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504 | SIRDIES IR KRAUJAGYSLIU LIGU KLINIKA

SUNKIHIPERTRIGLICERIDEMIJA SU GENERALIZUOTA
KSANTOMATOZE: SU DIABETU SUSIJUSI AR
GENETISKAI NULEMTA?

Autoré. Ugné ZUMARAITE, V kursas.

Vadovai. Dr. Urté ALIOSAITIENE, prof. dr. Zaneta PETRULIONIENE, VU MF Klini-
kines medicinos institutas, Sirdies ir kraujagysliy ligy klinika.

Tikslas. Pristatyti sunkios hipertrigliceridemijos su generalizuota ksantomatoze
klinikinj atvejj, akcentuojant genetinés ir metabolinés kilmés diferenciacinés diagnos-
tikos reiksme gydymo parinkimui.

Atvejo aprasymas. 49 m. vyras kreipési dél trecio generalizuoto ksantominio
bérimo epizodo, uztrukusio 2,5 mén., per pastaruosius dvejus metus. Taip pat pacien-
tas skundési bendru silpnumu, svorio netekimu, troskuliu, nikturija, regos prastéjimu
ir pedy nejautra. Seimos gydytojo atliktuose tyrimuose nustatyta auksta bendrojo
cholesterolio (BCh) (45,5 mmol/l) ir trigliceridy (8,99 mmol/l) koncentracija. Pacientas
nukreiptas skubiai vidaus ligy gydytojo konsultacijai, atmestos Gminés patologijos ir
Po dviejy savaiciy kardiologo konsultacijos metu pakartotiniuose tyrimuose rasta itin
auksta hipertrigliceridemija (216,29 mmol/l) ir hiperglikemija (18,9 mmol/l), pacientas
hospitalizuotas j endokrinologijos skyriy. Diagnozuotas 2 tipo cukrinis diabetas su
diabetine polineuropatija. Gydymas inicijuotas intensyvia insulino terapija, siekiant
greitos glikemijos kontrolés, véliau, blklei stabilizavusis, terapija palaipsniui deeska-
luota, pereinant prie geriamuyjy vaisty. Atsizvelgiant j rySkig insulino rezistencijg ir
gretutinius metabolinius sutrikimus, skirtas pioglitazonas (30 mg 1k./d.). Dél sunkios
dislipidemijos atliktos trys gydomosios aferezés. Gydymo eigoje paciento biklé pageré-
jo —sumazéjo ksantomos, koreguota dislipidemija ir glikemija, iSnyko pédy skausmas.
Atlikus genetinius tyrimus nustatytas LMNA geno variantas NM_170707.4:¢.1551G>T
(p.(GIn517His), rs41314035), siejamas su Seimine lipodistrofija, bei LIPC geno variantas
NM_000236.3:¢.1214C>T (p.(Thr405Met), rs113298164), siejamas su kepeny lipazés
nepakankamumu.

Rezultatai. Kompleksinis gydymas — intensyvi insulino ir antilipidiné terapija bei
gydomosios aferezés, lémé reiksmingg bendro cholesterolio (6,71 mmol/l), trigliceridy
(7,69 mmol/l) ir glikemijos (8,4 mmol/l) sumazéjima.

ISvados. Pagrindiné dilema: ar hipertrigliceridemija sglygota anksc¢iau nediagno-
zuoto dekompensuoto 2 tipo CD ar vis délto genetiskai nulemta. Genetiniy tyrimy
rezultatai patvirtino pirminj genetinj komponenta, nustatant anks¢iau mokslinéje
literatUroje neaprasytg neaiskios reikSmés variantg LMNA gene. Esant sunkiai hiper-
trigliceridemijai, bltina svarstyti genetinj iStyrimg individualizuoto gydymo parinkimui.

RaktaZodziai. Hipertrigliceridemija; ksantomatozé; LMNA; LIPC.
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