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Zmol%aus ir medicinineés
genetikos katedra

GENETIKOS GRUPE

ANKSTYVOS PRADZIOS MARFANO SINDROMAS:
GENOTIPO REIKSME ISGYVENAMUMO PROGNOZEI
IR KLINIKINIAM PASIREISKIMUI

Darbo autoré. Aurelija KEMEZYTE (V kursas).

Darbo vadové. Doc. dr. Biruté BURNYTE, Medicinos fakulteto Biomedicinos
moksly instituto Zmogaus ir medicininés genetikos katedra.

sindromo (MS) poZymiais bei iSeitimis.

Darbo metodika. Atliktas klinikinio atvejo apraSymas ir sisteminé literatdros
apzvalga, naudojant raktinius ZodZius PubMed duomeny bazés paieskoje suformulavus
uzklausg,,(((Marfan syndrome) AND (((((Early-onset) OR (Newborn)) OR (Toddler)) OR
(Infant)) OR (Neonatal)))” bei aktyvavus publikacijos mety ir kalbos ribas (1991-2023,
angly k.). Gauti 632 straipsniai, kuriy pavadinimai ir santrauka buvo perzitreéti dviejy
nepriklausomy tyréjy, remiantis i anksto suformuluotais nejtraukimo kriterijais: nepa-
kankama genetiné informacija, genetiskai nepatvirtinti atvejai, patogeniniai variantai
perklasifikuoti kaip tikétina nepatogeniniai arba nepatogeniniai, nepakankama klinikiné
informacija, teigiama Seimos anamnezé, MS neatitinkantis ansktyvos pradzios MS
kriterijy. ] tyrima buvo jtraukti 38 straipsniai. Atrinkti atvejai suskirstyti j 2 pagrindines
genotipy grupes pagal Arnaud et al., 2021 pasitilytg metodologija: haplonepakamumo
ir dominantinio neigiamo poveikio grupé. Informacija apie amziy diagnozés metu,
genetines ypatybes, skeleto-raumeny, oftalmologine, Sirdies ir kraujagysliy sistema,
atlikta Sirdies intervencijg bei iSeitis buvo renkami i$ anksto sukurtoje formoje, o
veéliau apdoroti IMB SPSS Statistics V.20.0. programa. X2 testas naudotas statistiskai
reikSmingiems skirtumams tarp kokybiniy kintamuyjy jvertinti, skirtumas tarp grupiy
vertintas kaip statistiskai reikSmingas, kai p<0,05.

Atvejo aprasymas. Vyriskos lyties pacientas gimé iSneSiotas, natdraliais gimdymo
takais bei nuo gimimo buvo stebimas dél hipotonijos ir prasto svorio augimo. Pilvo
ultragarsinis tyrimas struktdriniy pakitimy neparodé. 7 ménesiy amziaus nustatytas
kasos nepakankamumas, pradéta nuolatiné pankrealipazés terapija. 8 ménesiy amziaus
berniukui nustatyta skoliozé bei pirmo laipsnio hipermetropija. Taip pat stebéti kliniki-
niai poZymiai: enoftalmas, skruostikauliy hipoplazija, mikroretrognatija, arachnodakti-
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lija, kratinés lgstos asimetrija, pectus carinatum deformacija ir skoliozé. Taip pat buvo
matoma paciento blyski odos spalva. 12 ménesiy amZziaus pacientui pasireiské dusulys,
Sirdies ritmo sutrikimas ir letargija. PriesirdZiy virpéjimo paroksizmas (5SD 200k/min.)
sékmingai nutrauktas amiodarono infuzija. Sirdies echoskopijos metu stebéta Zymiai
dilatavusi aortos $aknis, padidéjes desinysis skilvelis, I° mitralinio ir triburio voZztuvy
regurgitacija, prasiplétes plauciy arterijos voztuvas ir Siek tiek paspausti priesirdziai
(kepeny audinio). Pacientui diagnozuota diafragmos relaksacija ir atlikta jos plikacija.
Fibrilino 1 geno 30 egzone nustatytas heterozigotinio genotipo patogeninis variantas.

Rezultatai. Buvo surinkti 52 ankstyvos pradzios MS atvejy duomenys (jskaitant ir
naujai aprasomo paciento). Berniukai sudaré Siek tiek didesne dalj tiriamuyjy nei mer-
gaités (52% ir 46%). Didzioji imties dalis buvo naujagimiai (62%), mazesné —neisnesioti
naujagimiai 13%. Kadikiy ir vaiky virs 1 mety amZziaus vidurkis 10,1+11,6 ménesiai.
DazZniausiai registruoti klinikiniai ankstyvo pasireiSkimo MS pozymiai: arachnodaktilija
(98%), aortos Saknies dilatacija (90%), mitralinio voZtuvo regurgitacija ir prolapsas
(96%). Sirdies chirurginé intervencija buvo atlikta 40% pacienty ir statistiskai reik§mingai
dazniau lémé geresnes iSeitis: 79% gyvujy straipsnio isleidimo metu buvo operuoti
(p=0,000). Tarp pacienty, turinciy cisteing kita aminortgstimi pakeicianciy patoge-
niniy varianty ir cisteinui poveikio neturinciy varianty Sirdies chiruginé intervencija
statistiskai reikSmingai daZzniau Iémé geresnes iseitis (p=0,035 vs. p=0,002). Taip pat
kadikiai ir vaikai, vyresni nei 12 ménesiy, straipsnio publikavimo metu daZniau buvo
gyvi nei per anksti gime ir iSneSioti naujagimiai (p<0,01).

Isvados. Sio tyrimo rezultatai svarbis ankstyvos pradzios MS prognozei, kadangi
skirtingos genotipy grupés pasizymiindividualiais pozymiais, reikalaujandiais skirtingo
gydymo ir priezilros.

RaktaZodziai. Ankstyvos pradZios Marfano sindromas; genotipo-fenotipo reiks-
mé; literaturos apzvalga; klinikiniai poZymiai.
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