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Santrauka
Negalia apima sveikatos sutrikimus ir asmens vei-
klos apribojima, pasireiskia kaip kiino funkcijy ar
struktiry pazeidimai, kai kasdiené veikla sukelia
sunkumus. Nejgalumo lygis - tai kompleksiskai
jvertina sveikatos biiklé ir savarankiskumo kasdie-
ningje veikloje netekimo mastas. Nejgalumo lygis
nustatomas vadovaujantis Nejgalumo lygio nusta-
tymo kriterijy ir tvarkos aprasu. Bazinis darbingu-
mas vertinamas atsizvelgiant j asmens sveikatos ba-
kle. Svarbu kuo anksé¢iau nustatyti asmens nejgalu-
mo lygj, kad biity laiku suteikta socialiné¢ pagalba.
Straipsnyje aptariamas klinikinis atvejis pacientés,
kuri pateko i LSMUL Kauno klinikas dél jtariamo
genetinio sindromo. Buvo stebimi fenotipo pakiti-
mai — kratinés lastos deformacija, ant nugaros he-
mangiomos, stuburo skoliozé. Taip pat pasikarto-
jancios kvépavimo taky infekcijos su obstrukciniu
sindromu, buvo diagnozuotas bronchiolitas. Klini-
kiniai pozymiai budingi Klippel-Feil sindromui, di-
ferencijuota su slaptu spinaliniu disrafizmu. Patei-
kiami duomenys apie ligos simptomatika, patoge-
nezg, galimas prognozes ir klinikinj pasireiskima.
Naudota metodika apima literattros apzvalga ir kli-
nikinio atvejo analizg.

Ivadas

Negalia pagal Pasaulio sveikatos organizacija (PSO)
apima sveikatos sutrikimus ir asmens veiklos apribojima,
kuri gali pasireiksti kiino funkcijy ar struktiiry pazeidi-
mais, kai kasdiené veikla sukelia sunkumus. Negalia yra
kompleksinis reiskinys, atspindintis rysj tarp asmens ktino
pozymiy ir visuomenés, kurioje jis gyvena, bruozy. Ne-
jgalumo lygis, tai kompleksiskai jvertinas sveikatos bukles,
savarankiskumo kasdieninéje veikloje ir galimybiy ugdytis
netekimo mastas. Nejgalumo lygis nustatomas vadovau-

jantis Nejgalumo lygio nustatymo kriterijy ir tvarkos apra-
Su. Bazinis darbingumas vertinamas atsizvelgiant j asmens
sveikatos buikle: | visas jo darbingumui jtaka darancias li-
gas, traumas, patologines biikles ir su tuo susijusius orga-
nizmo funkcijy sutrikimus. Esminis sunkumas, su kuriuo
nejgalieji susiduria kasdien, yra socialinis barjeras. Svar-
bu kuo anksciau nustatyti asmens nejgalumo lygj, kad jam
bty suteikta tinkama pagalba bei uzkirstas stigmatizacijos
procesas visuomengje.

Darbo tikslas: iSanalizuoti klinikinio atvejo, lemian-
¢io vaiko nejgaluma, istorija ir diferencijuoti diagnozg, re-
miantis literatiiros apzvalga.

Klippel-Feil sindromo apzZvalga

Tyrimo metodai. Siam atvejui istirti naudota metodika
apém¢ literatliros apzvalga ir atvejo analizg.

Klippel - Feil sindromas (toliau KFS) yra retas kauly
vystymosi sutrikimas, charakterizuojamas nenormaliu
dviejy ar daugiau kaklo slanksteliy susijungimu ar suau-
gimu, Sie simptomai yra pastebimi iSkart gimus. I$skiriami
trys pagrindiniai sindromo bruozai — trumpas kaklas, ribo-
tas galvos sukimas ir Zzema plauky linija galvos gale [1-4].
Dazniausiai pacientai turi vieng arba du, maziau nei pusé
pacienty turi visus tris KFS biuidingus fenotipinius bruozus.
Sindromas apima laidumo sukeltg bei neurosensorinj kur-
tuma, jgimtas Sirdies ydas (dazniausiai skilveliy pertvaros
ydos), protinj atsilikima, skelta gomurj, Sonkauliy displa-
zija, netaisyklinga laikyseng ir skolioz¢ bei sinkinezg arba
veidrodinius judesius. Pacientai su KFS turi pastebimai
mazesnj apatinj veido trecdalj ir yra asimetrinio veido be
danty uzuomazgy. Sindromo daznis 1 i§ 42000 gimimy, i§
kuriy serganciyjy KFS 60 proc. yra moterys [5].

Liga pirma kartg aprasyta 1912 metais Maurice Klippel
ir Andre Feil gydytojy i§ Pranctizijos [6]. 1919 metais gy-
dytojas Andre Feil apibtdino 13 klinikiniy atvejy ir sudaré
3 grupes pagal simptomy sunkuma [7]. Véliau, atlikus iSsa-
mig analizg, i$skirta ir 4-toji grupé (1 lentele).

Sindromas pasireiskia heterogeniskose grupése, kurio-
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se randamas bent vienas kaklo srities stuburo sklaidos de-
fektas. KFS nustatomas pagal trumpo kaklo pozymj. Taip
pat Siems zmonéms biidinga zema plauky linija ant sprando
bei riboti kaklo, taip pat ir galvos judesiai.

Sergantiems KFS yra nustatomi visy organizmo sis-
temy sutrikimai [8]. Kauly vystymosi sutrikimai gali pa-
zeisti galvos ir stuburo smegeny formavimasi, dazniausiai
simptomai pasireiSkia paauglystéje, kai prasideda spartus
augimas. Daznai KFS pacientams sutrinka kvépavimas ir
i8sivysto skoliozés sukelta plautiné hipertenzija dél plau-
¢iy thirio sumazéjimo [9]. Pacientai gali turéti aortos arkos
[6], urogenitalinés, kauly bei raumeny sistemy anomalijas.
Simptomai:

e  Skoliozé

e  Spina bifida (jskilas stuburas arba spinalinis disra-
fizmas)

Inksty ir Sonkauliy anomalijos

Skeltas gomurys

Kvépavimo problemos

Sirdies ydos

Zemas Tgis

Duano sindromas (strabizmas)
Sindaktilija arba hipoplazinis nykstys
Neurologiniai sutrikimai

Nuo sprando besitesiantis nugaros skausmas
Klausos sutrikimai

Inksty, Sonkauliy ir $irdies anomalijos

Genetika. Manoma, kad dar vykstant embriono seg-
mentacijai, 3 — 8 néStumo savaite, iSsivysto KFS. Klippel
— Feil sindromas yra uzregistruotas OMIM ( angl. Online
Mendelian Inheritance in Man) duomeny bazéje. Nustaty-
ta, kad 1 ir 3 KFS grupes sukelia autosominis recesyvinis
paveldéjimas, 2 — autosominis dominantinis. Sindromas
diferencijuojamas su Poland sindromu (m. pectoralis at-

1 lentelé

rofija), spondiloepifizine displazija ir paveldimu trumpy
Sonkauliy bei polidaktilijos sindromu. Beveik visi ligos
atvejai yra sporadiniai, taciau svarbu kuo ankséiau paste-
béti simptomus ir diferencijuoti liga. Ligos pasikartojimo
daznis nenustatytas (2 lentelé).

Etiologija. Mokslininkai iskélé hipoteze, kad Poland,
Klippel-Feil, Meobius (veido ir galtiniy paralyzius) sindro-
my ir izoliuoto m. pectoralis major nebuvimas su kriitinés
hipoplazija bei Sprengel deformacijos patogenezé yra pa-
nasios kilmés. Manoma, kad KFS patogenezéje svarbus
embriono apripinimas deguonimi, ypaé per a. subclavia
ir arterijomis bei jy $akomis, krauju apriipinancios stuburo
kanalag.

KFS §iuo metu vis dazniau siejama su keliais kliniki-
niais sindromais [10, 11], jskaitant VAS, Goldenhar sindro-
ma (neissivysciusios akys, ausys, liipos, gomurys) ir gali-
niy anomalijomis [11, 12]. Mokslininky grupés nesutaria
deél paveldimumo — remiantis mokslininkés Gunderson ty-
rimais, KFS yra genetiné liga [ 13], kai tuo metu Gray jrodé,
kad pasikartojimo daznis yra labai mazas [14].

Diferenciné diagnostika. KFS turéty biiti diferencijuo-
jamas su:

1)  Wildervanck arba kaklo-akiy-ausy sidromu, ku-
riam buidingas kurtumas,

2) igimta skolioze,

3) poinfekciniu arba nugaros uzdegimo sutrikimu,
kuriam buidingas slanksteliy suaugimas,

4)  Mayer-Rokitansky-Kaster sindromu, kuriam bi-
dinga skolioz¢ ir urogenitalinés anomalijos,

5)  kreivakaklyste — mazdaug 20 procenty KFS paci-
entams buidinga kreivakaklysté,

6) Sprengelio (arba Sprengel) deformacija — maz-
daug 16 procenty KFS pacientams biidinga Sprengelio de-
formacija, pasireiskianti jgimtu mentés pakilimu (1 pav.).

Prognozé. KFS pacientams
prognozé dazniausiai gera. Esant

Grupé Fenotipas

Pacientai, % smarkiai skoliozei stuburas tiesi-

Klippel — Feil sindromas 1 (KFS — 1)

Klasikine bekaklysté su visy slanksteliy suaugimu

Klippel — Feil sindromas 2 (KFS - 2)

Izoliuoti suaugimai. Dazniausiai tarp kakliniy
slanksteliy C2-C3 ir/ar C5-C6 slanksteliy

Klippel — Feil sindromas 3 (KFS - 3)

Atskiri kriitininés ir/ar juosmeninés srities

slanksteliy suaugimai bei riboti kaklo judesiai

N:g namas chirurgiskai, taciau lygi-
nant su Ehlers-Danlos sindromo
13 pacientais, kuriems taip pat stebi-

ma skoliozé, §is daznis yra daug

Klippel — Feil sindromas 4 (KFS — 4)

susijusios su Wildervanck sindromu

Slanksteliy suaugimas ir akiy anomalijos

~1 zemesnis. Kiek daugiau nei 50
procenty Ehlers — Danlos sindro-

mo pacientams su skolioze atlie-
kama chirurginé intervencija.

Klinikinio atvejo istorija
Pacienté¢ gimé 2014m. sausio

14 d., 3500 g svorio, sédimine pir-

2 lentelé
Tipas Genas Lokusas Paveldéjimas
KFS -1 | GDF6 8q22.1 Autosominis dominantinis, heterozigotuose
KFS-2 | MEOXI 17g21 Autosominis recesyvinis
KFS-3 | GDF3 12p13 Autosominis dominantinis
KFS —4 | Nenustatytas | Xchromosoma | Su X-chromosoma susijes

meiga, buvo atliktas cerazio pji-
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2 pav. Vaiko, sergancio Klippel-Feil
sindromu, nugara

vis. Nuo 1 ménesio amziaus yra stebima TelSiy r. sav., del
asimetrisko stuburo — los¢ galva | deSing pus¢. Du kartus
po 1 ménesj gulé¢jo Telsiy ligoningje stacionare dél ryskiy
keteriniy reiskiniy, obstrukcijos ir dusulio, konsultuota del
jtariamo VCP ir skubiai atsiysta j LSMUL KK tolimesniam
iStyrimui. Per 4 ménesius iSrysk¢jo stuburo deformacija ir
atsirado dusulys. Stebimos daugybinés stuburo deformaci-
jos Q76 (igimtos stuburo ir kratinés lastos kauly formavi-
mosi ydos), Q67.5 (igimta stuburo deformacija), desinysis
hemisindromas. Pradéjo blogiau valdyti desing ranka, desi-
né koja asimetriskai uzsukta, pacienté Sios kojos neremia.
Ant nugarytés yra disembrioninés stigmos — plauky kuoks-
teliai (2 pav.). Panasiy pozymiy turi ir pacientés tévas. Sei-
moje mergaité trecias vaikas, Seima socialiai remtina, dél
to visa infomacija apie gydyma yra teikiama socialiniam
darbuotojui.

2014m. balandzio 25d. LSMUL KK buvo konsultuo-
ta gydytojo radiologo ir atlikta torakalinés stuburo dalies

3 pav. Paciento, sergancio Klippel-Feil sin-
dromu, stuburo rentgenograma

tiesiné radiograma. Diagnozuota torakalinés stuburo dalies
skoliozé gaubtumu | kairg, netorakaliné stuburo dalies de-
formacija (slanksteliy jgimta patologija) (3 pav.).

2014 m. balandzio 30d. — biiklé buvo be neigiamos dina-
mikos. Valgo patenkinamai, koséjo, buvo paskirta deguonis
per kauke. Abipus iSklausomi drégni karkalai, pavieniai
sp02 (su 02) - 96 proc., vidaus organai nepakite. Bendros
apzitros i§vados: Sirdies veikla ritmiska, tonai aiskds, SSD
138 k./min., pilvas minkstas, papiistas, peristaltika aktyvi.
Tustinimasis ir Slapinimasis nesutrikes. Patologinés neuro-
loginés simptomatikos nestebima. Atlikti tyrimai: bioche-
miniai — normos ribose, laktatai, amoniakas — norma, EKG
pakitimy nerasta. Ultragarsinio tyrimo duomenys: stambiy-
Jju kraujagysliy padétis jprastiné. Aortos, plauciy arterijos,
dviburis ir triburis voztuvai nepakitg. Papildoma chorda
Sirdies kairiajame skilvelyje. Ertmés neispléstos, skilveliy
hipertrofijos pozymiy néra. Miokardo inotropiné funkcija
gera, atvira ovalioji anga. Kepenys homogeniskos, tulzies
pusle, kasa, bluznis — n.y. inkstai jprastinés lokalizacijos,
dydzio ir struktiiros. Slapimo piislé — n.y. Kairiojo plaugio
oringumas sumazejes, gali biiti dél pneumonijos. Neuroso-
nograma — smegeny viduriné linija nedislokuota, Soniniai
skilveliai normalaus plocio.

2014 m. geguzés 08d. Genetiko konsultacija. Seiminé
anamnezé: prie§ néStuma ir néStumo metu motina ruke,
tévas taip pat rukantis. Genealoginiais duomenimis, moti-
nos sesuo sirgo astma. Pacientés fenotipas - kriitinés lastos
deformacija, ant nugaros dvi hemangiomos su plaukeliais,
stuburo skolioze, asimetriska desiné koja, kaklas pasuktas
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1 desing. Stuburo rentgenogramoje ryski skoliozé. Kliniki-
niai pozymiai biidingo Klippel-Feil sindromui, diferenci-
juota su slaptu spinaliniu disrafizmu (esant galimai spina
bifida). Dél genetinio sindromo pacienté nusiysta nejgalu-
mo grupei nustatyti.

ISvados

1. Klippel — Feil sindromas yra itin retas, bendrapopu-
liacinis daznis siekia 1 : 40.000 naujagimiy. Sis sindromo
fenotipas sutrikdo kasdiene veikla.

2. Patikslinus diagnoze pagal radiologinius tyrimus,
stebima skoliozé, jvertinus galvos pasukimo lygi, kvépa-
vimo sistemos sutrikimus dél skoliozés uzspausto plaucio.

3. Atlikus klinikinio atvejo istorijos analizg, Klippel —
Feil sindromas diferencijuotas su Poland, Meobius sindro-
mais, kuriems budingi panasas fenotipiniai pozymiai.

4. Seimai sudarytas planas ir rekomenduota kreiptis
dél nejgalumo.

5. Sis atvejis parodo, kad ankstyvas genetinio sindromo
iSaiskinimas svarbus nejgalumo lygio tiksliam nustatymui.
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KLIPPEL — FEIL SYNDROME - RARE, CONGENITAL
DISABELING CHILD ANOMALY
I. Janulaityte, A. Vadisiiuté, D. Serapinas

Key words: disability, Klippel-Feil, genetic syndrome.

Summary

Disability includes health problems and personal activity
restriction affects body functions or structures violations. Level of
disability is a complex assessment of health status and self-loss in
daily activities. Degree of disability is determined according to the
level of disability determination criteria and procedure description.
Basic working capacity assessed by reference to person‘s health
status. It is important the early detection of level of disability that
would help in time.

Discusses the clinical case of a patient who came to LUHS
Hospital Kaunas Clinics for suspected genetic syndrome. Patients
phenotypic changes - chest deflection, spinal hemangioma and
vertebral scoliosis. As well as recurrent respiratory tract infections
with obstructive syndrome and bronchiolitis. Clinical features
characteristic of Klippel-Feil syndrome, differentiated with
occult spinal dysraphism. Provided data about disease symptoms,
pathogenesis, diagnosis and the possible clinical manifestations.
This case report contains a literature review of other reported cases
and case analysis.
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