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SHOX lokusa haplonepietiekamiba
ka isa auguma iemesls
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: TIevads. Par isu augumu uzskata kermena garumu < 2 SD atbilstosi vecumam un dzimumam. Isa
auguma iemesls var but hroniskas saslimSanas, nelabveligi dzives un vides apstakli, konstitucionala
augSanas aizture, augSanas hormona nepietiekamiba, citas endokrinas un vielmainas slimibas, ka arl
daudzas iedzimtas un / vai parmantotas slimibas un stavokli. Short stature HOmeoboX (SHOX) gens ir
lokalizéts X un Y hromosomu pseidoautosomalaja rajona (Xp22.33 un Yp11.3), un ta kodeétais proteins
ir transkripcijas faktors, kas ekspreséjas kaulu veidojoSas Sunas ekstremitaSu videjas dalas kaulos,
ka arl pirmaja un otraja Zaunu loka embrionalas attistibas laika. SHOX gena mutaciju (haplonepietie-
kamibas) iedzimti traucejumi varié no Lerija-Veila dishondrosteozes lidz idiopatiski isam augumam.

Darba meérkis ir demonstréet SHOX lokusa haplonepietieckamibu gimené ar parmantotu Isu
augumu un gimenes genétisko konsultésanu $is patologijas gadijuma.

Kliniskais gadijums. Mediciniski genétiskaja konsultacija piedalijas 12 gadus un 10 ménesus
veca meitene saistiba ar isu augumu. Meitenes augums bija 145 ¢cm (10 pc.), svars 51,5 kg (75 pc.),
galvas apkartmers 54,5 cm (50 pc.), plaukstas garums 16,5 ¢cm (25 pc.) un rokas 3. pirksta garums
9 c¢cm (3/25 pc.). Gariga un dzimumattistiba bija atbilstoSa pacientes vecumam. Meitene dzimusi
40 gadu vecai matei ar keizargrieziena operaciju 39./40. gestacijas nedela, un vinas svars bija 3600 g,
bet garums 51 cm. Matei ta bija ceturta grutnieciba un otras dzemdibas - divas pirmas grutniecibas
vinai bija beigu$as ar spontanu abortu, bet treSaja grutnieciba bérns (zéns) miris pirmaja dzives diena
ar iedzimtu sirdskaiti. Probanda psihomotora attistiba pirmaja dzives gada bija bez ipatnibam. Krits
baroSana bija nodroSinata 1idz divu gadu vecumam, un piebaroSana sakta 3./4. dzives ménesi. Meitene
bijusi stacionéta divu gadu vecuma (Rota virusa infekcija) un 12 un 13 gadu vecuma (gastrits). Meitenei
tiek veikta kariotipa analize un papildus fluorescentas in situ hibridizacijas izmeklejums, kur viena no
X hromosomam konstate SHOX lokusa deléciju. Mineta mikrodelécija tiek konstatéta pacientes matei un
probanda jaunakajai masai (10 gadi un 9 ménesi, augums 132,5 ¢cm (10 pc.)).

Secinajumi. Domajams, ka SHOX gena mutacijas ir isa auguma iemesls 2% (daZados pétijumos
no 1 lidz 12,5%) gadijumu, un tas sastop 1 no 4000 cilvekiem. Sievietéem SHOX géna mutacijas izpauzas
izteiktak, tadel mineta lokusa mutacijas bieZak tiek diagnosticetas sievietem. SHOX gena punktveida
mutacijas vai delécijas un isa auguma gadijuma iesaka augSanas hormona terapiju, dazkart konkurenti
ar gonadotropina atbrivojosa hormona agonistu, kas nomac dzimumhormonu sintézi un strauju puber-
tates iestasanos. SHOX lokusa mutacijas tiek parmantotas pseidoautosomali.
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