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INKSTU POLICISTOZES ATVE]JIS SUSIJES SU
HETEROZIGOTINIU COL4A1 GENO PATOGENINIU
VARIANTU

Autoriai. Deimante SATKAUSKAITE, V kursas, Ugné SLEIVYTE, V kursas.

Vadovas. Gyd. Deimanté BRAZDZIUNAITE, Zmogaus ir medicininés genetikos
katedra, VU Medicinos fakulteto Biomedicinos moksly institutas.

Tikslas. Pristatyti inksty policistozés atvejj dél heterozigotinio COL4A1 geno
patogeninio varianto.

Atvejo aprasymas. 61 mety vyras buvo atsiystas gydytojo genetiko konsultacijai
dél policistinés inksty ligos. Pacientas nuo jaunystés skundziasi daznu Slapinimusi naktj,
kity skundy neiSsako. Prie$ 4-5 metus atliktuose tyrimuose inkstuose rastos cistos.

Biocheminiuose kraujo tyrimuose nustatytas nezymiai padidéjes kreatinino
kiekis (111pumol/L) ir sumazejes glomeruly filtracijos greitis (61 ml/min/1,73 m?), kas
rodo lengvy inksty funkcijos sumazéjimg. Bendrame Slapimo tyrime — hematurija.
Inksty ultragarsiniame tyrime — inksty policistozés vaizdas. Galvos smegeny MRT ty-
rime nustatyti leukoencefalopatijos pozymiai, taip pat aptikti smulktus hemoraginiai
depozitai, o akiy dugno tyrime — kraujagysliy vingiuotumas. Pacientas jau 17 mety
vartoja antihipertenzinius vaistus. Jo mama taip pat skundési daznu Slapinimusi, ta-
¢iau duomeny apie inksty cistas néra. Ji miré 71 m. dél insulto. Atlikus geny, siejamy
su paveldimomis inksty ligomis, naujos kartos sekoskaitg, nustatytas COL4A1 geno,
literatlroje neaprasyto, tikétina patogeninio varianto heterozigotinis genotipas.

Rezultatai. DazZniausia klinikiné diagnozé suaugusiesiems, sergantiems abipusé-
mis inksty cistomis, yra autosominé dominuojanti inksty policistozé, kurios dazniausios
priezastys — patogeniniai variantai PKD1, PKD2, re¢iau DNAJB11, GANAB, ALG5, NEK8
genuose. Vis délto 8-15 % pacienty néra aptinkama minéty geny varianty. Literatidros
duomenimis, COL4A1 mutacijos, gali fenokopijuoti autosominiu dominantiniu badu
paveldimg policistine inksty ligg. B. Lanktree tyrimo metu, atlikus populiacijos viso
genomo sekoskaitg, COL4A1 geno pokytis, sergant policistine inksty liga, nustatytas
1i$5594. Vienas i$ Sio geno mutacijy lemiamy fenotipy — autosominiu dominantiniu
bldu paveldimas HANAC sindromas (angl. Hereditary angiopathy-nephropathy-aneu-
rysms-muscle cramps syndrome). Sindromui bidingas abipusis tinklainés arterioliy
vingiuotumas, smulkiyjy kraujagysliy smegeny liga, aneurizmos galvos smegenyse,
abipusés inksty cistos, raumeny méslungis.

ISvados. Esant daugybinéms inksty cistoms bei nenustacius pokyciy su ADPKD
siejamuose genuose svarbu jtrauktiir COL4A1 geno analize. ISsams genetiniai tyrimai
svarbs tikslios diagnozés nustatymui ir individualiam iStyrimo bei stebéjimo planui.

Raktazodziai. Policistiné inksty liga; COL4A1 genas; HANAC sindromas.
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