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Abstract

Background. Angelman syndrome is a neurological developmental disorder that causes severe functional and
behavioral impairments. The prevalence of the disease worldwide ranges from approximately 1 in 12 000 to 1 in
20 000 individuals. Angelman syndrome can be caused by various genetic mechanisms related to the genomic
imprinting process. Although this syndrome is rare, it is important to understand the causes, symptoms, diagnosis,
and treatment of the disease in order to provide appropriate care to individuals with Angelman syndrome and
information to their families.

Aim. To conduct a literature review on Angelman syndrome, focusing on its’ etiology, diagnostics, and treatment
options.

Methods. A literature review was conducted on the PubMed and Clinical Key databases, using the keywords:
“Angelman syndrome”, “UBE3A”, “deletion of 15q11—q13”, “epilepsy”. Articles published in the last 10 years
in English were selected for the analysis.

Results. Angelman syndrome can be caused by one of six identified etiological mechanisms, most commonly -
maternal deletion of 15q11-q13 chromosome. However, in cases where the mechanism is not identified and
genetic test results are negative, diagnosis can be made based on clinical signs and criteria. The clinical
manifestation of the syndrome is diverse, typically showing speech, movement, sleep disorders, hyperactive and
happy demeanor, seizures and microcephaly. Treatment for Angelman syndrome is symptomatic, including
management of epilepsy, sleep disorders, and behavioral therapy.

Conclusions. With appropriate symptomatic treatment and various therapies, the life prognosis for individuals
with Angelman syndrome can be good. Although there are currently no disease-modifying treatment methods, in

the future, more specific treatments for Angelman syndrome are expected.
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Santrauka

Ivadas. Angelmano sindromas yra neurologinis raidos sutrikimas, sukeliantis sunkius funkcinius ir elgesio
sutrikimus. Ligos paplitimas pasaulyje svyruoja mazdaug nuo 1:12 000 iki 1:20 000 asmeny. Angelmano
sindromg gali sukelti jvairGis genetiniai mechanizmai, susij¢ su genomo imprintingo procesu. Nors §is sindromas
yra retas, svarbu susipazinti su ligos priezastimis, simptomais, diagnostika ir gydymu, kad bty galima suteikti
tinkama pagalba Angelmano sindromu sergantiems asmenims ir informacijg jy artimiesiems.

Tikslas. Atlikti Angelmano sindromo literatiiros apzvalga, aptariant etiopatogenezg, klinika, diagnostikg ir
gydymo galimybes.

Metodika. Literatiros paieska atlikta ,,PubMed® ir ,,Clinical Key* duomeny bazése, naudojant raktazodzius:
»~Angelmano sindromas®, ,,UBE3A", ,,15q11—q13 delecija®, ,,epilepsija‘“. IS mokslinés literatiiros Saltiniy atrinktos
tema atitinkancios publikacijos, paskelbtos per paskutinius 10 mety angly kalba.

Rezultatai. Angelmano sindroma gali sukelti vienas i§ SeSiy nustatyty etiologiniy mechanizmy, dazniausiai -
motininés 15q11-q13 chromosomos delecija. Taciau atvejais, kai nenustatomas mechanizmas ir yra neigiami
genetiniy tyrimy rezultatai, diagnozuoti galima pagal klinikinius pozymius ir kriterijus. Klinikinis pasireiSkimas
jvairus, dazniausiai stebimi kalbos, judesiy, miego sutrikimai, hiperaktyvus ir linksmas elgesys, traukuliai bei
mikrocefalija. Angelmano gydymas yra simptominis, apimantis epilepsijos, miego sutrikimy gydyma ir elgesio
terapija.

ISvados. Angelmano sindromu sergantiems asmenims taikant tinkama simptominj gydyma ir jvairias terapijas
gyvenimo prognoze gali biiti gera. Nors Siuo metu néra ligg modifikuojanciy gydymo metody, ateityje tikimasi

specifiskesnio Angelmano sindromo gydymo.

RaktaZodziai: Angelmano sindromas, UBE3A, 15q11—q13 delecija, epilepsija.
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Ivadas

Angelmano sindromas (AS) yra retas neurologinis
raidos sutrikimas, kuriam biidingi specifiniai veido
bruozai, sunkus raidos atsilikimas, Kkalbos,
pusiausvyros ir judesiy sutrikimai, linksmas elgesys.
Daugumai iki 3 mety amziaus pasireiskia traukuliai
ir stebima mikrocefalija (1). Gali pasireiksti ir kity
pozymiy, pavyzdziui, miego ir valgymo sutrikimy
(2). AS iskart po gimimo néra diagnozuojamas, nes
gimdymo ir gimimo parametrai (gimimo svoris,
galvos apimtis) daZniausiai yra normos ribose (1).
1965 m. angly gydytojas Haris Angelmanas apraseé 3
pacientus, kuriems pasireiske statiska eisena, kalbos
nebuvimas, perdétas juokas ir traukuliai (3). Siais
laikais manoma, kad AS serga mazdaug 1 i$ 12 000-
20 000 asmeny (4). Taciau ligos paplitimo skaicius
gali biiti netikslus, nes neteisingai diagnozuojama
arba nepakankamai jvertinami poZymiai, kurie gali
biti subtilis, ypa¢ ankstyvame amziuje (5). Ligos
etiologija - jvairios genetinés anomalijos, atsi-
randancios de novo 15qll-ql3 chromosomoje,
susijusios su epigenetinés reguliacijos defektais.
Taip pat gali pasireiksti motininé delecija, vienatéve
disomija tévo chromosomoje, imprintingo ano-
malijos ar mazos delecijos (taskinés mutacijos)
UBE3A geno, esancio Sios chromosomos, srityje
(1). AS diagnozé patvirtinama molekuliniu bidu,
yra suteikiama tiksli informacija apie prognozg,
komplikacijas ir pasikartojimo rizika (3). Taciau

kartais ligos diagnostika remiasi klinikiniais
duomenimis, nenustacius genetiniy pakitimy (10-
20 % atvejy) (6). Nors kuriami nauji geny terapijos
metodai, Siuo metu AS gydymas yra tik simp-
tominis, kuriuo sieckiama sumazinti priepuoliy
skaiCiy, pagerinti miegg ar elgesj (7). Tévy tikslinése
grupése buvo nustatytos prioritetinés tyrimy sritys,
susijusios su simptomy mazinimu - ypac priepuoliy.
Kiti prioritetai apémé bendravimo, démesio ir miego

problemas (8).

Metodika

Literatiiros apzvalga atlikta medicininése duomeny
bazése ,,PubMed” ir ,,Clinical Key®“. PaieSkai
naudoti raktazodziai: sindromas*
(angl. Angelman syndrome), ,,UBE3A®, , 15qll1-

deletion of 15ql1—ql3),

»>Angelmano
ql3 delecija” (angl.

»epilepsija®“ (angl. epilepsy). Atrinktos tema
atitinkancios publikacijos, paraSytos angly kalba ir
publikuotos 2014 - 2024 metais. Atsizvelgus i visus
kriterijus, Sioje literatiiros apzvalgoje remtasi 34-iais

moksliniais straipsniais.

Rezultatai

. Etiologija ir patogenezé

AS molekulinis pagrindas yra genomo imprintingo

).

reiskinys, nepaveldimas deoksiribonukleorugsties

procesas Imprintingas yra epigenetinis
(DNR) pokytis, sukeliantis geny raiskos pokycius,
priklausancius nuo geno tévy kilmés (10). Genai,
esantys imprintingo centre yra pasiskirst¢ j tévo
i8reikStus
(11).

svarbiausiy pavyzdziy yra 15q11-q13 chromosomos

1SreikSus motinos

bialeliSkai

genus, genus ir

iSreikStus  genus Vienas i
sritis, kurioje yra keletas imprintinty geny, kuriy
pakitimai sukelia fizinius ir elgesio sutrikimus (12).
Sios chromosomos srities, kilusios i§ tévo pusés,
nebuvimas sukelia Prader-Willi sindroma, o i§
motinos — AS (11). Siuo metu nustatyti $edi AS
mechanizmai. Dazniausiai (68 % atvejy) pasireiskia
15q11-q13 chromosomos delecija, kuri apima kritinj
Angelmano regiona motinos 15-oje chromosomoje.
Taip pat gali jvykti struktiiriné chromosomy
translokacija, apimanti 15q11-ql13 chromosomos
sritj. Kitas etiologinis mechanizmas — ubikvitino
baltymo ligazés geno (UBE3A), esancio 15q11-ql3
chromosomos srityje, raiSkos trikumas (11 %
atvejy) (12). Iprastai UBE3A ekspresija vyksta tik
motinos 15-oje chromosomoje. Nors UBE3A yra
15-o0je tévo chromosomoje, genas yra metilinamas ir

jo raiSka blokuojama. D¢l to, jei panaikinama
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motinos 15-0s chromosomos kritiné sritis, arba
ivyksta tévo chromosomos vienatévé disomija,
individui pasireiskia AS simptomai. AS taip pat gali
atsirasti dél tévo vienatévés disomijos, kai yra dvi
tévo 15-os chromosomos kopijos ir dél to néra
motinos UBE3A raiskos. Vienatévé disomija sudaro
apie 7 % visy AS atvejy ir dazniausiai pasireiskia
postzigotiskai, todél taip pat gali atsirasti
mozaikiskumas (13). Imprintingo sutrikimai 15q11-
ql3 chromosomos centre lemia mazdaug 3 % AS
atvejy. Nedidelés delecijos arba taSkinés mutacijos
imprintingo centre keicia geny raiska. Taip pat, 11 %
atvejy, kai nenustatytas etiologinis mechanizmas,
diagnoz¢ nustatoma pagal klinikinj vaizdg ir
kriterijus (klasikinj fenotipg). Manoma, kad AS néra
paveldimas ir genetiniai pokyciai atsiranda
atsitiktinai. Taciau jmanoma, kad UBE3A geno ar
DNR srities, kontroliuojancios geno aktyvavima,
mutacija gali biiti perduota i§ kartos j karta (10, 12,
14). D¢l etiologinio kintamumo ir diagnostikos
proceso sudétingumo vaiky, kuriems jtariamas AS,
Seimos turéty buti nukreipiamos atlikti genetinj
jvertinimg ir diagnostinius tyrimus siekiant
uztikrinti kuo tikslesnj etiologinio mechanizmo ir

ligos pasikartojimo rizikos nustatyma (12).

Klinikinis pasireiSkimas

Raidos sutrikimas

Daugumai kudikiy, serganciy AS, gimimo metu
nepasireiskia jokie ligos pozymiai. Jie jprastai
iSrySkéja pirmaisiais gyvenimo metais, kai véluoja
stambiosios ir smulkiosios motorikos, kalbos ir
socialiniy jgiidziy vystymasis (15).

Asmeny, serganciy AS, kalbos raida yra labai
sutrikusi. Net taikant terapija dauguma pacienty
visiSkai nekalba, kai kurie kalba pavieniais Zodziais
ir retais atvejais asmuo gali vartoti frazes.
Suaugusieji vartoja vidutiniskai penkis Zodzius.
daliai bendrauti

Nemazai pacienty pavyksta

neverbaliai, naudojant jvairias sistemas (kortelés su

paveiksléliais, modifikuota gesty kalba). Kalbos
sutrikimai yra sunkesni, nei biity galima tikétis pagal
raidos ar pazinimo lygj. Manoma, kad didelg
reikSme turi dispraksija. Asmenims, kurie vartoja
antiepileptinius vaistus ir (arba) pasizymi dideliu
hiperaktyvumu, daznai véluoja bendravimo jgudziy
raida. Taip pat manoma, kad bendravimo sutrikimai
prisideda prie padidéjusios agresijos bei nerimo (15,
16). Kalbos sutrikimas aiskiai pasireiskia iki 2-3
mety amziaus, tac¢iau pozymiy galima pastebéti ir
anksCiau — AS sergantys kudikiai reciau verkia ir
maziau guguoja. Nustatyta, kad beveik puse¢ AS
serganciy vaiky sugeba prasmingai, simboliskai
gestais iSreikSti  jausma ar idéjag. Dauguma
suaugusiyjy geba iSreiksti poreikius ir norus keliais
bendravimo biuidais. Nedaugelis AS serganciy
asmeny naudoja komunikacinius gestus daiktams
zyméti arba imituoti. Nors AS serganciyjy ir
ekspresyvioji, ir receptyvioji kalba yra sutrikusi,
pastebéta, kad receptyvieji jgudziai yra gerokai
stipresni nei ekspresyvieji. Dél to, nors asmenys
negali zodziais iSreiksti saves, jie gali suprasti
aukstesnio raidos lygio verbaline kalba, kurig j juos
nukreipia kiti. Daznai atrodo, jog AS sergantys
asmenys geba geriau reaguoti ] kity Zmoniy
pasiiilymus nei patys inicijuoti (16—18).

Vaikams, sergantiems AS, neretai gali biiti nustatyta
gretutiné autizmo diagnozé. Yra nustatyta, kad
15q11-q13 kopijy skaiciaus variantai gali biti susij¢
su autizmu. Tai leidzia manyti, kad UBE3 A mutacija
gali turéti jtakos AS etiologijai, taCiau néra
pakankamai jrodymy, jog vien UBE3A raiSkos
pokyc¢iy pakanka autizmui sukelti (3). Asmenys su
didesnémis pirmo tipo delecijomis ir tie, kuriy
sutrikimai sunkesni, daZniausiai atitinka autizmo
spektro  sutrikimo  kriterijus pagal Autizmo
diagnostikos stebéjimo schemos algoritmus (19). AS

sergantiems asmenims, kuriems nustatyta gretutiné

autizmo spektro sutrikimo diagnozé, labiau iSreiksti
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kalbos, adaptyvaus elgesio ir pazinimo vystymosi

sutrikimai (16).

Elgesio sutrikimai

AS biudingi tokie elgesio bruozai kaip linksmas
elgesys, lengvai provokuojamas juokas ir trumpa
démesio koncentracija. AS sergantys asmenys labiau
nori socialiai bendrauti. Vaikai apiblidinami kaip
lengvai susijaudinantys. Juokas daznai yra perdétas
ar neadekvatus jj sukélusiam dirgikliui. Dauguma
vaiky yra hiperaktyvis, paauglystéje ir suaugus
tampa ramesni. AS sergantys asmenys pasizymi
trikdanCiu elgesiu (kandziojimas, smaugimas,
plauky tempimas ir griebimas), taciau retai tokiu
elgesiu siekiama pakenkti. [prastai jis pasireiskia del
lengvo susijaudinimo, démesio troskimo, prastos
judesiy kontrolés, sumazéjusios poreikiy iSraiskos ar
nesugeb¢jimo veiksmingai bendrauti. Taip pat
aprasomi pykc¢io priepuoliai, pasikartojantis ar

stereotipinis elgesys (15, 20).

Epilepsija

Epilepsija pasireiskia 80-90 % AS serganciy
asmeny. Epilepsijos priepuoliai sergant AS daznai
yra sunkiai kontroliuojami dél atsparumo gydymui
tradiciniais ~ antiepileptiniais  vaistais  (21).
Dazniausiai epilepsija pasireiskia 1-3 mety vaikams,
taciau apie 25 % pacienty epilepsija iSsivysto iki
vieneriy mety. Ankstyva epilepsijos priepuoliy
pradzia gali buti susijusi su autizmo simptomais.
Epilepsija yra sunkesné ankstyvoje vaikystéje,
daznai palengvéja, kai vaikai sulaukia paauglystés,
nors rizika islieka ir suaugus (22). Daugiau nei 95 %
asmeny, serganiy AS epilepsija, ankstyvoje
vaikystéje tam tikrg laiko perioda kasdien patiria
priepuolius, o dviem trecdaliams iSsivysto negalig
sukeliantys priepuoliai (23). AS jprastai yra susijes
su generalizuota epilepsija, taciau trecdaliui
pacienty pasitaiko ir zidininiy priepuoliy, kartu su

kitais  priepuoliy  tipais (22). DaZniausiai

pasitaikantys priepuoliy tipai yra generalizuoti
toniniai-kloniniai, atoniniai arba miokloniniai, ir
epilepsiné biisena (angl. status epilepticus).
Kudikystéje budingi miokloniai  priepuoliai.
Karsciavimo sukelti priepuoliai gali pasireiksti 50 %
atvejy (23). Daugiau nei vieno tipo priepuoliai
pasireiskia mazdaug 50 % asmeny, turin¢iy UBE3A
delecijos fenotipa (21).

Epilepsin¢ biisena (angl. status epilepticus) yra
dazna ir pasitaiko 35-85 % atvejy. Gali pasireiksti
generalizuoti toniniai-kloniniai traukuliai. Biidingas
miokloninis statusas, kai vaikui jvyksta ne-
pertraukiamas ir (arba) pusiau nepertraukiamas
fragmentiskas mioklonusas (ritmiski arba aritmiski
simetriniai ir asimetriniai trukciojimai, apimatys
galtines, liemenj ir veida) su pakitusia psichikos
bikle ir seilétekiu. Si biisena daZniau stebima
15q11-13 delecijos ir UBE3A mutacijos potipiy
atvejais. Taip pat gali buti padidéjes traukuliy
aktyvumas kartu su nereguliariu akiy mirkséjimu,
voky virpéjimu, galvos linkimu, nuovargiu,
mieguistumu, raidos regresu ir sumazeéjusiu ben-
dravimu. [prastai AS sergantiems pacientams po
brendimo epilepsinés blisenos epizodai yra retesni

(23).

Miego sutrikimai

Nustatyta, kad 70-80% AS serganciy asmeny gali
turéti miego sutrikimy, kurie dazniausiai pasireiskia
ankstyvoje vaikystéje, taciau daugeliui asmeny Sie
sutrikimai gali iSlikti ir paauglystéje bei suaugus
(24,25). Dazniausiai pasitaikanti miego problema
yra nemiga - nuo 35% iki 60% AS serganc¢iy asmeny
patiria sunkumy uzmiegant ir (arba) daznai
prabunda naktj (16). Taip pat sutrumpéja bendra
miego trukmeé ir poreikis. Literatiiroje aprasoma, kad
su AS susijusios miego problemos neturi jtakos
pacienty biiklei dienos metu, jy sveikatai ir elgsenai

(24).
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Kiti sutrikimai
AS sergantiems asmenims ilgainiui susiformuoja
subtilus kaukolés ir veido fenotipas - veido vidurio
idubimas, prognatizmas ir plati burna. Stebimos
refrakcijos (dazniausiai

ydos toliaregyste  ir

astigmatizmas), rainelés ir gyslainés
hipopigmentacija, ezotropija arba egzotropija (15).
Daugumai asmeny, serganciy AS, pasireiSkia bent
vienas virskinamojo trakto simptomas, daZniausiai -
viduriy uzkieté¢jimas ir refliuksas (26). Tévai
nurodo, kad mazdaug trecdaliui AS serganciy vaiky
budinga hiperfagija (27). Nutukimas daZniausiai
taciau  morbidinis

pasireiskia  paauglystéje,

nutukimas AS sergantiems asmenims diagno-

zuojamas retai (7). Judesiy, tonuso ir pusiausvyros

sutrikimai  lemia

igiidziy

i§sivystyma (séd¢jimas nuo 12 ménesiy, vaikscio-

vélyva  motoriniy

jimas nuo 2 iki 6 mety). Judesiy sutrikimams

priskiriamas triikkCiojimas, ataksiné eisena ir
drebulys (15). Vaiky, serganciy AS, skoliozés daznis

yra iki 20 %, suaugusiyjy - iki 50 % (13).

Diagnostika

AS diagnozuojamas atlikus 15q11-q13 chromo-
somos DNR metilinimo tyrimus. 78 % pacienty,
turiniy Sios chromosomos delecija, vienatéve
disomijg ar imprintingo centro mutacijas, nustatomi
metilinimo sutrikimai. Jei metilinimo tyrimai yra
neigiami, galima atlikti UBE3A mutacijos (sekos)
analiz¢ (1,3). Kai DNR metilinimo analizés ir
UBE3A mutacijos tyrimo rezultatai yra neigiami,
tikimybé, kad asmuo serga AS, yra maza (15). AS
fenotipo pacientams, kuriy tyrimy rezultatai
normoje, reikéty apsvarstyti alternatyvig diagnozg,
pavyzdziui, Pitt-Hopkins sindroma, Mowat—Wilson
sindroma, Kleefstra sindroma, Phelan—-McDermid
sindroma, Koolen—de Vries sindroma, Christianson
sindroma, ir MBDS5 haplonepakankamuma (28).

Psichomotoriniu sutrikimu ir autizmu pasizymintys

vaikai turéty biiti tiriami dél AS, ypac jei sergama

34.

epilepsija. AS taip pat reikéty jtarti tiems, kuriems
pasireiskia j ataksija ir hipotoninj cerebrinj paralyziy

panasus sindromas (1).

Gydymas
Nors kuriami nauji geny terapijos metodai, Siuo
metu specifinio AS gydymo néra. Taikomas

multidisciplininis  gydymas, apimantis  visy
simptomy, susijusiy su AS, gydyma. Taip pat
taikoma ergoterapija, logoterapija ir ugdymas,
skirtas raidos atsilikimui ir intelekto sutrikimams
(1). Gydymu siekiama sumazinti stambiosios ir
smulkiosios  motorikos  atsilikima, pagerinti
komunikacija, pavyzdziui, skatinti neverbalinius
jgtidzius bendravimo prietaisy, paveiksléliy ar
modifikuotos gesty kalbos pagalba (3). Su elgesiu
susij¢ sutrikimai (agresyvus arba save Zzalojantis
elgesys) gali buti gydomi raminamaisiais vaistais,
antidepresantais ar kitais neuroleptikais. Kitiems
simptomams, pavyzdziui, AS virSkinimo trakto
sutrikimams (refliuksas, viduriy uzkietéjimas) ir
nutukimui, skiriamas standartinis  gydymas.
Skolioz¢ gali biti gydoma chirurginiais metodais
(7). Tikétina, kad antiepilepsiniai vaistai, gydant
epilepsija AS sergantiems asmenims, gali biti
naudingi, pavyzdziui, klobazamas, levetiracetamas
ir klonazepamas. Rekomenduojami pirmo pasirin-
kimo vaistai yra klobazamas arba levetiracetamas
(29). Valproato reikéty vengti, nes jis gali sukelti
tremory sustipréjimg ir motoriniy igidziy regresija
(6). Irodyta, kad ketogeniné dieta (KD) ir mazo
glikeminio indekso terapija (MGIT) veiksminga
esant refrakterinés KD

epilepsijos atvejams.

rekomenduojama kidikiams ir vaikams, kurie

maitinami zondu. MGIT taikoma, kai néra sutrikusi
rijimo funkcija ir vaikas maitinamas peroraliai. Jei
MGIT néra veiksminga, terapija turéty biiti pakeista
1 KD (29-31). Nors vyresniame amziuje priepuoliy
sunkumas ir  daznis

sumazgja, priepuoliai

pasikartoja, todél ir suaugusiems asmenims



3.5.

Journal of Medical Sciences. 24 Sep, 2024 - Volume 12 | Issue 4. Electronic - ISSN: 2345-0592

taikomas 1ilgalaikis gydymas antikonvulsiniais
vaistais (7).

Elgesio terapija yra pirmo pasirinkimo priemone,
gydant miego sutrikimus AS serganc¢iam pacientui,
ir lemia ilgalaikius pokyc¢ius daugiau nei 80% vaiky.
Esminiai kokybisko miego elementai yra tévy
mokymas, kaip sukurti kokybiska miego aplinka,
miego ir budrumo grafiky koregavimas, bei tévy ir
vaiky bendravimo valdymas, kuriuo siekiama
sustiprinti tinkama elgesj prie§ miega ir skatinti
savarankiSka miego pradzia (24). Jei néra
neurologiniy ar kity gretutiniy ligy ir elgesio terapija
yra neveiksminga, gali biiti skiriamas melatoninas,
kuris sutrumpina uzmigimo laikg ir gali sumaZzinti
naktiniy prabudimy skaic¢iy (15, 32). Gali buti
vartojami ir migdomieji vaistai: klonidinas,
klonazepamas, difenhidraminas ir chloralhidratas
(1). Mirtazapinas yra vienas i§ antidepresanty,
dazniausiai vartojamy miego sutrikimams gydyti.
Nustatyta, kad jis yra labai veiksmingas, nes
pagerina miego trukmeg, sumazina naktiniy
prabudimy skai¢iy ir sutrumpina AS serganciy
asmeny uzmigimo laikg (33). Taciau reikalingi
papildomi kontrolés tyrimai, kad biity galima
patvirtinti mirtazapino veiksminguma gydant su AS
susijusius miego sutrikimus (24). Taikant elgesio
terapija ir (arba) medikamentinj gydyma, daugumai
pacienty galima sumazinti miego sunkumus, o su
amziumi miego rezimas geré¢ja (15).

Svarbu paminéti, kad pacientai, sergantys AS, neturi

imunodeficito Rekomenduojama

pozymiy.

reguliariai  skiepytis, jtraukiant skiepus nuo

sezoniniy ligy sukeléjy ir COVID-19 vakcina (29).

Prognozé

Anksti diagnozavus, pritaikius tinkama gydyma, AS
sergan¢iy asmeny gyvenimo kokybé gali biiti gera.
Taip pat, prognoz¢ galima pagerinti kuo anksciau
pradedant ir tgsiant jvairias terapijas bei simptominj

gydyma. AS néra degeneracinis sutrikimas ir

daugelis pacienty, esant tinkamai priezitrai ir
pagalbai, pagerina savo gyvenimo jgudzius (5).
Dauguma geba naudotis maitinimosi reikmenimis ir
atlikti kai kuriuos namy ruosos darbus su priezilira
(15). Taip pat, dauguma asmeny iSmoksta vaikscioti
be pagalbos, gali iSreiksti savo pomégius. Tualetu
naudotis iSmoksta mazdaug 30% asmeny, taciau
daugumai naktimis reikia sauskelniy (16).

AS simptomai priklauso nuo amziaus ir daugumai
pacienty su amziumi sumaz¢ja priepuoliy daznumas,
hiperaktyvumas ir pageré¢ja miegas (34). Be to, nors
pasireiSkiantys mioklonijy epizodai néra pavojingi
gyvybei, AS sergantys asmenys gali prarasti
anksciau jgytus savipagalbos jgiidzius (maitinimasis
ir savarankiskas judé¢jimas) (16). Taip pat nutukimo
sukelta skoliozé gali sumazinti judrumg (34)
Tikétina, kad dél to padidéja asmeny nusivylimas ir
blogeja gyvenimo kokybe (16).

AS serganciy asmeny gyvenimo trukmé yra normali,
asmenys gali gyventi iki 70 mety ir ilgiau. Nors
literatliroje aptariami rySiai tarp jvairiy genetiniy
veiksniy ir ligos sunkumo, kity Zinomy prognostiniy
veiksniy néra (14). Tobuléjant geny terapijos

mokslui, tikimasi specifiskesnio AS gydymo (1).

ISvados

Angelmano sindromas (AS) yra reta neurologiné
liga, kuriai buidingas raidos atsilikimas, reikSmingi
kalbos sutrikimai, pusiausvyros ar judesiy
sutrikimai, traukuliai, specifiniai veido bruozai ir
linksmas elgesys. Stebimi genomo imprintingo
sutrikimai, atsirandantys dél tévo arba motinos
skirtingai  iSreikSty geny, esanciy 15ql1-q13
chromosomos srityje, nebuvimo arba sumazéjusios
juraiskos. Molekuliniais metilinimo tyrimais galima
diagnozuoti dauguma AS atvejy. Siuo metu néra
jokio standartinio ar patvirtinto AS gydymo, o

dabartiniai gydymo btidai yra tik simptominiai.
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