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442 | VAIKU LIGU KLINIKA

MENKES LIGA: KLINIKINIS ATVEJIS IR LITERATUROS
APZVALGA

Autorius. Laima Marija SIDOR, VI kursas.

Vadovas. Doc. dr. Jurgita GRIKINIENE, VU MF Klinikinés medicinos institutas,
Vaiky ligy klinika. VUVL SK Vaiky neurologijos skyrius.

Tikslas. Pristatyti Menkes ligos klinikinj atvejj bei pateikti mokslinés literatiiros
apzvalggy apie Menkes ligos epidemiologijg, etiopatogeneze, klinikg, diagnostikg bei
gydyma.

Jvadas. Menkes liga yra kiidikiy neurodegeneraciné liga, paveldima su X chromo-
soma. Ligg lemia patogeniniai ATP7A geno variantai, kurie koduoja transmembranine
varj pernesancig P tipo ATPaze. Pagal paplitima Si liga priklauso rety ligy grupei. Esant
natdraliai ligos eigai mirStama iki 3 mety amziaus. Pradéjus anksti (iki 4 sav. amZiaus)
gydymga intraveniniu vario histidinu iSgyvenamumas iSauga iki 10 mety amziaus. Ligos
simptomai: suplokstéje ir susisuke plaukai, rausvi, pilni Zandai, hipotonija, raidos atsi-
likimas, hipotermija, dirglumas, epilepsija. Epilepsija, sergant Menkes liga, dazniausiai
blna rezistentiska gydymui vaistais nuo epilepsijos.

Atvejo aprasymas. Berniuko pirmieji simptomai pastebéti 3 ménesiy amziaus. Dél
raumeny hipotonijos, raidos regreso, berniukas nusiystas genetiko konsultacijai. Jam
diagnozuota Menkes liga, patvirtinta genetiniais tyrimais. 8 ménesiy amZziaus atsirado
politopinés mioklonijos. Miego EEG: intermituojanti hipsaritmija. Paskirtas gydymas
vaistu nuo epilepsijos (vigabatrinu). Mioklonijos sumazéjo, taciau pakartotoje miego
EEG hipsaritmija isSliko. Berniuko motorikos pasiekimai 6 ménesiy amZziaus: judindavo
rankas, jos susitikdavo, kartais su jomis Zaisdavo, véliau —regresas. 11 ménesiy amziaus
hospitalizuotas dél kvépavimo pasunkéjimo, springimy, progresuojancio rijimo sutri-
kimo. Siuo metu 13 ménesiy amziaus neurologiné simptomatika blogéjanti, atsiranda
daugiau traukuliy, taikoma dirbtiné ventiliacija dél kvépavavimo nepakankamaumo,
maitinamas per gastrostomg, taikoma paliatyvi terapija.

ISvada. Menkes liga yra reta liga, kuri neturi veiksmingo gydymo pasireiskus kli-
nikiniams simptomames. Pasireiskia progresuojanciu CNS pazeidimu: raidos atsilikimu,
hipotonija, hipotermija, traukuliais.

Raktazodziai. Menkes liga, reta liga, epilepsija.
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