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116   |  AUSŲ, NOSIES, GERKLĖS IR AKIŲ LIGŲ KLINIKA

GENŲ TER APIJA OFTALMOLOGIJOJE IR ĮGIMTA  
LEBERIO AMAUROZĖ: LITER ATŪROS APŽVALGA

Autorė. Gabija PUJANAUSKAITĖ, IV kursas.

Vadovas. Doc. dr. Saulius GALGAUSKAS, VU MF Klinikinės medicinos institutas, 
Ausų, nosies, gerklės ir akių ligų klinika.

Tikslas. Apžvelgti ir išanalizuoti naujausią mokslinę literatūrą apie genų terapijos 
galimybes ir pritaikymą oftalmologijoje.

Metodai. Mokslinės literatūros paieška atlikta naudojant Google Scholar, Pu-
bMed duomenų bazes. Į tyrimą įtraukti pilno teksto, nemokamos prieigos straipsniai 
publikuoti anglų kalba 2016-2026 m. 

Rezultatai. Genų terapija – inovatyvus paveldimų ir įgytų ligų gydymo metodas, 
kai įvedant egzogeninę genetinę medžiagą modifikuojama genų ekspresija, naudojant 
virusinius ir nevirusinius vektorius. Plačiausiai naudojami vektoriai oftalmologijoje: 
adeno asocijuoti virusai, pasižymintys mažiausiu imunogeniškumu, dideliu saugumu 
ir gebėjimu užtikrinti ilgalaikę genų ekspresiją. Genų terapija gali būti sėkmingai 
taikoma akyje dėl tiesioginio priėjimo ir unikalių anatominių, ląstelinių, molekulinių 
mechanizmų, kurie slopina imuninį atsaką, skatina toleranciją. Genų terapija siekiama 
gydyti tinklainės, optinio nervo, ragenos ligas ir glaukomą naudojant vietinį gydymą, 
intravitrealines, subretinalines ar suprachoroidalines injekcijas. Priklausomai nuo 
pasirinkto gydymo metodo galimos uždegiminės komplikacijos. Nors jos dažniausiai 
sėkmingai kontroliuojamos vietiniais ar sisteminiais steroidais, sunkiais atvejais gali 
lemti nuolatinį regėjimo praradimą.

Nepaisant didelio klinikinių tyrimų skaičiaus, vienintelis preparatas šiuo metu 
patvirtintas Europos vaistų agentūros yra voretigene neparvovec (Luxturna), skirtas 
tinklainės distrofijai, asocijuotai su RPE65 geno mutacijomis, gydyti. Dažniausia liga, 
kuriai nustatomos RPE65 geno bialelinės mutacijos yra įgimta Leberio amaurozė – viena 
iš sunkiausių paveldimų tinklainės distrofijų, siejama su ankstyvu regos praradimu, 
nistagmu, amaurotiniais vyzdžiais ir lemianti 20% vaikų aklumo atvejų. Genų terapijos 
efektyvumą lemia RPE65 geno savybės, leidžiančios jį efektyviai pernešti virusiniu 
vektoriu, ir ligos patogenezė – tinklainės ląstelių funkcija sutrikusi, tačiau jos išlieka 
gyvybingos ir jų veikla gali būti atkurta. Naujausiuose klinikiniuose tyrimuose praneš-
ta apie regėjimo aštrumo, perimetrijos ir tinklainės jautrumo pagerėjimą iki 4 metų 
po gydymo, tačiau ilgalaikio stebėjimo metu nustatyta, kad tinklainės degeneracija 
progresuoja. 

Išvados. Genų terapija  – perspektyvus akių ligų gydymo metodas, leidžiantis 
pagerinti ar atkurti sutrikusią regėjimo funkciją. Akies anatomija ir imuninio atsako 
ypatumai sudaro palankias sąlygas terapijos taikymui. Nepaisant reikšmingų rezultatų, 
būtini tolesni tyrimai siekiant pagerinti gydymo efektyvumą ir saugumą. 

Raktažodžiai. Genų terapija; oftalmologija; Leberio įgimta amaurozė.
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