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600   |  ŽMOGAUS IR MEDICININĖS GENETIKOS KATEDRA

SHWACHMAN-DIAMOND SINDROMA S: KLINIKINIS  
IR MOLEKULINIS CHAR AKTERIZ AVIMA S

Darbo autorė. Indrė URBAITĖ (IV kursas).

Darbo vadovė. Prof. dr. Eglė PREIKŠAITIENĖ, Medicinos fakulteto Biomedicinos 
mokslų instituto Žmogaus ir medicininės genetikos katedra.

Darbo tikslas. Atlikti Shwachman-Diamond sindromo klinikinių ir molekulinių 
duomenų analizę, siekiant pralėsti žinias apie šį retą sindromą.

Darbo metodika. Literatūros paieška atlikta naudojantis PubMed ir Clin Var 
duomenų bazėmis. Straipsnių paieškai naudoti raktiniai žodžiai: Shwachman-Diamond 
syndrome, SBDS gene. Į literatūros apžvalgą įtraukta 18 pilno teksto mokslinių strai-
pnsių, publikuotų anglų kalba 2010 – 2022 metais.

Rezultatai. Shwachman-Diamond sindromas (SDS) – retas autosominio recesy-
vaus paveldėjimo daugiasisteminis sutrikimas. Dažnis bendroje populiacijoje siekia 
1:75000. 90% atvejų SDS siejamas su bialeliniais patogeniniais variantais SBDS gene, 
kuris koduoja daugiafunkcinį SBDS baltymą, ypač svarbų ribosomų biogenezei. SDS 
būdingą kliniką sukelia ir kitų genų – SRP54, DNAJC21, EFL1 – patogeniniai variantai. 
Molekulinę diagnostiką apsunkina SBDSP pseudonego homologiškumas SBDS genui. 
Trijų dažniausių patogenių variantų kombinacijos lemia 62% atvejų. Kiti patogeniniai 
variantai išsidėsto per viso geno ilgį, genotipo-fenotipo koreliacijų nenustatyta. SDS 
dažniausiai pasireiškia ankstyvame amžiuje egzokrininiu kasos nepakankamumu, 
kaulų čiulpų disfunkcija ir (ar) skeleto anomalijomis. Nustatomi ir kitų organų bei 
organų sistemų sutrikimai: širdies, kepenų, imuninės, endokrininės ir centrinės nervų 
sistemų. Pacientai turi didesnę riziką sirgti mielodisplaziniu sindromu (MDS) ir ūmine 
mieloidine leukemija (ŪML), todėl svarbi ankstyva diagnostika. SDS diagnozuojamas 
remiantis klinikiniais požymiais ir molekuliniu genetiniu tyrimu. Gydymas nukreiptas 
ne ligos į priežastį, o į simptomų palengvinimą. Svarbi daugiadisciplininės komandos 
priežiūra ir reguliarūs tyrimai, siekiant įvertinti paciento organizmo vystymąsi, būklės 
pokyčius ir komplikacijas.

Išvados. SDS yra retas genetinis sutrikimas, pasižymintis fenotipine įvairove. 
Išsamesnė SDS etiologijos, patogenezės bei jų sąsajų su klinikine išraiška samprata gali 
būti reikšminga tobulinant sindromo diagnostikos ir gydymo metodus.

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