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600 | ZMOGAUS IR MEDICININES GENETIKOS KATEDRA

SHWACHMAN-DIAMOND SINDROMAS: KLINIKINIS
IR MOLEKULINIS CHARAKTERIZAVIMAS

Darbo autoré. Indré URBAITE (IV kursas).

Darbo vadové. Prof. dr. Eglé PREIKSAITIENE, Medicinos fakulteto Biomedicinos
moksly instituto Zmogaus ir medicininés genetikos katedra.

Darbo tikslas. Atlikti Shwachman-Diamond sindromo klinikiniy ir molekuliniy
duomeny analize, siekiant pralésti Zinias apie §j retg sindroma.

Darbo metodika. Literaturos paieSka atlikta naudojantis PubMed ir Clin Var
duomeny bazémis. Straipsniy paieskai naudoti raktiniai Zodziai: Shwachman-Diamond
syndrome, SBDS gene. | literatlros apzvalgg jtraukta 18 pilno teksto moksliniy strai-
pnsiy, publikuoty angly kalba 2010 — 2022 metais.

Rezultatai. Shwachman-Diamond sindromas (SDS) — retas autosominio recesy-
vaus paveldéjimo daugiasisteminis sutrikimas. Daznis bendroje populiacijoje siekia
1:75000. 90% atvejy SDS siejamas su bialeliniais patogeniniais variantais SBDS gene,
kuris koduoja daugiafunkcinj SBDS baltyma, ypac svarby ribosomy biogenezei. SDS
bldingg klinikg sukelia ir kity geny — SRP54, DNAJC21, EFL1 — patogeniniai variantai.
Molekuline diagnostikg apsunkina SBDSP pseudonego homologiSkumas SBDS genui.
Trijy dazniausiy patogeniy varianty kombinacijos lemia 62% atvejy. Kiti patogeniniai
variantai iSsidésto per viso geno ilgj, genotipo-fenotipo koreliacijy nenustatyta. SDS
dazniausiai pasireiSkia ankstyvame amZiuje egzokrininiu kasos nepakankamumu,
kauly Ciulpy disfunkcija ir (ar) skeleto anomalijomis. Nustatomi ir kity organy bei
organy sistemy sutrikimai: Sirdies, kepeny, imuninés, endokrininés ir centrinés nervy
sistemy. Pacientai turi didesne rizika sirgti mielodisplaziniu sindromu (MDS) ir Gmine
mieloidine leukemija (UML), todél svarbi ankstyva diagnostika. SDS diagnozuojamas
remiantis klinikiniais poZzymiais ir molekuliniu genetiniu tyrimu. Gydymas nukreiptas
ne ligos j priezastj, o j simptomy palengvinima. Svarbi daugiadisciplininés komandos
priezilira ir reguliarQs tyrimai, siekiant jvertinti paciento organizmo vystymasi, baklés
pokycius ir komplikacijas.

ISvados. SDS yra retas genetinis sutrikimas, pasizymintis fenotipine jvairove.
ISsamesné SDS etiologijos, patogenezés bei jy sgsajy su klinikine iSraisSka samprata gali
bati reikSminga tobulinant sindromo diagnostikos ir gydymo metodus.

RaktaZodziai. Ribosomopatija; SBDS genas; Shwachman-Diamond sindromas.
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