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NEURORAUMENINIU LIGU NAUJOS KARTOS
SEKOSKAITOS DIAGNOSTINIS EFEKTYVUMAS

Darbo autoré. Greta SENKEVICIUTE (IV kursas).

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

Darbo tikslas. Nustatyti naujos kartos sekoskaitos tyrimo efektyvuma pacienty,
kurie tirti dél jtariamos genetinés neuroraumenineés ligos, grupéje.

Darbo metodika. Tyrimo metu buvo surinkti 23 pacienty, kurie 2021 m. konsul-
tuoti gyd. genetiko dél jtariamos genetinés neuroraumeninés ligos, duomenys. Rinkti
demografiniai, klinikiniai rodikliai, elektrofiziologiniy, laboratoriniy ir genetiniy tyrimy
rezultatai iS medicininés dokumentacijos- Vilniaus universiteto ligoninés Santaros
kliniky Elektroninés ligos istorijos (VUL SK ELI). Naujai analizuoti Siy pacienty naujos
kartos sekoskaitos tyrimo rezultatai ir tik patogeniniai ir tikétina patogeniniai variantai
pagal Amerikos medicininés genetikos ir genomikos kolegijos (ACMG) klasifikacijg
buvo pripazinti patvirtinantys molekuline diagnoze. Gauty duomeny sisteminimas,
kodavimas ir statistiné analizé atlikta naudojant MS Office Excel 365 paketa.

Rezultatai. Pacienty imtj sudaré 23 asmenys: 8 (34,78%) vaikai ir 15 (65,22%)
suaugusiyjy. Pacienty amziaus vidurkis buvo 31,6 m. (intervalas: 2 m. — 75 m.). 12
(52,17%) pacienty buvo vyriskos lyties. AmZiaus vidurkis, kai pasireiské pirmieji
simptomai, 23,6 m. (intervalas: nuo gimimo iki 72 m.). Serumo kreatinkinazés (sCK)
aktyvumo tyrimo rezultatai parode, kad 14 (60,87%) pacienty sCK aktyvumas nepa-
didéjes, 5 (21,73%) pacientams sCK aktyvumas buvo padidéjes iki 5 karty, 1 (4,35%)
pacientui- 5-10 karty, 1 (4,35%) pacientui >10 karty, 2 (8,69%) pacienty duomeny apie
sCK aktyvuma nerasta. Neurologinio tyrimo rezultatai atskleidé, kad iS 23 pacienty
16 (69,57%) rasta bent 1 gallnéje sumaZéjusi raumeny jéga, 6 (26,09%) pacienty
raumeny jéga buvo normali, o 1 (4,35%) paciento raumeny jégos vertinimo duome-
ny nebuvo rasta. Taip pat 12 (52,17%) pacienty nustatyti susilpnéje refleksy atsakai,
10 (43,48%) pacienty refleksy tyrimo rezultatai buvo normalis, 1 (4,35%) pacientui
refleksy atsakai negauti. ENG tyrimo metu gautos tokios iSvados: 12 (52,17%) pa-
cienty rezultatai pokyciy neparodé, 5 (21,74%) pacientams nustatyti neuropatiniai
pokyciai, 5 (21,74%) pacienty tyrimo rezultaty duomeny nerasta, 1 (4,35%) pacientui
ENG tyrimas neatliktas. EMG tyrimo metu gautos tokios isvados: 4 (17,39%) pacienty
rezultatai pokyciy neparodé, 11 (47,83%) pacienty nustatyti miopatiniai pokyciai, 5
(21,74%) pacienty tyrimo rezultaty duomeny nerasta, 3 (13,04%) pacientams EMG
tyrimas neatliktas. Naujos kartos sekoskaitos tyrimu molekuliné diagnozé patvirtinta
13 (56,52%) pacienty, 6 (26,09%) pacientams nustatytas neaiskios reikSmés variantas,
4 (17,39%) pacientams patogeniniy/tikétina patogeniniy/neaiskios reiksmés varianty
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nenustatyta. IS 13 pacienty, 2 (15,38%) pacientams nustatyta dviguba molekuliné
diagnozé, pagrindzianti jy liga.

ISvados. Naujos kartos sekoskaitos tyrimas yra efektyvus metodas neuroraume-
niniy ligy diagnostikoje. Siuo tyrimu molekuliné diagnozé patvirtinama reik$mingai
daliai pacienty (56,52%). Tikslios diagnozés nustatymas svarbus Siy pacienty individu-
alizuotai sveikatos priezitrai. Naujos kartos sekoskaitos tyrimo rezultaty interpretacijai
akivaizdZiai svarbls neurologinio tyrimo metu gauti rezultatai.

RaktaZodziai. Naujos kartos sekoskaitos tyrimas; neuroraumeninés ligos.



