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Santrauka

Neu ro nø ce roi di nës li po fus ci no zës – tai gru pë re tø pa vel di mø li gø, ku -
riø pa pli ti mas pa sau ly je yra nuo 0,15 ið 100 000 iki 9 ið 100 000 þmo niø.
Ðià li gà su ke lia mu ta ci jos CLN ge nuo se, ku rie ko duo ja ávai rius bal ty -
mus – li zo so mø fer men tus, tran smemb ra ni nius li zo so mi nius bal ty mus,
en dop laz mi nio tin klo bal ty mus, ka lio, chlo ro ka na lus li zo so mo se bei
ATPazæ. An tro ti po neu ro nø ce roi di næ li po fus ci no zæ su ke lia CLN2 ge no,
ko duo jan èio tri pep ti dil-pep ti da zæ 1, mu ta ci ja. Ði mu ta ci ja su ma þi na fer -
men to kon cen tra ci jà ir li zo so mo se pra de da kaup tis li po pig men tas. La -
biau siai pa þei dþia mi sme ge nø ir sme ge në liø neu ro nai. Kli nið kai li ga pa -
si reið kia ant rais– ket vir tais gy ve ni mo me tais. Pa grin di niai li gos simp to -
mai – trau ku liai ir (ar) atak si ja, mo to ri nës rai dos, kal bos rai dos, kog ni -
ty vi niø funk ci jø blo gë ji mas ir ak lu mas. An tro ti po neu ro nø ce roi di nës li -
po fus ci no zës diag nos ti kos auk si nis stan dar tas – su ma þë ju sio tri pep ti -
dil- pep ti da zës 1 ak ty vu mo ir CLN2 ge no mu ta ci jos abie juo se ale liuo se
nu sta ty mas. Li gà pa de da átar ti ir fo to pa rok siz mi nës re ak ci jos á fo to sti -
mu lia ci jà nu sta ty mas elek tro en ce fa log ra mo je, vi du làs te li nës san kau -
pos odos bio pta te at lie kant elek tro ni næ mik ro sko pi jà, tin klai nës de ge ne -
ra ci ja at lie kant of tal mos ko pi jà ir sme ge në liø at ro fi ja bei hi pe rin ten sy -
vus uþ pa ka li nës bal to sios me dþia gos sig na las gal vos sme ge nø mag ne ti -
nio re zo nan so to mog ra fi jo je. Anks ty va li gos diag nos ti ka lei dþia pra dë ti
gy dy mà pa kai ti ne fer men tø te ra pi ja – cer li po na ze al fa, il giau ið sau gan -
èia or ga niz mo funk ci jas. Taip pat svar bus ir li gos simp to mø gy dy mas –
adek va ti trau ku liø kon tro lë, mo to ri kos su tri ki mø gy dy mas, kal bos ir
ben dra vi mo funk ci jø ið sau go ji mas, skaus mo kon tro lë, virð ki na mo jo
trak to ir kvë pa vi mo ta kø ap sau ga, mie go ko ky bës uþ tik ri ni mas, el ge sio
su tri ki mø gy dy mas, pa gal ba li go nio ðei mai, gy ve ni mo ko ky bës pa lai ky -
mas gy ve ni mo pa bai go je.

Reikð mi niai þo dþiai: 2 ti po neu ro nø ce roi di në li po fus ci no zë, Jans -
ky– Biels chow sky li ga, re tos li gos, diag nos ti ka, spe ci fi nis gy dy mas,
simp to mi nis gy dy mas.

ÁVADAS

Neu ro nø ce roi di nës li po fus ci no -
zës (NCL) – tai gru pë re tø pa vel di mø
li gø, ku riø pa pli ti mas pa sau ly je yra
nuo 0,15 ið 100 000 iki 9 ið 100 000
þmo niø [1]. NCL pa si reið kia ner vø sis -
te mos pa þei di mu dël neu ro nø de ge ne -

ra ci jos [2]. Ðià li gà su ke lia mu ta ci jos
CLN ge nuo se. CLN ge nø gru pë yra la -
bai he te ro ge nið ka ir ko duo ja ávai rius
bal ty mus – li zo so mø fer men tus, tran -
smemb ra ni nius li zo so mi nius bal ty -
mus, en dop laz mi nio tin klo bal ty mus,
ka lio, chlo ro ka na lus li zo so mo se bei
ATPazæ [3, 4].
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An tro ti po neu ro nø ce roi di næ li po -
fus ci no zæ (NCL2), ar ba Jans ky– Biels -
chow sky li gà, su ke lia CLN2 ge no mu -
ta ci ja [5]. Ðis ge nas ko duo ja fer men tà
tri pep ti dil-pep ti da zæ 1 (TPP1), at sa -
kin gà uþ tri pep ti dø at ski li mà nuo ma -
þø po li pep ti dø N ga lo [2]. At lie kant in
vi tro ty ri mus nu sta ty ti ávai rûs TPP1
fer men to sub stra tai: an gio ten zi nas II,
gliu ka go nas, cho le cis to ki nas, neu ro -
me di nas ir ki ti [6]. Vis dël to tiks lus ðio
fer men to vei ki mo me cha niz mas ir
sub stra tai in vivo në ra iki ga lo aið kûs
[7]. Esant CLN2 ge no mu ta ci jai, su -
ma þë ja TPP1 fer men to kon cen tra ci ja,
dël to su trin ka bal ty mø me ta bo liz mas
ir li zo so mo se pra de da kaup tis li po pig -
men tas. Ðios me dþia gos san kau pos la -
biau siai pa þei dþia sme ge nø ir sme ge -
në liø þie vës neu ro nus [2].

Kli nið kai li ga pa si reið kia ant -
rais– ket vir tais gy ve ni mo me tais, to dël 
pa gal simp to mø at si ra di mo lai kà dar
va di na ma vë ly và ja in fan ti li ne NCL
[3]. NCL2 li gos simp to mai ati tin ka ti -
pi nius neu ro nø ce roi di nës li po fus ci no -
zës simp to mus – su lë të ja bei re gre suo -
ja li go nio psi cho mo to ri në ir kal bos rai -
da, pra si de da trau ku liai, su trin ka re -
ga. Li gos pro gre sa vi mas daþ niau siai
yra grei tas ir iki ðe ðe riø me tø am þiaus 
pa cien tai pra ran da ge bë ji mà ju dë ti ar
kal bë ti [1, 8]. Pa laips niui su trin ka re -
ga, ryð kiau sia tin klai nës de ge ne ra ci ja
ma to ma gel to no jo je dë më je, ta èiau re -
gos su tri ki mas pro gre suo ja ðiek tiek
lë èiau ir re ga vi sið kai pra ran da ma iki
7–10 me tø am þiaus [1, 3]. NCL2 taip
pat yra bû din ga epi lep si ja, daþ nai at -
spa ri gy dy mui [1, 3]. NCL2 ser gan èiø
pa cien tø gy ve ni mo truk më daþ niau -
siai yra iki 12 me tø am þiaus [1].

NCL2 DIAGNOSTIKA

NCL2, kaip ir ki tø NCL, diag nos ti ka
dël ma þo li gos daþ nio yra ga na su dë -
tin ga ir re tai diag no zuo ja ma ið kar to
at si ra dus pir mie siems li gos simp to -
mams. Nu sta ty ti li gà ga li pa leng vin ti
ðios ir ki tø pa vel di mø li gø ðei mi në
anam ne zë [9]. Pa gal tai, ko kia me am -
þiu je pa si reið kia pir mie ji NCL2 simp -
to mai, pa cien tus ga li ma skirs ty ti á tris 
gru pes: (1) iki mo kyk li nio am þiaus vai -
kai, ku riems bû din ga vys ty mo si su lë -
të ji mas ar re gre si ja bei sun ki epi lep si -
ja, (2) mo kyk li nio am þiaus vai kai, ku -
riems bû din ga re gos ne te ki mas, pa si -
reið kian tis kar tu su de men ci ja ir epi -
lep si ja, bei (3) jau ni su au gu sie ji, tu rin -
tys ne spe ci fi niø psi chi niø, mo to ri niø
ir el ge sio su tri ki mø. Pa si reið kiant
ðiems simp to mams ga li ma átar ti NCL, 
o tiks lus li gos ti pas yra nu sta to mas at -
lie kant spe ci fi nius fer men tø ak ty vu -

mo, ge ne ti nius bei elek tro ni nës mik ro -
sko pi jos ty ri mus [3, 9–10].

NCL2 diag nos ti kos auk si nis stan -
dar tas – pa tvir tin tas TPP1 fer men to
ak ty vu mo trû ku mas ir li gà su ke lian -
èiø mu ta ci jø nu sta ty mas abie juo se
CLN2 ge no ale liuo se [10]. TPP1 fer -
men to ak ty vu mo ty ri mui re ko men -
duo ja ma nau do ti leu ko ci tø, ið skir tø ið
krau jo, më gi ná, ta èiau taip pat ga li bû -
ti nau do ja mi sau so krau jo la ðo, fib rob -
las tø ar sei liø ëmi niai. Di fe ren ci nei
CLN1 diag nos ti kai bei më gi nio in for -
ma ty vu mui ver tin ti re ko men duo ja ma
at lik ti ir pal mi toil-pro tein-tio es te ra -
zës 1 fer men to (PPT1) ak ty vu mo tes tà
[9]. Ge ne ti ná ty ri mà ga li ma at lik ti ið
krau jo, sei liø, bur nos glei vi nës làs te -
liø ir ki tø au di niø më gi niø. NCL2
diag no zë yra pa tvir ti na ma nu sta èius
pa to ge ni nes mu ta ci jas abie juo se
CLN2 ge no ale liuo se [9]. Iki 2017 me -
tø ty ri mais nu sta ty ta 121 pa to lo gi në
CLN2 ge no mu ta ci ja [11]. Áta riant
NCL2 li gà re ko men duo ja ma at lik ti
CLN2 ge no se kos kai tà. No rint at skir ti 
NCL2 nuo ki tø pa vel di mø li gø (epi lep -
si jø, ki tø NCL, li zo so mi niø ar me ta bo -
li niø li gø) re ko men duo ja ma at lik ti ge -
nø rin ki nio, áskai tant ir CLN2 ge nà,
ty ri mà nau jos kar tos se kos kai tos me -
to du [9].

Taip pat ga li bû ti at lie ka mi ki ti ty -
ri mai, pa de dan tys átar ti NCL2: elek -
tro en ce fa log ra ma (EEG), odos biop ta -
to elek tro ni në mik ro sko pi ja (EM), of -
tal mos ko pi ja, gal vos sme ge nø mag ne -
ti nio re zo nan so to mog ra fi ja (MRT) [9]. 
Be veik vi siems pa cien tams, ser gan -
tiems NCL2, at lie kant EEG pa si reið -
kia fo to pa rok siz mi në re ak ci ja esant
þe mam sti mu lia ci jos daþ niui (1–2 Hz)
[12]. Odos biop ta to EM yra ma þiau in -
for ma ty vus ty ri mas. Mik ro sko puo jant 
ma to mos in tra làs te li nës san kau pos,
ta èiau jø ne pa kan ka NCL ti pui nu sta -
ty ti [9]. Of tal mos ko pi jos bû du ap tin -
ka ma tin klai nës de ge ne ra ci ja, ryð kes -
në ties gel to nà ja dë me, ta èiau ðis po þy -
mis taip pat në ra pa tog no mo ni nis
NCL2 [3]. Gal vos sme ge nø MRT ma to -
ma sme ge në liø at ro fi ja ir hi pe rin ten -
sy vus uþ pa ka li nës bal to sios me dþia -
gos sig na las T2-FLAIR se ko je [12].

NCL2 GYDYMAS

Spe ci fi nis gy dy mas

NCL2 su ke lia fer men to TPP1 ak ty vu -
mo trû ku mas or ga niz me. Ðis trû ku -
mas kom pen suo ja mas pa kai ti ne fer -
men tø te ra pi ja. Ðiuo me tu moks li niais 
áro dy mais pa grás tas vie no vais ti nio
pre pa ra to – cer li po na zës al fa – var to ji -
mas NCL2 gy dy ti. Vais tas tir tas su
3–8 me tø am þiaus pa cien tais. Pa cien -

tai bu vo ver tin ti pa gal NCL2 kli ni ki næ 
ska læ, ku rio je mo to ri kos ir kal bë ji mo
funk ci jos bu vo ver tin tos ba lais nuo
0 iki 3. Cer li po na ze al fa gy dy tiems pa -
cien tams nu sta ty tas vi du ti nið kai
0,4 ba lo pra ra di mas per pir mas 48 gy -
dy mo sa vai tes, o kon tro li nës gru pës
mo to ri në ir kal bos funk ci jos su ma þë jo
2 ba lais. To liau ste bint gy do mus pa -
cien tus, jø re zul ta tas sta bi li za vo si ir
iki 113-os gy dy mo sa vai tës ne blo gë jo
[13].

Simptominis gydymas

NCL2 pro gre suo da ma pa þei dþia vis
dau giau or ga nø sis te mø, to dël ja ser -
gan èio pa cien to prie þiû rai rei ka lin ga
dau ge lio spe cia lis tø ko man da. Re ko -
men duo ja ma, kad ðios ko man dos
veiks mus ko or di nuo tø pe diat ras, neu -
ro lo gas ar ba pa lia ty vios prie þiû ros
spe cia lis tas. Ki tø á ko man dà átrau kia -
mø na riø sà ra ðas pri klau so nuo li gos
simp to mø ir pa cien to bei jo ðei mos po -
rei kiø [1].

Traukuliø kontrolë

Ser gant NCL2 pa si reið kia ávai rûs
trau ku liai – miok lo ni jos, to ni niai
trau ku liai, ato ni niai prie puo liai, to ni -
niai- klo ni niai trau ku liai, ab san sai [1]. 
NCL2 li go niams trau ku liai gy do mi
vais tais nuo epi lep si jos (VNE). Ka dan -
gi prie puo liai yra at spa rûs gy dy mui,
daþ nai ten ka var to ti ke le tà trau ku lius 
slo pi nan èiø pre pa ra tø. Vi sið kà trau -
ku liø kon tro læ pa vyks ta pa siek ti re tai, 
to dël re ko men duo ja ma gy dant vais -
tais nuo epi lep si jos ir sie kiant kuo ge -
res nës prie puo liø kon tro lës veng ti di -
de lio ða lu ti nio jø po vei kio [1, 3]. Trau -
ku lius re ko men duo ja ma gy dy ti val -
pro a tu, la mot ri gi nu, veng ti skir ti kar -
ba ma ze pi nà, fe ni toi nà ar vi ga bat ri nà,
ku rie ga li pa kenk ti li gos ei gai [3].
Miok lo ni jos – vie na daþ niau siø prie -
puo liø rû ðiø ser gant NCL2, jos yra gy -
do mos le ve ti ra ce ta mu, di de lë mis pi ra -
ce ta mo do zë mis, ben zo dia ze pi nais.
Ke to ge ni në die ta taip pat ga li bû ti
veiks min ga gy dant vais tams at spa -
rius trau ku lius. Ta èiau jà pa sky rus
rei kia pa cien tà ati dþiai ste bë ti dël ða -
lu ti nio die tos po vei kio, kom pli ka ci jø,
ver tin ti jos efek ty vu mà ir tiks lin gu mà
[1].

Motorikos sutrikimø gydymas

NCL2 ser gan tiems pa cien tams daþ -
niau siai nu sta to ma dis to ni ja ar ba
spas tið ku mas, li gai pro gre suo jant taip 
pat ið si vys to kontr aktûros, skaus mas
ju dant. Ðie su tri ki mai daþ niau siai
diag no zuo ja mi gy dy to jui at lie kant ap -
þiû rà ar ba të vams pa tei kus vaiz do ára -
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ðà. Tai ko mas me di ka men ti nis gy dy -
mas, sie kiant ma þin ti ju dë ji mo su tri -
ki mø daþ nu mà ir sun ku mà: (1) dis to -
ni jos gy do mos bak lo fe nu, ben zo dia ze -
pi nais, klo ni di nu, ti za ni di nu, tri hek si -
fe ni di liu; (2) spas tið ku mui gy dy ti pir -
mos ei lës vais tas yra bak lo fe nas, ant -
ros ei lës – ti za ni di nas, taip pat ga li ma
skir ti ben zo dia ze pi nus, vie ti nes bo tu -
li no tok si no in jek ci jas. Ið ne me di ka -
men ti niø prie mo niø tai ko ma fi zio te -
ra pi ja, er go te ra pi ja, pa gal bi nës prie -
mo nës – ei se nos tre ni ruok liai, po zi cio -
na vi mo kë du tës, kak lo at ra mos ir kt.
Ðios prie mo nës pa de da il giau ið sau go -
ti pa cien to sa va ran kið ku mà, lë ti na li -
gos ir jos kom pli ka ci jø pro gre sa vi mà
[1, 3].

Kalbos funkcija ir
bendravimas

Trin kant pa cien tø pa þin ti nei ir bur -
nos mo to ri kos funk ci joms, pra stë ja jø
ge bë ji mas ben drau ti. Re ko men duo ja -
ma kuo anks èiau pra dë ti pa cien to bur -
nos ir vei do rau me nø la vi ni mà, pe ri o -
dið kai ver ti nant ge bë ji mà kal bë ti,
kram ty ti, ry ti. Taip pat tiks lin ga pa -
cien tà mo ky ti ges tø kal bos, ku ri leis tø
ið lai ky ti ben dra vi mo funk ci jà su tri kus 
kal bë ji mui. Dël trin kan èios pa þin ti nës 
funk ci jos, no rint pa siek ti ge res niø mo -
ky mo re zul ta tø, bur nos ir vei do rau -
me nø la vi ni mo pra ti mus bei ges tø kal -
bos mo ky mà re ko men duo ja ma pra dë ti 
kuo jau nes nia me am þiu je [1].

NCL2 ser gan tys pa cien tai daþ nai
pa ti ria so cia li næ izo lia ci jà. Pra stë jant
jø mo to ri nei, kal bos, re gos funk ci joms, 
su ma þë ja ga li my bës ben drau ti su ki -
tais. Pa cien tas, pa mo ky tas ges tø kal -
bos, ga li il giau ið sau go ti ge bë ji mà
reikð ti sa vo min tis. Li ga ne pa þei dþia
klau sos funk ci jos, to dël il gai ið lai ko ma 
pa cien to ga li my bë sà vei kau ti su ap lin -
ka. Re ko men duo ja ma pa cien tui kuo il -
giau lan ky ti vai kø dar þe lá ir mo kyk là,
kur jis ga lë tø ben drau ti su ben dra am -
þiais, mo ky tø si pri si tai ky ti prie pra -
stë jan èiø or ga niz mo funk ci jø [1].

Skausmo kontrolë

NCL2 ser gan tiems pa cien tams skaus -
mas ið si vys to li gai pro gre suo jant. Já
su ke lia ávai rios prie þas tys – miok lo ni -
jos dis to ni ja, virð ki na mo jo trak to, at -
ra mos ju da mo jo apa ra to, ðla pi mo ta kø 
su tri ki mai, odos pa þei di mai. Sie kiant
sëk min gai mal ðin ti skaus mà, svar bu
ið si aið kin ti jo prie þas tá. Li gai pa þen -
gus ir esant pa sun kë ju siam kon tak tui
su pa cien tu, skaus mo lo ka li za ci jà
leng viau pa ste bi pa cien tà glo bo jan tis
as muo, tai gi la bai svar bu, kà jis ma no
apie skaus mà su ke lian èias prie þas tis.
Skaus mui gy dy ti nau do ja mos me di ka -

men ti nës ir ne me di ka men ti nës prie -
mo nës. Ið vais tø ski ria mi ne ste roi di -
niai vais tai nuo uþ de gi mo, ace ta mi no -
fe nas, nar ko ti niai anal ge ti kai, ki ti
vais tai (amit rip ti li nas, klo ni di nas, ga -
ba pen ti nas, pre ga ba li nas). Efek ty vios
ir ne me di ka men ti nës skaus mo kon -
tro lës prie mo nës, pa vyz dþiui, ðil dy -
mas, fi zio te ra pi ja, po zi cio na vi mo prie -
mo nës [1].

Virðkinamasis traktas

NCL2 ser gan tys pa cien tai ir jø glo bë -
jai su si du ria su ðio mis virð ki na mojo
trak to pro ble mo mis: (1) ri ji mo su tri ki -
mais, (2) sei liø kau pi mu si, (3) ne pa -
kan ka ma mi ty ba, (4) mai ti ni mo vamz -
de liø su ke lia mo mis bë do mis, (5) vi du -
riø uþ kie të ji mu [1].

Pro gre suo jant li gai, ri ji mo funk ci ja 
pa laips niui blo gë ja, au ga as pi ra ci jos ir 
mi ty bos ne pa kan ka mu mo ri zi ka. Pa -
cien to glo bë jus tiks lin ga ið mo ky ti at -
pa þin ti anks ty vus ri ji mo su tri ki mo po -
þy mius – ko su lá, sprin gi mà, pa sun kë -
ju sá kvë pa vi mà val gant. Su tri kus ri ji -
mui, sei lës pra de da kaup tis bur no je,
li go nis pra de da sei lë tis, sek re tas su si -
kau pia ir ryk lë je. Sie kiant ið veng ti as -
pi ra ci jos, pra stë jant ri ji mo funk ci jai,
rei kia pa lai ky ti bur nos hi gie nà, var to -
ti ku ku rû zø ðil ko ar ba tà, tai ky ti fi zio -
te ra pi jà, ið siurb ti su si kau pian èias ið -
sky ras. Pa cien tui sei lë jan tis pa de da ir
an ti cho li ner gi nis gy dy mas: ip rat ro pi -
jaus bro mi das, hios ci no bu tilb ro mi das
ar kt. Jie ma þi na sei liø ga my bà, ta èiau 
li go ná rei kia ste bë ti dël ga li mo ða lu ti -
nio po vei kio – ðla pi mo su si lai ky mo, vi -
du riø uþ kie të ji mo, taip pat ir zlu mo,
su tri ku sios re gos ir gal vos skaus mo.
Ga li mos ir ma þø do ziø bo tu li no tok si -
no in jek ci jos á sei liø liau kas, ku rios su -
ke lia ma þiau sis te mi niø ða lu ti niø
reið ki niø [1, 14].

Blo gë jant ri ji mo funk ci jai, blo gë ja
ir or ga niz mo ap rû pi ni mas mais ti në -
mis me dþia go mis. Re ko men duo ja ma
li go nio glo bë jus ið mo ky ti tin ka mai já
mai tin ti – ið lai ky ti tin ka mà mais to ir
gë ri mø kon sis ten ci jà, val gant pa cien -
tà so din ti pa dë ty je, ku rio je pa to gu nu -
ry ti, áver tin ti, ar pa cien tas nu ri jo vi sà
mais tà. Li gai pro gre suo jant ir pa cien -
tui pra dë jus ma þiau val gy ti, re ko men -
duo ja ma var to ti ka lo rin ges ná mais tà,
mais to pa pil dus. Nuo la tos rei kia ver -
tin ti ri ji mo funk ci jà ir as pi ra ci jos ri zi -
kà [1].

Ið si vys èius di de lei as pi ra ci jos ri zi -
kai ar ba dis fa gi jai, re ko men duo ja ma
pra dë ti mai ti ni mà per na zo gast ri ná
zon dà. Ástû mus zon dà, pa cien tà ir to -
liau rei kia ver tin ti dël as pi ra ci jos ri zi -
kos esant gast ro e zo fa gi niam re fliuk -
sui (GER). GER gy dy mui ski ria mi pro -
to nø siur blio in hi bi to riai, o jø ne pa -

kan kant at lie ka ma Nis se no fun dop li -
ka ci ja [1].

Daþ na NCL2 li gos ar ba jos gy dy mo 
kom pli ka ci ja yra ir vi du riø uþ kie të ji -
mas. Ne gy do mas jis su ke lia pil vo
skaus mus, ga li pa û min ti trau ku liø
prie puo lius. Sie kiant ið veng ti vi du riø
uþ kie të ji mo, re ko men duo ja ma var to ti
pa kan ka mai skys èiø, skai du li nio
mais to. Ga li mas ir far ma ko lo gi nis gy -
dy mas ski riant ið ma tas minkð ti nan -
èius, þar ny no mo to ri kà ge ri nan èius ar
lais vi nan èius vais tus [1].

Kvëpavimo takø apsauga

Esant vë les nëms NCL2 sta di joms,
kvë pa vi mo funk ci jos su tri ki mai ke lia
pa vo jø gy vy bei. Sie kiant ap sau go ti pa -
cien tus nuo in fek ci niø li gø, re ko men -
duo ja ma juos ir ki tus ðei mos na rius
skie py ti vak ci no mis nuo pneu mo ko ki -
nës in fek ci jos ir gri po, taip pat ne leis ti
kaup tis sek re tui kvë pa vi mo ta kuo se –
nau do ti mu ko li ti kus, plau èiø vib ra ci ná 
ma sa þà, ko su lio asis ten tus. Kvë pa vi -
mui pa leng vin ti ga li ma skir ti bron chø
ple èia muo sius vais tus, o pro gre suo -
jant kvë pa vi mo funk ci jos ne pa kan ka -
mu mui – de guo nies te ra pi jà [1].

Miego sutrikimai

L. Leh wald nu sta të, jog 93,8 % NCL2
pa cien tø pa si reið kia mie go su tri ki -
mai – sun ku mai uþ mig ti, pa ki tu si
mie go truk më, nu bu di mas nak tá, pa -
ra som ni jos, kvë pa vi mo su tri ki mas
mie gant, mie guis tu mas die nà [15].
Daþ niau sia pa cien tø pa ti ria ma pro -
ble ma – sun ku mas uþ mig ti. Re ko men -
duo ja mi ne far ma ko lo gi niai mie go su -
tri ki mø gy dy mo me to dai – mie go hi -
gie nos pa lai ky mas, ma sa þas, kva pø
te ra pi ja, mu zi ka ar skai ty mas prieð
mie gà. Jei ne far ma ko lo gi niø gy dy mo
prie mo niø ne pa kan ka, ga li ma skir ti
gy dy mà me la to ni nu, cho la rio hid ra tu,
klo ni di nu ar pre ga ba li nu [1, 15]. Daþ -
nai ðiems pa cien tams pa si tai ko ir kvë -
pa vi mo su tri ki mas mie gant. Re ko -
men duo ja ma at lik ti po li som nog ra fi jà
vi siems, ku rie tu ri mie go su tri ki mø ir
mie go da mi knar kia [15]. Nu sta èius
kvë pa vi mo su tri ki mà vai kams, re ko -
men duo ja ma at lik ti laips nið kà gy dy -
mà ir po kiek vie no gy dy mo eta po ver -
tin ti, ar kvë pa vi mo funk ci ja pa ge rë jo.
Tai ko mos ðios prie mo nës: (1) svo rio
ma þi ni mas tu rint ant svo rio, (2) in ha -
liuo ja mie ji gliu ko kor ti koi dai ir (ar) ge -
ria ma sis mon te lu kas tas, (3) ade no ton -
zi lek to mi ja, (4) or to don ti nës prie mo -
nës, (5) ne nu trûks ta ma tei gia mo kvë -
pa vi mo ta kø slë gio ven ti lia ci ja ar ba
ne in va zi në tei gia mo slë gio ven ti lia ci -
ja, (6) vei do ir kau ko lës kau lø chi rur -
gi ja, (7) tra che os to mi ja [16].

48 LABORATORINË MEDICINA � 2018, t. 20, Nr. 1(77)

Viktoras Sutkus, Asta Judickienë, Rûta Praninskienë, Rimantë Èerkauskienë



Elgesio sutrikimø kontrolë

NCL2 ser gan tys pa cien tai daþ nai pa -
ti ria ne ri mà, su si jau di ni mà. Skaus -
mas ar mie go su tri ki mai pa aðt ri na
ðiuos simp to mus. No rint juos su ðvel -
nin ti, re ko men duo ja ma ávar dy ti ne ri -
mà ar su si jau di ni mà ke lian èiø dir gik -
lius (si tu a ci jas, ap lin kà ar þmo nes) ir
jø veng ti. Li gai pro gre suo jant siû lo ma
dau giau dë me sio skir ti ap lin kos ir lû -
kes èiø kei ti mui, o ne vai ko per auk lë ji -
mui. Ga li ma ir psi cho lo go prie þiû ra ar
psi chiat ro kon sul ta ci ja dël me di ka -
men ti nio gy dy mo, ta èiau re ko men duo -
ja ma veng ti neu ro lep ti kø dël jø su ke -
lia mo ða lu ti nio po vei kio [1].

Pagalba ðeimai

NCL2 pa vei kia ne vien ser gan tá as me -
ná, bet ir vi sà jo ðei mà. Pra ne ðant pa -
cien to glo bë jams apie NCL2 diag no zæ,
re ko men duo ja ma juos in for muo ti apie
li gà bei ga li mas pa gal bos prie mo nes,
at sa ky ti á vi sus ið ki lu sius klau si mus.
Siû lo ma su pa þin din ti su re tø li gø ar
NCL2 pa cien tø aso cia ci jo mis, kur bû -
tø ga li ma su lauk ti ki tø ðei mø pa ra -
mos. Taip pat tiks lin ga ste bë ti ir glo -
bë jø fi zi næ ir psi chi næ svei ka tà slau gy -

mo me tu. Të vams tu rint ar pla nuo jant 
su si lauk ti dau giau vai kø, tiks lin ga ir
ge ne ti ko kon sul ta ci ja dël li gos ri zi kos
pa cien to sib sams [1].

Mirðtanèiojo prieþiûra

Pra stë jant or ga niz mo kom pen sa ci -
nëms ga li my bëms, svar bu uþ tik rin ti
kuo ge res næ pa cien to gy ve ni mo ko ky -
bæ. Svar biau sia ðiam tiks lui pa siek ti
yra tin ka ma skaus mo kon tro lë. Daþ -
niau siai ski ria mi ra mi na mie ji vais tai
ar opio i di niai anal ge ti kai. Su tri kus
kvë pa vi mo funk ci jai rei ka lin ga nuo la -
ti në de guo nies te ra pi ja, an ti cho li ner -
gi niai vais tai. Pra gu lø pre ven ci jai
tiks lin gas daþ nas pa cien to var ty mas,
po zi cio na vi mo prie mo nës, odos prie -
þiû ra. Taip pat ga li su trik ti ir þar ny no
ab sorb ci ja. Pa cien to ðei mà rei kia in -
for muo ti apie slau gos ga li my bes na -
muo se ar slau gos li go ni në je, taip pat
jiems tu rë tø bû ti pa siû ly ta psi cho so -
cia li në pa ra ma [1].

IÐVADOS

An tro ti po neu ro nø ce roi di në li po fus ci -
no zë yra anks ty vo je vai kys të je pa si -
reið kian ti neu ro de ge ne ra ci në li ga. Pa -

grin di niai ðios li gos simp to mai – trau -
ku liai ir (ar) atak si ja, mo to ri nës rai -
dos, kal bos rai dos, pa þin ti niø funk ci jø
blo gë ji mas, ak lu mas. Pir mie ji simp to -
mai pa ste bi mi nuo 2–4 me tø am þiaus,
ta èiau li ga re tai diag no zuo ja ma ið -
kart. NCL2 diag nos ti kos auk si nis
stan dar tas – su ma þë ju sio TPP1 fer -
men to ak ty vu mo ir CLN2 ge no mu ta -
ci jos abie juo se ale liuo se nu sta ty mas.
Ki ti diag nos ti niai ty ri mai, esant kli ni -
ki niams li gos simp to mams, pa de dan -
tys átar ti NCL2, yra EEG, odos biop ta -
to EM, of tal mos ko pi ja, gal vos sme ge -
nø MRT. At si ra dus spe ci fi niam NCL2
gy dy mui pa kai ti ne fer men tø te ra pi ja,
lei dþian èia il giau ið sau go ti esa mas or -
ga niz mo funk ci jas, rei kia kuo anks -
èiau diag no zuo ti li gà ir pra dë ti gy dy -
mà. Pro gre suo jant li gai svar bu gy dy ti
ir li gos simp to mus – adek va èiai kon -
tro liuo ti trau ku lius, gy dy ti mo to ri kos
su tri ki mus, ið sau go ti kal bos ir ben -
dra vi mo funk ci jas, val dy ti skaus mà,
ap sau go ti virð ki na mà já trak tà ir kvë -
pa vi mo ta kus, uþ tik rin ti mie go ko ky -
bæ, kon tro liuo ti el ge sio su tri ki mus,
teik ti pa gal bà pa cien to ðei mai, pa lai -
ky ti mirð tan èio jo gy ve ni mo ko ky bæ. u
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DIAGNOSTICS AND TREATMENT OF NEURONAL CEROID LIPOFUSCINOSIS
TYPE 2: LITERATURE REVIEW
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Neuronal ceroid lipofuscinosis is a group
of rare he red i tary dis eases with an in ci -
dence rate of 0.15 in 100 000 to 9 in
100 000. The dis ease is caused by mu ta -
tions in CLN genes, which code var i ous
pro teins – lyzosomal en zymes, trans -
membrane lyzosomal pro teins, endoplas -
mic re tic u lum pro teins, po tas sium, chlo -
ride chan nels in lysosomes and ATPase.
Neuronal ceroid lipo fusci nosis type 2 is
caused by a mu ta tion in CLN2 gene, cod -
ing tripeptidyl- pepti dase 1. This mu ta -
tion re duces the con cen tra tion of the en -
zyme re sult ing in ac cu mu la tion of lipo -

pigment in lyso somes. The dis ease dam -
ages mainly ce re brum and cer e bel lum. The
dis ease man i fests in sec ond – fourth year of 
life. Main symp toms of the dis ease are sei -
zures and/or ataxia, wors en ing of mo tor,
lan guage and cog ni tive func tions and
blind ness. The gold stan dard for di ag nos -
tics of neuronal lipo fusci nosis type 2 is
iden ti fi ca tion of re duced tripeptidyl- pepti -
dase 1 ac tiv ity and CLN2 mu ta tion in both
al leles of the gene. The dis ease can also be
sus pected by dis cov er ing photoparoxysmal
re sponse to photostimulation in elec tro en -
ceph a lo gram, intracellular de pos its in skin

bi opsy dem on strated by elec tron mi cros -
copy, ret i nal de gen er a tion ob served dur -
ing ophtalmoscopy and cer e bel lar at ro -
phy and hyperintense sig nal in pos te rior
white mat ter in brain mag netic res o -
nance to mog ra phy. Early di ag no sis of the 
dis ease al lows timely treat ment with en -
zyme re place ment ther apy – cerliponase
al pha, slow ing pro gres sion of the dis ease. 
Symp tom atic treat ment is also im por -
tant – ad e quate con trol of sei zures, treat -
ment of mo tor dys func tion, pres er va tion
of speech and com mu ni ca tion, pain con -
trol, pro tec tion of gas tro in tes ti nal tract
and respiratory system, maintenance of
sleep quality, treatment of behavior
disorders, family support and quality of
life support at the end of life.

Keywords: neuronal ceroid lipo fusci -
nosis type 2, Jansky–Bielschowsky dis -
ease, rare dis eases, di ag nos tics, spe cific
treat ment, symp tom atic treat ment.
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