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Amiloidoze
amiloidoze

amiloidoze

amiloidozes

dazniausiai lemia genetiskai
ar su amziumi issivyste transtiretino baltymo
pokyCiai:  sumazejus  baltymo  stabilumui,
formuojasi amiloido fibriles ir kaupiasi Sirdies
raumenyje, periferingje  nervy  sistemoje,
sausgyslese ir kituose organuose.

amiloidoze

Kodél susergama transtiretino
amiloidoze?

ATTR amiloidoze skirstoma j du tipus: Seimine ir
laukinio tipo. Ligos tipas priklauso nuo to, ar jus
turite transtiretino geno mutacijg, ar ne.

Jei jums diagnozuota seimine amiloidoze, vadi-
nasi, ja paveldejote. Nustatyta daugiau kaip 120
transtiretino geno, koduojancio kepenyse gami-
Nnamo baltymo transtiretino strukturg, mutacijy.

Transtiretinas — tai baltymas, prisijungiantis ir per-
nesantis tiroksing bei retinolj sujungiant; baltyma,
O esancios mutacijos lemia transtiretino moleku-
liy nestabiluma, ju struktura tampa netaisyklinga
ir jos kaupiasi sirdies audinyje formuodamos
amiloidinius pluostus.

Jei jums diagnozuota laukinio tipo ATTR amiloi-
doze, turite sisteminj pazeidima, Sis tipas nera
paveldmas, organizme nenustatoma amiloi-
dozei budingy genetiniy mutacijy ir transtiretino
amiloido kaupimosi organizme priezastys bei
mechanizmai néra aiskds. Zinoma, kad Sio tipo
amiloidozes daznis dideja su amziumi ir pasireis-
kia dazniausiai vyrams, vyresniems negu 60-ies
metu.
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Kaip perduodama sSeiminé
ATTR amiloidozeée?

Siliga yra paveldima autosominiu dominantiniu
budu, tai reiskia, jog tkimybe Sig reta ligg
perducti savo palikuoniams  priklauso nNuo
jusy turimo genotipo. Jei jusy genaotipas yra
heterozigotinis (sudarytas is vieno alelio, kuris
turi patologinj transtireting koduojancio geno
variantg, o kitas yra nepazeistas), tikimybe jusy
vaikui paveldeti s mutavusio transtiretino geno
varianta yra 50 procenty. O jei jusy genotipas
yra homozigotinis (jusy abu aleliai koduoja
genetiskai pakitus] baltyma), Si rizka iSauga
ir iSskiriami du atvejai: 1) 25 proc. atvejy vaikai
paveldes abu patologinius genaotipo alelius,
koduojancius transtiretino baltyma, ir 50 proc.
tkimybe paveldeti bent vieng patologin
transtireting koduojancio geno variantg; 2) visi
palikuoniai paveldes sig baltyma koduojancio
geno mutacig. Nuolat tobulejanti medicina
ir jvairus diagnostikos metodai, esant jau
Seimoje nustatytai transtiretino geno mutacijai,
suteikia galimybes istirti vaisiy dar nestumo
metu. Moterims ir vyrams yra vienoda tikimybe
paveldeti mutavusj transtiretino geno varianta.
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Kas dazniausiai suserga
ATTR amiloidoze?

Seimine ATTR amiloidoze susirgti galima bet ku-
riame amziuje nuo 30-ies ki 70-ies mety, o sta
laukinio tipo AT TR amiloidoze sergantys pacien-
tai paprastai buna vyresni nei 60 mety.
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Svarbiausi ligos
klinikiniai pozymiai

o Sirdies ritmo ir laidumo sutrikimai -
dazniausi ju: priesirdziy virpgjimas, atrioven-
trikuline blokada, sinusinio Mazgo silpNuMo
sindromas.

e Kriutinés anginos simptomai - spau-
dziancCio / maudziancio pobudzio skausmai
Sirdies plote, provokuojami fizinio kravio, gali
buti lydimi dusulio.

e Progresuojancio Sirdies
nepakankamumo pozymiai.

e Autonominés nervy sistemos pazai-
da - ortostatiné hipotenzija - vertinant
dinamika mazejantis arterinis  kraujospudis,
ryskeja keiCiant padet;.

¢ Periferinés nervy sistemos pazaidos
pozymiai —jutimy sutrikimairankose ir kojose.

e Kity organy pazeidimai - liga daznai
prasideda abipusiu rieso kanalo sindromu,
stuburo stenozes pozymiais, galimas dvigalvio
zasto raumens sausgysles plysimas.

Dazniausi ligos
simptomai
Simptomai paprastai yra nespecifiniai, jvairus,

dazniausiai sergantieji ATTR amiloidoze gali
skystis:

e jicgu neturgjimu, dideliu nuovargiu, silpnumMmu,
ypac kojose;

e galvos svaigmu;

e kOjU ir kulksniy patinimu;

e dusuliu fizinio kravio metuy;
e Nemiga;

e Sirdies plakimu;

e SVOrio kritimu;

e jutimo sutrikimais rankose ir kojose, ranky
tirpimu;

e Zarnyno ir Slapimo taky sutrikimais;

e SUMazejusiu libido.
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Kodeél svarbu anksti
diagnozuoti liga?

AnkscCiau nustatyta AT TR amiloidozes diagnoze
leidzia tiketis sekmingesnio gydymo ir geres-
nes ligos prognozes, ilgesnio isgyvenamumo.
Zinoma, diagnozuoti ATTR amioidoze gali bt
sudetinga, nes truksta specifiniy simptomu, tie,
kurie atsiranda, kartais siejami su dazniau pa-
sitaikanCiomis ligomis. TacCiau vis dazniau yra
akcentuojamas ankstyvos diagnozes poreikis,
nes, mokslines literaturos duomenimis, gydy-
mas veiksmingiausias jj pradejus ankstyvosiose
ligos stadijose. Dazniausiai pasireiskiantys AT TR
amiloidozes pozymiai ir simptomai yra periferine
neuropatija, rieso kanalo sindromas ir / arba Sir-
dies nepakankamumas.
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Kuo skiriasi ligos poveikis
vyrams ir moterims

Nustatyta, jog laukinio tipo AT TR amiloidoze be-
veik 20 karty dazniau serga vyrai, ypac vyresnio
amziaus (Nnuo 70 mety amziaus), © sergamumas
Seimine AT TR amiloidoze tarp motery ir vyry yra
panasus.

Dazniausi skirtumai tarp Iyciy, lyginant Siuos
AT TR amiloidozes tipus

e Moterys, sergancios laukinio tipo ATTR ami-
loidoze, diagnozes nustatymo metu buvo vy-
resnes (paprastai sulaukusios daugiau kaip 80
mety amziaus) ir sirgo labiau pazengusia ligos
forma, palyginti su vyrais.

o Atliekant kauly scintigrafig, nustatyta, kad mo-
terims sunkiau diagnozuoti laukinio tipo AT TR
amiloidoze (joms stebima ne tokia ryski Sirdies
raumens hipertrofija, silpnesnis radioaktyviy
technecio izotopy susikaupimas Sirdies rau-
menyje), todel daznai si diagnoze moterims
buna praleidziama ir klaidingai nenustatoma.

e Palyginus moteris ir vyrus, sergancius seimine
ATTR amiloidoze, nustatyta, kad tarp wyry Sir-
dies raumens pazeidimas buvo daznesnis ir
ryskesnis.



Kokie tyrimai
atliekami?

AT TR amiloidozes diagnostikai svarbu ne tik kiini-
kinis jtarimas, ligos istorija, gretutines ligos, bet ir
tam tikri tyrimo metodai.

Jums bus atliekama:

e clektrokardiograma (EKG) bei 24 val. Holterio
stebesena del galimy ritmoir laidumo sutrikimu;

e echokardiografija — sirdies ultragarsinis tyrimas,
jO Metu paprastai matomas kairiojo skilvelio ir
desiniojo skilvelio laisvosios sieny sustorgjimas
del padidejusio amiloido kaupimaosi
miokarde, nedidelis kiekis skyscio perikarde,
tarppriesirdines pertvaros sustoregjimas,
gaimas Sirdies voztuvy nepakankamumas,
diastolinisir sistolinis Sirdies nepakankamumas.
Nauju ultragarsiniu metodu (taskeliy zymejimo)
vertinami kairiojo skilvelio ftampos pokyciai;

e laboratoriniai slapimo ir kraujo tyrimai — gali buti
nustatoma baltymo slapime, inksty, kepenuy
funkcijos sutrikimai, padideje sirdies pazaidos
piozymenys;

e Sirdies magnetinio rezonanso tomografios
tyrimas (MRT) - Sis tyrimas patvirtina
amiloidozes diagnoze, bet negali diferencijucti
jos tipo;

ekauly scintigrafja su radiocaktyviosiomis
medziagomis (Tc) — tai patikimiausias ir
tiksliausias neinvazinis diagnostikos metodas:
Nnaudojant radioaktyvaus technecio izotopus
aptinkamos amiloido sankaupos organizme;

e Sirdiesar sausgyslesbiopsija—isliekantneaiskiai
diagnozei; atlikus biopsija ne tk aptinkamas
amiloidas, bet ir patkslinamas amiloidozes
variantas;

e genetiniai tyrimai — jy metu atliekarma DNR
analize, siekiant nustatyti ATTR amiloidozes
tipa. Siais tyrimais rlpinasi gydytojai genetikal,
jie konsultuoja, kokius tyrimus reikes atlikti, taip
pat paaiskina jy rezultatus ir atsako j rupimus
Klausimus;

e Neurologinis istyrimas — del galimos periferines
nervy pazaidos, ligai budingy stuburo pokyCiy.

NustacCius diagnoze, jus busite stebimi gydyto-
ju eksperty. Kas 6-12 men. jums bus kartojami
tyrimai, siekiant jvertinti ligos progresa, gydymo
efektyvuma, gretutines patologijas, galimus gy-
dymo metodus.




e | aukinio tipo AT TR amiloidozes atveju paciento
Seimos Nariai genetiskai netiriami, nes esant sio
tipo amiloidozei transtiretino geno pakitimy ne-
nustatoma, si forma nera paveldma.

* Seimines ATTR amiloidozes atveju, kaip jau mi-
nejome anksciau, atliekant genetinj testavima,
galima nustatyti transtiretino geno mutacijas.
Norint issiaiskinti, ar jokiy simptomuy nejaucian-
tys Seimos nariai taip pat turi §j mutantinj geno
varianta, galima atlikti genetinj testavima. Sio
tyrimo rezultatai gali parodyti, kad transtiretino
gene yra Siai patologijai budinga mutacija, ta-
Ciau atsakyfti, ar liga galiausiai iSsivystys, negal.

Suzinojus AT TR amiloidozes diagnoze, jums gali
Kilti jvairiy klausimuy, galite jausti nerima ir tai visis-
kai suprantama. Svarbiausia, kad jus domites
savo reta liga, apie jg jau zinoma gana nemazai
ir nuolat atliekami jvairus tyrimai, kuriais siekia-
ma atrasti geriausius ligos gydymo metodus
ir budus sustabdyti jos progresavima. Jei, per-
skaicius Sig informacijg, jums dar liks Nneatsaky-
ty klausimuy, visada galite kreiptis | savo seimos
gydytoja ar Rety ligu centro gydytojus — specia-
listus, kurie visada pasiryze jums padeti ir suteikti
reikiama informacija.
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Transtiretino amiloidine (AT TR) kardiomiopatija
atsiranda, kai kepenyse gaminamas pernasos
baltymas transtiretinas tampa nestabilus. Lai-
kui begant suirusio transtiretino baltymo mo-
nomerai, pasikeitus erdvinei strukturai, virsta
amiloidinemis fibrilemis, kurios Nnuseda sSirdyje
ir kituose organuose. Del Sio susikaupimo Sir-
dies raumuo ilgainiui sustingsta, prasideda sir-
dies nepakankamumas. Amiloido kaupimasis
kituose organuose sukelia kity organy pazeidi-
Mo simptomus.
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Kai transtiretinas
tampa nestabilus,
suyraj 4 monomerus

Suirusios dalys
transformuojasi,
keiciasi molekuliy

erdvinis iSsidestymas
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Amiloido fibriles
kaupiasi sirdyje ir
kituose organuose

NMonomerai susijungia j
amiloido fibriles
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Kaip gydoma
ATTR amiloidozé?

Pastaraisiais metais atliekama daug moksliniy
tyrimuy, vertinanciy skirtingus ligos specifinio
gydymo metodus.

Yra sukurtas transtireting kraujyje surisantis
ir stabilizuojantis medikamentas — tafamidis, jj
vartojant gereja ligos prognoze, ilgiau islaiko-
mas funkcinis pajegumas bei gereja gyveni-
mo kokybé. Sj vaistg rekomenduojama skirti
ankstyvosiose ligos stadijose. Medikamentas
kol kas nera kompensuojamas ir pastaruoju
metu Sveikatos apsaugos ministerija su Rety
ligy centry ekspertais svarsto vaisto kompen-
savimo galimybes.

Vyksta moksliniai tyrimai del TTR baltymo sin-
tezes slopikliy (vutrisirano, patisirano ir kt.). Yra
duomeny, taciau neatlikti tyrimai del amiloi-
do fibriles suardanciy preparaty (doksiciklino,
doksiciklino-TUDCA, zaliosios arbatos ir kt.)

Seimines ATTR amiloidozés gydymo bldas
gali buti ir kepenu ar kepeny ir Sirdies trans-
plantacija, bet tokie atvejai pasauliniu mastu
nera dazni.

~

Sirdiniy komplikacijy gydymas

Sirdies nepakankamumo  (iSsivysSiusio  dél
amiloido sankaupy Sirdies audinyje) gydymas
grindziamas tam tikry medikamenty grupiy
skyrimu, kaip ir sergant kitos kilmes Sirdies ne-
pakankamumu. Labai svarbu ne tik tinkamai
vartoti medikamentus, bet ir kontroliuoti skys-
Ciy vartojma — rekomenduojama per parg var-
toti iki 1,5 I skysCiy. Sergant AT TR amiloidoze Sir-
dziai pasidaro sunkiau efektyviai isstumti krauja
iS Sirdies, todel organizme gali susilaikyti skys-
Cial, atsirastiedemuy kojose ar oro trukumas del
skyscCiy susikaupimo plauciuose. AT TR amiloi-
dozes atveju reikia vengti beta adrenoblokato-
riy, RAS sistemos inhibitoriy. Ligai progresuo-
jant kai kuriems ligoniams gali buti atliekama
Sirdies transplantacijos operacija.

Atsiradus ritmo ar laidumo sutrikimy, butina
gydytojo kardiologo konsultacija — ne visi me-
dikamentai yra tinkami sios ligos atveju. Yra di-
dele tromboemiboliniy komplikacijy rizika, todel
kraujo kreSumo mazinanciy vaisty vartojima
aptarsite su jus gydanciu gydytoju ekspertu.



Kaip galiu pagerinti savo
savijauta ir prisidéti
prie gydymo?

Kaip jau mingjome, svarbu riboti skyscius ir uz-
tikrinti reikiama skysciy pusiausvyra. Esminiai
trys jo kontroles veiksniai yra: dieta, diuretikai
(medikamentai, skatinantys pertekliniy skysciy
pasisalinima is organizmo su slapimu) bei svo-
rio stebejimas kasdien.

Pirmiausia, dieta ir suvartojamuy skysciy stebe-
jimas: rekomenduojama gerti skyscius saikin-
gai, nedideliais kiekiais, siekiant nevirsyti dau-
giau kaip 1 500 ml per para. Taip pat svarbu ri-
boti suvartojamos druskos kiek| (tiek gaminant
maistg atsizvelgti, kiek papildomai jos beriate,
tiek atkreipti demesj | vartojamy maisto pro-
dukty etiketes ir ten nurodyta jos kiekj). Drus-
kos kiekis neturety virsyti 3-5 g (puses arba-
tinio Saukstelio). Atkreipkite demesj, kiek daug
druskos yra apdorotuose maisto produktuo-
se, bulviy traskuciuose, mesos konservuose,
soningje, desrelese, konservuotose sriubose,
rukytoje zuvyje, ir pasistenkite riboti tokiy pro-
dukty vartojima.

Vartoti medikamentus — diuretikus, esant po-
reikiui, paskirs jusy gydytojas. Sie vaistai skati-
na didesn; slapimo kiekio iSsiskyrima, taip pa-
deda is organizmo pasalinti druskos ir skyscCiy
pertekliy, todel maziau vargina dusulys, oro
trukumas, atslugsta kojy patinimai.

Tikslinga, kad jus patys kasdien ar kas savaite
visada tuo paciu dienos metu tomis paciomis
svarstyklemis stebetumete savo kuno svorj, re-
gistruotumete pokycCius. Tiksliausi rodikliai buty
sveriantis po rytinio tualeto, neisgerus vandens
ir be ruby. Svorio stebesena jums pades jver-
tinti, ar organizme nesikaupia skysciai. Svoriui
didejant, jusy gydytojas ar slaugytoja pareko-
menduos didinti vartojamy diuretiky doze.

Su gydytoju ekspertu aptarsite visa jums rei-
kalinga medikamentinj gydyma, galimas vaisty
tarpusavio sgveikas, salutinius poveikius, nes
esant AT TR amiloidozel jprastas Sirdies nepa-
kankamumo gydymas gali buti nesaugus.



Rankos:

® rieso kanalo

tunelinis sindromas

e dilgCiojimas,
nutirpimas,
deginimas
(periferine
neuropatija)

e dvigalvio

raumens (bicepso)

sausgysles
plySimas

Nugara:

® juosMmenines
stuburo dalies
stenoze

Kojos:

® pedy, blauzdy
patinimas

e nutirpimas,
digcCiojimas,
deginimas
(periferine
neuropatija)

® KOju raumeny
silpnumas

Galvair kaklas:
* Mirggjimas
akyse (stiklakunio
neskaidrumas)

¢ galvos svaigimas
staigiau atsistojus

Sirdiis ir plauciai:
e Oro trukumas

e Sirdies plakimai /
permusimai

e krUtines skausmai

® nuovargis

Virskinimo
sistema
e gpetito stoka
e pilvo putimas,
padidejes
meteorizmas

e viduriavimas ar
viduriy uzkietejimas
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Atrioventrikuliné blokada - tai Sirdies laidumo sutrikimas, atsi-
rades del sutrikusio elektros signalo perdavimo is priesirdziy (vir-
Sutiniy Sirdies ertmiy) j skilvelius (apatines sirdies ertmes).
Genas - DNR dalis, kurioje uzkoduota tam tikra informacija. Kie-
kvienas genas uzima tam tikra vieta chromosomoje, kuri apibu-
dina Zzmogaus organizmo sandara ir funkcija.

Kairiojo skilvelio hipertrofija — tai kairiojo skilvelio raumens ir
miokardo apimties padidejmas.

Periferiné neuropatija - periferiniu nenvy liga arba ju pazeidmas.
Perikardas - tai sirdies dangalas, apgaubiantis jg is iSores.
RiesSo kanalo tunelinis sindromas — tai del vidurinio nervo su-
spaudimo rieso kanale atsirandantis deginantis plastakos bei
pirsty delnines puses skausmas, jutimo susilpnejimas bei plasta-
kos raumeny atrofija (sumazejimas).

StiklakUnis — didZiausia akies obuolio dalis, sudaryta is vandens,
kolageno ir hialurono ragsties.

Stuburo stenozeé - tai stuburo kanalo susiaurejimas, kada
stuburo smegenys ir nervai, einantys is slanksteliy, yra uzspau-
dziami.

Sinusinio mazgo silpnumo sindromas - tai grupe aritmijy,
kurias sukelia sinusinio mazgo — pagrindinio sirdies ritmo vediio -
disfunkcija.

Sirdies nepakankamumas - tai Sirdies ligos pasekme, kai su-
trinka skilveliy prisipildymas kraujo ir / ar kraujo iSsttmimas is Sir-
dies. Stazinis sirdies nepakankamumas - tai liga, kai del susipne-
jusios sirdies funkcijos organizme kaupiasi skysciy perteklius.
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KUR KREIPTIS?

LSMU Kauno kliniky
Rety ir nediagnozuoty ligy koordinacinis centras

¢ +370 37 70 32 47

LSMU Kardiologijos klinikos
Rety sirdies ir kraujagysliy ligy centras

¢ +370 37 32 6165

Leidejas

KARDIOLOGU
DRAUGIJA

Kauno krasto
kardiology draugija




