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AV 4
Zmogaus ir medicininés
genetikos katedra

GENETIKOS GRUPE

VAIKU ILGO QT INTERVALO POKYCIAI IR
JO GENETINES YPATYBES

Darbo autoré. Aurelija KEMEZYTE, VI kursas.

Darbo vadovas. Biruté BURNYTE, VU MF Biomedicinos moksly institutas, Zmo-
gaus ir medicininés genetikos katedra.

Darbo tikslas. Nustatyti vaiky, tirty dél ilgo QT sindromo klinikinj fenotipg ir
genetiskai patvirtinty atvejy ypatybes vaiky grupéje.

Darbo metodika. Atlikta 2021-2022 metais Vilniaus universiteto Santaros kliniky
Medicininés genetikos centre atlikty naujos kartos sekoskaitos duomeny retrospek-
tyviné analizé. Duomeny analizé atlikta naudojant IBM SPSS 20.0 Statistics programa.
StatistiSkai reikSmingiems skirtumams tarp kokybiniy kintamujy jvertinti naudotas X2
testas, skirtumas tarp grupiy vertintas kaip statistiskai reikSmingas, kai p<0,05.

Rezultatai. I3analizuoti 92 pacienty duomenys, i$ kuriy 55 proc. mergaiciy (51/92).
Vidutinis amzius, kai atliktas genetinis tyrimas buvo 10+4,7SD. Patogeniniai ar tikétina
patogeniniai variantai nustatyti 19 proc. atvejy (17/92). IS viso nustatyta 16 neaiskios
klinikinés reikSmés varianty (7 is jy neaprasyti gnomAD). Dazniausias genas, kuriame
buvo nustatytas patogeninis variantas — KCNQ1 (11/17, 65 proc.). Daliai pacienty
patogeniniai variantai buvo rasti KCNH2 gene (2/17, 12%), o 24 proc. buvo pasiskirste
kituose genuose. Ketvirtadalis pacienty (4/17, 24 proc.) turéjo pirmos eilés giminaitj su
kliniskai patvirtintu ilgo QT sindromu. Vidutinis Schwarz balas ir ilgiausias iSmatuotas
koreguotas QT intervalas buvo 3,4+1SD ir 497ms+32SD. Daugiau nei pusé pacienty
tyrimo dél ilgo QT sindromo metu neturéjo klinikiniy simptomy ir buvo diagnozuoti
atsitiktinai pastebéjus pokycius EKG ar esant teigiamai Seiminei anamnezei.

ISvados. Misy atlikta analizé patvirtina genetinio tyrimo svarba dél ilgo QT sin-
dromo tiriamiems vaikams, parodydama, jog 19 proc. atvejy genetinio tyrimo rezultatas
bus reikSmingas sprendziant tolesnio gydymo taktika.

Raktazodziai. llgo QT sindromas; naujos kartos sekoskaita; EKG.
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