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Aniridija. Kas tal ?

Z niridija  (Aniridia i$ graikisko Zodzio [an] - be, [iridia] - rainelé) - reta genetiné liga, kuri paveikia
daugiausia akis, bet, priklausomai nuo genetiniy sutrikimy tipo ir sunkumo gali turéti skirtinga
poveikj Zmogaus vystymuisi ir sveikatai. Daugeliu atvejy, Aniridija sukelia geny Pax6 mutacijos. 2/3
Aniridija yra paveldima. Liga Aniridija jregistruota Tarptautiniame rety ar ofraniniy, ligy registre
numeriu ORPHA77 (www.orpha.net).

Be to, aniridijoje ne tik néra rainelés (rainelés hipoplazija), joje taip pat esti pokyciy kitose akiy
struktrose: ragenos, leSiuko, regos nervo, tinklainéje. Tinklainés centras (makula), kuri yra
atsakinga uz regéjimo ryskuma ir regos nervas daznai esti neiSsivyste (hipoplazija) arba
netinkamai iSsivyste (displazija). Tai veda j jgimtus defektus normaliam regos organo vystymuisi, o
véliau | menka regos astruma. Tokiu badu, dauguma pacienty, serganciy aniridija turi jgimty
regéjimo defekty, paprastai tai lydi nistagmas (akiy judéjimas | kaire-deSine arba aukstyn-zemyn),
kuris, savo ruoztu, randamas beveik prie visy ligy, vedanciy prie jgimty regos sutrikimy.

Viso gyvenimo metu, aniridinése akyse, gali atsirasti daugybé komplikacijy ir patologijy.
Dazniausiai tai yra susidrumste leSiai (katarakta), padidéjes akispudis, (glaukoma) su vélesniais
regos nervo pakenkimais ir ragenos drumstumas. Visa tai veda prie tolesnio regos astrumo



http://www.orpha.net/

Genetika
Kai tik «Anirijos» diagnozé kliniskai nustatoma, nedelsiant reikia atlikti genetine ligos diagnostika.

Pavel di mumas 1 r Aniri dj os

Aniridijos tikimybe 1: 40.000-1 100000 atvejy vienodai tiek vyrams, tiek moterims. Dauguma (50-65%
visy atvejy), ji paveldima i$ serganciojo vieno i$ tévy (Seiminé, ar paveldéta Aniridija). 1/3 Aniridijos
atveju ji atsiranda spontaniskai, kaip pirma karta Seimoje pasitaikiusi geno mutacija, vadinama "de novo
mutacija". Tai reiskia, kad vaikui atsirado mutacija, nors jo abu tévai neturéjo aniridijos (atsitiktiné
Aniridija).

Tévy perduodama Aniridija paveldima autosominiu dominuojanciu badu. Tai reiskia, kad mutuotas
alelis yra dominuojantis (yra "pagrindinis") kity aleliy atzvilgiu (aleliai - dvi kopijos kiekvieno geno,
esancio kiekvienoje kaino lasteléje). Perduodamas vaikui tik vienas alelis i$ kiekvieno tévy. Tokiu atveju,
turintis aniridijg tévas tik 50% atvejy gali perduoti mutacijg savo vaikui, nepriklausomai nuo vaiko lyties.
Kadangi tik vienas alelis i$ kiekvieno i$ tévy perduodamas vaikui, sergantysis aniridija gali paveldimai
perduoti mutacija vidutiniskai pusei savo vaiky

Genetini ai pokyULi ai

Dazniausiai genetiniai pokyciai aniridijoje esti Pax6 geno defektai (genetikai juos vadina "mutacijomis").
Genai yra jsikire chromosomose, kur saugoma visa masy genetiné ir evoliuciné informacija. Kiekvienas Zzmogus
turi 23 poras chromosomy ir jose saugomy takstancius geny. Genai svarbs visoms embriono sistemoms ir
organams, dél jy vystymosi néstumo metu ir po to jie turi jtakos Zmogaus vystymuisi ir jo organams visa
gyvenima. Pax6 randasi 11 chromosomos trumpajame petyje (11p 13). Pax6 genas reguliuoja akies susidaryma
nuo 8 iki 14 néstumo savaiciy. Aniridija - jgimtas sutrikimas ir néstumo eiga jtakos aniridijai atsirasti neturi.
Pax6 reguliuoja visg akiy vystymasi, todél jo funkciniai pazeidimai veda j panokuliarines anomalijas (t.y. visos
akies), o ne tik rainelés. Tai gali bati ragenos, leSiuko, priekinés kameros, tinklainés, regos nervo vystimosi
pazeidimai.

Be to, Pax6 genas yra atsakingas ne tik uz akies vystimasi, jis taip pat turi jtakos kitiems organams ir organizmo
sistemoms, pavyzdziui, kasai, smegenims ir kitoms sritims, j Pax6 jtakos, kuri Siuo metu buvo tiriamas vystymasi.
Be to, Pax6 geny mutacijos gali bati susijusios su cukriniu diabetu, polinkiu j nutukima sergantiems aniridija.
Nors dauguma atvejy Aniridijg sukelia PAX6 geno mutacijos, nepaisant to, yra atvejy, kai PAX6 geno mutacijy
aniridijoje rasta nebuvo.

d



WAGR sindromas

WAGR sindromas - tai labai retas sindromas, susijes su Aniridija.
WAGR reiskia:
Wilms navikas - Viljamso navikas (inksty navikas vaikams),
Aniridia - Aniridija,
Genitourinary problems - urogenitalinés sistemos patologija,
R - mental Retardation - sutrikes intelekto vystimasis.
WAGR esti 10% pacienty turinciy aniridija ir niekada nesutinkama Seimyninéje
Aniridijoje.

Sis sindormas atsiranda todél, kad $alia PAX6 geno 11 chromosomoje gali bati dar
daugiau nefunkcionuojanciy, tinkamu badu, eny. Norint gauti daugiau iSsamesnés
informacijos apie WAGR sindroma - www.wagr.org
Nezidrint j tai, kad Sis sindromas sutinkamas itin retai, kiekvienam aniridiniam vaikui turi
bati reguliariai atliekami inksty ultragarsiniai tyrimai iki to laiko, kol jam nebus atlikti
specialUs genetiniai tyrimai, leidziantys atmesti WAGR-sindromo diagnoze.

GhQiniai _tyr imai.

Genetiniai tyrimai daromi paimant kraujg is sergancio vaiko ir jo tévy specialioje laboratorijoje. Ten
tiriamas PAX6 genas ir jo kaimyniniai genai atsakingi uz WAGR sindroma. Rezultatai gali bati po 1-3
meénesiy. Genetiniy tyrimy rezultatai gali patvirtinti aniridinj sindroma arba jj paneigti, nustatyti
genetinés mutacijos tipg, taip pat nustatyti WAGR sindromo buvima.



http://www.wagr.org/

eni ri di neds

akys

Akis - tai itin subtilus daugiasluoksnis organas, kuris konvertuoja optinj signala j elektrinj stimula, kuris gali bati suprantamas smegenims. Mes matome, vaizdus
suvokiame savo smegenimis. Vaizdinis signalas priimamas tinklainés Iasteliy, tada jis regos nervu perduodamas j smegenis ir ten apdorojamas

eAniridin 3 akisé gimstant

Akiy problemos jau gimstant esti daugumai aniridiniy pacienty (pazymétos zaliai):
- rainelés hipoplazija (neissivystimas);

- centrinés tinklainés dalies hipoplazija (centrinés duobutés);

- regos nervo displazija (vystimosi pazeidimai).

Galimosvd esn3ds anomalijos

Rainelé I Vyzdys

Ragena

UZzpakaliné akies k
ZPAKaTiNe axies @mer Priekiné akies kamera

Krumplyno juosta

Krumplyno raumenys

lesiukas

Cino raisciai

Tinklainé (Y, o

kraujagyslinis dangalas

StiklakUnis
Odena

Hialoidinis kanalas

Regos nervo diskas [

Regos nervas

Centriné duobuté

Tinklainés kraujagyslés

Véliau, gyvenimo eigoje, aniridinis pacientas taip pat gali susidurti su
kitomis akiy problemomis (pazymeéta raudonai):

- Ragenos drumstumas;

- Katarakta;

- Glaukoma su pakenktu regos nervu.

Tokiu atveju, aniridijoje, nukencia batent tos akiy dalys, kurios padeda
praeiti regos signalui (ragena, lesiukas, rainelé) ir dalys, kurios pavercia
regos signala nerviniu elektros impulsu ir iSsiyncia jj smegenims (regos
nervas ir geltonoji démé - makula).



Gyvenimas su Aniridija

Aniridija lydi rainelés, ragenos, akisptdzio, leSiuko, geltonosios déméje, regos nervo pazeidimai.
Skirtumai tarp abiejy paciento akiy, paprastai nezymus. Kiek Aniridija sukelta geno mutacijos, ji kiekvienam pacientui pasireiskia itin skirtingai, priklausomai nuo
mutacijos tipo ir sudétingumo. Vieniems Zzmonéms yra sudétingesnés sveikatos problemos, o kitiems - mazesnés. Akiy pazeidimy laipsnis ir sunkumas taip pat
individualus.

Aniridiniai pacientai daznai kencia nuo:

- Zymy regos adtrumo sumazéjima sukelia neidsivysciusios akiy struktaros;

- Padidintg Sviesos jautruma (Sviesos baime), sukelia neiSsivysciusi rainelé;

- Nistagmas;

- Katarakta (susidrumstes lesiukas);

- Glaukoma (padidéjes akiy spaudimas);

- Susidrumstusi ragena (keratopatija).

Paskutiniai trys faktoriai atsakingi uz dar labiau (progresuojantj) prastéjantj regéjima.

Ral nel 4

Ra i n-eploda, apskrita akies struktira, atsakinga uz vyzdzio skersmens dydzio kontrole, ir tokiu badu, uz Sviesos srauto kiekj, pasiekiantj tinklaine. Rainelés spalva
daznai apibddinama kaip akiy spalva. Skiriamasis bruozas visy aniridiniy pacienty dalinis ar visiskas rainelés nebuvimas, arba rainelés defekty skirtingi tipai. Tai reiskia,
kad vyzdys atsakingas uz Sviesos patekima j tinklaine yra visada didelis ir kontroliuoti Sviesos srauto j tinklaine jis negali. Tai yra jautrumo Sviesai priezastis, kuri taip
pat yra individuali ir gali kisti gyvenimo eigoje. Rainelés nebuvimas ar jos nefunkcijonavimas taip pat turi jtakos gebéjimui sufikusuoti zvilgsnj, atitinkamai turintj jtakos
regéjimo astrumui. Be to, akies rainelé apsaugo nuo zalingy ultravioletiniy spinduliy, kurie gali paveikti regéjima ir sukelti kataraktos vystymasi.

Zmonéms, turintiems aniridija paprastai yra itin sunku prisitaikyti prie sparciai kintanciy apévietimo salygy. Jie gali bati labai jautras intensyviems ryskios $viesos languy,
veidrodziy ir Slapiy, metaliniy ir balty pavirsiy atsispindziams. Todél jie daznai turi prisitaikyti pagal save savo namus, gyvenimo salygas, darba ir mokyma.

Akinima, sukeliantys atspindziai gali sumazinti gebéjima matyti detales ir sukelti regéjimo diskomforta, "sausg" ciaudulj, galvos skausma. Peréjimas is patalpos, j lauka,
nuo sesélio ant saulés, jjungus ir iSjungus Sviesa, masinos zibinty Sviesos, reklaminiai zibintai gali sukelti skausminga akluma, kuris gali sukelti regéjimo astrumo
sumazeéjimga, dezorientacija, neuztikrintuma judant.



Jautrumo Sviesai problema gali bati iSspresta naudojant specialius akinius nuo saulés, pilnai
apsaugancius nuo ultravioletiniy spinduliy, su poliarizacija (apsauga nuo akinimo). Patamsinimo
tipas ir lygis yra labai individualus ir priklauso nuo paciento jautrumo laipsnio Sviesai ir oro
salygy. Akiniai blokuojantys mélyna Sviesos spektra ("blue blockers"), ir poliarizacija palankiausi
aniridiniams pacientams. Sie akiniai, blokuoja mélynos spalvos Sviesos spektra, todél objektai
tampa suvokiami, labiau aiSkas, astrds, gerai suapvalinti. Poliarizacija pasalina atspindzius. UV
filtrai apsaugo akis ir sumazina besivystancios kataraktos rizika. Pasikeitus apsvietimo sglygoms,
susijusioms su oru, sezonu ir dienos metu, gali prireikti keletos akiniy su jvairaus patamsinimo
lesiais. Kai kurie aniridiniai pacientai turi teigiamos patirties neSiojant fotochrominius akinius
kombinacijoje su mélynosios Sviesos blokatoriais ir UV apsauga. Fotochrominiai lesiai - leSiai,
kurie patamséje, priklausomai nuo konkretaus Sviesos spektro, paprastai ultravioletiniy spinduliy.
Yra fotochrominiy lesiy, kurie pradeda tamseéti tik nuo ultravioletiniy spinduliy, ir yra lesiy, kurie
jau iS karto yra pagaminti su tam tikru procentu uztamsinimo. LeSiy tamsos lygis skiriasi
priklausomai nuo ultravioletiniy spinduliy intensyvumo.

Be to, siekiant apsaugoti akis nuo Sviesos, akiniai taip pat apsaugo ragena nuo véjo ir dulkiy, taip

pat nuo staigaus salycio su svetimkaniu.

Kaip alternatyva, kai kurie gydytojai, rekomenduoja pacientams naudoti dirbtinius lesius su
dirbtine rainele. Norédami tai padaryti, jie siilo du badus: pirma - nuolatinj (t.y. visam
gyvenimui), reikalaujancio chirurginés intervencijos, antrasis - kontaktiniy lesiy naudojima su
rainelés imitacija.

Kiekvienas is Siy metody turi privalumy ir trakumuy.

Chirurginé intervencija gali sukelti didele Zalg labai jautriai ragenai, bet tuo paciu metu ji sukuria
tam tikra skyda geltonajai démeéi ir pagerina paciento savijauta Sviesos suvokime. Kontaktiniy
lesiy naudojimas, is vienos pusés, apsaugo akies pavirsiy, didinant jos drégme tarp ragenos ir
lesio, kita vertus - gali pazeisti rageng ir sukelti diskomfortg. Dél padidéjusio ragenos jautrumo
pacientams, sergantiems aniridija, labai svarbu atidziai apsvarstyti bet kurj is Siy dviejy gydymo
varianty, dél jy tinkamumo.



Fovea

Fovea - tai centriné geltonosios démeés dalis, esanti tinklainés centre. Ji yra atsakinga
uzZ centrinio regéjimo astruma, suteikianti galimybe pamatyti detales, pavyzdziui,
skaityti ar vairuoti automobilj. Neissivystymas duobés (hipoplazija), paprastai esti

aniridiniams pacientams gali bati nuo foveolos reflekso stokos, sumazéjusios duobuteés

pigmentacijos iki vaskuliarizacijos (kraujagysliy buvimo) duobutés srityje, kur paprastai
juy nebuna. Foveos issivystymo lygis turi tiesioginés jtakos regéjimo astrumui. Tai yra
individualu ir gali svyruoti pacientams su aniridija nuo 20/100 iki 20/200. Kai kuriais
atvejais duobuteé tinkamai issivysciusi, ir tai suteikia pacientui galimybe gerai matyti.
Duobutés neissivystymas yra nistagmo priezastis (nuolatiniai akiy obuoliy nevalingi
judesiai), kuris btna daugeliui pacienty su aniridija. Daugelis aniridiniy pacienty, turi

trumparegyste, kuri yra dar viena silpno regéjimo priezastis.
Reti atvejai, aniridijoje, kurie buvo aprasyti mokslininky - visiska tinklainés atsoka. Tie
atvejai nebuvo genetinés priezastys. Tokiems pacientams buvo stebimas lipidy
kaupimasis tinklainés periferijoje.

Regos nervas

Regos nervas yra atsakingas uz vaizdinés informacijos perdavima is tinklainés j
smegenis. Kai kuriems aniridiniams pacientams, galima aptikti jo vystimosi
anomalijy, tokiy kaip hipoplazija (pvz, labai mazo dydzio regos nervo diskas) bei
koloboma, kurie yra menko regéjimo astrumo priezastis. Didelé grésmé regos
nervui yra glaukoma (didelis akispudis), kuri yra paplitusi aniridijoje. Todél labai
svarbu stebéti akispudj aniridiniams pacientams.




Ragena

Ragena - skaidri priekiné akies dalis dengianti rainele, vyzdj ir priekine akies kamera. Ragena kartu su priekine akies kamera ir leSiuku lauzia
Sviesa. Ragenoje esti 2/3 visos akies optinés galios.
Ragena sudaryta i$ 5 sluoksniy:

- Epitelio (iSorinis sluoksnis):

- Bowmano membranos(pr i ekina el agitina membrana

- Stromos;

- Descemet membranos(ugpak al as&i na )membr ana

- Endotelio (vidinis sluoksnis)..

Dar vienas Sio organo sluoksnis - asary plévelé.

Ragenos funkcija kaip lesio, kurie kartu lauzia Sviesos spindulius ir fikusuoja juos ant tinklainés. Tai jmanoma
déka skaidrios ir stabilios ragenos. Ragenos skaidruma palaiko sudétinga, asary pléveles sistema, kuri padeda
apsaugoti ir maitina ragena.

Tyrimai parodé, kad aniridiniy pacientq asary kokybé skiriasi nuo paprasty Zzmoniy asary, todél tai taip pat gali
bati ragenos problemy priezastis Siems pacientams, pavz. tokios problemos butent kaip ragenos degeneracija,
Zinoma kaip keratopatija. Sveduos mokslininkai atliko tyrimg ir nustaté, kad 80% tirty pacienty turi matoma
keratopatijos pasireiskima, i$ kuriy 26% buvo sutrikusio regéjimo priezastis. Tie patys tyrimai parodé, kad akies
operacijos gali sukelti keratopatijos vystimasi arba pasunkinti jau esamas rgenos problemas. Pacientams,
turintiems anlrldlja net jei ragena nuo gimimo buvo skaidri, ji bégant mety metams praranda savo skaidruma.
Sis procesas, zinoma, individualus ir mokslininkams vis dar sunku suprasti, kaip $i liga (keratopatija)
progresuoja aniridijoje. Yra Zinoma, kad "sausy akiy" sindromas ir asary kokybé yra tiesiogiai susije su ragenos
3 bakle aniridiniams pacientams.

Kn gali ma? padaryt |

Ragenos problemos yra didelis i$s0kis mokslininkams ir tyréjams. Bandymas iSvengti ragenos problemy dar iki to, kol jos atsiranda - svarbiausias prioritetas
gydant aniridinius pacientus, ir pagrindinis bdsimy moksliniy tyrimy tikslas. itin svarbu pradéti prevencija ir keratopatijos gydyma ankstyvosiose stadijose, dar iki
to, kol ji pradeda progresuoti.

Vaistai, tokie kaip tepalai, mukolitikai, o taip pat "punktuali okliuzija" gali bati naudojami gydant akies pavirsiy. Taikant vietinj ragenos gydyma geliais ir
tepalais (pavyzdziui deksapantenoliu) negali bati vaisty sudétyje konservanty ir fosfaty.

Sunkiais, ragenos ligy, atvejais, atliekama operacija (ragenos-limbaliné transplantacija). Tuo paciu metu, visgi, islieka didelé rizika nesékmingam persodinimui.
Be to, visam gyvenimui, gali bati reikalinga sisteminé imunosupresija. Taip pat keratopatijai gydyti galima rinktis kitus gydymo metodus, bet yra itin svarbu
atsizvelgti j kiekvieno paciento atskiras savybes.



0 AMarakta

Katarakta - tai leSiuko susidrumstimas, kuris veda | regéjimo susilpnéjima. Aniridiniams pacientams,
visg gyvenima yra didelé kataraktos rizika, nors galimi ir jgimtos kataraktos atvejai, kuomet vaikas jau
gimsta turédamas ja

Ultravioletiné Sviesa (UV), kurig isskiria saulé ir kai kurios lempos, asorbuojasi akies lesyje ir gali
privesti prie laisvyjy radikaly formavimosi jame. Su laiku, laisvieji radikalai gali pakenkti leSiukui ir
tapti kataraktos priezastimi.

Kai kurie vaistiniai prieparatai ( pavyzdziui, kortikosteroidai) gali i$Saukti kataraktos vystimasi,
todél jie turi bati itin atsargiai skiriami aniridiniams pacientams.

Kn gal i ma?

Akiniai nuo saulés su 100% apsauga nuo ultravioletiniy spinduliy batini.

Kataraktos operacija gali pagerinti paciento regos astruma, kuomet yra didelé katarakta, nors
paciento regéjimo astrumas ir toliau priklausys nuo kity aspekty, kaip antai foveos hipoplazijos, regos
nervo pazeidimy. Todél kataraktos operacijos nauda turéty bati gerai pasverta, turint omenyje, kad
operacija gali padaryti neigiama poveikj ragenai.

Glaukoma

Glaukoma - ta liga, kuri veda j regos nervo pazeidimus, ir nuolat progresuoja, jei néra gydoma.

Glaukoma yra tiesiogiai susijusi su padidéjusiu akispadziu, kuris, savo ruoztu, ir yra regos nervo Zalojimo
priezastis.

Jei regos nervo pazeidimai, dél auksto akispadzio, tesis ir toliau, tai gali sukelti nuolatinj visiSka negrjZztama
regéjimo praradima visam laikui. Tokiu badu, be gydymo glaukoma veda prie visisko aklumo

Kn gal i ma

Glaukoma pradinése stadijose gydoma antiglaukominiais vaistais. Tais atvejais jei antiglaukominiai vaistai
nepadeda, gali prireikti, chirurgijos (trabekuletomijos, drenaziniy vamzdeliy) arba ciklo - diodinio gydymo.

Naudojami glaukomai gydyti lasai turi bati be konservanty, kad apsaugoti akies pavirsiy nuo toksiskumo.

Rysium su galimais rimtais ragenos pazeidimais batina stengtis naudoti jvairias antiglaukominiy lasy varijacijas,
pries priimant sprendima dél operacijos. IS kitos pusés, kai gydymas vaistais neveiksmingas, tikslingiau atlikti
trabekulotomija nei lasinti penkiy skirtingy rasiy lasus per diena.




Svarbg gdalyk al, apie kuriuos reikia pagalvot i

Kelios Europos Salys (Italija ir Ispanija) sukaré (gaires, rekomendacijas) - dokumentus, kuriuose aprasyti pagrindiniai klinikinio valdymo (vadybos) pacientams,
turintiems jgimta aniridijg, .principai ir taisyklés. Jie yra iSsamas ir suteikia naudingos informacijos gydytojams ir mokslininkams klinikinése ir fundamentaliuose
mokslo srityse, taip pat specialistams, dirbantiems sveikatos ir socialinés prieziGros sferose su pacientams ir jy Seimomis, su tikslu atnaujinti savo turima
informacija ir Zinias, siekiant pagerinti ir koordinuoti sveikatos priezitros kokybés veikla, susijusig su gydymo planavimu ir aniridiniy pacienty prieziara.
Pagrindinés ir svarbiausios taisyklés aprasytos gairése yra:

- Praeiti reguliarig apziara;

- Visuomet saugokite savo akis nuo zalingy UV spinduliy (UV), véjo, konservanty vaistuose;

- Pasiteirauti antros nuomonés (kazkokio kito specialisto), prie$ rimtas invazijas j aniridines akis.

Sioje brositroje, toliau, bus pateikta lentelé, sumuojanti aspektus, susijusius su oftalmologine aniridiniy pacienty patikra ir jy gydymu, komplikacijy profilaktika ir
kitais dalykais, kurie gali padéti pacientui viso gyvenimo metu, atsizvelgiant j jo amziy. Si lentelé turi bati priimta ty Europos $aliy, kurios neturi nacionaliniy
Aniridijos gairiy, patvirtinty valstybiniu lygiu.

Yra daug techniniy prietaisy, su kuriais aniridiniai pacientai gali atliekti tas pacias veiklas tam tikromis sglygomis ir situacijomis, kaip ir kiti Zmonés.

Ankstyvoji intervencija

Regos vystymasis vyksta pirmuosius 6 metus. Net jei regéjimo negalia yra nuo gimimo, vaiko rega gali bati Zzymiai pagerinta, Siomis sglygomis:
- pasalinus refrakcijos sutrikimus ir blyksnius, atspindZius akiniy pagalba;

- Naudojant ankstyvo regos vystimosi metodika;
- Kaip jmanoma kuo anksciau pradéti.

Ankstyvas regos vystimasis yra labai svarbus vaikams nuo gimimo iki 6 mety amziaus, kuomet yra didelé rizika protinio vystymosi atsilikimui dél
sunkiy regos sutrikimuy. Tikslas - parengti vaikus ir jy Seimas galimai maksimaliam fizinem, kognityvinem, socialinem ir emocinem vystimuisi.

Ankstyvas vystimasis turi bati tarpdisciplininis ir apimti visus vystimosi aspektus:

- SpecialGs nurodymai dél mokymosi aplinkos; veiklos rasiy aprasymas, kurios prisideda prie vaiko vystymosi, teikti informacija Seimoms apie
jgudzius, susijusius su vaiku ir jo regos sutrikimais, o taip pat palaikymas tokiy seimy;

- Paslaugy tarnybos dirbancios su silpnaregiais vaikais, turi uztikrinti vaikams specialias paslaugas, uzimtuma ir lavinima;

- Terapija turi apimti vaiko mokymasi savigalbos jgudziy, prisitaikyma Zaidimuose ir vaiky kolektyve, o taip pat lavinti sensorinj, motorinj ir
posturalinj (gebéjimas islaikyti pusiausvyra, keiciantis pozai) vaiky, turinCiy regéjimo sutrikimy, vystimasi.
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Kg gydytojas turi

apziureti kiekvieno
apsilankymo metu,
nepriklausomai
nuo paciento
amziaus

Aniridiniy
pacienty

apzitros daznis

> Reggjimo astrumo
jvertinimas
0-2 ~ Kas 3-4 N
metai menesius = Ortoptinis jvertinimas
»Priekinio ir uzpakalinio
segmenty jvertinimas
= Retinoskopija
2-8 > Kas 6 o
metai menesius » Akiy spaudimo jvertinimas
= Glaukomos atveju naudoti
regos sukelty potencialy
8-18 ) Ka_s 6'8 ';Iyggga ir nustatyti regos lauko
metai meneslus
> Karta
metuose ir
Suauge dazniau,
priklausomai
Nuo akiy
baklés

amHi 'aus
Komplikacijy profilaktika (svarbiausi aspektai)

Ka gydytojas turi daryti,
priklausomai nuo paciento
amziaus

- Kiekvieno apsilankymo metu matuoti akiy
spaudima. Kai kuriais atvejais gali prireikti matavimo su
- Nustatyti refrakcija narkoze, bet tai neturi bati ypatingai daznai
Iradvti akinius - Ant akiy uztepamas maitinamas tepalas be
blokuojancius ultravioletinius konservanty (nakciai), dél keratopatijos profilaktikos
spindulius su polerizacija, kurie  (deksapantenolio tipo).
turi bati nesiojami patalpoje ir
gatveje.
- IEmokyti metody,
ankstyvam regos vystimosi
aktyvinimui

Viskas kas parasyta auksciau +
parinkti akinius

Viskas kas parasyta auksciau + nuo 5 mety gali reikti
pagalbos silpnaregiy specialisto.

P Glaukomos gydymas turi prasidéti tuojau pat, kaip jis tik
aptinkamas

P Jeigu dél akyspudzio sumazinimo nepakanka
hipotenziniy medikeimentiniu prieparaty - nereikia atlikti
lazerinés operacijos-

Viskas kas parasyta auksciau +
padeéti pasirinkti mokyklos tipa ir
pateikti rekomendacijas dél ugdymo

Viskas kas paraéyta auké&iau + P> Dazniausiai reikalinga ne vieno o keliy specialisty pagalba.

1specialios pastabos ir rekomendacijos
priklausomai nuo esanciy pazeidimy. - apsilankymas pas ragenos specialista

- apsilankymas pas glaukomos specialista




Svarbu visoms suaugusiyjy grupems

- Gerai pagalvokite
»J0s turite bati tikri, kad suprantate visus niuansus, su kuriais Jus supazindino Jasy oftolmologas
Jei planuojama = Nesigédinkite uzduoti klausimy

operacija = Nebijokite pasikonsultuoti dél to su kitu specialisty, kad turetuméte kita nuomone
» Pasikonsultuokite su savo aniridiniy pacienty organizacija arba susisiekite su "Aniridia Europa"

- Jis iSraso Jums kontaktinius lesius
Visada - Jis iSraSo Jums kontaktinius lesius, imituojancius rainele o B o
¢ _ . » Jis Jums rekomenduoja dirbtinés rainelés implantacijos operacija. Si procedara Jums gali atimti regéjimo likut; !
saugokités, bukite = Jgj jis igraso Jums akiy ladus, turincius konservanty
budras ir suzinokite = jis israso Jums akiy lasus, turincius fosfaty
alternatyvias »Jei jis sitllo Jums lazerine operacija. Nereikia atlikti lazerinés antiglaukominés operacijos, jeigu lasai negali pakankamai kontroliuoti
; et akiy spaudimo, tai gali iSSaukti Zalg «Aniridinems akims». Tokiu atveju gali bati atlikta perdoriruojanti operacija, tokia kaip
kity specialisty ' e
oi Jds trabekulotomija, kuri palengvina vidinio akies skyscio istekéjima i priekinés kameros. Tikétina, kad reikes daugiau nei vienos
nUOmMOones, JeI JUSY — operacijos. Kiti operacijy tipai gali bati naudojami tik tuomet, kai trabekulotomija néra pakankama| efektyvi.
gydytojas Jums  w Jej ji sialo jums sumazinti apsilankymy skaiciy per metus. Jei nustatoma glaukoma, akispudis turi bati matuojamas kas 3 ménesius
sitlo bet kokio amzZiaus pacientams.

padedantys gyventi su Aniridija

- Palaikykite rysius su savo nacionaline aniridiniy pacienty organizacija,
- Susisiekite su "Aniridia Europa",
- Dalykités patirtimi ir Ziniomis su kitais tévais, mokinkités is tévy, kuriy vaikai vyresni,
0 -2 » Suzinokite kokiu reikia dokumenty, tvarkantis dél nejgalumo Jusy Salyje. Ir pateikite tuos dokumentus.
metai
2-8 » Pradékite bendrauti su Seimomis, turiniomis mazesnius aniridinius vaikus, kad padétuméte joms adaptuotis ir duotuméte patarimy,
metai kuriuos Jus jau gavote, kai Jasy vaikas buvo mazesnis.

» Jauni aniridiniai pacientai gali pradéti dalyvauti Aniridijos konferencijose ir kitose susitikimuose, kad susipazinty su kitais jaunais,
8- 18 metai tokios pat diagnozés jaunuoliais ir pradéty su jais bendrauti
» Pabandyti uzsiimti sportu su kitais silpno regéjimo zmonémis.

> Tapkite aktyviais savo nacionalinés aniridiniy pacienty organizacijos nariais,
Suauge >~ Dalinkites savo patirtimi, su kitais aniridiniais pacientais, apie gydyma, pagalbos priemones ir t.t..
|

Domékités ir sekite naujausius mokslinius pasiekimus.




Tyrimai aniridiniams pacientams, turi bati atlikti visi iSvardyti anksciau ir taip pat gali bati papildomai atlikti Kiti,
priklausomai nuo akies baklés ir komplikacijy konkretaus paciento:

yptin3d koregenti(yi jtomografija

- Turi daug didesnes galimybes nustatyti foveos ir regos nervo bakle. Ul t r agar si n3 bURBMni kr os k

- Leidzia jvertinti rainelés likutj ir apzidréti akies dugna (tinklainés), pacienty, turiniy katarakta, ar ragenos
drumstis, kurios sumazina, vidiniy akies struktary, vizualizacijos galimybes.

regos sukeltieji potencialai ( a On,)
- JTOT TecT BaXeH AN AMHaMWUEeCcKoro HabnoaeHWs naumeHToB C AHMpUAMER, KOTopble CTpajatoT oT rnaykombl. Padeda nustatyti regos nervo Zzalos laipsnj
glaukomoje. Sis testas yra svarbus dinaminiam, aniridiniy pacienty, turiniy glaukoma, stebéjimui.

Regos lauko nustatymas .

- XopoLwo, 4tobbl 3T0 06CNes0BaHNE PEryasapHO BbIMOJHANOCL Yy NALMEHTOB ¢ AHMPUANEN, CTpajatoLwwmx oT rnaykombl. Padeda jvertinti, ant kiek
didelis akisptdis (sergant glaukoma) pablogina periferinj regéjimo lauka. Gerai baty, kad Sis tyrimas baty atliekamas reguliariai pacientams,
sergantiems aniridija turintiems glaukoma.

Ragenos topografija .
BAVSHMSA Ha Hee MMetoLLMXCA MOMYTHEeHU poroBuLbl Pateikia ragenos pavirsiaus baklés Zzemélapj ir padeda nustatyti pazeidimo sunkumo laipsnj
ir jo esama poveikj, turintj jtakos ragenos padrumstéjimui.

Visa tal ne tik apie akis

Taipkaip pri eHastjas daugedi u almutacjapagienei Ghi a i tkartaislengviesne foroh a, @ kartadsi
turi labai sunki 5 pasekmi 5 Kai kuriais atvej ai lartusuy wmearopsichiatint iamsmuaologi giaid, ginekolggt niais,
endokrin ologiniais , ortopedin iais sutrikimais . Taig a | i bgti di aubikimaa(supkumaist i garso psa Hi wiiuosle),
nutukim as, autizm as, miego sutrikim ai, ir kt.

Amerikieciy visuomeniné organizacija "Tarptautinis aniridijos fondas" aniridijg apibrézia kaip sindroma, kuris apima daug jvairiy medicininiy aspekty, o ne tik rainelés
stoka ir problemas, susijusias su akimis. Aktyvus tyrimai vyksta Sioje srityje dabar ir tesis ateityje.



Aniridija - tai labai reta liga, ir kiekviena Seima, susidurdsi su ja akis j akj, jauciasi vienisas prie$ Sig diagnoze. "Aniridia Europa" - aniridiniy pacienty organizacijy ir
asociacijy federacija jvairiose Europos salyse - buvo sukurta siekiant pakeisti situacija.

«Aniridia Europa» pagrindiné uzduotis - sukurti platforma, aniridiniy pacienty, visuomeniniy organizacijy bendradarbiavimui, paramos grupiy, taip pat atskiry
pacienty, serganciy aniridija ir Seimy jvairiose Europos Salyse bendradarbiavimui. Taip pat $i platforma sukurta mokslininky ir gydytojy, dirbanciy aniridijos srityje,
bei su jg susijusiomis ligomis, bendradarbiavimui.

Tikslai «Aniridia Europa» tai: - rinkinys patikimos ir moksliskai pagrjstos informacijos, susijusios su aniridija, taip pat jos gydymo metodais, -moksliniy tyrimy ir
mokslo interesy susijusiy su aniridija palaikymas, bendradarbiavimas tarp mokslininky ir gydytojy is jvairiy Europos Saliy dirbanciy aniridijos srityje, - Nacionaliniy ir
visos Europos aniridiniy gairiy nustatymas, -skatinti aniridiniy visuomeniniy organizacijy Europos Salyse atidaryma.

Siekiant pasiekti savo tikslus «Aniridia Europa» sukaré mokslinj komiteta, sudaryta is Europos mokslininky ir gydytojy - specialisty Aniridijos srityje.

«Aniridia Europa» yra Europos rety ligy organizacijos EURORDIS nareé.

o0 Mmtaktai :

& niridia Quropa é
federacijos

www.aniridia.eu

Fwww.facebook.com/AniridiaEurope
e-mail post@aniridia.eu .Pa Gt o adr es
Aniridia Europe, Laskenveien 79 A, 3214
Sandefjord, Norway

Rusijos tarpregionin3 ¢
"Tarpregioninis aniridi
pagalbos centras "Rai n"e |l 3
www.aniridia.ru , +79613430035,
+201001116338, info@aniridia.ru

Lietuvos aniridijos kontaktai:
aniridija@gmail.com
tinklapis: www.tiny.lt/aniridija
facebook- Aniridija (Aniridia It)
https://www.facebook.com/groups/aniridia
s/?fref=ts



http://www.aniridia.eu/
http://www.facebook.com/AniridiaEurope
mailto:post@aniridia.eu
http://www.aniridia.ru/
mailto:info@aniridia.ru
http://www.facebook.com/l.php?u=http%3A%2F%2Fwww.tiny.lt%2Faniridija&h=TAQFhFcyh
https://www.facebook.com/groups/aniridias/?fref=ts%20
https://www.facebook.com/groups/aniridias/?fref=ts%20
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Mes tikime, kad aniridiniy pacienty visuomeniniy organizacijy, gydytojy, mokslininky, genetiky, moksliniy tyrimy centry ir kity suinteresuoty Saliy ir asmeny
bendradarbiavimas yra labai svarbus visiems pacientams, sergantiems aniridija.

Kaip NVO, mums reikalingas finansavimas, nes mes neturime finansinés paramos i$ valstybés. Yra keletas budy, kaip galima mums padéti Tai yra tiesioginis finansinis
jnasas, savanoriskas darbas, tiriamasis darbas, taip pat "Aniridia Europa* federacijos

jtraukimas j savo valia.

Ar Jgs ?H

Sharon Stewart, gimusi su atsitiktine aniridija, paaukojo 1 min. doleriy tarptautiniam
aniridinian fondui, dél moksliniy tyrimy aniridijos ir geno Pax6 srityse. Tyrimai vykdomi
tomis léSomis, aniridija tiriama kaip sindromas, taip pat jvairiais medicininiais aspektais,
susijusiais su ja, geny terapija aniridijos srityje, jvairios chirurginés metodikos, vaistai, skirti
akiy komplikacijoms aniridijoje gydyti. Siy pinigy déka taip pat buvo surengta daug
susitikimy ir aniridijai skirty konferencijy, jskaitant antrajg aniridijos Europos konferencija.
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Autorial

Si brogiara buvo sukurta asociacijos "Aniridia Svedija" Ivano Kildsgaardo, pagal redagavima dr Tor Paaske Utheim (Oslo universiteto ligonines) i$ Norvegijos ir pagrindines aniridijos
specialistes i$ Vokietijos (Vokietijos aniridinio centro Homburge) profesorés Dr.Barbaros Kasmann-Kellner . Brositra j lietuviy kalba iSverté Vida Jocieng,
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Aniridia Europa - FEDERACIJA. Aniridijos asociacijos ir tinklai visoje Europoje



