
¢ǊŜőƛƻƧƛ 9ǳǊƻǇƻǎ ƣƎƛƳǘƻǎ ŀƴƛǊƛŘƛƧƻǎ ƛǊ ²!Dw 

sindromo konferencija  

нлмс Ƴ ǊǳƎǇƧǹőƛƻ нс ς 29 d.d. Duisburgas (Vokietija). 

±ŜǊǘŤ ±ƛŘŀ WΦ 

LǑ Ǿƛǎƻ ƪƻƴŦŜǊŜƴŎƛƧƻƧŜ pristatyti 38 prŀƴŜǑƛƳŀƛΦ Wǳƻǎ ǎƪŀƛǘŤ oftalmologai, 

onkologai, genetikai, silpnaregȅǎǘŤǎ specialistai, oftalmologai 

mokslininkai - ekspertai, mikrobiologai ir WAGR sindromo specialistai, 

ǘŀƛǇ Ǉŀǘ ǾƛǎǳƻƳŜƴŤǎ ǾŜƛƪŤƧŀƛ ƛǑ ±ƻƪƛŜǘƛƧƻǎΣ W!±Σ YŀƴŀŘƻsΣ tƛŜǘǽ YƻǊŤƧos, 

AnglijosΣ ~ǾŜŘƛƧƻs, Rusijos, NorvegijosΣ tǊŀƴŎǹȊƛƧos, Belgijos, Ispanijos, 

Vengrijos ir Lenkijos. 

 

LǑǎƪƛǊǘƛƴƛǎ Ǒƛƻǎ ƪƻƴŦŜǊŜƴŎƛƧƻǎ ōǊǳƻȌŀǎ ōǳǾƻ ǘŀsΣ ƪŀŘ ǇƛǊƳŊ ƪŀǊǘŊ istorijoje 

aniridijos ƪƻƴŦŜǊŜƴŎƛƧƻǎ ƳŜǘǳ ǾƛŜƴŀ ƛǑ ǎŜƪŎƛƧǽ ōǳǾƻ ǎƪƛǊǘŀ WAGR 

sindromƻ ǇǊŀƴŜǑƛƳŀƳǎΦ Be to, buvo skirta konsultacijos diena, kurios 

metu ŜƪǎǇŜǊǘŀƛ ƛǑ TŀǊǇǘŀǳǘƛƴŤǎ WAGR sindromo asociacijos konsultavo 

ŀǎƳŜƴƛǑƪŀƛ kiekvienŊ ǑŜƛƳŊΣ ǇŀƭƛŜǎǘŊ WAGR sindromo. 



 
"Aniridia Europe" ir TŀǊǇǘŀǳǘƛƴŤǎ WAGR sindromo asociacijos vadovai 

 

 
"Aniridia EuropeϦ ŘƛǊŜƪǘƻǊƛǽ valdyba ir "Aniridia Europe" mokslinio komiteto vadovŤ  - prof. 

Barbara Kaesmann - Kellner 



 
Rusijos organizacijos "wŀƛƴŜƭŤ" prezidentŤ Galina Gening ir Tarptautinio WAGR sindromo 

asociacijos medicinos konsultantŤ Kelly Trou 

 
wǳǎƛƧƻǎ ƎȅŘȅǘƻƧǽ ƛǊ Ƴƻƪǎƭƛƴƛƴƪǽ ŘŜƭŜƎŀŎƛƧŀ 

 



 

Pirmoji konferencijos diena - ǊǳƎǇƧǹőƛƻ нс - 
Ligƻƴƛǽ ŘƛŜƴŀΦ 

         ~ƛŊ ŘƛŜƴŊ ŀƴƛǊƛŘƛniai pacientai ƎŀƭŤƧƻ bendrauti su gydytojais ir 
tarpusavyje (neformalioje aplinkoje). Kiekvienas pacientas, turintis 
WAGR sindromŊΣ ǘǳǊŤƧƻ ƎŀƭƛƳȅōť Ǝŀǳǘƛ ǇŀǘŀǊƛƳǽ ƛǑ TŀǊǇǘŀǳǘƛƴŤǎ 
ǇŀǊŀƳŀƛ ȌƳƻƴƛǽ ǎǳ ²!Dw sindromu ŀǎƻŎƛŀŎƛƧƻǎ ƎȅŘȅǘƻƧǽ ƛǊ ƳŜŘƛŎƛƴƻǎ 
ƪƻƴǎǳƭǘŀƴǘǽ όƘǘǘǇΥκκǿŀƎǊΦƻǊƎκύΦ 
 

 

 

 

 



 
        Nuo 17.00 iki 20.00 val. vyko "Aniridia Europe" visuotinis 
susirinkimas, kuriame buvo pristatyta dƛǊŜƪǘƻǊƛǽ ǾŀƭŘȅōƻǎ ŀǘŀǎƪŀƛǘŀ ǳȌ 
"Aniridia EuropeϦ ƭŀƛƪƻǘŀǊǇƣ ƴǳƻ 2014 iki 2016 m., taip pat buvo ƛǑrinkti 
nauji "Aniridia Europe"  dƛǊŜƪǘƻǊƛǽ ǾŀƭŘȅōƻǎ ƴŀǊƛai 2016 ς 2018 m. 
 

 
 
"Aniridia Europa" prezidente ƛǑǊƛƴƪǘŀ Rosa Sanchez (Ispanija), 
pirmininko pavaduotoja - Barbara Poli (Italija), ŀǘǎŀƪƛƴƎŊƧŀ sekretore - 
Galina Gening (Rusija), atsakinga ǳȌ Ŧƛƴŀƴǎǽ pritraukiƳŊ ƣ organizacijŊ - 
Denise Toews-Hennig (Vokietija). 
 
 
 
 
 
 
 
 



Antroji konferencijos diena - ǊǳƎǇƧǹőƛƻ нт d. 
 

     !ƴǘǊŊƧŊ ƪƻƴŦŜǊŜƴŎƛƧƻǎ ŘƛŜƴŊ ōǳǾƻ ǇǊƛǎǘŀǘȅǘƛ ōŜƴŘǊƛ ǇǊŀƴŜǑƛƳŀƛ apie 
aniridiƧŊ ƛǊ Ƨƻǎ ƎȅŘȅƳŊΣ ƎŜƴŜǘƛƪǽΣ ƳƻƭŜƪǳƭƛƴƛǽ ōƛƻƭƻƎǽΣ Ƴƻƪǎƭƛƴƛǽ ǘȅǊƛƳǽ 
Ƴƻƪǎƭƛƴƛƴƪǽ ǊŀƎŜƴƻǎ ƪŀƳƛŜƴƛƴƛǽ ƭŊǎǘŜƭƛǽ ƎȅŘȅƳƻ ǎǊƛǘȅƧŜΣ ǘŀƛǇ Ǉŀǘ 
ragenos chirurgǽ. 
 

    
---------------------------------------------------------------------------------------------- 
tǊŀƴŜǑŤƧŀƛΥ 
 

1) VaikȎ oftalmologas iġ Norvegijos 

Oslo universitetinǟs ligoninǟs, 

oftalmologijos departamento Erlend 

Sommer Landsen skaitǟ praneġimŃ 

"OftalmologiniȎ duomenȎ 

spektras Ǳgimtoje aniridi joje, 

sukeltoje mutacijos Pax6 geno" . 
    

 

Gydytojas atkreipǟ dǟmesǱ Ǳ kai 

kurias paskutiniu metu ġiuolaikiniȎ 

mokslininkȎ padarytas iġvadas, 

susijusias su aniridija. Taigi, jei 

anksļiau buvo tikima, kad 

keratopatija visŃ gyvenimŃ vystosi 

78 - 90% aniridiniȎ pacientȎ, tai 

dabar mokslininkai pastebǟjo, kad 

keratopatija atsiranda beveik 100% 

pacientȎ, turinļiȎ "klasikinň ǱgimtŃ aniridijŃ", t.y., aniridijŃ, sukeltŃ 

Pax6 geno mutacijos. Laikas, nuo kada pradeda vystytis keratopatija, 



yra skirtingas - nuo vieneriȎ metȎ laikotarpio iki vyresnio amģiaus 

vaikȎ. Keratopatija esant "klasikinei aniridijai" pradeda vystytis nuo 

periferijos. Iġ pradģiȎ tai yra beveik nematoma, o kartais oftalmologai 

gali net nepastebǟti jos pradģios. Tada ji "juda" Ǳ centrŃ. Taip pat daģnai 

keratopatijoje pastebimas kraujagysliȎ Ǳaugimas Ǳ ragenŃ ir sausȎ akiȎ 

sindromas. 

 

      Geltonosios dǟmǟs hipoplazija yra antra "daģniausia" apraiġka 

aniridijoje. 

 

      Ektopija (lňġiuko poslinkis) Ǳvyksta 56% pacientȎ, katarakta nuo 

50% iki 90%, tame tarpe ji gali bȊti ir Ǳgimta. 

 

      Glaukoma atsiranda 70% aniridiniȎ pacientȎ, ir su kiekviena tolesne 

paciento gyvenimo dekada rizika susirgti glaukoma padidǟja iki 15%. 

 

      Regos nervo hipoplazija pastebǟta 10% pacientȎ, serganļiȎ 

aniridija. 

 

Taip pat gydytojas paģymǟjo, kad skirtingos Pax6 genȎ mutacijos 

sukelia gana skirtingus ligos fenotipus, tai yra, jos pasireiġkimus. 

Pavyzdģiui, Pax6 geno missense mutacijos "prognozuoja" ġvelnesnǱ 

fenotipŃ, maģiau sunkiȎ simptomȎ ir todǟl maģiau galimybiȎ apakti. 

Mutacijos, vedanļios Ǳ prieġlaikinǱ stop kodonŃ, prieġingai, gali turǟti 

ryġkesnǱ fenotipŃ. 

----------------------------------------------------------------  

 2) PraneġimŃ "Klinikiniai duomenys apie aniridijŃ 

be Pax6 geno mutacijȎ" pristatǟ Vokietijos 

aniridinio centro vadovǟ, Saarlando (Homburgo m.) 

universiteto ligoninǟs oftalmologijos departamento 

vadovǟ ir "Aniridia Europe" mokslinio komiteto 

vadovǟ, profesorǟ Barbara Kaesmann - Kellner. 

 

 

 

"Iki 2016 m. rugpjȊļio Vokietijos aniridiniame centre iġsamiai apģiȊrǟti 

196 pacientai. Problema ta, kad vyresnio amģiaus pacientai nǟra atlikň 



molekuliniȎ genetiniȎ tyrimȎ, todǟl jȎ duomenys nǟra iġsamȊs, ir tai 

apsunkina mȊsȎ tyrimus.", - sakǟ gydytoja Barbara. ApģiȊros rezultatai 

parodǟ, kad iġ 196 tirtȎ pacientȎ 75 turi paveldimŃ aniridijŃ, 14 pacientȎ 

aniridija Ǳtraukta Ǳ WAGR sindromŃ, 32 pacientai turi atsitiktinň 

aniridijŃ, atsiradusiŃ dǟl Pax6 genȎ mutacijos. Tokiu bȊdu, 121 iġ 196 

pacientȎ turi Pax6 geno mutacijŃ. Iġ likusiȎ 75 pacientȎ 13 pacientȎ 

buvo rastos kitos genetinǟs ar chromosomȎ anomalijos be Pax6 geno 

mutacijȎ. Kitiems 14 pacientȎ nebuvo rasta nei Pax6 geno mutacijȎ, nei 

bet kokiȎ kitȎ tariamȎ genȎ mutacijȎ (PITX2 (4q25), FOXC1 (6p25), 

SOX2 (3q26)). 48 pacientai nǟra atlikň molekuliniȎ genetiniȎ tyrimȎ. 

 

     Pateiktoje skaidrǟje profesorǟ Kaesmann iġsamiai apģvelgia 27 (13 ir 

14) pacientȎ, neturinļiȎ Pax6 geno mutacijȎ, situacijas. 

 

 
 

 Genetinǟs ligos, kurios buvo rastos 13 pacientȎ: 

 

- Peterso sindromas - 1 asmuo. 

 



- Peters Plius - 2 ģmonǟs. 

 

- Rieger sindromas - 3 ģmonǟs . 

 

- CHARGE asociacija - 1 ģmogus. 

 

- Marinesko - Ġergeno sindromas - 1 asmuo. 

 

- ELP4 genȎ mutacija - 1 asmuo. 

 

Mikrodelecijos: 

 

- vienas pacientas su dviem mikrodelecijomis (chromosoma 2r21.3 ir 

12r14.3); 

 

- vienas pacientas su mikrodelecija 20 chromosomoje;  

 

- vienas pacientas su balansuojanļia translokacija (tarp 5 ir 11 

chromosomos); 

 

- vienas pacientas su Patau sindromu. 

 

     Tarp 14 ligoniȎ su neaptikta Pax6 genȎ ir kitȎ tariamȎ genȎ mutacija 

buvo 2 seserys, kurioms yra sunki mikroftalmija ir raineliȎ stoka, 

dvyniai berniukai su daline aniridija, ġeima, kurioje sȊnui buvo rasta 

Pax6 geno mutacija, ir jo sesuo su sunkia mikroftalmija - be Pax6 geno 

mutacijos. JȎ motinai (sunki vienos akies mikroftalmija ir anoftalmas 

(trȊksta akiȎ) neaptikta mutacijȎ nei Pax6 gene, nei kituose genuose. 

Trys pacientai buvo su visais "klasikinǟs aniridijos" bruoģais + 

albinizmu (diagnozǟ patvirtinama Albino - VEP), bet taip pat nepavyko 

juose rasti genȎ mutacijȎ. Vienai merginai aniridija pasireiġkǟ  nuo 

gimimo su Ǳgimta glaukoma ir ragenos drumstumu. Trims pacientams 

be rainelǟs stokos nebuvo pastebǟta jokiȎ kitȎ komplikacijȎ, jie net 

neturǟjo nistagmo ir pasiģymǟjo geru regǟjimo aġtrumu. 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

3) Mokslininkas iġ PietȎ Korǟjos (Seulo miesto) Azijos medicinos 

centro oftalmologijos skyriaus Lim Hyun Taek pristatǟ praneġimŃ 



"Korǟjos pacientȎ, serganļiȎ aniridija su ir be Pax6 genȎ 

mutacijos, klinikiniai poģymiai". 

 

     
 

 
 



Nuo 2012 iki 2016 m. gydytojas Limas iġtyrǟ 28 pacientus, turinļius 

ǱgimtŃ aniridijŃ iġ 18 ġeimȎ. 13 ġeimȎ buvo nustatytos Pax6 genȎ 

mutacijos, iġ esmǟs tai buvo missense, nonsense ir splaising mutacijos ir 

viena Run - on mutacija. Pacientams iġ 5 ġeimȎ Pax6 genȎ mutacijȎ 

nerasta. Gydytojas paģymǟjo, kad trys iġ ġiȎ pacientȎ turi gerŃ regǟjimŃ 

(0,8), jiems nǟra nistagmo ir nepasireiġkǟ tipiniai "klasikinǟs aniridijos" 

poģymiai. 

------------------------------------------------------------------------------------ 

4) StulbinantǱ praneġimŃ "P raeities ir ateities aniridija"  pristatǟ 

Vokietijos Tiubingeno miesto universitetinǟs ligoninǟs daktaras, 

oftalmologijos katedros prof. Jens Martin Rorbach. PirmŃ kartŃ 

aniridinǟje konferencijoje buvo pristatyti aniridijos analizǟs tyrimai 

istoriniame kontekste. 

 

      Savo kalboje profesorius Rorbachas atskleidǟ visŃ aniridijos tyrimȎ 

istorijŃ medicinoje ir oftalmologijoje. "Aniridijos istorija yra svarbus 

taġkas ġios ligos supratime", - sakǟ gydytojas. Pirmasis Ǳraġas apie 

aniridijŃ mokslinǟje literatȊroje siejamas su 1819 m., kai prancȊzȎ 

gydytojas Aleksas Morisonas pirmŃ kartŃ medicinos ģurnale paraġǟ 

trumpŃ straipsnǱ, pavadintŃ "Vaiko be rainelǟs akyse, apģiȊra". 19 

amģiaus pradģioje mokslo ir medicinos bendruomenǟje buvo priimtinas 

terminas "i rideremija", kuris verļiamas kaip "rainelǟs trȊkumas". 

Terminas "aniridija" pasirodǟ tik 1844 m. Jau beveik 200 metȎ (2019 m. 

bus 200 metȎ nuo pirmojo aniridijos paminǟjimo apmokslo pasaulyje), 

kai apie aniridijŃ buvo raġyta didesniu ar maģesniu rakursu ġiȎ gydytojȎ 

- oftalmologȎ: 

 

- Friderich August von Ammon (1799-1861) Vokietija 

 

- Thomas Wharton Jones (1808-1891) ɸnglija 

 

- Wilhelm Manz (1833 - 1911) Vokietija 

 

- Ernst Fuchs (1851 - 1930) ɸustrija 

 

- Alfred Vogt (1879 - 1943) Ġveicarija 

 



- Ida Mann (1893 - 1983) Anglija 

 

- Gunter Badtke (1910 - 1967) Vokietija. 

 

    "Tokiu atveju negalima Ǳvardinti, jog aniridija nǟra visiġkai netirta 

liga. Ir, jei JȊsȎ gydytojas laiku nediagnozavo JȊsȎ vaikui ligos, tai 

greiļiausiai kalbame apie JȊsȎ oftalmologo nekompetencijŃ ", - sakǟ 

prof. Rorbachas. 

 

     Prasidǟjus 19-ojo amģiaus viduriui, atsiranda leidiniȎ su tikslesnǟmis 

morfologinǟmis ir klinikinǟmis ataskaitomis apie aniridijŃ. Vienas iġ 

ǱspȊdingiausiȎ buvo Richardo Seefelderio "Aniridi ja kaip tinklainǟs 

vystymosi slopinimo prieģastis" (1909). Taigi, net tada pirmŃ kartŃ 

nuskambǟjo mintis apie tai, kad aniridija - tai ne tik rainelǟs nebuvimas, 

o kad tai yra sindromas, tarpusavyje susijusiȎ pokyļiȎ rinkinys akies 

struktȊroje. Buvo nustatyta, kad aniridinǟse akyse neiġsivysļiusi 

geltonosios dǟmǟs duobutǟ, ir ji yra nepakankamai iġvysļiusi jau 

gimimo metu, taip pat nepakankamai iġsivysļiusios kai kurios kitos 

akies struktȊros. Daugelis aniridijos "apraiġkȎ" tapo paaiġkinamos. 

Taip, struktȊriniai pokyļiai kameros kampe sukelia glaukomŃ, 

nepakankamas celiarinio kȊno iġsivystymas didina hipotenzijos rizikŃ 

po ciklodestrukcijos. Taigi, publikacija paaiġkino beveik viskŃ, iġskyrus 

kamieniniȎ lŃsteliȎ trȊkumŃ aniridinǟse akyse. 

 

        Kitas "proverģio" darbas buvo paraġytas 1964 metais ir skirtas 

aniridijos ir Wilms'o auglio ryġiui. Darbas buvo paraġytas gydytojȎ 

komandos, vadovaujamos Robertr Miller. 

 

Ġiuolaikinio mokslo rezultatai: 

 

1.Ġiandien mes ģinome, kad aniridija yra dar nepagydoma, taļiau 

gydoma. Dideles viltis mes dedame Ǳ genȎ terapijŃ. 

 

2. Rainelǟs transplantacija yra ir bus (dǟl ligos pobȊdģio) nesǟkminga ir 

betikslǟ operacija. 

 



3.Ġiuolaikiniai gydytojai ir mokslininkai dirba ir dirbs aniridiniȎ 

komplikacijȎ prevencijos klausimais, kokybiġko gydymo problematikos 

kontekste, maksimaliai padedant pacientams iġsaugoti regǟjimŃ. 

 

 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 



5) Buvusi Edinburgo universiteto profesorǟ, o dabar neetatinǟ Londono 

oftalmologijos instituto ir Edinburgo ģmogaus genetikos ir molekulinǟs 

medicinos instituto mokslo darbuotoja ir konsultantǟ, BritȎ serganļiȎjȎ 

aniridija asociacijos mecenatǟ ir globǟja Veronika van Heyningen. Ji 

skyrǟ daugiau kaip 35 savo gyvenimo metus aniridijos studijoms, Pax6 

geno ir jo mutacijȎ, taip pat kitȎ genȎ, kurie veda Ǳ ligos paieġkas, 

tyrinǟjimui. Jos parengtas praneġimas - "Pax6 ir kitȎ genȎ mutacijos 

ir fenotip ai" . 

 

    Veronika van Heyningen paģymǟjo, kad Pax6 genas yra vienas iġ 

svarbiausiȎ genȎ, kurie kontroliuoja kitȎ genȎ, kurie yra susijň su 

normaliu ģmogaus akies vystymusi, iġraiġkŃ. 

     85-90% aniridijŃ sukelia Pax6 geno mutacijos. Daugumos 

"klasikinǟs" aniridijos atvejais viena iġ Pax6 geno kopijos gamina 

neveiklȎ baltymŃ. Maģesniais atvejais proteinas yra, bet jo pagrindinis 

aktyvus domenas arba jo pabaiga yra nenormali, o 10% atvejȎ esti 

pakitimai tik vieno baltymo aminorȊgġtyje, kurie gali sukelti keletŃ 

skirtingȎ fenotipȎ: nuo nelabai vidutinio iki itin sunkaus. Daģnai Ǳgimta 

ar ankstyva glaukoma aniridijoje susijusi su mutacijomis ir kituose 

genuose, pavyzdģiui, tokiuose, kaip FOXC1 ir PITX2. 

    Visai neseniai buvo atrastas genas, kuris yra atsakingas uģ labai retŃ 

sindromŃ, kuriame taip pat esti aniridija. Ġis genas ITPR1, kuris yra 

Gillespie sindromo (smegenǟliȎ ataksija, aniridija, lǟtesnis vystymasis) 

prieģastis. 

     Mes ģinome, kad Pax6 genȎ mutacijos taip pat turi Ǳtakos smegenȎ 

funkcionavimui, taļiau daugeliu atvejȎ, yra kompensuojamos patiems 

aniridiniams pacientams galimos problemos. Paprastai aniridiniai vaikai 

sǟkmingi mokykloje ir savo tolimesniame gyvenime. Taļiau ġie vaikai 

gali turǟti sutrikimȎ, susijusiȎ su miegu ar sensorika (mes kalbǟjome 

apie tai ankstesnǟse konferencijose). 

     Mes taip pat ģinome, kad Pax6 veikia kasŃ, o tai savo ruoģtu gali 

sukelti hormoninius ir medģiagȎ apykaitos sutrikimus. 

      Iki ġiol duomenȎ bazǟse uģfiksuotos 952 skirtingȎ rȊġiȎ Pax6 genȎ 

mutacijos, iġ kuriȎ 90% yra susijusios su prieġlaikiniu baltymo 

sutrumpinimu. 



       Ġioje savo kalboje profesorǟ pabaigoje paskatino visȎ ġaliȎ 

genetikus drauge kurti bendrŃ mokslinň naujȎ atrastȎ genȎ duomenȎ, 

susijusiȎ su aniridija, bazň. 

 

 
 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

6) Hanno Bolz, Vokietijos ģmogaus genetikos centro direktoriaus 

pavaduotojas pristatǟ praneġimŃ "ǰgimtos aniridijos genetika".  



 

 
 

 
 



Savo praneġime jis paģymǟjo, kad Pax6 genȎ mutacijos yra pagrindinǟ 

nesindrominǟs (izoliuotos) aniridijos, su dominantiniu autosominiu 

paveldǟjimu ir ġeimyninǟs aniridijos prieģastis. Pax6 ir WT1 genȎ 

kombinuotos delecijos (iġbraukimas) sukelia aniridijos ǱtraukimŃ Ǳ 

WAGR sindromŃ, kur yra didelǟ nefroblastomos rizika. Ryġium su tuo, 

kas iġdǟstyta pirmiau, Ǳvertinant pasikartojimo ir ankstyvo vaikȎ su 

WAGR sindromu rizikŃ, vienas iġ pagrindiniȎ ģingsniȎ, pacientui 

diagnozavus aniridijŃ, bȊtini jo genetiniai tyrimai. Be to, siekiant 

optimaliȎ gydymo aniridiniams pacientams strategijȎ, reikalingas 

glaudus bendradarbiavimas tarp akiȎ ligȎ gydytojȎ ir medicinos 

genetikȎ. 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

7) Tatjana Vasiljeva iġ Maskvos genetinǟs epidemiologijos ir funkcinǟs 

genomikos laboratorijos pristatǟ praneġimŃ "Rusijos pacientȎ, 

turinļiȎ ǱgimtŃ aniridijŃ, PAX6 geno mutacijȎ spektras ir intronȎ 

sekos variantȎ funkcinǟ analizǟ." 

 

 

Ataskaitoje pateikiami dviejȎ metȎ - 

oftalmologȎ, molekulinǟs genetikos 

darbuotojȎ darbo rezultatai - klinikiniȎ ir 

molekuliniȎ genetiniȎ bruoģȎ, Rusijos 117 

aniridiniȎ pacientȎ, turinļiȎ ǱgimtŃ aniridijŃ ir 

WAGR sindromŃ, analizǟ. 

 

 

 

 

 

Tatjana paģymi, kad Rusijos pacientams bȊdinga: 

1) regǟjimo organo kompleksinǟ patologija su Ǳvairaus laipsnio rainelǟs 

pakitimais (Ǳgimtas visiġkas arba dalinis rainelǟs nebuvimas, iġreikġta 

hipoplazija arba jos displazija); 

 

2) Ǳgimtos kataraktos buvimas; 

 

3) hipoplazija geltonosios dǟmǟs srityje; 



 

4) optinio regos disko displazija ar hipoplazija; 

 

5) keratopatija; 

 

6) glaukoma. 

 

      Be to, pastebǟtos kitȎ organȎ ir sistemȎ gretutinǟs ligos. 

Atsiģvelgiant Ǳ PAX6 geno mutacijŃ mikrodelecijos 11q13 regione. 

PirmŃ PAX6 mutacijȎ spektro analizň iġskiria didelǟs chromosomȎ 

daliȎ kartŃ Ǳgimtos aniridijos pacientams funkciġkai patvirtintas 

poveikis Ǳ normalaus splaisingo, identifikuojanļio intronȎ  sekȎ genȎ 

PAX6 variacijas, procesŃ, uģ kanoniniȎ kirpimo vietȎ. Tokiu bȊdu, su 

molekuliniȎ genetiniȎ metodȎ pagalba - Sanger ir MLPA sekos 

nustatymu - ir po to PAX6 genȎ gilios intronȎ variacijos funkcinǟs 

analizǟs, patologinǟs mutacijos buvo nustatytos 97% pacientȎ. Toks 

procentas aptiktȎ mutacijȎ etiologinǟje nevienalytǟje, pacientȎ, 

serganļiȎ aniridija, grupǟje rodo tiksliŃ patikrintŃ klinikinň ir genetinň 

diagnozň. 

 

 



------------------------------------------------------------------------------------- 

Po genetikȎ pristatymo prasidǟjo oficialus konferencijos 

atidarymas. 

 

8) Sveikinimo ģodģiais kalbŃ pradǟjo Vokietijos 

pagalbos aniridiniams pacientams ir WAGR 

sindromo asociacijos  prezidentǟ Denice Toews 

-Hennig. 

 

 

     

   Savo pristatymŃ ji pradǟjo klausimu. "Kodǟl aġ tai darau?", - klausiate 

JȊs. "Kodǟl aġ padedu aniridiniams pacientams Vokietijoje? Kodǟl 

aukoju savo asmeninǱ laikŃ ir pastangas?... Iġ meilǟs, nes meilǟ 

kiekvienam iġ mȊsȎ - tai yra kaģkas tokio ypatingo ir unikalaus, kas 

leidģia mums daryti kaģkŃ svarbaus ir didingo, tai leidģia mums daryti 

net tuos dalykus, apie kuriuos mes anksļiau manǟme, kad jie 

neǱmanomi. Meilǟ suartina ģmones ir suteikia jiems jausmŃ, kad jie yra 

ne vieni. Man labai svarbu perteikti ġǱ jausmŃ savo pacientams, kad jie 

jaustȎsi pakankamai saugȊs kiek Ǳmanoma konkreļioje situacijoje, kad 

jie ģinotȎ, kad mes suprantame juos, ir esame pasirengň iġtiesti pagalbos 

rankŃ. 

     Pavyzdģiui, mȊsȎ vaikȎ gyvenimas mums kiekvienŃ dienŃ parodo, 

kad jie gali ir turi gyventi oriai, net su tokia liga, kaip ġi. Turime 

padaryti viskŃ, kas Ǳmanoma, kad jȎ ateitis bȊtȎ nepavojinga ir 

sǟkminga, kaip ir jȎ vaikystǟ. Todǟl mes kovojame uģ kokybiġkŃ jȎ 

gydymŃ, iġsaugotŃ regǟjimŃ, uģ geresnň jȎ kasdienio gyvenimo kokybň, 

uģ netikslingas procedȊras ir neteisingas chirurgines procedȊras ġiems 

pacientams. Gydytojams bȊtina vienytis tarpusavyje nacionaliniu ir 

tarptautiniu lygiu, keistis moksliniȎ tyrimȎ patirtimi. Kiekvienas iġ 

mȊsȎ ļia ġiandien savaip prisideda prie mȊsȎ bendro tikslo, bet mȊsȎ 

pagrindinis tikslas yra - aktyvinti per pacientȎ organizacijas mokslinius 

tyrimus aniridijos srityje, suvienyti gydytojus ir mokslininkus, surinkti 

visus pacientus Ǳ vienŃ laimingŃ ġeimŃ! 

    BȊtina, kad gydytojai ǱsiklausytȎ Ǳ pacientȎ organizacijas. Tai ne 

gǟda, kai gydytojas praġo paciento aniridijos srities specialisto - 

eksperto kontaktȎ, jei jis nori pasikonsultuoti su juo, sudaryti tinkamŃ 



gydymo taktikŃ. Niekas ir nesitiki, kad visi vietiniai gydytojai 

oftalmologai turi bȊti ekspertai, taļiau jie turǟtȎ stengtis mokytis, ir mes 

galime jiems padǟti. Reikia uģdegti ugnǱ jauniems gydytojams, kad jie 

turǟtȎ interesȎ ir noro dirbti su tokiais retais pacientais, mokytis iġ 

ekspertȎ, dalyvauti aniridijos konferencijose - tai turǟtȎ bȊti mȊsȎ 

bendras tikslas dǟl mȊsȎ vaikȎ. 

     Dģiaugiuosi, kad ġiandien ļia yra tiek daug vaikȎ oftalmologȎ, 

chirurgȎ, genetikȎ, molekuliniȎ biologȎ, pacientȎ iġ skirtingȎ ġaliȎ. Mes 

esame labai dǟkingi, kad jȊs nusprendǟte dalyvauti Treļioje Europos 

aniridijos konferencijoje. Didģiausias mȊsȎ dǟkingumas dr. Barbarai 

Kaesmann - Vokietijos aniridinio centro vadovei uģ viskŃ, kŃ ji padarǟ 

ir daro kasdien dǟl mȊsȎ. Aġ nenustoju tikǟti, kad tai, kŃ mes padarǟme, 

darome ir darysime visi kartu, leis iġsaugoti akis absoliuļiai visiems 

aniridiniams vaikams. Nǟ vienas vaikas neturi apakti, dǟl to mes 

padarysime viskŃ! 

 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 



9) Sveikinimo ģodǱ tarǟ Asbjorn Akerlie, 2014 ï 2016 m. "Aniridia 

Europe" prezidentas. Jis paģymǟjo, kad tai jau yra treļioji konferencija, 

kuriŃ suorganizavo "Aniridia Europe" - Europos visuomeninǟ 

aniridinijos organizacija. Pirmoji konferencija vyko Osle 2012 m. 

birģelio mǟn., antroji Venecijoje 2014 rugsǟjǱ. "Tikimǟs, - sakǟ 

asociacijos prezidentas,- kad ġi konferencija bus geras tňsinys tradicijos, 

pradǟtos Osle, esant aukġto mokslinio lygio konferencijai.". 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

10) Sveikinimo ģodģiais pradǟjo 

Vokietijos aniridinio centro vadovǟ 

profesorǟ Barbara Kesmann - 

Kellner. 

 

Ji pasveikino visus dalyvius, 

paģymǟdama pagrindinǱ ġios 

konferencijos bruoģŃ - didelň 

sekcijŃ, specialiai skirtŃ WAGR 

sindromo praneġimams. Praneġǟjai 

iġ viso pasaulio ģemǟs kampeliȎ 

(JAV, Kanados, PietȎ Korǟjos, 

Rusijos, Norvegijos, Anglijos, 

PrancȊzijos, Vokietijos) pristatys 35 

praneġimus ir pristatymus. Profesorǟ 

palinkǟjo visiems gero bendravimo 

ir vaisingo darbo konferencijoje! 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

11) Duisburgo meras Manfredas Osengeras pasveikino auditorijŃ 

merijos vardu. 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

 Kita konferencijos dalis "Moksliniai tyrimai lŃsteliȎ biologijos 

srityje"  buvo skirta molekulinǟs biologijos  mokslininkȎ ataskaitoms. 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

12) Cheryl Y Gregory - Evans iġ BritȎ 

Kolumbijos universiteto (Vankuveris, Kanada) 

skaitǟ praneġimŃ tema "Naujausi duomenys 

iġ RNR terapijos aniridi joje" , kuriame 

pateikǟ informacijŃ apie naujus molekulinǟs 



terapijos gydymo metodus savo laboratorijoje su dr. Nauf Sannan. 

 

   "Nors dǟl Ǳgimtos aniridijos gydymo ġiuo metu pasiȊlyta visa eilǟ 

iġeiļiȎ ir metodȎ, pavyzdģiui, kamieniniȎ lŃsteliȎ transplantacija ar genȎ 

terapija, bet iki ġiol ġiȎ metodȎ naudojimas klinikinǟje aplinkoje vis dar 

yra pernelyg sudǟtingas", - sakǟ dr. Cheryl. 

     RNR terapija yra naujas bȊdas ir patraukli galimybǟ, nes tai padeda 

iġvengti problemȎ, kilusiȎ naudojant standartinius genȎ terapijos 

metodus, bȊtent silpnos ekspresijos kontrolǟs ir tikimybǟs paģeisti 

genomŃ. 

 

 
 

     Naudojant ġǱ metodŃ, jie naudoja RNR nonsenco supresorinň terapijŃ 

gydymui gydant Ǳgimtas akiȎ patologijas, Ǳskaitant ir aniridijŃ. 

     Atsiģvelgiant Ǳ ne nonsenco mutacijas autoriȎ iġvystyta "SMaRT" 

technologija, kuri naudoja lastelǟs mechanizmŃ tarpininkaujant su 

splaisosomos RNR transplaisingu ir leidģia pakeisti dirbtinai sukurtŃ 

paģeistŃ iRNR molekulň. 



 

     "RNR transplaisingo modulis gali susidǟti iġ (i) riġanļio domeno, 

kuris yra komplementarus 150 introno 1 nukleotidȎ, prie - pelǟs Pax6 

genȎ mRNR, (ii) introno 1 seka, apimanti ġakos taġkŃ, polipirimidinis 

traktas, 3' akceptorinis splaisingo tinklas, ir (iii) seka, atitinkanti 

egzonams kDNR be Pax6 mutacijȎ ir FLAG tag. Visos sekos klonuojasi 

Ǳ vektoriȎ dǟl ekspresijos. Kiekvieno modulio efektyvumas testuojamas 

COS-7 lŃstelǟse, ekspresuojanļiose mutantinio geno sekŃ. Pirmieji ġios 

technologijos lŃsteliȎ kultȊroje tyrimo rezultatai parodǟ, kad 

efektyvumui padidinti turǟtȎ bȊti blokuojamas lŃstelǟse vyravimas, cis - 

splaisingo proceso normaliomis sŃlygomis, su papildomȎ 

oligonukleotidȎ pagalba. 

      

Kas lieļia anksļiau sukurtŃ metodŃ, START terapijŃ nonsenco 

mutacijoms, tai dabar prasideda antrasis etapas ġiȎ tyrimȎ (Kanadoje, 

Vankuveryje, vadovaujant dr. Kevinui Gregory - Evans ir Jungtinǟse 

Amerikos Valstijose, Virdģinijoje, vadovaujant dr. Pieteriui Netlandui), 

kuriame Ǳtraukti 36 vaikai virġ 2 metȎ, sveriantys daugiau kaip 12 kg, su 

silpnesniu nei 0.2 regǟjimo aġtrumu. Vaikai gauna 10 mg vaisto ryte, 

vidurdienǱ - 10 mg, ir 20 mg skiriama vakare oraliniu bȊdu. 1/3 pacientȎ 

metus vartoja placebo, tada jiems metus duodamas preparatas. 

Fiksuojami ġie rodikliai: regǟjimo aġtrumas (ETDRS), akies pakitimai, 

ragenos pokyļiai (Ǳskaitant nuotraukas), citologija Pax6 geno baltymȎ 

lygmenyje. Treļiame etape tyrimai bus atliekami Europoje, Ǳjungiant Ǳ 

eksperimentŃ vaikus vyresnius nei 5 metai. 

-------------------------------------------------------------------------------------- 

 13) Profesorius Jamesas D. 

Loderdeilas, mokslȎ daktaras iġ 

Gergios universiteto lŃsteliȎ biologijos 

fakulteto, tarptautinio aniridijos fondo 

mokslinio komiteto narys, jau 20 metȎ 

tyrinǟja Pax6 genŃ ir jo mutacijas 

aniridijoje. Jis pristatǟ praneġimŃ 

"Didinti  gaminamo tirotropino 

hormonŃ, hipofizǟs lŃstelǟse skaiļiȎ 

pelǟms, su PAX6 geno hiplo nepakankamumo funkcija" . Ġis 

praneġimas apie Pax6 geno ir skydliaukǟs santykǱ. Klausytojams buvo 



pristatyti jo tyrimȎ grupǟs (Anastasija Bobilev, Kenji Jonson, Khanas 

Hehmatyar) ġioje srityje rezultatai. 

    

 
      

    Profesorius atkreipǟ dǟmesǱ, kad aniridijos akiȎ apraiġkos ġiandien 

gana gerai iġstudijuotos. Bet aniridija - tai ne tik akiȎ sutrikimas, tai 

sindromas. Dabar daugiau ir giliau tyrimai mokslininkus veda Ǳ Pax6 

geno ir smegenȎ, o taip pat endokrininǟs sistemos santykǱ. Naujausi 

tyrimai parodǟ, kad pacientai, sergantys aniridija, turi aukġtŃ polinkǱ Ǳ 

nutukimŃ, nevaisingumŃ, jie gali turǟti policistinǟs kiauġidǟs sindromŃ, 

diabetŃ, sunkiȎ alerginiȎ reakcijȎ (egzemŃ), sutrikusǱ kvapȎ ir garsȎ 

suvokimŃ. Buvo nustatyta, kad triukġmingame kambaryje pacientams, 

turintiems aniridijŃ, yra daug sunkiau susikoncentruoti, kad gauti 

informacijŃ, nei paprastam ģmogui. Be to, nustatyti paģeidimai, susijň 

su miegu (pabudimo problemomis, miego apnǟja). Be viso to, kas 

iġvardinta aukġļiau, dantȎ problemȎ buvo aptikta pas 35% aniridiniȎ 

pacientȎ, nedidelis vystymosi sulǟtǟjimas - 17%, 13% problemos, 

susijusios su skeletu ir raumenȎ mase, astma buvo nustatyta  12% 



pacientȎ, depresija - 12%, nevaisingumas - 11 %, tulģies pȊslǟs liga - 

8%, 8% - hipertenzija, cukrinis diabetas - 7%, 5% - hiposmija, 

pankreatitas - 1% pacientȎ, serganļiȎ aniridija. 

        

     Profesoriaus Lauderdeilo mokslo grupǟ pastaruosius kelerius metus 

tyrinǟjo Pax6 geno ir endokrininǟs sistemos sŃveikŃ. Tyrimo metu 

mokslininkai nustatǟ, kad naujagimiȎ peliȎ su maģȎ akiȎ (Ǳgimtos 

ģmogaus aniridijos modelis) fenotipu sumaģǟjňs Pax6 ekspresijos lygis 

priveda prie sumaģinto hipofizǟs dalies lŃsteliȎ skaiļiaus, kurios gamina 

augimo hormonŃ ir padidina lŃsteliȎ skaiļiȎ, kurios gamina tirotropino 

hormonŃ. Padidǟjusi ġio hormono gamyba lieka pelǟms ir suaugus. 

Autoriai taip pat atskleidǟ, kad padidǟjňs hipofizǟs Tirotropino 

hormonas pelǟms su Pax6 haplo nepakankamumu veda prie 

padidǟjusios tiroksino gamybos skydliaukǟje, tada, kai trijodotironinas 

nesikeiļia. Tyrimas patvirtina Pax6 geno vaidmenǱ endokrininǟs 

sistemos vystymesi ir siȊlo naujŃ, endokrininiȎ sutrikimȎ tyrimo kryptǱ 

pacientams, sergantiems aniridija. 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

14) Ursula Schlotzer - Schrehardt iġ Vokietijos 

Niurnbergo, Erlangeno Friedrich - Alexanderio 

universiteto oftalmologijos departamento, 

parengǟ pristatymŃ "Molekulinǟ anatomija niġa 

limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ". 

    

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

     Ji paģymǟjo, kad ragenos epitelio regeneracijos procesas ir 

aprȊpinimas priklauso nuo unipotentiniȎ lŃsteliȎ ragenos odenoje, kuriȎ 

darbas reguliuojasi, kaip ir iġorǟs veiksniai, taip pat jȎ paļiȎ kamieniniȎ 

lŃsteliȎ niġos ypatumai. Ataskaitoje pateikiama ragenos regeneracijos 

medicinos metodȎ apģvalga, ypaļ limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ 

transplantacijos naudojimas. 

-------------------------------------------------------------------------------------- 

Kita s konferencijos blokas buvo skirtas 

eksperimentinei oftalmologijai. 
 

 

15) Dr. Tor Paaske Utheim iġ Norvegijos Oslo 

universitetinǟs ligoninǟs medicinos biochemijos 

skyriaus, "Aniridia Europe" mokslinio komiteto 

narys skaitǟ praneġimŃ "L imbaliniȎ kamieniniȎ 

lŃsteliȎ trȊkumas (LSCD)". 
 

     

 

 

 

 Gydytojas paģymǟjo, kad ragena yra labai svarbi normaliam ģmogaus 

regǟjimui. Bet koks ragenos suģalojimas arba jos laipsniġkas prastǟjimas 

dǟl ligos, kaip antai aniridijos, gali sukelti jos limbaliniȎ kamieniniȎ 

lŃsteliȎ nepakankamumŃ (deficitŃ). Tai gali lemti tolesnǱ didelǱ 

skausmŃ, o galiausiai - aklumŃ. LimbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ 

trȊkumas aniridijoje yra labai daģnas reiġkinys. Ġiuo metu yra keletas 

poģiȊriȎ Ǳ limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ trȊkumo gydymŃ. Daugiausia 

kamieniniȎ lŃsteliȎ persodinimo operacijȎ atliekama Indijoje ir 

Japonijoje. Kamieninǟs lŃstelǟs auginamos ġiandien iġ lŃstelǟs, gautos iġ 

vidinio pavirġiaus skruostȎ epitelio, esanļio ant odos ir t.t. Pasaulyje yra 

draudģiama naudoti embrionus dǟl kamieniniȎ lŃsteliȎ gavimo. Rinkoje 

ġiandien kamieninǟs lŃstelǟs pateikiamos 10 skirtingȎ kamieniniȎ 

lŃsteliȎ tipȎ, auginamȎ 10 skirtingȎ bȊdȎ. 



 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

16) Dr. Oygunn Aass Utheim iġ Norvegijos Oslo universitetinǟs 

ligoninǟs oftalmologijos katedros skaitǟ praneġimŃ "Epitelio lŃsteliȎ, 

auginimas ir transportavim as dǟl jȎ bȊsimos transplantacijos."  
 

      Gydytojas paģymǟjo, kad aniridija yra viena iġ daugelio akiȎ ligȎ, 

kuri gali sukelti limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ trȊkumŃ. Paģeistas 

ragenos epitelis negali bȊti atstatytas dǟl epitelio kamieniniȎ lŃsteliȎ 

nebuvimo. KamieniniȎ lŃsteliȎ persodinimas aniridiniams pacientams 

yra labai ilgas ir sudǟtingas procesas. VisȎ pirma, klinikoje turi bȊti 

Ǳrengta paģangiausia laboratorinǟ Ǳranga, klinika turi turǟti patirties 

lŃsteliȎ kultȊroje (auginime). VisȎ antra, yra didelis pavojus perneġti 

kenksmingus mikroorganizmus, kurie gali bȊti labai pavojingi 

aniridinǟms akims, iġ iġaugintȎ lŃsteliȎ Ǳ akies pavirġiȎ. Dr. Oygunn 

tyrimo grupǟ sukȊrǟ gatavȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ laikymo ir 

transportavimo metodŃ. Tokiu bȊdu klinikoje naudojant tokius 

transportavimo ir saugojimo metodus, bus perspektyvios, be 

kenksmingȎ mikroorganizmȎ paruoġtos transplantavimui kamieninǟs 



lŃstelǟs. Visa tai daro operacijŃ daugiau sǟkminga ir leidģia naudoti ġǱ 

metodŃ daģniau Ǳvairiose akiȎ klinikose. 

 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

17) Neilas Lagalis savo 

praneġime pristatǟ mokslinio 

tiriamojo darbo rezultatus iġ 

trijȎ moksliniȎ tyrimȎ 

institutȎ: Ġvedijos 

Linkopingo m. universiteto 

klinikinǟs ir eksperimentinǟs 

medicinos instituto 

oftalmologijos departamento 

(Neilas Lagali, Ulla Eden, 

Per Fagerholm); Lenkijos 

KatovicȎ miesto medicinos Silezijos universiteto oftalmologijos 

departamento (Bogumil Wowra, Edward Wylegala); Norvegijos Oslo 

universiteto oftalmologijos departamento (Tor Paaske Utheim). 



    Jo praneġimas " KamieniniȎ lŃsteliȎ niġȎ degradacijos pristatymas 

aniridi nǟs keratopatij os progresavimo situacijoje keliose pacientȎ 

grupǟse."  
 

    Mokslininkai tyrǟ ragenos epitelio limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ 

niġos morfologijŃ, per laikŃ progresuojanļios keratopatijos pacientȎ iġ 

Ġvedijos, Lenkijos ir Norvegijos, grupǟse. Buvo iġtirta iġ viso 80 

pacientȎ. Mokslininkas nurodǟ, kad limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ niġos 

buvimas ragenos epitelyje koreliuoja su keratopatijos stadijomis. Nors 

kai kuriais atvejais limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ niġa iġnyko jau 

ankstyviausiose keratopatijos stadijose. Mokslininkai stebǟjo 

keratopatijŃ visais 4 etapais (stadijomis). Jei pirmajame etape, 

limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ keratopatijos niġa (Ǳduba) pacientams 

daugeliu atvejȎ yra, tai 2, 3 arba 4 etapuose jos praktiġkai nǟra. Ġtai 

kodǟl kamieniniȎ lŃsteliȎ implantacijos keratopatijos operacijos 2, 3 ir 4 

etapuose aniridiniams pacientams nǟra visiġkai sǟkmingos. Iġvada: 

fenotipo pokyļiȎ, vykstanļiȎ ragenos epitelyje, kamieniniȎ lŃsteliȎ 

niġoje, supratimas gali padǟti iġaiġkinti progresavimo pacientams, 

sergantiems aniridija, keratopatijos prieģastis ir priimti sprendimus dǟl 

kamieniniȎ lŃsteliȎ implantacijos operacijȎ laiko. 

 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 



18) Che J Connon pristatǟ mokslininkȎ iġ 

keliȎ Jungtinǟs Karalystǟs universitetȎ 

rezultatus: Niukaslio miesto universiteto 

medicinos mokslȎ fakulteto (Che J 

Connon, Ricardo M Gouvera); Skaitymo 

universiteto chemijos fakulteto (Ian W 

Hamley) ir iġ Londono imperatoriġkojo 

koledģo  fotonikos departamento 

(Guillamaume Lepert, Carl Paterson).  

 

Jo praneġimas " Stromos standumo, palaikomo regǟjimo fenotipo, 

vaidmuo: Bioinģinerijos ragenai reikġmǟ".  
 

      Mokslininkai iġkǟlǟ hipotezň ir Ǳrodǟ, kad ragenos pavirġiaus 

biocheminǟs savybǟs tiesiai po ragenos epiteliu vaidina esminǱ vaidmenǱ  

audiniȎ homeostazǟje, t.y., balansas tarp epitelio lŃsteliȎ migracijos, 

diferenciacijos, proliferacijos ir lupimosi. 

 

 
-------------------------------------------------------------------------------------- 



19) Neilas Lagalis iġ 

Linkopingo miesto Ġvedijos 

eksperimentinǟs medicinos 

instituto ir Clausas Curiefenas 

iġ Vokietijos Kelno universiteto 

oftalmologijos departamento 

padarǟ bendrŃ pristatymŃ 

" Esami ir bȊsimi Europos 

moksliniai retȎ kompleksiniȎ 

akiȎ ligȎ (Ǳskaitant aniridijŃ) 

tyrimai " . 
    

  Mokslininkai nurodǟ skubius bendrus Europos bendradarbiavimo 

klausimus retȎ akiȎ ligȎ kontekste, svarbŃ palaikant moksliniȎ tyrimȎ 

projektus visose Europos ġalyse. Jie aptarǟ patirtǱ, galimybes ir 

mechanizmus, kurie gali bȊti naudojami siekiant sukurti visos Europos 

moksliniȎ tyrimȎ projektus. Ģinoma, subȊrus visos Europos ġaliȎ 

mokslininkȎ pastangas, atsirastȎ galimybǟ daug giliau tyrinǟti tokiȎ 

ligȎ, kaip aniridija, mechanizmus ir aktyviai kurti naujus gydymo 

metodus. 

 

 



----------------------------------------------------------------------------------- 

20) Dr Lorenz Latta iġ Vokietijos 

(Homburg Saar m.) Oftalmologijos 

Saarlando universiteto oftalmologijos 

departamento pristatǟ ġios klinikos 

gydytojȎ (Barbara Kaesmann - Kellner, 

Tanja Stashon, Arne Vienstenz, 

Berthold Seitz) ir dr. Nora Szentmary iġ 

Vengrijos Budapeġto universitetinǟs 

klinikos bendro darbo rezultatus, 

perskaitydamas praneġimŃ " Aniridi jos tyrimai  klinikinǟje aplinkoje. 

Galimybǟs ir trȊkumai tyrimȎ procese."  

         

 
 

     Savo praneġime jis paģymǟjo, kad didģioji dalis tyrimȎ aniridijos 

srityje atlikta su gyvȊnais. "Mes dirbame klinikinǟje aplinkoje su 

ģmonǟmis ir turime visai kitas sŃlygas ir reikalavimus atliekant bet 

kokius tyrimus. Siekiant giliau suprasti, koks yra Pax6 geno vaidmuo 



formuojantis ir vystantis skirtingiems ģmogaus akiȎ audiniams, o ypaļ 

formuojantis limbalinǟms epitelio lŃstelǟms, mes pradǟjome studijuoti 

Pax6 geno ekspresijŃ skirtinguose ģmogaus akies audiniuose", - sakǟ 

praneġǟjas. Tokiu atveju, tyrǟjȎ komandos nariai mǟgino iġanalizuoti 

genȎ PAX6 ekspresijŃ ģmoniȎ audiniuose. Toks perǟjimas aniridijos 

tyrimȎ iġ gyvȊnȎ modeliȎ Ǳ ģmogaus padǟs ateityje paaiġkinti skirtingŃ 

klinikinǱ paveikslŃ ir fenotipo kintamumŃ skirtingose pacientuose su 

skirtingais patogeniniais mechanizmais. Esanļios dabartinǟs metodikos 

neleidģia palyginti pokyļiȎ transkriptȎ lygiȎ skirtingiems ģmonǟms. 

PAX6 transkriptai aptikti sveikȎ donorȎ ragenos lŃstelǟse, junginǟse, 

limbaliniȎ epiteliniȎ lŃsteliȎ kultȊroje, o taip pat burnos ertmǟs 

gleivinǟje. 

----------------------------------------------------------------- 

Kita konferencijos dalis buvo skirta klinikin ei 

oftalmologijai, ypaļ ragenos operacijoms. 

----------------------------------------------------------------- 
 

21) Dr Gerd GEERLING iġ Diuseldorfo 

(Vokietija) universiteto ligoninǟs pristatǟ 

praneġimŃ "Ragenos ligȎ diagnostikos 

priemonǟs". 
     

 

 

     Gydytojas paģymǟjo, kad sausȎ akiȎ sindromas gali bȊti pirmasis 

ģenklas, kad prasideda keratopatija. Todǟl yra labai svarbu nustatyti 

drǟgmǟs kiekǱ ant akies pavirġiaus. Be to, aniridiniȎ pacientȎ aġaros turi 

visiġkai kitŃ cheminň sudǟtǱ, ir tokiu bȊdu net ji gali bȊti aniridiniȎ 

pacientȎ keratopatijos pradģios prieģastis. Didelis iġġȊkis pacientams, 

sergantiems aniridija, yra ir tai, kad limbalinǟs kamieninǟs lŃstelǟs 

nustoja gamintis tam tikru metu (limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ 

trȊkumas). Atsiģvelgiant Ǳ visa tai, mes turime daryti iġvadŃ, kad  

svarbiausia profilaktika ir tokiȎ pacientȎ ragenos gydymas 1 

keratopatijos etape, ir net prieġ jos pradģiŃ. Uģduotis - sustabdyti 

keratopatijos progresavimŃ, iġvengti jos perǟjimo Ǳ 2, 3, 4 stadijas. Tam 



mes galime naudoti drǟkinamuosius laġus, gelius ir tepalus, remiantis Ǳ 

DekspantenolǱ. 

 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

22) Dr. Claus Cursiefenas iġ Vokietijos Oftalmologijos Kelno 

universiteto oftalmologijos skyriaus skaitǟ praneġimŃ "Bostono 

keratoprotezas - Ǳsodinimo paskutinǟje keratopatijos stadijoje 

patirtis"  
   Bostono keratoprotezas - kartais vienintelis galimas sprendimas 

pacientams galutiniame keratopatijos etape. Nuo 2013 m. rugsǟjo iki 

2015 m. geguģǟs Kelno universiteto oftalmologijos katedros gydytojai  

operavo 13 akiȎ, Ǳstatant Bostono keratoprotezŃ. Pacientai buvo 26 - 92 

metȎ, ġeġi vyrai ir ġeġios moterys. Visiems pacientams buvo paskutinǟ, 

4 keratopatijos stadija, su tankiu ragenos padrumstǟjimu ir stipria 

vaskuliarizacija, regǟjimo aġtrumas buvo stipriai sumaģǟjňs (daugumos 

pacientȎ tik reakcija Ǳ ġviesŃ). ǰstaļius Bostono keratoprotezŃ, 6 akys 

neturǟjo esminiȎ pooperaciniȎ komplikacijȎ, o papildomo chirurginio 

gydymo prireikǟ 7 akims. Buvo stebimas reikġmingas 85% pagerǟjimas. 



Tokiu bȊdu, Bostono keratoprotezo Ǳrengimas yra labai rizikinga 

operacija, bet ji yra bȊtina, jeigu kitos gydymo galimybǟs jau buvo 

iġnaudotos ir yra nebegalimos. 

---------------------------------------------------------------------------------- 

  

 

23) Prof Bertholdas Seitzas - Vokietijos 

Saarlando (Homburg Saar) universiteto 

klinikos oftalmologijos departamento 

klinikos direktorius, geriausias Vokietijos 

aniridinio centro (ir ne tik) ragenos 

chirurgas kalbǟjo apie "  EXCIʄER - 

PTK ir keratoplastika, Ǳgimtoje 

aniridi joje".  
      

 

 

 

 

   Konservatyvus aniridijos su AAK ( keratopatija , susijusi su 

aniridi ja) gydymas ankstyvosiose AAK stadijose apima 

drǟkinamuosius gelius ir tepalus su hialurono rȊgġtimi ir 

Dekspantenoliu. Jie bȊtinai turi bȊti be konservantȎ. Taip pat gali 

bȊti skiriamas specialaus serumo (autologinio) naudojimas. 3 - 4 

AAK stadijoje gali bȊti naudojamas ragenos persodinimas. 

Atsiģvelgiant Ǳ gerokai sumaģǟjusi regǟjimŃ paskutinǟse AAK 

stadijose naudojamas Bostono keratoprotezas. 

     Ir ragenos transplantacija, ir Bostono keratoprotezas gali turǟti daug 

ir labai sudǟtingȎ komplikacijȎ, ir iġlieka labai sunki ir rimta operacija. 

Gijimas paprastai uģtrunka iki 9 mǟnesiȎ, net jei operacija buvo 

sǟkminga ir nǟra jokiȎ komplikacijȎ. Niekada negalima daryti ragenos 

persodinimo, jei pacientas serga glaukoma. 
      Gydytojas parodǟ savo sǟkmingo darbo skaidres, kai persodinimas 

vyko 1,5 metȎ mergaitei su aniridija, turinļiai 4 AAK stadijŃ, taip pat 

vyresnio amģiaus moteriai su ta paļia diagnoze. "Ragenos persodinimas  

- daugiau nei menas ir mokslas!", - sakǟ gydytojas. 



      Taigi, gydytojas sakǟ: ĂAniridijos atveju mes stengiamǟs vengti, 

jei Ǳmanoma, bet kokios operacijos. Darome jas tik rimtai apsvarstň 

visus argumentus. Prieġ 10 metȎ oftalmologai, neģinodami ligos 

specifiġkumo, Ǳgimtos aniridi jos pacientams implantuodavo 

dirbtin es raineles. Laimei, visi ġiuolaikiniai gydytojai supranta ġiȎ 

operacijȎ beprasmiġkumŃ ir netinkamumŃ ir atsisakǟ jȎ. Ateitis 

priklauso genetikoai, o mes, oftalmologai, turi me iġlaikyti aniridines 

akis ir bandyti iġsaugoti ġiȎ pacientȎ regǟjimŃ iki geresniȎ laikȎ, 

kai liga bus nugalǟta".  

 

 
 

 



------------------------------------------------------------------------------------- 

Sekantis pristatymȎ blokas buvo skirtas 

neurologijai, sutrikusio regǟjimo aspektams ir 

gyvenimo kokybei sergant aniridi ja. 

----------------------------------------------------------------- 
24) Dr Irena Gottlob iġ Lesterio universiteto mokslo medicinos ir 

biologijos katedros (Didģioji Britanija) pristatǟ praneġimŃ "Fovealinǟ 

morfologija. Pax6 ir regǟjimo vystymasis prie geltonosios dǟmǟs 

hipoplazijos".  

 

    Gydytoja pastebǟjo, kad rainelǟs nebuvimas Pax6 sindromo 

(aniridijos) pacientams yra tik iġorinis aniridijos pasireiġkimas. Kiti 

svarbȊs reiġkiniai joje yra nistagmas ir geltonosios dǟmǟs hipoplazija. 

Dauguma pacientȎ, turinļiȎ Pax6 mutacijŃ, turi 1-3 lygio geltonosios 

dǟmǟs hipoplazijŃ. Paprastai aktyviai tinklainǟ vystosi po vaiko gimimo. 

Irenos Kottlob mokslininkȎ komanda palygino tinklainǟs vystymosi 

sveikȎ akiȎ procesŃ ir akǱ su geltonosios dǟmǟs hipoplazija.   

     Vaikams, turintiems geltonosios dǟmǟs hipoplazijŃ, po gimimo 

tinklainǟ taip pat toliau vystǟsi. Tai rodo, kad administracinǟs terapijos 

Ǳvedimas kȊdikystǟs ir vaikystǟs metu gali padǟti tinklainǟs vystymosi 

procese ir optimizuoti vaiko regǟjimo vystymŃsi. 

 

 
 



 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

25) Tiflopedagogas Nhung Nguyenas iġ Tiubingeno (Vokietija) 

universiteto oftalmologijos centro silpnaregiȎ reabilitacijos klinikos 

"Darbas su aniridiniais pacientais, kaip su silpnaregiais pacientais: 

galimybǟs ir iġġȊkiai". 
 

     Atsiģvelgiant Ǳ tai, kad aniridija eina kartu su ragenos distrofija, 

glaukoma, katarakta, geltonosios dǟmǟs hipoplazija, regos nervo 

hipoplazija, tai ji sukelia rimtus ir laipsniġkai progresuojanļius 

sutrikimus ir net aklumŃ. 

 

KŃ mes galime padaryti: 

 

- Mums reikia apsaugoti vaiko akis nuo akinimo. Ġviesos ġaltinis turi 

bȊti ġaltas, apġvietimas be akinimo. 

 

- Tekstinǟ medģiaga turi bȊti padidinto dydģio (knygȎ, vadovǟliȎ su 

dideliu, ryġkiu ġriftu). 

 

- Iġmokyti vaikŃ nuo maģens, kaip naudotis elementaria lȊpa su ġviesa ir 

sudǟtingomis elektroninǟmis vaizdo priemonǟmis, teleskopiniais 



akiniais, akiniais - lȊpomis. Labai naudingi neġiojami vaizdo prietaisai, 

kuriais vaikas galǟtȎ naudotis tiek mokykloje, tiek namuose. 

 

- Pacientai su stipriai susilpnǟjusia rega ar aklieji  turi gauti mobilumo 

pamokas, kurios padǟs jiems orientuotis aplinkoje, keliauti, 

ġeimininkauti. 

 

- Oftalmologai, ģinodami apie progresavimŃ ir ligos sunkumŃ, turi nuo 

pat pradģiȎ rekomenduoti ġeimai tiflopedagogo pagalbŃ. 

 

MȊsȎ tikslas - teikti aniridiniams pacientams galimybň bȊti 

nepriklausomais ir sǟkmingais visuomenǟs nariais, kurie gali vesti 

saugȎ ir produktyvȎ gyvenimŃ. 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

 

 

26) Prof. Barbara Kaesmann ï Kellner, 

Vokietijos aniridinio centro vadovǟ ir 

mokslinio "Aniridia Europe" komiteto 

vadovǟ pristatǟ praneġimŃ "AniridiniȎ 

pacientȎ regǟjimo problemȎ spektras" . 
 

    

     "Nuo 2016 m. pradģios mȊsȎ aniridijos centras oficialiai veda 

Vokietijos aniridiniȎ pacientȎ registrŃ. Mes bendradarbiaujame su 

visomis oftalmologijos klinikomis ir skyriais Vokietijoje." - pradǟjo Dr. 

Barbara.  

    Visi aniridiniai aniridinio centro pacientai uģpildo klausimynus, 

apibȊdinanļius jȎ akiȎ problemas, taip pat gyvenimo bȊdŃ, susijusǱ su 

aniridija. Be to, dabar aniridiniame centre prasidǟjo naujȎ akiȎ laġȎ, 

skirtȎ ragenos gydymui, bandymai. Tyrimo rezultatai dar neparuoġti.  

    PacientȎ atsakymai padeda gydytojams daugiau individualizuoti 

poģiȊrǱ Ǳ kiekvienŃ pacientŃ, o taip pat giliau nagrinǟti bendrus svarbius 

modelius. Skiriamasis bruoģas visȎ pacientȎ atsakymȎ buvo tas, kad 

absoliuļiai visi suaugň pacientai rainelǟs nebuvimo nelaiko rimta 

problema. JȎ skundai daugiausia susijň su glaukoma, Ǳvairaus sunkumo 

keratopatija ir katarakta. 



 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

27) Rosa Sancjes de Vega - naujai iġrinkta 

(generalinǟs asamblǟjos) 2016 ï 2018 m."Aniridia 

Europe " prezidentǟ pasakojo apie tai, kaip ji gimǟ su 

aniridija, gyvena aktyvȎ ir visavertǱ gyvenimŃ, kokius 

sunkumus turi Ǳveikti kasdieniame gyvenime ir kaip ji 

susidoroja su jais. 

  

 

   "ProblemȎ ir iġġȊkiȎ pacientui su aniridija gali bȊti visur - pradǟjo 

Rosa, - namuose (valymas, maisto ruoġimas, korespondencijos 

skaitymas), taip pat po atviru dangumi (mes negalime matyti borteliȎ ir 

kitȎ kliȊļiȎ, stikliniȎ durȎ, sunku naudotis visuomeniniu transportu, 

skaityti uģraġus kelyje ir vieġose vietose). 

    Mums reikia neġioti akinius nuo saulǟs su dideliu patamsinimu dǟl 

stipraus saulǟs diskomforto. 

    Mokyklose vaikams taip pat iġkyla problemos: jie nemato lentos, 

nemato smulkaus ġrifto, nemato, toli , ar arti. Tai baisu? Taip ir ne. 

    Ġie vaikai uģauga ir jiems reikia susirasti darbŃ. Mums reikia rasti 

tokǱ darbdavǱ, kuris pasiruoġňs, atsiģvelgiant Ǳ ligŃ, suteikti jiems 

tinkamas darbo sŃlygas ir kai kuriuos palengvinimus. Jis turi bȊti 

pasirengňs staigiam paciento "nebuvimui" per operacijos laikotarpius ir 

pan. Tai baisu? Taip ir ne. 



    Vaikai auga - jauni vyrai ir moterys Ǳsimyli ir nori turǟti ġeimŃ. Ar yra 

problemȎ sukuriant draugiġkus ir romantiġkus santykius? Taip, yra. Tai 

baisu? Taip ir ne. 

    Mes negalime (daugelis iġ mȊsȎ) eiti Ǳ kinŃ, uģsiimti kai kuriomis 

sporto ġakomis. Tai baisu? O, taip. 

    Jei manote, kad tai yra baisu, tai ir bus baisu. Jei JȊs nepasiduosite, 

dirbsite su savimi kasdien (o kartais net su aplinkiniais), sieksite tikslo, 

sutelkň visŃ valiŃ Ǳ kumġļius, tai gali bȊti ne taip jau ir blogai. Sunku? 

Taip... Bet liga jau yra, ir su ja reikia gyventi, o dar geriau - gyventi 

laimingai!" 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

 28) Kaitie Atkinson, Britanijos aniridijos 

asociacijos prezidentǟ, pradǟdama savo 

kalbŃ, sakǟ: "Aġ esu sǟkmingas ģmogus ir 

visi aniridiniai pacientai turi galimybň 

bȊti sǟkmingais ir Ǳgalintais ģmonǟmis 

gyvenime, bet jie turi Ǳveikti daug kliȊļiȎ 

ir barjerȎ savo gyvenimo kelyje tam, kŃ 

jie planavo - gyventi normalȎ gyvenimŃ, 

kaip paprasti ģmonǟs. Problemos gali bȊti mokykloje, darbe, ieġkant 

tinkamos medicininǟs gydytojȎ (iġmananļiȎ ligŃ) prieģiȊros. Visa tai, 

ģinoma, sukels psichologiniȎ problemȎ ir nuolatinǱ stresŃ, kurie, savo 

ruoģtu, Ǳtakos paciento ġeimŃ ir ġalia jo esanļiŃ aplinkŃ." 

-------------------------------------------------------------------------------------- 

29) Joeri Van Den Bosch ï 

34 metȎ aniridijos pacientas iġ 

Belgijos dalijosi patirtimi, 

susijusia su aniridija. 

"Kai aġ gimiau, - pradǟjo Jour 

- nebuvo ģinanļiȎ gydytojȎ, 

nebuvo pacientȎ 

organizacijos, kaip ir dabar, 

nebuvo silpnaregiȎ specialistȎ. 

Aġ turǟjau 8 operacijas, 

Ǳskaitant 5 iġ jȎ ragenos 

transplantacijos... Dǟl mano neryġkaus ir migloto ģvilgsnio mane visada 

sustabdo policija ir tikrina dǟl alkoholio ar narkotikȎ vartojimo. Tai 



juokinga? Tikriausiai. Aġ prarandu savo regǟjimŃ, tai yra labai 

skausminga suprasti, kad tu jǱ prarandi... Bet aġ turiu mylimŃ draugň, ji 

mane palaiko visada  ir visur. Aġ nesu laimingas? Ne, aġ laimingas ir aġ 

tikiu, kad jauni pacientai, sergantys aniridija, gali iġvengti daugelio 

dalykȎ, kuriuos iġgyvenau aġ ir mano karta. Dģiaugiuosi, kad pacientai, 

sergantieji  aniridija, daugelyje ġaliȎ dabar turi savo organizacijas ir 

centrus, kurie juos palaiko, kurie bendradarbiauja su gydytojais, ieġko 

pinigȎ finansuoti naujus moksliniȎ tyrimȎ projektus, skirtus aniridijos 

gydymui. Tikiu ġviesia aniridiniȎ vaikȎ ateitimi, sǟkmǟs jiems ir jȎ 

tǟvams!". 

 

 
 

 



 

 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 



Treļioji konferencijos diena prasidǟjo dideliu 

skyriumi, skirtu WAGR sindromui.  

----------------------------------------------------------- 
30) ĠiŃ sekcijŃ atidarǟ tarptautinǟs WAGR sindromo asociacijos 

medicinos konsultantǟ Kelly Trout. Pristatymas buvo skirtas WAGR 

sindromui ir pagrindinǟs, Tarptautinǟs WAGR sindromo asociacijos, 

veiklos apģvalgai. 

 

Kelly, pradǟjusi savo kalbŃ, sakǟ, jog ġiuo pristatymu ji nori ne tik 

pasidalinti naujausia informacija apie WAGR sindromŃ, bet parodyti ir 

ġiȎ pacientȎ ateitǱ. 

WAGR sindromas yra labai reta liga. Tokie pacientai gimsta 1: 

1,000,000. Santrumpa WAGR reiġkia pagrindiniȎ simptomȎ sutrikimus: 

 

Wilms Navikas (Wilms auglys). 

      Apie 50% pacientȎ, serganļiȎ WAGR, turi Wilms navikŃ (inkstȎ 

vǟģǱ). Pirmoji Wilms naviko stadija, paprastai, bȊna besimptomǟ. 

Vǟliau vaiko ġlapime gali pasirodyti kraujas, atsirasti apetito 

praradimas, svorio netekimas, silpnumas, karġļiavimas. 

      Daugeliu atvejȎ Wilms navikas vaikams su WAGR sindromu 

pasireiġkia 17-28 mǟnesǱ. Apskritai, dauguma atvejȎ Wilms navikas 

vaikams, sergantiems WAGR sindromu, diagnozuojamas 3 metais. Taip 

pat yra reti atvejai, kai Wilms navikas pacientams, sergantiems WAGR, 

nustatomas iki 28 metȎ amģiaus. Dǟl ġios prieģasties tam tikrȎ rȊġiȎ 

tyrimai turǟtȎ trukti visŃ gyvenimŃ. Pavyzdģiui, ultragarsas, 

rekomenduojamas kas 6 - 12 mǟnesiȎ ir suaugusiems, ir vaikams nuo 8 

metȎ (iki 8 metȎ - kas 3 mǟnesius), pacientams, kuriems diagnozuotas 

WAGR sindromas. 

- Aniridija  

- Genitourina problems (urogenitalinǟs sistemos patologija). 

Berniukams gali bȊti sǟklidģiȎ ir ġlaplǟs anomalijos. Merginoms - 

kiauġidģiȎ, kiauġintakiȎ ir makġties vystymosi anomalijos. Neatmetama 

kiauġidģiȎ vǟģio vystymosi galimybǟ. WAGR sindromo pacientai turǟtȎ 

reguliariai tikrintis baltymȎ kiekǱ ġlapime ir daryti ultragarso 

urogenitalinǟs sistemos tyrimus. 



 

- Mental Retardation (protinis atsilikimas). 

WAGR pacientai daģnai, bet ne visada, gali turǟti protinǱ atsilikimŃ, dǟl 

informacijos pateikimo ir apdorojimo procesȎ sutrikimȎ smegenyse. 

 

Be to, visai neseniai, mokslininkai nustatǟ dar dvi ligas, kurios gali bȊti 

Ǳtrauktos Ǳ WAGR sindromŃ, bet neǱeinanļios Ǳ jo sutrumpinimŃ: 

 

- Lǟtinis inkstȎ nepakankamumas. Vaikai su WAGR sindromu 40% 

neapsaugoti nuo lǟtinio inkstȎ nepakankamumo, paprastai 

pasireiġkianļio paauglystǟje. 

 

- Pankreatitas (kasos uģdegimas). 

 

Mokslininkai iġ Nacionalinio sveikatos instituto stebǟjo 20 pacientȎ, 

turinļiȎ WAGR sindromŃ, Pacientai nuo 2 iki 39 metȎ - 2006 m. Ġiais 

studijȎ duomenimis nustatyta, kad: 

 

- 5 pacientams nebuvo pastebǟta problemȎ su protiniu ir apskritai 

psichikos vystymosi sulǟtǟjimu. 

 

- Lyginant su tradiciniais PAX6 mutacijȎ pacientais, sergantiesiems 

WAGR sindromu gali bȊti: 

¶ chirurginǟs ankstyvosios intervencijos jauname amģiuje; 

¶ daģnai (nuolatinis) akiȎ tyrimas taikant anestezijŃ (dǟl paciento 
negebǟjimo bendradarbiauti); 

¶ pacientai turi didesniȎ sunkumȎ - ragenos komplikacijȎ, glaukomŃ, 

refrakcijos ydȎ. 

- 3 pacientams buvo rasta patologinǟ miopija ir vienos ar abiejȎ akiȎ 

tinklainǟs atġoka. 

 

Kelly paģymǟjo, kad WAGR sindromas yra daugiau nei W-A-G-R. 

 

Taigi, nors gali visiġkai nebȊti klasikiniȎ WAGR sindromo poģymiȎ, 

bet tai nereiġkia diagnozǟs nebuvimo. Todǟl genetiniai tyrimai 

privalomi visiems aniridiniams pacientams. 



- Genitalinǟs anomalijos yra labiau paplitusios tarp berniukȎ, taļiau gali 

bȊti ir mergaitǟms. Reikġminga yra tai, kad jos yra vidaus (kiauġidģiȎ, 

makġties, gimdos), todǟl gali bȊti nediagnozuotos. 

- Klausos ir klausos informacijos apdorojimo sutrikimai pastebǟti 92% 

atvejȎ, klausos praradimo - 5% atvejȎ; 

- Skausmo suvokimo paģeidimai - 50% atvejȎ; 

- 60% pacientȎ vyresniȎ nei 12 metȎ amģiaus rastas inkstȎ 

nepakankamumas; 

- Smegenims signalo perdavimo sutrikimai - 50% atvejȎ; 

- Kankorǟģinǟs liaukos hipoplazija; 

- Apnǟja; 

- Problemos su ġirdies veikla; 

- Problemos su padidǟjusia raumenȎ mase; 

- Autizmas ir kitos elgesio problemos; 

- MedģiagȎ apykaitos problemos; 

- Psichikos problemos. Kai kurie vaistai, iġraġomi kontroliuoti paciento 

elgesǱ, kenkia glaukomai. ǰ tai turǟtȎ bȊti atsiģvelgta. 

 

   Kelly taip pat paģymǟjo, kad vaikus su WAGR sindromu labai svarbu 

nuo ankstyvos vaikystǟs mokyti gestȎ kalbos, kuri ateityje padǟs vystyti 

kalbŃ. Turǟkite omenyje, kad dǟl to, kad esti signalo perdavimo 

smegenyse paģeidimȎ, gali bȊti problemȎ su paģinimo vystymusi ir 

bendra vaiko adaptacija.  

 

Dǟmesio!!! Vaistas propofolis (vaistas daģniausiai naudojamas 

bendrajai anestezijai) turǟtȎ bȊti naudojamas labai atsargiai, taip pat, 

kaip ir didelio cholesterolio kiekio pacientui, nes jis gali sukelti Ȋminio 

pankreatito priepuolǱ. 

 

    Tarptautinǟ WAGR sindromo asociacija, bendradarbiaudama su 

nacionaliniu sveikatos institutu, sukȊrǟ WAGR sindromo klinikines 

rekomendacijas. Kelly maloniai perdavǟ Rusijos aniridijos organizacijai 

visŃ medģiagŃ. Dabar rusȎ kalba jŃ galite rasti tinklalapyje adresu 

http://www.aniridia.ru/wagr-syndrome~~HEAD=pobj 

 

Nacionalinis sveikatos institutas (JAV) Ǳ registrŃ Ǳtraukia visus ġiuos 

pacientus iġ viso pasaulio. Tai labai svarbu mokslininkams. Kadangi 

http://www.aniridia.ru/wagr-syndrome~~HEAD=pobj


gimstamumas ġiȎ pacientȎ 1: 1,000,000, tai kiekvienas pacientas yra 

labai vertingas mokslininkams. Taigi, Kelly paragino visus gydytojus iġ 

viso pasaulio susivienyti bendriems moksliniams tyrimams ir kaupti 

vienŃ pasaulinǱ tokiȎ pacientȎ registrŃ. 

 

    Kelly paģymǟjo, kad kartais WAGR sindromas bȊna kartu su Potoki -

Shaffer sindromu. Tai dar labiau reta. 

 

WAGR sindromo diagnozei patvirtinti reikia 3 tyrimȎ: 

 

1) FISH 

2) MLPA 

3) Array CGH (Array Comperative Genomic Hybridization). 

 



 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

31) Europos nefroblastomos protokolo kȊrǟjas, prof. 

Norbertas Grafas iġ Saarlando universiteto (Vokietija) 

vaikȎ onkologijos (hematologijos) departamento skaitǟ 

praneġimŃ "Wilms auglys: Terapija , gydymo 

protokolai ir gyvenimo kokybǟ". 

 

     WILMS navikas yra labiausiai paplitňs inkstȎ vǟģio tipas vaikams. 

Per pastaruosius 40 metȎ Ǳvyko reikġmingas ġuolis, padidinňs vaikȎ su 

Wilms augliu, iġgyvenamumo rodiklius. Ġiandien vaikȎ inkstȎ vǟģiui 

gydyti visame pasaulyje yra naudojami 2 protokolai: Europos (SIOP) ir 

Ġiaurǟs Amerikos (COG). Ir iġ tiesȎ, abiem atvejais priimant ġiuos 

protokolus, gydytojai laikosi pagrindinio tikslo - siekia sumaģinti vaikȎ 

mirtingumŃ, o taip pat sumaģinti vaikȎ apsinuodijimo intensyvumŃ ir 

daģnumŃ. 



Europos protokolas skiria didelň reikġmň prieġoperacinei terapijai. 

Naudojant chemoterapijŃ prieġ operacijŃ, daugeliu atvejȎ gydytojams 

pavyksta iġgelbǟti sergantǱ organŃ. Iġgyvenamumas  taikant ġǱ protokolŃ 

Vokietijoje siekia 90%. 10% mirļiȎ iġsivysto sunkiais atvejais. Iki ġiol 

moksliniȎ tyrimȎ programoje SIOP Ǳregistruota daugiau nei 1000 

pacientȎ. 

Genai, kurie yra susijň su Wilms naviko atsiradimu - tai WT1, WTX, 

CTNNB1 ir TP53. 

BȊtina paģymǟti, kad 30% atvejȎ ankstyvoje nefroblastomos stadijoje 

vaikas neturǟs jokiȎ ligos simptomȎ (skausmo ar vǟmimo, arba kitȎ 

simptomȎ). Navikas per dvi savaites padvigubǟja. Todǟl pacientams, 

sergantiems aniridija, labai svarbu kas 3 mǟnesius atlikti pilvo 

ultragarso ir genetinǟs analizǟs tyrimus, kurie leis diagnozuoti WAGR 

sindromŃ. 

 
 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 



32) Tarptautinǟs WAGR sindromo asociacijos vyriausiasis daktaras 

Joan C. Han skaitǟ praneġimŃ tema "WAGR sindromas: ģmogaus 

BDNF (smegenȎ neurotrofinio faktoriaus) haplo nepakankamumo 

modelis". 
 

Daugeliui WAGR pacientȎ, pastebǟtas haplo nepakankamumas BDNF 

(brain - derived neurotrophic factor - smegenȎ neurotropinis faktorius). 

BDNF - viena iġ aktyviausiai tiriamȎ neurotropinȎ - medģiaga, 

skatinanti ir  padedanti neuronams vystytis, svarbi ģmogaus energijos 

homeostazei. Grupǟ nacionalinio sveikatos instituto mokslininkȎ 

nustatǟ, kad haplo nepakankamumas (buvimas vienos geno kopijos 

vietoj dviejȎ) BDNF geno, kuris yra atsakingas uģ smegenȎ neurotrofinǱ 

faktoriȎ, Ǳtakoja formavimŃsi ir vystymŃsi organizmo, kaip visumos, o 

taip pat vaikȎ, turinļiȎ WAGR sindromŃ, psichikos vystymŃsi. 

 

VisȎ pirma, BDNF geno haplo nepakankamumas susijňs su nutukimu, 

prasidǟjusiu vaikystǟje ģmonǟms su WAGR sindromu. 

 

VisȎ antra, pelǟs su BDNF haplo nepakankamumu ne tik kenļia nuo 

persivalgymo (hiperfagijos - pernelyg padidǟjusio alkio) ir nutukimo, 

bet ir rodo sumaģintŃ reakcijŃ Ǳ terminalinǱ skausmŃ. Nacionalinio 

sveikatos instituto mokslininkȎ grupǟ nustatǟ, kad BDNF haplo 

nepakankamumas pacientams su WAGR sindromu taip pat yra susijňs 

su ģymiai sumaģinta reakcija Ǳ to tipo suģalojimus ir skausmŃ, Ǳ kuriuos 

reaguoja dauguma ģmoniȎ, laikant juos serganļiaisiais (pagal atliktŃ 

ǱvertinimŃ, remiantis tǟvȎ klausimyno uģpildymu). Tai rodo, kad 

smegenȎ neurotrofinis faktorius vaidina svarbȎ vaidmenǱ ģmogaus 

skausmo suvokime. 

 

Treļia, pelǟms su BDNF haplo nepakankamumu aptiktas nepakankamas 

gebǟjimas mokytis, taip pat socialinio elgesio nukrypimai. MokslininkȎ 

iġ nacionalinio sveikatos instituto grupǟ pastebǟjo, kad pacientams, 

sergantiems WAGR sindromu, BDNF haplo nepakankamumas yra 

susijňs su 20 kartȎ sumaģǟjusiu intelekto lygiu ir 15 kartȎ sumaģǟjusiu 

adaptyviu lygiu - elgesio  reakcijos (Ǳvertinimas naudojant Vineland 

Adaptive Behavior Composite score testŃ), palyginti su tais, kurie neturi 

haplo nepakankamumo. BDNF haplo nepakankamumas taip pat buvo 



susijňs su reikġmingais socialiniais sutrikimais, kaip procentiniame 

santykyje atitinkantǱ autizmo kriterijȎ, Ǳvertinant Autism Diagnostic 

Interview - Revised metodikos pagalba, kuris, vis dǟlto, nebuvo 

patvirtintas Autism Diagnostic Observation Schedule metodikos, 

diagnozuojanļios autizmŃ, o taip pat klinikinio Ǳvertinimo vaikȎ 

psichologȎ. 

 

Visi ġie faktai patvirtina BDNF vaidmenǱ kognityviniȎ gebǟjimȎ 

vystymesi. 

Be to, per smegenȎ MRT apģiȊrŃ buvo nustatyta neiġsivysļiusi (maģai 

ar silpnai iġsivysļiusi) didģioji smegenȎ jungtis 31% pacientȎ, serganļiȎ 

WAGR sindromu, taļiau ġie duomenys nǟra priklausomi nuo buvimo ar 

nebuvimo pacientams BDNF haplo nepakankamumo. Taigi, tai rodo, 

kad didģiosios smegenȎ jungties vystymuisi svarbȊs ir kai kurie kiti 

genai, ǱsikȊrň 11p chromosomos srityje. 

 

 
 



 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

 

33) Prof.Barbara Kaesmann-Kellner pristatyme "PacientȎ, turinļiȎ 

WAGR sindromŃ, oftalmologiniai ypatumai" pateikǟ Vokietijos 

aniridinio centro WAGR sindromo pacientȎ tyrimȎ rezultatus 

(bendraautoriai prof. Norbert Graf, prof. Arne Viestenz, dok. Rhoikos 

Furtwangler - Vokietijos aniridinio centro gydytojai). 

 

WAGR sindromas yra labai sudǟtinga liga. Terminas "protinis 

atsilikimas" WAGR sindromo charakteristikoje yra nebenaudojamas. 

Mes naudojame terminŃ "intelektinis negebǟjimas" (jo mechanizmŃ 

gerai paaiġkino Amerikos kolegos iġ tarptautinǟs WAGR sindromo 

asociacijos). 

 

Daģnai vaikai su ġio sindromu yra nutukň jau vaikystǟje. TokǱ sindromŃ 

mes vadiname WAGRO. Ir ġiuo, ir kitu atvejais mes galime susidurti su 

sunkumais socializacijoje, adaptacijoje, taip pat galime susidurti su 

elgesio problemomis. 

 



Ligos sunkumas priklauso nuo nukentǟjusios grandinǟs (iġbrauktȎ) 11 

chromosomos trumpojo paties genȎ. Ġio sindromo paplitimas nuo 1: 

500,000 iki 1: 1000000. Maģdaug 7 iġ 1000 atvejȎ Wilms auglys 

siejamas su WAGR sindromu. 

 

Ligoniams su WAGR sindromu yra 45 - 60% rizika atsirasti Wilms 

navikui. LytiniȎ organȎ anomalijos yra maģiau paplitusios ir esti 

daģniau berniukams nei mergaitǟms. Daģniausia anomalija - sǟklidģiȎ 

nusileidimas. 

 

Vokietijos aniridiniame centre reguliariai stebimi 14 ligoniȎ, serganļiȎ 

WAGR sindromu, dar 6 pacientai buvo apģiȊrǟti prof. Barbaros 

Kaesmann - Kellner pirmosios Rusijos aniridijos konferencijos metu 

(2015 m. liepos 2 ï 4 d.) Maskvoje. Visi pacientai ġiuo metu yra nuo 2 

iki 39 metȎ. 

 

Iġ ġiȎ 20 pacientȎ, 5 turi dalinǱ intelektinǱ negebǟjimŃ, du aukġtȎjȎ 

mokyklȎ studentai, du prarado regǟjimŃ ir ġiuo metu mokosi Brailio 

raġto. 

 

Iġ ġiȎ 20 pacientȎ, 13 turǟjo Wilms auglǱ vaikystǟje. Visi 13 buvo 

gydomi chemoterapijos kursais ir chirurgijos metodais. 7 vaikai be 

Wilms naviko (nuo 2 iki 7 metȎ). Vienai mergaitei be Wilms naviko 

esant 7 metȎ amģiaus atsirado deġiniosios akies neoplazma. Kitas 

berniukas dabar atidģiai priģiȊrimas onkologȎ - inkstȎ biopsija rodo 

ikivǟģinius pakitimus. 

 

Kas lieļia oftalmologines ypatybes, tai absoliuļiai visi pacientai, 

sergantys WAGR (O) sindromu turi rimtȎ ragenos komplikacijȎ ir 

glaukomŃ. Yra pacientȎ, turinļiȎ tinklainǟs atġokŃ vienoje ar abiejose 

akyse. Lyginant WAGR (O) pacientus su Ǳprastos aniridijos pacientais, 

reikǟtȎ paģymǟti, kad WAGR (O) sindromo pacientams rimtos akiȎ 

problemos prasideda ģymiai ankstesniame amģiuje. Kita rimta problema 

pacientȎ su WAGR (O) sindromu yra sunkiau gauti informacijŃ ir jŃ 

atitinkamai apdoroti. Tai kelia adaptacijos, elgesio ir mokymosi 

problemȎ. Kai kurie WAGR (O)  sindromo pacientai turi psichologiniȎ 

problemȎ (depresija, dǟmesio deficito sindromas, hiperaktyvumas, 



autizmo spektro sutrikimas, daģnas nerimas ir agresija). Ryġium su 

aukġļiau iġvardintais ypatumais, gydytojai, kurie dirba su ġiais 

pacientais, daģnai priversti naudoti bendrŃjŃ anestezijŃ diagnostikoje. 

 

 
 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

34) Joan C Han "Miego sutrikimai ir Pax6 geno haplo 

nepakankamumas". 
 

Yra ģinoma, kad daugeliu atvejȎ aniridijŃ sukelia PAX6 geno haplo 

nepakankamumas. 

Taip pat manoma, kad ġis genas vaidina vaidmenǱ kankorǟģinǟs liaukos 

(epifizǟs) vystymesi - tos smegenȎ struktȊros, kuri kontroliuoja paros 

ritmŃ (pavyzdģiui, "miego - bȊdravimo" ritmŃ) ir gamina miego 

hormonŃ melatoninŃ. Nacionalinio sveikatos instituto mokslininkȎ 

grupǟ nustatǟ, kad pacientai, sergantys WAGR sindromu arba izoliuota 

(atsitiktine) aniridija, turi maģesnň kankorǟģinǟs liaukos apimtǱ, 



sumaģǟjusiŃ melatonino gamybŃ ir, kaip pasekmǟ, pasireiġkia ǱvairȊs 

miego sutrikimai. Ġie rezultatai rodo, kad PAX6 genas vaidina svarbȎ 

vaidmenǱ kankorǟģinǟs liaukos vystymesi ir funkcionavime. 

 

 
 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

Kitas konferencijos blokas buvo skirtas gydymo klausimams, o taip pat 

aniridinǟs kataraktos ir glaukomos chirurgijai. 

--------------------------------------------------------------------------------------- 

35) Dominique Bremond-Gignac, MD, PhD, Ġv. Viktoro universiteto 

ligoninǟs (PrancȊzija, Paryģius) oftalmologijos departamento direktorǟ 



ir PrancȊzijos pagalbos pacientams, sergantiems aniridija, asociacijos 

"Geniris" mokslinio komiteto vadovǟ pristatǟ praneġimŃ "Katarakt a 

pacientams, sergantiems Ǳgimta aniridi ja: specialȊs gydymo 

metodai".  Savo praneġime ji ypatingŃ dǟmesǱ atkreipǟ Ǳ tai, kad 

kataraktos operacijos laikas priklauso nuo gebǟjimo matyti ir gyventi 

normalȎ gyvenimŃ. Taip pat reikia atkreipti dǟmesǱ Ǳ kataraktos 

lokalizacijos vietŃ ir kokybiġkŃ regǟjimŃ iġ arti. Jei su regǟjimu iġ arti 

pacientui viskas gerai, tai geriau kataraktos neoperuoti. Taip pat 

nepageidautinos dvi operacijos iġkart, vienu metu (pvz, kataraktos ir 

glaukomos). PrancȊzijos asociacijoje ġiuo metu Ǳregistruoti 275 

pacientai, sergantys aniridija. Iġ jȎ 76 pacientams katarakta atsirado iki  

16 metȎ, 6 vaikams ji  buvo Ǳgimta. Suaugus katarakta pasireiġkia 75% 

pacientȎ. 

 

 
 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 



36) Vadimas Bondaris, vaikȎ oftalmologas iġ Rusijos, "Fantazijos" 

klinikos, skaitǟ praneġimŃ "Dirbtinǟs rainelǟs implantacijos rizika 

pacientams, sergantiems Ǳgimta aniridija". 
 

Ġis pristatymas buvo skirtas komplikacijȎ analizei po dirbtinǟs rainelǟs 

implantavimo Ǳgimtoje aniridijoje. Ġiame pristatyme, visȎ pirma, buvo 

iġsamiai aptariami parodymai, kurie paprastai siȊlomi gydytojȎ  

oftalmologȎ - implantuoti dirbtinň rainelň pacientams, sergantiems 

Ǳgimta aniridija. Buvo paģymǟta, kad operacija yra daģniausiai siȊloma 

vaikams ir sprendimŃ priima tǟvai. Tokiu atveju tǟvams aiġkinama, kad 

dirbtinǟ rainelǟ sumaģina ġviesos jautrumo laipsnǱ ir pagerina kosmetinǱ 

efektŃ. Taļiau niekas netyrǟ ir neapraġǟ, kiek ġviesos baimǟ iġreikġta 

pacientams, sergantiems Ǳgimta aniridija, ir kiek kosmetinis poveikis 

jiems patiems svarbus. 

      Apklausus 49 pacientus, turinļius ǱgimtŃ aniridijŃ, gydytojo buvo 

nustatyta, kad dauguma pacientȎ, turinļiȎ ǱgimtŃ aniridijŃ, ne itin 

nerimauja dǟl ġiȎ dviejȎ aspektȎ. Be to, faktas, kad skirtingiems 

aniridiniams pacientams ġviesos baimǟ gali bȊti iġreikġta Ǳvairiai, tai 

kalba apie tai, kad pats rainelǟs nebuvimas nǟra pagrindinǟ ġviesos 

baimǟs prieģastis. Bet bȊtent apie ġviesos baimň pasakoja gydytojai, kai 

pateisina dirbtinǟs akies rainelǟs implantacijŃ Ǳgimtoje aniridijoje. 

Treļia svarbi indikacija rainelǟs implantacijoje yra laikomas menkas 

regǟjimo aġtrumas. Negi regǟjimo aġtrumas susijňs su rainelǟs 

nebuvimu, ar ļia svarbios kitos koreliacijos? 

     Gydytojas pastebǟjo, kad yra pacientȎ, turinļiȎ ǱgimtŃ aniridijŃ, 

kuriȎ regǟjimo aġtrumas yra geras. Paprastai, tokiȎ pacientȎ aniridija 

nesiejama su PAX6 geno mutacijomis, ir tokio tipo aniridijos tinklainǟs 

centrinǟ dalis ir regos nervas yra be pokyļiȎ. Regǟjimo aġtrumas ġiems 

pacientams - ne ġimtosios, o deġimtosiomis, kaip sveiko ģmogaus. 

Tokiu bȊdu, buvimas arba akies rainelǟs nebuvimas - nebȊtina sŃlyga 

geram regǟjimo aġtrumui. Kita vertus, didģiajai daugumai aniridiniȎ 

pacientȎ geltonosios dǟmǟs srityje nustatyta hipoplazija. 

Oftalmologijoje yra izoliuota geltonosios dǟmǟs hipoplazija. Prie ġios 

bȊklǟs pacientȎ regǟjimo funkcijos (su visiġkai Ǳprastom rainelǟm) yra 

toks pat, kaip ir Ǳgimtos aniridijos. Tai reiġkia, kad pagrindinǱ vaidmenǱ 

pacientȎ, turinļiȎ ǱgimtŃ aniridijŃ, regǟjimo aġtrumui turi geltonoji  

dǟmǟ, regos nervas, bet ne akies rainelǟs nebuvimas. 



 

Toliau, savo praneġime gydytojas pateikǟ komplikacijȎ po dirbtinǟs 

rainelǟs implantacijos vaikams, turintiems ǱgimtŃ aniridijŃ Tai, visȎ 

pirma: 

 

1. Antrinǟ glaukoma - stebima 52% pirmaisiais metais po operacijos; 

2. Sustiprǟjusi (pradģioje) keratopatija - stebima 47% atvejȎ pirmaisiais 

metais po operacijos; 

3. Gifema - kraujo sankaupos priekinǟje akies kameroje; 

4.Uveitas ï  gyslainǟs uģdegimas; 

5. Aniridinǟ fibrozǟ. 

 

Taigi, dirbtinǟs akies rainelǟs implantacija, ypaļ Ǳgimtoje aniridijoje, 

kuomet prieģastis PAX6 genȎ mutacijos arba 11 chromosomos dilecijos 

(iġtrynimas), grieģtai nerekomenduojama. 

 

 
 

 
-------------------------------------------------------------------------------------- 



37) Profesorius, Virdģinijos universiteto medicinos mokyklos 

Oftalmologijos departamento vedǟjas, tarptautinio aniridijos fondo 

mokslinio komiteto vadovas Peteris A. Netlandas pristatǟ praneġimŃ 

"Chirurginis glaukomos ir kataraktos gydymas pacientams, 

sergantiems Ǳgimta aniridija". 
 

Aniridi ja - kompleksinis sutrikimas, paveikiantis kȊnŃ kaip visumŃ. 

Taļiau, jei kalbame apie akiȎ ligȎ charakteristikas, tai  ir ļia aniridiniam 

pacientui gali bȊti paģeistos beveik visos akies struktȊros. Vienos iġ 

labiausiai paplitusiȎ apraiġkȎ yra aniridinǟ glaukoma ir katarakta. 

Daģniausias amģius, kada paprastai diagnozuojama katarakta aniridinǟje 

akyje - laikotarpis nuo 9 iki 28 metȎ. Ir nors mes visi, tiek pacientai, 

tiek gydytojai visada prie bet kurios operacijos bijome aniridinǟs 

fibrozǟs, paprastai lňġiuko paġalinimo operacija praeina sǟkmingai. 

 

Glaukoma, paprastai, aniridiniams pacientams iġsivysto dar vaikystǟje. 

AkispȊdģio kontrolǟs nebuvimas pacientams, turintiems aniridijŃ, gali 

virsti negrǱģtamu regǟjimo praradimu. Tarp tarptautinio aniridijos fondo 

pacientȎ vidutinis amģius, kai diagnozuojama glaukoma - 8,5 metȎ. 

Tokiu atveju, iki 8 metȎ pusǟ pacientȎ, serganļiȎ aniridija, jau turi 

glaukomŃ. ReikǟtȎ turǟti omenyje, kad daugeliui pacientȎ, serganļiȎ 

aniridija, pastebǟtas ragenos sustorǟjimas. ǰ tai prie akispȊdģio kontrolǟs 

turǟtȎ bȊti atsiģvelgta. Ģinoma, daģnai aniridiniai pacientai priversti 

iġtverti chirurginǱ glaukomos gydymŃ, kai laġai jau nepadeda. Taļiau 

mes neturǟtume pamirġti, kad savalaikis akispȊdģio stebǟjimas, 

individualios gydymo schemos pasirinkimas gali padǟti daugeliui 

pacientȎ iġvengti operacijos. Pasaulyje ģinoma 50000 galimȎ 

antiglaukominiȎ laġȎ kombinacijȎ. BȊkime dǟmesingi aniridinǟms 

akims nuo pat pradģiȎ. Profilaktika ir nuolatinǟ kontrolǟ - aniridiniȎ 

akiȎ sveikatos garantija! Taļiau prie aukġtȎ akispȊdģio parodymȎ, kai 

jis nepasiduoda korekcijai akiȎ laġȎ pagalba, aniridijoje buvo pastebǟti 3 

geri - rezultatyvȊs chirurginio gydymo tipai: trabekulotomija, 

trabekulektomija ir Ahmed voģtuvas. Naujagimiams taikoma 

goniotomija. Lazerinǟs operacijos nǟra indikuotinos pacientams, 

turintiems aniridijŃ. "Didieji lȊkesļiai, - sakǟ gydytojas Neatlandas, - 

nukreipti Ǳ ġiuolaikinǱ mokslŃ - Kanados mokslininkus, kurie dirba 

aniridijos genȎ terapijos srityje." 



 

 
 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

38) Prof. Arne Viestenz - Vokietijos aniridinio centro (Saarlandas, 

Vokietija) vyriausiasis chirurgas. Jo praneġimas "G laukomos 

operacijos esant Ǳgimtai aniridijai".  
 

Parodymai glaukomos operacijȎ atlikimo Ǳgimtoje aniridijoje skiriasi 

nuo tȎ pacientȎ, kurie neturi Ǳgimtos aniridijos, bȊtent: 

- Lazerinǟ chirurgij a UPK, maģinanti akispȊdǱ, neǱmanoma, 

nerekomenduotina Ǳgimtoje aniridijoje. 

 



- Ciklofotokoguliacijos atlikimas gerokai apsunkintas dǟl anatominiȎ 

ypatingȎ krumplyno savybiȎ ir UPK. Be to, ciklofotokoguliacijai 

bȊdingos daģnos pooperacinǟs komplikacijos, pavyzdģiui, sunkios 

uģdegiminǟs reakcijos; zonuliniȎ raiġļiȎ paģeidimai, privedimas prie 

lňġiuko panirimo; paspartǟjňs prieġsenatvinǟs sudǟtingos kataraktos 

formavimasis. Taigi, turǟtȎ bȊti vengiama ciklofotokoguliacijos. 

 

- Trabekulotomi ja priimtinesnǟ trabekulektomijai  dǟl maģos 

aniridinǟs fibrozǟs (AFS) rizikos ir, galimybǟs pakartotinai operacijai, 

jei ji reikalinga. Ģinoma, tai gali bȊti sunkiau techniġkai atlikti, dǟl 

anatomiġkai neteisingos Schlemm'o kanalo padǟties ir LKLN 

(limbaliniȎ kamieniniȎ lŃsteliȎ nepakankamumas) buvimo, maģinanļio 

matomumŃ. 

 

- Drenaģo sistemos naudojimas (Ahmedo voģtuvas, Baerveldt 

implantas). Prognozǟ ġios antiglaukominǟs operacijos yra prastesnǟ, o 

intro (vidinǟ) ir pooperacinǟ rizika yra didesnǟ. 

 

Intraoperacinǟs rizik os: padidǟjňs polinkis Ǳ kraujavimŃ, didelis 

uģdegiminio atsako paplitimas, maģas operacijos nuspǟjamumas; 

 

Pooperacinǟs rizikos: maģas stabilaus hipotenzinio poveikio 

nuspǟjamumas, didelǟ randȎ rizika, didelǟ akispȊdģio dekompensacijos 

rizika, hipotenzijos atsiradimo rizika, rizika gyslainǟs atġokai be 

akispȊdģio normalizacijos, sekantis akies obuolio atrofijos vystymasis, 

ASF (aniridinio fibrozǟs sindromo) vystymosi rizika yra tiesiogiai 

susijusi su operacinǟm sunkiom traumom, pakartotinǟs antiglaukominǟs 

intervencijos daģniau reikalingos nei pacientams, neturintiems 

aniridijos. 

 

Taigi, aniridin ǟje chirurgijoje pateisinamos minimaliai  invazinǟs 

antiglaukominǟs operacijos su maģesne ASF  atsiradimo ir antrini Ȏ 

randȎ formavimosi rizika.  Geriau pakartotinǟ tokia operacija, nei 

agresyvi, traumuojanti  glaukomos operacija. 
 



 
 

 
--------------------------------------------------------------------------------------- 

39) PraneġimŃ apie vieningŃ visos Europos moksliniȎ tyrimȎ, retȎ akiȎ 

ligȎ, tinklo sukȊrimŃ skaitǟ PrancȊzijos "Geniris" - pacientȎ, serganļiȎ 

aniridija, asociacijos prezidentǟ Gaell Jouanjan ir tos paļios asociacijos 

mokslinio komiteto vadovǟ prof. Dominique Bremond - Ginac. 

 

 



      Savo praneġimu jos atskleidǟ bendrŃ gydytojȎ ir mokslininkȎ 

pastangȎ visose Europos ġalyse svarbŃ ir vieningŃ moksliniȎ tyrimȎ 

tinklo sukȊrimo bȊtinybň, kad bȊtȎ produktyvesni darbai retȎ akiȎ ligȎ 

srityje. 
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