Diagnostiné ir gydomoji veikla pagal vyraujancia patologija, nauji diagnostikos ir gydymo metodai
Augimo sutrikimai ir genetinis nutukimas:

e Retos ligos, sukeliancios augimo sutrikimus, gali sukelti ir visg gyvenimg trunkancius endokrininiy ir
medZiagy apykaitos padarinius. LSMUL KK Endokrinologijos klinikoje Siuolaikiniais tyrimo metodais
nustatoma Zemo Ggio priezastis. Augimo hormono trikumui gydyti skiriamas rekombinantinis augimo
hormonas. Esant retai augimo sutrikimo priezasciai — pirminiam sunkiam IGF-1 trikumui, gydymui skiriamas
- rekombinantinis IGF-1 analogas. Dél gydymo rekombinantiniu IGF-1 analogu kreipiamasi j Valstybiniy
ligoniy kasy prie Lietuvos Respublikos Sveikatos apsaugos ministerijos Labai rety Zzmogaus sveikatos bukliy
gydymo islaidy kompensavimo komisijg.

¢ Esant poreikiui, atliekamas detalus genetinis paciento iStyrimas.

e Jtariant genetinj nutukimg, atliekamas genetinis iStyrimas bei visapusiskas istyrimas dél galimy
endokrinopatijy. Nustacius sutrikimg, skiriamas tikslinis gydymas.

e Atliekama ir kity, su nutukimu susijusiy komplikacijy, diagnostika, pvz. polisomnografija ir kiti funkciniai
kvépavimo tyrimai dél galimos obstrukcinés miego apnéjos bei kity kvépavimo sutrikimy. Nustacius
sutrikima yra pritaikomas gyvenimo kokybe gerinantis gydymas.

Antinksciy ligos:

e Esant retos antinksciy ligos jtarimui, pacientui sudaromas istyrimo ir gydymo planas, atliekami baziniai
hormony asies tyrimai bei dinaminiai - diagnostiniai méginiai (sintetinio adrenokortikotropinio hormono
testas, , drusky“meginys, deksametazono supresijos testai ir kt.).

¢ Bendradarbiaujant su gydytojais genetikais, radiologais bei patologais, taikant perspektyvias tyrimy
technologijas, diagnozuojami reti jgimty antinksciy ligy atvejai, gerybiniai bei piktybiniai antinksciy navikai,
nustatomas jy iSplitimas organizme, prognozuojamos ligy isSeitys, sudaromas pacienty papildomo istyrimo,
gydymo bei ilgalaikés stebésenos planas.

¢ Greta jprastiniy radiologiniy ligy diagnostikos tyrimy (KT, MRT, PET-KT, scintigrafija), atliekamas
intervencinés radiologijos tyrimas - antinks¢iy veny kateterizavimo méginys. Sis tyrimas leidZia patikslinti,
kuris antinkstis gamina padidintg kormony kiekj ir spresti dél operacinio gydymo galimybés, siekiant visiSko
pasveikimo.

Genetinis diabetas:

e LSMUL KK Endokrinologijos klinikoje nuo 2012 m. bendradarbiaujant su Sveicarijos Zenevos universitetu
vykdomas tarptautinis projektas , Genetinis diabetas Lietuvoje”. Projekto metu buvo atliekami genetiniai
tyrimai naujos kartos sekoskaitos technologija pacientams, kuriems nenustatyta autoimuniné diabeto kilmé

¢ Glaudaus bendradarbiavimo su LSMUL KK Genetikos ir molekulinés medicinos klinika metu buvo jdiegti
daZniausiy monogeninj diabetg lemianciy geny (GCK, HNF1A, HNF4A) tyrimai. Nustacius pakitimus Siuose
genuose atsiranda galimybé individualizuoti gydyma, pvz.: nustacius mutacijg GCK gene, pacientui
rekomenduojama tik sveika ir subalansuota mityba, o esant HNF1A ar HNF4A geno pakitimams galimas
gydymas geriamaisiais preparatais, atsisakant insulinoterapijos.

Hipofizés ligos:

Hipofizés ligoms diagnozuoti ir gydyti yra naudojami naujausi metodai, rekomenduojami Europos eksperty.



* Be jprasty hormony tyrimy, diagnostiniy méginiy, masy centre gali bati atliekamas itin sudétingas
dvipusés apatiniy uoliniy anciy kateterizacijos méginys. Sis tyrimas leidZia patikslinti Kuingo sindromo
diagnoze.

e Esant chirurginio gydymo poreikiui, Neurochirurgijos klinikoje atliekamos itin pazangios transfenoidalinés
hipofizés operacijos. Sios operacijos LSMUL KK klinikose atliekamos nuo 1995 m., todél gydytojai
neurochirurgai yra sukaupe didele patirtj. LSMUL KK Endokrinologijos klinika uztikrinamas Siy pacienty pre,
peri ir pooperacinis paruosima, ilgalaikj stebéjima bei gydyma.

* Taip pat gali bati taikomas hormonaliai aktyviy hipofizés adenomy / jy recidyvy gydymas stereotaksine
chirurgija.

¢ Endokrinologijos klinikoje vyksta biomedicininiai tyrimai su naujausiais vaistais akromegalijos gydymui -
augimo hormono receptoriaus antisensiniais inhibitoriais.

¢ Reguliariai kreipiamasi j Valstybiniy ligoniy kasy prie Lietuvos Respublikos Sveikatos apsaugos ministerijos
Labai rety Zmogaus sveikatos bikliy gydymo islaidy kompensavimo komisijg dél kai kuriy medikamenty
rety hipofizés ligy valdymu.

Kalcio ir fosforo apykaitos sutrikimai:

Kalcio ir fosforo apykaita yra labai svarbi daugeliui fiziologiniy procesy. Kol nesusiduriame su judéjimo
sutrikimu, skausmu, kiino iSvaizdos deformacija, nepatiriame menkos traumos sukelto lGzZio, nejuntame,
kad Si sistema tokia svarbi.

e Kalcio ir fosforo apykaitos ligos pradzioje daznai pasireiskia nespecifiniais simptomais, todél daznai
pakitimai diagnozuojami vélai.

« Siuo metu zinoma daugiau 430 rety genetiniy ligy, 40 vidaus ligy, pasireiskianciy skeleto sutrikimais ir
apie 150 geny, atsakingy uz kaulo stipruma. Pavyzdziui, sergant nebaigtine osteogeneze kinta kaulo
baltyminis pagrindas — matriksa, hipofosfatazijos, pseudohipoparatiroidizmo — kaulo mineralizacija,
ideopatinés osteoporozés — sutrinka kaulo remodeliacija, kurig gali veikti kitos retos vidaus ligos ir jy
gydymui naudojami medikamentai.

e Ligos diagnostikai, kaulo silpnumo priezasties nustatymui, patogenetinio gydymo skyrimui, paciento
baklés stebéjimui ir savalaikei korekcijai reikalinga kompetentingy specialisty komanda, kuri ir yra suburta
musy rety ligy centre.

 Retos skeleto ligos daznai diagnozuojamos vaiky amZiuje. Augant ir brestant skeletas kinta, o nepalankis
kaulo stiprumo veiksniai veikia suaugusio Zmogaus skeletga. Pacientg, sulaukusj pilnametystés, vaiky
endokrinologai tolimesniam gydymui ir stebéjimui perduoda suaugusiyjy endokrinologui. Tokiu bldu
iSlaikoma testiné paciento, su jau diagnozuota reta kauly metaboline liga prieZitra, nedelsiant pritaikomi
nauji tyrimy ir gydymo bidai.

¢ Nuolat yra plec¢iamos rety endokrininiy kalcio ir fosforo apykaitos ligy diagnostinés galimybés, diegiami
nauji tyrimy metodai.

e Esant poreikiui, atliekamas genetinis paciento i$tyrimas. Zinant paciento ligos genetinj varianta, galime
tiksliau prognozuoti ligos eigg, modifikuoti gydyma.

Lyties vystymosi sutrikimai:

e Jtariant lyties vystymosi sutrikimus atliekami iSpléstiniai hormony tyrimai, dinaminiai méginiai, tiriama dél
galimy genetiniy pakitimy.



¢ Taikomas reikalingas gydymas, nuolatinis stebéjimas, skiriant gydyma pakaitine hormony terapija.

e Esant lyties vystymosi sutrikimams ar lyties disforijai, visuomet pacientui rekomenduojama diagnostikos ir
gydymo taktika yra nusprendzZiama multidisciplininio konsiliumo (dalyvaujant ginekologui, urologui,
genetikui, psichiatrui) metu.

Skydliaukeés ligos:

e Tiriami ir gydomi pacientai, sergantys diferencijuotu skydliaukés véziu. Reguliariai, bent kartg per ménesj,
yra organizuojami multidisciplininiai konsiliumai (MDK), kuriy metu aptariami skydliaukés vézio gydymo
taktika.

e Jtariant jgimtg hipotiroze, pagal visuotinio naujagimiy tikrinimo rezultatus ar esant klinikiniams ligos
pozymiams, pacientams atliekami skydliaukés funkcijos tyrimai. Nustacius jgimta hipotiroze, inicijuojamas
gydymas Levotiroksinu, atliekami radiologiniai tyrimai ligos prieZasciai nustatyti bei iStyrimas dél galimy kity
vystymosi anomalijy. Taikant gydyma pakaitine hormony terapija, vykdomas ilgalaikis pacienty stebéjimas,
kontroliniy tyrimy atlikimas bei vaisto dozés korekcija. Esant poreikiui, pacientui sulaukus 3 m. amziaus,
atliekamas diagnozés patikslinimas ir sprendziama dél tolimesnés gydymo ir stebéjimo taktikos.

¢ Itin reti genetiniai skydliaukés susirgimai, pvz, rezistentiSkumas skydlaiukés hormonams, diagnozuojami
atliekant genetinius tyrimus Endo-ERN bendradarbiaujanciuose centruose, aptariami su tarptautiniais
ekspertais per ERT virtualig Klinikine pacienty valdymo sistemg

Genetiniai endokrininiy naviky sindromai:

Genetininiai endokrininiy naviky sindromai yra itin reti, sudétingi, galintys paZeisti daugelj organy. Siuos
sindromus sukelianciy genetiniy pakitimy nustatymas, jy paveldimumo daZnio nustatymas, leido sudaryti
tinkamas iStyrimo, gydymo ir stebéjimo metodikas. Serganciuosius ir jy Seimos nariai yra nuolat priziari
multidisciplininés komandos, atliekama profilaktiné diagnostika, todél pakitimai nustatomi itin ankstyvose
stadijose.



