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LEIGH SINDROMAS. KLINIKINIO ATVEJO APRASYMAS
IR LITERATUROS APZVALGA

Darbo autoré. Sofija EKKERT (VI kursas).

Darbo vadové. Dr. Rita PRANINSKIENE, VU MF Klinikinés medicinos institutas,
Vaiky ligy klinika.

Darbo tikslas. ISanalizuoti moksline literatlra ir pristatyti informacijg apie Leigh
sindromg bei aprasyti pacientés, kuriai diagnozuotas Leigh sindromas, klinikinj atvejj
ir palyginti jj su literatiros duomenimis.

Jvadas. Leigh sindromas arba poimé nekrotizuojanti encefalopatija —tai yra reta
paveldima heterogeniné medziagy apykaitos liga, priklausanti mitochondopatijoms
ir pazeidZianti centrine nervy sistema. Zinoma daugiau nei 50 geny, kuriy mutacijos
susijusios su Sia patologija. Leigh sindromas gali blti paveldimas jvairias budais: i$
motinos, autosominiu recesyviniu ar autosominiu dominantiniu badu, galli bGti ir
su X chromosoma susijes paveldéjimas ar de novo mutacija. Mutacijos daZniausiai
nustatomos mtDNR MT-ND ir ATP6 genuose ir nDNR SURF1 gene.

Darbo metodika. 2023 m. kovo-balandzio ménesiais atlikta literatliros paieska
duomeny bazése Pubmed ir Google Scholar naudojant raktazodzius ,,Leigh syndrome” ir
,Subacute necrotizing encephalopathy”. Atrinkti 6 pilno teksto straipsniai, atitinkantys
temgq ir jtraukimo kriterijus: 1) publikacija pateikta angly kalba, 2) nemokamas pilno
teksto straipsnis, 3) publikacija ne senesné nei 10 mety. ISanalizuota informacija buvo
palyginta su aprasomo klinikinio atvejo duomenimis.

Atvejo aprasymas. Pirmg kartg pacienté tirta 13 mén. amziaus dél simptomy,
atsiradusiy po persirgtos COVID-19 infekcijos — blogéjo eisena dél koordinacijos
sutrikimo, atsirado hiperkinezés veide, peciy juostoje. Objektyviai stebétas Zemas
raumeny tonusas. Tyrimuose nespecifiniai pakitimai galvos MRT, serologiniai kraujo
ir likvoro tyrimai be pakitimy. Jtariant seronegatyvy autoimuninj encefality, skirtas
gydymas 5 dienas metilprednizolono (MP) pulsterapija 30 mg/kg, neesant efektui po
3 dieny pridétas Zmogaus imunoglobulinas 0,4mg/kg kursu 5 dienas j veng — klinikiniai
simptomai regresavo, paskirtas reabilitacinis gydymas, iSsiysta genetiko konsultacijai.
Pakartotinai pacienté buvo vél hospitalizuota po 4 ménesiy, nes persirgus virusine
infekcija sutriko eisena, daZznai uzkliidavo, prasidéjo pavienés hiperkinezés veide.
Objektyviai — Zemas raumeny tonusas, sausgysliniai refleksai iSgaunami. Pakartojus
galvos MRT- nespecifiniai pakitimai be dinamikos. Gydymui skirta MP pulsterapija 30
mg/kg 3 dienas ir imunoglobulinas 0,4mg/kg j veng (5dienas) ir po to testas gydymas
geriamu prednizolonu pagal schema. Gydymo eigoje — Zenkliai sumazéjo hiperkinezés
ir pageréjo eisena. Po gydymo pacienté persirgo norovirusiné infekcija ir neurologiné
baklé Zenkliai pablogéjo — pradéjo sunkiai nulaikyti galva, atsirado generalizuota dis-
tonija ir spastiSkumas (ypac galiinése, liemenyje, kakle), nustojo vaiks¢ioti, atsirado
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disfagija, sutriko ryjymas, kalba, vangiai doméjosi aplinka, nuolat verké. Pagal raidos
jvertinima DISC metodika, Zenklus raidos regresas. Atlikus skubiai galvos MRT, rasti
simetriski pakitimai poZievio branduoliuose, kraujo serume rasti antikinai pries gluta-
mato ragsties receptorius (GAD 65). Jtarta klinisSkai mitochondropatija ir patvirtinta viso
egzomo sekoskaitos duomeny analize radus patogeninj mtDNR variantg, kuris lemia
su mitochondrine DNR susijusj Leigh sindromg. Pacientei gydymui skirti Levodopa/
Karbidopa, Baklofenas, Diazepamas, ubikvinolis, levokarnitinas, B grupés vitaminai,
suformuota gastrostoma, testas reabilitacinis gydymas.

ISvados. Ankstyvoji mitochondropatijy diagnostika sudétinga, nes ankstyvieji
klinikiniai simptomai yra nespecifiniai, o pirmuose rutininiuose tyrimuose pakitimy
daznai neblna. Klinikiniai paimeéjimai susije su infekcija, o gydymas steroidais ir imu-
noglobulinu gali bati efektyvus iki sekancio paiméjimo.

RaktaZodzZiai. Leigh sindromas; mitochondropatija; poimé nekrotizuojanti
encefalopatija.
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