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ÁVADAS

Pa vel di ma neu ro pa ti ja su po lin kiu á su spau di mo pa ra ly -
þius (PNSP) yra au to so mi niu do mi nan ti niu bû du pa vel di -
ma re ta pe ri fe ri niø ner vø li ga, ku riai bû din ga pa si kar to jan -
èios, epi zo di nës lo ka lios, daþ nai gráþ ta mos kom pre si nës
pe ri fe ri niø ner vø neu ro pa ti jos, at si ran dan èios spon ta nið -
kai ar po mi ni ma lios ner vo trau mos. Kar tais, ypaè vy res -
nia me am þiu je, li gai pro gre suo jant nu sta to mi leng vos ar
vi du ti nio sun ku mo po li neu ro pa ti jos (PNP) elek tro fi zio lo -
gi niai po þy miai [1]. 50 % pa cien tø vi sið kai pa sveiks ta po

ûmaus epi zo do [2]. Li ku siai da liai ga li lik ti lie ka mø jø reið -
ki niø, ku rie, pa pras tai, ne su ke lia sun kios fi zi nës ne ga lios.

Apie 80–90 % at ve jø PNSP su ke lia 1.5 Mb dy dþio
17p11.2–12 ge ne ti nës sri ties, ap iman èios pe ri fe ri nio mie -
li no bal ty mo 22 (PMP22) ge nà, de le ci ja [3]. Dël to su trin -
ka nor ma li mie li no sin te zë Ðva no làs te lë se, di dë ja ner vø
jaut ru mas ið ori niam trau ma vi mui ir spau di mui [4]. Nors
PNSP ga li pa si reikð ti bet ku rio am þiaus as me nims, pir mie -
ji li gos simp to mai daþ niau siai at si ran da ant ra me ar tre èia -
me gy ve ni mo de ðimt me ty je [2]. Kar tais li gos ei ga bû na be -
simp to më ar ba simp to mai bû na leng vi, to dël PNSP daþ nai
lie ka ne diag no zuo ta. Fak ti nis PNSP pa pli ti mas në ra þi no -
mas, bet ma no ma, kad jis ga li svy ruo ti nuo 0,84 iki 16 at ve -
jø 100 000 gy ven to jø, pri klau so mai nuo ge og ra fi nio re gio -
no [3]. Li gai bû din gas kli ni ki niø ir elek tro fi zio lo gi niø po -
þy miø he te ro ge nið ku mas taip pat ap sun ki na sa va lai kæ
PNSP diag nos ti kà. Ðiuo me tu spe ci fi nio li gos gy dy mo në -
ra, ta èiau anks ti pa tvir tin ta li gos diag no zë ir pra dë tos tai -
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Santrauka. Pa vel di ma neu ro pa ti ja su po lin kiu á su spau di mo pa ra ly þius (PNSP) yra au to so -
mi niu do mi nan ti niu bû du pa vel di ma re ta pe ri fe ri nës ner vø sis te mos li ga, ku riai bû din ga pa -
si kar to jan èios, epi zo di nës lo ka lios, daþ nai gráþ ta mos kom pre si nës pe ri fe ri niø ner vø neu ro -
pa ti jos, at si ran dan èios spon ta nið kai ar po mi ni ma lios ner vo trau mos.

Straips ny je ap ra ðo mi 7 pa cien tø ið 6 ðei mø (am þius – nuo 17 iki 74 me tø), ku riems diag -
no zuo ta PNSP, de mo gra finiai, kli ni ki niai ir elek tro fi zio lo gi niai duo me nys. Vi siems pa cien -
tams nu sta ty ta 17p12 ge ne ti nës sri ties, ap iman èios PMP22 ge nà, de le ci ja. 5 pa cien -
tams (71,4 %) pir mie ji PNSP simp to mai: ga lû niø ju ti mo su tri ki mai, tir pi mas, skaus mo ir
silp nu mo epi zo dai, pa si reið kë ant ro je ar tre èio je gy ve ni mo de ðim ty je. Vie nai be simp to mei
pa cien tei PNSP ge ne ti nis ty ri mas at lik tas re mian tis ðei mi ne anam ne ze. Tie sio gi næ me cha ni -
næ ner vo trau ma vi mo prie þas tá, su kë lu sià li gos simp to mø pa si reið ki mà, nu ro dë 3 pa cien -
tai (42,9 %). 3 pa cien tams (42,9 %) bu vo nu sta ty tos ko jø (blauz dø ar pë dø) rau me nø at ro fi -
jos, plak tu ki nës ko jø pirð tø de for ma ci jos ir pes cavus. 4 pa cien tams (57,1 %) pa si reið kë pë dø
pa re zës. 5 pa cien tams elek tro neu rog ra fi nio ty ri mo me tu nu sta ty tas de mie li ni zuo jan tis, vie -
nam – mið rus (vy rau jant ak so ni niam) pe ri fe ri niø ner vø pa þei di mas.

Ðis ty ri mas pa brë þia PNSP kli ni ki nës ei gos ávai ro væ ir at krei pia dë me sá á anks ty vos diag -
nos ti kos, ap iman èios elek tro fi zio lo gi nius ty ri mus ir 17p12 ge ne ti nës sri ties ko pi jø skai èiaus
ty ri mà, svar bà, ku ri ga li uþ kirs ti ke lià kli ni ki niam li gos pa si reið ki mui ir (ar) kom pli ka ci jø su -
si da ry mui.

Rak ta þo dþiai: kom pre si në neu ro pa ti ja, pa vel di ma neu ro pa ti ja su po lin kiu á su spau di mo pa -
ra ly þius, PMP22 ge nas.
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ky ti pro fi lak ti nës prie mo nës ga li ne tik pri stab dy ti li gos
pro gre sa vi mà, bet ir pa dë ti ið veng ti rim tø kom pli ka ci jø bei 
áver tin ti li gos pa vel dë ji mo ri zi kà vai kams.

Ðia me straips ny je pa tei kia ma ret ros pek ty vi në 7 pa -
cien tø ið 6 gi mi nys tës ry ðiais ne su si ju siø ðei mø, ku riems
2015–2019 m. Vil niaus uni ver si te to li go ni nës San ta ros
kli ni kø Me di ci ni nës ge ne ti kos cen tre bu vo diag no zuo ta
PNSP, ana li zë ir trum pa li te ra tû ros ap þval ga. Nau do ti pa -
cien tø me di ci ni nius duo me nis bu vo gau tas Vil niaus re gio -
ni nio bio me di ci ni niø ty ri mø eti kos ko mi te to lei di mas
Nr. 158200-15-791-303.

KLINIKINIØ ATVEJØ APRAÐYMAS

Pir mas at ve jis. 17 me tø pa aug lys ke le rius me tus jau të ko -
jø pirð tø skaus mà, jam ða lo ko jos. Pa laips niui for ma vo si
pë dø de for ma ci jos. Neu ro lo gi nës ap þiû ros me tu nu sta ty ta
plað ta kø, blauz dø ir pë dø at ro fi jos, plak tu ki nës ko jø pirð tø
de for ma ci jos, pes cavus. Ðei mi në anam ne zë bu vo ne in for -
ma ty vi. Elek tro neu rog ra fi jos (ENG) ty ri mo me tu fik suo ti
de mie li ni zuo jan èios ran kø ir ko jø PNP po þy miai.

Ant ras at ve jis. 34 me tø vy ras skun dë si kai rës pë dos ir
blauz dos ið ori nës pu sës ju ti mø su tri ki mu ir pë dos sil pnu -
mu. Simp to mai pa si reið kë prieð 2 më ne sius po il gai tru ku -
sio dar bo at si tû pus. Po ke liø die nø bûk lë pa ge rë jo. Pa aug -
lys të je taip pat yra bu væs ðe ðis më ne sius tru kæs epi zo das,
ku rio me tu pa si reið kë de ði nës ran kos sil pnu mas, pa cien tas
ne ga lë jo pa kel ti ran kos. Pa cien to të vui ke lis kar tus at lik tos
pë dø de for ma ci jø ko rek ci jos ope ra ci jos.

Neu ro lo gi nës ap þiû ros me tu nu sta ty ta kai rës blauz dos
ið ori nës pu sës hi pes te zi ja, su sil pnë jæs pë dos tie si mas
(4 ba lai pa gal Me di ci ni niø ty ri mø ta ry bos (angl. Med i cal
Re search Coun cil) ska læ), þe mi dvi gal vio þas to, gir ne lës
saus gys liø re flek sai, ið ny kæ þas ti nio sti pin kau lio ir Achi lo
saus gys liø re flek sai abi pus. Mag ne ti nio re zo nan so to mog -
ra fi jos (MRT) ty ri mo me tu simp to mus pa aið ki nan èiø ra di -
niø ne bu vo nu sta ty ta. Elek tro neu ro miog ra fi jos (ENMG)
ty ri mo me tu nu sta ty tas de mie li ni zuo jan èio ti po sen so ri niø
ir mo to ri niø ran kø ir ko jø ner vø pa þei di mas bei pa di din tos
mo to ri niø vie ne tø vei ki mo po ten cia lø (MVVP) am pli tu -
dës.

Tre èias at ve jis. 60 me tø mo te ris, anks èiau ap ra ðy to
vy ro mo ti na, kon sul tuo ta dël sû nui nu sta ty tos PNSP, sie -
kiant nu sta ty ti PNP pa vel dë ji mo po bû dá. Neu ro lo gi niø
skun dø pa cien të ne nu ro dë.

Ket vir tas at ve jis. 45 me tø mo te ris krei pë si dël nak ti -
nio ga lû niø, ypaè ran kø, tir pi mo, plað ta kø ir pë dø rau me nø
sil pnu mo. Epi zo di nis ga lû niø tir pi mas pa si reið kë nuo
38 me tø am þiaus. ENG ty ri mu tuo me tu bu vo nu sta ty tas al -
kû ni nio ner vo pa þei di mas ties al kû ne kai rë je ir abi pu sis vi -
du ri nio ner vo su spau di mas rie ðo ka na le. Po 3 me tø simp to -
mai at si nau ji no. Pa kar to tas ENMG ty ri mas, ku rio me tu
nu sta ty ti lë ti nei de mie li ni zuo jan èio ti po sen so ri nei ir mo -
to ri nei PNP bû din gi po þy miai, esant þy miam abie jø ko jø
ðei vi niø, blauz di niø ir blauz dø odos ner vø, de ði nës ran kos
vi du ri nio ner vo lai du mo grei èiø su lë të ji mui. Bu vo átar ta

lë ti në uþ de gi mi në de mie li ni zuo jan ti PNP. Pa cien të gy dy ta 
gy do mo sio mis afe re zë mis, re a bi li ta ci ja. Po gy dy mo pa -
cien tës bûk lë pa ge rë jo. Pra ëjus dve jiems me tams, vël su -
stip rë jo plað ta kø ir pë dø tir pi mas nak tá. Neu ro lo gi nës ap -
þiû ros me tu nu sta ty ta plað ta kø IV–V ir ko jø pirð tø hi pes te -
zi ja, ran kø ir ko jø pro ksi ma li niø (4 ba lai) ir dis ta li niø (ati -
tin ka mai 3–4 ir 4 ba lai) rau me nø jë gos su sil pnë ji mas, ið ny -
kæ Achi lo ir þe mi ki tø saus gys liø re flek sø at sa kai abi pus.

Penk tas at ve jis. 36 me tø mo te ris krei pë si kon sul ta ci -
jai á neu ro lo gà dël 6 më ne sius var gi nan èio epi zo di nio
skaus mo kai rio klu bo sri ty je, de ði nës pë dos ap tir pi mo ir
sil pnu mo. Ji ne ga lë jo at si sto ti ant de ði nio kul no, pa si kei të
ei se na. Jau mo kyk lo je pa cien të pa ste bë jo, kad bë ga lë èiau
uþ ben dra am þius ir ne ga li at lik ti ðuo lio á to lá.

Neu ro lo gi nës ap þiû ros me tu nu sta ty ta de ði nës pë dos
vi di nio ir nu ga ri nio pa vir ðiø hi pes te zi ja, su sil pnë jæs de ði -
nës pë dos ir pirð tø tie si mas (3 ba lai), þe mes nis gir ne lës re -
flek sas de ði në je. ENMG ty ri mo me tu ras ti rie ðo, al kû nës ir
ðei vi nio ner vo tu ne li nës neu ro pa ti jos po þy miai. Taip pat
nu sta ty tas reikð min gas blauz dos odos ir pa vir ði nio ðei vi -
nio ner vø lai du mo grei èio su lë të ji mas. Áta riant PNSP, pa -
cien të nu kreip ta gy dy to jo ge ne ti ko kon sul ta ci jai. Ge ne a lo -
gi jos duo me ni mis, gi mi nai èiø, ku riems pa si reikð tø po li -
neu ro pa ti jai bû din gi simp to mai ar pes cavus, ne bu vo.

Ðeð tas at ve jis. 74 me tø vy ras skun dë si dau giau nei me -
tus be si tæ sian èiu ko jø, ypaè blauz dø, skaus mu ir tir pi mu,
pë dø sil pnu mu ir ap sun kin ta ei se na. 18 me tø am þiu je pa -
cien tas pa ste bë jo pë dø ir ko jø pirð tø de for ma ci jas. Tuo me -
tu rau me nø sil pnu mo ne jau të, ta èiau li ga lë tai pro gre sa vo.
Pa na ðiø svei ka tos su tri ki mø tarp gi mi nai èiø pa cien tas ne -
nu ro dë. Neu ro lo gi nës ap þiû ros me tu ste bë ta hi pes te zi ja
plað ta ko se ir ko jo se þe miau ke liø, blauz dø rau me nø at ro fi -
ja, plak tu ki nës ko jø pirð tø de for ma ci jos, pes cavus, su sil -
pnë ju si blauz dø (4 ba lai) ir pë dø (3–4 ba lai) rau me nø jë ga.
Þe mi gir ne liø ir abi pus ið ny kæ Achi lo saus gys liø re flek sai.
Ne þy miai tei gia mas Rom ber go simp to mas, leng va atak si -
ja at lie kant ke lio ir kul no më gi ná. ENMG ty ri mu nu sta ty ta
lë ti në mið raus ti po sen so ri në ir mo to ri në ko jø po li neu ro pa -
ti ja, vy rau jant ak so ni nio ti po pa þei di mui, su ryð kes niais
pa ki ti mais abie jø ko jø ðei vi niuo se ir blauz dos odos bei de -
ði nës ko jos blauz di nia me ner vuo se. EMG ras ti lë ti niam
neu ro ge ni niam pa þei di mui bû din gi po þy miai.

Sep tin tas at ve jis. 32 me tø mo te ris krei pë si kon sul ta ci -
jai á neu ro lo gà dël ke lis më ne sius trun kan èio nuo la ti nio
kai rës ran kos IV–V pirð tø nu tir pi mo, su stip rë jan èio lai -
kant su lenk tà ran kà per al kû næ. Anks èiau taip pat epi zo dið -
kai var gin da vo pirð tø tir pi mai, ta èiau pra ei da vo sa vai me.
Pa cien të taip pat nu ro dë su sil pnë ju sià kai rës plað ta kos ir
kai rës pë dos jë gà. Jai bu vo sun ku lai ky ti puo de lá, at suk ti
stik lai ná, ei nant ly giu pa vir ðiu mi ëmë kliû ti ko ja, dël to bu -
vo kri tu si.

Neu ro lo gi nës ap þiû ros me tu bu vo nu sta ty ta kai rës ran -
kos IV–V pirð tø hi pes te zi ja, su sil pnë jæs kai rës plað ta kos
pirð tø skë ti mas ir tie si mas (4 ba lai), tei gia mas Tin nel simp -
to mas ties al kû ne kai rë je, at ro fið ki plað ta kø ir pë dø sa vie ji
rau me nys, plak tu ki nës ko jø pirð tø de for ma ci jos, pes
cavus, su sil pnë jæs kai rës pë dos tie si mas (4 ba lai). Þe mes ni
Achi lo saus gys liø re flek sø at sa kai abi pus. ENMG ty ri mo

 367

Pacientø, serganèiø paveldima neuropatija su polinkiu á suspaudimo paralyþius, atvejø analizë



me tu nu sta ty ta ne ak ty vios ei gos de mie li ni zuo jan èio ti po
sen so ri në ir mo to ri në po li neu ro pa ti ja su ryð kiu al kû ni nio
ner vo lai du mo grei èio su lë të ji mu ties al kû ne kai rë je. Ge -
ne a lo gi jos duo me ni mis, pa cien tës mo ti nai ir mo èiu tei su -
si for ma vo pë dø de for ma ci jos, pa si kar to ja pë dø pa re zës,
ran kø tir pi mo epi zo dai.

KLINIKINIØ ATVEJØ ANALIZË

Straips ny je ap ra ðy tø pa cien tø (3 vy rø ir 4 mo te rø) am -
þius ge ne ti nës diag no zës pa tvir ti ni mo me tu bu vo
42,57 ± 19,06 me tø (svy ra vo nuo 17 iki 74 me tø am þiaus).
5 pa cien tams (71,4 %) pir mie ji PNSP simp to mai pa si reið -
kë 2-aja me, 3-ia ja me gy ve ni mo de ðimt me ty je. Tei gia ma
ðei mi në anam ne zë nu sta ty ta trims pa cien tams (42,9 %).
Ana li zuo jant kli ni ki ná li gos pa si reið ki mà su kë lu sias prie -
þas tis, nu sta ty ta, kad tik trims pa cien tams (42,9 %) áta kos
tu rë jo tie sio gi nis me cha ni nis ner vo su spau di mas. Ki tiems
pa cien tams (57,1 %) pro vo ka ci niai veiks niai li ko ne aið kûs
(1 len te lë).

Kli ni ki nis ap ra ðy tø pa cien tø li gos pa si reið ki mas yra la -
bai ávai rus: 2 pa cien tams pa si reið kë mo no neu ro pa ti jos
simp to mai, 4 pa cien tams nu sta ty tas ið pli tæs ke liø ner vø pa -
þei di mas, po li neu ro pa ti jos simp to mai, 1 pa cien tas jo kiø li -
gos simp to mø ne jau të. Vi sus simp to mi nius pa cien tus ap -
þiû ros me tu var gi no ko jø sen so ri niø ir (ar) mo to ri niø ner vø 
pa þei di mo po þy miai. 2 ið jø (28,6 %) taip pat skun dë si ir
ran kø ner vø pa þei di mo simp to mais. Ðie 2 pa cien tai bu vo

mo te rys. Neu ro lo gi nës ap þiû ros me tu 3 pa cien -
tams (42,9 %) bu vo nu sta ty tos ko jø (blauz dø ar pë dø) rau -
me nø at ro fi jos, pë dø de for ma ci jos, 4 (57,1 %) pa si reið kë
pë dø pa re zës. 2 pa cien tams (28,6 %) nu sta ty tas vie nos,
3 (42,9 %) – dvie jø ir tik 1 (14,3 %) – vi sø ke tu riø ga lû niø
ner vø pa þei di mo kli ni ki niai po þy miai.

Elek tro neu rog ra fi jos ty ri mas at lik tas 6 pa cien tams.
5 nu sta ty ti de mie li ni zuo jan èiai PNP bû din gi po þy miai, 1 –
mið raus ti po PNP. 2-ajam, 4-ajam, ir 7-ajam pa cien tams
vy ra vo sen so ri niø ner vø pa þei di mas, 5-ajam ir 6-ajam pa -
cien tams vie no dai pa þeis ti tiek mo to ri niai, tiek sen so riai
ner vai. Di dþia jai da liai pa cien tø ras tas lai du mo grei èio su -
lë të ji mas ties al kû ne, rie ðo ka na lu ir ðei vi kau lio gal va.
Elek tro neu ro miog ra fi niai pa cien tø po þy miai pa teik ti
2 len te lë je.

Kie ky bi nës fluo res cen ci nës po li me ra zës gran di ni nës
re ak ci jos (KF-PGR) me to du ið ty rus kiek vie no pa cien to
17p12 ge ne ti nës sri ties, ap iman èios PMP22 ge nà, mik ro -
sa te li ti nius þy me nis, nu sta ty tas he mi zi go ti nis ge no ti pas
pa gal in for ma ty vius þy me nis, pa tvir ti nan tis pa vel di -
mos neu ro pa ti jos su po lin kiu á su spau di mo pa ra ly þius
diagnozæ.

ATVEJØ APTARIMAS IR LITERATÛROS
APÞVALGA

Skir tin gø ty ri mø duo me ni mis, PNSP pa pli ti mas svy ruo ja
nuo 0,84 iki 16 at ve jø 100 000 gy ven to jø, pri klau so mai
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1 lentelë. Demografiniai ir klinikiniai pacientø duomenys

Pacientas Amþius Lytis Simptomø trukmë Prieþastis Epizodø skaièius Genealogija

1. 17 m. vyras neþinoma neaiðki 1 neinformatyvi

2. 34 m. vyras 2 mën. darbas atsitûpus 2 informatyvi

3. 60 m. moteris nëra nëra 0 informatyvi

4. 45 m. moteris >1 m. neaiðki neþinomas neinformatyvi

5. 36 m. moteris 6 mën. mechaninis nervø spau dimas
anatomiðkai jaut riose vietose

neþinomas neinformatyvi

6. 74 m. vyras ~1 m. neaiðki neþinomas neinformatyvi

7. 32 m. moteris 2 mën. mechaninis nervø spau dimas
anatomiðkai jaut riose vietose

neþinomas informatyvi

2 lentelë. Elektroneuromiografiniai parametrai

Pacientas
Vyraujantis nerviniø skaidulø
paþeidimo tipas

Laidumo greièio sulëtëjimas EMG Spontaninis
aktyvumas EMGRK AK ÐG Trukmë Amplitudë

1. Demielinizuojantis ND

2. Demielinizuojantis sensorinis > motorinis  + + + norma ­ –

3. Neatlikta

4. Demielinizuojantis sensorinis > motorinis + + – neatlikta

5. Demielinizuojantis sensomotorinis + + + neatlikta

6. Miðrus sensomotorinis ND ND ND ­ ­ –

7. Demielinizuojantis sensorinis > motorinis + + – norma ­ –

Paaiðkinimai: RK – rieðo kanalas; AK – alkûnës kanalas; ÐG – ðeivikaulio galva; EMG – elektromiografija; + – poþymis yra; – – po þy -
mio nëra; ­ – pailgëjimas; ND – nepakanka duomenø.



nuo ti ria mo ge og ra fi nio re gio no [3]. Re a lus li gos pa pli ti -
mas në ra þi no mas dël di de lio kli ni ki niø simp to mø he te ro -
ge nið ku mo. Nors PNSP yra pa vel di ma au to so mi niu do mi -
nan ti niu bû du, moks lo li te ra tû ro je pa teik ti duo me nys ro -
do, kad li ga yra la biau pa pli tu si tarp vy rø [5]. Tai pa tvir ti na 
ir mû sø ap ra ðy tø pa cien tø ana li zë. Ly èiø skir tu mus ga lë tø
pa aið kin ti di des nis vy rø fi zi nis ak ty vu mas, daþ nes nis
tiesio gi nis ner vø trau ma vi mas dël fi zi nio dar bo po bû -
dþio [6].

17p12 ge ne ti në sri tis ap ima PMP22 ge nà [7]. Nu sta ty -
ta, kad 80–90 % PNSP at ve jø yra su si jæ su 17p11.2–p12
sri ties de le ci jo mis [3]. 10–20 % pa cien tø li gà le mia tað ki -
nës pa kai tos, inak ty vi nan èios vie nà PMP22 ge no ko pi jà.
PMP22 ge no raið kà re gu liuo ja ke li transk rip ci jos veiks niai 
ir jiems gi mi nin gi re gu lia ci niai ele men tai [8]. Dël de le ci -
jos ar tað ki nës pa kai tos nu lem tos ne pa kan ka mos ðio ge no
raið kos su trin ka PMP22 sin te zë Ðva no làs te lë se. Ápras tai
kiek vie na Ðva no làs te lë kon cen trið kai ap vy nio ja vie nà
ner vo seg men tà, su for muo da ma dau gias luoks ná mie li no
dan ga là, o in te gralinis PMP22 kar tu su ki tais Ðva no làs te -
liø ga mi na mais bal ty mais uþ tik ri na ðio dan ga lo sta bi lu mà
ir kom pak tið ku mà [7]. Dël 17p12 ge ne ti nës sri ties pa to ge -
ni niø po ky èiø su si for muo ja ne sta bi lus mie li ni nis dan ga -
las, to dël pe ri fe ri niai ner vai tam pa jaut rûs ið ori niam trau -
ma vi mui. Kar tu su sil pnë ja ir izo lia ci në mie li no dan ga lo
funk ci ja, sà ly go jan ti su lë të ju sá ner vi nio im pul so pli ti mà
[4]. Tie sio gi nis me cha ni nis spau di mas, nuo lat be si kar to -
jan tys ste re o ti pi niai ju de siai, in ten sy vi fi zi në veik la ga li
su kel ti pe ri fe ri niø ner vø pa þei di mà [2]. Svar bu at kreip ti
dë me sá, kad pa cien tai, ku riems nu sta ty ta PMP22 ge no mu -
ta ci ja, tu ri di des næ pe ri fe ri niø ner vø pa þei di mo ri zi kà kai
ku riø chi rur gi niø ope ra ci jø me tu – dël tie sio gi nio ner vo
spau di mo ar bû nant il ges ná lai kà ne pa lan kio je pa dë ty je
[9, 10].

Daþ nai ner vø pa þei di mo prie þas tis në ra iden ti fi kuo ja -
ma [11]. Tà pa tvir ti na ir mû sø ap ra ðy ti pa cien tai. Tik ma -
þiau nei pu sei pa cien tø (42,9 %) bu vo nu sta ty tos PNSP lë -
mu sios prie þas tys.

Pir mie ji PNSP epi zo dai ga li pa si reikð ti bet ku rio am -
þiaus pa cien tui [2]. Daþ niau siai li ga pa si reið kia ant ra me
ar tre èia me gy ve ni mo de ðimt me ty je. 71,4 % ðia me dar be
ap ra ðy tø pa cien tø pir mie ji li gos simp to mai taip pat pra si -
dë jo ant ra me ar tre èia me gy ve ni mo de ðimt me ty je. Di de -
lei da liai (85 %) at ve jø li ga pra si de da ûmios mo no neu ro -
pa ti jos simp to mais [12]. Ta èiau PNSP ga li pa si reikð ti ir
po li neu ro pa ti jai bû din gais kli ni ki niais po þy miais [1, 2].
PNP bû din gais simp to mais taip pat skun dë si 1-asis,
4-asis, 6-asis, 7-asis mû sø ap ra ðy ti pa cien tai. Li gos simp -
to mai va ri juo ja nuo leng vo ju ti mø su tri ki mo iki ne gráþ ta -
mo gru baus ga lû niø pa ra ly þiaus su at ro fi jo mis [1, 11,
13]. Pa si tai ko ir be simp to miø li gos at ve jø [2]. Mû sø ap -
ra ðy tiems pa cien tams sun kiø PNSP for mø ne bu vo nu sta -
ty ta, 1 pa cien tui (14,3 %) diag no zuo ta be simp to më li gos
ei ga.

Pa pras tai, ser gant PNSP, la biau siai nu ken èia tie ner vø
seg men tai, ku rie yra ana to mið kai siau ro se vie to se ar ar ti
kû no pa vir ðiaus: al kû ni nis ner vas – al kû nës ka na le, vi du ri -
nis ner vas – rie ðo ka na le, ðei vi nis ner vas – ties ðei vi kau lio

gal va [2, 12]. Re èiau pa þei dþia mi sti pi ni nis ir pa þas ti nis
ner vai bei pe ti nis rez gi nys [12].

Be mi në tø ner vø su spau di mo kli ni ki niø po þy miø, apie
50–80 % at ve jø bû na ið ny kæ Achi lo re flek sø at sa kai,
15–30 % pa cien tø ga li bû ti di fu zið kai su ma þë jæ vi sø saus -
gys liø re flek sø at sa kai [14]. Achi lo re flek sai ne gau ti
42,9 % mû sø ap ra ðy tø pa cien tø. Pë dø de for ma ci jos yra bû -
din gos pa vel di moms po li neu ro pa ti joms [15]. Li te ra tû ros
duo me ni mis, iki 20 % PNSP ser gan èiø pa cien tø ga li at si -
ras ti ávai riø pë dø de for ma ci jø. Tai ro do PNSP pro gre sa vi -
mà ir ið pli tu sá ner vø pa þei di mà [14]. Pë dø de for ma ci jos
pa si reið kë 42,9 % straips ny je ap ra ðy tø pa cien tø.

Daþ niau siai PNSP pa si reið kia lai ki nais, pa si kar to jan -
èiais kom pre si nëms neu ro pa ti joms bû din gais simp to -
mais. Ta èiau da lá pa cien tø ga li var gin ti rau me nø mëð lun -
gis, ger klø ir diaf rag mos ner vø pa þei di mo po þy miai, mi -
mi kos rau me nø sil pnu mas, nu ga ros, ga lû niø skaus mas
[12], ku riuo taip pat skun dë si 3 straips ny je pri sta ty ti pa -
cien tai.

PNSP kli nið kai ga li pri min ti lë ti næ uþ de gi mi næ de mie -
li ni zuo jan èià PNP dël re mi si jo mis – pa û më ji mais pa si reið -
kian èios li gos ei gos, pa na ðiø elek tro fi zio lo gi niø po ky èiø.
Straips ny je ap ra ðy tai 4-ajai pa cien tei taip pat bu vo átar ta
lë ti në uþ de gi mi në de mie li ni zuo jan ti PNP, skir tas gy dy mas 
gy do mo sio mis afe re zë mis. Ádo mu tai, kad po gy dy mo pa -
cien tës simp to mai re gre sa vo, bet tai, ko ge ro, lë më ne gy -
dy mas, o na tû ra li PNSP ei ga. Ap ra ðy ti ke li PNSP at ve jai,
kai, klai din gai diag no za vus lë ti næ uþ de gi mi næ de mie li ni -
zuo jan èià po li neu ro pa ti jà, bu vo skir tas gy dy mas gliu ko -
kor ti koi dais ir ste bë tas tei gia mas gy dy mo efek tas [14]. Ta -
èiau iki ðiol dar në ra at lik ta pa kan ka mai ty ri mø, áro dan èiø,
kad gy dy mas gliu ko kor to koi dais ga lë tø bû ti tai ko mas
PNSP gy dy ti [11]. Taip pat svar bu tai, kad, ser gant PNSP,
gal vi niai ner vai pa þei dþia mi daug re èiau nei uþ de gi mi niø
PNP at ve ju [1, 2, 12].

Elek tro fi zio lo gi niai ty ri mai – vie ni svar biau siø diag -
no zuo jant rau me nø ir pe ri fe ri nës ner vø sis te mos li gas
[11]. PNSP bû din gas lo ka lus de mie li ni zuo jan èio ti po
sen so ri nis ir mo to ri nis pe ri fe ri niø ner vø pa þei di mas su
ner vø lai du mo grei èio su lë të ji mu ti pi në se ner vo su spau -
di mo vie to se, dis ta li niø la ten ci jø pra il gë ji mu, lai du mo
blo kais [2, 14]. Pa þy më ti na, kad la biau pa þei dþia mi ir
ryð kes nis lai du mo grei èio su lë të ji mas ran da mas sen so ri -
niuo se ner vuo se [2, 12, 14]. Ma no ma, kad, li gai pro gre -
suo jant, ner vø pa þei di mas tam pa la biau di fu zi nis, at si -
ran da ne gráþ ta mas, ant ri nis ak so nø pa þei di mas [16]. Ðeð -
ta jam 74 me tø am þiaus pa cien tui elek tro fi zio lo gi nio ty ri -
mo me tu taip pat bu vo nu sta ty ta mið raus ti po PNP, vy rau -
jant ak so ni nio ti po pa þei di mui. Ke le tas at lik tø ty ri mø pa -
ro dë, kad net ir be simp to miams pa cien tams ga li ma ap tik ti 
PNP bû din gø elek tro fi zio lo gi niø ner vø po ky èiø [17]. Re -
èiau PNSP ser gan tiems pa cien tams nu sta to mi dau gia þi -
di ni nei neu ro pa ti jai bû din gi elek tro fi zio lo gi niai pa ki -
timai, ku rie taip pat ne re tai ap sun ki na li gos diag nos ti -
kà [5].

Elek tro miog ra fi jos ty ri mas PNSP diag nos ti kai në ra
bû ti nas. Ápras tai nu sta to mi neu ro ge ni nio ti po rau me nø pa -
þei di mo po þy miai, ga li bû ti re gist ruo ja mos fib ri lia ci jos ir
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(ar) aðt rios tei gia mos ban gos, po li fa zið ki, il ges nës truk mës 
ir di des nës am pli tu dës MVVP [18]. Trims ap ra ðy tiems pa -
cien tams (2-ajam, 6-ajam ir 7-ajam) bu vo at lik tas elek tro -
miog ra fi jos ty ri mas. Spon ta ni nio rau me nø ak ty vu mo ne -
bu vo nu sta ty ta në vie nam pa cien tui, ras ti ne þy miai pa di -
din tos am pli tu dës MVVP, kas ro do lë ti næ ne ak ty vià PNP
ei gà.

Ápras tai ul tra gar so ty ri mas, kaip diag nos ti në PNP prie -
mo në, nau do ja mas re tai. At lik tø ty ri mø re zul ta tai ro do,
kad, pa si tel kiant di de lës ski ria mo sios ge bos so nog ra fi jà,
ga li ma áver tin ti pa ki tu siø ner vø mor fo lo gi jà [12]. Esant
PNSP, ul tra gar so ty ri mo me tu ga li ma ma ty ti seg men ti ná
mie li ni nio dan ga lo su sto rë ji mà ti pi në se ner vø su spau di mo 
vie to se: rie ðo ar al kû nës ka na le, ties ðei vi kau lio gal va [19].
Taip pat ðis ty ri mas yra svar bus struk tû ri niø ner vø pa þei di -
mø, aug liø, ap lin ki niø da ri niø, ga lin èiø spaus ti ner vus, at -
me ti mui [12].

Ner vø MRT ty ri mas taip pat ga li su teik ti ver tin gos
diag nos ti nës in for ma ci jos. Pa cien tams, ser gan tiems
PNSP, ma to mi ne to ly gûs hi pe rin ten si niai at ski rø ner vo
seg men tø pa ki ti mai, ede ma [20]. MRT ty ri mas pa de da pa -
tiks lin ti ner vo pa þei di mo lo ka li za ci jà, áver tin ti pa þei di mo
ap im tá.

Esant kli ni ki niam PNSP áta ri mui, diag no zë pa tvir ti na -
ma at li kus mo le ku li ná ge ne ti ná ty ri mà. Ka dan gi iki
80–90 % at ve jø li gà le mia 17p11.2–12 ge ne ti nës sri ties,
ap iman èios vie nà PMP22 ge no ale lá, in ters ti ci në de le ci ja
[2, 12], pir miau sia at lie ka mas ne tie sio gi nis 17p12 ge ne ti -

nës sri ties, ap iman èios PMP22 ge nà, ko pi jø skai èiaus ty -
ri mas, nau do jant mik ro sa te li ti nius þy me nis (angl. short
tan dem re peats). Tai kant KF-PGR me to dà, nau do ja mos
fluo res cuo jan èia þy me pa þy më tø 7 DNR frag men tø prad -
me nø po ros. Pa gau sin ti pro duk tai ana li zuo ja mi ka pi lia ri -
nës elek tro fo re zës me to du ir kie ky bið kai áver ti na mi nau -
do jant au to ma ti ná ge ne ti ná ana li za to riø. Ðiuo mo le ku li nës
diag nos ti kos me to du vi siems at ve jø se ri jo je pri sta ty tiems
pa cien tams bu vo pa tvir tin ta 17p12 ge ne ti nës sri ties de le -
ci ja. Ta èiau tais at ve jais, kai PMP22 ge no de le ci ja ne nu -
sta to ma, at lie ka ma PMP22 ge no se kos kai ta, nes tað ki nës
pa kai tos PMP22 ge ne le mia apie 10–20 % PNSP at ve jø
[12, 14]. PNSP diag nos ti kos al go rit mas pa teik tas pa -
veiksle.

PNSP në ra ið gy do ma li ga, ta èiau anks ty va diag nos ti ka
yra svar bi kom pli ka ci jø pro fi lak ti kai ir sie kiant su lë tin ti li -
gos pro gre sa vi mà. Pro fi lak ti kos prie mo nës pa grás tos ner -
vus trau muo jan èios veik los ven gi mu, pa vyz dþiui: il go tu -
pë ji mo, klû po ji mo ir së dë ji mo su kry þiuo to mis ko jo mis,
rë mi mo si al kû në mis, kup ri niø ne ðio ji mo ir ap sau gi niø
prie mo niø – al kû niø ir ke liø pa gal vë liø, átva rø – nau do ji -
mu [2, 14]. Taip pat re ko men duo ja ma veng ti die tø, ku riø
me tu grei tai kren ta svo ris, ir neu ro tok si niø vais tø, pa vyz -
dþiui, amio da ro no, fe ni toi no, vin kris ti no [2], ku rie ga li pa -
sun kin ti jau esan èius ar su kel ti nau jus neu ro pa ti jos simp to -
mus.

Svar bu at kreip ti dë me sá, kad pu së pa cien tø po ûmaus
li gos epi zo do vi sið kai pa sveiks ta [2], tad jiems gy dy mas
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ne rei ka lin gas. Svar bø vaid me ná at lie ka kom plek si në re -
abi li ta ci ja. To kios prie mo nës, kaip ki ne zi te ra pi ja, er go te -
ra pi ja ar fi zio te ra pi ja, pa ge ri na ner vø funk ci jas, pa de da pa -
cien tams mak si ma liai pri si tai ky ti kas die në je veik lo je [14,
21, 22]. Pa cien tams, ku riuos var gi na pë dø pa re zës, rie ðo
ka na lo sin dro mo po þy miai, ga li pa dë ti spe cia lûs átva rai
[12, 14].

Iki ðiol de kom pre si niø ope ra ci jø veiks min gu mas, ser -
gant PNSP, në ra pa tvir tin tas [23]. Ap ra ðy ta at ve jø, kai at -
vi ros ar en dos ko pi nës ope ra ci jos yra efek ty vios pa cien -
tams, ku riuos var gi na rie ðo ar al kû nës ka na lo sin dro mo
simp to mai, o kon ser va ty vus gy dy mas yra ne veiks min gas
[23, 24]. Su ma þi nus ner vo spau di mà, pa ge rë ja ju ti mo
funk ci ja, su lë të ja mo to ri nës dis funk ci jos pro gre sa vi mas.
Saus gys liø per kë li mo ope ra ci jos, esant pë dos pa re zei, ga li
pa ge rin ti pa þeis tos ga lû nës funk ci jà [25, 26]. Mû sø ap ra -
ðy tiems pa cien tams de kom pre si niø ope ra ci jø ne bu vo at -
lik ta.

Pa vel di ma neu ro pa ti ja su po lin kiu á su spau di mo pa ra -
ly þius në ra gy vy bei pa vo jin ga li ga [2]. Dau ge liu at ve jø li -
gos prog no zë yra ge ra. Di de lë da lis PNSP pa cien tø vi sið -
kai pa sveiks ta po ûmaus epi zo do. Kar tais neu ro pa ti jos
simp to mai ga li uþ si tæs ti, ta èiau pa pras tai jie bû na leng vi ir
ne su ke lia sun kios fi zi nës ne ga lios. Li ga ne le mia gy ve ni -
mo truk mës [12], ta èiau kai ku riais at ve jais ga li pa blo gin ti
gy ve ni mo ko ky bæ [2]. Blo ges næ li gos prog no zæ ga li sà ly -
go ti ir anks ty vas li gos pa si reið ki mas, le mian tis di des ná li -
gos re ci dy vø skai èiø [11].

IÐVADOS

PNSP – re ta ir kli nið kai la bai he te ro ge nið ka li ga. Daþ nai
leng vos li gos for mos lie ka ne diag no zuo tos. Li gà átar ti kli -
ni ki në je prak ti ko je ga li pa dë ti bû din gi elek tro fi zio lo gi niai
po þy miai: lo ka lûs dau gi niai ner vø lai du mo su lë të ji mai
ana to mið kai siau ro se vie to se: rie ðo ka na le, al kû nës ka na le, 
ties ðei vi kau lio gal va. Sa va lai kë li gos diag nos ti ka yra
svar bi pa ren kant gy dy mo tak ti kà, kom pli ka ci jø pro fi lak ti -
kai, sie kiant su lë tin ti jos pro gre si jà, ir ver ti nant pa vel dë ji -
mo ri zi kà.
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S. Naudþiûnaitë, R. Bunevièiûtë, B. Burnytë

HE RED I TARY NEU ROP A THY WITH LI A BIL ITY
TO PRES SURE PAL SIES: A CASE SE RIES REPORT

Sum mary

He red i tary neu rop a thy with li a bil ity to pres sure pal sies (HNPP)
is an autosomal dom i nant in her ited pe riph eral nerve dis or der
char ac ter ized by re cur rent, ep i sodic lo cal re vers ible pe riph eral
nerve com pres sion neu rop a thy that oc curs spon ta ne ously or af ter
mi nor trauma.

We de scribe de mo graphic, clin i cal, and electrophysiological
data of seven pa tients from six fam i lies (ages 17 to 74 years) di ag -
nosed with HNPP. All pa tients had a ge net i cally proven di ag no -
sis of a de le tion at 17p12 lo cus, which con tains PMP22 gene. In
five pa tients (71.4%), the first symp toms of HNPP (hypoesthesia, 
numb ness, ep i sodes of pain, and weak ness) started in the sec ond
or third de cade of life. One asymp tom atic pa tient was di ag nosed
with HNPP based on a pos i tive fam ily his tory. Three pa tients
(42.9%) re ported that symp toms were caused by di rect me chan i -
cal com pres sion of the nerve. Three pa tients (42.9%) were found
to have at ro phy of the legs (calves or feet), ham mer de for mi ties of 
the toes, and pes cavus. Foot drop was ob served in four pa tients
(57.1%). In five pa tients, electroneurography showed signs of
demyelinating type, in one – mixed (pre dom i nantly axonal).

This study high lights the di ver sity of the clin i cal course of
HNPP and the im por tance of early di ag no sis in clud ing elec -
trophysiological stud ies and ge netic test ing of copy num ber vari -
a tion at 17p12 lo cus, which can pre vent clin i cal man i fes ta tions of 
the dis ease and/or com pli ca tions.

Keywords: com pres sion neu rop a thy, he red i tary neu rop a thy
with li a bil ity to pres sure pal sies, PMP22 gene.
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