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Santrauka

Ne pai sant daug ir ið sa miø ty ri mø, in te lek ti në ne ga lia ið lie ka vie nu ið
sun kiau siai pa aið ki na mø neu rop si chiat ri niø su tri ki mø. Jos pa pli ti mas
(2–3 % gy ven to jø) ir pa si reið ki mo ávai ro vë ska ti na in ten sy vias su tri ki -
mo etio lo gi jos pa ieð kas – ne re tai jos pa si ro do esanèios ge ne ti nës. In te -
lek ti nës ne ga lios epi de mio lo gi ja yra ne ápras ta – vy rið ko sios ly ties as me -
nø, tu rin èiø ðá su tri ki mà, yra dau giau nei mo te rø – toks pa si skirs ty mas
pa aið ki na gau sius ge nø, ku riø mu ta ci jos po ten cia liai su ke lia in te lek to
su tri ki mus, X chro mo so mo je ty ri mus.

Ap þvel gus X chro mo so mos ir in te lek ti nës ne ga lios ry ðá ti rian èià
pas ta rø jø dvi de ðim ties me tø li te ra tû rà bu vo pa ste bë ta, jog iden ti fi kuo -
tø ge nø X chro mo so mo je nuo la tos dau gë ja. Vis gi sun ku tin ka mai in ter -
pre tuo ti ðá re zul ta tà, nes to bu lë jant la bo ra to ri niams ty ri mams bu vo nu -
sta ty ta daug nau jø ge nø vi so se chro mo so mo se. Ðio je stu di jo je, rem da -
mie si nau jau siø tarp tau ti niø duo me nø ba ziø duo me ni mis, pa ly gi no me
ge nø, sie ja mø su in te lek ti ne ne ga lia, skai èiaus san ty ká su skai èiu mi vi -
sø ko duo jan èiø se kø (pro cen tais). X chro mo so mo je su in te lek ti ne ne ga -
lia bu vo sie ja ma 17,12 %, o ki to se chro mo so mo se – vi du ti nið kai 5,4 %
(p<0,00001). Li te ra tû ros ap þval go je pri sta to mos ga li mos to ká re zul ta tà
lë mu sios prie þas tys, pa mi në tos X chro mo so mos ge ne ti kos ypa ty bës, taip 
pat ap þvel gia mi pa grin di niai su in te lek ti ne ne ga lia su si jæ sin dro mai.

Tai gi, su X chro mo so ma su si ju siø in te lek ti nës ne ga lios at ve jø yra
itin daug – pub li ka ci jo je ap ra ðy ti jø ti pai ir pa vyz dþiai. Ðiuo me tu vyks -
tan tys kli ni ki niai ty ri mai su tei kia daug vil èiø in te lek ti næ ne ga lià tu rin -
tiems pa cien tams ir jø ar ti mie siems, ta èiau tik ið si aið ki nus tiks lià li gos
pa to ge ne zæ bei pa ki tu siø ge nø bio lo gi næ funk ci jà ga li ma ti kë tis po ten -
cia laus gy dy mo.

Reikð mi niai þo dþiai: in te lek ti në ne ga lia, lû þios X sin dro mas, Re to
sin dro mas, ne sin dro mi në in te lek ti në ne ga lia, sin dro mi në in te lek ti në
ne ga lia.

ÁVADAS

In te lek ti në ne ga lia (INN), anks èiau
va din ta pro ti niu at si li ki mu, – tai gru -
pë ávai rios kil mës ágim tø ir anks ti vai -
kys të je ágy tø su tri ki mø, ku rie pa si -
reið kia ben dru psi chi kos ne ið si vys ty -
mu (vy rau jant in te lek to trû ku mui) ir
dël to su tri ku sia so cia li ne adap ta ci ja
[1]. Tai vei kiau rai dos su tri ki mas ne -
gu li ga. Juo ne su ser ga ma, o gims ta ma 
ar ba ágy ja ma la bai anks ti. INN diag -

no zuo ja ma as me nims iki 18 me tø, ku -
riø IQ <70, ji cha rak te ri zuo ja ma ryð -
kiais adap ta ci niø ir in te lek ti niø funk -
ci jø su tri ki mais. Ið ski ria mi ke tu ri
laips niai: leng va (IQ 50–69), vi du ti në
(IQ 35–49), sun ki (IQ 20–34) bei gi li
(IQ <20) INN [2]. INN diag no zuo ja ma
at si þvel giant ne tik á psi cho met ri ná
kri te ri jø, bet ir su tri ki mo kli ni ki ná pa -
si reið ki mà, as mens so cia li næ adap ta ci -
jà. Ðis su tri ki mas nu sta ty tas 2–3 %
Lie tu vos þmo niø [1].
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Iki 1970 m. bu vo ma no ma, jog
INN – tai ant ri nis simp to mas, su kel -
tas ben dro me ta bo li nio su tri ki mo [1].
INN prie þas tys në ra ga lu ti nai aið kios,
ta èiau per pas ta ruo sius dvi de ðimt me -
tø pa ki to ne tik INN sà vo ka, bet ir ty -
ri mai. At si ra dus nau joms mo le ku li -
nëms tech no lo gi joms la bai pa ge rë jo
ðio su tri ki mo diag nos ti ka ir þi nios
apie ge ne ti nes INN prie þas tis. Nors
ðis su tri ki mas në ra ið gy do mas, të -
vams svar bu þi no ti tiks lias prie þas -
tis – tai daþ nai pa de da su ma þin ti kal -
tës jaus mà, ne þi no my bæ, kon struk ty -
viau da ly vau ti vai ko re a bi li ta ci jos bei
in teg ra ci jos pro gra mo se [1, 3]. Taip
pat kai ku riø ge nø pa to ge ni niø va -
rian tø nu lem tus kli ni ki nius po þy mius
ban do ma gy dy ti pa si tel kiant nau jau -
sias ge ne ti kos bei bio che mi jos þi nias ir 
tech no lo gi jas [4].

Ðiuo me tu skai èiuo ja ma 20 % INN
at ve jø, ku rie yra pri ski ria mi ap lin kos
veiks niams (ci to me ga lo vi ru sui nëð tu -
mo me tu, po stna ta li niam me nin gi tui,
pe ri na ta li nei anok si jai, hi po ti roi diz -
mui) [1]. Ti kë ti na, jog di de lës li ku siø
80 % da lies kil më yra ge ne ti në. Vi du ti -
nës bei sun kios INN prie þas tys ne re -
tai ski ria si nuo leng vos INN, pas ta ro ji
daþ niau bû na dau gia veiks nës etio lo gi -
jos. Ti riant vi du ti nës bei sun kios INN
pa pli ti mà pa ste bë tas ne ly gus pa si -
skirs ty mas tarp ly èiø: INN yra 20 %
daþ nes në ber niu kams nei mer gai tëms
[3, 5], kai ku rio se ða ly se epi de mio lo gi -
jos san ty kis tarp ly èiø sie kia net 1,9:1
[3]. Ma no ma, kad to ká pa si skirs ty mà
le mia su X chro mo so ma su si ju sios pa -
vel dë ji mo li gos.

Ðia me straips ny je ap þvel gia mos su 
X chro mo so ma su si ju sios INN prie þas -
tys, pa pli ti mas, daþ niau si pa to ge ni -
niai va rian tai bei jø ti pai. Taip pat
trum pai su pa þin di na ma su ðiuo me tu
vyk do mais spe ci fi nio gy dy mo kli ni ki -
niais ty ri mais. Ðios pub li ka ci jos tiks -
las – plës ti þi nias apie ge ne ti nes INN
prie þas tis ir ska tin ti tiks les nës diag -
no zës nu sta ty mà, ga lin tá pa ge rin ti
INN tu rin èiø as me nø svei ka tos prie -
þiû rà.

X CHROMOSOMOS GENETIKA

X chro mo so ma yra 155 Mb il gio ir su -
da ro apie 5 % hap loi di nio þmo gaus ge -
no mo. 1961 m. bu vo at ras tas X inak ty -
va ci jos fe no me nas, ku ris lei dþia pa aið -
kin ti vy rø, tu rin èiø vie nà X chro mo so -
mà, ir mo te rø, tu rin èiø dvi X chro mo -
so mas, ge nø do zës kom pen sa ci jà [6].
X chro mo so mos ter mi na li në se sri ty se
yra pseu do au to so mi niai re gio nai. Juo -
se yra ge nai, ku rie në ra inak ty vuo ja -
mi ir ga li re kom bi nuo tis su Y chro mo -

so ma [7]. Taip pat X chro mo so mo je
yra ge nø, ku rie ið trûks ta ið inak ty va -
ci jos – pas ta rie ji ga li bû ti fa kul ta ty vi -
niai ar ba kon sti tu ty vi niai [8]. X chro -
mo so mos se ka yra itin kon ser va ty vi
dël ma þes nio uþ au to so mas re kom bi -
na ci jos daþ nio, re kom bi na ci ja ga li ma
tik mo te rið ko se làs te lë se ir pseu do au -
to so mi niuo se re gio nuo se [3]. Nu sta ty -
ta,  jog pir mi në se  làs te lë se
(1000–2000) inak ty vi na ma bet ku ri
X chro mo so ma, o jos duk te ri në se làs -
te lë se yra inak ty vi na ma ta pa ti (të vi -
në / mo ti ni në) chro mo so ma. Esant
per tek li nëms X chro mo so moms yra
inak ty vi na mos vi sos X chro mo so mos,
pa lie kant tik vie nà, ne pri klau so mai,
ar tai vyks ta vy ro, ar mo ters làs te lë se. 
X chro mo so mos inak ty va ci jos me cha -
niz mas – itin uni ka lus. Ja me da ly vau -
ja nuo inak ty vuo ti pa ruoð to je chro mo -
so mo je esan èio XIST ge no nu ra ðy ta il -
ga ne ko duo jan ti RNR, ku ri, fi zið kai
sà vei kau da ma su chro mo so ma bei sti -
mu liuo da ma X chro mo so mos epi ge ne -
ti ná mo di fi ka vi mà, le mia jos inak ty va -
ci jà [8]. Dël spe ci fi nio X chro mo so mos
inak ty vi ni mo mo te rø làs te lë se, ku rio
me tu at si tik ti në X chro mo so ma lie ka
ak ty vi, te orið kai 50 % mo te rø làs te liø
tu rë tø bû ti vie na ak ty vi X chro mo so -
ma, o li ku sio se – ki ta. Vis gi ðis san ty -
kis ga li bû ti pa ki tæs dël fe no me no, ap -
sau gan èio mo te ris nuo ne ðio ja mø pa -
to ge ni niø ge nø va rian tø pa si reið ki -
mo: jei vie no je X chro mo so mo je gy vy -
bið kai svar bus ge nas yra pa ki tæs, làs -
te lës, ku rio se ði chro mo so ma yra inak -
ty vin ta, ga li da lin tis ir vys ty sis efek -
ty viau [9]. Ta èiau vy rai, tu rin tys tik
vie nà X chro mo so mà, ne tu ri ðio ap -
sau gi nio me cha niz mo – tai vie na ið
prie þas èiø, le mian èiø san ty ki nai di -
des ná su X chro mo so ma su si ju siø li gø
pa si reið ki mà vy rið ko sios ly ties as me -
nims [3].

Dar 1992 m. pub li kuo ta me straips -
ny je Gil lia nas Tur ne ris ir Mi cha e -
lis W. Par ting to nas ið kë lë hi po te zæ, jog 
X chro mo so mo je ko duo ja mi ge nai yra
at sa kin gi uþ þmo gaus in te lek tà [10].
Is to rið kai diag no zuo jant INN, ku ri ne -
ati tin ka lû þios X sin dro mo fe no ti po,
ta èiau jos pa vel dë ji mas bei pa si skirs -
ty mas tarp ly èiø ati tin ka su X chro mo -
so ma su si ju sio ge no, bu vo su kur ta
MRX no men kla tû ra. Taip bu vo uþ re -
gist ruo tos 82 ðias sà ly gas ati tin kan -
èios ðei mos (MRX1–MRX82) [3]. Ðis
ka ta lo gas tech no lo gið kai itin pri si dë jo
prie ge nø iden ti fi ka ci jos – kiek vie nos
ðei mos vy rø X chro mo so mos bu vo pa -
ly gin tos, su tam pan èios da lys de ta liai
ið tir tos ir nu sta ty ti ðio se sri ty se esan -
tys ge nai [3]. Ke le tas tarp tau ti niø pro -
jek tø (EU RO-MRX; IGOLD) uþ si brë þë 
tiks là nu sta ty ti kuo dau giau INN le -
mian èiø ge nø, esan èiø X chro mo so mo -

je. IGOLD ko man dos ty ri mo me to dai – 
vi sø X chro mo so mo je esan èiø ko duo -
jan èiø se kø (718 ge nø) ko hor ti nis ty ri -
mas 208 ðei mo se. Vyk dant ðá pro jek tà
ras ta 12 nau jø ge nø, ku riø pa to ge ni -
niai va rian tai ga li su kel ti ne sin dro mi -
næ INN (tarp jø SYP, ZNF711, CASK). 
Ty ri mo me tu nu sta ty ta, jog di dþio ji
dau gu ma pa to ge ni niø ge no va rian tø
yra tað ki niai missense (pa ki tæs vie nos
ami no rûgð ties ko do nas) po ky èiai [7].
Ðiuo me tu þi no mi 145 X chro mo so mos
ge nai, tu rin tys pa kan ka mai áro dy mø
su sie ti juos su INN pa to ge ne ze. Tai
su da ro reikð min gà X chro mo so mo je
esan èiø ge nø da lá.

Ky la klau si mas, ar X chro mo so ma
ið si ski ria ið ki tø chro mo so mø jos ge nø
ko duo ja mø funk ci jø at þvil giu. Anks -
èiau bu vo ma no ma, jog ge nai, pa te kæ á
X chro mo so mà ið au to so mø, yra sà ly -
gi nai ap sau go ti bei sta bi lûs, tai gi ága -
væ sme ge nø dar bui svar bias funk ci jas
[3]. Ádo mu, jog kai ku riø ðiø ge nø pir -
mi në funk ci ja bu vo sëk li dëms spe ci fið -
ka [11]. Pa ly gi næ kiek vie nos chro mo -
so mos þi no mø INN ge nø skai èiø su to -
je chro mo so mo je esa mø vi sø ge nø
skai èiu mi, ga vo me ne to ly gø pa si skirs -
ty mà. 1–22 chro mo so mo se su INN su -
si  ju siø ge nø skai èius su da ro
3,0–6,48 % vi sø ge nø ati tin ka mo je
chro mo so mo je skai èiaus (vi du ti nið kai
5,43 %). X chro mo so mo je ðie ge nai su -
da rë 17,12 % bal ty mus ko duo jan èiø
se kø ir toks re zul ta tas sta tis tið kai
reikð min gai ski ria si nuo INN ge nø da -
lies ki to se chro mo so mo se (p<0,00001). 
Skir tu mà ga lë jo lem ti anks ti pra dë ti ir 
ge rai ið to bu lin ti X chro mo so mos ty ri -
mai, ypaè – san ki bos ana li zë, nes dël
su X chro mo so ma su si ju siø li gø pa vel -
dë ji mo ypa tu mø pa si tai ky da vo ga li -
my bë tir ti daug ser gan èiø in di vi dø ið
vie nos ðei mos. Au to so mi nio do mi nan -
ti nio pa vel dë ji mo INN ser gan tys as -
me nys pa pras tai ne su si lau kia pa li -
kuo niø dël sil pnes nës rep ro duk ci nës
funk ci jos, o au to so mi nio re ce sy vaus
pa vel dë ji mo li gos la biau pa pli tu sios
kul tû ro se, ku rio se yra daþ nes në krau -
jo mai ða. Tai gi, X chro mo so mo je esan -
tys pa to ge ni niai ge no va rian tai iki at -
si ran dant nau jos kar tos se kos kai tos
me to dams bu vo nu sta to mi leng viau ir
daþ niau. To bu lë jant mo le ku li niø ty ri -
mø tech no lo gi joms duo me nø apie INN 
ge nus dau gë ja. Esa ma nuo mo nës, jog
vi sos chro mo so mos tu rë tø tu rë ti to kià
pa èià da lá (apie 10 %) ge nø, ga lin èiø
lem ti INN – taip bu vo ap skai èiuo tas
po ten cia lus INN ga lin èiø lem ti ge nø
skai èius, sie kian tis 1500–2000 ge nø.
Dar prieð 7–10 me tø bu vo skai èiuo ja -
ma dau giau nei 900 ge ne ti niø su tri ki -
mø, su si ju siø su INN [12].
2015–2016 m. OMIM duo me nø ba zë je
bu vo ran da ma 818 ge nø, ið ku riø 86 –
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X chro mo so mo je [13]. Per vie ne rius
me tus bu vo ap ra ðy ti dar 249 ge nai,
tarp ku riø 59 – pri klau san tys X chro -
mo so mai. Tai gi kol kas INN ge nø pa si -
skirs ty mas ne pri ar të jo prie pre li mi na -
rios pu siau svi ros da lies tarp vi sø chro -
mo so mø ir kon kre taus at sa ky mo á
klau si mà, ar X chro mo so mo je yra dau -
giau ge nø, ga lin èiø su kel ti INN, ne bus 
tol, kol vi si su INN su si jæ ge nai ne bus
ið aið kin ti [13].

SU X CHROMOSOMA
SUSIJUSIOS INN GENETINËS
PRIEÞASTYS

Tra di cið kai INN yra kla si fi kuo ja ma
pa gal etio lo gi jà: chro mo so mø skai -
èiaus, chro mo so mø struk tû ros po ky -
èiai, mo no ge ni nës, epi ge ne ti nës, dau -
gia veiks nës prie þas tys (1 pav.). Pla -
èiau ap tar si me chro mo so mø skai èiaus 
ir struk tû ros pa ki ti mus bei mo no ge ni -
nius sin dro mus.

Aneuploidija

Chro mo so mø skai èiaus po ky èiai
(aneup loi di ja), nu sta to mi ru ti ni nio
ka rio ti pa vi mo ty ri mu. Mo no so mi jos ið
es mës yra le ta lios, vie nin te lë þi no ma
gy vy bin ga mo no so mi ja yra Ter ne rio
sin dro mas (X mo no so mi ja). Su INN
sie ja mos tri  so mi jos yra Dau no
(21 chrom.), Ed vard so (18 chrom.), Pa -
tau (13 chrom.) sin dro mai [3]. Dël uni -
ka lios X chro mo so mos ge ne ti kos (do -
zës kom pen sa ci jos – per tek li nës
X chro mo so mos inak ty va ci jos) X chro -
mo so mos aneup loi di jos yra gy vy bin -
gos, o sin dro mà tu rin èiø as me nø fe no -
ti pai pa ki tæ pa ly gin ti ma þai.

Ter ne rio sin dro mo (45,X) pa pli ti -
mas – 0,04 % mo te rið ko sios ly ties as -
me nø. Dël ápras tos X chro mo so mos
inak ty va ci jos ðis sin dro mas ne su ke lia
itin sun kiø fe no ti pi niø de fek tø. Vis gi
as me nims, tu rin tiems Ter ne rio sin -
dro mà, bû din gi mo ky mo si sun ku mai,
ypaè erd vi nio màs ty mo ir emo ci nio in -

te lek to su tri ki mai, taip pat jiems bû -
din ga þe mas ûgis, „kak lo spar ne liai“
(pterygium colli), kar dio vas ku li niai ir
en dok ri ni niai su tri ki mai (dël kiau ði -
dþiø dis ge ne zës). Ápras tai nu sta to mas
ben dras in te lek to ko e fi cien tas yra
tarp þe mo vi du ti nio ir vi du ti nio, ta -
èiau pa ste bi mas þen klus su ma þë ji mas
ne ver ba li nio IQ da ly je. Ma no ma, jog
ðie su tri ki mai ga li bû ti nu lem ti ly ti niø 
hor mo nø trû ku mo [14].

Klain fel te rio (Kli ne fel ter) sin dro -
mas – vie nas daþ niau siø ge no mo pa -
ki ti mø, pa vei kian èiø in te lek ti nes
funk ci jas. Ðis sin dro mas yra su kel tas
per tek li nës X chro mo so mos vy rið ko -
sios ly ties as me nø ge no me, esant ka -
rio ti pui 47,XXY. Klain fel te rio sin dro -
mo epi de mio lo gi ja skai èiuo ja ma
0,15 % vy rø. Li gos fe no ti pas ap ra ðo -
mas hi po go na diz mu, daþ nes niu me ta -
bo li niø, en dok ri ni niø, krau jo ta kos,
kvë pa vi mo, virð ki ni mo li gø ser ga mu -
mu bei su sil pnë ju sio mis pa þin ti në mis 
funk ci jo mis, blo ges ne at min ti mi.
Klain fel te rio sin dro mà tu rin èiø vy rø
in te lek to ko e fi cien to vi dur kis bu vo
nu sta ty tas sta tis tið kai pa ti ki mai
(p<0,001) ma þes nis uþ kon tro li nës
gru pës [15]. Vis gi vi dur kis nu sta ty tas 
aukð tes nis nei vir ðu ti në INN api brë -
þia ma ri ba – jis lai ko mas þe mu nor -
ma liu. Ma no ma, jog þe mes nis in te lek -
tas yra su kel tas vë luo jan èios kal bos
rai dos, dis lek si jos, daþ nos Klain fel te -
rio sin dro mui, – au gant ðis skir tu mas
be veik ið nyks ta. Ti kë ti na, jog kal bos
ir mo ky mo si su tri ki mai yra ge ne ti nës 
kil mës, nes yra ma to mi ir ki tø ly ti niø
chro mo so mø aneup loi di jø fe no ti puo -
se (pas ta rie ji në ra su si jæ su hor mo nø
dis ba lan su). Ðis sin dro mas pa si þy mi
pla èiu fe no ti pø spek tru, ku rá ga li ma
pa aið kin ti mo zai ciz mu (skir tin gos
X chro mo so mos inak ty va ci ja skir tin -
go se làs te lë se), ge nø po li mor fiz mu,
im prin tin gu (se lek ty via vie nos chro -
mo so mos ge nø raið ka pri klau so mai
nuo të vi nës / mo ti ni nës kil mës), ið
inak ty va ci jos ið trûks tan èiø, nuo do -
zës pri klau so mø ge nø per tek liu mi
[16].

Struktûriniai chromosomø
pakitimai

Daþ niau siai chro mo so mos da lies
struk tû ri niai pa ki ti mai at si ran da dël
chro mo so mø trû kiø ir ap ima ke le tà
ge nø, tai gi dël di de lio po vei kio DNR
su ke lia þen klius po þy mius fe no ti pe.
Ap ra ðy ti struk tû ri niai pa ki ti mai yra
tran slo ka ci ja (ati trû ku sios DNR da -
lies pri si jun gi mas ne ápras to je vie to je
ar ki to je chro mo so mo je), de le ci ja
(DNR da lies pra ra di mas), dup li ka ci ja
(DNR da lies pa dvi gu bë ji mas), in ver si -
ja (ati trû ku sios ir ap si su ku sios DNR
da lies ási jun gi mas á chro mo so mà).
Stam bûs, di des ni nei 10 Mb, chro mo -
so mi niai po ky èiai ga li bû ti ap tik ti ru -
ti ni niu ka rio ti pa vi mu. Ðiuo me tu ne -
su ba lan suo tiems chor mo so mi niams
po ky èiams nu sta ty ti yra nau do ja mi
mo le ku li nio ka rio ti pa vi mo me to dai –
vek to ri në ly gi na mo ji ge no mo hib ri di -
za ci ja (vLGH) bei vie no nu kle o ti do po -
li mor fiz mo ly gi na mo ji ge no mo hib ri di -
za ci ja (VNP-LGH). Ðis me to das lei dþia 
ap tik ti ir ge ro kai ma þes nius (nuo 1 kb
dy dþio), dar va di na mus sub mik ros ko -
pi niais, chro mo so mø struk tû ri nius po -
ky èius (2 pav.).

Ádo mus yra VCX ge no de le ci jos pa -
vyz dys. Ði ge nø ðei ma (VCX-A,
VCX-B, VCX-B1, VCX-C) lo ka li zuo ja si 
X chro mo so mos trum pa ja me pe ty je,
ta èiau du pa ra lo gi niai ge nai – VCY-D
bei VCY-E, ran da mi Y chro mo so mo je,
nu ro do, jog X chro mo so mos ge nai yra
dup li ka ci jos re zul ta tas [17]. Vë les ni
ty ri mai pa ro dë, jog ði ge nø ðei ma në ra
kon ser va ty vi – ge nø or to lo gø ne ras ta
pe lës ge no me. VCY ge nai yra ið skir ti -
nai eks pre suo ja mi vy rið ko sio se ga me -
to se. VCX-A bal ty mo funk ci ja – mRNR 
sta bi li za ci ja slo pi nant mRNR de gra -
duo jan èius bal ty mus [18]. Gau su pa -
vyz dþiø, kai pa to ge ni nis VCX-A ge no
va rian tas su ke lia in te lek to su tri ki -
mus, bei at ve jø, kai in te lek tas bu vo vi -
sið kai nor ma lus, nors nu sta ty ta
VCX-A de le ci ja bu vo [3, 19]. Ðis fe no -
me nas në ra iki ga lo ið tir tas, ta èiau ga -
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1 pav. INN klasifikacija

Fig. 1. Clas si fi ca tion of in tel lec tual dis abil ity



lë tø bû ti pa aið ki na mas skir tin gos ap -
im ties de le ci jo mis, epi ge ne ti në mis
mo di fi ka ci jo mis ar ge no po li mor fiz mu.

Nu sta ty ta ir ki tø sub mik ros ko pi -
niø pa ki ti mø, pa vyz dþiui, dup li ka ci ja
Xq28. Ðis DNR ko pi jø skai èiaus po ky -
tis bu vo nu sta ty tas ke lio se ðei mo se,
ku rio se buvo  sun kios INN ir pro gre -
suo jan èio spas tið ku mo atvejø. Dup li -
ka ci jos dy dis ávai ra vo nuo 0,4–0,8 Mb,
ji apë më LICAM ir MECP2 ge nus. Pa -
cien tams pa si reið kë hi po to ni ja, pro -
gre suo jan tis apa ti niø ga lû niø spas tið -
ku mas, sun kus kal bos rai dos su tri ki -
mas, daþ ni trau ku liai, pa si kar to jan -
èios in fek ci jos. Tai ga li ma pa aið kin ti
MECP2 ge no raið kos su trik dy mu – ðio
ge no pa to ge ni niai va rian tai su ke lia
Re to (Rett) sin dro mà, tad ti kë ti na, jog

dup li ka ci ja taip pat le mia pa na ðø fe -
no ti pà [3].

Monogeniniai sindromai

Ðiuo me tu yra nu sta ty ta dau giau nei
100 ge nø X chro mo so mo je, sie ja mø su
sin dro mi ne ir ne sin dro mi ne INN
(2 pav.) [3, 7, 20]. Vis gi ne vi sø ðiø ge -
nø funk ci jos bei jø tie sio gi në sà sa ja su
INN yra aið ki – da lis ge nø yra svar bûs 
epi ge ne ti niø bei po tran slia ci niø mo di -
fi ka ci jø me cha niz mams, ki ti da ly vau -
ja in tra làs te li në je per na ðo je, yra
memb ra nø struk tû ri niai ele men tai,
da ly vau ja sig na lø per da vi mo ke liuo se. 
Tai ro do, jog INN fe no ti pas vei kiau
yra nu lem tas ben dros neu ro nø dis -
funk ci jos, nei su trik dy tø kon kre èiø

pa þin ti niø pro ce sø ke liø [3, 7]. Ap skri -
tai INN ga lin èiø su kel ti ge nø yra tiek
daug, jog ðiuo me tu ma no ma, kad ðis
su tri ki mas – uni ver sa lus ne spe ci fi nës
neu ro nø funk ci jos pa þai dos fe no ti pas.

Di dþi à jà da lá INN su ke lian èiø pa -
to ge ni niø ge nø va rian tø su da ro tað ki -
niai missense (pa keis tos ami no rûgð -
ties) pa ki ti mai. Ki ti – non sense (tað ki -
në mu ta ci ja ge ne ruo ja STOP ko do nà)
bei rë me lio po slin kio (vie no / ke liø nu -
kle o ti dø de le ci ja / dup li ka ci ja, dël ku -
rios pa si slen ka ko do nø skai ty mo rë -
me lis) – yra nu sta to mi re èiau. Daþ nas
sin dro mas ga li bû ti su kel tas ávai riø ti -
pø ge no pa ki ti mø, pa vyz dþiui, Re to
sin dro mà ga li su kel ti tiek missense,
tiek rë me lio po slin kio ar non sense po -
ky èiai [21].
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2 pav. Submikroskopiniai bei monogeniniai X chromosomos pakitimai, le mian tys INN, ir ðiø pakitimø lokalizacija

Fig. 2. Sub mi cro scopic and monogenic X chro mo some ab er ra tions linked to in tel lec tual dis abil ity and lo cal isa tion of these
ab er ra tions



Nu sta to ma ir do mi nan ti niø su
X chro mo so ma su si ju siø pa to ge ni niø
ge no va rian tø, ku rie daþ niau siai pa si -
reið kia he te ro zi go ti nëms mer gai tëms,
o vy rið ka jai ly èiai ði pa to lo gi ja yra le -
ta li. To kiems pa ki ti mams pri ski ria mi
MECP2  (Re to sin dro mas),
FGD1 (Aarskog–S cott sin dro mas),
NSDHL  (CHILD sin dro mas) bei
EFMR (Ju berg– Hel lman sin dro mas)
pa to ge ni niai va rian tai [22–24].

NESINDROMINË
IR SINDROMINË SU
X CHROMOSOMA SUSIJUSI INN

Pa gal kli ni ki ná pa si reið ki mà INN yra
skirs to ma á sin dro mi næ ir ne sin dro mi -
næ. Sin dro mi ne va di na ma to kia INN,
ku rià ly di spe ci fi niai fi zi niai, el ge sio
ar neu ro lo gi niai simp to mai [3]. Nors
anks èiau toks skirs ty mas at ro dë tin -
ka mas, vis daþ niau at ran da ma ge nø,
ku riø pa to ge ni niai va rian tai ga li lem ti 
tiek sin dro mi næ, tiek ne sin dro mi næ
INN.

Nesindrominë INN

Dau ge lis INN at ve jø yra ne spe ci fið ki, 
ne su si jæ su ki tais fe no ti pi niais po ky -
èiais. Jie yra lai ko mi ne sin dro mi nës
INN pa vyz dþiais. Ne sin dro mi næ INN
le mian èius pa to ge ni nius ge no va -
rian tus nu sta ty ti yra itin sun ku.
Diag no zæ sun ki na to kiø po ky èiø re tu -
mas bei gau sa – ðiuo me tu ma no ma,
kad 2/3 vi sø X chro mo so mos ge nø,
sie ja mø su INN, le mia bû tent ne sin -
dro mi ná kog ni ty vi ná su tri ki mà [22].
Dau gu ma ap ra ðy tø at ve jø yra vie ne -
ti niai.

Per pas ta ruo sius de ðimt me tø bu -
vo nu sta ty ta daug nau jø ne sin dro mi -
næ INN ga lin èiø lem ti ge nø. Vie nas ið
pir mø jø nu sta ty tø to kio ti po ge nø bu -
vo AFF2. Ma no ma, su ðiuo ge nu
siejamos INN pa pli  ti  mas yra
0,001–0,002 % vy rø. Ne ga lià le mia tri -
nuk le o ti di nio CGG pa si kar to ji mo ið si -
plë ti mas AFF2 ge ne, dël ku rio pa si -
reið kia ge no tran slia ci jos in hi bi ci ja
[12]. Pa na ðus me cha niz mas FMR1 ge -
ne le mia lû þios X sin dro mà.

Ne sin dro mi næ INN ga li lem ti ir pa -
to ge ni niai va rian tai IL1RAPL ge ne.
Jo pro duk tas lo ka li zuo ja si si nap si në se 
memb ra no se ir da ly vau ja si nap sës for -
ma vi mo si, Ca

2+
 ka na lø re gu lia ci jos bei 

eg zo ci to zës pro ce suo se [26, 27]. Su tri -
ki mà su kel ti ga lin tys pa to ge ni niai ge -
nø va rian tai yra itin ávai rûs. Ap ra ðy ta 
tiek in ver si jø [27], tiek de le ci jø, tiek
tað ki niø rë me lio po slin kio ge no po ky -
èiø pa vyz dþiø [25].

Sindrominë ir nesindrominë
INN, sukelta pokyèiø toje
paèioje srityje

Dau gë jant duo me nø ta po aki vaiz du,
jog pa to ge ni niai to pa ties ge no va rian -
tai daþ nai ga li pa si reikð ti skir tin gu fe -
no ti pu. To kiø ge nø pa vyz dþiai yra
ARX, MECP2 (Re to sin dro mas),
FMR1 (lû þios X sin dro mas) [3].

ARX ge nas sie ja mas su ne sin dro -
mi ne INN ir net ke liais sin dro mais.
Vie nas ið jø yra Par ting to no sin dro -
mas, cha rak te ri zuo ja mas eks tra pi ra -
mi di niais neu ro lo gi niais su tri ki mais
(dis to ni niai ran kø ju de siai, di sar tri ja)
bei INN.

MECP2 ge no pa to ge ni niai va rian -
tai taip pat ga li bû ti sie ja mi su fe no ti -
pi niu he te ro ge nið ku mu. Jø le mia mas
Re to sin dro mas – tai vien tik mer gai -
tëms pa si reið kian ti li ga. Ðiam su tri ki -
mui bû din ga spe ci fi  në ei ga: po
6–18 mën. nor ma laus vys ty mo si mer -
gai tës pra ran da ágy tus ge bë ji mus,
joms ið si vys to sun ki INN. Re to sin dro -
mo po þy miø spek tras pla tus, pa si reið -
kia ste reo ti pi niais „ran kø plo vi mo“ ju -
de siais, mo to ri nio vys ty mo si at si li ki -
mu ir re gre si ja, ko mu ni ka ci niø ágû -
dþiø pra ra di mu, sun kia INN, trau ku -
liais, vë liau – sko lio ze, ne nor ma liu
rau me nø to nu su, daþ nai su trik dan èiu
ge bë ji mà vaikð èio ti. Nu sta ty ta, jog
MECP2 ge no pro duk tas – tai bal ty -
mas, ku ris jun gia si prie me til-CpG ir
re gu liuo ja epi ge ne ti ná im prin tin gà bei 
chro ma ti no kon den sa ci jà. Re to sin dro -
mas su lau kë di de lio moks li nin kø dë -
me sio, ið si aið ki nus dau ge lá jo pa to ge -
ne zës ke liø ta po aki vaiz du, jog yra te -
ori në ga li my bë fe no ti pà pa vers ti gráþ -
ta mu – tai lë më in ten sy vius ga li mo gy -
dy mo ty ri mus [28]. Pa ste bë tas ádo mus 
fe no me nas – nors vi suo me në je su si da -
riu si nuo mo në, jog ge no dup li ka ci ja
yra ma þiau þa lin ga nei de le ci ja,
MECP2 dup li ka ci ja taip pat le mia
sun kià INN. Taip pat nu sta ty ta at ve -
jø, kai tað ki niai, rë me lio po slin kio ne -
su ke lian tys po ky èiai le mia ne sin dro -
mi næ INN. Nors ma to mi ir ki ti fe no ti -
pi niai po ky èiai, pa vyz dþiui, tre mo ras,
pa blo gë ju si mo to ri në ko or di na ci ja, jie
në ra pa kan ka mi Re to sin dro mo diag -
no zei, tad pri ski ria mi prie ne spe ci fi -
nës INN [29].

Sindrominë INN

Sin dro mi në INN yra su tri ki mas, ku ris 
pa si reið kia ne tik INN, bet ir ki tø or -
ga nø bei sis te mø pa þei di mais, ti pi -
niais simp to mø kom plek sais. Daþ -
niau sia mo no ge ni në sin dro mi nës INN
prie þas tis – lû þios X sin dro mas. Tai

bu vo pir ma sis sin dro mas, su sie jæs
X chro mo so mà su INN.

Lû þios X sin dro mas yra pa si tai ko
0,025 % su au gu siø vy rø ir 0,016 % mo -
te rø [30]. Sin dro mo pa va di ni mas ki lo
dël pa ki tu sios chro mo so mos vaiz do,
ma to mo pro mik ro sko pà – chro mo so -
mo je su si da ro ma to mas trû kis ar ba lo -
ka lus chro mo so mos su plo në ji mas [3].
Ðio sin dro mo ty ri mo pra dþio je bu vo
pa ste bë tas fe no me nas, va di na mas
Ðer ma no pa ra dok su – per duo da ma ið
kar tos á kar tà pa si reið kë vis sun kes në
INN. Nu sta ty ta, jog lû þios X sin dro mà
le mia FMR1 ge no CGG tri nuk le o ti do
pa si kar to ji mo ið si plë ti mas (>200, nor -
ma <44 [4]). Ðis re gio nas yra epi ge ne -
tið kai mo di fi kuo ja mas – me ti lin ta
DNR tam pa ne ak ty vi (ne transk ri buo -
ja ma). Ge no ko duo ja mas bal ty mas
FMRP da ly vau ja vys tan tis si nap sëms
[4]. Sin dro mas pa si reið kia mo ky mo si
su tri ki mais, pa þin ti niø funk ci jø su tri -
ki mu, kal bos rai dos iki 2 me tø at si li ki -
mu. Dau gu ma ber niu kø tu ri leng -
và / vi du ti næ INN. Maþ daug treè da lis
pa cien tø, tu rin tys lû þios X sin dro mà,
pa si þy mi ir au tiz mo spek tro su tri ki -
mais. 15 % ber niu kø ir 5 % mer gai èiø
epi zo dið kai ið tin ka trau ku liø prie puo -
liai. Ki ti fe no ti pi niai po þy miai: il gas,
siau ras vei das, di de lës au sys, ið si ki ðæs 
þan di kau lis ir kak ta, itin lanks tûs
pirð tai bei plokð èios pë dos. Kai ku -
riems pa cien tams pa si reið kia ste re o ti -
pi niai ju de siai, dro vu mas, su trin ka at -
min tis [3]. Dël di de lio lû þios X sin dro -
mo daþ nio in ten sy viai vyk do mi ðá su -
tri ki mà tu rin èiø pa cien tø ga li mo gy -
dy mo ty ri mai.

DIAGNOSTIKA

Nu sta tant INN ge ne ti næ prie þas tá
svar bu at si þvelg ti á ðei mos ir pa cien to
li gos is to ri jà, ob jek ty vaus ty ri mo re -
zul ta tus, la bo ra to ri niø ir in stru men ti -
niø ty ri mø duo me nis. Pas ta ruo ju me -
tu diag nos ti ko je ádie gus nau jas mo le -
ku li niø ty ri mø tech no lo gi jas, at si ran -
da ga li my bë per ei ti nuo „fe no ti pas pir -
ma“ prie „ge no ti pas pir ma“ me to do lo -
gi jos. Tai ga li la bai su ma þin ti idio pa ti -
nei pri ski ria mos INN da lá, ku ri ðiuo
me tu sie kia apie 50 % [31].

„Pir ma fe no ti pas“ mo de lis tai ko -
mas, kai anam ne zës ir ob jek ty vaus ty -
ri mo duo me nys pa de da átar ti kon kre -
tø sin dro mà (nu sta to ma kli ni ki në
diag no zë). Jei gu kli ni ki në diag no zë
yra abe jo ti na, esant in di ka ci jø at lie -
ka mi kli ni ki nës diag no zës áta ri mà su -
stip ri nan tys ty ri mai (la bo ra to ri niai,
in stru men ti niai). Jei yra ga li my bë,
kli ni ki në diag no zë pa tvir ti na ma at lie -
kant spe ci fi nius ge ne ti nius ty ri mus,
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pa vyz dþiui, Dau no (Down) sin dro mas
diag no zuo ja mas at li kus ka rio ti po ty ri -
mà, Di þor þo (Di Ge or ge) – FISH, An -
gel ma no bei Pra de rio ir Vi lio (Pra -
der– Wil li) sin dro mø pa tvir ti ni mui at -
lie ka mas 15q11-q13 sri ties de le ci -
jø / dup li ka ci jø ir me ti li ni mo ty ri mas,
esant lû þios X chro mo so mos sin dro mo
áta ri mui – FMR1 ge no ty ri mas, Pom pë 
li gai – fer men to a-gli ko zi da zës ak ty -
vu mo ty ri mas ir t. t. „Pir ma fe no ti pas“
mo de lio diag nos ti nis efek ty vu mas pri -
klau so nuo gy dy to jo kom pe ten ci jos ir
ga li siek ti 17–34 % [32].

Jei gu kli ni ki në diag no zë në ra þi no -
ma, tai ko mas „ge no ti pas pir ma“ ið ty ri -
mo mo de lis. Chro mo so mi niam ne su -
ba lan suo tu mui nu sta ty ti at lie ka mi
mo le ku li nio ka rio ti pa vi mo ty ri mai –
vek to ri në ly gi na mo ji ge no mo hib ri di -
za ci ja (vLGH) ar ba vie no nu kle o ti do
po li mor fiz mo ly gi na mo ji ge no mo hib -
ri di za ci ja (VNP-LGH). vLGH tech no -
lo gi jo je yra su jung ti du veiks min gi
me to dai: á tai ki ná nu kreip tas aukð tos
raið kos FISH (fluo res cen ci nës in situ
hib ri di za ci jos) me to das ir vi so ge no mo
ana li zei pri tai ky tas ka rio ti pa vi mas
[33]. vLGH me to du pa cien to DNR yra
hib ri di zuo ja ma su re fe ren ti nës DNR
oli go nuk le o ti di niais frag men tais. To -
kiu bû du ti ria mas DNR se kø ko pi jø
skai èius, tai gi me to das yra tin ka mas
dup li ka ci joms ir de le ci joms nu sta ty ti
vi sa me ge no me. Mo le ku li nis ka rio ti -
pa vi mas pa de da ið si aið kin ti 12–14 %
INN at ve jø ge ne ti nes prie þas tis [34].

Nau ji ty ri mo me to dai ga li ið es mës
pa keis ti ge ne ti niø INN prie þas èiø ty -
ri mus. Pui kus pa vyz dys – nau jos kar -
tos se kos kai ta. Ðis me to das lei dþia nu -
sta ty ti ne di de lius ge no po ky èius, ap -
iman èius vie nà ar ke lis nu kle o ti dus.
Ðiuo me tu yra áma no ma ne tik á tai ki ná 
nu kreip ta se kos kai ta áta riant pa ki tu -
sius ge nus, bet ir ge nø pa ne lës (pvz.,
þi no mø X chro mo so mo je esan èiø INN
ge nø), vi so eg zo mo ar net ge no mo se -
kos kai ta. Vi so eg zo mo ar ge no mo ty ri -
mas ga li pa dë ti ið aið kin ti net ir ne þi -
no mas INN prie þas tis bei at ras ti nau -
jus INN ge nus.

POTENCIALUS GYDYMAS

Il gus me tus vie nin te lë pa gal ba sun kià 
INN tu rin èiam vai kui bu vo re ko men -
da ci ja já pa ti kë ti vals ty bës ið lai ko -
moms ins ti tu ci joms [1]. Vë liau pra dë -
ta tai ky ti psi cho lo gi në bei ug dy mo pa -
gal ba ben druo me në se bei pa ste bë ta,
jog, kryp tin gai ir nuo sek liai ska ti nant
vai ko rai dà, jo ágû dþiø kas met gau sës,
jie to bu lës [1]. Ðiuo me tu vyk do ma
daug kli ni ki niø ty ri mø, ieð kant spe ci -
fi nio, á li gos pa to ge ne zæ nu kreip to gy -
dy mo INN tu rin tiems pa cien tams.

Nors dau ge lis ðiø ty ri mø re zul ta tø dar 
në ra pa tvir tin ti ir ap ro buo ti, ne abe jo -
ti na, jog at ei ty je INN tu rin èiø pa cien -
tø prog no zë bus daug ge res në.

Klain fel te rio sin dro mu ser gan -
tiems ber niu kams ápras tai tai ko ma
pa kai ti në te stos te ro no te ra pi ja. Tai ne 
tik pa nai ki na an dro ge nø de fi ci tà, bet
ir pa ge ri na in te lek ti nes funk ci jas: á
tiks là nu kreip tà màs ty mà, pa si ti kë ji -
mà sa vi mi, su ma þi na nuo var gá bei dir -
glu mà [35]. Tei gia ma, jog Ter ne rio
sin dro mà tu rin èiø mer gai èiø pa þin ti -
nës funk ci jos taip pat pa ge rë ja sky rus
pa kai ti næ est ro ge nø te ra pi jà [14].

Ið si aið ki nus ge ne ti næ prie þas tá
pra de da mas kur ti ir po ten cia lus sin -
dro mui spe cia li zuo tas gy dy mas. Pa -
vyz dþiui, per na ðos bal ty mø MCT8 (Al -
lan– Hern don– Dud ley sin dro mas) bei
SLC6A8 (ce reb ri nis kre a ti no de fi ci to
sin dro mas 1) de fek tus ban do ma gy dy -
ti ski riant eg zo ge ni nius per na ðos bal -
ty mus ar ku riant al ter na ty vius per na -
ðos bû dus [35, 36].

Daþ niau sia su X chro mo so ma su si -
ju sios INN prie þas tis – lû þios X sin dro -
mas – su lau kia di de lio dë me sio ieð -
kant po ten cia laus gy dy mo. Nu sta èius, 
jog ðio sin dro mo fe no ti pas ga li bû ti su -
si jæs su per tek li ne mGlu5 re cep to riø
ak ty va ci ja, pra dë ti ty ri mai, at ne ðæ
daug vil èiø tei kian èiø re zul ta tø. Nors
gy vû nø mo de liuo se pa ste bë ti dras tið -
ki fe no ti po po ky èiai, kli ni ki niuo se
ban dy muo se su pa cien tais to kio pa ge -
rë ji mo nu sta ty ti kol kas ne pa vy ko –
pir mo jo ty ri mo me tu pu së gy dy mà
gau nan èiø as me nø pa ju to hi pe rak ty -
vu mo ir ne ri mo simp to mø su sil pnë ji -
mà, ta èiau vë les ni ty ri mai pa ro dë, jog
tik pa cien tai su vi sið kai me ti lin tu
FMR1 pro mo to riu mi pa ju to di des ná
pa ge rë ji mà [4]. Taip pat at lie ka mi
ban dy mai su GABA mo du lia to riais,
vie nas jø – Arbaclofen (GABAB re cep -
to riø ag o nis tas) pa si ro dë veiks min gas
ski riant 5–11 m. vai kams di de lë mis
do zë mis, ta èiau jo kû ri mas bu vo nu -
trauk tas. Acamprosate, FDA pa tvir -
tin tas vais tas, var to ja mas al ko ho lio
abs ti nen ci jai gy dy ti, pra di niuo se ty ri -
muo se taip pat bu vo veiks min gas ge ri -
nant su au gu siø pa cien tø ko mu ni ka ci -
jà, de vy niø ið dvy li kos ty ri me da ly va -
vu siø vai kø hi pe rak ty vu mo, so cia li nio 
at sa ko, dë me sio su tri ki mo, ko mu ni ka -
ci jos tes tø re zul ta tai bu vo ge res ni [4].
Kli ni ki niai ban dy mai pa ro dë tei gia -
mus re zul ta tus ir var to jant mi no cik li -
nà, se lek ty vius se ro to ni no re ab sorb ci -
jos in hi bi to rius, lo vas ta ti nà, li tá, ok si -
to ci nà, tro fi ne ti dà [4].

Kaip jau mi në ta, gi lus Re to sin dro -
mo pa to lo gi nës fi zio lo gi jos ið aið ki ni -
mas lë më pir muo sius gy dy mo ty ri -
mus. Dvi ty ri mø ða kos ap ima neu ro -
bio lo gi nius bei far ma ko lo gi nius vais -

tus. Nors te orið kai ga li ma pa kai ti në
MeCP2 bal ty mo ar MECP2 ge no te ra -
pi ja, su si du ria ma su sun ku mais kon -
tro liuo ti nuo do zës pri klau so mà eg zo -
ge ni nio ge no raið kà, nes jo per tek lius
taip pat le mia INN bei ki tus simp to -
mus [38]. Dau giau sia dë me sio su lau kæ 
ty ri mai tai ki niu rin ko si ner vi nius sig -
na li ni mo ke lius bei to kius pro ce sus
kaip neu ro nø au gi mas. Ið ban dy ti vais -
tai, vei kian tys mi to chon dri jø funk ci jà, 
neu rot ran smi te riø ba lan sà [39]. Tei -
gia mø re zul ta tø da væ ban dy mai bu vo
at lik ti su Bdnf (sme ge nø neu rot ro pi -
niu fak to riu mi) (FDA pa tvir tin ti vais -
tai ið së ti nei skle ro zei gy dy ti), ta èiau
ðis fak to rius tu ri sil pnà biop rie i na mu -
mà sme ge nims, tad to les niais eks pe ri -
men tais ieð ko ma tin ka mo vais to pa -
tei ki mo sme ge nims. Prie ðin go mis sa -
vy bë mis pa si þy mi ki tas vais tas –
IGF-1, ku rio biop rie i na mu mas yra
daug ge res nis, jo ty ri mai taip pat da vë
tei gia mø re zul ta tø, o ðiuo me tu vyk do -
mi sëk min gi II fa zës kli ni ki niai ty ri -
mai su tro fi ne ti du (Neuren). Ádo mu,
jog ðis pre pa ra tas bu vo veiks min gas ir
lû þios X sin dro mà tu rin tiems pa cien -
tams. Ki ti ga li mi vais tai Re to sin dro -
mui gy dy ti – tai no re pi nef ri no efek to -
riai, NMDA an ta go nis tai bei mi to -
chon dri jø efek to riai [40]. Ap ra ðo mos
ir ne far ma ko lo gi nës gy dy mo stra te gi -
jos, ku riø þi no miau sia – kla jok lio ner -
vo sti mu lia ci ja.

IÐVADOS

INN vis dar yra vie nas ið ma þiau siai
su pras tø neu rop si chiat ri niø su tri ki -
mø [31]. Taip pat tai vie nas la biau siai
pa pli tu siø ðio ti po su tri ki mø tarp vai -
kø ir pa aug liø [3]. INN yra daþ na
siun ti mo pas vai kø neu ro lo gus bei ge -
ne ti kus prie þas tis, ið lai dos jos ty ri -
mams bei kon sul ta vi mui su da ro apie
5–10 % svei ka tos prie þiû ros sà nau dø
ið si vys èiu sio se ða ly se [7]. Per pas ta -
ruo sius 40 me tø daug ge nø bu vo su sie -
ta su INN – ðiø ge nø skai èius yra ge ro -
kai di des nis, nei anks èiau ma ny ta.
Bu vo spë ji mø, jog be veik vi si sun kios
INN at ve jai ga li bû ti nu lem ti po ky èiø
vie na me ge ne, ta èiau pa ste bë jus, jog
ben dras neu ro nø rai dos ir funk ci jos
su trik dy mas ga li lem ti to ká fe no ti pà,
ti kë ti na, kad dau ge lis pa to ge ni niø ge -
nø va rian tø yra itin re ti ar net vie ne ti -
niai. Ðiuo me tu skai èiuo ja ma, jog apie
16 % vi sø ber niu kø INN at ve jø yra su -
si ju siø su X chro mo so ma [6]. Tik ið si -
aið ki nus tiks lià li gos pa to ge ne zæ ir pa -
ki tu siø ge nø bio lo gi næ funk ci jà ga li ma 
ti kë tis po ten cia laus gy dy mo. u
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Summary

X-LINKED INTELLECTUAL DISABILITY: LITERATURE REVIEW

Austëja Dapkutë, Eglë Preikðaitienë

De spite of many ex ten sive stud ies held
on an in tel lec tual dis abil ity, it still re -
mains one of the most mys te ri ous neu ro -
psy chi at ric dis or ders. The prev a lence of
an in tel lec tual dis abil ity (2–3% of the
pop u la tion) and its vari abil ity in duce ac -
tive re search of the eti ol ogy of this dis or -
der. Fre quently, such re search di rects to
ge netic causes of an in tel lec tual dis abil -
ity. The ep i de mi ol ogy of an in tel lec tual
dis abil ity is quite as ton ish ing – there are
more males, af fected by in tel lec tual dis -
abil ity, than there are fe males. Such
prev a lence can ex plain ex ten sive stud ies
held on the re search of X chromosome
linked mutations potentially causing in -
tel lec tual disorders.

Af ter re view ing the most sig nif i cant ar -
ti cles, pub lished dur ing the last 20 years,
which in ves ti gate the link age of X chro mo -
some and in tel lec tual dis abil ity, it was ob -
served that there was a con stant in crease
of genes, in volved in X-linked in tel lec tual
dis abil ity. How ever, it is very dif fi cult to in -
ter pret this re sult be cause with a no ta ble
im prove ment of lab o ra tory equip ment
many genes were iden ti fied on other chro -
mo somes, as well. Dur ing our re search, we
ana lysed the ra tio be tween the num ber of
al ready iden ti fied genes, re lated with in tel -
lec tual dis abil ity on the chro mo some and
the amount of its pro tein cod ing se quences.
As pre dicted, this ra tio on X chromosome
was 17.12% whereas on other chro mo -

somes the av er age was 5.4% (p<0.00001). 
In this re view we are pre sent ing a pos si -
ble cau sa tion of such re sults, sev eral
main fea tures of X chro mo some and the
most fre quent and/or exciting examples
of X chromosome and intellectual dis abil -
ity linking genetic syndromes.

Hence, there are many syn dromes,
char ac ter ised by X-linked in tel lec tual
dis abil ity. In this pub li ca tion their clas si -
fi ca tion and ex am ples are pre sented.
Cur rently on go ing clin i cal tri als in duce
hope for pa tients with in tel lec tual dis -
abil ity and their rel a tives. How ever, only
when the com plete pathogenesis and the
func tion of mu tated genes is known, pro -
duc tive stud ies of ef fec tive cure for
intellectual disability may begin.

Keywords: in tel lec tual dis abil ity, Frag -
ile X syn drome, Rett syn drome, non-syn -
drom ic in tel lec tual dissability, syn drom -
ic in tel lec tual disorded.
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