
¢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. 

 


