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644   |  ŽMOGAUS IR MEDICININĖS GENETIKOS KATEDRA

PAVELDIMŲ KRŪTINĖS AORTOS LIGŲ KLINIKINIAI 
POŽYMIAI IR KOMPLIKACIJOS

Autorė. Agilė KUČINSKAITĖ, VI kursas.

Vadovė. Dr. Birutė BURNYTĖ, VU MF Biomedicinos mokslų institutas, Žmogaus 
ir medicininės genetikos katedra.

Tikslas. Pateikti išsamią paveldimų krūtinės aortos ligų apžvalgą, apibendrinant 
jų etiologiją, simptomus, genotipo-fenotipo sąsajas, komplikacijas bei rekomendacijas 
pacientams. 

Metodai. Literatūros apžvalga atlikta naudojantis duomenų bazėmis PubMed, 
ScienceDirect, Scopus, ResearchGate bei Vilniaus Universiteto bibliotekos ištekliais. 
Paieškos metai neriboti. Internetinei šaltinių paieškai skirtingose kombinacijose arba 
pavieniui naudoti raktažodžiai „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. Literatūroje išskiriamos paveldimos krūtinės aortos ligos (PKAL) yra 
Marfano sindromas, Loeyso ir Dietzo sindromas, IV tipo Elerso ir Danloso sindromas, 
dviburis aortos vožtuvas, arterijų vingiuotumo sindromas, Ternerio sindromas, Šprint-
zeno–Goldbergo sindromas bei nebaigtinė osteogenezė. Nustatyta 11 genų, patikimai 
susijusių su PKAL. PKAL yra įtariamos pasireiškus kardiovaskulinėms komplikacijoms 
arba pagal klinikinius simptomus, patvirtinamos genetiniais tyrimais. Visoms PKAL yra 
būdingas aortos išsiplėtimas, aneurizma ir padidėjusio ūmaus aortos sindromo (ŪAS) 
rizika. PKAL fenotipai tarpusavyje skiriasi ne tik dėl skirtingų genų, bet ir dėl skirtingų 
patogeninių variantų tuose pačiuose genuose. Sergančiųjų PKAL bei jaunų ar neturinčių 
rizikos veiksnių pacientų, kuriems diagnozuojama aortos aneurizma ar ŪAS, pirmos 
eilės giminaičiams rekomenduojama atlikti aortos vaizdinį tyrimą. Nustačius šeiminę 
aortos patologiją, įvertinti pacientą ir pirmos eilės giminaičius dėl PKAL. Sergantiesiems 
PKAL rekomenduojamas reguliarus stebėjimas atliekant vaizdinius aortos tyrimus ir 
vertinant jos šaknies diametrą. Stebėjimo intervalai ir siūlomas gydymas priklauso 
nuo pacientui nustatyto patogeninio varianto bei aortos diametro. Naujausių tyrimų 
duomenimis naudingas individualus ligos pasireiškimo ir progresavimo vertinimas. 
PKAL sergantiems pacientams rekomenduojama griežta hipertenzijos kontrolė, ribo-
jama intensyvi fizinė veikla. Nėščiosioms rekomenduojamas dažnas aortos diametro 
bei kraujospūdžio sekimas, gimdymo metu – epidurinė nejautra ar cezario pjūvis.

Išvados. Visos PKAL yra siejamos su padidėjusia kardiovaskulinių komplikacijų 
rizika. Savalaikis PKAL diagnozavimas leidžia laiku pradėti stebėjimą bei gydymą 
siekiant išvengti mirtinų komplikacijų. Dėl PKAL būdingo heterogeniškumo svarbus 
individualizuotas požiūris į pacientą.

Raktažodžiai. Paveldimos krūtinės aortos ligos; Marfano sindromas; krūtinės 
aneurizma; ūmus aortos sindromas.
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