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VAIKY RAUMENU LAMINOPATIJOS

Darbo autoré. Greta SENKEVICIUTE (V kursas).

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

Darbo tikslas. Apibldinti vaiky raumeny laminopatijy klinikg ir patogeneze
remiantis klinikiniais atvejais ir moksline literatara.

Darbo metodika. Analizuoti 3 pacienciy, kurioms molekuliniais genetiniais
tyrimais diagnozuota raumeny laminopatija, klinikiniai, laboratoriniai ir genetiniai
duomenys. Literatlros paieska atlikta 2023 m. balandZio mén. PubMed duomeny
bazéje naudojant raktinius Zodzius ,LMNA related muscular dystrophy“ ir ,,child bei
filtrus ,free full text“ir 5 years”. Rasta 14 straipsniy, j apzvalgg jtrauktos 5 publikacijos.

Atvejy serijos aprasymas. Trims pacientéms nustatyti patogeniniai variantai
LMNA gene ir diagnozuota raumeny laminopatija.

Pacienté A: Pirmieji simptomai kiidikystéje buvo motorinés raidos atsilikimas ir
disfagija. Iki 3 mety amZziaus stebétas nervy, raumeny ir skeleto sistemy pazeidimas:
susilpnéje refleksy atsakai, sunkumas eiti, hipotonija, apatiniy galtniy proksimaliniy
ir pilvo raumeny silpnumas, teigiamas Gowerso simptomas, hiperlordozé. Stebéta
sinusiné tachikardija ir obstrukciné miego apnéja. Serumo kreatininkinazés (sCK)
aktyvumas buvo padidéjes iki 10 karty.

Pacienté B: Liga prasidéjo motorinés raidos atsilikimu kadikystéje, pasireisSkusiu
véluojancia galvos kontrole ir asiniy raumeny silpnumu. Iki 6 mety amziaus nustatyti
nervy ir raumeny sistemos pazeidimo pozymiai: iSnyke refleksy atsakai, sunkumas eiti,
hipotonija, apatiniy gallniy proksimaliniy raumeny silpnumas ir teigiamas Gowerso
simptomas. Taip pat buvo skeleto deformacijy (jdubusi kratiné, j iSore iSkrypusi péda)
ir laisvi kluby, keliy, ¢iurny raisc¢iai. Mergaitei irgi nustatyta sinusiné tachikardija. sCK
aktyvumas buvo padidéjes iki 5 karty.

Pacienteé C: Liga pasireiské sunkumu eiti nuo 1,2 mety amziaus. Pacientei taip
pat stebétas nervy ir raumeny sistemos pazeidimas vaikystéje: iSnyke refleksy atsa-
kai, sunkumas eiti, hipotonija, apatiniy gallniy proksimaliniy raumeny silpnumas,
distaliniy raumeny hipertrofija, ta¢iau Gowerso simptomas buvo neigiamas. Buvo
nustatytos skeleto deformacijos: hiperlordozé, Ciurnos sgnario kontraktiros ir j vidy
rotuotos pédos. Jai diagnozuota sinusiné tachikardija ir obstrukciné miego apnéja. sCK
aktyvumas buvo padidéjes >10 karty.

Rezultatai. Laminopatijos yra grupé ligy, atsirandanciy sutrikus laminy A ir C
funkcijai dél LMNA geno mutacijy. Laminai A ir C yra reikalingi Igsteliy diferencijacijai
ir signaly perdavimui tarp branduolio ir citoskeleto. Laminopatijos pasireiSkia nervy,
raumeny (iki 90%), skeleto (20-80%), sirdies (iki 60%), kvépavimo ir virskinimo siste-
my pazeidimu. Literatiros duomenimis, kidikiy pradzios su LMNA genu susijusios
raumeny distrofijos pasireiskia per pirmuosius kelis metus ir tai sutampa su aprasyty
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pacienciy ligos pradZios intervalu (0-1,2 metai). Ankstesné ligos pradzia siejama su
sunkesne eiga. Pacienciy A ir B pirmi simptomai buvo motorinés raidos atsilikimas
su disfagija ar asiniy raumeny silpnumu. Pacientés C liga prasidéjo progresuojanciu
sunkumu vaikscioti. Tai sutampa su aprasytais pradiniais simptomais. Nustatyti klini-
kiniai simptomai iliustruoja individualy pasireiskima kiekvienam pacientui ir sutampa
su aprasytais literatlroje. Visoms pacientéms nustatytos asinio skeleto deformacijos.
Pacientés B ir C turéjo ir gallniy deformacijas. Visoms pacientéms nustatyti susilpné-
je/isnyke refleksai ir proksimaliniy kojos raumeny silpnumas. Vienintelei pacientei C
Gowerso simptomas buvo neigiamas. Pacientei B stebétas kaklo raumeny silpnumas
kadikystéje. Pacientei A pasireiské pilvo raumeny silpnumas, kitoms dviems nustatytas
tik apatiniy galliniy raumeny silpnumas. Sinusiné tachikardija nustatyta dar nesulaukus
10 mety, o mokslinéje literatiroje dazniausiai minimas Sirdies paZzeidimas vyresniems
negu 10 mety vaikams. Pacientéms A ir C nustatytas kvépavimo sistemos pazeidimas
pasireiSkes obstrukcine miego apnéja. sCK rodikliai buvo jvairs, kaip ir literatdroje
aprasyty pacienty.

ISvados. Vaiky raumeny laminopatijos pasireiskia nervy, raumeny, skeleto, Sirdies
ir kvépavimo sistemy pazeidimu ankstyvame amZiuje, o pirmi simptomai atsiranda iki
2 mety. Pacientéms pakitimai elektrokardiogramoje pasireiské anksc¢iau nei nurodoma
literatdroje. Apibendrinant, raumeny laminopatija sergantiems vaikams periodinis
tyrimas dél Sirdies ligy, prevencija ir gydymas turéty bati pradéti nuo ankstyvuyjy ligos
simptomy pradzios. Atidi priezilira pagerinty serganciyjy gyvenimo kokybe ir sumazinty
Sirdies ligy komplikacijy (daznis iki 60%) bei mirties rizika.

RaktaZodziai. LMNA genas; raumeny laminopatija; su LMNA genu susietos
raumeny distrofijos.
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