STUDENTY

MOKSLINES VEIKLOS TINKLO

LXXVI KONFERENCIJA o el
2024

VILNIUS

VILNIAUS UNIVERSITETO LEIDYKLA



https://doi.org/10.15388/SMVK.2024

STUDENTUY
MOKSLINES VEIKLOS TINKLO
LXXVI KONFERENCIJA

Vilnius, 2024 m. geguZzés 13-17 d.
PRANESIMU TEZES


https://doi.org/10.15388/SMVK.2024 

Vilniaus universitetas
Medicinos fakultetas

STUDENTY
MOKSLINES VEIKLOS TINKLO
LXXVI KONFERENCIJA

Vilnius, 2024 m. geguzés 13-17 d.
PRANESIMY TEZES

Leidinj sudaré

VU MF Mokslo ir inovacijy skyriaus

inovacijy specialistas Kristijonas PUTEIKIS ir
administratoré Rima DAUNORAVICIENE

+
Vi VILNIAUS
«"U™.  UNIVERSITETO
LEIDYKLA

)

2024



Mokslo komitetas:

doc. dr. Valdemaras Jotautas
dr. Diana BuZinskiené

prof. dr. Violeta Kvedariené
prof. dr. (HP) Saulius Vosylius
prof. habil. dr. (HP) Gintautas Brimas
Indré Sakalauskaité

Laura Lukaviciaté

dr. Agné Abraitiené

doc. dr. JUraté Peceliliniené
prof. dr. Vaiva Hendrixson
doc. dr. leva Stundiené

prof. dr. Eglé Preiksaitiené
doc. dr. Biruté Zablockiené
prof. dr. Pranas Serpytis
Artdras Mackevicius

Organizacinis komitetas:

Kristina Marcinkeviciate
Viktorija Rakovskaité
Austéja Grudyté

Justina Semenkovaité
Matas Zekonis

Rokas Zekonis

Milvydé Marija Tamutyté
Augusteé Senulyté

Miglé Miglinaité

Rokas Bartuska

Damian Luka Mialkowskyj
Karina Mickeviciate
Jovita Patricija Druta
Emilija Sauklyte

ISSN 2783-7831 (skaitmeninis PDF)

© Teziy autoriai, 2024
© Vilniaus universitetas, 2024

dr. Zymantas Jagelavicius
doc. dr. Agné Kirkliauskiené
prof. dr. Marius Miglinas
Zilvinas Chomanskis

doc. dr. Kristina Ryliskiené
prof. dr. Vilma Brukiené
doc. dr. Saulius Galgauskas
Andrius Zu¢enka

doc. dr. Biruté Brasiliniené
doc. dr. Jaunius Kurtinaitis
prof. dr. Eugenijus Lesinskas
doc. dr. Goda Vaitkeviciené
prof. dr. Alvydas Navickas
doc. dr. Rima Viliniené
prof. dr. (HP) Edvardas Danila

Austéja Racyté

Tadas Abartis

Mindaugas Smetaninas
Rafal Sinkevi¢

Gerda Slazaité

Kamilé Ceponyté

Einius Novi¢enko

Benas Matuzevicius
Gabriela Simkonyté

leva Ruzgyté

Milda Mikalonyté

gyd. rez. Valentinas Kagis
gyd. rez. Gabrielé Bielinyté
Véjas Vytautas Jokubynas

prof. dr. Nomeda Rima Valeviciené
Teresé Paldyté

doc. dr. Vytautas Tutkus

doc. dr. Danuté Povilénaité

dr. Viktorija Andrejevaité

prof. dr. Robertas Stasys Samalavicius
dr. Agné Jakavonyté-Akstiniené
doc. dr. Jurgita Stasitniené

dr. Arnas Bakavicius

prof. dr. Gilvydas Verkauskas

prof. dr. Sigita Lesinskiené

doc. dr. Marija Jakubauskiené
prof. dr. (HP) Janina Tutkuviené

Deivilé Kvaraciejuté
Julija Pargaliauskaité
Paulius Montvila
Rata Bleifertaité
Alicija Savareikaiteé
Julija Kondrotaité
Gediminas Gumbis
Joana Lescevskaja
Gabrielé Bajoraité
Augustinas Stasitnas
Odeta Aliukonyté
Robertas Basijokas
Elvin FranciSek Bogdzevic



538 | SIRDIES IR KRAUJAGYSLIU LIGU KLINIKA

DIGENINIO PAVELDEJIMO [TAKAILGO QT SINDROMO
FENOTIPINEI ISRAISKAI: KLINIKINIS ATVE]IS

Darbo autoré. Germanté MIKALAJUNAITE, 11l kursas.

Darbo vadovés. Dokt. Neringa BILEISIENE, VUL SK Kardiologijos ir angiologijos
centras; dr. Eglé PREIKSAITIENE, VU MF Biomedicinos tyrimy institutas, Medi-
cininés genetikos centras.

Darbo tikslas. Aprasyti ir iSanalizuoti galimai digeninio paveldéjimo atvejj, esant
ilgo QT sindromui (1QTS).

Darbo metodika. Gavus pacientés rasytinj sutikima, Vilniaus Universiteto Ligo-
ninés Santaros kliniky (VUL SK) leidimg, naudojant nuasmenintus pacientés duomenis
bei iSanalizavus ligos istorijos jrasus, atlikta klinikinio atvejo analizé.

Atvejo aprasymas. 54 m. moteris (europidé, ang. Caucasian) konsultuota VUL
SK Ambulatorinés kardiologijos skyriuje dél galimo IQTS, kuris buvo fenotipiskai dia-
gnozuotas jos dukrai. Atvykusi pacienté skundési epizodiniu ,negerumu” kratinéje
emocinio streso fone, nesusijusiu su fiziniu kraviu. IS anamnezés paciente nuo vaikystés
vargino samonés netekimo epizodai. Sesiskart buvo praradusi sgmone néstumy metu
(2 néstumai, 2 gimdymai). Geneologija: 27 m. amZziaus brolis rastas negyvas lovoje po
nakties, iki tol laikytas sveiku, netirtas. Pacientés dukrai 16 m. amzZiuje dél besikarto-
janciy sinkopiy (be ryskiy provokuojanciy veiksniy), remiantis klinikinio iStyrimo duo-
menimis nustatyta IQTS diagnozé (7,5 balo pagal Schwartz o diagnostine skaiciuokle).
Kita dukra (35 m.), viengkart patyrusi sinkope vaikystéje tvankioje aplinkoje, tiriama
kardiologo dél EKG stebimy Brugada poZymiy. Kardiologo konsultacijos metu pacientei
nustatyti IQTS budingi pakitimai ramybés ir fizinio kriivio elektrokardiogramose (EKG):
EKG ramybéje QTc pagal Bazett —494 ms, T dantelis su jkirpa V4-V6; veloergometrijos
metu EKG QTc pagal Bazett krivio piko metu — 415 ms, po krivio 1 min. — 453 ms,
po 2 min. —439 ms, po 3 min. —479 ms, po 4 min. —470 ms, po 5 min. — 484 ms, po
6 min. — 489 ms, po 7 min. — 504 ms). Atlikus Sirdies ultragarsinj tyrimg, struktdrinés
Sirdies ligos, galinCios sglygoti antrinj repoliarizacijos pailgéjimg, nenustatyta: KS
sistoliné funkcija gera, KS IF >55 proc., GLS 20,3 proc. Fibrozinis sitlas ant AoV (de-
generaciniy AoV pakitimy pozymis), I° AoV nesandarumas. Kity, galinciy sukelti QT
intervalo pailgéjimg, priezasCiy nenustatyta. Jvertinus pacientés klinikinio iStyrimo
duomenis pagal Schwartz'o / modifikuotg IQTS diagnostine skaiciuokle, ji surenka
7,5 balo (b.): EKG QTc 494 ms — 3 b., T dantelio pokyciai (su jkirpa) — 1 b., sinkopés
streso fone — 2 b., dukrai diagnozuotas neabejotinas IQTS — 1 b., staigi brolio mirtis
jauname amziuje — 0,5 b.). Pacientei diagnozuotas IQTS (fenotipiskai), paskirtas gydy-
mas neselektyviais beta adrenoreceptoriy blokatoriais, rekomenduota gyd. genetiko
konsultacija. Kadangi pacienté dél bradikardijos netoleravo rekomenduojamo medika-
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mentinio gydymo, jai buvo implantuotas intrakardinis kardioverteris defibriliatorius. Po
gyd. genetiko konsultacijos ir konsiliumo, atlikus geny, siejamy su genetinémis Sirdies
ir kraujagysliy ligomis, naujos kartos sekoskaitos tyrima, pacientei nustatytas KCNH2
geno tikétina patogeninio varianto NG_008916.1 (NM_000238.4):c.3103_3152+6del,
NP_000326.2:p.(?), heterozigotinis genotipas ir SCN5A (MIM#614022) geno neaiskios
klinikinés reikSmés varianto NM_000335.5:¢.4081A>G, NP_000326.2:p.(Arg1361Gly),
heterozigotinis genotipas. Atliekama segregacijos analizé Seimoje.

ISvados. Paveldimas IQTS — gyvybei grésminga kanalopatija, lemianti repolia-
rizacijos procesy sutrikimg miokarde, pasireiskiantj QT intervalo pailgéjimu ir su juo
susijusia pavojingy skilveliniy aritmijy (Torsades de Pointes) rizika, kuomet pirmas ir
vienintelis ligos pasireiSkimas gali bati staigi Sirdiné mirtis. IQTS monogenininé liga,
siejama su vieno i$ ligg lemianciy geny mutacija, taciau KCNH2 ir SCN5A geny pato-
geniniy varianty digeninis paveldéjimo bldas yra aprasytas literatlroje pacientamssu
IQTS. Digeninio paveldéjimo IQTSyraitin retos buklés, kurios galilemti skirtingg klinikine
idraika, nenuspéjama ligos eiga ir apsunkintg prognoze. Probandei nustatyti duretiDNR
variantai: nuojtampos priklausomykalio kanaly (/Kr) ir nuo jtampos priklausomy natrio
kanaly (/Na) subvienetus koduojanciuose genuose. Genetinio pokycio patogeniskumo
jvertinimui labai svarbi segregacijos analizé ir fenotipo jvertinimas giminai¢iams: SCN5A
geno neaiskios klinikinés reikSmés variantas yra IQTS fenotipo modifikatorius, galintis
sglygoti persiklojancius sindromus.

RaktazZodziai. llgo QT sindromas; digeninis paveldéjimas; KCNH2 genas; SCN5A
genas.
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