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Saltiniai

Siame informaciniame
lapelyje pateikta

informacija i$ dalies
parengta remiantis
publikuota medicinine
literattra.

Pateikiamas pirmasis autorius
ir publikavimo data, kad
galétumeéte ieskoti santrauky
arba originaliy straipsniy
internete PubMed
(www.ncbi.nlm.nih.gov/
pubmed/). Jei pageidaujate,
dauguma straipsniy paprase
galite gauti is "Unique". Be
to, Siame lankstinuke
remiamasi 2010 m. atliktos
“Unique ”nariy apklausos
duomenimis. Kai buvo
rengiamas Sis lankstinukas,
"Unique" turéjo 65 narius,
turincius “gryng” 22q11.2
delecija, nepraradusius ar
nejgijusius genetines
medziagos iS jokios kitos
chromosomos. Siy nariy
amZzius svyruoja nuo
kudikystes iki 55 mety
amZziaus suaugusiojo.

Keletas Zmoniy, aprasyty
medicininéje literaturoje, ir
septyni "Unique" nariai, turi
ne tik 22gq11.2 delecijg, bet
yra neteke arba jgije genetinés
medZziagos viename is kitos
chromosomos peciy. Parastai
tai atsitinka dél chromosomy
pokyciy, vadinamy
translokacija. Kadangi Siems
Zmonéms nepasireiskia
"grynosios" delecijos
padariniai, Siame lankstinuke
jie nenagrinéjami. "Unique”
turi Siy atvejy sarasa is
medicininés literatdros ir
"Unique" esanciy asmeny
kariotipus; juos galima gauti
paprasius.

Velo-kardio-facialinis sindromas
Velo-kardio-facialinj sindromg (VKFS), dar vadinama
22q11.2 delecijos sindromu, sukelia nedidelé trukstama
genetinés medziagos dalis vienoje 22 chromosomos
kopijoje. Normaliam vystymuisi ir funkcionavimui,
chromosomose turi biiti tinkamas genetinés medziagos
(DNR) kiekis - ne per daug ir ne per mazai.

Kaip ir daugumoje kity chromosomy sutrikimy, net ir
nedidelés 22 chromosomos dalies trukumas gali padidinti
jgimty anomalijy, raidos atsilikimo ir mokymosi sunkumy
rizikg. Taciau problemos skiriasi priklausomai nuo Zmogaus.

Pagrindiné informacija apie chromosomas
Chromosomos yra kiino lgsteliy branduolyje esancios
struktliros. Kiekvienoje chromosomoje yra tukstanciai
geny, kuriuos galima laikyti atskiromis instrukcijy
knygelémis (arba receptais), kuriose yra visa genetiné
informacija, nurodanti, kaip organizmui vystytis, augti ir
funkcionuoti.

Chromosomos (ir genai) paprastai blina poromis, kuriy po
puse paveldime iS téfio ir mamos. Zmonés turi 23
chromosomy poras, i$ viso 46 chromosomas.

IS turimy 46 chromosomy dvi yra lytinés chromosomos,
lemiancios lytj. Moterys turi dvi X chromosomas, o vyrai -
vieng X ir vieng Y chromosoma. Likusios 44 chromosomos
yra sugrupuotos j 22 poras, sunumeruotas nuo 1 iki 22,
pagal dydj nuo didZiausios iki maziausios. Kiekviena
chromosoma turi trumpajj arba mazajj petj (p) (virSutiné
chromosomos dalis) ir ilgajj petj (q) (apatiné chromosomos
dalis) (zr. 3 psl. esancioje schemoje).

Chromosomy delecijos

Tévo spermatozoidas ir motinos kiausialasté turi tik po
vieng kiekvienos chromosomos kopijg. Kai jos susijungia,
susidaro viena lastelé (zigota), kuri turi po dvi kiekvienos
chromosomos kopijas. Kartais formuojantis kiausialgstei ar
spermatozoidui, dalis chromosomos gali nutrikti arba
iSsidéstyti kitaip nei jprasta. Zmonés, kuriems nustatyta
22q11.2 srities delecija, turi vieng nepazeistg 22
chromosoma, taciau dalies kitos chromosomos ilgojo peties
triksta (delecija arba iSkrita). Daugumai Zmoniy, kurie turi
VKFS, triiksta mazdaug 40 geny, kurie gali turéti jtakos
Zmogaus mokymuisi ir fiziniam vystymuisi. Todél manoma,
kad dauguma klinikiniy pozymiy greiiausiai pasireiskia dél
to, kad turima tik viena Siy geny kopija (vietoj jprasty
dviejy). Mes vis dar nezinome visko apie konkrecias
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Siuose regionuose esanciy geny funkcijas. Be to, svarbu prisiminti, kad kiti vaiko genai,
aplinka ir unikali asmenybé - visa tai lemia blsimg raida, poreikius ir pasiekimus.

Zvelgiant j 22q11.2 13

Plika akimi chromosomy negalime matyti, taciau jas nudazius ir 12 P
padidinus Sviesiniu mikroskopu galima pamatyti, kad kiekviena 1o petys
chromosoma turi savitg Sviesiy ir tamsiy juosty rasta, panasy j 4 4

horizontalias juostas. Taip vertinant vaiko chromosomas, galima 11.1 centromera
(jei trukstama dalis yra pakankamai didelé) pamatyti 11 21
chromosomos liizio vietas ir jvertinti, kokios genetinés medziagos 1120
triksta. Taciau, kadangi trikstamos medziagos kiekis daznai 1123
blna gana nedidelis, atliekant tokio tipo jprastine analize Jusy
vaiko chromosomos galéjo atrodyti normaliai. Todél neabejotinai
yra zmoniy, kuriems 22q11.2 delecija dar nebuvo diagnozuota.

Ja nustatyti galima tik molekuline DNR tyrimo technologija. Kai
kuriais atvejais atliekamas tyrimas, vadinamas FISH
(fluorescenciné in situ hibridizacija), skirtas VKFS nustatyti. 1333

petys

Naujausias tyrimo metodas yra vadinamas lyginamaja genomo hibridizacija (angl. array-
CGH, liet. vektoriné-LGH). Sis metodas rodo mazy DNR kiekiy praradimus (ir
padidéjimus) visose chromosomose. Vektoriné-LGH gali parodyti, ar tam tikri genai ar
geny dalys turi vieng, dvi ar tris kopijas, ar jy visai néra. Tokios labai mazos iskritos,
kuriy nejmanoma pastebéti net per didelio galingumo Sviesinj mikroskopa, vadinamos
mikrodelecijomis.

Auksciau pateiktoje 22-0s chromosomos schemoje ruoZai sunumeruoti nuo centro link
abiejy chromosomos peciy galy, pradedant nuo trumpojo ir ilgojo peties susijungimo
vietos (vadinama centromera). Zmonems, kuriems nustatyta 22q11.2 delecija, truksta
visos q11.2 srities arba jos dalies. Sios dalelytés vadinamos intersticinémis delecijomis,
nes triksta 22-o0s chromosomos ilgojo peties dalies (q11.2 ruoZo), taCiau likusi 22-os
chromosomos ilgojo peties dalis (q12 ir q13 ruozai) iSlieka. 22q11.2 ruozg sudaro apie 3
milijonai baziy pory. Atrodo, kad tai labai daug, bet is tikryjy tai sudaro tik 6 proc. 22-0s
chromosomos (vienos maziausiy chromosomy) DNR. 22-a chromosoma turi apie 49
milijonus baziniy pory ir sudaro apie 1,5-2 proc. visos musy lasteliy DNR. Baziy poros -
tai DNR cheminés medziagos, sudarancios j kopécias panasios struktiros "pakopy" galus.

VKFS arba Shprintzeno sindromas (Shprintzen 1978, Meinecke
1981) buvo aprasSytas daktaro Roberto Shprintzeno, kuris
pastebejo pacientams budingus veido bruozus ir Sirdies bei
gomurio ydas. Sis sindromas taip pat daZnai vadinamas
DiGeorge'o sindromu (Sedlackova 1955; Strong 1968;
Kretschmer ir kt., 1968) pagal daktarg Angelo DiGeorge'a, kuris
§j sindroma aprasé 1960 m. 1992 m. buvo nustatyta, kad bikle,
vadinama velo-kardio-facialiniu sindromu, ir buklé, daugelio
vadinama DiGeorge sindromu, yra nulemta 22q11.2 delecijos
bp = baziy pora

- - . (Scambler 1992), todél atsirado terminas
Kb = kilobaziy pora arba 1000 baziy pory 22a11.2 deleci ind 92011.2DS
Mb = megabaziy pora arba 1 milijonas baziy pory 22d11-2 delecijos sindromas (22q11.2DS).
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Chromosomy tyrimo rezultatai

Jsy gydytojas genetikas arba genetikos konsultantas galés paaiskinti, kurioje vietoje
Jusy vaikui jvyko chromosomos pokytis. Beveik neabejotinai gausite kariotipg -
apibendrintg chromosomy struktiiros tyrimo rezultaty. Tikétina, kad VKFS atveju
rezultatai bus panass j toliau pateiktg pavyzd;:

46, XX, del(22)(q11.2q11.2)dn

46 Bendras chromosomy skaicius Jasy vaiko Igstelése
XX Dvi lytinés chromosomos: XY - vyrams; XX - moterims
del Delecija, arba genetinés medziagos trikumas

(22) Delecija yra 22-oje chromosomoje

(g11.2g11.2) Chromosoma turi du lizio taskus, abu 22q11.2 srityje, o genetinés
medziagos tarp Siy TZio tasky triksta

dn Delecija jvyko de novo (arba kaip ,naujas jvykis‘). IStyrus tévy
chromosomas, 22q11.2 chromosomoje nerasta nei delecijos, nei kity
chromosomy pokyciy. Mazai tikétina, kad delecija buvo paveldéta ir
beveik neabejotinai jvyko pirma kartg Sioje Seimoje Sitam vaikui.

Be kariotipo arba vietoj jo jums gali buti pateikti vaiko molekuliniy tyrimy rezultatai,
pavyzdziui, FISH arba vektoriné-LGH. Tokiu atveju rezultatai gali biiti panass |
vieng i$ toliau pateikty pavyzdziy:

46,XX.ish del (22)(q11.2q11.2)(D22S134-)

46 Bendras chromosomy skaicius Jasy vaiko lastelése

XX Dvi lytinés chromosomos: XY - vyrams; XX - moterims
Analizé buvo atliekama fluorescencinés in situ
hibridizacijos (FISH) metodu

del Delecija, arba genetinés medziagos triikumas

(22) Delecija yra 22-oje chromosomoje

(g11.2g11.2) Chromosoma turi du lGZio taskus, abu 22q11.2 srityje, o genetinés
medZziagos tarp Siy dviejy IGzio tasky triksta

(D22S134-) Triksta vieno DNR segmento (Zymens) kopijos, vadinamos D225134

arrflhg19] 22gq11.21(18894865-21808980)x1
arr Analizé atlikta naudojant vektorine-LGH
hg19 imogaus genomo rinkinys Nr. 19. Tai referentiné DNR seka, pagal kurig
Zymimi baziniy pory numeriai. Kai randama daugiau informacijos apie
Zmogaus genomg, kuriami nauji ,rinkiniai* ir baziniy pory numeriai gali
biti tikslinami
22q11.21  22-oje chromosomoje yra du lGZio taskai, abu q11.21 srityje, ir tai yra
delecijos sritis
18894865-21808980
Nustatyta, kad baziy pory tarp 18894865 ir 21808980 triksta. IS pirmojo
ilgojo skaiciaus atimkite antrajj ir gausite 2 914 115 (2,91 Mb). Tai yra
trikstamy baziy pory skaicius ir jis reiskia, kad yra tik viena Siy baziy
x1 pory kopija, o ne dvi, kaip jprasta.



Dazniausiai pasitaikantys pozymiai
Kiekvienas asmuo turintis VKFS yra unikalus, todél kiekvieno asmens sveikatos ir raidos
problemos yra skirtingos. 22q11.2 delecijos klinikiné iSraiSka yra labai skirtinga net toje
pacioje Seimoje, net ir tarp identisky dvyniy (Goodship 1995; Yamagishi 1998). Be to,
né vienas asmuo neturés visy Siame vadove iSvardyty pozymiy. Taciau iSryskéjo keletas
bendry bruozy, budingy VKFS pacientams:

Sirdies ligos (apie 70 proc.)

Gomurio anomalija, dél kurios kalba yra nosiné (apie 70 proc.)

Biidingi veido bruozai

Mazas kalcio kiekis kraujyje, vadinamas hipokalcemija

(gali sukelti traukulius).

Maitinimo sunkumai

Inksty problemos

Vystymosi ir kalbos raidos atsilikimas

Ivairls mokymosi ir pazinimo sunkumai, nuo lengvy (dauguma atvejy) iki

sunkesniy. Vaikams daznai reikia pagalbos mokantis, nors kiekvienam vaikui

reikiamos pagalbos lygis yra individualus

Imuninés sistemos sutrikimai

Augimo tempas gali biti kitoks nei bendros populiacijos, taciau suaugusiyjy tgis

beveik visada yra normalus

Elgesio, emocijy ir psichikos sutrikimai, jskaitant démesio deficito ir hiperaktyvumo

sutrikimg (angl. ADHD), generalizuotg nerimo sutrikima, o sunkiausiais atvejais -

psichoze

Kaip daznai pasitaiko 22g11.2 delecijos sindromas?

Tai dazniausiai pasitaikantis chromosomy delecijos sindromas ir antra pagal daznuma
jgimty Sirdies ydy genetiné priezastis. Igimta - tai biklé, su kuria vaikas gimsta.
SkaiCiuojama, kad jj turi 1 i§ 2000 Zmoniy, o medicininéje literatliroje visame
pasaulyje aprasyta daugiau kaip 1500 atvejy. Delecija vienodai daznai pasitaiko
vyrams ir moterims. Nepaisant VKFS paplitimo, dalis atvejy lieka nediagnozuoti, nes
pozymiai gali biti lengvi ir/arba labai varijuojantys. Todél manoma, kad is tikryjy
VKFS gali biti daznesnis nei yra apskaiciuota (Shprintzen 2008; Green 2009).

Ar yra zmoniy su 22q11.2 delecijomis, kurie yra sveiki,
neturi dideliy sveikatos sutrikimy ar jgimty defekty ir jy

raida atitinka normg?

Taip, yra. Kai kuriems Zzmonéms, turintiems 22q11.2 delecijg, simptomai pasireiskia
labai nezymiai. Kai kuriy vaiky, turinciy VKFS, tévai turi tq pacig delecijg, taciau neturi
jokiy akivaizdziy nejprasty pozymiy ar véluojancios raidos. Kity tévy, turinciy delecija,
pozymiai yra tokie nezymus, kad jie buvo diagnozuoti tik vélesniame amzZiuje, gimus
vaikui su akivaizdesniais pozymiais. Kai kurie vaikai, turintys VKFS, taip pat gali turéti
tik lengva klinikine sindromo iSraiska.


http://wiki.medpedia.com/Calcium
http://wiki.medpedia.com/Blood
http://wiki.medpedia.com/Seizure

Kokios prognozes?

Literatlroje yra keletas pranesimy apie naujagimiy mirtj, dazniausiai dél sunkiy Sirdies
veiklos sutrikimy. Sirdies ligy gydymo pazanga pagerino Sirdies ydas turinciy kadikiy
prognoze, ir daugumai VKFS turinciy kidikiy Sirdies problemos sékmingai gydomos
(jos gali susitvarkyti savaime bégant laikui arba gali prireikti chirurginio gydymo).
Imuninés problemos paprastai laikui bégant iSnyksta. Kalbos problemy sprendimui
logopediné terapija demonstruoja gerus rezultatus, taCiau gali prireikti ir operacijos.
Vaikams, neturintiems rimty Sirdies ar kity organy sutrikimy, gyvenimo trukmé
neturéty smarkiai sutrumpéti, o medicininéje literatiroje aprasyta daug suaugusiyjy
su VKFS (zr. Suaugusieji, turintys VKFS, 18 psl.).

,Jos bendra sveikatos biklé yra labai gera. Ji laiminga ir sveika® - 8 metai

NéStumas ir gimdymas

Dauguma mamuy, auginandiy kidikius su VKFS, nepatyré jokiy problemy néstumo

metu, gimdé normaliai ir tik po gimdymo suzinojo, kad jy vaikas turi VKFS.

Kadangi VKFS turintiems vaikams daznai pasitaiko Sirdies ydos ir (arba) gomurio

nesuaugimas, vaisiams, kuriems Sios anomalijos aptinkamos prenatalinio ultragarsinio

tyrimo metu antrajj trimestrg, gali biti atliekamas chromosomy tyrimas (amniocentezé

arba choriono gaureliy biopsija). Medicininéje literatiiroje yra daug pavyzdziy, kai VKFS

diagnozuota prenataliai (Goktolga 2008; Unique).

Trys ,Unique" mamos néStumo metu turéjo polihidramniong (nejprastai didelj

vaisiaus vandeny kiekj). Polihidramnionas gali sukelti prieslaikinj gimdyma dél per

didelio gimdos issiplétimo. Polihidramnionas taip pat yra minimas ir medicininéje

literatUroje (Vantrappen 1999; Unique).

Augimas ir maitinimas
i e Kudikiai paprastai néra per mazo Ugio ar svorio, o

LUnigue " registruotas gimimo svoris varijuoja - vidutiniskai

2,92 kg. Mazdaug ketvirtadalis pilnai iSneSioty ,Unigue™

kidikiy gimé maZo svorio (maziau nei 2,6 kg) (Unique).

Gimimo svorio variacija (iSneSioty naujagimiy):
nuo 1,871 kg iki 3,997 kg

Nors vaikai daZznai blina Zemo 0gio, daugelis jy po

brendimo pasiekia normaly suaugusiyjy tgj. Taciau atlikus

95 vaiky nuo 1 iki 15 mety amziaus tyrima, beveik pusé

jy buvo mazo ugio, lyginant su bendraamziais, o apie 4

proc. i$ jy buvo labai Zemi. Daugelis

LUnique "vaiky létai priaugo svorio ir yra Zemi

bei liekno kiino sudéjimo (Weinzimer 1998; Unique). Taciau

paauglystéje jy augimas vyksta jprastu tempu ir beveik visi turintys VKFS pasiekia
normaly @gj. Viena i$ problemy, galiniy daryti didesne jtakg augimui, yra sunki plauciy
arterijos voztuvo ar plauciy arterijos anomalija. Retais atvejais Zemo tigio vaikai su VKFS
yra gydomi augimo hormonu.


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/bookshelf/br.fcgi?book=gene&part=gr_22q11deletion&gr_22q11deletion.REF.weinzimer.1998.929

Maitinimo sunkumai, ypa¢ naujagimystés laikotarpiu, yra rimta problema, su kuria
susiduria apie 30 proc. vaiky su VKFS.

Daugelis Seimy pastebéjo, kad jiems buvo naudinga maitinimo specialisto pagalba. Dél
gomurio silpnumo ir gastroezofaginio refliukso (GERL), kai maistas lengvai grjzta j
maistinimo takus, maistas gali pratekéti pro nosj (nosiné regurgitacija). ,Unique"
tyrime beveik treCdalis kidikiy turéjo GERL. Paprastai tai galima pakankamai gerai
kontroliuoti l1étu maitinimu, maitinant ktdikj pusiau vertikalioje padétyje ir, jei reikia,
miegant su pakeltu lovos galu. Maisto tirstikliai ir paskirti vaistai, slopinantys skrandzio
rtigSties iSsiskyrimg, taip pat gali padéti kontroliuoti refliuksa.

Jei Siy priemoniy nepakanka, kai kuriems kidikiams gali bati naudinga fundoplikacija.
Tai chirurginé operacija, skirta
pagerinti voztuvo, jungiancio
skrandj ir stemple, veiklai pagerinti
(McDonald-McGinn 2004; Unique).
Taciau daugeliu atvejy
fundoplikacija neturéty bati
reikalinga.

Dél hipotonijos (Zemo raumeny
tonuso), budingos kudikiams su
VKFS, gali kilti sunkumy Zindant,
Ciulpiant, ryjant. Ktdikiams,
turintiems gomurio nesuaugima,
taip pat gali biiti sunku zjsti ir ryti.
Kelios "Unique" apklaustos
mamos sékmingai Zindo savo
kadikius. Keletui "Unique" kudikiy
buvo naudingas nazogastrinis
vamzdelis (NG vamzdelis, jkiSamas
per nosj iki skrandzio).

3 metai

Kai kuriems i$ Siy kidikiy pakankamai subrendus, kad galéty efektyviai Zjsti, NG
vamzdelj buvo galima iSimti ir pradéti maitinti krlGtimi arba i$ buteliuko. Keliems
kidikiams, kuriems i$ pradziy laikini NG vamzdeliai buvo naudingi, véliau prireiké
gastrostomos (specialios angos, kai maitinimas vyksta tiesiai | skrandj), kad buty
patenkinti jy mitybos poreikiai (,Unique").

uzspringti maisto gabaléliais, todél jiems gali tekti ilgiau nei jy bendraamziams valgyti
trintg maista, o maitinimo pirStais pradzig gali tekti atidéti vélesniam laikui. Tévai
pastebéjo, kad Sias problemas padeda spresti maisto produkty tekstliros keitimas:
tarkavimas, malimas, pjaustymas ar padazy déjimas j maista. Dél Siy maitinimo
sunkumy nemazai Seimy kreipési j dietologa. Daugelis Seimy teigia, kad maitinimosi
sunkumai daznai iSnyksta iki mokyklinio amziaus (,Unique").

»Jam pasireiskia nosies regurgitacija. Jis turi pogleivinj gomurio nesuaugima ir silpng
Ciulpimo refleksa. Kiekvieng kartg, kai pereidavome prie kito maitinimo etapo, jis
sunkiai suvirskindavo kietg maistg ir uzspringdavo kasneliais. Jis daznai vemia, kai
gauna ko nors naujo." - 4 metai



ISvaizda

VKFS turintys vaikai gali tarpusavyje atrodyti panasus, nors jiems bidingi veido
bruoZzai daznai biina labai nezymiis. VKFS turintys Zmonés daznai turi mazg burng ir
smakrg, placig nosies nugaréle, kartais mazas ausis su ausies kauselio sustoréjusiais
krastais. Veido bruozai keiciasi su amziumi, o suaugus nosis gali tapti Siek tiek rySkesniu
veido bruozu. Taip pat bidingi bruozai - Siek tiek atvira burna ir veslis galvos plaukai.
Vystymasis: sedéjimas, judéjimas, vaiksciojimas
(stambiosios motorikos jgudziai)

Kai kuriy vaiky su VKFS raida yra visiskai normali, taciau daznai jie Siek tiek léCiau nei
kiti vaikai pasiekia stambiosios motorikos raidos etapus ir véluoja iSmokti ropoti bei
vaikscioti. Taip gali biti dél to, kad Jisy vaikas labai sirgo ir kurj laikg praleido ligoninéje,
arba dél problemy, susijusiy su delecija, pavyzdziui, prasty motoriniy jgtdziy, zemo
raumeny tonuso (hipotonijos) ir nepakankamos koordinacijos. Hipotonija pasireiskia
daugumai vaiky su VKFS, ir daZnai pageréja su amziumi; vis délto ankstyva fizioterapija
ir ergoterapija gali buti naudinga. Kai kurie vaikai turi tik nedidelj raidos atsilikima, kiti
turi didesniy problemy. Pagal ,Unique " patirtj kiidikiai pradeda ropoti nuo 3 ménesiy
iki 12 ménesiy (vidutiniskai 8 ménesiy), sédéti nuo 6 ménesiy iki 20 ménesiy (vidutiniskai
10 meénesiy) ir ropoti nuo 6 ménesiy iki 21 ménesio (vidutiniSkai 13 ménesiy).
Savarankiskai vaikscioti iSmoksta nuo 12 ménesiy iki 2 mety 10 ménesiy (vidutiniskai
19 ménesiy).

Medicininéje literatliroje nurodoma, kad vidutinis vaiky su VKFS vaiksciojimo amZzius yra
12 ménesiy, nors daugelis vaiky pradeda vaikscioti véliau; vaiksCiojimo pradzios amzius
laikomas normaliu iki 18 ménesiy amZiaus. Dauguma vaiky vaikSto, Sokinéja, lipa
laiptais ir bégioja, taciau gali turéti pusiausvyros sunkumy (Fine 2005; Unique).

,Jis greitai Sliauzia, o dabar pradeda
vaikscioti. Jis visur lipa! - 20 mén.

Ji puikiai sédi, vaiksto ir gali Siek tiek
pabégti bei Sokinéti, taip pat gali lipti laiptais
laikydamasi uz turékly. Lauke ji Siek tiek
labiau nestabili - manau, kad ir mes labiau
nerimaujame, kad ji gali nukristi ir susizeisti
lauke. Ji dragsiai vaiksto ir béga zole, taciau
judéjimas nelygiu Saligatviu yra
sudétingesnis." - 3 metai

Ji neturi judéjimo problemy." - 8 metai

,Jos judéjimo galimybés yra geros, taciau jai
kiek sunkiau lipti laiptais." - 25 metai




Vystymasis: ranky-akiy koordinacija ir vikrumas (smulkioji

motorika) bei rapinimasis savimi

Hipotonija taip pat gali turéti jtakos vaiky su VKFS smulkiajai motorikai, todél jie gali
ilgiau uztrukti kol iSmoks paimti zaislus, laikyti buteliukg ar puodelj. Dél to vaikai gali
véluoti iSmokti savarankiskai maitintis, apsirengti (uztrauktukai ir sagos gali kelti dideliy
sunkumy) ir laikyti rasiklj, kad galéty rasyti ar piesti. Kai kuriems vaikams padeda
specialus stambis stalo jrankiai, puodeliai su rankenélémis ir tévy pagalba pjaustant
maistg. Tiems vaikams, kuriems sunku laikyti ir valdyti raSymo priemone, daznai
lengviau jvaldyti klaviatlirg arba kompiuterio lieciamajj ekrang (,Unigue").

Taip pat gali uztrukti tualeto jgidziy mokymas. IS ,Unique" patirties matyti, kad tualeto
jglidzius VKFS vaikai jvaldé blidami nuo 2 mety iki 16 mety amziaus (vidutiniskai 3,5
mety amziuje) (,Unique").

»Dabar ji sauskelnes dévi tik naktj. Jvertinta, kad jos smulkioji motorika yra geresné nei
bendroji, taciau jai trlksta tam tikros smulkiosios kontrolés, pavyzdziui,
manipuliuojant délionés detalémis ar smeigtukais kiSant j skylutes lentoje. Jai nekyla
jokiy sunkumy laikant stalo jrankius, buteliukg ar Zaislus, o piestuka ji jau taip pat puikiai
laiko!™ - 3 metai

»Kai buvo mazas kidikis, jam reikéjo padéti laikyti buteliuka, kol jam sukako 8 ménesiai.
Jis vis dar dévi sauskelnes dieng ir naktj." - 4 metai

Ji neturi problemy dél smulkiosios motorikos, nenaudoja sauskelniy, gali pati
nusiprausti duse, iSsivalyti dantis ir iSsiplauti plaukus. Ji yra normali aStuonmete."

»Ji turéjo nedideliy motorikos problemy, pavyzdziui, su uztrauktukais ir sagomis, bet
gavo pagalbos ergoterapijoje. Jai prireiké daugiau laiko nei jprastai, kad iSmokty naudotis
puoduku tualete." - 10 mety

»Iki 9 mety jis naktimis buvo su sauskelnémis.™

»Ji keistai laiko piestukus ir rasiklius." - 25 metai
,Ji turi nedidelj drebulj ir yra Siek tiek nerangi." - 31 metai

Kalba ir bendravimas

Daugelis vaiky su VKFS iSmoksta kalbéti be problemy. Taciau kalbos raida daznai bina
Siek tiek véluojanti. Taip gali biiti dél hipotonijos, gomurio ar ausy problemy. Paprastai
vaikai su VKFS pirmuosius Zodzius iStaria blidami mazdaug nuo 18 ménesiy iki 2 mety
amZiaus, taciau kitg kalbos raidos etapg (trumpas frazes ir sakinius) pasiekia tik blidami
nuo trejy iki penkeriy mety amziaus. Turintys gomurio nesuaugimg ar kity gomurio
problemy, gali susidurti su sunkumais tariant tam tikrus garsus. Mazdaug 70 proc.
asmeny, turinéiy VKFS, kalba yra hiper-nazaliné (,nosiné"), todél juos gali biti sunkiau
suprasti. Dél Sios priezasties tévai ir globéjai gali neskirti pakankamai démesio
pirmiesiems bandymams kalbéti. Dazniausiai pasitaikantis vaiky su VKFS artikuliacijos
modelis yra ,glotalinis stopas" pakeiciant garsus, kuriems reikalingas burnos spaudimas.
Tai artikuliacijos klaida, daznai painiojama su ,praleidimu®, kai garsas artikuliuojamas
gerklose (skamba kaip kosulys) ir pakeiiamas garsu, kuris paprastai artikuliuojamas
burnos ertméje. VCFS atveju glotaliniai stopai daZznai pakeiCia visus kitus sgskambius,
iSskyrus m, n ir ng. Apskritai vaiky su VKFS ekspresyviosios kalbos jgiidziai yra labiau
sutrike, o recepcinés kalbos jgiidziai yra stipresni, bet vis tiek sutrike. Ekspresyvioji kalba
paprastai sustipréja kai vaikas yra ketveriy ar penkeriy mety amziaus, tais atvejais, kai
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taikoma logoterapija ir atliekama gomurio operacija.

Vis délto, jei artikuliacijos problemos néra tinkamai sprendziamos, jos gali islikti ir ateityje
(Fine 2005; Baylis 2008; Shprintzen 2008; Unique).

»Jis naudoja gestus, balso garsus, rodo pirstais ir gestikuliuoja. Jis tik pradeda kalbéti."
— 20 ménesiy

,Ji bendrauja kalbédama ir moka keletg Zenkly. Jos kalbos raida vélavo, ir vis dar stipriai
atsilieka, ypac garsy tarimas. Jos ekspresyvioji kalba yra prastesné nei receptyvioji. Tiesa
sakant, neseniai buvo nustatyta, kad jos receptyviosios komunikacijos jgidziai yra
vidutiniai pagal jos amziy. Kalbant apie jos kalbos mokyma, svarbiausia yra kartojimas.
Specifinis kalbos garsy kartojimas linksmai ir jdomiai jai labai padéjo.” - 3 metai

.Jis kalba dviejy zodziy frazémis; dazniausiai sunku suprasti, k3 jis sako, jei jis neparodo
pirStu ar nenusiveda parodyti, apie kg kalba."

-4 metai

"Ji pradéjo kalbéti bldama 7 mety. Ji komunikuoja Zenklais, gestais ir gali Siek tiek
kalbéti. Ji gali kalbéti pilnais sakiniais, bet didZioji jy dalis lieka nesuprantama.” - 8 metai
.Ji vélai iSmoko perteikti jausmus ir emocijas. Jai reikéjo daug specifinés terapinés
pagalbos, kad iSmokty vartoti Zodzius, o ne agresijg ar jnirsj." - 10 mety

»Jis dazniausiai vartoja pilnus sakinius, bet kartais vartoja netinkama laikg. Jo kalba
yra Siek tiek nosiné". - 11 mety

»Jis neturi kalbos sutrikimy, taCiau vartoja trumpus sakinius ir yra linkes atsakinéti j
klausimus, o ne pats pradéti pokalbj." - 18 mety

»Ji geba kalbéti sudétiniais sakiniais. Jai kartais sunku parinkti ZodZius, bet paprastai ji
geba rasti tinkamus. Jos kalba nosiné, todél Zmonéms sunku jg suprasti.“ - 20 mety

,Ji puikiai kalba! IS pradziy jos kalba buvo labai nosiné." - 25 metai

Mokymasis

Daugelio neseniai atlikty tyrimy duomenimis, vidutinis vaiky su VKFS intelekto
koeficientas yra tarp 70 ir 80. Vidutinis IQ bendroje populiacijoje yra 100 baly. Normalius
1Q laikomas tarp 80-120 baly. Tai reiskia, kad Siek tiek daugiau nei pusés vaiky su VKFS,
IQ yra Zemesnis uz normaly, nors beveik pusés jy IQ yra normos ribose. Beveik visi
asmenys su VKFS turi specifiniy mokymosi sutrikimy, pirmiausia problemy sprendimo,
skaitymo suvokimo ir matematikos srityse. Dél Siy specifiniy mokymosi sunkumy
daugeliui vaiky mokykloje reikia specialios pagalbos. Dauguma vaiky mokosi bendrojo
lavinimo mokykloje (beveik trys ketvirtadaliai , Unigque™ vaiky), taciau jiems gali prireikti
tam tikros pagalbos klaséje arba specialiyjy poreikiy pamoky. Likusiems 20-30 proc. vaiky
naudinga lankyti specialiojo ugdymo mokykla. Du nepriklausomi tyrimai parodé, kad
mergaitéms, turinCioms VKFS, sunkumy kyla reCiau nei berniukams, taciau Si sritis
reikalauja tolimesniy tyrimy (Antshel 2005; Fine 2005; Okarsdottir 2005; Roizen 2007;
Unigue).

Dél Siy specifiniy mokymosi sunkumy daugumai vaiky santykinai gerai sekasi skaityti,
rasyti ir jsiminti, taciau jiems sunkiau sekasi sudétingesnés matematinés uzduotys,
abstraktus mastymas ir problemy sprendimas. Tyrimas, kuriame analizuota 50 vaiky ir
90 paaugliy, turinciy VKFS, parodé, kad skaitymas ir

10



raSymas buvo Zemo-vidutinio lygio ribose (Woodin 2001;
Antshel 2005). Nors VKFS turintys vaikai yra santykinai
stipris skaityme, bet jiems gali buti sunku suprasti teksta.

Jims daznai sunku suprasti laiko, formos, spalvos ir dydZzio
sgvokas. Vaikams budingas nestruktlruotas mastymas bei
uzsifiksavimas ties viena tema ar idéja. Abstraktus
mastymas gali blti sudétingas, nes vaikai linke mastyti
pazodziui. Duomenys rodo, kad vaikai, turintys VKFS, turi
geresnius verbalinés nei regimosios atminties jgtdzius ir
geresnius skaitymo nei matematikos jgidzius, todél jie
daznai apibddinami kaip turintys neverbalinio mokymosi
sutrikima. Jie mokosi vizualiai, mieliau stebi ir kopijuoja, o
ne sprendzia problemas. Siekiant kuo geriau mokytis,
galima taikyti specialius mokymo metodus, kurie padeda
ugdyti Siuos jgudzius. Naudingas mokymas maZose
grupése arba individualus mokymas. Nurodymai bei
instrukcijos turéty bati aiSkds ir konkretds, vartojami
trumpi sakiniai ir kartojami pagrindiniai Zodziai.

Vaikams su VKFS naudinga turéti daug kartojimo ir rutinos.
Kompiuterizuotas mokymasis taip pat gali turéti naudos.
Jiems taip pat gerai sekasi su muzika, o mokymasis : T—
naudojant muzikinius Sablonus gali bati svarbi edukacijos 4 metai 3 menesiai
priemoné (Shprintzen 2000; Unique).

Neseniai atliktas 172 asmeny su VKFS tyrimas, kuriy amzius nuo 5 iki 54 mety. Jis parodé,
kad vaiky ir paaugliy intelekto koeficientas suaugus maZzéja (Golding-Kushner 1985; Green
2009). Si sritis taip pat reikalauja tolimesniy tyrimy.

.Jis mégsta kompiuterj ir pats mokosi kompiuteriniy Zaidimy. Viska, kas yra elektroniné
jranga, jis gali greitai suprasti." - 4 metai

»Sunkiau sekasi matematika, taciau ji gerai skaito, lanko kiino kultdirg ir muzika." - 8 metai
.Mokykloje ji gauna pagalbos mokymuisi ir elgesiui. Jai reikia tvarkos, strukttros ir aiskiy
ltkesciy. Jos matematikos jgiidZiai pageréjo, kai ji iSmoko ciuozti ant ledo per Specialigjg
olimpiada! Jos dailés jglidziai nuostabis. Darbstumas jai labai padeda.” - 10 mety

.Jis mokosi specialiyjy ugdymo poreikiy padalinyje bendrojo lavinimo mokykloje. Jam
sunkiai sekasi techniniai dalykai, pavyzdziui, matematika ir gamtos mokslai, taciau
geriau sekasi gimtoji kalba, dailé ir kt. Jis skaito jaunesniems vaikams skirtas knygas,
moka piesti ir rasyti (nelabai tvarkingai, bet gerai)." - 11 mety

»Dabar jam 18 mety, o jo kalbos gebéjimai atitinka 12 mety. Jam labai sunku skaiciuoti,
taciau jis iSlaiké keletg baigiamyjy egzaminy. Dabar jis mokosi Zemés ikio koledze."

,Jos stipriosios sritys yra muzika, dailé, socialinis sgmoningumas ir drama. Ji iSlaiké 3
egzaminus ir mokosi universitete. Ji skaito viskg - nuo vadovéliy iki romany." - 20 mety
.Ji mokeési bendrojo lavinimo mokykloje. Jai nesiseka matematika, bet gerai sekasi gimtoji
kalba®. - 25 metai

»Jai gerai sekasi menai ir ji mégsta skaityti bulvarinio stiliaus zurnalus." - 31 metai
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Labiausiai tikétini klinikiniai pozymiai
Sirdies ydos — To Body
VKFS yra antra pagal daZznuma == a B A

chromosominé patologija po

Dauno sindromo, susijusi su X
jgimtomis Sirdies ydomis. Sirdies ,‘_{
ydy turi apie 70 proc. pacienty
su VKFS. Batent dél Sirdies
patologijos daznu atveju
pacientams budavo paskiriami
genetiniai tyrimai ir diagnozuota
VKFS (McDonald-McGinn 1999;
Repetto 2009; Unigue). Pulmonary Valve

Dél to, kad Sirdies ydos yra Ticuspidvaie
daznos, kudikiams ir vaikams su

.....

———b. Pulmonary Artery to Lungs

4——. Pulmonary Vein

Tyrimai paprastai apima
echokardiogramg (tai Sirdies
struktliros ir funkcijos tyrimas, A normal heart

atliekamas ultragarso aparatu,

labai panaSiu | tuos, kurie

naudojami néStumo metu), arba

elektrokardiograma (ja stebimas

Sirdies ritmas).

Tai néra invazinés procediros, jos visiSkai nekenksmingos ir neskausmingos. Jei
nustatoma Sirdies yda, kai kuriems kudikiams ir vaikams prireikia chirurginés
operacijos, kad btty pasalinta problema. Operacijos daznai atliekamos dar
naujagimystéje. Jei jlsy vaikui Sirdies yda nebuvo diagnozuota dar kidikystéje,
nedideli pakitimai gali buti nustatyti vélesniame amziuje. Todél rekomenduojama
atlikti Sirdies buklés jvertinimg net ir tiems vaikams, kurie neturi jgimty Sirdies ydy.
Dauguma Siy véliau iSsivystanciy pokyciy yra nezymds.

Dazniausiai pasitaikancios Sirdies ydos yra pertvaros defektai, taciau akivaizdziausios
ir lengviausiai nustatomos anomalijos yra susijusios su pagrindinémis Sirdies
kraujagyslémis, pavyzdziui, aorta ir plauciy arterijomis. Dazniausiai pasitaikancios
Sirdies ydos yra Fallot tetrada, truncus arteriosusir aortos lanko defektai. Skirtingiems
asmenims diagnozuotos Sirdies ydos gali biti izoliuotos arba daugybinés (McDonald-
McGinn 1999, Carotti 2008; Unique). Jos apima:

Fallot tetrada (nustatyta 22 proc. asmeny su VKFS, o apie 15-25 proc. visy Fallot
tetrados atvejy yra pacientai su VKFS). Sudétinés Sirdies ydos apima ir skilveliy
pertvaros defektus (zr. 13 psl.), ir obstrukcijg iSkart po voZtuvu esancioje arterijoje,
vedancioje | plaucius. Mélynasis (deguonies netekes) kraujas negali lengvai patekti j
plaucius pasiimti deguonies, todél dalis jo per angg patenka j kitg Sirdies kamerg, i$
kurios jis pumpuojamas po visg kung. Jei néra kity rizikos veiksniy, daugiau kaip 95
proc. kudikiy, kuriems nustatyta Fallot tetrada, yra sékmingai operuojami pirmaisiais
gyvenimo metais.

Interior Vena Cava
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Aortos lanko defektai (nustatyta 15 proc. asmeny su VKFS). Aorta yra pagrindiné
kraujagyslé, kuria deguonies turtingas kraujas i$ Sirdies teka | kitus kiino organus.
Kraujas i$ Sirdies pirmiausia pakyla j krating, kad kraujagyslémis pasiekty rankas ir
galva. Paskui pasuka zemyn, sudarydamas pusapskrite arka, ir juda link apatinés kiino
dalies. Aortos lanko defektai apima aortos lanko dalies nebuvima arba jos nutriikima.

Skilveliy pertvaros defektai (angl. Ventricular septal defects, VSD). Anga sieneléje tarp
dviejy Sirdies kamery (skilveliy). Dél Sios angos kraujas i$ kairés kameros gali patekti j
desine, todél padidéja kraujo tékmeé j plaucius. Gydymas nustatomas individualiai.
Nedideli VSD gali uzsidaryti savaime; didesni VSD paprastai gydomi chirurginiu bidu,
siekiant iSvengti plauciy komplikacijy (iSsivystanciy dél padidéjusio kraujo pritekéjimo).

Truncus arteriosus (pasitaiko 7 proc. serganciyjy VKFS). Vietoj to, kad i$ abiejy Sirdies
pusiy iSeity atskiros kraujagyslés, kadikiui su truncus arteriosus is Sirdies iSeina viena
kraujagyslé, kuri veéliau Sakojasi j kraujagysles, einancias j plaucius ir likusj kiing. Si
didZioji kraujagyslé paprastai yra virs abiejy skilveliy, o virSutinés sienelés tarp abiejy
kamery dalies néra, todél susidaro VSD. Paprastai tokiai atvejais reikalingas ankstyvas
chirurginis gydymas.

Kraujagysliy Ziedas (pasireiSkia penkiems procentams asmeny su VKFS). Tai
nenormalus aortos (Zr. schemg 12 psl.) ir (arba) aplinkiniy kraujagysliy iSsidéstymas.

PrieSirdziy pertvaros defektai (angl. Atrial septal defects, ASD). Anga raumeningje
sieneléje tarp dviejy Sirdj uzpildanciy kamery. Dalis kraujo teka i$ kairés j deSine puse,
todél padidéja j plaucius patenkancio kraujo kiekis. Gydymas priklauso nuo defekto tipo,
nuo to, ar jis uzsidaro savaime, ir nuo jo dydzio. Gydymas gali apimti medikamentinj
gydyma, vaisty, padedanciy Sirdziai geriau veikti, vartojimg, galimos infekcijos j vidinius
Sirdies pavirSius kontrole ir chirurginj gydyma.

Aortos lanko anomalija. Sios anomalijos atsiranda dél nejprasty aortos lanko arterijy
vystymosi modeliy, pavyzdziui, prenataliniy kraujagysliy, kurios paprastai sunyksta,
islikimo ir kraujagysliy, kurios paprastai toliau vystosi, degeneracijos.

Kiti - plauciy stenozé (arterijos, iS kurios kraujas patenka j plaucius, j&jimas yra
nejprastai siauras). Paprastai susiauréja plauciy voZtuvas ir pati plauciy arterija);
hipoplastinés kairés Sirdies sindromas (kairioji Sirdies pusé néra tinkamai iSsivysCiusi ir
yra labai maza); dviburis aortos voztuvas (jgimtas aortos voztuvo defektas, kai voztuvas
turi tik du, o ne tris bures. Aortos voztuvas uztikrina, kad kraujas tekéty tik viena
kryptimi. Kai voZtuvas yra dviburis, jis gali biti nesandarus).

Gomurys
Gomurio (,,burnos stogo") anomalija yra viena i$ dazniausiai pasitaikanciy ydy asmenims
su VCFS. Dazniausiai pasitaikanti problema yra velofaringinis nepakankamumas (angl.
VPI), kuris pasireiskia mazdaug 70 proc. asmeny su VKFS. Velofaringinis mechanizmas
yra atsakingas uz garso energijos ir oro slégio perdavimg burnos ertméje ir nosies
ertméje. Kai Sis mechanizmas sutrinka, voztuvas nevisiSkai uzsidaro ir gali iSsivystyti
velofaringinis nepakankamumas. Tai gali buti strukttriné problema (trumpas gomurys),
funkciné problema (velofaringiniy raumeny silpnumas) arba jy derinys. Kartais gomurys
vystymosi metu susiformuoja neteisingai. Dél to “burnos stoge" atsiranda anga. Lupos
nesuaugimas atsiranda, kai virsutine Itpa formuojantys audiniai nesusilieja prenatalinio
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vystymosi metu. Sis defektas tarp VKFS turinCiy Zmoniy yra sutinkamas daug reciau.

Gomurio nesuaugimas gali prisideti prie ankstyvojo vaiko maitinimo sunkumu.
Maziausiai 25 proc. Zzmoniy su VKFS, turi skilusj liezuvélj (liezuvélis yra maza V formos
atauga, esanti minkstojo gomurio gale).

Kadikiai, turintys gomurio anomalijy, daznai vemia per nosj, o véliau jy kalba biina
Jhipernazaliné®, todél vaika gali biti sunku suprasti (zr. "Kalba" 9 psl.).

Imunitetas

Daugeliui kiadikiy ir vaiky su VKFS dél imuninés sistemos sutrikimy daznai kartojasi
infekciniai susirgimai. Kidikiy ir mazy vaiky imunine sistemg kontroliuoja kriitinéje
esanti uzkricio liauka, kuri kartais gali bti i$ dalies ar visiSkai iSnykusi arba tiesiog veikti
nepakankamai gerai. Vélgi, simptomai gali biiti lengvi arba sunkis. Daznai vaikai tiesiog
yra jautresni perSalimo ligoms, virusinéms infekcijoms ir grybelinéms infekcijoms.
Vaikams su VKFS, kurie daznai serga infekcinémis ligomis, reikéty patikrinti imunine
sistemg, o tuos, kuriems nustatytos imuniteto problemos, nukreipti pas imunologa.
Skiepai turéty buti vertinami individualiai, o vaikams, turintiems rimty imuninés sistemos
sutrikimy, reikéty vengti gyvy vakciny. Daugumos vaiky biklé su amziumi pageréja,
taciau kai kurie vaikai dazniau serga ir vélesnéje vaikystéje bei suauge. Kai kuriems
vaikams iSsivysto autoimuninés ligos, susijusios su imuniteto nepakankamumu,
pavyzdziui, juvenilinis reumatoidinis artritas (juo serga penki ,Unique" nariai),
idiopatiné trombocitopenija (mazas trombocity skaicius), vitiligo (depigmentuoti odos
plotai) ir Graves liga (skydliaukés hiperaktyvumas) (Smith 1998; Sullivan 1999; Davies
2001; Sullivan 2004; Unique).

Hipokalcemija (kalcio trikumas)
Kalcis yra svarbus organizmui, nes veikia nervy gallnéles ir raumenis. Daugiau nei
pusés visy vaiky su VKFS kalcio kiekis kraujyje yra normos ribose, taCiau maziau nei
pusei visy vaiky su VKFS biina nustatoma hipokalcemija (mazas kalcio kiekis kraujyje).
Dél to maziems vaikams gali atsirasti drebulys, o sunkiais atvejais - traukuliai,
raumeny méslungis arba burnos ir pirsty dilgciojimas. Tikétina, kad jsy kidikio kalcio
kiekis bus stebimas gydytojy. Sig problemg sukelia prieskydinés liaukos, gaminancios
hormong, vadinamg paratiroidiniu hormonu (PTH), anomalijos. MaZas kalcio kiekis
paprastai iSnyksta kudikystéje, dauguma vaiky Sig problemg ,iSauga” iki pirmojo
gimtadienio, taciau kai kuriems vaikams kalcio papildy reikia ilgesnj laikg. Lengvesnius
simptomus galima gydyti pieno gérimu pries miegg. Buvo pastebéta, kad hipokalcemija
atsinaujina vélesniame vaiky amziuje vaikui sergant infekcinémis ligomis ir (arba)
brendimo metu, kai vél gali prireikti kalcio papildy. Mazai tikétina, kad jdsy vaikui
hipokalcemija iSsivystys vélesnéje vaikystéje, jei jis jos neturéjo biidamas kadikiu (Van
den Bosch 2002; Repetto 2009; Unique).

Inkstai ir Slapimo takai
Mazdaug trecdaliui vaiky su VKFS yra stebimi inksty sutrikimai. Tai gali bati inksty
formavimosi arba veiklos sutrikimai, pvz., kai trliksta vieno inksto, kai inkstai biina
deformuoti arba kai vaikas turi veziko-ureterinj refliuksa (kai Slapimas i$ Slapimo piislés
teka aukstyn atgal j inkstus ir gali juos paZzeisti). Be to, kai kurie vaikai serga Slapimo
taky infekcijomis arba Slapinasi j lovg (Wu 2002; Unique).
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Traukuliai
Traukuliai gali pasireiksti ir vaikams, ir suaugusiesiems, kurie turi VKFS. Traukuliai gali
iSsivystyti dél jvairiy priezasciy, jskaitant hipokalcemijg, taciau daugeliu atvejy VKFS
traukuliai yra neurologinio pobiidZio ir juos galima disgnozuoti atlikus EEG tyrima.
Priepuoliai gali prasidéti bet kuriuo gyvenimo laikotarpiu ir varijuoti nuo lengvy
"sgmonés netekimo" epizody iki sunkiy didziyjy epilepsijos priepuoliy. Daugumai
asmeny traukuliai yra gerai kontroliuojami vaistais.

Regéjimas
Akiy pazeidimai, bldingi asmenims su VKFS, apima vingiuotas tinklainés kraujagysles,
mazus regos nervo diskus, mazas akis, rainelés skilimus (kolobomas) ir strabizma
(zvairumag), kai viena arba abi akys gali biiti pasuktos j vidy, j iSore arba j virsy.

Klausa
Kai kurie vaikai su VKFS turi klausos sutrikimy. Dazniausiai pasitaiko kondukcinis klausos
sutrikimas, kurj sukelia vidurinéje ausyje esantis skystis (angl. “glue ear” arba serozinis
vidurinés ausies uzdegimas). Sis sutrikimas paprastai iSnyksta vaikams augant ir
geréjant jy imuninei sistemai, todél tai paprastai yra laikinas klausos sutrikimas. Taciau
skystis vidurinéje ausyje gali pabloginti vaiko klausg tuo metu, kai tai labai svarbu kalbos
ir kalbéjimo raidai. Todél, jei skystis ausyije islieka,vaikams gali prireikti atlikti vidurinés
ausies drenazg (blignelyje daroma anga, sujungianti bignelio ertme su iSorés erdve, o
tai padeda normalizuoti spaudima vidurinéje ausyje ir skystis gali lengvai iStekéti).
Vienam ,Unique"” vaikui (Unigue) buvo nustatytas neurosensorinis klausos
sutrikimas.

Kaulai ir skeletas
Stuburo slanksteliy anomalijos yra daznos tarp VKFS pacienty, todél gali prireikti
operacijos. Dazniausiai pasitaikanti problema yra stuburo iSkrypimas (skoliozé), taciau
pasitaiko ir atskiry slanksteliy pakitimy. Retai pasitaiko papildomy Sonkauliy, papildomy
ranky ir kojy pirSty, menciy kauly patologija, kartais - prieslaikinis kaukolés kauly
susiliejimas (kraniosinostoze), kurj prireikus galima spresti chirurginiu budu. Kai kuriy
vaiky pirstai yra siauréjantys link galy. Daugelj vaiky naktimis arba ilsintis po fizinio
krGivio vargina kojy skausmai ir méslungis. Tai gali bati dél jtempty kojy raisciy arba
pédos ar Ciurnos sgnariy anomalijy, taciau daugeliu atvejy priezastis liecka nezinoma.
Daznai Siems skausmams padeda raumeny tempimo pratimai ir (arba) ortopediniai baty
vidpadziai. Keletas “Unique "vaiky turéjo kysancius j virSy antruosius kojy pirstus, arba
antruosius, kurie dengia treciuosius kojy pirstus (Ryan 1997; Unique).

Virskinimas
Viena i§ problemy - viduriy uZkietéjimas, su kuriuo susiduria trys ketvirtadaliai
“Unique" vaiky su VKFS; apie tai taip pat raSoma ir medicininéje literatiiroje. Sig
problemg gali padéti iSspresti mitybos pokyciai ir (arba) vaistai (Ryan 1997; Unique).
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Dantys
Apskritai chromosomy sutrikimy turintys vaikai su danty problemomis susiduria dazniau
nei jy bendraamziai. Tiek “Unique", tiek medicininéje literatliroje pastebétos danty
problemos apima silpng danty emalj, kariesg ir kreivus dantis. Rekomenduojama
reguliari ir kokybiska danty priezitra (Ryan 1997; Unique).

Lytiniy organy anomalijos
Nedidelés lytiniy organy anomalijos biidingos kiidikiams su VKFS, jos dazniausiai
pasireiSkia berniukams. DaZzniausiai pasitaikanti problema yra kriptorchidizmas
(nenusileidusios j kapsSelj séklidés). Jei séklidés laiku nenusileidzia savaime, jas galima
nuleisti nesudétinga chirurgine operacija. Taip pat daznai pasitaiko hipospadija (kai
Slaplés anga varpoje yra ne ties jos galu) (Ryan 1997; Unique). Gimdos nebuvimas
mergaitéms buvo aprasytas daug retesniais atvejais (Unigue).

Elgesys

Vaiky su VKFS socialiniai jgudZiai daznai bina iSvystyti nepakankamai, todél jiems gali
biti sunkiau susirasti draugy. Sias problemas gali lemti jy mazas Ugis ir neaiski kalba.
Vaikai paprastai geriau jauCiasi jiems pazjstamose situacijose ir su gerai pazjstamais
Zmonémis. Vaikai su VKFS daznai blina drovis, nesubrende, impulsyvis, pernelyg
patiklUs ir susiduria su didele nuotaiky kaita. Jie taip pat gali biti itin ,jkyrus" vaikai,
pasizymintys ypatingu prisiriSimu prie mamos ar kity globéjy (Vogels 2002; Unique).
Be to, vaikai su VKFS dazniau nei bendroje populiacijoje turi démesio triikumo ir
hiperaktyvumo sutrikimg (angl. ADHD), kuriam biidingas nerimastingumas ir trumpas
démesio sutelkimo laikas. PraneSama, kad mazdaug nuo trecdalio iki pusés vaiky su
VKFS turi ADHD. Taip pat nustatyta, kad 14-45 proc. vaiky ir paaugliy, turinciy VKFS,
pasireiské autizmo spektro sutrikimai (angl. ASD), o pilnas autizmo sutrikimas
nustatytas 5-11 proc. vaiky (Fine 2005; Antshel 2007; Jolin 2009; Unique). Autizmo
diagnozé gali buti naudinga siekiant gauti papildoma parama ugdymo jstaigose ir elgesio
terapija pagal konkrecius autizma turincio vaiko poreikius. Nors daugumai vaiky, turinciy
VKFS, elgesio sutrikimams gydyti vaisty nereikia, medicininéje literatliroje aprasoma,
kad ADHD gali buti sékmingai gydomas vaistais (Gothelf 2003).

Vélesniame amZiuje, paauglystéje ir suaugusiyjy amziuje, Zmonéms, turintiems VKFS,
padidéja psichikos sveikatos problemy iSsivystymo rizika. Sios problemos apima
depresijg, nerimo sutrikimg, obsesinj kompulsinj sutrikima, Sizofrenijg ir bipolinj
sutrikimg (Yamagishi ir Srivastava 2003; Prasad 2008). VKFS yra vienintelis reikSmingas
iki Siol nustatytas genetinis rizikos veiksnys, lemiantis psichozés iSsivystyma.

Nustatyta, kad paaugliams su VKFS pasireiSkia nerimas ir depresija, todél galima manyti,
kad dél brendimo ir padidéjusio socialinio spaudimo Siems asmenims kyla didesné
nerimo ir depresijos sutrikimy rizika (Swillen, 1999).

Obsesinis kompulsinis sutrikimas (angl. OCD) - tai nerimo sutrikimas, kuriam biidingos
jkyrios mintys, keliancios nerima, pasikartojantis elgesys, kuriuo siekiama sumazinti
nerima, arba tokiy minciy (obsesijy) ir elgesio (kompulsijy) derinys. Vienas tyrimas (43
Zmoniy) parodé, kad mazdaug trecdalis jy turi OCD (Gothelf, 2004 m.).
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Sizofrenija - tai psichikos sveikatos biklé, sukelianti jvairiy psichologiniy simptomy,

jskaitant haliucinacijas (girdéjimg ar matyma dalyky, kuriy néra) ir kliedesius (tikéjima

nebitais dalykais). Sizofrenija gali buti gydoma derinant medikamentinj gydyma,

pavyzdziui, antipsichoziniais vaistais, ir psichologines intervencijas, pavyzdziui,

kognityvine elgesio terapijg (Bassett 2008).

Apskaiciuota, kad bipolinj sutrikimg (angl. BPD), anksCiau vadintg maniakine
depresine liga, turi mazdaug vienas procentas visy gyventojy. Klasikiniu pozidriu jj
apibtdina cikliski didelés irvmaios energijos periodai, kai asmens nuotaika gali bati
sujaudinta, pakili arba irzli. Sias nuotaikos biisenas, kurios gali trukti nuo keliy valandy
iki keliy savaiCiy, paprastai lydi miego ir budrumo ciklo pokyciai, pernelyg didelis
kalbumas, impulsyvus ir kompulsyvus elgesys, apetito pokyciai ir mastymo
iSsiblaskymas. Po pakiliy biseny (hipomanijos arba manijos) paprastai seka depresijos
laikotarpiai, kuriems bidinga litidna arba irzli nuotaika, mazai energijos, susidoméjimo
praradimas dalykais, kurie paprastai teikia malonumg, nemiga arba per ilgas miegas,
apetito praradimas arba potraukis saldumynams ir angliavandeniams. BPD gali biiti
gydomas derinant vaistus ir mokymasi atpazinti, kas sukelia epizoda, arba mokymasi
atpazinti artéjancio epizodo pozymius (Jolin 2009).

Nors daugumai asmeny su VKFS neiSsivysto Sizofrenija ar BPD, psichikos ligy rizika visgi
yra 25 kartus didesné nei bendrojoje populiacijoje. Todél rekomenduojama visus
asmenis su VKFS tikrinti dél psichikos ligy prognostiniy simptomy, kad baty galima
anksti diagnozuoti ir esant reikalui gydyti (Shprintzen 2008). VKFS psichozés gydymas
jprastais psichiatriniais vaistais daznai biina nesékmingas, todél sitiloma naudoti vaistus,
mazinancius dopamino kiekj smegenyse (Graf 2001; O'Hanlon 2003).

“Jis labai laimingas, meilus ir bendraujantis." - 20 ménesiy

,Ji tikrai Zavinga asmenybé. IS pradziy ji gali bati nedrasi, bet jei kas nors jai patinka,
tada ji is tiesy jsitraukia ir blina susidoméjusi. DaZniausiai ji yra besiSypsanti, laiminga
ir Zavi maza mergaité." - 3 metai

»Jis gali bati labai meilus. Jis yra drovus, bet ir
hiperaktyvus, gali buti labai jkyrus. Jis turi tam
tikry fobijy, pavyzdziui, bijo dideliy erdviy,
minios Zzmoniy ir garsiy balsy ar triukSmo." - 4
metai

»Anksciau ji buvo pikta, jnirSusi, agresyvi, bet
dabar yra labai meili ir guvi - padéjo vaistai,
terapija ir augimas! Ji nuéjo ilgg kelig! Ji vis dar
turi tam tikry nerimo problemuy." - 10 mety

.Ji neturi elgesio problemy.” - 8 metai

»Kartais jis gali bati labai meilus ir rlpestingas
ir paprastai buna mandagus. Kartais gali buti
sunku jj jkalbéti eiti miegoti."

- 11 mety 3 metai
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»Paprastai jis neturi elgesio problemy, nors gali biiti prislégtas - keliasi, dauzo duris,
trenkia j stalg, atsisako apsirengti, bet gali bati ir mielas.™ - 18 mety

,JOs elgesys geras, taciau mieste ir prekybos centruose ji patiria stresa." - 20 mety

,Ji yra malonaus bldo ir turi gerg humoro jausma. Ji turéjo psichikos sveikatos
problemy, jskaitant psichozine depresija dvideSimties mety amZiuje, ir jai nuolat
padeda psichikos sveikatos specialisty komanda. Neseniai ji palizo ir atsiddre
psichiatrijos skyriuje, kur dabar gerai reaguoja j specializuotg gydyma." - 31 metai

Miegas

Miego problemos kamuoja daugelj vaiky su VKFS ir tai lemia daugybé veiksniy,
jskaitant nerima, kojy skausmus, obstrukcinius kvépavimo sutrikimus ir jvairius
psichikos sutrikimus. Kai kuriems vaikams sunku nusiraminti prieS miegg ir dél to jie
veélai uzmiega; kai kurie vaikai gali vaikscioti naktimis (,lunatikuoti*).

Brendimas
Medicininéje literatiroje ir ,Unique" paskelbti duomenys rodo, kad brendimas
paprastai yra normalus ir prasideda jprastame amziuje.

Suaugusieji su VKFS

Yra daugybé suaugusiyjy su VKFS. Dalis jy turi lengvo laipsnio sutrikimus ir apie tai,
kad turi VKFS, suzinojo tik tada, kai tai buvo diagnozuota jy vaikui. Taciau Zinoma, kad
kaip ir vaiky su VKFS, taip ir suaugusiyjy su VKFS, buklé gali labai varijuoti. Vienoje JAV
klinikoje yra nemazai suaugusiujy, sulaukusiy 70-ies, ir bent vienas - 80-ies mety
(Shprintzen, 2008 m.).

LUnique" turi 19 suaugusiy nariy su VKFS. Vienas 18 mety jaunuolis iSlaiké keletg
baigiamyjy abitliros egzaminy ir dabar mokosi Zemés tikio koledZe. Jis neturi elgesio
problemy, bet susiduria su sunkumais, susijusiais su menku pasitikéjimu savimi ir
depresija. Kitas 19 mety jaunuolis yra aktyvus, impulsyvus, ir kartais susiduria su
depresijos priepuoliais.

20-meté mergina iSlaiké tris abitliros egzaminus, Siuo metu mokosi antrame universiteto
kurse ir pagal mainy programg metus praleido JAV. IS pradziy jos kalbos raida vélavo,
bet dabar ji jau kalba gerai. Jos stipriosios pusés yra muzika, daile, tekstilé ir drama. Ji
turi labai stipry teisingumo jausma, meégsta knygas, muzikg ir teatra. Ji turi geriausia
drauge, taip pat yra labai artima su seserimi. Si mergaité iSaugo j nuostabig jaung 21
mety moterj su pilnaverciu ir jdomiu gyvenimu. Ji koledze studijuoja vaiky priezitros
kursg ir nori tapti specialiyjy poreikiy klasés asistente. 25 mety moteris jgijo dailés
iSsilavinimg. Jai gerai sekasi dailé, muzika ir gimtoji kalba, ji turi gerg atmintj, taciau jai
sunkiai sekasi matematika, ir jai sudétinga skaiciuoti pinigus. Ji mégsta skaityti Zurnalus
ir romanus. Ji lanké gyvenimo jgidziy kursus ir dabar savanoriauja vaiky Zaidimy
grupéje. Ji gyvena namuose. Kartg per savaite ji lanko dailés bdrelj. Ji kencia nuo
nerimo, depresijos ir panikos priepuoliy. 31 mety moteris koledze baigé kompiuteriy
kursus, jai gerai sekasi keramika ir dailé, ji mégsta skaityti Zurnalus. Vélyvoje
paauglystéje ji susirgo depresija, susidiré su psichikos sveikatos problemomis, ji turi
Zemga saviverte.
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Ji yra geros valios ir nori gyventi socialinj gyvenima. Ji mégsta Zitiréti televizoriy (ypac
muilo operas), yra geros valios ir turi gerg humoro jausma. Ji serga psichozine
depresija ir vartoja antipsichozinius vaistus (,Unique").

Vieno tyrimo metu (kuriame tirti 78 suaugusieji su VKFS) nustatyta, kad astuoni
procentai suaugusiyjy pasizymeéjo normaliu protiniu iSsivystymu, apie 50 procenty -
ribiniu normaliu protiniu iSsivystymu, mazdaug trecdalis turéjo lengvy mokymosi
sunkumy ir tik maZziau nei astuoni procentai turéjo vidutinio sunkumo mokymosi
sutrikimg (Bassett, 2005 m.). Kitas tyrimas, kuriame dalyvavo 19 suaugusiyjy su VKFS,
parodé, kad jie prasCiau nei jy bendraamziai atliko socialinio suvokimo ir planavimo
uzduotis, tac¢iau démesio, kalbos sklandumo ar mokymosi ir (arba) atminties testy
rezultatai nesiskyré (Henry 2002). Kitame tyrime daugiausia démesio buvo skiriama
suaugusiesiems, kuriems buvo diagnozuota VKFS tik po to, kai jy vaikui buvo
diagnozuota VKFS. IS 19 Siame tyrime dalyvavusiy suaugusiyjy (20-52 mety amziaus)
du trecdaliai baigé vidurine mokyklg, beveik visos motinos buvo namy Seimininkeés, o
tévy profesijos buvo techninés priezitiros darbuotojas, apsaugos darbuotojas ir
melZéjas (McDonald-McGinn 2001).

Viena i$ pagrindiniy suaugusiyjy su VKFS tyrimy sri¢iy yra sutelkta | Sizofrenijos
tyrimus (zZr. "Elgesys" 16 psl.) (Chow 2006).

Kodél Zzmonés su VKFS, taip skiriasi vieni nuo kity?
Kol kas to dar pilnai nesuprantame, taiau zinoma, jog Zmogaus genai ir aplinka
vaidina svarby vaidmen);.

Vykdomi tyrimai, susije su 22q11.2

Tikétina, kad VKFS poZymiai atsirado dél to, kad Siame regione buvo prarasti keli
genai. Beveik 90 proc. asmeny su VKFS turi 3 Mb dydZio delecijq (iSkritg) 22q11.2
srityje, kurioje yra apie 30-40 geny (Lindsay 1995; Carlson 1997; Shaikh 2000). Si
sritis daznai vadinama tipiskai iSkritusia sritimi (angl. Typically deleted region, TDR).
Taciau nedidelé dalis Zmoniy turi mazesne 1,5 Mb delecijg arba kitas netipines
delecijas, apimancias apie 24 genus (Fernandez 2009). Buvo bandymy susieti 22q11.2
delecijos dyd;j ir sritj su VKFS pozymiais, taciau stiprios koreliacijos nerasta. Taciau
svarbu prisiminti, jog VKSF pozymiai labai skiriasi net ir toje pacioje Seimoje, kurioje
yra ta pati identiska delecija.

Siekdami geriau suprasti VKFS, mokslininkai taiko jvairiapusj pozidrj, kuris apima
Zmoniy su 22q11.2 delecija tyrimus, galimy susijusiy geny tyrimus ir tyrimus su
pelémis. Kol kas ne visi i$ 30-40 geny, esanciy Siame regione, yra gerai istirti. Taciau
mokslininkai nustaté, kad tam tikro 22 chromosomoje esancio TBX1 geno praradimas
tikriausiai lemia daugelj Siam sindromui biidingy pozymiy (pavyzdziui, Sirdies ydas,
gomurio nesuaugima, isskirtinius veido bruozus, klausos praradimg ir maza kalcio kiekj
kraujyje). TBX1 genas pateikia hurodymus, kaip gaminti baltymg, vadinamg T-box
1. T-box Seimos genai atlieka svarby vaidmenj formuojantis audiniams ir organams
embrioninio vystymosi metu. Atrodo, kad T-box 1 baltymas yra bdtinas normaliam
veido ir kaklo raumeny ir kauly, didzZiyjy arterijy, kuriomis teka kraujas, ausies
struktdry ir liauky, tokiy kaip uzkrtcio liauka ir prieskydinés liaukos, vystymuisi.
Taciau reikéty pazyméti, kad 25-30 proc. Zmoniy su VKFS ir turin¢iy TBX1 delecija,
neturi Sirdies sutrikimy, o tai rodo, kad TBX1 genas turi reikSmés Sirdies ydy
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susiformavime, bet jis néra vienintelis lemiantis veiksnys. Sis genas taip pat gali turéti
jtakos elgesio problemoms (Prasad 2008; Scambler 2010).
Kito geno, COMT, praradimas toje pacioje 22 chromosomos srityje taip pat gali turéti
jtakos padidéjusiai elgesio ir psichikos sveikatos sutrikimy rizikai (Prasad 2008).
COMT genas pateikia instrukcijas, kaip gaminti fermentg, vadinamg katechol-O-
metiltransferaze, kuris yra aktyvus smegenyse ir kituose audiniuose. Pelés, kuriy
COMT pasalintas, pasizymi sutrikusiu emociniu elgesiu. COMT geno variacijos yra
vienas i$ daugelio tiriamy veiksniy, padedanciy paaiskinti Sizofrenijos ir kity elgesio
sutrikimy, pasireiSkianciy asmenims su VKFS, priezastis. Tikétina, kad rizikg turéti
psichikos sutrikimy lemia ir daugybé genetiniy bei gyvenimo budo veiksniy, kuriy
dauguma dar nezinomi. Taciau manoma, kad COMT taip pat saveikauja su lytiniais
hormonais (pavyzdziui, estrogenu), kurie gali prisidéti prie psichikos sutrikimy
iSsivystymo asmenims su VKFS paauglystéje ir jaunystéje (Gogos 1998; Gothelf
2005).

PRODH genas taip pat gali biiti susijes su elgesio ir psichikos problemomis,

pasireiskianCiomis asmenims su VCFS. Pelés, kurioms triiksta PRODH, turi démesio
sutelkimo sunkumy (Gogos 1999).

Genai: funkcijos:
/DGCR6 Elgesio problemos?
/ PRODH Psichikos sveikatos
13 —;%21 /2 problemos?
12 / ES2
1.2 GSCL Sirdies defektai
111 crp Gomurio skilimas
11 HIRA Klausos
‘ NLVCF praradimas
e UrDIL Mazas kalcio kiekis
11.22 CDC45L
TMVCF
CDcrel1 Sizofrenija?
GP1B /
TBX1 Elgesio problemos?
GNBIL/ Psichikos sveikatos
TRXR2 problemos?
\  COMT
% ARVCF ——— .| Elgesio problemos?
13.33 ‘. DGCRS8
\ RANBPI — [ -
Sizofrenija?

20


http://wiki.medpedia.com/Catechol-O-methyltransferase_(COMT)

Kiti galimi genai, susije su VKFS, yra DGCR8, ZDHHCS8 ir GNB1L. Pelés, neturincios
Dgcr8, pasizymi elgesio sutrikimais, panasiais j tuos, kurie pastebimi asmenims su
VKFS (Stark, 2008 m.), 0o ZDHHCS8 ir GNB1L yra susije su Sizofrenija (Liu 2002; Paylor
2006). Kiti genai iSkritusiame 22 chromosomos regione, taip pat gali prisidéti prie
jvairios VKFS klinikinés iSraiskos.

Svarbu prisiminti, kad nors nustatyti geng (-us), atsakingg (-us) uz tam tikrus VKFS
pozymius, yra jdomu ir gali padéti orientuotis kokiy tolimesniy tyrimy gali prireikti,
visgi tai i$ karto tiesiogiai nepadés pagerinti konkretaus paciento gydymo. Be to, net
jei manomai atsakingo geno triiksta, tai ne visada reiskia, kad pasireiks su juo susije
pozymiai. Kiti genetiniai ir aplinkos veiksniai daznai turi jtakos tam tikro poZymio
buvimui ar nebuvimui.

Kodél taip atsitiko?

Norint iSsiaiskinti, kodél jvyko 22q11.2 srities delecija, reikia atlikti kraujo tyrima ir
iStirti abiejy paciento tévy chromosomas. Daugeliu atvejy (daugiau nei 90 proc.)
22q11.2 delecija atsirado, kai abiejy tévy chromosomos yra normalios. Genetikai tam
apibadinti vartoja terming de novo (dn), kuris reiskia "naujas". De novo 22qi1.2
delecijos atsiranda dél pokyciy, jvykusiy formuojantis tévy spermatozoidams ar
kiauSialgstéms arba galbit formuojantis ir kopijuojantis ankstyvosioms lgsteléms po
kiausialgstés ir spermatozoido susijungimo (Bassett 2008).

Kitais mazdaug 10 proc. atvejy vienas iS$ tévy turi 22q11,2 delecijg ir perduoda jg savo
vaikui. Kadangi su VKFS susije fiziniai pozymiai gali biiti nezymis ir varijuoti
skirtingiems asmenims, net ir toje pacioje Seimoje, daznai tévai net nezino, kad jie turi
Sig delecija, kol jy vaikui nenustatoma diagnozé. Nedidelé mazuma 22q11.2 delecijy
biina kartu su kitos chromosomos medziagos duplikacija (padvigubéjimu) ir daznai
blina nulemta chromosomy persitvarkymo viename i$ tévy. Paprastai tai bina
persitvarkymas, vadinamas subalansuota translokacija, kai geentiné medziaga
apsikeiCia vietomis tarp skirtingy chromosomy. Kadangi nebuvo prarasta ar jgyta
genetiskai svarbios medziagos, tévai paprastai neturi klinikiniy ar vystymosi problemy,
nors gali turéti vaisingumo sunkumy. Subalansuotos translokacijos, apimancios vieng
ar daugiau chromosomy, néra retas reiskinys: vienas iS 500 Zmoniy turi tokig
translokacija, taigi i$ viso pasaulyje gyvena daugiau kaip 13 milijony subalansuoty
translokacijy nesiotojy.

Nepriklausomai nuo to, ar Jlsy vaiko delecija yra paveldéta, ar de novo, neabejotina,
kad jus, kaip tévai, nesate atsakingi dél 22q11.2 delecijos atsiradimo ir niekaip
negaléjote uzkirsti kelio jos atsiradimui. Néra Zinoma jokiy aplinkos, mitybos ar
gyvenimo biido veiksniy, galin¢iy sukelti Siuos chromosomy pokycius. Tai yra niekieno
kalté.
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Ar tai gali pasikartoti?

Galimybé susilaukti dar vieno vaiko su VKFS priklauso nuo tévy chromosomy. Jei
iStyrus abiejy tévy kraujo Igsteles chromosomos yra normalios, labai mazai tikétina,
kad delecija pasikartos ateityje. Taciau yra labai nedidelé tikimybe, kad delecija jvyko
formuojantis vieno iS tévy kiausialgstei ar spermatozoidui. Tokiu atveju yra labai
nedidelé tikimybé, kad tévai, kuriy chromosomos i$ paZiliros yra normalios, gali
susilaukti dar vieno vaiko su VKFS. Taciau atvejais, kai kuris nors i tévy turi
chromosomy persitvarkymg (subalansuotg translokacijg), apimantj 22q11.2 sritj,
tikimybé turéti kity néstumy su VKFS labai padidéja.

Tévai turéty bati bati nusiysti gydytojo Genetiko konsultacijai ir aptarti konkrecig ligos
pasikartojimo rizikg bei prenatalinés ir preimplantacinés genetinés diagnostikos
(PGD) galimybes. PGD yra pagalbinio apvaisinimo metodas /n vitro, kai yra atliekama
embriono biopsija, o0 | motinos gimda perkeliami tik sveiki embrionai. Jei tévai
nusprendZia pastoti natdraliai, prenatalinés diagnostikos galimybés apima choriono
gaureliy biopsijg (angl. CVS) ir amniocenteze - kiidikio chromosomoms istirti. Tyrimai
paprastai biina labai tikslds, nors ne visose pasaulio Salyse prieinami. Stebint néStumg
su padidéjusia VKFS rizika taip pat rekomenduojama atlikti besivystancios kadikio
Sirdies ultragarsinj tyrimg (vaisiaus echokardiograma).

Jei toje pacioje Seimoje vienas asmuo su VKFS turi lengvo
laipsnio klinikineg iSraiSkg, ar kiti tos pacCios Seimos nariai
taip pat turés tik lengvus simptomus?

Nebtinai. Skirtingi tos paCios Seimos nariai gali turéti jvairiy klinikiniy pozZymiy.
Zinome, kad jei vienam asmeniui VKFS pasireiSkia nezymiai, kiti asmenys gali turéti
sunkesniy ir akivaizdesniy klinikiniy pozymiy.

Ar mano vaikas, turintis VKFS, turés vaiky su Siuo

sindromu?

Jusy vaikas, turintis VKFS, gali noréti turéti vaiky. Manoma, kad §j sindroma turinciy
Zmoniy vaisingumas yra normalus. Kiekvieno néstumo metu asmuo, turintis delecija,
turi 50 proc. tikimybe jg perduoti savo palikuoniui ir 50 proc. tikimybe susilaukti vaiko
be Sios delecijos. Siekiant nustatyti, ar vaisius turi VKFS, galima atlikti prenataline
diagnostikg (Zr. auksciau). Labai tikétina, kad asmeny su VKFS gebéjimas prizitréti
savo vaikg bus glaudZiai susijes su jy paciy turimais mokymaosi gebéjimais.
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Kag sako Seimos...............

,Sie vaikai yra saulétos, gyvybingos asmenybes, jie Zaviis, jdoms, $ilti, moka daug
juoktis ir linksmintis!™

,Jis labai laimingas, meilus ir bendraujantis.”

,Ji iSbando viska, kad jrodyty, jog abejojantys klysta."
,Ji laiminga ir sveika."

.Ji labai ypatinga.”

.Jis suteiké mums supratima, kas yra svarbu, - mes nebekreipiame démesio |
smulkmenas. Jis mus daug ko iSmokeé."
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Informacija apie ,Unique"
)’ Rare Chromosome Disorder Support Group

Rety chromosomy sutrikimy paramos grupé
The Stables, Station Rd West, Oxted, Surrey RH8 9EE. IK tel.:

U : 0 +44(0)1883 723356
n| e info@rarechromo.org I www.rarechromo.org

Understanding Chromosome & Gene Disorders

Max Appeal
Parama Seimoms, turin¢ioms asmeny su DiGeorge'o sindromu, VKFS ir 22q11.2 delecija
www.maxappeal.org.uk

Parama Seimoms su 22 chromosomos sutrikimais
www.c22c.org/

Jungtinéje Karalystéje NHS (Nacionaliné Sveikatos Apsaugos Sistema) parengé asmenine
sveikatos kortele, skirtg bitent asmenims, turintiems 22q11.2 delecijg. Jungtinéje Karalystéje
taip pat veikia kelios specializuotos daugiadisciplininés klinikos, skirtos Zmonéms, turintiems
22q11.2 delecijg. JUsy gydytojas genetikas gali atsakyti, ar jlsy regione yra panasiy
specializuoty klinikiniy komandy.

Prisijunkite prie "Unique", kad gautumeéte Seimos skirtas nuorodas, informacijg ir parama.
"Unique" yra labdaros organizacija, kurios veikla nefinansuojama vyriausybés ir kuri veikia

tik i$ auky ir dotacijy. Jei galite, paaukokite per misy svetaine
https://www.rarechromo.org/donate. Padékite mums padéti jums!

ESHG

EUROPEAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS

Rety chromosomy sutrikimy paramos grupé Labdaros organizacijos numeris 1110661
Registruota Anglijoje ir Velse 24 Imonés numeris 5460413
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