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Ievads. Nelielai dalai pacientu redzes traucejumi var bit saistiti ar genétiskam izmainam.
Lebera optiska neiropatija (LHON) ir viena no visbieZak sastopamajam slimibam, kas var izraisit redzes
analizes, nosakot ta sauktas primaras mitohondrialas DNS (mtDNS) mutacijas: G11778A, G3460A un
T14484C nukleotidu pozicijas. Sekundaras mutacijas, pieméram, ar mitohondrialo T,J] haplogrupu klas-
teri un ar H10a un Hlbm subhaplogrupam saistita mutacija T4216C, tiek asocietas ar LHON fenoti-
piskam izpausmém pacientiem, kuriem ir kada no primarajam mutacijam. Turklat LHON pacientiem ar
primarajam mutacijam tiek noverotas ari mtDNS daudzuma izmainas asins Sunas.

Darba merkis, materials un metodes. Darba merkis ir noteikt iespejamas mtDNS mutacijas
un mtDNS daudzumu pacientiem ar redzes problémam un ar aizdomam par parmantoto Lebera optisko
neiropatiju.

Kopuma tika analizets 41 asins Sunu DNS paraugs pacientiem ar redzes traucéjumiem. Petijjuma
tika ieklautas 24 sievietes un 20 virieSi, kuru videjais vecumu bija 38 (15-65) gadi. Ar LHON saistito
primaro un sekundaro mtDNS mutaciju klatbuitne tika noteikta ar Sangera sekvencéSanas metodi.
MtDNS daudzums asins §inu DNS paraugos tika noteikts ar qPCR TagMan metodi. Ka kontroles grupa
tika izmantoti 27 vecumam un dzimumam atbilstoSi veselu individu DNS paraugi.

Rezultati. Nevienam pacientam netika konstatétas primaras LHON mutacijas. 10 pacientiem
tika atrasta sekundara T4216C mutacija. Pamatojoties uz Siem rezultatiem, paraugi tika iedaliti tris
grupas: 1) T4216C-pozitiva, 2) T4216C-negativa, 3) kontroles grupa.

Nosakot mtDNS daudzumu visos paraugos, tika Kkonstatéts statistiski nozimigi palielinats
mtDNS daudzums T4216C pozitivo paraugu grupa, salidzinot ar kontroles grupu (p = 0,0246), bet ne ar
T4216C negativo grupu (p = 0,28006). T4216C negativas grupas mtDNS daudzums no kontroles grupas
neatSkiras (p = 0,3415).

Secinajumi. No pacientu paraugu kopas nevienam netika apstiprinata LHON diagnoze,
parbaudot primaras mutacijas, tacu 10 pacientiem tika atrasta sekundara T4216C mutacija. Lidzigi lite-
raturas datiem, kur ir minets palielinatais mtDNS daudzums LHON pacientiem ar primarajam muta-
cijam, ari Saja petijuma iesaistitajiem pacientiem ar sekundaro T4216C mutaciju ir noverots palielinats
mtDNS daudzums. Tas var liecinat, ka ari $1 mutacija, iespejams, ietekmeé mtDNS daudzuma regula-
ciju mitohondrijos. Kaut gan statistiski nenozimigi, ari T4216C-negativai grupai ir nedaudz palielinats
mtDNS daudzums salidzinajuma ar veselo individu kontroles grupu. Ir nepiecieSami papildu péetijumi
lielakas pacientu grupas, lai noskaidrotu genétiskas izmainas, kas var ietekmét mtDNS daudzumu, un
lai noteiktu iespejamo mtDNS daudzuma saistibu ar redzes traucejumiem.
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