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PSEUDOXANTHOMA ELASTICUM:
ATVE]JO PRISTATYMAS IR LITERATUROS APZVALGA

Darbo autoré. Agné VASIULYTE (11l kursas).

Darbo vadovas. Doc. dr. Saulius GALGAUSKAS, VU MF Klinikinés medicinos ins-
titutas, Ausy, nosies, gerklés ir akiy ligy klinika.

Darbo tikslas. Pristatyti Pseudoxanthoma elasticum atvejj, tirtg Vilniaus univer-
siteto ligoninés Santaros klinikose, palyginti jj su mokslinéje literattroje pateikiama
informacija apie Sig reta liga.

Darbo metodika. Klinikinio atvejo duomenys surinkti i$ pacientés anamnezés,
laboratoriniy ir instrumentiniy tyrimy rezultaty. Palyginimui naudoti moksliniai straips-
niai, publikuoti PubMed duomeny bazéje ir Google Scholar paieskos sistemoje nuo
2018-01-01 iki 2023-01-01. Straipsniy paieskai naudoti raktaZzodziai: ,,Pseudoxanthoma
elasticum”, ,eyes”, ,,angioid streaks” ir ,,choroidal neovascularization”.

Jvadas. Pseudoxanthoma elasticum (PXE) — reta (1:25.000-100.000), autosominiu
recesyviniu biidu paveldima sisteminé jungiamojo audinio liga. Sig bikle sukelia ABCC6
geno mutacijos, lemiancios ektopine odoje, kraujagyslése ir Brucho membranoje
esanciy elastiniy skaiduly mineralizacijg. Pirmiausiai pasireiskia odos pazeidimai, kurie
rySkiausi kakle ir lenkiamuosiuose pavirSiuose. Dazniausias pacienty gyvenimo kokybe
jtakojantis simptomas —dél ligos sukelty tinklainés pakitimy sutrikes regéjimas. Taip pat
PXE budingi kardiovaskulinés sistemos pakitimai, tarp jy —intermituojanti klaudikacija
bei gastrointestinalinio trakto kraujavimai. Pacientams padidéja galvos smegeny insulto
ir miokardo infarkto rizika. Nors Siai ligai gydymo néra, ilgalaikis paciento stebéjimas
padeda laiku diagnozuoti komplikacijas ir ilgiau iSsaugoti serganciojo gyvenimo kokybe.

Atvejo aprasymas. Pacienté — 44 mety moteris —j VUL SK akiy ligy skyriy kreipési
2021 mety birZzelio ménesj, skysdamasi palaipsniui blogéjanciu kairés akies regéjimo
astrumu. Pacienté trumparegé. Anamnezéje — nuo vaikystés stebimi odos pakitimai
sprando srityje, nuo 14 mety amZziaus fiksuoti keli kraujavimo i$ skrandZio epizodai.
Diagnozuotas Dieulafoy sindromas. Taip pat pacienté vizito metu skundési pastaruoju
metu ilgiau pavaiksciojus atsirandanciais skausmais blauzdose. Vertinant akiy bikle,
nustatyta abipusé trumparegysté, desinés akies regéjimas su maksimalia korekcija
1.0, kairés — 0.63. Abiejy akiy dugnuose buvo stebimas ,peau d‘orange”, , pattern”
distrofijos vaizdas. DeSinéje akyje buvo matomos angioidinés juostos, o kairéje —jtarta
gyslainés neovaskuliarizacija (GNV). Atlikus optine koherentine tomografijg, abiejose
akyse stebéti daugybiniai depozitai subretinaliai, elipsoidinés zonos destrukciniai
pokyciai, o kairéje akyje — didesné depozity sankaupa subfovealiai. Angio-OCT — GNV
nestebéta nei desinéje, nei kairéje akyje. Atlikus akiy dugno autofluorescencijos
tyrimg (FAF), abiejose akyse stebétas , pattern” distrofijos vaizdas. Remiantis tyrimy
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rezultatais, jtarta Pseudoxanthoma elasticum. Diagnozés patvirtinimui rekomenduota
gydytojo dermatologo ir genetiko konsultacija. Gydytojo dermatologo konsultacijos
metu nustatyti ploksteliniai gelsvi pazeidimai kaklo, pazasty, pilvo srityje, laisva oda
pazasty srityje. Atlikus paZeistos odos biopsijg, rasti tipiski PXE histologiniai pokyciai.
Pacienté konsultuota gydytojo genetiko — atliktas geny paletés tyrimas naujos kartos
sekoskaita. Rasti patogeniniai ABCC6 geno variantai, patvirtinta Pseudoxanthoma
elasticum diagnozé. VUL SK atliktas detalus pacientés istyrimas dél kardiovaskulinés
patologijos — Zymesniy pakitimy nerasta. Pakartotinio vizito akiy ligy konsultacijy kabi-
nete 2022 mety geguzés mén. metu konstatuotas kairés akies regéjimo sumazéjimas iki
0.12; oftalmoskopuojant kairéje akyje iSryskéjo angioidinés juostos aplink regos nervo
diska, makuloje — geografinés atrofijos plotas. Atlikus optine koherentine tomografija,
desinéje akyje neigiamos dinamikos nestebéta, o kairéje konstatuota iSnykusi depozity
sankaupa subfovealiai, jos projekcijoje atsiradusi tinklainés atrofija. GNV nestebéta,
gydymas kraujagysliy endotelio augimo faktoriy inhibitoriais neskirtas. Pacienté toliau
stebima akiy ligy konsultacijy kabinete dél gyslainés neovaskuliarizacijos.

ISvados. Aptartos pacientés ligos atvejis — tipiSkas Pseudoxanthoma elasticum
pavyzdys, kuris gali bati naudojamas kaip standartas diagnozuojant Sig retg bikle. Ligos
nustatymui batinas efektyvus tarpdisciplininis bendradarbiavimas. Veiksmingy gydy-
mo metody Siai biklei dar néra atrasta, reikéty skatinti jos tyrinéjima ir intensyvesne
galimy vaisty paieska. Visgi kai kurie nauji gydymo metodai, kaip anti-KEAF injekcijos
atsiradus GNV, padeda ilgiau iSsaugoti pacienty gyvenimo kokybe.

RaktaZodziai. Pseudoxanthoma elasticum; akys; gyslainés neovaskuliarizacija;
angioidinés juostos.
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