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504   |  ŠIRDIES IR KRAUJAGYSLIŲ LIGŲ KLINIKA

SUNKI HIPERTRIGLICERIDEMIJA SU GENERALIZUOTA 
KSANTOMATOZE: SU DIABETU SUSIJUSI AR 
GENETIŠKAI NULEMTA?

Autorė. Ugnė ZUMARAITĖ, V kursas.

Vadovai. Dr. Urtė ALIOŠAITIENĖ, prof. dr. Žaneta PETRULIONIENĖ, VU MF Klini-
kinės medicinos institutas, Širdies ir kraujagyslių ligų klinika.

Tikslas. Pristatyti sunkios hipertrigliceridemijos su generalizuota ksantomatoze 
klinikinį atvejį, akcentuojant genetinės ir metabolinės kilmės diferenciacinės diagnos-
tikos reikšmę gydymo parinkimui. 

Atvejo aprašymas. 49 m. vyras kreipėsi dėl trečio generalizuoto ksantominio 
bėrimo epizodo, užtrukusio 2,5 mėn., per pastaruosius dvejus metus. Taip pat pacien-
tas skundėsi bendru silpnumu, svorio netekimu, troškuliu, nikturija, regos prastėjimu 
ir pėdų nejautra. Šeimos gydytojo atliktuose tyrimuose nustatyta aukšta bendrojo 
cholesterolio (BCh) (45,5 mmol/l) ir trigliceridų (8,99 mmol/l) koncentracija. Pacientas 
nukreiptas skubiai vidaus ligų gydytojo konsultacijai, atmestos ūminės patologijos ir 
paskirtas priešlipidinis gydymas: atorvastatinas 80 mg/d ir fenofibratas 200 mg/d. 
Po dviejų savaičių kardiologo konsultacijos metu pakartotiniuose tyrimuose rasta itin 
aukšta hipertrigliceridemija (216,29 mmol/l) ir hiperglikemija (18,9 mmol/l), pacientas 
hospitalizuotas į endokrinologijos skyrių. Diagnozuotas 2 tipo cukrinis diabetas su 
diabetine polineuropatija. Gydymas inicijuotas intensyvia insulino terapija, siekiant 
greitos glikemijos kontrolės, vėliau, būklei stabilizavusis, terapija palaipsniui deeska-
luota, pereinant prie geriamųjų vaistų. Atsižvelgiant į ryškią insulino rezistenciją ir 
gretutinius metabolinius sutrikimus, skirtas pioglitazonas (30 mg 1k./d.). Dėl sunkios 
dislipidemijos atliktos trys gydomosios aferezės. Gydymo eigoje paciento būklė pagerė-
jo – sumažėjo ksantomos, koreguota dislipidemija ir glikemija, išnyko pėdų skausmas. 
Atlikus genetinius tyrimus nustatytas LMNA geno variantas NM_170707.4:c.1551G>T 
(p.(Gln517His), rs41314035), siejamas su šeimine lipodistrofija, bei LIPC geno variantas 
NM_000236.3:c.1214C>T (p.(Thr405Met), rs113298164), siejamas su kepenų lipazės 
nepakankamumu.

Rezultatai. Kompleksinis gydymas – intensyvi insulino ir antilipidinė terapija bei 
gydomosios aferezės, lėmė reikšmingą bendro cholesterolio (6,71 mmol/l), trigliceridų 
(7,69 mmol/l) ir glikemijos (8,4 mmol/l) sumažėjimą. 

Išvados. Pagrindinė dilema: ar hipertrigliceridemija sąlygota anksčiau nediagno-
zuoto dekompensuoto 2 tipo CD ar vis dėlto genetiškai nulemta. Genetinių tyrimų 
rezultatai patvirtino pirminį genetinį komponentą, nustatant anksčiau mokslinėje 
literatūroje neaprašytą neaiškios reikšmės variantą LMNA gene. Esant sunkiai hiper-
trigliceridemijai, būtina svarstyti genetinį ištyrimą individualizuoto gydymo parinkimui.
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