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INKSTŲ POLICISTOZĖS AT VEJIS SUSIJĘS SU  
HETEROZIGOTINIU COL4A1 GENO PATOGENINIU 
VARIANTU 

Autoriai. Deimantė ŠATKAUSKAITĖ, V kursas, Ugnė ŠLEIVYTĖ, V kursas. 

Vadovas. Gyd. Deimantė BRAŽDŽIŪNAITĖ, Žmogaus ir medicininės genetikos 
katedra, VU Medicinos fakulteto Biomedicinos mokslų institutas. 

Tikslas. Pristatyti inkstų policistozės atvejį dėl heterozigotinio COL4A1 geno 
patogeninio varianto. 

Atvejo aprašymas. 61 metų vyras buvo atsiųstas gydytojo genetiko konsultacijai 
dėl policistinės inkstų ligos. Pacientas nuo jaunystės skundžiasi dažnu šlapinimusi naktį, 
kitų skundų neišsako. Prieš 4-5 metus atliktuose tyrimuose inkstuose rastos cistos. 

Biocheminiuose kraujo tyrimuose nustatytas nežymiai padidėjęs kreatinino 
kiekis (111µmol/L) ir sumažejęs glomerulų filtracijos greitis (61 ml/min/1,73 m²), kas 
rodo lengvą inkstų funkcijos sumažėjimą. Bendrame šlapimo tyrime  – hematurija. 
Inkstų ultragarsiniame tyrime – inkstų policistozės vaizdas. Galvos smegenų MRT ty-
rime nustatyti leukoencefalopatijos požymiai, taip pat aptikti smulkūs hemoraginiai 
depozitai, o akių dugno tyrime – kraujagyslių vingiuotumas. Pacientas jau 17 metų 
vartoja antihipertenzinius vaistus. Jo mama taip pat skundėsi dažnu šlapinimusi, ta-
čiau duomenų apie inkstų cistas nėra. Ji mirė 71 m. dėl insulto. Atlikus genų, siejamų 
su paveldimomis inkstų ligomis, naujos kartos sekoskaitą, nustatytas COL4A1 geno, 
literatūroje neaprašyto, tikėtina patogeninio varianto heterozigotinis genotipas. 

Rezultatai. Dažniausia klinikinė diagnozė suaugusiesiems, sergantiems abipusė-
mis inkstų cistomis, yra autosominė dominuojanti inkstų policistozė, kurios dažniausios 
priežastys – patogeniniai variantai PKD1, PKD2, rečiau DNAJB11, GANAB, ALG5, NEK8 
genuose. Vis dėlto 8-15 % pacientų nėra aptinkama minėtų genų variantų. Literatūros 
duomenimis, COL4A1 mutacijos, gali fenokopijuoti autosominiu dominantiniu būdu 
paveldimą policistinę inkstų ligą. B. Lanktree tyrimo metu, atlikus populiacijos viso 
genomo sekoskaitą, COL4A1 geno pokytis, sergant policistine inkstų liga, nustatytas 
1 iš 5594. Vienas iš šio geno mutacijų lemiamų fenotipų – autosominiu dominantiniu 
būdu paveldimas HANAC sindromas (angl. Hereditary angiopathy-nephropathy-aneu-
rysms-muscle cramps syndrome). Sindromui būdingas abipusis tinklainės arteriolių 
vingiuotumas, smulkiųjų kraujagyslių smegenų liga, aneurizmos galvos smegenyse, 
abipusės inkstų cistos, raumenų mėšlungis. 

Išvados. Esant daugybinėms inkstų cistoms bei nenustačius pokyčių su ADPKD 
siejamuose genuose svarbu įtraukti ir COL4A1 geno analizę. Išsamūs genetiniai tyrimai 
svarbūs tikslios diagnozės nustatymui ir individualiam ištyrimo bei stebėjimo planui. 
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