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Laikus jaatklaj, 1ai bremzeétu

Retas ir slimibas, kas diagnosticétas vienam no 2000 cilvékiem

TADAS slimibas ka Hantera,
Fabri, Gosé slimiba un citas
genétiskas saslimSanas var
pavadit cilveku visu mizu,
ar1 tajos gadijumos, ja simp-
tomi nav uzreiz pamanami,
lai gan parasti tie izpauZas
jau bérniba. Statistika ir skar-
ba - aptuveni 30% lizosoma-
las uzkrasanas slimibu pa-
cientu mirst, pat nesasnie-
dzot piecu gadu vecumu. To-
meér biezi ar kadu no genétis-
kajam saslimSanam sirgsto-
sie cilveki vispar nav nona-
kusi Iidz specialistu kabine-
tiem, jo neskaidras diagno-
zes de] tiek arstéti simptomi,
nevis atklats to célonis.
Mediciniskas genétikas un
prenatalas diagnostikas kli-
nikas arste genétike Zita Kra-
mina zina stastit par visam
lizosomalajam saslim$anam,
tostarp Hantera sindromu.

Genétiska saslimsana

Dakteris Carlzs Hanters XX
gadsimta sakuma bija pir-
mais, kur§ aprakstija divus
kada gimeneé augoSus bralus,
kam bija neparasti rupji sejas
vaibsti, izmainas skeleta un
traucéjumi garigaja attistiba.
«Krietni velak konstatéja, ka
§is saslimSanas pamata ir iz-
mainas lizosomas, ka ari atra-
da saistibu ar X hromosomu,»
komente Z. Kriimina un pie-
bilst, ka saslim$anas gadijumi
bijusi jau senak, bet, tikai at-
tistoties zinatnei un laborato-
rijas izmeklgjumu iespé&jam,
§1 slimiba ir atpazistama un
diagnosticéjama.

Kliniskie simptomi Hante-
ra slimibai var bt Joti atskirl-
gi. Var notikt ta, ka Hantera
sindromam raksturigas pazi-
mes paradas jau pirmaja dzi-
vibas gada. Tomer lielakajai
dalai ar $o slimibu sirgstoso
cilveku simptomi var paradi-
ties péc pusotra, divu gadu
vecuma, citiem — péc septinu
gadu vecuma sasniegSanas
un ar1 velak. Tas atkarigs no
enzima, kam jaske] specialie
mukopolisaharidi, darbibas.
Ja enzims strada loti slikti,
simptomi paradisies atri. Ir
aprakstiti gadijumi, kad Han-
tera slimibu cilvekam diag-
nosticé pat tikai 40 gadu ve-
cuma. «Ar Hantera slimibu
sirgstosa cilveka dzivildze
saistita ar to, kur$ organs tiek
skarts. Smagakas komplikaci-
jas ir, ja skarta sirds vai arl ir
progreséjosas izmainas skele-
ta, ka ari ja ir elpoSanas trau-
céjumi, kas rada nopietnus
veselibas bojajumus. St slimi-
ba, tapat ka lielaka dala gene-
tisko slimibu, ir loti reta. Ta-
péc, pieméram, griitniecibas
laika, to varétu diagnosticét
tikai tad, ja ir zinams, ka gi-

A ZINATNE un laboratorijas izmekl&jumu iespé&jas attistas, tapéc Hantera slimiba kluvusi atpazistama un diagnostic&jama, bet,
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gadijumi bijusi ari senak, izklasta Mediciniskas genétikas un prenatalas diagnostikas klinikas arste genétike Zita Krimina.

Domu
apmaina ir tas,
kas vajadzigs
reto slimibu
pacientu
apripei. Antra
Valdmane

mené kadam bijusi $1 saslim-
Sana,» skaidro Mediciniskas
genétikas un prenatalas diag-
nostikas klinikas arste.

Ka pazit

Ar Hantera slimibu sirgstosie
bérni piedzimstot auguma ir
lielaki par citiem mazuliem,
turklat Siem bérniem ir palie-
linats galvas apkartmers, bet
jau velak tiek konstatétas iz-
mainas skeleta, bojatas aug-
$anas zonas un bérnam vei-
dojas 1ss, deformeéts augums.
Kopuma par iespéjamu Han-
tera slimibas esamibu bridina
problémas ar skeletu, sirdi un
mugurkaulu. Uzmaniba tam,
vai gadijuma cilvéks nesirgst
ar Hantera slimibu, japievers
tad, ja ir biezas augsejo elpce-
lu infekcijas, nabas un cirk-

$na triices, neparasti rupji se-
jas vaibsti. Uzkrajoties nesa-
Skeltajiem  mukopolisahari-
diem, aug aknu un liesas iz-
mers, un tapéc veidojas palie-
linats véders. Saistiba ar bie-
Zu slimo$anu rodas vidusauss
iekaisumi, un rezultata péc
divu tris gadu vecuma reizém
paradas vajdzirdibas proble-
mas.

Smagakajos Hantera slimi-
bas gadijumos bez fiziska-
jiem simptomiem var bt arl
garigas attistibas traucéjumi.

Svariga diagnostika
Lielai dalai sabiedribas nav
specifisku zinasanu par reta-
jam slimibam, un tapéc ga-
das, ka mazulu vecaki, izpé-
tot gramatas aprakstitos sim-
ptomus, parspilé, saskatot
Hantera slimibas pazimes,
kur patiesiba tddu nemaz
nav. Tomeér ir arl gadijumi,
kad slimibas simptomiem
netiek pievérsta pietiekama
uzmaniba. Hantera sindro-
ma atklasana liela nozime ir
gimenes arstu véribai. Tacu
mazulim agra beérniba var
nebat biatisku  veselibas
problému vai ari ir pazimes,
kuras neviens neatpazist tie-
§i ka Hantera sindromu.
«Retas slimibas var atklat

gastroenterologi, endokrino-
logi, hematologi, kardiologi,
nefrologi, pediatri, pulmo-
nologi un citi specialisti. Gra-
mata Retas slimibas apskati-
tas lizosomalas uzkrasanas
slimibas, aprakstitas slimibu
attistibas stadijas un organu
bojajumu process. Bitiski,
ka $ai slimibu grupai ir pie-
ejama arstésana, tadeél jo ipa-
§i svarigi ir, lai medicinas
specialisti bitu informeti par
$o slimibu pazimém un diag-
nostiku, tadejadi savlaicigi
sakot nepiecieSamo arstésa-
nu,» uzsver Rigas Stradina
universitates profesors, Rigas
Austrumu kliniskas universi-
tates slimnicas galvenais
specialists interna medicina
Aivars Lejnieks.

Pirmais solis, ja rodas aiz-
domas, ka cilvekam varetu
bt Hantera slimiba, ir par-
runas ar gimenes arstu. Ja
aizdomas ir pamatotas, ar gi-
menes arsta nosutijumu ja-
dodas pie arsta genétika Me-
diciniskas genétikas un pre-
natalas diagnostikas klinika
(Riga, Vienibas gatve 45). le-
spéjamais slimnieks tiek ob-
jektivi apskatits, izvertéjot
simptomus un veicot urina
analizi, kura nosaka kopgjo
mukopolisaharidu daudzu-

mu un ta frakcijas (vairakam
mukopolisaharidozém ir Ii-
dzigi simptomi); diagnozi
gan pilniba apstiprina tikai
ar asins izmekléjumiem - tie
ir bezmaksas un tiek veikti
arvalstu laboratorijas.
«Pavisam ir devini muko-
polisaharidozes tipi, kas kli-
niskaja praksé ir jadiference
no tadam diagnozém ka rei-
matisms, jo izmainas var bt
locitavas, izraisot to ierobe-
Zotu kustigumu, tapat ari ja-
distancéjas no tadas diagno-
zes ka bronhiala astma, jo
pacientiem biezak ir augsgjo
elpcelu saslimSanas, ka arl
no vairogdziedzera hipo-
funkcijas, kas varétu but ka
simptoms. Tapat $§i slimiba
jaatskir no citam genétiska-
jam patologijam,» precizas
diagnosticésanas butibu
skaidro arste Z. Krimina.
Bérniem Hantera slimiba
parasti tiek atpazita, bet grii-
tak ir ar pieaugus$ajiem. Vese-
Iibas ministrijas Veselibas
aprapes departamenta Arst-
niecibas kvalitates nodalas
vaditaja Antra Valdmane po-
zitivi verte Reto slimibu izpé-
tes fonda centienus apzinat
informaciju un problemas,
lai arstiem atvieglotu slimibu
diagnosticésanu. «<Domu ap-

pielaujams, ka Sis slimibas
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Simptomi

Hantera sindroma galvenas
pazimes

® Rupjaki sejas vaibstineka
vairumam cilveku.

® Rupjaka matu struktira.
® BieZas augsgjo elpcelu
infekcijas.

® Palielinats véders (palieli-
natas aknas un liesa).

® Nabas un cirksna trices.
® Dzirdes traucgjumi.

@ Skeleta izmainas.

® Locitavu sapes.

maina un multidisciplinara
pieeja ir tas, kas vajadzigs re-
to slimibu diagnosticésanai
un pacientu apripei,» ko-
menté A. Valdmane un turpi-
na: «Reto slimibu pacientiem
simptomi un talakas slimi-
bas izpausmes ir tik neprog-
nozéjami un neskaidri, ka
arstéSana jaiesaista dazadas
specialitates arsti, lai kopé&ja
diskusija péc iespgjas atrak
nonaktu pie diagnozes un
saktu arstéSanu. Retajam sli-
mibam izteiktas ir neatgrie-
zeniskas sekas un invalidita-
te. Jo atrak sakas arstéSana,
jo lielaka iespéja saglabat
dzives kvalitati.» @



