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ÁVADAS

Pon to ce re be lia ri në hi pop la zi ja (PCH) – tai gru pë re tø au -
to so mi niu re ce sy vi niu bû du pa vel di mø neu ro de ge ra ci niø
su tri ki mø, pra si de dan èiø in trau te ri niu pe ri odu ir pa si reið -
kian èiø sme ge në liø hi pop la zi ja ar at ro fi ja, mik ro ce fa li ja,
ven tra li nës til to da lies hi pop la zi ja bei ávai riais kli ni ki niais
simp to mais [1, 2]. Re mian tis kli ni ki niais ir ra dio lo gi niais
po þy miais bei spe ci fi niø ge nø po ky èiais, ap ra ðo ma 11
PCH ti pø [3, 4]. Nors ðie ti pai tu ri ben drø po þy miø, to kiø
kaip sme ge në liø bei til to at ro fi ja ar hi pop la zi ja, pro gre -
suo jan ti mik ro ce fa li ja, ta èiau kli ni ki niai ir neu ro ra dio lo gi -
niai po þy miai va ri juo ja tiek tarp skir tin gø ti pø, tiek tarp
tam tik ru ti pu ser gan èiø pa cien tø [3, 4]. Skir tin gø PCH ti -

pø pa pli ti mas yra ne vie no das, daþ niau siai diag no zuo ja -

mas ant ra sis ti pas, ku ris su da ro 80 % vi sø PCH at ve jø. Jis

su si jæs su ávai riø (TSEN54, TSEN2, TSEN34, SEPSECS,

VPS53, TSEN15) ge nø pa to ge ni niais po ky èiais. Ati tin ka -

mai ðiø ge nø po ky èiai le mia skir tin gus PCH2 sub ti pus –

PCH2A, PCH2B, PCH2C, PCH2D, PCH2E, PCH2F, ið

ku riø daþ niau sias – PCH2A (apie 90 % vi sø PCH2 ti po at -

ve jø) [3, 5]. Nors PCH2A ir yra daþ niau sias PCH sub ti pas,

ser ga mu mas PCH2A yra ma þes nis nei 1:200 000 [2, 6]. Uþ 

ðá sub ti pà at sa kin gas 17 chro mo so mo je esan èio ge no

TSEN54 ami no rûgð tá kei èian tis po ky tis (angl. misssens

type mu ta tion) (p.A307S) [5]. TSEN54 ge nas re gu liuo ja

trans por ti nës RNR su kir pi mà (angl. splic ing), taip veik da -

mas tam tik rø bal ty mø sin te zæ, to dël tin ka ma ge no raið ka

yra bû ti na tin ka mam neu ro nø funk cio na vi mui [2].

Pir mie ji PCH2A sub ti po po þy miai pa si reið kia jau ne -
ona ta li niu ar ba kû di kys tës pe ri odu [2]. Ðiam sub ti pui bû -
din ga pro gre suo jan ti mik ro ce fa li ja, ri ji mo ir èiul pi mo re -
flek sø su tri ki mai, nau ja gi mio ne ra mu mas, ge ne ra li zuo tas
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San trau ka. Pon to ce re be lia ri në hi pop la zi ja (PCH) – tai gru pë re tø au to so mi niu re ce sy vi niu
bû du pa vel di mø neu ro de ge ra ci niø su tri ki mø, pra si de dan èiø in trau te ri niu pe ri odu ir pa si reið -
kian èiø sme ge në liø hi pop la zi ja ar at ro fi ja, mik ro ce fa li ja, ven tra li nës til to da lies hi pop la zi ja
bei ávai riais kli ni ki niais simp to mais. Ðiai pa to lo gi jai bû din gi pir mie ji kli ni ki niai simp to mai
pa si reið kia jau ne ona ta li niu ar ba kû di kys tës pe ri odu. Ste bi ma pro gre suo jan ti mik ro ce fa li ja,
ri ji mo ir èiul pi mo re flek sø su tri ki mai, nau ja gi mio ne ra mu mas, ge ne ra li zuo tas klo nu sas, ne -
pa kan ka mas va lin gø ju de siø ir kog ni ty vi niø funk ci jø vys ty ma sis, dis to ni ja. Mag ne ti nio re -
zo nan so to mog ra fi jos ty ri mas (MRT), kar tu su kli ni ki niais po þy miais, yra la bai reikð min gas
áta riant ir diag no zuo jant PCH. Bû din giau si PCH2 ti po MRT po þy miai: ko ro na ri niuo se pjû -
viuo se ste bi ma sme ge në liø „laum þir gio“ kon fi gû ra ci ja, ne ste bi mas til to ið ky ðu lys ar ba ma -
to mas ryð kus jo su ma þë ji mas, ávai raus laips nio sme ge nø þie vës at ro fi ja, vë luo jan ti mie li ni -
za ci ja. Pon to ce re be lia ri nës hi pop la zi jos 2A sub ti po diag no zei pa tvir tin ti rei ka lin gi ge ne ti -
niai ty ri mai – nu sta ty tas ho mo zi go ti nis ami no rûgð tá kei èian tis po ky tis TSEN54 ge ne. Ðia me
straips ny je pri sta to mas pa cien to, ser gan èio PCH2A sub ti pu, kli ni ki nis at ve jis, kai diag no zë
bu vo átar ta, re mian tis kli ni ki niais bei MRT po þy miais, ir pa tvir tin ta nu sta èius ho mo zi go ti ná
ami no rûgð tá kei èian tá po ky tá TSEN54 ge ne.

Rak ta þo dþiai: pon to ce re be lia ri në hi pop la zi ja, PCH, TSEN54, MRT.
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klo nu sas, ne pa kan ka mas va lin gø ju de siø bei kog ni ty vi niø
funk ci jø vys ty ma sis, dis to ni ja [3, 7].

Neu ro ra dio lo gi niai ty ri mai yra bû ti ni bet ku rio PCH ti -
po diag no zei nu sta ty ti. Reikð min giau sias ið jø – mag ne ti -
nio re zo nan so to mog ra fi ja (MRT). Svar biau si PCH2A
sub ti po ra dio lo gi niai po þy miai yra sme ge nø ka mie no bei
sme ge në liø hi pop la zi ja – sme ge në liø pus ru tu liai pa vei kia -
mi la biau nei kir mi nas. Taip pat sme ge nø þie vë je daþ nai
ste bi ma ávai raus laips nio at ro fi ja [4, 8].

Ðia me straips ny je pri sta to mas pa cien to, ser gan èio
PCH2A sub ti pu, kli ni ki nis at ve jis, kai diag no zë bu vo átar -
ta, re mian tis kli ni ki niais bei MRT po þy miais, ir pa tvir tin ta, 
nu sta èius ho mo zi go ti ná ami no rûgð tá kei èian tá po ky tá
TSEN54 ge ne.

ATVEJO ANALIZË

29 m. am þiaus nëð èia jai tre èio ly gio li go ni në je bu vo at lik ta 
ce za rio pjû vio ope ra ci ja dël kli nið kai siau ro du bens. Gi më
vi sið kai ið ne ðio tas vy rið kos ly ties nau ja gi mis, ta èiau dël
kvë pa vi mo ne pa kan ka mu mo nau ja gi miui at lik ta dirb ti në
plau èiø ven ti lia ci ja. Ið kar to po gi mi mo nau ja gi mio bûk lë
pa gal APGAR ska læ – 6 ba lai, po gai vi ni mo – 9 ba lai. Nau -
ja gi miui nu sta ty ta hi pot ro fi ja (svo ris – 2498 g, ûgis –
46 cm) ir mik ro ce fa li ja (gal vos ap im tis – 31 cm). Taip pat
bu vo ste bi ma ke le tas ne ti pi niø fe no ti po bruo þø: plokð èias
vei do pro fi lis, ne þy miai de for muo ti au sø kau ðe liai, kai rio -
sios au sies pa dë tis kiek þe mes në, kai rio sios pë dos ant ras
pirð tas den gia pir mà pirð tà, kû nas ir au sø kau ðe liai ap au gæ
plau kais, ste bi ma duo bu të sak ra li në je sri ty je. Vi sa me kû ne 
ste bë tas hi per to nu sas. Dël hi per to nu so, sil pno èiul pi mo ir
ri ji mo re flek sø mai ti ni mas krû ti mi bu vo ne áma no mas, to -
dël áves tas na zo gast ri nis zon das. Taip pat pa ste bë ta, kad
nau ja gi mis ne fik sa vo þvilgs nio, aki mis ne se kë ob jek tø.
An trà gy ve ni mo die nà abie jo se ko jo se ir ran ko se at si ra do
ne þy mus tre mo ras. Taip pat ste bë ti ne pa sto vûs, sa vai me

pra ei nan tys de sa tu ra ci jos epi zo dai, daþ niau siai at si ran -
dan tys mie gant, to dël pa skir tas pa pil do mas de guo nis per
vei do kau kæ. Po sa vai tës bûk lë ið li ko san ty ki nai ne pa ki tu -
si – nuo lat ste bi mas hi per to nu sas, epi zo dið kai ste bi mas lie -
þu vio tre mo ras, su stip rë jæ saus gys liø re flek sai ir klo nu sas.
Be veik ne ste bë ti spon ta ni niai ga lû niø ju de siai, nors me di -
ci ni në ap þiû ra grei tai su kel da vo hi per ki ne ti nius ju de sius
bei tre mo rà. Ið pra dþiø ste bë ti þag së ji mo kar tu su ta chi kar -
di ja epi zo dai, vë liau pra si dë jo akiø vo kø trûk èio ji mas kar -
tu su sei lë te kiu bei ta chi kar di ja. Átar ta, kad taip nau ja gi miui 
pa si reið kia epi lep si jos prie puo liai. Simp to mi niam gy dy -
mui pa skir tas fe no bar bi ta lis. Sie kiant pa neig ti sub kli ni ki ná 
epi lep ti for mi ná ak ty vu mà, pa cien tui at lik ta elek tro en ce fa -
log ra fi ja (EEG), ta èiau jo kiø reikð min gø epi lep ti for mi nio
ak ty vu mo po þy miø ne ste bë ta. Vis dar bu vo rei ka lin gas na -
zo gast ri nis zon das, nes nau ja gi mio èiul pi mo ir ri ji mo ref -
lek sai ið li ko sil pni, taip pat ret kar èiais kaup da vo si sei lës,
ku rias rei kë da vo at siurb ti. Pa cien tui at lik ta gal vos sme ge -
nø MRT (T2W/TSE (TR 6000 ms, TE 108 ms), T1W/SE
(TR 1500 ms, TE 12 ms), T2W/FLAIR (TR 7850 ms,
TE 120 ms), T2W/fl2d/hemo (TR 636 ms, TE 39.5 ms),
DWI/ADC (TR 2900 ms,  TE 89 ms),  T1W/IR
(TR 7000 ms, TE 69 ms), TOF/3D/art (TR 23, TE 7)). Ap -
tik ta pa ki ti mø, lei dþian èiø átar ti pon to ce re be lia ri næ hi po -
pla zi jà – ma þa uþ pa ka li në dau ba, sme ge në liø pus ru tu liø ir
kir mi no hi pop la zi ja, laum þir gá pri me nan ti sme ge në liø
kon fi gû ra ci ja, sme ge nø ka mie no, til to bei cor pus cal lo sum
hi pop la zi ja. Neu ro nø mig ra ci jos su tri ki mø ne ste bë ta. Taip 
pat bu vo ste bë ta ne þy mi ko mu ni kuo jan ti hid ro ce fa li ja ir
ðiek tiek pra pla të ju sios Sil vi jaus va gos. MRT ma to mos la -
bai pra pla të ju sios pe ri pon ti në ir ambiens cis ter nos (pav.).
At lik tas ka rio ti po ty ri mas – vy rið kas ka rio ti pas su pe -
ricentri ne in ver si ja 9 chro mo so mo je tarp trum po jo
peties p11 ir il go jo pe ties q13 seg men tø. Ka rio ti pas
46,XY, inv (9) (p11q13).

Po 24 die nø gy dy mo li go ni në je pa cien tas bu vo ið ra ðy -
tas. Pa pil do mo de guo nies po rei kis ið ny ko, ta èiau ið li ko hi -
per to nu sas, ne bu vo èiul pi mo ir ri ji mo re flek sø, to dël na zo -
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Pav. MRT ske nai.

A – T1W, sa gi ta li në plokð tu ma, B – T2W ko ro na ri në plokð tu ma: ma þa uþ pa ka li në dau ba, sme ge nø ka mie no, til to, sme ge në liø ir cor -
pus cal lo sum hi pop la zi ja, laum þir gá pri me nan ti sme ge në liø pus ru tu liø ir kir mi no kon fi gû ra ci ja; C – T2W/FLAIR, ak sia li në plokð tu -
ma, la bai pra pla të ju si pe ri pon ti në cis ter na, pra pla të ju sios Sil vi jaus va gos.



gast ri nis zon das vis dar bu vo rei ka lin gas. Pra ëjus më ne siui 
po ið ra ðy mo ið li go ni nës, pa cien tui at lik ta per ku ta ni në en -
dos ko pi në gast ros to mi ja (PEG). Po ke tu riø më ne siø pa -
cien tas pa kar to ti nai kon sul tuo tas gy dy to jo ge ne ti ko. Bu vo
nu sta ty ta per si stuo jan ti mik ro ce fa li ja (gal vos ap im tis –
37,5 cm). Hu man Ge ne t ics, Uni ver si ty Me d i cal Cen ter
Ham burg- Ep pen dorf in s ti tu te bu vo at lik ta 4 ge nø se kos -
kai ta – CASK (eg zo nø 1-27), TSEN54 (eg zo nø 2-5, 8),
TSEN34 (eg zo no 2), TSEN2 (eg zo nø 2-12). Nu sta ty tas
TSEN54 ge no 8 eg zo no ho mo zi go ti nis ami no rûgð tá kei -
èian t is  po ky t is  (angl.  misssens type mu ta tion)
c.919G>T p.Ala307Ser. Pa tvir tin ta, kad abu të vai he te ro -
zi go ti niai ge no ne ðio to jai. Taip pat nu sta ty tas ne þi no mos
kli ni ki nës reikð mës he te ro zi go ti nis TSEN2 ge no po ky tis
c.1135A>G, p.Ser379Gly. Ge no TSEN54 bia le li nis pa to -
ge ni nis va rian tas pa tvir ti na PCH2A diag no zæ. Ka dan gi li -
ga pa vel di ma au to so mi niu re ce sy vi niu bû du ir abu të vai
yra ge no ne ðio to jai, ti ki my bë ki tam vai kui sirg ti ðia li ga –
25 %, 50 % ti ki my bë, kad vai kas bus svei kas ne ðio to jas, ir
25 % ti ki my bë, kad vai kas ne pa vel dës po ky èiø.

Pa cien tei bu vo at lik ta ápras ti në pre na ta li në diag nos ti -
ka, ku rios me tu pa to lo gi niø po ky èiø ne bu vo ste bë ta, ta èiau 
tre èia me tri mest re at lik ta me ul tra gar si nia me ty ri me bu vo
nu sta ty tas po li hid ram nio nas.

DISKUSIJA

Pri sta to me vy rið kos ly ties nau ja gi mio, ser gan èio pon to ce -
re be lia ri nës hi pop la zi jos ant ruo ju A sub ti pu, kli ni ki ná at -
ve já. Pa cien to kli ni ki niai po þy miai su tam pa su li te ra tû ro je
ap ra ðo mais PCH2A sub ti po po þy miais. Na ma var ir kt. at -
lik ta me ty ri me, ku rio im tá su da rë 169 pa cien tai su áta ria ma
PCH ir ku ria me nu sta ty ti 88 at ve jai su TSEN54 p.A307S
mu ta ci ja, ap ti ko, kad sta tis tið kai reikð min gai ðiai mu ta ci jai
bû din gi kli ni ki niai po þy miai yra pro gre suo jan ti mik ro ce -
fa li ja (po þy mis bu vo bû din gas 100 % pa cien tø su ðia mu ta -
ci ja), ri ji mo su tri ki mai, le mian tys na zo gast ri nio mai ti ni mo 
vamz de lio ar PEG po rei ká (98,6 %), dis ki ne zi ja, dis to ni ja
(95,8 %), klo nu sas (90 %), cen tri nis re gë ji mo su tri ki mas
(86,7 %) [9]. Vi si mi në ti po þy miai bu vo bû din gi ir mû sø
pa cien tui, ið sky rus cen tri nio re gë ji mo su tri ki mà, ku ris ne -
bu vo nei pa tvir tin tas, nei pa neig tas – pa cien tas du kar tus
kon sul tuo tas gy dy to jo of tal mo lo go, pa ki ti mø aky se ne ste -
bë ta, ta èiau tai ne eksk liu duo ja cen tri nio re gë ji mo su tri ki -
mo, ku riam diag no zuo ti rei kia de ta les niø ty ri mø. Ta èiau
ne vi si PCH2A sub ti pui bû din gi po þy miai ið ryð kë ja nau ja -
gi mys tës pe ri odu. Na ma var ir kt. ið sky rë 2 pe ri odus pa gal
kli ni ki niø po þy miø pa si reið ki mo lai kà: ne ona ta li ná pe ri odà 
ir kû di kys tæ ar vy res ná am þiø [8]. Mi në ta me ty ri me klo nu -
sas, su tri kæs èiul pi mo re flek sas ir ri ji mo su tri ki mai ste bë ti
nuo pat gi mi mo, o cho re oa te toi di niai ju de siai, ávai raus
laips nio spas tið ku mas, pro gre suo jan ti mik ro ce fa li ja, ne pa -
kan ka mas va lin gos mo to ri nës veik los ir kog ni ty vi niø
funk ci jø vys ty ma sis pa si reið kë kû di kys të je ar kiek vë liau
[8]. Na va mar ir kt. ant ri na Iciar Sán chez-Al bi sua ir kt. Jø
at lik ta me ty ri me, ku rio im tá su da rë 33 pa cien tai, ser gan tys

PCH2A, 29 pa cien tams (88 %) ste bë ti cho re oa te toi di niai
ju de siai, ta èiau vi du ti nið kai jie pa si reið kë 3,8 mën. am -
þiaus pa cien tams [6]. Pa na ðûs re zul ta tai ste bë ti ir ana li zuo -
jant epi lep si jà – Na va mar ir kt. nu sta të, kad epi lep si ja pa si -
reið kë 81,5 % pa cien tø, ser gan èiø PCH2A, ir jos pa si reið -
ki mo ti ki my bë di dë jo su am þiu mi. Iciar Sánchez-Al bi sua
ir kt. ty ri me trau ku liø pa si reið ki mo daþ nis bu vo 82 %, o vi -
du ti nis trau ku liø pra dþios am þius – 2 me tai ir 5 më ne siai
[6, 9]. Mû sø ap ta ria mam pa cien tui kli nið kai átar ta epi lep si -
ja, bu vo at lik tas EEG ty ri mas, ta èiau epi lep ti for mi niø pa -
ki ti mø ne re gist ruo ta. Nors trau ku liai yra daþ nas kli ni ki nis
li gos po þy mis, jis në ra spe ci fið kas PCH2A sub ti pui, nes jø
daþ nis sta tis tið kai reikð min gai ne si ski ria tarp ho mo zi go ti -
næ TSEN54 p.A307S mu ta ci jà tu rin èiø ir ki tas ne iden ti fi -
kuo tas PCH mu ta ci jas tu rin èiø pa cien tø [9].

Mû sø pri sta ty tam pa cien tui taip pat pa si reið kë ir ne
neu ro lo gi niai po þy miai, to kie kaip mai ti ni mo si su tri ki mai
ir ap në jos epi zo dai [3]. Iciar Sán chez-Al bi sua ir kt. at lik ta -
me ty ri me vi si pa cien tai tu rë jo mai ti ni mo si su tri ki mø, ku -
rie pra si dë jo vi du ti nið kai per pir muo sius 6 gy ve ni mo më -
ne sius. PEG bu vo at lik ta 66,7 % pa cien tø, vi du ti nið kai –
3 me tø ir 8 mën. am þiaus pa cien tams. Mû sø at ve ju PEG
bu vo at lik ta apie 2 më ne siø am þiaus pa cien tui, nes mai ti ni -
mo si su tri ki mai pa si reið kë nuo pat gi mi mo [6]. Taip pat
mû sø pa cien tui bu vo ste bë ti daþ niau siai nak tá at si ran dan -
tys de sa tu ra ci jos epi zo dai, ku rie, pa sky rus de guo ná per
kau kæ, pra nyk da vo. Iciar Sán chez-Al bi sua ir kt. at lik ta me
ty ri me nu sta të, kad 67 % PCH2A sub ti pà tu rin èiø vai kø
pa ty rë ap në jas, daþ niau siai nak tá [6].

Mag ne ti nio re zo nan so ty ri mas, kar tu su kli ni ki niais po -
þy miais, yra la bai reikð min gas áta riant ir diag no zuo jant
PCH. PCH diag nos ti ko je svar biau si yra ko ro na ri niai T2W
ir sa gi ta li niai T1W ar ba T2W se kø vaiz dai [10]. Bû din giau -
sias PCH2 ti po MRT po þy mis – ko ro na ri niuo se pjû viuo se
ste bi ma sme ge në liø „laum þir gio“ kon fi gû ra ci ja (sme ge në -
liø pus ru tu liai su plokð të jæ ir la bai su ma þë jæ – pri me na laum -
þir gio spar nus), o sme ge në liø kir mi nas ne þy miai su ma þë -
jæs – pa na ðus á laum þir gio kû nà [3, 8]. Sme ge në liø pus ru tu -
liai pri sið lie jæ prie sme ge në liø pa dang tës ir at ro do lyg plû -
du riuo tø tuð èio je uþ pa ka li në je duo bë je [11]. Ðis po þy mis
bu vo ryð kus ir mû sø ap ta ria mu at ve ju. Ki tas bû din gas po þy -
mis – ne ste bi mas til to ið ky ðu lys ar ba ryð kus jo su ma þë ji mas
[12]. Taip pat apie 40 % PCH2 ti pu ser gan èiø pa cien tø bû -
din ga ávai raus laips nio sme ge nø þie vës at ro fi ja [9]. Mû sø
pa cien tui at ro fi ja ne bu vo ste bë ta, ta èiau minëto straips nio
autoriai nu sta të ko re lia ci jà tarp am þiaus ir ðio po þy mio at si -
ra di mo, tad ti kë ti na, kad mû sø pa cien tui taip pat ga li ið si -
vys ty ti sme ge nø þie vës at ro fi ja. MRT vaiz duo se bû din ga
vë luo jan ti mie li ni za ci ja, ta èiau de mie li ni za ci ja ne ap ra ðo -
ma. Ðis po þy mis taip pat bu vo bû din gas mû sø pa cien tui [9].

Na va mar ir kt. jau mi në ta me straips ny je ið ana li za vo
50 pa cien tø MRT vaiz dus. Jø sme ge në liø struk tû ri niai po -
ky èiai ko ro na ri niuo se pjû viuo se su skirs ty ti á ke tu rias ka te -
go ri jas: laum þir gio ti po (plokð ti sme ge në liø pus ru tu liai ir
san ty ki nai ne pa ki tæs kir mi nas), dru ge lio ti po (su ma þë ju -
sios sme ge në lës, ta èiau ið li ko nor ma li kir mi no ir sme ge në -
liø pus ru tu liø pro por ci ja – su ma þë jæ tiek pus ru tu liai, tiek
kir mi nas), po stna ta li në at ro fi ja ir ne pri skir ti ni prie ki tø ti -
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pø. Au to riai nu sta të, kad laum þir gio kon fi gû ra ci jos sme -
ge në lës bu vo sta tis tið kai reikð min gai bû din gos PCH2 ti pui
[9]. To kia sme ge në liø kon fi gû ra ci ja ste bë ta ir mû sø pa -
cien to MRT vaiz duo se. Stein lin ir kt. taip pat ana li za vo pa -
cien tø, ser gan èiø PCH2, MRT vaiz dus. Im tá su da rë 21 pa -
cien tas. Straips ny je sme ge nø struk tû ri niai po ky èiai su -
skirs ty ti á tam tik ras gru pes. Au to riai nu sta të, kad vi sø pa -
cien tø til te, sme ge në liø kir mi ne ir sme ge në liø pus ru tu liuo -
se bu vo ras ta pa ki ti mø. Ðe ðiø pa cien tø til tas api bû din tas
kaip plokð èias, o 15 – kaip hi pop las tið kas. Vie no pa cien to
sme ge në liø kir mi nas api bû din tas kaip dis plas tið kas ruo -
þas, 15 pa cien tø tu rë jo hi pop las tið kà kir mi nà, o 5 – su ma -
þë ju sá, bet for ma ið li ko ne pa ki tu si. Sme ge në liø pus ru tu liø
pa ki ti mai net 19 ið 21 nag ri në to at ve jo bu vo si met rið ki.
Sme ge në liø pus ru tu liai 2 at ve jais bu vo api bû din ti kaip
ruo þuo ti li ku èiai (angl. streaky rem nants), 8 at ve jais – kaip 
pri me nan tys plo nus spar nus, o 11 at ve ju – kaip pri me nan -
tys sto rus spar nus [13].

Mû sø ana li zuo ja mu at ve ju, pre na ta li në ul tra gar si në
pa tik ra bu vo at lik ta pa gal nu sta ty tas re ko men da ci jas, ta -
èiau jo kiø pa ki ti mø ne bu vo ste bë ta iki tre èio nëð tu mo tri -
mest ro, ku rio me tu nu sta ty tas po li hid ram nio nas. Vai siaus
MRT ne bu vo at lik ta. Da bar ti në ru ti ni në ra dio lo gi në pre na -
ta li në diag nos ti ka ne pa jë gi diag no zuo ti PCH. Ul tra gar si -
niai ty ri mai, at lie ka mi iki 20 nëð tu mo sa vai tës, ðios pa to lo -
gi jos at ve ju yra ne pa ti ki mi, nes sme ge në liø struk tû ri niai
po ky èiai ga li bû ti ne ap tin ka mi [3, 13]. Kai ku rie au to riai
re ko men duo ja bû ti nai at lik ti ra dio lo gi nius ty ri mus, ku rie
ga li de ta liau áver tin ti struk tû ri nius sme ge nø po ky èius, pa -
vyz dþiui, aukð tos re zo liu ci jos trans va gi na li ná ul tra gar si ná
ty ri mà bei MRT su DTI (angl. dif fu sion ten sor im ag ing) ir
trak tog ra fi ja, ta èiau ðio je sri ty je vis dar trûks ta áro dy mø.
Vis dël to, pa ti ki mai pre na ta li nei diag nos ti kai tu rë tø bû ti
at lie ka mi ge ne ti niai ty ri mai, ypaè esant di de lei ki to vai ko
PCH pa si kar to ji mo ri zi kai [14].

DIFERENCINË DIAGNOSTIKA

Diag no zuo jant re tus su sir gi mus, ypaè svar bu ge rai ap -
svars ty ti ki tas ga li mas diag no zes. Li te ra tû ro je ap ra ðy ta ne -
ma þai su tri ki mø, ku rie kli ni ki niais simp to mais ar neu ro ra -
dio lo gi niais vaiz dais pri me na PCH2. To dël ðiai li gai rei ka -
lin ga ga na pla ti di fe ren ci në diag nos ti ka – pir miau sia tarp
skir tin gø PCH ti pø, taip pat ir tarp vi sai skir tin gø pa to lo gi -
jø.

Kaip jau mi në ta, ðiuo me tu ið ski ria ma 11 PCH ti pø. Vi -
si jie ski ria si kli ni ki niais simp to mais, neu ro ra dio lo gi niais
po þy miais ir ge ne ti niais pa ki ti mais. Ta èiau ðia me straips -
ny je pla èiau siai ap ta ria me neu ro ra dio lo gi nius PCH po þy -
mius, to dël dau giau siai dë me sio skir si me PCH2 ti po di fe -
ren ci nei diag nos ti kai nuo li ku siø ti pø MRT vaiz duo se. De -
ja, MRT sun ku ið skir ti kon kre èius po þy mius, bû din gus tik
vie nam ar ki tam ti pui. Dau ge lis jø në ra spe ci fið ki, to dël
tiks liau siai at skir ti PCH ti pus lei dþia ge ne ti niai ty ri mai.
Be ne spe ci fið kiau sias PCH2 ti pui bû din gas MRT po þy -
mis – laum þir gio kon fi gû ra ci jos sme ge në lës. Ki ti po þy -

miai në ra la bai spe ci fi niai. MRT vaiz duo se PCH1 ti pas
prak tið kai ne si ski ria nuo PCH2 [7, 15]. PCH3 ti pui, pa na -
ðiai kaip ir PCH2, bû din ga sme ge nø, sme ge në liø ir til to at -
ro fi ja, hi pop las tið ka di dþio ji sme ge nø jung tis (cor pus cal -
lo sum). Ta èiau mie li ni za ci ja ati tin ka am þiø, o sme ge në liø
pus ru tu liø at ro fi ja në ra to kia ryð ki kaip PCH2 ti po at ve ju
[16]. PCH4 ti pas MRT vaiz duo se ne si ski ria nuo PCH2.
PCH5 ti pui yra bû din ga sme ge në liø hi pop la zi ja, ta èiau
sme ge në liø kir mi nas la biau hi pop las tið kas nei sme ge në liø
pus ru tu liai [17, 18]. PCH6 ti pas ið skir ti nis tuo, kad nau ja -
gi mys të je ste bi ma tik sme ge në liø kir mi no hi pop la zi ja, o
vë liau pa si reið kia pro gre suo jan ti sme ge në liø, til to, sme ge -
nø þie vës ir bal to sios me dþia gos at ro fi ja [19]. PCH7 ti pui
bû din ga til to bei sme ge në liø hi pop la zi ja ir kli nið kai ið -
reikð tas ge ni ta li jø vys ty mo si su tri ki mas [3]. MRT ste bi ma
ryð ki sme ge në liø ir til to hi pop la zi ja, hi pop las tið kas cor pus
cal lo sum ir dël su ma þë ju sio bal to sios me dþia gos kie kio ið -
si plë tæ sme ge nø skil ve liai [20]. PCH8 ti pu ser gan èiø pa -
cien tø MRT vaiz duo se bû din ga ryð ki til to ir sme ge në liø hi -
pop la zi ja, hi pop las tið kas cor pus cal lo sum ir su ma þë jæs
sme ge nø bal to sios me dþia gos kie kis. Svar bu tai, kad ðie
pa ki ti mai ne prog re suo ja [10, 21]. PCH9 ti po MRT vaiz -
duo se ste bi ma til to ir sme ge në liø hi pop la zi ja (pro por cin -
gas sme ge në liø kir mi no ir pus ru tu liø tû rio su ma þë ji mas),
ge ne ra li zuo ta sme ge nø þie vës at ro fi ja, cor pus cal lo sum hi -
pop la zi ja ar ap la zi ja ir su ma þë ju si mie li ni za ci ja. Ið skir ti nis 
bruo þas – að tuo ne to for mos vi du ri nës sme ge nys [22].
PCH10 ti pu ser gan èiø pa cien tø MRT vaiz duo se ste bi ma
ne þy mi sme ge në liø, til to ir cor pus cal lo sum at ro fi ja, pa di -
dë jæ sme ge nø skil ve liai, su ma þë jæs sme ge nø bal to sios me -
dþia gos kie kis [23, 24]. PCH11 ti pu ser gan èiø pa cien tø
MRT vaiz duo se ma to ma ryð ki ne prog re suo jan ti til to hi -
pop la zi ja ir vi du ti në ar ryð ki sme ge në liø hi pop la zi ja, ta -
èiau kir mi no ir pus ru tu liø pro por ci jos ið lie ka ne pa ki tu sios. 
Taip pat bû din gas siau ras cor pus cal lo sum [25, 26].

To liau, dau giau siai dë me sio skir da mi ra dio lo gi nei
diag nos ti kai, ap tar si me ki tas li gas, su ku rio mis rei kë tø di -
fe ren ci juo ti PCH2 ti pà.

Pro gre suo jan ti sme ge nø ir sme ge në liø at ro fi ja.
Ðios li gos kli ni ki në ið raið ka la bai pri me na PCH2 ti pà – bû -
din ga tai, kad simp to mai pa si reið kia jau nuo pat gi mi mo,
prak tið kai ne ste bi mas joks mo to ri nis ir kog ni ty vi nis vys -
ty ma sis, pa si reið kia spas tið ku mas, pro gre suo jan ti mik ro -
ce fa li ja ir miok lo ni jos. Ðios li gos at ve ju ne ste bi ma dis to ni -
ja, bet daþ niau pa si reið kia trau ku liai. MRT po þy miai vi sið -
kai skir tin gi nei PCH2 ti po. Pir mai siais gy ve ni mo më ne -
siais MRT vaiz duo se pa ki ti mø ne ma ty ti – sme ge në lë se
ran da mas nor ma lus vin giø skai èius, ir tik vë liau, pra de -
dant nuo sme ge në liø kir mi no, pro gre suo ja sme ge në liø at -
ro fi ja. Sme ge nø ka mie no struk tû ro se, taip pat ir til te, pa ki -
ti mø ne ste bi ma. Ma to ma sme ge nø þie vës at ro fi ja – ga lu ti -
në se li gos sta di jo se at ro fuo ja si tiek pil ko ji, tiek bal to ji
sme ge nø me dþia ga, pa na ðûs po ky èiai vyks ta ir sme ge në -
lë se. Kai ku riems pa cien tams ste bi ma vë luo jan ti mie li ni -
za ci ja [27–29].

Ne ið ne ðio tu mas (< 32 sav.). MRT vaiz duo se dau ge liui 
pa cien tø bu vo ste bë tas si met rið kai su ma þë jæs tiek sme ge -
në liø kir mi no, tiek sme ge në liø pus ru tu liø tû ris. Dan ty ta sis
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bran duo lys ne ap tik tas në vie no pa cien to ty ri mo vaiz duo se. 
Ste bë ta su plokð të ju si til to ven tra li në da lis, per daug stat -
me nai ið si dës tæs tentorium. Bû din gas ir su pra ten to ri nës
bal to sios me dþia gos tû rio su ma þë ji mas bei hi pop las tið kas
cor pus cal lo sum [30, 31].

Ágim tas gli ko zi li ni mo su tri ki mas (1a ti pas). MRT
jau pir mo jo ty ri mo me tu ste bi mas ávai raus laips nio sme ge -
në liø pus ru tu liø, kir mi no ir til to ven tra li nës da lies su ma þë -
ji mas. Ðie pa ki ti mai pro gre suo ja vë les niuo se MRT ty ri -
muo se. Taip pat MRT T2W ir T2W/FLAIR se ko se ste bi ma 
pa di dë ju sio sig na lo in ten sy vu mo sme ge në liø þie vë ir po -
þie vi në bal to ji me dþia ga. Ap ra ðo mi ir su pra ten to ri niai pa -
ki ti mai – vë luo jan ti mie li ni za ci ja ir sme ge nø þie vës at ro fi -
ja [32–34].

PEHO sin dro mas. MRT ste bi ma sme ge në liø kir mi no
hi pop la zi ja ir sme ge në liø pus ru tu liø apa ti nës da lies su ma -
þë ji mas, ðie po þy miai ryð kiai pro gre suo ja. Taip pat ga li bû -
ti ste bi ma ne þy mi su pra ten to ri në at ro fi ja, hi pop las tið kas
cor pus cal lo sum, neu ro nø mig ra ci jos su tri ki mai ir su tri ku -
si mie li ni za ci ja [29, 35, 36].

Ho y e ra al-Hrei dars son sin dro mas. MRT vaiz duo se
ste bi mas ne prog re suo jan tis sme ge nø tû rio su ma þë ji mas su 
pra pla të ju sio mis va go mis ir ðo ni niais skil ve liais. Pa grin di -
nis neu ro ra dio lo gi nis ðio sin dro mo skir tu mas nuo ki tø ap -
ra ðy tø pa to lo gi jø – MRT sme ge ny se ra dus ne spe ci fi niø pa -
ki ti mø ir at li kus gal vos kom piu te ri nës to mog ra fi jos (KT)
ty ri mà, ste bi mi dau gy bi niai ne di de li po þie vi niai kal ci na -
tai, dau giau sia pa kau ði në je skil ty je. Taip pat ste bi ma su -
ma þë ju si sme ge nø mie li ni za ci ja, til to bei sme ge në liø hi -
pop la zi ja su pa ki ti mais tiek sme ge në liø kir mi ne, tiek pus -
ru tu liuo se [37–39].

In fan ti li në sme ge nø ir sme ge në liø at ro fi ja. Gal vos
sme ge nø MRT bû din ga ryð ki, di fu zi në sme ge nø ir sme ge -
në liø at ro fi ja, vë liau ið ryð kë ja ne pil na mie li ni za ci ja, hi -
pop las tið kas gum bu ras ir sme ge nø ka mie nas [40].

Fos fo se ri no ami not rans fe ra zës trû ku mas. MRT
vaiz duo se bû din ga ge ne ra li zuo ta sme ge nø at ro fi ja, su tri -
kæs bal to sios sme ge nø me dþia gos vys ty ma sis, sme ge në liø
kir mi no hi pop la zi ja [41]. Ta èiau PCH2 ti po at ve ju sme ge -
në liø pus ru tu liai yra la biau pa vei kia mi nei kir mi nas.

a-Di strog li ka no pa ti jos. Tai di de le gru pë rau me nø di -
stro fi jø, ku rios pa vel di mos au to so mi niu re ce sy vi niu bû du
[42, 43]. Ðiø su tri ki mø kli ni ka pla èiai va ri juo ja nuo leng vø
iki sun kiø su tri ki mø. Taip pat va ri juo ja ir sme ge nø pa ki ti -
mai MRT vaiz duo se. Ga li bû ti ste bi mos su pra ten to ri nës
mal for ma ci jos – cor pus cal lo sum age ne zë, agi ri ja, po li -
mik ro gi ri ja, „grin di nio ak me nø“ (angl. cob ble stone) li zen -
ce fa li ja ar skil ve liø ið si plë ti mas. Taip pat bû din ga til to ir
sme ge në liø hi pop la zi ja [42–44].

Su CASK ge no po ky èiais su si jæ su tri ki mai. CASK
(Xp11.4) ge nas yra svar bus tin ka mai ner vø sis te mos funk -
ci jai, tad ðio ge no po ky èiai pa si reið kia pro ti ne ne ga lia bei
mik ro ce fa li ja [45]. MRT ste bi ma sme ge në liø hi pop la zi ja,
sme ge në liø pus ru tu liai ir kir mi nas su ma þë ja pro por cin gai.
Bû din ga til to hi pop la zi ja, ta èiau ven tra li në til to da lis ið lie -
ka san ty ki nai ne pa ki tu si. Bû din gi ir su pra ten to ri niai pa ki -
ti mai. Cor pus cal lo sum daþ niau siai ið lie ka ne pa ki tæs [45,
46].

IÐVADOS

PCH2A – au to so mi niu re ce sy vi niu bû du pa vel di mas la bai
re tas su tri ki mas. Áta riant ðià li gà, bû ti ni de ta lus kli ni ki niø
po þy miø áver ti ni mas ir neu ro ra dio lo gi niai ty ri mai, ypaè
MRT. Vie nas bû din giau siø MRT po þy miø – ko ro na ri -
niuo se pjû viuo se ma to mos hi pop las tið kos laum þir gio kon -
fi gû ra ci jos sme ge në lës. Yra ir ne to kiø spe ci fi niø po þy -
miø, to kiø kaip til to hi pop la zi ja, siau ras cor pus cal lo sum,
sme ge nø þie vës at ro fi ja, vë luo jan ti mie li ni za ci ja, to dël rei -
ka lin ga ga na pla ti di fe ren ci në diag nos ti ka. In di kuo tas vai -
siaus MR ty ri mas ges ta ci jos 18–22 sav., o diag no zei pa -
tvir tin ti pri va lo mi ge ne ti niai ty ri mai. PCH2A diag no zæ
pa tvir ti na nu sta ty tas TSEN54 ge no bia le li nis pa to ge ni nis
va rian tas.
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R. Gleiznienë

PONTOCEREBELLAR HYPOPLASIA: CLIN I CAL
CASE AND LIT ER A TURE RE VIEW

Sum mary

Pontocerebellar hypoplasia (PCH) is a group of rare neurodegen -
erative dis or ders which start in the intrauterine pe riod and are in -
her ited by autosomal re ces sive way. Struc tural changes caused
by the mu ta tion in clude cer e bel lar hypoplasia or at ro phy,
microcephalus, and hypoplasia of ven tral pons. Clin i cal signs
and symp toms are pres ent in neo na tal pe riod or in fancy. Pro gres -
sive microcephalus, suck ing and swal low ing dis or ders,
jitteriness, gen er al ized clonus, in suf fi cient de vel op ment of vol -
un tary move ments and cog ni tive func tions, and dystonia can be
ob served. Mag netic res o nance im ag ing (MRI) along with clin i -
cal signs and symp toms is very im por tant in sus pect ing and di ag -
nos ing PCH. Most com mon MRI fea tures in clude drag on fly con -
fig u ra tion cer e bel lum in co ro nal sec tions, ab sent or se verely re -
duced in size pontine prom i nence, var i ous de grees of ce re bral
cor tex at ro phy, and de layed myelination. To con firm the di ag no -
sis of PCH2A, ge netic anal y sis is re quired de tect ing ho mo zy gous 
missense mu ta tion in the TSEN54 gene. In this ar ti cle we pres ent
a clin i cal case of a ne o nate whose di ag no sis of PCH2A was sus -
pected by clin i cal symp toms and MRI fea tures and later con -
firmed by iden ti fy ing ho mo zy gous missense mu ta tion in the
TSEN54 gene.

Keywords: pontocerebellar hypoplasia, PCH, TSEN54,
MRI.
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