Nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindromas — kas tai?

Nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindromas yra labai reta
liga, kuriai budingas kurtumas, cukrinis diabetas ir mazakraujysté. Megaloblastiné
anemija yra tokia mazakraujystés forma, kai kraujyje yra per mazai raudonuyjy
kraujo lasteliy — eritrocity, be to, eritrocitai yra nejprastai dideli. Tokie eritrocitai
yra vadinami megaloblastais. Sindromas yra vadinamas nuo tiamino (kitaip
vadinamo vitaminu B1) priklausomu todél, kad maZakraujysté gali biti gydoma
didelémis vitamino B1 dozémis. RodZerso sindromu suserga jvairaus amziaus
vaikai — nuo kudikiy iki paaugliy. Dazniausiai simptomai yra labai neaiskas ir
badingi daugeliui ligy: prastas apetitas, nuovargis, galvos skausmai, blySkumas,
viduriavimas, dilg€iojimas ir nutirpimas delnuose ir pédose [1].

Kaip susergama nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindromu?

Si liga yra paveldima, sukelta mutacijos viename gene. Ji néra uzkre¢iama ir negali
buti perduodama kitaip nei iS tévy vaikams. Vaikas visuomet gauna puse geny i$
técio ir puse iS mamos, tai yra normaliu atveju visi turime po dvi kiekvieno geno,
esanCio ne lytinése chromosomose, kopijas. Liga yra paveldima autosominiu
recesyviniu budu — liga vystosi tik tada, jei abu tévai yra geno mutacijy nesiotojai
ir jas perdavé vaikui. Tévai nesusirgo todél, kad jie patys turéjo po vienag
nepakitusig geno kopijg ir vieng pakitusig [1].

SLC19A2 - tai genas, kurio mutacija sukelia nuo tiamino priklausomos
megaloblastinés anemijos sindroma. Sis genas koduoja baltyma, reikalinga
vitaminui B1 patekti j Igsteles. Kituose audiniuose vitamino B1 stoka nesivysto dél
alternatyviy keliy, kuriais vitaminas B1 patenka j Igstele, o kasoje, vidinéje ausyje
ir kauly ciulpuose vitaminas B1 j Igstele pernesamas tik baltymo, koduojamo
SLC19A2 geno[1].

Kaip dazZnai diagnozuojamas nuo tiamino priklausomos megaloblastinés
anemijos sindromas?

Tai yra labai reta liga. Siuo metu medicininéje literatlroje yra apradyta apie 80
Seimy, kuriose yra pasitaike Sios ligos atvejy [1].



Nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindromas — simptomai

e Mazakraujysté
e Cukrinis diabetas
e Kurtumas
e Kiti simptomai:
o regos pablogéjimas dél tinklainés ir regos nervo atrofijos
(sunykimo);
o Sirdies ir kraujagysliy sistemos ligos (ankstyvi insultai, infarktai,
Sirdies aritmijos);
augimo atsilikimas;
neurologiniai pozymiai.

Nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindromo diagnostika

Sios retos, paveldimos ligos diagnozé patvirtinama genetinio tyrimo metu
nustacius geno SLCI9A2 mutacija. Sio geno mutacijos neturi jtakos jokiai kitai
Zinomai paveldimai ligai iSsivystyti. Néra nustatyta, kad kity geny mutacijos
sukelty nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindroma [1,2].

Nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindromo gydymas

Mazakraujysté gydoma, skiriant tiamino (vitamino B1) 25-75 mg/d arba daugiau.
Jei taip paskyré gydytojas, visuomet vykdykite gydytojo patarimus Jums (JUsy
vaikui). Nors eritrocity skaicius dél gydymo normalizuojasi, dazniausiai eritrocitai
iSlieka didesni nei jprastai (megaloblastai). Reikia Zinoti, kad nutraukus vitamino
B1 vartojimg, mazakraujysté atsinaujina.

Kurtumas atsiranda dél vidinés ausies lgsteliy pazeidimo, trikstant vitamino B1,
Sis pazeidimas yra negrjztamas ir net didelémis tiamino dozémis sugrazinti klausos
nepavyksta. Dabartinémis medicinomis Ziniomis, ankstyvas gydymas tiaminu
neapsaugo nuo klausos pazeidimo [4, 5].

Cukrinis diabetas yra gydomas insulino injekcijomis arba insulino pompa. Pradéjus
vartoti tiaming, daznai sumazéja insulino poreikis, taCiau prognozuoti, ar pavyks
visiskai atsisakyti gydymo insulinu, nejmanoma. Ankstyvas gydymas tiaminu gali



atitolinti cukrinio diabeto pradZig keleriais metais, taciau, deja, nepadeda jo
visiSkai iSvengti.

Paciento, sergancio nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos
sindromu, stebéjimo planas (aiskiy, jrodymais pagrjsty rekomendacijy dél tyrimy
atlikimo daznio néra) [2]:

1. Hematologo stebéjimas ir bendras kraujo tyrimas.

2. Endokrinologo stebéjimas, gliukozés koncentracijos kraujyje ir glikuoto
hemoglobino koncentracijos nustatymas.

3. Oftalmologo stebéjimas, regos tyrimas ir akiy dugno apziura.

4. Otorinolaringologo stebéjimas ir audiologinis iStyrimas.

5. Kardiologo stebéjimas.

Nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindromo prognozé

Kadangi Si liga yra labai reta, tai ilgalaikio pacienty stebéjimo moksliniy tyrimy
néra daug. Publikuota moksliné studija [3], kurioje aprasyti 13 pacienty, stebéty
vidutiniskai 9 metus. Sulaukus paauglystés, visiems pacientams reikéjo nuolatinés
insulino terapijos cukriniam diabetui gydyti, kai kuriems pacientams reikéjo
kraujo perpylimy dél mazakraujystes.

Prognozé Seimai

Nuo tiamino priklausomos megaloblastinés anemijos sindromas yra paveldimas
autosominiu recesyviniu budu. Tai reiskia, kad serganciojo broliy ar sesery rizika
sirgti — 1 iS 4, tikimybé buti sveikais mutacijos neSiotojais 2 iS 4, tikimybé bati
sveikam ir nebUti mutacijos neSiotoju — 1 is 4.
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