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106   |  AUSŲ, NOSIES, GERKLĖS IR AKIŲ LIGŲ KLINIKA

SU X CHROMOSOMA PAVELDIMA S PIGMENTINIS 
RETINITA S. KLINIKINIS AT VEJIS IR LITER ATŪROS 
APŽVALGA

Autorius. Inga TUMINSKYTĖ, VI kursas.

Vadovas. Med. dr. Eglė DANIELIENĖ, VU MF Klinikinės medicinos institutas, Ausų, 
nosies, gerklės ir akių ligų klinika, UAB „Akių gydytojų praktika“

Tikslas. Pristatyti su X chromosoma paveldimo pigmentinio retinito (XPPR) kli-
nikinį atvejį ir apžvelgti literatūrą apie ligos diagnostiką, eigą bei gydymo galimybes.

Metodai. Gavus paciento tėvų sutikimą išanalizuotas klinikinis atvejis. Literatūros 
paieška atlikta PubMed bazėje, naudojant raktažodžius „X-linked retinitis pigmentosa“, 
„Gene therapy“.

Atvejo aprašymas. Šešerių metų berniukas kreipėsi į oftalmologą dėl hiperme-
tropijos ir nepakankamo koreguoto regos aštrumo –0,4. Apžiūros metu pastebėti dis-
trofiniai pakitimai tinklainėje, tačiau nebuvo „kaulinių kūnelių“, būdingų pigmentiniam 
retinitui (PR). Tėvai nuo 4 metų pastebėjo sunkų vaiko orientavimąsi prieblandoje. 
Atlikta perimetrija, optinė koherentinė tomografija (OKT), elektroretinograma (ERG), 
autofluorescencinis tyrimas (AF). Genetiniai tyrimai pacientui ir jo mamai parodė RPGR 
geno mutaciją, lemiančią XPPR. Mama yra geno nešiotoja, jai pastebėjome tapetinį 
geltonosios dėmės refleksą. Berniukui šiuo metu yra 10 metų, liga lėtai progresuoja. 
Tėvai svarsto galimybę vykti genų terapijai į užsienį.

Rezultatai. XPPR yra viena iš PR formų, pasireiškianti vyrams. Pradinėje stadi-
joje būdinga niktalopija ir periferinis akipločio susiaurėjimas, vadinamas „tuneliniu 
regėjimu“, susilpnėję ERG atsakai. Vėliau gali sutrikti spalvų suvokimas, prarandamas 
centrinis matymas. Dauguma sergančiųjų apanka ketvirtąjį gyvenimo dešimtmetį. 
Ligoniams tinklainės periferijoje stebima hiperpigmentacija, vadinama „kauliniais 
kūneliais”, blyškus regos nervo diskas, susiaurėjusios kraujagyslės. Viena iš netipinių 
formų yra PR be pigmento, kuriai būdingi klasikiniai akių dugno pokyčiai be tinklainės 
hiperpigmentacijos. OKT stebimas tinklainės fotoreceptorių sluoksnio nykimas. AF 
nustatomas hiperautofluorescencinis žiedas aplink geltonąją dėmę. Ligos veiksmingo 
gydymo nėra, tačiau klinikiniai tyrimai taikant genų terapija yra atliekami.

Išvados. XPPR yra viena iš sunkiausių paveldimų tinklainės distrofijų, sukelianti 
aklumą jauname amžiuje. Mūsų pacientui liga pasireiškė kaip PR be pigmento. Genų 
terapijos tyrimai suteikia vilčių sulėtinti ligos progresavimą.

Raktažodžiai. Su X chromosoma paveldimas pigmentinis retinitas; genų terapija.
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