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Santrauka. Paveldima neuropatija su polinkiu | suspaudimo paralyzius (PNSP) yra autoso-
miniu dominantiniu biidu paveldima reta periferinés nervy sistemos liga, kuriai buidinga pa-
sikartojancios, epizodinés lokalios, daznai griztamos kompresinés periferiniy nervy neuro-
patijos, atsirandancios spontaniskai ar po minimalios nervo traumos.

Straipsnyje aprasomi 7 pacienty is 6 Seimy (amzius - nuo 17 iki 74 mety), kuriems diag-
nozuota PNSP, demografiniai, klinikiniai ir elektrofiziologiniai duomenys. Visiems pacien-
tams nustatyta 17pl2 genetinés srities, apimanéios PMP22 gena, delecija. 5 pacien-
tams (71,4 %) pirmieji PNSP simptomai: galtniy jutimo sutrikimai, tirpimas, skausmo ir
silpnumo epizodai, pasireiské antroje ar trecioje gyvenimo desimtyje. Vienai besimptomei
pacientei PNSP genetinis tyrimas atliktas remiantis Seimine anamneze. Tiesioging mechani-
ne nervo traumavimo priezasti, sukélusia ligos simptomy pasireiskima, nurodé 3 pacien-
tai (42,9 %). 3 pacientams (42,9 %) buvo nustatytos kojy (blauzdy ar pédy) raumeny atrofi-
jos, plaktukinés kojy pirsty deformacijos ir pes cavus. 4 pacientams (57,1 %) pasireiské pédy
parezés. 5 pacientams elektroneurografinio tyrimo metu nustatytas demielinizuojantis, vie-
nam - miSrus (vyraujant aksoniniam) periferiniy nervy pazeidimas.

Sis tyrimas pabrézia PNSP klinikinés eigos jvairove ir atkreipia démesj j ankstyvos diag-
nostikos, apimancios elektrofiziologinius tyrimus ir 17p12 genetinés srities kopijy skaiciaus
tyrima, svarba, kuri gali uzkirsti kelia klinikiniam ligos pasireiskimui ir (ar) komplikacijy su-
sidarymui.

RaktaZodziai: kompresiné neuropatija, paveldima neuropatija su polinkiu i suspaudimo pa-
ralyzius, PMP22 genas.
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amaus epizodo [2]. Likusiai daliai gali likti lieckamyjy reis-
kiniy, kurie, paprastai, nesukelia sunkios fizinés negalios.

Paveldima neuropatija su polinkiu i suspaudimo paraly-
zius (PNSP) yra autosominiu dominantiniu badu paveldi-
ma reta periferiniy nervy liga, kuriai budinga pasikartojan-
¢ios, epizodinés lokalios, daznai griztamos kompresinés
periferiniy nervy neuropatijos, atsirandancios spontanis-
kai ar po minimalios nervo traumos. Kartais, ypa¢ vyres-
niame amziuje, ligai progresuojant nustatomi lengvos ar
vidutinio sunkumo polineuropatijos (PNP) elektrofiziolo-
giniai pozymiai [1]. 50 % pacienty visiskai pasveiksta po
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Apie 80-90 % atvejy PNSP sukelia 1.5 Mb dydzio
17p11.2-12 genetinés srities, apimancios periferinio mie-
lino baltymo 22 (PMP22) gena, delecija [3]. Dél to sutrin-
ka normali mielino sintezé Svano lastelése, didéja nervy
jautrumas iSoriniam traumavimui ir spaudimui [4]. Nors
PNSP gali pasireiksti bet kurio amziaus asmenims, pirmie-
ji ligos simptomai dazniausiai atsiranda antrame ar trecia-
me gyvenimo desimtmetyje [2]. Kartais ligos eiga biina be-
simptomé arba simptomai biina lengvi, todél PNSP daznai
lieka nediagnozuota. Faktinis PNSP paplitimas néra zino-
mas, bet manoma, kad jis gali svyruoti nuo 0,84 iki 16 atve-
ju 100 000 gyventojy, priklausomai nuo geografinio regio-
no [3]. Ligai biidingas klinikiniy ir elektrofiziologiniy po-
Zymiy heterogeniskumas taip pat apsunkina savalaike
PNSP diagnostika. Siuo metu specifinio ligos gydymo né-
ra, taciau anksti patvirtinta ligos diagnozé ir pradétos tai-
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kyti profilaktinés priemonés gali ne tik pristabdyti ligos
progresavima, bet ir padéti iSvengti rimty komplikacijy bei
ivertinti ligos paveldéjimo rizika vaikams.

Siame straipsnyje pateikiama retrospektyviné 7 pa-
cienty i$ 6 giminystés rysiais nesusijusiy Seimy, kuriems
2015-2019 m. Vilniaus universiteto ligoninés Santaros
kliniky Medicininés genetikos centre buvo diagnozuota
PNSP, analizé ir trumpa literattiros apzvalga. Naudoti pa-
cienty medicininius duomenis buvo gautas Vilniaus regio-
ninio biomedicininiy tyrimy etikos komiteto leidimas
Nr. 158200-15-791-303.

KLINIKINIU ATVEJU APRASYMAS

Pirmas atvejis. 17 mety paauglys kelerius metus jauté ko-
ju pirsty skausma, jam Salo kojos. Palaipsniui formavosi
péduy deformacijos. Neurologinés apziliros metu nustatyta
plastaky, blauzdy ir pédy atrofijos, plaktukinés kojy pirsty
deformacijos, pes cavus. Seiminé anamnezé buvo neinfor-
matyvi. Elektroneurografijos (ENG) tyrimo metu fiksuoti
demielinizuojancios ranky ir kojy PNP pozymiai.

Antras atvejis. 34 mety vyras skundési kairés pédos ir
blauzdos iSorinés pusés jutimy sutrikimu ir pédos silpnu-
mu. Simptomai pasireiské pries 2 ménesius po ilgai truku-
sio darbo atsitiipus. Po keliy dieny buklé pageréjo. Paaug-
lystéje taip pat yra buves Sesis ménesius trukes epizodas,
kurio metu pasireiské desinés rankos silpnumas, pacientas
negaléjo pakelti rankos. Paciento tévui kelis kartus atliktos
pédy deformacijy korekcijos operacijos.

Neurologinés apziliros metu nustatyta kairés blauzdos
iSorinés pusés hipestezija, susilpnéjes pédos tiesimas
(4 balai pagal Medicininiy tyrimy tarybos (angl. Medical
Research Council) skalg), zemi dvigalvio zZasto, girnelés
sausgysliy refleksai, iSnyke Zastinio stipinkaulio ir Achilo
sausgysliy refleksai abipus. Magnetinio rezonanso tomog-
rafijos (MRT) tyrimo metu simptomus paaiskinanciy radi-
niy nebuvo nustatyta. Elektroneuromiografijos (ENMG)
tyrimo metu nustatytas demielinizuojancio tipo sensoriniy
ir motoriniy ranky ir kojy nervy pazeidimas bei padidintos
motoriniy vienety veikimo potencialy (MVVP) amplitu-
dés.

Trecias atvejis. 60 mety moteris, ankséiau aprasyto
vyro motina, konsultuota dél stinui nustatytos PNSP, sie-
kiant nustatyti PNP paveldéjimo pobidj. Neurologiniy
skundy pacienté nenurodé.

Ketvirtas atvejis. 45 mety moteris kreipési dél nakti-
nio galtiniy, ypac ranky, tirpimo, plastaky ir pédy raumeny
silpnumo. Epizodinis galtiniy tirpimas pasireiské nuo
38 mety amziaus. ENG tyrimu tuo metu buvo nustatytas al-
ktininio nervo pazeidimas ties alktine kairéje ir abipusis vi-
durinio nervo suspaudimas rieso kanale. Po 3 mety simpto-
mai atsinaujino. Pakartotas ENMG tyrimas, kurio metu
nustatyti létinei demielinizuojancio tipo sensorinei ir mo-
torinei PNP budingi poZymiai, esant Zymiam abiejy kojy
Seiviniy, blauzdiniy ir blauzdy odos nervy, desinés rankos
vidurinio nervo laidumo greiciy sulétéjimui. Buvo jtarta

létiné uzdegiminé demielinizuojanti PNP. Pacienté gydyta
gydomosiomis aferezémis, reabilitacija. Po gydymo pa-
cientés buklé pageréjo. Praéjus dvejiems metams, vél su-
stipréjo plastaky ir pédy tirpimas nakti. Neurologinés ap-
zitros metu nustatyta plastaky IV-V ir kojy pirsty hipeste-
zija, ranky ir kojy proksimaliniy (4 balai) ir distaliniy (ati-
tinkamai 3-4 ir 4 balai) raumeny jégos susilpnéjimas, iSny-
ke Achilo ir Zemi kity sausgysliy refleksy atsakai abipus.

Penktas atvejis. 36 mety moteris kreipési konsultaci-
jai i neurologa dél 6 ménesius varginancio epizodinio
skausmo kairio klubo srityje, desinés pédos aptirpimo ir
silpnumo. Ji negaléjo atsistoti ant desinio kulno, pasikeité
eisena. Jau mokykloje pacienté pastebéjo, kad béga léciau
uz bendraamzius ir negali atlikti Suolio i tolj.

Neurologinés apzitiros metu nustatyta desinés pédos
vidinio ir nugarinio pavirsiy hipestezija, susilpnéjes desi-
nés pédos ir pirsty tiesimas (3 balai), Zemesnis girnelés re-
fleksas desinéje. ENMG tyrimo metu rasti rieso, alkainés ir
Seivinio nervo tunelinés neuropatijos pozymiai. Taip pat
nustatytas reikSmingas blauzdos odos ir pavirsinio Seivi-
nio nervy laidumo greicio sulétéjimas. Itariant PNSP, pa-
cienté nukreipta gydytojo genetiko konsultacijai. Genealo-
gijos duomenimis, giminaiciy, kuriems pasireiksty poli-
neuropatijai budingi simptomai ar pes cavus, nebuvo.

Sestas atvejis. 74 mety vyras skundési daugiau nei me-
tus besitesianciu kojy, ypaé blauzdy, skausmu ir tirpimu,
péduy silpnumu ir apsunkinta eisena. 18 mety amziuje pa-
cientas pastebéjo pédy ir kojy pirsty deformacijas. Tuo me-
tu raumeny silpnumo nejauté, taciau liga 1étai progresavo.
Panasiy sveikatos sutrikimy tarp giminaiciy pacientas ne-
nurodé. Neurologinés apziiiros metu stebéta hipestezija
plastakose ir kojose Zzemiau keliy, blauzdy raumeny atrofi-
ja, plaktukinés kojy pirsty deformacijos, pes cavus, susil-
pnéjusi blauzdy (4 balai) ir pédy (3-4 balai) raumeny jéga.
Zemi girneliy ir abipus isnyke Achilo sausgysliy refleksai.
Nezymiai teigiamas Rombergo simptomas, lengva ataksi-
ja atliekant kelio ir kulno méginj. ENMG tyrimu nustatyta
létiné misraus tipo sensoriné ir motoriné kojy polineuropa-
tija, vyraujant aksoninio tipo pazeidimui, su rySkesniais
pakitimais abiejy kojy Seiviniuose ir blauzdos odos bei de-
Sinés kojos blauzdiniame nervuose. EMG rasti 1étiniam
neurogeniniam pazeidimui budingi poZymiai.

Septintas atvejis. 32 mety moteris kreipési konsultaci-
jai i neurologa dél kelis ménesius trunkanc¢io nuolatinio
kairés rankos IV-V pir$ty nutirpimo, sustipréjancio lai-
kant sulenkta ranka per alkiing. Anksciau taip pat epizodis-
kai vargindavo pirsty tirpimai, tac¢iau praeidavo savaime.
Pacienté taip pat nurodé¢ susilpnéjusia kairés plastakos ir
kairés pédos jéga. Jai buvo sunku laikyti puodelj, atsukti
stiklaini, einant lygiu pavirSiumi émé kliati koja, dél to bu-
vo kritusi.

Neurologinés apzitiros metu buvo nustatyta kairés ran-
kos IV-V pirsty hipestezija, susilpnéjes kairés plastakos
pirsty skétimas ir tiesimas (4 balai), teigiamas Tinnel simp-
tomas ties alkine kairéje, atrofiski plastaky ir pédy savieji
raumenys, plaktukinés kojy pirsty deformacijos, pes
cavus, susilpnéjes kairés pédos tiesimas (4 balai). Zemesni
Achilo sausgysliy refleksy atsakai abipus. ENMG tyrimo
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metu nustatyta neaktyvios eigos demielinizuojancio tipo
sensoriné ir motoriné polineuropatija su ryskiu alkaininio
nervo laidumo greicio sulétéjimu ties alktine kair¢je. Ge-
nealogijos duomenimis, pacientés motinai ir mociutei su-
siformavo pédy deformacijos, pasikartoja pédy parezés,
ranky tirpimo epizodai.

KLINIKINIU ATVEJU ANALIZE

Straipsnyje aprasyty pacienty (3 vyry ir 4 motery) am-
zius genetinés diagnozés patvirtinimo metu buvo
42,57 + 19,06 mety (svyravo nuo 17 iki 74 mety amziaus).
5 pacientams (71,4 %) pirmieji PNSP simptomai pasireis-
ké 2-ajame, 3-iajame gyvenimo deSimtmetyje. Teigiama
Seiminé anamnezé nustatyta trims pacientams (42,9 %).

Zastis, nustatyta, kad tik trims pacientams (42,9 %) itakos
turéjo tiesioginis mechaninis nervo suspaudimas. Kitiems
pacientams (57,1 %) provokaciniai veiksniai liko neaiskiis
(1 lentelé).

Klinikinis aprasyty pacienty ligos pasireiskimas yra la-
bai ivairus: 2 pacientams pasireiSké mononeuropatijos
simptomai, 4 pacientams nustatytas iSplites keliy nervy pa-
zeidimas, polineuropatijos simptomai, 1 pacientas jokiy li-
gos simptomy nejauté. Visus simptominius pacientus ap-
Ziliros metu vargino kojy sensoriniy ir (ar) motoriniy nervy
pazeidimo pozymiai. 2 is jy (28,6 %) taip pat skundési ir
ranky nervy pazeidimo simptomais. Sie 2 pacientai buvo

moterys. Neurologinés apzitiros metu 3 pacien-
tams (42,9 %) buvo nustatytos kojy (blauzdy ar pédy) rau-
meny atrofijos, pédy deformacijos, 4 (57,1 %) pasireiské
péduy parezés. 2 pacientams (28,6 %) nustatytas vienos,
3(42,9 %) - dviejy ir tik 1 (14,3 %) - visy keturiy galtiniy

Elektroneurografijos tyrimas atliktas 6 pacientams.
5 nustatyti demielinizuojanc¢iai PNP budingi pozymiai, 1 -
misraus tipo PNP. 2-ajam, 4-ajam, ir 7-ajam pacientams
vyravo sensoriniy nervy pazeidimas, 5-ajam ir 6-ajam pa-
cientams vienodai pazeisti tieck motoriniai, tiek sensoriai
nervai. DidzZiajai daliai pacienty rastas laidumo greicio su-
létéjimas ties alkiine, rieso kanalu ir Seivikaulio galva.
Elektroneuromiografiniai pacienty pozymiai pateikti
2 lenteléje.

Kiekybinés fluorescencinés polimerazés grandininés
reakcijos (KF-PGR) metodu istyrus kiekvieno paciento
17p12 genetinés srities, apimancios PMP22 gena, mikro-
satelitinius Zymenis, nustatytas hemizigotinis genotipas
pagal informatyvius Zymenis, patvirtinantis paveldi-
mos neuropatijos su polinkiu i suspaudimo paralyzius
diagnoze.

ATVEJU APTARIMAS IR LITERATUROS
APZVALGA

Skirtingy tyrimy duomenimis, PNSP paplitimas svyruoja
nuo 0,84 iki 16 atvejy 100 000 gyventojy, priklausomai

Pacientas | Amzius |Lytis Simptomu trukmé | PrieZastis Epizody skaicius | Genealogija
1. 17m. |vyras nezinoma neaiski 1 neinformatyvi
2. 34m. |vyras 2 mén. darbas atsitlipus 2 informatyvi
3. 60 m. |moteris |néra néra 0 informatyvi
4. 45m. |moteris |>1m. neaiski nezinomas neinformatyvi
5. 36 m. |moteris |6 mén. mechaninis nervy spaudimas nezinomas neinformatyvi
anatomiskai jautriose vietose
74m. |vyras ~1m. neaiski nezinomas neinformatyvi
32m. |moteris |2 mén. mechaninis nervy spaudimas nezinomas informatyvi
anatomiskai jautriose vietose
2 lentelé. Elektroneuromiografiniai parametrai
Pacientas Vyraujantis nerviniy skaiduly Laidumo greicio sulétéjimas EMG Spontaninis
pazeidimo tipas RK | AK | $G | Trukmeé | Amplitudé | aktyvumas EMG
1. Demielinizuojantis ND
2. Demielinizuojantis sensorinis > motorinis + | + | + | norma | ) | -
3. Neatlikta
4. Demielinizuojantis sensorinis > motorinis + - neatlikta
5. Demielinizuojantis sensomotorinis + + + neatlikta
6. Misrus sensomotorinis ND ND ND T ) -
7. Demielinizuojantis sensorinis > motorinis + + - norma 0 -

Paaiskinimai: RK - rie$o kanalas; AK - alkiinés kanalas; SG - seivikaulio galva; EMG - elektromiografija; + - pozymis yra; - - pozy-

mio néra; T - pailgéjimas; ND - nepakanka duomeny.
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nuo tiriamo geografinio regiono [3]. Realus ligos papliti-
mas néra zinomas dél didelio klinikiniy simptomy hetero-
geniskumo. Nors PNSP yra paveldima autosominiu domi-
nantiniu budu, mokslo literatiiroje pateikti duomenys ro-
do, kad liga yra labiau paplitusi tarp vyry [5]. Tai patvirtina
ir milsy aprasyty pacienty analizé. Ly¢iy skirtumus galéty
paaiskinti didesnis vyry fizinis aktyvumas, daznesnis
tiesioginis nervy traumavimas dél fizinio darbo pobu-
dzio [6].

17p12 genetiné sritis apima PMP22 gena [7]. Nustaty-
ta, kad 80-90 % PNSP atvejy yra susij¢ su 17p11.2-p12
srities delecijomis [3]. 10-20 % pacienty liga lemia taski-
nés pakaitos, inaktyvinancios viena PMP22 geno kopija.
PMP22 genoraiSka reguliuoja keli transkripcijos veiksniai
ir jiems giminingi reguliaciniai elementai [8]. Dél deleci-
jos ar taskinés pakaitos nulemtos nepakankamos Sio geno
rai§kos sutrinka PMP22 sintezé Svano lastelése. Iprastai
kiekviena Svano lastelé koncentriskai apvynioja vieng
nervo segmenta, suformuodama daugiasluoksnj mielino
dangala, o integralinis PMP22 kartu su kitais Svano laste-
liy gaminamais baltymais uZtikrina Sio dangalo stabiluma
ir kompaktiskuma [7]. Dél 17p12 genetinés srities patoge-
niniy pokyc¢iy susiformuoja nestabilus mielininis danga-
las, todél periferiniai nervai tampa jautras iSoriniam trau-
mavimui. Kartu susilpnéja ir izoliaciné mielino dangalo
funkcija, salygojanti sulétéjusi nervinio impulso plitima
[4]. Tiesioginis mechaninis spaudimas, nuolat besikarto-
jantys stereotipiniai judesiai, intensyvi fiziné veikla gali
sukelti periferiniy nervy pazeidima [2]. Svarbu atkreipti
démesi, kad pacientai, kuriems nustatyta PM P22 geno mu-
tacija, turi didesng periferiniy nervy pazeidimo rizika kai
kuriy chirurginiy operacijy metu - dél tiesioginio nervo
spaudimo ar biinant ilgesni laika nepalankioje padétyje
[9, 10].

Daznai nervy pazeidimo priezastis néra identifikuoja-
ma [11]. Ta patvirtina ir miisy aprasyti pacientai. Tik ma-
Ziau nei pusei pacienty (42,9 %) buvo nustatytos PNSP 1¢é-
musios priezastys.

Pirmieji PNSP epizodai gali pasireiksti bet kurio am-
Ziaus pacientui [2]. Dazniausiai liga pasireiskia antrame
ar treciame gyvenimo deSimtmetyje. 71,4 % Siame darbe
aprasyty pacienty pirmieji ligos simptomai taip pat prasi-
déjo antrame ar treciame gyvenimo desimtmetyje. Dide-
lei daliai (85 %) atvejy liga prasideda imios mononeuro-
patijos simptomais [12]. Tac¢iau PNSP gali pasireiksti ir
PNP budingais simptomais taip pat skundési 1-asis,
4-asis, 6-asis, 7-asis mlisy aprasyti pacientai. Ligos simp-
tomai varijuoja nuo lengvo jutimy sutrikimo iki negrizta-
mo grubaus galiiniy paralyziaus su atrofijomis [1, 11,
13]. Pasitaiko ir besimptomiy ligos atvejy [2]. Musy ap-
raSytiems pacientams sunkiy PNSP formy nebuvo nusta-
tyta, 1 pacientui (14,3 %) diagnozuota besimptomé ligos
eiga.

Paprastai, sergant PNSP, labiausiai nukencia tie nervy
segmentai, kurie yra anatomiskai siaurose vietose ar arti
ktino pavirsiaus: alkiininis nervas - alkiinés kanale, viduri-
nis nervas - rieSo kanale, Seivinis nervas - ties Seivikaulio

galva [2, 12]. Reciau pazeidziami stipininis ir pazastinis
nervai bei petinis rezginys [12].

Be minéty nervy suspaudimo klinikiniy pozymiy, apie
50-80 % atvejy bina iSnyke Achilo refleksy atsakai,
15-30 % pacienty gali buti difuziskai sumazéje visy saus-
gysliy refleksy atsakai [14]. Achilo refleksai negauti
42,9 % musy aprasyty pacienty. Pédy deformacijos yra ba-
dingos paveldimoms polineuropatijoms [15]. Literattiros
duomenimis, iki 20 % PNSP serganciy pacienty gali atsi-
rasti jvairiy pédy deformacijy. Tai rodo PNSP progresavi-
ma ir iSplitusi nervy pazeidima [14]. Pédy deformacijos
pasireiské 42,9 % straipsnyje aprasyty pacienty.

Dazniausiai PNSP pasireiskia laikinais, pasikartojan-
¢iais kompresinéms neuropatijoms budingais simpto-
mais. Taciau dali pacienty gali varginti raumeny méslun-
gis, gerkly ir diafragmos nervy pazeidimo pozymiai, mi-
mikos raumeny silpnumas, nugaros, galiiniy skausmas
[12], kuriuo taip pat skundési 3 straipsnyje pristatyti pa-
cientai.

PNSP kliniskai gali priminti 1éting uzdegiming demie-
linizuojancia PNP dél remisijomis - paiméjimais pasireis-
kiancios ligos eigos, panasiy elektrofiziologiniy pokyciy.
Straipsnyje aprasytai 4-ajai pacientei taip pat buvo itarta
létiné uzdegiminé demielinizuojanti PNP, skirtas gydymas
gydomosiomis aferezémis. Jdomu tai, kad po gydymo pa-
cientés simptomai regresavo, bet tai, ko gero, 1émé ne gy-
dymas, o natarali PNSP eiga. Aprasyti keli PNSP atvejai,
kai, klaidingai diagnozavus léting uzdegiming demielini-
zuojancia polineuropatija, buvo skirtas gydymas gliuko-
kortikoidais ir stebétas teigiamas gydymo efektas [14]. Ta-
¢iau iki Siol dar néra atlikta pakankamai tyrimy, irodanciy,
kad gydymas gliukokortokoidais galéty biti taikomas
PNSP gydyti [11]. Taip pat svarbu tai, kad, sergant PNSP,
galviniai nervai pazeidziami daug reciau nei uzdegiminiy
PNP atveju [1, 2, 12].

Elektrofiziologiniai tyrimai - vieni svarbiausiy diag-
nozuojant raumeny ir periferinés nervy sistemos ligas
[11]. PNSP budingas lokalus demielinizuojancio tipo
sensorinis ir motorinis periferiniy nervy pazeidimas su
nervy laidumo greicio sulétéjimu tipinése nervo suspau-
dimo vietose, distaliniy latencijy prailgéjimu, laidumo
blokais [2, 14]. Pazymétina, kad labiau pazeidziami ir
ryskesnis laidumo greicio sulétéjimas randamas sensori-
niuose nervuose [2, 12, 14]. Manoma, kad, ligai progre-
suojant, nervy pazeidimas tampa labiau difuzinis, atsi-
randa negrjZtamas, antrinis aksony pazeidimas [16]. Ses-
tajam 74 mety amziaus pacientui elektrofiziologinio tyri-
mo metu taip pat buvo nustatyta misraus tipo PNP, vyrau-
jant aksoninio tipo pazeidimui. Keletas atlikty tyrimy pa-
rodé, kad net ir besimptomiams pacientams galima aptikti
PNP budingy elektrofiziologiniy nervy pokyciy [17]. Re-
¢iau PNSP sergantiems pacientams nustatomi daugiazi-
dininei neuropatijai biidingi elektrofiziologiniai paki-
timai, kurie taip pat neretai apsunkina ligos diagnosti-
ka [5].

Elektromiografijos tyrimas PNSP diagnostikai néra
butinas. Iprastai nustatomi neurogeninio tipo raumeny pa-
zeidimo pozymiai, gali buti registruojamos fibriliacijos ir
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(ar) astrios teigiamos bangos, polifaziski, ilgesnés trukmeés
ir didesnés amplitudés MV VP [18]. Trims aprasytiems pa-
cientams (2-ajam, 6-ajam ir 7-ajam) buvo atliktas elektro-
miografijos tyrimas. Spontaninio raumeny aktyvumo ne-
buvo nustatyta né vienam pacientui, rasti nezymiai padi-
dintos amplitudés MV VP, kas rodo 1éting neaktyvia PNP
eiga.

Iprastai ultragarso tyrimas, kaip diagnostiné PNP prie-
moné, naudojamas retai. Atlikty tyrimy rezultatai rodo,
kad, pasitelkiant didelés skiriamosios gebos sonografija,
galima jvertinti pakitusiy nervy morfologija [12]. Esant
PNSP, ultragarso tyrimo metu galima matyti segmentini
mielininio dangalo sustoréjima tipinése nervy suspaudimo
vietose: rieSo ar alkiinés kanale, ties Seivikaulio galva [19].
Taip pat Sis tyrimas yra svarbus struktiiriniy nervy pazeidi-
muy, augliy, aplinkiniy dariniy, galin¢iy spausti nervus, at-
metimui [12].

Nervy MRT tyrimas taip pat gali suteikti vertingos
diagnostinés informacijos. Pacientams, sergantiems
PNSP, matomi netolygtis hiperintensiniai atskiry nervo
segmenty pakitimai, edema [20]. MRT tyrimas padeda pa-
tikslinti nervo pazeidimo lokalizacija, ivertinti pazeidimo
apimtj.

Esant klinikiniam PNSP jtarimui, diagnoz¢é patvirtina-
ma atlikus molekulinj genetinj tyrima. Kadangi iki
80-90 % atvejy liga lemia 17p11.2-12 genetinés srities,
apimancios vieng PMP22 geno alelj, intersticiné delecija
[2, 12], pirmiausia atliekamas netiesioginis 17p12 geneti-
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nés srities, apimancios PMP22 gena, kopijy skaiciaus ty-
rimas, naudojant mikrosatelitinius Zymenis (angl. short
tandem repeats). Taikant KF-PGR metoda, naudojamos
fluorescuojancia zyme pazyméty 7 DNR fragmenty prad-
meny poros. Pagausinti produktai analizuojami kapiliari-
nés elektroforezés metodu ir kiekybiskai ivertinami nau-
dojant automatinj genetinj analizatoriy. Siuo molekulinés
diagnostikos metodu visiems atvejy serijoje pristatytiems
pacientams buvo patvirtinta 17p12 genetinés srities dele-
cija. Taciau tais atvejais, kai PMP22 geno delecija nenu-
statoma, atliekama PMP22 geno sekoskaita, nes taskinés
pakaitos PMP22 gene lemia apie 10-20 % PNSP atvejy
[12, 14]. PNSP diagnostikos algoritmas pateiktas pa-
veiksle.

PNSP néra iSgydoma liga, taciau ankstyva diagnostika
yra svarbi komplikacijy profilaktikai ir siekiant sulétinti li-
gos progresavima. Profilaktikos priemonés pagristos ner-
vus traumuojancios veiklos vengimu, pavyzdziui: ilgo tu-
péjimo, klapojimo ir sédéjimo sukryziuotomis kojomis,
rémimosi alktinémis, kupriniy nesiojimo ir apsauginiy
priemoniy - alkiiniy ir keliy pagalvéliy, itvary - naudoji-
mu [2, 14]. Taip pat rekomenduojama vengti diety, kuriy
metu greitai krenta svoris, ir neurotoksiniy vaisty, pavyz-
dziui, amiodarono, fenitoino, vinkristino [2], kurie gali pa-
sunkinti jau esancius ar sukelti naujus neuropatijos simpto-
mus.

Svarbu atkreipti démesi, kad pusé pacienty po Gmaus
ligos epizodo visiskai pasveiksta [2], tad jiems gydymas
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nereikalingas. Svarby vaidmenj atlieka kompleksiné re-
abilitacija. Tokios priemonés, kaip kineziterapija, ergote-
rapija ar fizioterapija, pagerina nervy funkcijas, padeda pa-
cientams maksimaliai prisitaikyti kasdienéje veikloje [14,
21, 22]. Pacientams, kuriuos vargina pédy parezés, rieso
kanalo sindromo pozymiai, gali padéti specialts jtvarai
[12, 14].

Iki Siol dekompresiniy operacijy veiksmingumas, ser-
gant PNSP, néra patvirtintas [23]. Aprasyta atvejy, kai at-
viros ar endoskopinés operacijos yra efektyvios pacien-
tams, kuriuos vargina rieso ar alkiinés kanalo sindromo
simptomai, o konservatyvus gydymas yra neveiksmingas
[23, 24]. Sumazinus nervo spaudima, pageréja jutimo
funkcija, sulétéja motorinés disfunkcijos progresavimas.
Sausgysliy perkélimo operacijos, esant pédos parezei, gali
pagerinti pazeistos galtinés funkcija [25, 26]. Miisy apra-
Sytiems pacientams dekompresiniy operacijy nebuvo at-
likta.

Paveldima neuropatija su polinkiu i suspaudimo para-
lyzius néra gyvybei pavojinga liga [2]. Daugeliu atvejuy li-
gos prognozé yra gera. Didelé dalis PNSP pacienty visis-
kai pasveiksta po imaus epizodo. Kartais neuropatijos
simptomai gali uzsitesti, taciau paprastai jie biina lengvi ir
nesukelia sunkios fizinés negalios. Liga nelemia gyveni-
mo trukmes [12], taciau kai kuriais atvejais gali pabloginti
gyvenimo kokybe [2]. Blogesng ligos prognoze gali saly-
goti ir ankstyvas ligos pasireiskimas, lemiantis didesni li-
gos recidyvy skaiciy [11].

ISVADOS

PNSP - reta ir kliniskai labai heterogeniska liga. Daznai
lengvos ligos formos lieka nediagnozuotos. Liga jtarti kli-
nikinéje praktikoje gali padéti budingi elektrofiziologiniai
pozymiai: lokalGis dauginiai nervy laidumo sulétéjimai
anatomiskai siaurose vietose: rieSo kanale, alkiinés kanale,
ties Seivikaulio galva. Savalaiké ligos diagnostika yra
svarbi parenkant gydymo taktika, komplikacijy profilakti-
kai, siekiant sulétinti jos progresija, ir vertinant paveldéji-
mo rizika.
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HEREDITARY NEUROPATHY WITH LIABILITY
TO PRESSURE PALSIES: A CASE SERIES REPORT

Summary

Hereditary neuropathy with liability to pressure palsies (HNPP)
is an autosomal dominant inherited peripheral nerve disorder
characterized by recurrent, episodic local reversible peripheral
nerve compression neuropathy that occurs spontaneously or after
minor trauma.

We describe demographic, clinical, and electrophysiological
data of seven patients from six families (ages 17 to 74 years) diag-
nosed with HNPP. All patients had a genetically proven diagno-
sis of a deletion at 17p12 locus, which contains PMP22 gene. In
five patients (71.4%), the first symptoms of HNPP (hypoesthesia,
numbness, episodes of pain, and weakness) started in the second
or third decade of life. One asymptomatic patient was diagnosed
with HNPP based on a positive family history. Three patients
(42.9%) reported that symptoms were caused by direct mechani-
cal compression of the nerve. Three patients (42.9%) were found
to have atrophy of the legs (calves or feet), hammer deformities of
the toes, and pes cavus. Foot drop was observed in four patients
(57.1%). In five patients, electroneurography showed signs of
demyelinating type, in one - mixed (predominantly axonal).

This study highlights the diversity of the clinical course of
HNPP and the importance of early diagnosis including elec-
trophysiological studies and genetic testing of copy number vari-
ation at 17p12 locus, which can prevent clinical manifestations of
the disease and/or complications.

Keywords: compression neuropathy, hereditary neuropathy
with liability to pressure palsies, PMP22 gene.
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