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106 | AUSU, NOSIES, GERKLES IR AKIU LIGU KLINIKA

SUX CHROMOSOMA PAVELDIMAS PIGMENTINIS
RETINITAS. KLINIKINIS ATVEJIS IR LITERATUROS
APZVALGA

Autorius. Inga TUMINSKYTE, VI kursas.

Vadovas. Med. dr. Eglé DANIELIENE, VU MF Klinikinés medicinos institutas, Ausy,
nosies, gerklés ir akiy ligy klinika, UAB , Akiy gydytojy praktika“

Tikslas. Pristatyti su X chromosoma paveldimo pigmentinio retinito (XPPR) kli-
nikinj atvejj ir apzvelgti literatiirg apie ligos diagnostika, eigg bei gydymo galimybes.

Metodai. Gavus paciento tévy sutikimg iSanalizuotas klinikinis atvejis. Literatdros
paieska atlikta PubMed bazéje, naudojant raktazodzius , X-linked retinitis pigmentosa“,
,Gene therapy”.

Atvejo aprasymas. Seseriy mety berniukas kreipési j oftalmologg dél hiperme-
tropijos ir nepakankamo koreguoto regos astrumo —0,4. Apzilros metu pastebéti dis-
trofiniai pakitimai tinklainéje, taciau nebuvo , kauliniy kiineliy“, badingy pigmentiniam
retinitui (PR). Tévai nuo 4 mety pastebéjo sunky vaiko orientavimasi prieblandoje.
Atlikta perimetrija, optiné koherentiné tomografija (OKT), elektroretinograma (ERG),
autofluorescencinis tyrimas (AF). Genetiniai tyrimai pacientui ir jo mamai parodé RPGR
geno mutacijg, lemiancig XPPR. Mama yra geno nesiotoja, jai pastebéjome tapetinj
geltonosios démeés refleksg. Berniukui Siuo metu yra 10 mety, liga létai progresuoja.
Tévai svarsto galimybe vykti geny terapijai j uzsien;.

Rezultatai. XPPR yra viena i$ PR formy, pasireiskianti vyrams. Pradinéje stadi-
joje budinga niktalopija ir periferinis akiplocio susiauréjimas, vadinamas ,tuneliniu
regéjimu”, susilpnéje ERG atsakai. Véliau gali sutrikti spalvy suvokimas, prarandamas
centrinis matymas. Dauguma serganciyjy apanka ketvirtgjj gyvenimo deSimtmetj.
Ligoniams tinklainés periferijoje stebima hiperpigmentacija, vadinama , kauliniais
kineliais”, blysSkus regos nervo diskas, susiauréjusios kraujagyslés. Viena is netipiniy
formy yra PR be pigmento, kuriai badingi klasikiniai akiy dugno pokyciai be tinklainés
hiperpigmentacijos. OKT stebimas tinklainés fotoreceptoriy sluoksnio nykimas. AF
nustatomas hiperautofluorescencinis Ziedas aplink geltonajg déme. Ligos veiksmingo

ISvados. XPPR yra viena i$ sunkiausiy paveldimy tinklainés distrofijy, sukelianti
akluma jauname amziuje. Misy pacientui liga pasireiské kaip PR be pigmento. Geny
terapijos tyrimai suteikia vilciy sulétinti ligos progresavima.

RaktaZodziai. Su X chromosoma paveldimas pigmentinis retinitas; geny terapija.
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