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GYDYMUI ATSPARI EPILEPSIJA IR PAVELDIMAS
GLIKOZILINIMO SUTRIKIMAS. LITERATUROS
APZVALGA IR KLINIKINIO ATVEJO APRASYMAS

Darbo autoré. Sofija EKKERT (VI kursas).

Darbo vadové. Dr. Riita SAMAITIENE-ALEKNIENE, VU MF Klinikinés medicinos
institutas, Vaiky ligy klinika.

Darbo tikslas. Pristatyti informacijg apie retos ligos etiologijg, simptomus,
diagnostika ir gydyma, remiantis moksline literatira ir iSnagrinéjant klinikinj atvejj.

Jvadas. Paveldimi glikozilinimo sutrikimai yra genetiskai ir kliniskai heterogeniné
ligy grupé, kuriai priklauso daugiau kaip Simtas ligy, dazniausiai paveldimy austoso-
miniu recesyviniu budu. Kadangi glikozilinimo procesai vyksta visame organizme, gali
bUti pazeista bet kuri organy sistema, o Sios patologijos sunkumas gali varijuoti nuo
naujagimio mirties iki beveik asimptominés klinikos suaugusiame amziuje. Viena i$
Sios patologijos klinikiniy israisky yra gydymui rezistentiska epilepsija.

Darbo metodika. 2023 m. sausio-kovo ménesiais vyko literatlros paieska Pu-
bmed duomeny bazéje naudojant raktaZzodzius ,Inherited glycosylation disorder” ir
,Refractory epilepsy in children®. Atrinkti temg atitinkantys ir ne senesni nei 10 mety
straipsniai angly kalba. Literatlros duomenys palyginti su klinikiniu atveju.

Atvejo aprasymas. Pacientés-dvynés (pacienté K. ir pacienté L.) gimé iS pirmo
néstumo. Pacientéms nuo gimimo buvo diagnozuota anemija. Pacienté K. — pirma i$
identisky dvyniy, gimé 34 gestacijos sav., gimimo svoris — 1920 g. Vieneriy mety ir
1 mén. amZiaus pacienté po vakcinacijos nuo pneumokokinés infekcijos sukarsciavi-
mo, istiko pirmas traukuliy priepuolis, kai suverké, sustingo ir nereagavo jkalbinama,
pries tai matési kripciojimai. Kity priepuoliy mety trakc¢iojo vienos akies vokas, ltpy
kampas, vienos pusés gallinés buvo istiestos, kitos — sulenktos; stebéti ir retropulsiniai
epilepsiniai spazmai. Fizinio iSyrimo metu nustatyta galvos deformacija pakausio srityje,
spazminis dipleginis paralyZius ir véluojanti raida. Echoskopiskai buvo istirti pilvo orga-
nai, Sirdis ir tarpuplautis — rasta 6 mm skyscio perikarde, tiriant po savaités —4-6 mm,
kontrolés metu po 4 ménesiy —norma. Miego elektroencefalogramoje buvo uzregis-
truotas daugiazidininis epilepsiforminis aktyvumas, hipsaritmija, iSkrova-slopinimas
fenomenas. Galvos smegeny magnetinio rezonanso vaizduose aptikta corpus callo-
sum hipoplazija ir gliozés zonos periventrikuliariai (diferencijuojamos su véluojancia
mielinizacija). Buvo diagnozuota iSplitusi generalizuota epilepsija su Zidinine pradZia,
Zidininiais priepuoliais bei epilepsiniais spazmais. Genetiniu tyrimu nustatytas ALG1
geno patogeninis variantas, kuris lemia autosominiu recesyviu bidu 1K tipo paveldima
glikozilinimo sutrikima. Pradéjus gydyma Vigabatrinu, priepuoliai vis dar kartodavosi.
Pridéjus Valproatg priepuoliai iSnyko, taip pat skirtas intermituojantis gydymas Klo-
nazepamu. Apsilankymo metu (po 3,5 mety nuo pirmo priepuolio) atzymima, kad
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priepuoliai nesikartoja metus laiko, nutarta mazinti Valproato doze. Taip pat taikytas
reabilitacinis gydymas kineziterapeuto ir logopedo procediiry kompleksais. Pacientés
L. ligos eiga ir gydymo schema yra panasi.

ISvados. Paveldimi glikozilinimo sutrikimai gali bati sukelti jvairiy geny mutacijy
ir pazeisti skirtingus glikozilinimo etapus. Pateikto atvejo klinika atitinka literatdroje
aprasytg 1K tipo paveldimam glikozilinimo sutrikimui bidinga sunkig neurologine
simptomatika, iSimtis — pacientéms randamas padidintas raumeny tonusas kojose,
kai paprastai yra akcentuojamas hipotonusas. Diagnozé patvirtinama molekuliniu ge-
netiniu tyrimu, atliekami tyrimai siekiant jvertinti jvairiy organy sistemy pazeidimus.
Specifinio gydymo Siai ligai néra. Epilepsijos gydymas Siuo atveju atitinka mokslinés
literatdros rekomendacijas.

Raktazodziai. 1K tipo glikozilinimo sutrikimas; Glikozilinimo sutrikimas; Gydymui
atspari epilepsija; Paveldimas glikozilinimo sutrikimas, Vaiky epilepsija.
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