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20-osios ziedines chromosomos sindromas

Taip pat Zinomas kaip: r(20) sindromas, r(20), Ziedas 20, ZC20

Apzvalga
Fig 1: Ring chromosome  Sergant r(20) sindromu, viena is dviejy
_- 20-osios chromosomos kopijy yra
Zieding, o ne tipiSkos linijinés
struktlros (1 pav.). Kol kas neZzinoma,
kodél chromosomos galai susijungia ir
sudaro Ziedg bei kaip Ziedo
susidarymas veikia 20-osios ir kity
chromosomy geny funkcija.

—

Ziedo susiformavimo pasekmé yra vaistams atspari epilepsija, kuri
paprastai prasideda ankstyvoje vaikystéje. Jai budingi jvairiy tipy
priepuoliai, saviti EEG pozymiai, intelekto sutrikimas ir elgesio
problemos, kurios gali progresuoti. Kartais dél elgesio problemy
kreipiamasi j psichiatrus ar psichologus dar prie$ prasidedant
epilepsijai.

r(20) sindromas daznai diagnozuojamas pavéluotai, nes gydytojai
nesvarsto tirti chromosomy Zmonéms, kuriems iki epilepsijos
pradzios nebuvo sutrikes intelektas. Kita diagnostikos vélavimo
priezastis yra ta, kad chromosomy mikrogardeliy, geny grupiy,
egzomy ar genomy tyrimai, jprastai atliekami jtariant genetine
epilepsijg, nenustato chromosomy ziedy susidarymo, nes DNR
medziaga gali islikti nei prarasta, nei duplikuota. Diagnozei
nustatyti reikalingas kariotipavimas.

Daugeliui asmeny, serganciy r(20) sindromu, chromosomos Ziedo
buvimas tarp Igsteliy islieka mozaikiskas, o mozaikisSkumo laipsnis
skirtinguose audiniuose gali skirtis. Didesné pakitusiy lgsteliy
dalis ir mozaikiSkumo laipsnis susije su ankstesniu priepuoliy
pasireiskimo amZziumi, taciau taip pasitaiko ne visada. Jei visos
Igstelés turi Ziedine 20 chromosoma, liga pasireiskia ryskiau. r(20)
sindromas paprastai néra paveldimas, taciau sergantys asmenys
ir jy Seimos nariai turéty bati nukreipti klinikinei genetinei
konsultacijai.

Sergamumas ir paplitimas

r(20) sindromas yra retas sutrikimas, todél sergamumo ir paplitimo
rodikliai néra Zinomi, nes néra atlikty populiaciniy kariotipo tyrimy
atitinkamo amZiaus Zmonéms, sergantiems vaistams atsparia
epilepsija. Tikétina, kad yra epilepsija serganciy Zzmoniy, kuriems
sindromas lieka nenustatytas arba klaidingai diagnozuotas.

r(20) sindromo diagnostika

Diagnozés pagrindas yra klinikinis jtarimas, pagrjstas toliau
aprasomu elektro-klinikiniu fenotipu ir kariotipo tyrimu. Sunkiai
serganciy asmeny limfocity mozaikiSkumas gali siekti tik 0,5%,
todel, jei sindromas jtariamas remiantis klinikiniais pozymiais,
rekomenduojama istirti bent 100 Igsteliy. Dauguma laboratorijy
jprastinio kariotipo tyrimo metu tiria 30 Igsteliy.

Pasireiskimo amzius

Dazniausiai priepuoliai prasideda ankstyvoje vaikystéje, mazdaug
tuo metu, kai vaikai pradeda lankyti mokyklg, taciau simptomai
gali pasireiksti ir anksciau, taip pat — paauglystéje ar suaugusiojo
amziaus pradzioje. r(20) sindromas néra susijes su dismorfiniais
bruozais ir asmenys neturi intelekto sutrikimy iki epilepsijos
pradzios. Paprastai epilepsijos priepuoliai prasideda staiga be
aiskios priezasties. Daugelio Zmoniy elgesys pasikeicia pries
prasidedant priepuoliams arba beveik kartu su jais ir pasireiskia
démesio ir koncentracijos sutrikimu, impulsyvumu ir kitais elgesio
sutrikimais.

Priepuoliy tipai

r(20) sindromui bldingi bruozai:

e Pradzioje jie daznai vyksta miego metu, pasireiskia kaip trumpas
prabudimas su nejprasta galinés poza ir hiperkinetiniais judesiais
arba be jy. Asmuo gali staigiai atsisésti ir atlikti trumpus nejprastus
ranky ir kojy judesius (galliné sustingsta arba jgauna nenormalig
laikyseng), o pries vél uzmigdamas pacientas gali Saukti. Tai gali
kartotis kelis kartus per naktj ir bati klaidingai vertinama kaip
naktiniai koSmarai. Nors Sie priepuoliai neretai apibtdinami
esg kaktinés skilties, tikétina, kad jiems vykstant dalyvauja
platesni neurony tinklai. Priepuoliai gali blti hipermotoriniai
ar sujaudinimo su subtiliais motoriniais bruozais arba trumpi
sujaudinimo, baimés ir sumisSimo epizodai.

e Priepuoliai dienos metu, kai asmuo atrodo iSsigandes, sutrikes
ir neadekvatus.

¢ r(20) sindromo zidininiams priepuocliams btdingos bauginancios
haliucinacijos, pavyzdziui, virSuje plaukiojantys rykliai, ugnis, vorai
ar didelés juodosios skylés. Jos gali buti klaidingai traktuojamos
kaip ne-epilepsiniai priepuoliai. Pacientai gali nepasakoti apie
Siuos simptomus, jei tiesiogiai apie juos neklausiama.

e Kartais galimos serijos trumpy priepuoliy, tarp kuriy suvokimas
atrodo esgs normalus.

Toniniai kloniniai traukuliai — jie gali pasireiksti atskirai arba
atsirasti kaip Zidininiy priepuoliy tasa.

Netraukuliné epilepsiné biklé — tai uZsitese zidininiai priepuoliai
su sutrikusiu suvokimu, kurie gali testis nuo keliy minuciy iki
valandy (retai — iki dieny). Ji dazniau prasideda vélyva popiete ir
ankstyva vakarg.

Kiti traukuliy tipai — miokloniniai arba atoniniai priepuoliai —
abiejy priepuoliy metu pacientas gali sukniubti arba kristi.

Kaip laikui bégant keiciasi priepuoliy
tipai?

Ligos pradZioje daZniausiai atsiranda naktiniai Zidininiai
priepuoliai. Sergantieji r(20) sindromu gali iSgyventi laikotarpj, kai



juos kasdien istinka daug labai sunkiai kontroliuojamy ir skirtingy
tipy priepuoliy. Tai gali buti susije su reikSmingu intelekto ir elgesio
sutrikimu, epilepsine encefalopatija — visa tai ir sudaro r(20)
sindromga. Tokie ligos pozymiai paprastai blna pirmaisiais ligos
pasireiskimo metais. Véliau priepuoliai gali tapti retesni ir laikui
bégant gali keistis, tapti labiau nuspéjami konkreciam asmeniui.
llgesni laikotarpiai (pvz., metai) be priepuoliy suaugusiems
pasitaiko ypac retai.

EEG bruozai

r(20) sindromui budingi specifiniai pakitimai EEG. Jiems budingi
ilgi ritmisko teta aktyvumo epizodai, labiausiai iSreiksti kaktos
ir smilkiniy srityse, su smailiomis bangomis ir pikais abipus ar
viename pusrutulyje. Taip pat galimi trumpi aukstos amplitudeés
piko ir bangos kompleksy aktyvumo epizodai kaktos srityse be
aiskiy klinikiniy simptomy. Netraukulinés epilepsinés buklés
metu Sio aktyvumo amplitudé padidéja ir jis iSplinta abiejuose
pusrutuliuose.

Gydymas

Priepuoliai paprastai nereaguoja j medikamentinj, dietinj ar
neurostimuliacinj gydyma, todél Siuo metu rekomenduojamo
r(20) sindromo gydymo néra. Yra praneSimy apie ketogeninés
dietos ir klajoklio nervo stimuliavimo veiksmingumga pavieniais
ligos atvejais, taciau dazniausiai Sis gydymas neveiksmingas ir kol
kas jrodymy apie Siy gydymo budy veiksminguma nepakanka.
Politerapija nerekomenduojama, nes ji didina nepageidaujamo
vaisty poveikio rizika, o priepuoliy kontrolés nepagerina.

DaZnai nebltina gydyti visy netraukulinés epilepsinés buklés
epizody, kurie gali trukti minutes, valandas ar net dienas, nes
jie dazniausiai pasibaigia spontaniskai. Skubios pagalbos vaistai
taip pat gali neveikti, o reguliariai vartojant jie gali slopinti ir
reikSmingai bloginti gyvenimo kokybe.

Sergant r(20) sindromu esama registruoty ir staigios netikétos
mirties atvejy — j tai skatinama atsizvelgti priimant sprendimg
neskirti vaisty.

Individualus skubios pagalbos protokolai

Taikomi individualGs uZsitesusiy priepuoliy, traukulinés ir
netraukulinés epilepsinés biklés gydymo planai.

Gretutinés ligos

e Vaikystes raida iki priepuoliy pradZios atrodo normali, taciau
jiems prasidéjus dazniausiai sparciai blogéja intelekto
funkcijos, gali bati prarasti jau jgyti gebéjimai. Tai gali
pasireiksti pavieniy jgdziy praradimu isliekant normaliam
intelektui ar reikSmingu judéjimo, kalbos bei kalbéjimo

funkcijy sutrikimu. Kai priepuoliai nekontroliuojami, r(20)
sindromas yra susijes su epilepsine encefalopatija.

e Tikétina, kad serganciajam pagalbos prireiks mokykloje,
studijuojant ir dirbant. Pacientams nustatomos ir tokios
elgesio problemos kaip agresijos epizodai pries ir (arba)
po priepuolio. Daugeliui atsiranda autizmo bruozy.
Prognozuoti, kokios rimtos mokymosi ir elgesio problemos
bus ateityje, prasidéjus epilepsijai, nejmanoma.

e Apie pusei pacienty intelekto koeficientas suaugus jvertinamas
kaip normalus, taciau daugelio jy paZinimo gebéjimai blna
sumazeéje vaikystéje.

Priepuoliy, vaisty ir gretutiniy ligy
poveikis:

e Kasdienei veiklai

e Bendrai savijautai

¢ Psichologinei sveikatai

e Fizinei sveikatai

e SavarankiSkumui

e Biologinei ir psichologinei sveikatai

e Elgesiui

Suteikti pacientui ir (arba) globéjui:

e Saugos patarimy, ypac dél ,sumisimo blsenos”, susijusios su
netraukulinés epilepsinés biklés epizodais

e SUDEP rizikos valdymo gairiy

e Genetinj konsultavima

¢ Paciento, globéjo ir darbdavio paramos galimybiy
(neuropsichologinis jvertinimas, patarimai, galima
psichologiné pagalba)
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20-osios ziedines chromosomos sindromas

Taip pat Zinomas kaip: r(20) sindromas, r(20), Ziedas 20, ZC20

Apzvalga

Sergant r(20) sindromu, viena is
dviejy  20-osios  chromosomos
kopijy yra Ziediné, o ne tipiskos
linijinés struktlros (1 pav.). Kol kas
nezinoma, kodél chromosomos
galai susijungia ir sudaro Ziedg, bei
kaip Ziedo susidarymas veikia

Fig 1: Ring chromosome

- - 20-osios ir kity chromosomy geny
funkcijg
Ziedo formavimosi pasekmé — sunkiai kontroliuojama

epilepsija, kuri paprastai prasideda ankstyvoje vaikystéje ir
yra susijusi su intelekto negalia bei elgesio problemomis,
kurios gali progresuoti. Kartais elgesio problemos gali prasideti
anksciau nei epilepsija. r(20) sindromas daznai diagnozuojamas
velai, nes gydytojai gali netikrinti chromosomy Zmonéms,
neturintiems intelekto sutrikimy pries prasidedant epilepsijai.
Kita vélyvo diagnozavimo priezastis yra ta, kad Siuolaikiniai
chromosomy tyrimo metodai geriau fiksuoja nedidelius
chromosomy pokycius, taciau gali nepastebéti jy Ziedy
susidarymo. Norint diagnozuoti bikle, reikia atlikti senesnj
(kariotipo) tyrima, kurio metu chromosomos apzitrimos
mikroskopu. Ne visos organizmo lIastelés gali turéti Ziedine
chromosoma. Buklé, kai tik dalis Iasteliy turi Ziedine 20-
3ja chromosomg, vadinama mozaikiSkumu. Didesné tokiy
pakitusiy lgsteliy dalis yra susijusi su ankstesne priepuoliy
pradzia, taciau tai galioja ne visiems. Jei visos organizmo
lgstelés turi Ziedine 20-3jg chromosomg, asmeniui liga
pasireiskia ryskiau. r(20) sindromas paprastai néra paveldimas,
taciau sergantys asmenys, norédami sukurti savo Seimg, turéty
kreiptis genetinei konsultacijai.

Kiek paplites yra r(20) sindromas?

Tai retas sutrikimas ir nezinoma, kiek jis paplites. Tikétina,
kad yra epilepsija serganciy Zmoniy, kuriems sindromas lieka
nenustatytas arba diagnozuotas klaidingai.

Kada pasireiskia pirmieji simptomai?
Paprastai priepuoliai prasideda ankstyvoje vaikystéje, mazdaug
tuo metu, kai vaikas pradeda lankyti mokyklg, tac¢iau simptomai
taip pat gali pasireiksti véliau — paauglystéje ar ankstyvame
suaugusiojo amziuje. Skirtingai nuo daugelio chromosominiy
sutrikimy, r(20) sindromu sergantys asmenys yra normalios
iSvaizdos ir iki epilepsijos pradzios neturi intelekto sutrikimy.
Paprastai priepuoliai prasideda staiga, be jokios aiskios
priezasties. Daugelio serganciyjy elgesys pasikeicia pries
prasidedant priepuoliams arba kartu su jais — atsiranda
démesio ir koncentracijos sutrikimy, stebimas impulsyvumas
ar kitos elgesio problemos.

Kokio tipo priepuoliai stebimi sergant
r(20) sindromu?

Gali bati keliy skirtingy tipy priepuoliai. Priepuoliy tipy
apibréZzimus rasite EpiCARE priepuoliy tipy informaciniame
lapelyje arba www.epilepsydiagnosis.org. r(20) sindromui
bldingi:

— Pradzioje jie daZniausiai pasireiskia miego metu. Asmuo gali
staigiai prabusti, atsisésti ir trumpai nenormaliai judinti rankas
ir kojas (galiné gali sustingti arba jgyti nejprastg padeétj), o
prie$ uzmigdamas gali Saukti. Tai gali pasikartoti kelis kartus
per naktj ir primena naktinius koSmarus.

- Priepuoliai dienos metu, kai asmuo atrodo issigandes, sutrikes
ir normaliai nereaguoja j aplinka.

- r(20) sindromo zZidininiy priepuoliy bldingas bruozas
- bauginancios haliucinacijos. PavyzdZiui, matomi virSuje
plaukiojantys rykliai, ugnis, vorai ar didelés juodos skylés. Tai
gali bati klaidingai vertinama kaip neepilepsiniai jvykiai.

- Kartais Zmoneés gali patirti serijas trumpy priepuoliy, tarp
kuriy bdna trumpi normalaus sgmoningumo periodai.
Toniniai kloniniai traukuliai — jie gali pasireikSti atskirai arba
atsirasti kaip zidininiy priepuoliy tasa.

Netraukuliné epilepsiné buklé — tai uZsitese Zidininiai
priepuoliai su sutrikusiu suvokimu, kurie gali trukti nuo keliy
minuciy iki keliy valandy (retai — dieny). Jos dazniau jvyksta
velyvg popiete ir ankstyva vakara.

Kiti priepuoliy tipai — miokloniniai priepuoliai (greiti raumeny
trakciojimai) arba atoniniai priepuoliai (raumeny tonuso
iSnykimas) — gali sukelti staigy susmukima arba kritima.

Ar r(20) sindromas yra susijes su kitais
epilepsijos sindromais?

Epilepsijos gali bUti apibréZiamos kaip sindromai pagal
skirtingus priepuoliy tipus, pakitimus elektroencefalogramoje
(EEG), pasireiskimo amziy arba pagal priezastj, jei ji Zinoma,
taip pat pagal susijusias gretutines ligas (zr. Zzemiau). r(20)
sindromas yra savarankiskas epilepsijos sindromas, nes turi
bldingy bruozy ir konkrecia genetine priezastj.

Kaip daznai r(20) sindromo pacientus
iStinka traukuliy priepuoliai ?

Priepuoliai gali kartotis labai daZznai ir pasireiksti kelis kartus
per diena.



Kaip priepuoliai gali keistis laikui
bégant?

Naktiniai zidininiai priepuoliai daznai yra pirmasis priepuoliy
tipas. Sergantieji r(20) sindromu gali iSgyventi laikotarpius,
kai juos kasdien istinka daug labai sunkiai kontroliuojamy ir
skirtingy tipy priepuoliy, o tai gali buti susije su ryskiu intelekto
ir elgesio sutrikimu.

Tokie ligos pozymiai paprastai blna pirmaisiaisligos pasireiskimo
metais. Véliau priepuoliai gali tapti retesni ir laikui bégant gali
keistis, tapti labiau nuspéjami konkreciam asmeniui. llgesni
laikotarpiai (pvz., metai) be priepuoliy suaugusiems pasitaiko
ypac retai.

Kokios kitos problemos kamuoja
zZmones, sergancius r(20) sindromu?
Vaikystés raida iki priepuoliy pradzZios atrodo normali, taciau
jiems prasidéjus daZniausiai sparciai blogéja intelekto funkcijos,
gali bUti prarasti jau jgyti gebéjimai. Tai gali pasireiksti pavieniy
jgtdziy praradimu isliekant normaliam intelektui ar reikSmingu
judéjimo, kalbos bei kalbéjimo funkcijy sutrikimu. Kai Sis
pablogéjimas susijes su epilepsija, jis vadinamas epilepsine
encefalopatija. Labai sunkiais atvejais r(20) sindromas gali
pasireiksti kaip vaikystés demencija.

Tikétina, kad serganciajam pagalbos prireiks mokykloje,
studijuojant ar net darbo vietoje. Daznos vyra elgesio
problemos, tokios kaip agresijos priepuoliai pries ir (arba)
po priepuoliy. Asmenims taip pat gali biti nustatyta autizmo
diagnozé. Epilepsijai prasidéjus dar nejmanoma numatyti,
kokios mokymosi ir elgesio problemos bus ateityje.

Kokie yra r(20) sindromo gydymo budai?
Priepuoliai paprastai neatsako j gydyma ir Siuo metu néra
rekomenduojamo r(20) sindromo gydymo. Gydymui jprastai
skiriami vaistai nuo epilepsijos (VNE), nors kartais gali bt
veiksminga klajoklio nervo stimuliacija ir (arba) ketogenine
dieta. Chirurginis gydymas r(20) sindromo pacientams netinka.

Koks yra skubios pagalbos protokolas
priepuoliy metu?

Gydytojas gali rekomenduoti specialy gydyma kritiniais
atvejais, nes uzsitese priepuoliai gali buti pavojingi sveikatai
ir turi bati gydomi nedelsiant. Svarbu, kad kiekvienas asmuo
turéty individualy skubios pagalbos gydymo plana.

Ko galéciau paklausti savo gydytojo ar
epilepsijos slaugytojos?

¢ Saugos patarimai, ypac dél ,,sumisimo blsenos”, susijusios
su netraukulinés epilepsinés buklés epizodais

e Individualus skubios medikamentinés pagalbos planas
uzsitesusiems arba grupiniams priepuoliams

« Salutinis vaisty poveikis, ypa¢ kei¢iant gydyma

¢ Genetinis konsultavimas

e Komunikacija su ugdymo jstaiga ar mokykla dél paramos
mokymosi metu

¢ Paciento, globéjo ir darbdavio pagalba, jskaitant
neuropsichologinj jvertinima, patarimus, galimg psichologine
pagalba

e Staigios netikétos mirties sergant epilepsija rizikos valdymas

Dél pagalbos pacientams kreipkités:

Ring20 Research and Support CIO

www.ring20researchsupport.co.uk

ring20@ring20researchsupport.co.uk

ring 20

research & support
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