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644 | ZMOGAUS IR MEDICININES GENETIKOS KATEDRA

PAVELDIMU KRUTINES AORTOS LIGU KLINIKINIAI
POZYMIAI IR KOMPLIKACIJOS

Autoré. Agilé KUCINSKAITE, VI kursas.

Vadoveé. Dr. Birute BURNYTE, VU MF Biomedicinos moksly institutas, Zmogaus
ir medicininés genetikos katedra.

Tikslas. Pateikti iSsamig paveldimy kritinés aortos ligy apzvalga, apibendrinant
jy etiologijg, simptomus, genotipo-fenotipo sgsajas, komplikacijas bei rekomendacijas
pacientams.

Metodai. Literatlros apzvalga atlikta naudojantis duomeny bazémis PubMed,
ScienceDirect, Scopus, ResearchGate bei Vilniaus Universiteto bibliotekos iStekliais.
Paieskos metai neriboti. Internetinei Saltiniy paieskai skirtingose kombinacijose arba

4

pavieniui naudoti raktaZodziai ,hereditary thoracic aortic disease”, ,Marfan syndrome*,
,Loeys-Dietz syndrome®, ,Ehlers-Danlos syndrome®*, , bicuspic aortic valve®, ,Aterial
tortuosity syndrome*, ,Turner syndrome®, ,Shprintzen-Goldberg syndrome” ir “oste-
ogenesis imperfecta”.

Rezultatai. Literatlroje iSskiriamos paveldimos kritinés aortos ligos (PKAL) yra
Marfano sindromas, Loeyso ir Dietzo sindromas, IV tipo Elerso ir Danloso sindromas,
dviburis aortos voztuvas, arterijy vingiuotumo sindromas, Ternerio sindromas, Sprint-
zeno—Goldbergo sindromas bei nebaigtiné osteogenezé. Nustatyta 11 geny, patikimai
susijusiy su PKAL. PKAL yra jtariamos pasireiskus kardiovaskulinéms komplikacijoms
arba pagal klinikinius simptomus, patvirtinamos genetiniais tyrimais. Visoms PKAL yra
bidingas aortos issiplétimas, aneurizma ir padidéjusio Gmaus aortos sindromo (UAS)
rizika. PKAL fenotipai tarpusavyje skiriasi ne tik dél skirtingy geny, bet ir dél skirtingy
patogeniniy varianty tuose paciuose genuose. Serganciyjy PKAL bei jauny ar neturinciy
rizikos veiksniy pacienty, kuriems diaghozuojama aortos aneurizma ar UAS, pirmos
eilés giminaiciams rekomenduojama atlikti aortos vaizdinj tyrima. Nustacius Seimine
aortos patologija, jvertinti pacientg ir pirmos eilés giminaicius dél PKAL. Sergantiesiems
PKAL rekomenduojamas reguliarus stebéjimas atliekant vaizdinius aortos tyrimus ir
vertinant jos Saknies diametrg. Stebéjimo intervalai ir sillomas gydymas priklauso
nuo pacientui nustatyto patogeninio varianto bei aortos diametro. Naujausiy tyrimy
duomenimis naudingas individualus ligos pasireiskimo ir progresavimo vertinimas.
PKAL sergantiems pacientams rekomenduojama griezta hipertenzijos kontrolé, ribo-
jama intensyvi fiziné veikla. Nésc¢iosioms rekomenduojamas daznas aortos diametro
bei kraujosplidzio sekimas, gimdymo metu — epiduriné nejautra ar cezario pjavis.

ISvados. Visos PKAL yra siejamos su padidéjusia kardiovaskuliniy komplikacijy
rizika. Savalaikis PKAL diagnozavimas leidZia laiku pradéti stebéjima bei gydymg
siekiant iSvengti mirtiny komplikacijy. Dél PKAL bidingo heterogeniskumo svarbus
individualizuotas poZiuris j pacienta.

RaktaZodziai. Paveldimos kritinés aortos ligos; Marfano sindromas; kratinés
aneurizma; Gmus aortos sindromas.
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