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540 | VAIKU LIGU KLINIKA

SEGAWA SINDROMAS: KLINIKINIS ATVEJIS

Darbo autoré. Monika MACIONYTE (VI kursas).

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

Jvadas. Segawa sindromas (s.distonija) yra retas genetinis neurosiuntikliy sutri-
kimas, kurio paplitimas pasaulyje yra 0,5-1 atvejis milijonui gyventojy. Liga prasideda
ankstyvoje vaikystéje progresuojancia distonija su klinikiniy simptomy svyravimais paros
bégyje bei geru atsaku j gydyma maZomis levodopos preparato dozémis. Autosominé
recesyviné Segawa distonijos forma susijusi su tirozino hidroksilazés geno mutacija, kuri
lemia fermento tirozino hidroksilazés trikuma ir sutrikdo dopamino sinteze centrinéje
nervy sistemoje. Sios ligos simptomai yra distoniniai judesiai, kurie progresuoja, todél
ankstyva ligos diagnozé apsunkinta, o svarbus yra laiku pradétas gydymas.

Klinikinio atvejo aprasymas. 30 mén. amziaus berniukas buvo hospitalizuotas
j Santaros kliniky Pediatrijos centro vaiky neurologijos skyriy detalesniam iStyrimui
dél eisenos sutrikimo ir epizodinés distonijos. IS anamnezés, ankstyvoji motoriné raida
savalaiké, nuo 15 meén. epizodiskai pradéjo stiebtis ant pirsty galy. 24 meén. eisena
sutriko — nepastoviai éjo ant pirSty galy ir pakrypes liemeniu j priekj. 28 mén. susirgus
virusine virsutiniy kvépavimo taky infekcija eisena dar labiau pablogéjo, pradéjo dre-
béti rankos verkiant, pacientas negaléjo pats atsistoti, buvo kojy raumeny distonija,
kreivakaklysté. Jvertinus neurologine bikle: sutrikes raumeny tonusas galtinése, ypac
kojose spazmiskumas su distonija. Ciurny kontrakttros abipus. Eisena sutrikusi: sava-
rankiskai vaiksciojo ant pirsty galy, rekurvavo kelius. Klinikiné eiga diferencijuota su
autoimuniniu encefalitu su judesiy sutrikimu po persirgtos UVRI, Laimo liga, Vilsono
liga, neurometabolinémis, nervy-raumeny ligomis, kitais organiniais sutrikimais galvos
ir nugaros smegenyse, cerebriniu paralyziumi.

Jvertinus klinikinius simptomus, jtariant Segawa distonijg, buvo pradétas gydy-
mas Levadopa/carbidopa preparatu. Gydymas buvo nutrauktas nesulaukus klinikinio
pageréjimo, kadangi pacientas gydymo netoleravo. 4 m. 4 mén. amZiuje isliko eisenos
sutrikimas, galtniy ir liemens raumeny distonija. Kalba buvo neaiski, pasireiské epizo-
dinis seilétekis, apsunkintas kvépavimas. Atlikti galutiniai genetiniai tyrimai Vokietijoje.
Nustatytas sudétinis heterozigotinis TH geno genotipas c.1409A>G (p.Asp472Gly);
c.1162G>A (p.Gly388Arg). Genetiskai patvirtinus autosomine recesyvine Segawa disto-
nijg, pacientas pradétas gydyti vél mazomis levodopa/carbidopa dozémis su gera tole-
rancija ir klinikiniy simptomy regresija gydymo fone, nes sumazéjo ir iSnyko distonija.

ISvados. Segawa distonija yra labai reta liga, susijusi su geny mutacija, kuri lemia
neurosiuntikliy sutrikimg centrinéje nervy sistemoje ir dél to klinikoje vyrauja disto-
nija. Diagnostika sunki dél klinikiniy simptomy kitimo paroje ir jy sunkumo jvairovés
individualiai kiekvienam pacientui, bei ilgos genetinio tyrimo atlikimo trukmeés.

Sios ligos pagrindinis medikamentinis gydymas levodopa kartu su carbidopa néra
vaiky gerai toleruojamas, bet svarbus, nes papildo dopamino homeostaze.

RaktaZodziai. Levodopai jautri distonija; autosominis recesyvinis; tirozino hi-
droksilazeé; klinikiniy simptomuy kitimas.
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