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Anotacija

Primara iedzimta glaukoma (PCG) ir reta, potenciali aklumu izraisoSa patologija, kas
skar b&rnus visa pasaulé (Aponte et al., 2010; Papadopoulos et al., 2007). Statistikas dati liecina,
ka $T patologija ir biezakais glaukomas c€lonis bé&rniem ar vid&jo incidenci no 1:10 000 Iidz
1:20 000 dzivi dzimuso b&rnu Rietumu populacija (Sarfarazi & Stoilov, 2000).

Promocijas darbs “Primaras iedzimtas glaukomas pacientu redzes funkcionalais
izvert&jums un patologiju izraiso$o genétisko variantu analize” ir pirmais pétijums par PCG
Latvija, ietverot retrospektivu datu analizi, prospektivu pacientu novéro$anu un gené&tisko
analizu veikSanu. Dati par PCG norisi dazadas Eiropas populacijas un genétisko testu
rezultatiem ir loti ierobezoti slimibas retas sastopamibas dgl, tadgjadi apgrutinot p&tniecibu Saja
joma. Lidz §im PCG epidemiologija, ilgtermina kliniskie iznakumi un genétiskie c€loni Latvija
un ar1 Baltijas valstis nav pétiti, turklat arT Eiropas méroga $adi petijumi nav plasi realizeti.
Darba merkis bija izvertet ilgtermina arst€Sanas rezultatus pacientiem ar kliniski apstiprinatu
PCG diagnozi un noteikt genétiskos variantus, kas asociéti ar patologijas attistibu.

Lai sasniegtu izvirzito mérki, tika apkopoti dati par 29 pacientiem, kuriem kltniski
apstiprinata PCG. Promocijas darbu veido tr1s dalas, kas ir savstarpgji papildinosas PCG izpé&tes
procesa. Petijuma pirmaja dala retrospektivi tika apkopoti dati par VSIA “Bérnu kliniska
universitates slimnica” (BKUS) registrétajiem un arstétajiem PCG pacientiem laika posma no
2003. gada 1. janvara lidz 2021. gada 31. decembrim. P&étijjuma otraja dala tika veikta
22 pacientu prospektiva noveéroSana laika posma no 2022. gada februara lidz 2025. gada
junijam. P&tjjuma treSaja dala tika analizéts 21 PCG pacienta un 39 vinu pirmas pakapes
radinieku genétiskais materials, lai noteiktu iesp&jamos patogénos genétiskos variantus, kas
varétu bt asociéti ar slimibas attistibu.

Darba rezultata tika noskaidrots, ka PCG incidence pétijuma kohorta laika perioda no
2003. gada Iidz 2021. gadam bija lidzvertiga citam Rietumu populacijam, domingjot slimibas
unilateralajai formai. Lielakajai dalai pacientu PCG diagnoze tika apstiprinata Iidz viena gada
vecumam, un biezaka objektiva atrade bija palielinats acs priek$€jais segments, kas attistijas
paaugstinata IOS ietekmeg.

Trabekulektomija nodroSindja ievérojamu IOS samazinajumu ar zemu komplikaciju
patsvaru, turklat MMC lietoSana uzradija ievérojami augstaku sekmiga iznakuma raditaju
ilgtermina. Vairak neka pusei no visam PCG skartajam acim noslédzoSaja vizité bija optimals
redzes asums (visus > 0,5). Petijuma grupa ambliopija tika konstatéta vairak neka pusei acu,
apliecinot, ka butiska ir ne tikai kirurgiska arstéSana, bet arT ambliopijas etiologijas precizéSana

un korigésana.



Pirmsoperacijas faktoru analize neuzradija statistiski nozimigus faktorus, kas palidz&tu
paredzet, kuriem pacientiem potenciali var&tu bt labaks vai sliktaks redzes asums ilgtermina.
Pieaugot radzenes horizontalajam diametram un pacienta vecumam, diagnozes noteikSanas
bridi bija verojama tendence uz lielaku butisku redzes zuduma iesp&jamibu. Savukart
pacientiem ar Haba strijam (Haab striae) bija tendence uz mazaku laba redzes iznakuma
iespgjamibu.

Veicot nakamas paaudzes sekvence$anu, nevienam no probandiem netika konstatetas
patog€nas izmainas biezak aprakstitajos ar PCG asocigtajos génos. legiitie rezultati lauj domat
par citiem kandidatgéniem, kas raksturigi musu regionam, ka ari par iesp&jamu poligéno risku.
So faktoru analize noteikti batu jaizvertg, turpinot zinatnisko darbibu PCG joma Latvija.

Atslégvardi: primara iedzimta glaukoma, CYPIBI, glaukomas genétika b&rniem,

redzes lauks, OCT, trabekulektomija.



Abstract

Visual Function Assessment
and Genetic Analysis in
Primary Congenital Glaucoma
Patients

Primary congenital glaucoma (PCQG) is a rare, potentially blindness-causing disease that
affects children worldwide (Aponte et al., 2010; Papadopoulos et al., 2007). Epidemiological
data indicate that PCG is the most common form of glaucoma in children, with an average
incidence of 1:10,000 to 1:20,000 live births in Western populations (Sarfarazi & Stoilov,
2000).

The doctoral thesis “Visual Function Assessment and Genetic Analysis in Primary

»»

Congenital Glaucoma Patients” represents the first study of PCG conducted in Latvia.
It includes retrospective data analysis, prospective patient follow-up, and genetic testing. Data
on the clinical course of PCG in various European populations and on genetic test results remain
very limited due to the rarity of the disease, which complicates research in this field. To date,
the epidemiology, long-term clinical outcomes, and genetic causes of PCG in Latvia and
the Baltic states have not been investigated, and such studies are also scarce on a broader
European scale. The aim of this work was to evaluate long-term treatment outcomes in patients
with clinically confirmed PCG and to identify genetic variants associated with disease
development.

To achieve this aim, data from 29 patients with clinically confirmed PCG were
collected. The doctoral thesis consists of three interrelated parts. In the first part, retrospective
data were collected from patients with PCG who were registered and treated at Children’s
clinical university hospital between January 1, 2003, and December 31, 2021. In the second
part, prospective follow-up of 22 patients was conducted from February 2022 to June 2025.
In the third part, genetic analysis was performed on 21 PCG patients and 39 of their first-degree
relatives to identify potential pathogenic genetic variants associated with disease development.

The results showed that the incidence of PCG in the study cohort between 2003 and
2021 was comparable to that reported in other Western populations, with unilateral disease
predominating. In most patients, the diagnosis of PCG was established within the first year of
life. The most common objective clinical finding was enlargement of the anterior segment of
the eye, resulting from elevated intraocular pressure (IOP).

Trabeculectomy achieved a significant reduction in IOP with a low complication rate,
and the use of mitomycin C (MMC) was associated with a significantly higher long-term

success rate. At the final follow-up visit, more than half of the eyes affected by PCG



demonstrated optimal visual acuity (visual acuity > 0.5). Amblyopia was detected in more than
half of the eyes, highlighting that successful management of PCG requires not only surgical
treatment but also timely identification and correction of amblyopia.

Analysis of preoperative factors did not identify any statistically significant predictors
of long-term visual acuity outcomes. However, increasing corneal horizontal diameter and older
age at diagnosis showed a tendency toward higher odds of significant visual impairment.
In contrast, the presence of Haab’s striae tended to be associated with lower odds of a favourable
visual outcome.

Next-generation sequencing did not identify pathogenic variants in the genes most
associated with PCG in any of the probands. These findings suggest the need to consider other
candidate genes that may be specific to the Latvian population, as well as the possibility of
polygenic risk. Further investigation of these factors is warranted in future research on PCG in
Latvia.

Keywords: primary congenital glaucoma, CYPIBI1, genetics of childhood glaucoma,

visual field, optical coherence tomography, trabeculectomy
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Ievads

Primara iedzimta glaukoma (PCGQG) ir reta, potenciali aklumu izraisoSa patologija, kas
skar bérnus visa pasaulé (Aponte et al., 2010; Papadopoulos et al., 2007). Patogenézes pamata
ir izolGta acs prieks¢jas kameras kakta disgenéze, kas rada izmainas trabekularaja tikla, retak
ari Slemma kanala. Intraokulara Skidruma (IOS) atteces sistémas disgenéze veicina
paaugstinata intraokulara spiediena (IOS) attistibu, kas, ja netiek sanemta atbilstosa arstéSana,
izraisa progres€josu redzes nerva bojajumu un neatgriezenisku aklumu (Spaeth, 2021).
Statistikas dati liecina, ka $1 patologija ir biezakais glaukomas c€lonis bérniem pasaulg ar vidéjo
incidenci no 1:10 000 Iidz 1:20 000 dzivi dzimuSo b&rnu Rietumu populacija (Sarfarazi &
Stoilov, 2000).

PCG kliniski visbiezak attistas pirmaja dzives gada (Fung et al., 2013). Paaugstinata
IOS ietekme veidojas tipiskas objektivas izmainas aci, kas ietver Haba strijas plisumus radzenes
Descemeta membranas slani), radzenes apdulkoSanos, acs izméru palielinasanos (buphthalmos)
un redzes nerva diska neiroretinalas apmales zudumu. Pacientiem raksturiga simptomu triade:
epifora (pastiprinata asarosana), fotofobija (izteikta nepatika pret gaismu) un blefarospazma
(nekontrol@tas plakstinu muskulu kontrakcijas) (Badawi et al., 2019).

ArstéSanas mérkis ir samazinat IOS un novérst talaku ganglionaro $tinu bojajumu. PCG
arstéSana balstas uz kirurgisku pieeju. Goniotomija un trabekulotomija ir kirurgiskas arstésanas
zelta standarts §Ts patologijas gadijuma, savukart komplicétiem gadijumiem tiek rezervéta
trabekulektomija ar vai bez mitomicina C (MMC), glaukomas drenazas iericu ievietoSana un
ciklofotokoagulacija (Badawi et al., 2019).

PCG ir genétiski heterogéna patologija, un Sobrid ir aprakstitas patologiskas izmainas
vairakos génos. Tas tiek asoci€tas ar acs priek§gja segmenta disgenézi un PCG attistibu.
Biezakais c€lonis ir CYPIBI (angl. Cytochrome P450, family 1, subfamily B, polypeptide 1)
géna patogénie varianti. Géna kod@&tais enzims ietekmé trabekulara tikla attistibu un funkciju,
ka arT regulé okularo audu atbildi uz paaugstinatu I0S (Bejjani et al., 2002; Zhao et al., 2013,
2015). PCG attistiba tiek asocieta vél ar Sadiem géniem: LTBP2 (latenta transforméjosa
augSanas faktora beta saistoSais proteins 2, angl. Latent-transforming growth factor
beta-binding protein 2), MYOC (miocilins), TEK (endoteliala tirozina kinaze, angl. Tyrosine
kinase, endothelial), FOXCI (angl. Forkhead box C1), FOXC2 (angl. Forkhead box C2) un
PITX2 (angl. Paired-like homeodomain transcription factor 2), akcent€jot molekularas
genétikas izmekl&jumu nozimigumu §is patologijas diagnostika (Leysen et al., 2022).

PCG gadijuma loti biitiska ir agrina diagnostika un efektiva arst€Sana, lai patologijas
skartajiem b&rniem saglabatu redzes potencialu un nodro$inatu atbilstoSu dzives kvalitati visa

miuza garuma (Gothwal et al., 2020).
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Darba merkis

Izvertet ilgtermina arstéSanas rezultatus pacientiem ar kliniski apstiprinatu PCG

diagnozi un noteikt genétiskos variantus, kas asociéti ar patologijas attistibu.

Darba uzdevumi

Promocijas darba mérka sasniegSanai izvirziti $adi uzdevumi:

1.

Noteikt PCG incidenci, atlasot pacientus, kuriem VSIA “Bérnu kliniska universitates

slimnica” (BKUS) Acu slimibu klinika diagnosticéta PCG.

. Fiks@t pacienta vecumu un dokument&t objektivas atrades diagnozes noteikSanas

bridi.

. Izvertet kirurgiskas arstéSanas veidu un komplikacijas. Analizét 10S veértibas

postoperativaja perioda un noslédzosaja kontroles vizite.

. Noteikt redzes funkciju un redzes nerva strukturalas izmainas, veicot redzes lauka

izmekleSanu ar standarta automatizéto perimetriju un redzes nerva objektivu

izverteéSanu ar optisko koherences tomografiju (OCT).

. Atlasit un analizét faktorus, kas potenciali var&tu biit asoci€ti ar aklumu vai nosaka

labaku redzes funkcijas iznakumu ilgtermina.

. Veikt eksoma vai pilna genoma sekvencéSanu pacientiem un apkopot informaciju

par genétisko izmekl&jumu rezultatiem. Noteikt biezakos genétiskos variantus, to

ietekmi uz slimibas norisi un genotipa—fenotipa korelaciju.

Darba hipoteze

1. Trabekulektomija nodro$ina bitisku IOS samazinajumu p&coperacijas perioda un sekmigu

ilgtermina redzes funkcijas iznakumu pacientiem ar PCG zidainu formu.

o——

2. Génu patog€najiem variantiem, kas asoci€ti ar acs priek§€ja segmenta disgenézi, ir butiska

nozime PCG attistiba Latvijas populacija.

Darba novitate

Autores darbs ir pirmais pétijums par PCG Latvija, ietverot retrospektivu datu analizi,

prospektivu pacientu novérosanu un genétisko analizu veikSanu.

PCG butiski ietekm& beérna redzes funkciju un vispargjo attistibu. Reta slimibas

incidence nereti kave agrinu diagnostiku. Savukart savlaiciga diagnozes noteik$ana un efektiva

arstéSana ir vienigais veids, ka nodroSinat Siem bérniem adekvatu dzives kvalitati un sp&ju

integréties vienaudzu vidi (Dahlmann-Noor et al., 2017; Spaeth, 2021).

Dati par PCG norisi dazadas Eiropas populacijas un genétisko testu rezultatiem ir loti

ierobezoti slimibas retas sastopamibas dél, tadejadi apgritinot petniecibu $aja joma. Lidz Sim
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PCG epidemiologija, ilgtermina kliniskie iznakumi un genétiskie c€loni Latvija un ari Baltijas
valstis nav pétiti, turklat arT Eiropas m&roga $adi p&tijumi nav plasi realizéeti.

PCG ir daudzpusigi analiz€ta regionos ar augstu slimibas incidenci, pieméram, Satida
Arabija, Indija un Slovakijas romu populacija. Tomér salidzino$i mazak ir zinams par
populacijam, kur PCG attistiba nav saistita ar radniecibu un parmantosanu gimeng. Sada veida,
aktualizgjot kliniskas norises atskiribu, ilgtermina iznakumu un ari genétisko c€lonu
izvert€juma nozimi, tiek sniegta iesp€ja labak izprast slimibas attistibu un potenciali rast jaunus
arst€Sanas virzienus.

Sis pétijums sniedz unikalu ieskatu PCG norisé un genétika Latvijas populacija, tadejadi
veidojot biitisku papildinadjumu PCG izpété pasaules méroga. Genétisko analizu veikSana
probandiem nodrosina iesp&ju meklet populacijai specifiskus génus un izvertét iesp&jamo citu
génu nozimi slimibas attistiba. Papildus tam iegitie dati lauj salidzinat genétiskas atrades ar
citam Eiropas populacijam un sniedz butisku ieguldijumu genétisko c€lonu analizg. Tikai dalai
pacientu Eiropas populacija izdodas identific€t génu patogénos variantus, kas saistiti ar slimibas
attistibu (Giuffre’, 2011; Leysen et al., 2022; Lopez-Garrido et al., 2013). Esosa situacija
apliecina, ka Sobrid vél visi PCG genétiskie c€loni nav identificéti un ir iesp&jami Vel jauni,

neaprakstiti kandidatgeni.

Darba praktiskais pielietojums

Promocijas darba izstrades procesa iegiitie rezultati sniegs bitisku ieguldijumu
jaunatklato PCG pacientu konsultéSana un arstéSana. Promocijas darba ietvara tiks standartizéta
pirmreiz&ju pacientu apskates shéma, balstoties uz kliniski nozimigu izmekl€jumu ietverSanu,
un sagatavota pacientu anamnézes anketa. Darbam BKUS Acu slimibu klinika tiks izveidoti
rekomendgjosie ricibas algoritmi pirmreiz&ju pacientu arstéSanai un kontrolei dinamika ar
references Itkném objektivo izmekl&jumu salidzinasanai atbilstosi pacienta vecuma grupai.

Genétisko variantu noteikSana sniegs iesp€ju atklat konkrétus slimibas attistibas
iemeslus molekulara [imen1, mekl&t jaunas, ieprieks neaprakstitas genoma izmainas, salidzinat
datus ar citu valstu rezultatiem, ka art palidz€s pacientu konsultéSana par parmantoSanas risku

nakamajam paaudzeém.

Darba etiskie aspekti

P&tijuma norise tika balstita uz starptautiski atzitiem bio@tikas standartiem, tostarp
Pasaules Medicinas asociacijas Taipejas un Helsinku deklaracijam, vienlaikus nodroSinot
pilnigu atbilstibu speka esoSajiem Latvijas Republikas normativajiem aktiem.

Pétljumam tika sanemtas Rigas Stradina universitates Etikas komitejas atlaujas

Nr. 9/25.05.2017 un Nr. 2-PEK-4/46/2022. Genétisko analizu veikSanai tika sanemtas Latvijas
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Centralas medicinas &tikas komitejas (CMEK) atlaujas Nr. 01-29.1.2/6407, Nr. 01-29.1.2/4613
un Genoma izpétes padomes apstiprinajumi Nr. A-8/19-04-26 un Nr. A-19/24-12-11.

Autores personigais ieguldijums

Sadarbiba ar darba vaditajiem tika izstradata p&tijuma metodologija atbilstosi &tikas
pamatprincipiem, ka ar1 precizéti darba mérki, uzdevumi, aktualitate un novitate. Autore
saskanoja petijuma norisi ar arstniecibas iestadi un sagatavoja iesniegumu &tikas komitejam.

Autore retrospektivi apkopoja visus datus no pacientu mediciniskas dokumentacijas, ka
ar1 inform€&ja pacientus un vinu likumiskos parstavjus par iesp€ju piedalities turpmakaja
petijuma. Prospektivaja dala darba autore ambulatoro vizisu laika pati veica visus diagnostiskos
izmekl&jumus, lai preciz€tu arst€Sanas efektivitati un glaukomas stadiju. Autorei pieskirtais
pétniecibas grants tika realizéts, veicot genétiskas analizes primaras iedzimtas glaukomas
pacientiem.

Autore apkopoja datus un veica to statistisko analizi, ka arT sagatavoja visas
publikacijas. Promocijas darba ietvaros tika standartiz&ta pirmreiz&ju pacientu apskates shéma,
balstoties uz kliniski nozimigajiem izmekl&jumiem, un sagatavota pacientu anamnézes anketa.
Darbam Acu slimibu klinika tika izveidoti rekomend€joSie ricibas algoritmi pirmreiz€ju
pacientu arst€Sanai un kontrolei dinamika ar references likném objektivo izmeklgjumu
salidzinasanai atbilstoSi pacienta vecuma grupai. Klinika tika izveidots primaras iedzimtas
glaukomas registrs un uzsakta daliba starptautiskaja bérnu glaukomas registra (Robison Harley

Childhood Glaucoma Research Network International Pediatric Glaucoma Registry).
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1. Glaukoma bérniem

1.1.  Glaukomas klasifikacija bernu vecuma

Glaukoma ir vadoS$ais neatgriezeniska redzes zuduma c€lonis pasaulé (Susanna et al.,
2015). Atbilstosi Eiropas Glaukomas biedribas (EGS) sniegtajai definicijai glaukoma ir
hroniska, progres€josa optiska neiropatija ar redzes nerva bojajumam atbilstosu redzes lauka
defektu. Paaugstinats I0S ir galvenais modific€jamais slimibas riska faktors (Spaeth, 2021).
P&c statistikas datiem, apméram 5 % no akluma c€loniem b&rnu vidd ir tiesi saistiti ar glaukomu
(Wen et al., 2021).

Glaukomas klasifikacija ir butiska precizai diagnozes noteikSanai, kas ietekmé izveéleto
arst€Sanas taktiku un kopgjo prognozi. Glaukomas iedalijums b&rnu un piecauguso populacija
ieverojami atSkiras. Lai gan dazi glaukomas veidi var skart abas vecuma grupas, vadosas
glaukomas formas pieaugu$o un bérnu populacija ievérojami atskiras pec to etiologijas, norises
un arst€Sanas pieejas (Spaeth, 2021).

Glaukomas klasifikacija bérnu vecuma pedgjos gados ir veiktas ievérojamas izmainas,
un aktuala klasifikacija balstas uz Bérnu glaukomas izpétes tikla (angl. Childhood Glaucoma
Research Network, CGRN) piedavato glaukomas iedalfjumu. Bérnu vecuma diagnosticetas
glaukomas rekomendg klasificét §adi (Thau et al., 2018):

1) primaras:

a) PCG;

b) juvenila atverta kakta glaukoma;

2) sekundaras:

a) glaukoma péc kataraktas operacijas;

b) glaukoma, kas asociéta ar iedzimtam sistemiskam slimibam vai sindromiem;

c¢) glaukoma, kas asociéta ar iedzimtam okularam anomalijam;

d) glaukoma, kas asociéta ar ieglitiem stavokliem (piem€ram, uveitu, traumu,
intraokulariem audz€jiem, steroidu lietoSanu, priekSlaikus dzimusSo bérnu
retinopatiju).

Lidzigi ka glaukoma bérnu populacija, art pieauguso glaukoma ir iedalama primaraja
un sekundaraja forma. Tomeér jaunakas EGS vadlinijas balstas uz glaukomas iedalijumu
atbilstoSi acs priek$€jas kameras kakta stavoklim — atverts vai slégts kakts. TieSi gonioskopijai
ir biitiska nozime glaukomas veidu diferencialdiagnostika atbilstoSi objektivam izmainam
prieksgjas kameras kakta. Bérnu populacija gonioskopijas veikSana ir apgriitinata, tadel Sajos
gadijumos nepiecieSama oftalmologiska stavokla noveértésana vispargja anestézija (Riva et al.,

2020).
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1.2. Intraokulara spiediena veidoSanas péc modificeta
Goldmana vienadojuma

IOS ir Skidruma raditais spiediens aci. Populacja [0S vértiba atbilst
normalsadalijumam ar vidg€jo raditaju 15—-16 mmHg un standartdeviaciju 3 mmHg. Par normalu
IOS tiek uzskatits spiediens Iidz 21 mmHg, savukart spiediens, kas ir vienads ar 5 mmHg vai
zemaks, tiek definéts ka hipotonija jeb pazeminats I0OS (Spaeth, 2021). Paaugstinats 1OS ir
galvenais riska faktors glaukomas attistibai (McMonnies, 2017). Paaugstinats I0S veicina
ganglionaro $tnu bojaeju un glaukomatozas optiskas neiropatijas attistitbu (Weinreb et al.,
2014). Savukart parak zems spiediens veicina seruma transudaciju suprahoroidalaja telpa un
rada izmainas radzeng, I€ca un tiklené (Machiele et al., 2022).

Modificétais Goldmana vienadojums salidzino$i vienkarSota veida atspogulo faktorus,
kas ietekmé IOS (Brubaker, 2004):

Po = (F-U)/C + Py

Po — intraokularais spiediens (mmHg)

F — intraokulara $kidruma (I08) produkcijas atrums (pl/min)

U — uveoskleralas atteces atrums (pl/min)

C - spiediena atkarTga trabekulara attece (pl/min)

Py — episkleralo vénu spiediens (mmHg)

Pastav vairakas metodes, ka teor€tiski noveértét katru no raditajiem modificétaja
Goldmana vienadojuma. IOS veido$anas atrums nomoda laika ir 2—3 pl/min (Sit et al., 2008).
Zinatniskiem mérkiem tiek piedavata fluorofotometrija, lai noteiktu I0S veidosanas apjomu,
tomer kliniskaja praksé to neizmanto. IOS veido3anos ietekmé (Brubaker, 2004):

1) asins- acs Skidruma barjeras integritate;

2) asins plisma ciliaraja kerment,

3) vaskularo audu un ciliara kermena neirohumorala regulacija.

Ciliarais kermenis ir struktiira, kas atbild par IOS veidosanu un lécas akomodaciju.
Anatomiski tam iz8kir divas dalas — pars plana un pars plicata (Li et al., 2021). Pars plicata
veido apméram 70-80 intensivi apasinotu izaugumu, kas cirkulari novietoti acs muguréja
kamera. Katru izaugumu parklaj divi epitélija slani — ieks€jais nepigmentetais ciliarais epitélijs
un argjais pigmentetais ciliarais epitelijs (Tormey, 1966). Ciliaro kermeni inerve
parasimpatiskas Skiedras no Edingera—Vestfala kodola un sparnauksl&ju mezgla (ganglion
pterygopalatinum), simpatiskas Skiedras no aug$gja cervikala ganglija un karotida pinuma,
savukart sensoras Skiedras virzas no trigeminala ganglija n. ophthalmicus sastava (Kozicz
et al., 2011; Maningat & Munakomi, 2021; Messlinger & Russo, 2019). Nepigmentetais

epitélijs nodrogina IOS veidoganos ar vid&jo apjomu apméram 2—3 pl/min dienas laika, savukart
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nakts laika §is apjoms samazinas par 50 % (Sit et al., 2008). IOS piepilda acs priek3gjo un
mugurgjo kameru, veicot ne tikai optisko, bet arT metabolo funkciju, tadejadi nodroSinot acs
struktiiru homeostazi, ka ar iekaisuma mediatoru un iminas sist€émas Stnu cirkulaciju (Goel
et al., 2010).

I0S attece iespgjama divos veidos — konvencionalaja caur trabekularo tiklu, kas ir
spiediena atkarigs celS, un caur uveoskleralo sistému, kas darbojas neatkarigi no IOS. Lielaka
dala — apméram 90 % — IOS tick drenéta, pateicoties konvencionalajam atteces celam, kas ir no
IOS atkarigs. Uveoskleralo atteci izvertét ir vissarezgitak; teorétiski to ir iesp&jams aprékinat
pec Goldmana vienadojuma, zinot IOS vertibu. Trabekularo atteci laboratorijas apstaklos var
noteikt ar tonografiju (Brubaker, 2004). Savukart episkleralo vénu spiedienu var noteikt ar
venografijas palidzibu, kolabg&jot episkleralas vénas, tomér ari to kliniskaja praksé neizmanto
(Sitetal., 2011; Sit & McLaren, 2011).

No modificéta Goldmana vienadojuma izriet, ka IOS ir tiesi atkarigs no episkleralo vénu
spiediena. Normals episkleralo vénu spiediens ir 8-10 mmHg (Sultan & Blondeau, 2003;
Zeimer et al., 1983). Tas ir [idzvertigs spiedienam, kads konstat€jams venozaja atteces sistema,
tadel medikamentozi nav iesp&ams samazinat IOS zem S§is veértibas. Savukart paaugstinats
episkleralo vénu spiediens var biit iemesls traucétai trabekularajai attecei un sekundarai atverta
kakta glaukomai. Ka biezakie iemesli paaugstinatam spiedienam episkleralaja sisttma tiek
minétas arteriovenozas anomalijas, Greivsa orbitopatija, priek$€jais sklerits, retrobulbari
audzgji, orbitas iekaisumi un kavernoza sinusa tromboze (Sun et al., 2020; Greenfield, 2000).

Izmainita trabekulara attece butiski ietekme intraokularo spiedienu, un ta ir tiesi saistita
ar dazadu glaukomas veidu attistibu. Modernas glaukomas arstéSanas metodes balstas gan uz
trabekularas, gan uz uveoskleralas atteces uzlaboSanu, gan intraokulara Skidruma produkcijas

samazinasanu (Spaeth, 2021; Weinreb et al., 2014).

1.3. Trabekularas rezistences raksturojums

TIOS no prieksgjas kameras kakta caur trabekularo tiklu nonak Slemma kanala. Talak
I0S ar savienotajkanalinu palidzibu virzas uz akveusa vénam (angl. aqueous veins), kas
drengjas episkleralajas vénas. Savukart no §1m vénam virziba notiek uz prieksgjam ciliarajam
vénam, kas iepliist vorteksa vénas un talak savienojas ar augs€jo oftalmisko vénu (lat. vena
ophthalmica superior). Salidzino$i neliela attece noris ar1 ar apak$gjas oftalmiskas vénas
(lat. vena ophthalmica inferior) starpniecibu, kas anastomozg€ ar vena ophthalmica superior.
Talaka virziba no vena ophthalmica superior ir §ada: sinus cavernosus — sinus petrosus
superior et inferior — vena jugularis interna — vena cava superior — sirds labais

priekSkambaris (Ascher, 2018; Ashton & Smith, 1953; Cheung & McNab, 2003).
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Izskir divu veidu trabekularo rezistenci: fiziologisko un patologisko (Abu-Hassan et al.,
2014). Fiziologiskos apstaklos trabekulara rezistence pielagojas I0S produkcijas apjomam.
Savukart patologiska trabekulara rezistence $o funkciju ir zaud&usi un permanenti rada
paaugstinatu pretestibu I0S attecei. Patologisku trabekularo rezistenci ir iesp&jams klasificét
ka iedzimtu, kad izmainas rodas acs attistibas procesa (disgenéze), vai iegiitu, kad ta rodas
dzives laika, veidojoties depozitiem Saja struktiira (Abu-Hassan et al., 2014; Badawi et al.,

2019).

1.4. Trabekulara tikla un Slemma kanala embriogenéze

I0S drenazas sistéma acs priek3gja segmenta attistibas procesa veidojas visvélak.
Sestaja gestacijas nedéla izveidojas optiska bedrite un 1€cas vezikula (Sowden, 2007). Optiska
bedrite veidojas no priek§smadzeném, savukart 1€cas vezikula atdalas no virsmas ektodermas.
Saja attistibas posma mezenhimalas cilmes $iinas aptver acs aizmetni un tiek devétas par
periokularo mezenhimu. Notiek So $tinu migracija uz prieksg¢jam dalam, veidojot trabekularo
tiklu, kas attistas no nervu kores un kranialas paraksialas izcelsmes mezenhimalajam $§Gnam
(Abu-Hassan et al., 2014; Gould et al., 2004).

No 15. Ilidz 20. gestacijas nedg€lai, 1si pec varaviksnenes elongacijas sakuma, paradas
trabekularais tikls. IOS sak veidoties picktaja 1idz sestaja gestacijas menesi (Cvekl & Tamm,
2004).

Dzimsanas bridi trabekulara tikla morfogenézes lielaka dala ir pabeigta, tomér postnatali
vél turpina norisinaties nozimigi IOS atteces sistémas attistibas procesi (Abu-Hassan et al.,
2014). Saja posma trabekularais tikls ir pildits ar mezenhimalajam $inam. Lai tas saktu
pilnvertigi funkcion€t, norisinas mezenhimalo $iinu elongacija, saplacinaSanas un atdaliSanas
vienai no otras, veidojot nelielas fenestracijam, kuras dal&ji aizpilda ekstracelularas Skiedras
(Cvekl & Tamm, 2004). Aprakstito procesu rezultata attistas funkciong€joss trabekularais tikls,
kura viens no nozimigakajiem posmiem ir atvérumu jeb fenestraciju veidoSanas starp tikla
Stinam un ekstracelularo matriksu. Attistibas traucgjumi kada no Siem posmiem var veicinat
paaugstinata IOS rasanos (Abu-Hassan et al., 2014).

Slemma kanals pieder pie konvencionala IOS atteces cela. Lidzigi ka trabekularais tikls,
arT Slemma kanals piedalas IOS atteces rezistences veidodana fiziologiskos apstaklos (Tamm,
2009). Kanals ir unikala, apméram 25 mm gara vaskulara struktiira, kas nodroSina akveusa
homeostazes regulaciju, drengjot to sistémiskaja cirkulacija. Slemma kanalu izklaj endotglija
monoslanis ar cieSiem savienojumiem, un tas atrodas blakus trabekulara tikla

jukstakanalikularajam regionam. P&tijumu dati liecina, ka apméram 80 % no IOS parvietojas
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tiei ar trabekulara tikla un Slemma kanala palidzibu (Abu-Hassan et al., 2014; Karpinich &
Caron, 2014).

Slemma kandla pamatfunkcija ir IOS dreng$ana no trabekulara tikla uz
savacgjkanaliniem. Anatomiski tam izskir iek§€jo un argjo sieninu, kuru uzbiive biitiski atSkiras
péc endotélija $inu morfologijas, $tinu specifisko markieru ekspresijas, specializétiem $tinu
organoidiem un funkcijam (Dautriche et al., 2015). Tiek uzskatits, ka §Ts atskiribas, visticamak,
veidojas biomehaniskas iedarbibas, nevis biologisku vai biokimisku faktoru dél. Ieksgjas
sieninas funkcija ir IOS filtracija un, kopa ar trabekularo tiklu, IOS regulacija (Dautriche et al.,
2015). Slemma kanala iekigja sienina ir plasi pétita ka rezistences zona IOS attecei, ka galveno
parmainu zonu minot tiesi sieninu iekSpusi vai zonu blakus endotélijam, kas robezojas ar
trabekularo tiklu (Acott & Kelley, 2008; Vranka et al., 2015).

Embriogenézé Slemma kanals sak veidoties 17. gestacijas nedéla un pilnigi noformgjas
24. gestacijas nedéla (Ramirez et al., 2004). Attistibu iedala Cetras fazés (Dautriche et al., 2015;
D.Y. Park et al., 2014):

1) venozo endotglija stnu priekstecu specifikacija transskleralaja véna;

2) laterala pumpuroSanas;

3) lumenizacija;

4) atdaliSanas no venozas sist€mas.

Slemma kanala ick$&jas sieninas uzbiivi raksturo gan kapilariem, gan limfvadiem
lidziga anatomija (Ramos et al., 2007). Par labu asociacijai ar limfatisko sistému liecina
endotélija monoslanis ar bazalas membranas partraukumiem un pericitu neesamiba. Aspelands
(Aspelund) ar kolgégiem apstiprinaja, ka kanalam ir vaskulara izcelsme, savukart endotélija
lidziba ar limfvadiem rodas attistibas rezultata (Aspelund et al., 2014). Slemma kanala attistiba
biitiska nozime ir vaskularajam endotélija augSanas faktoram C (VEGF-C), kas veicina venozo
endotélija Sinu migraciju, limfatiskajam transkripcijas faktoram PROX-1, ko ekspresé
endotelija Stnas lumenizacijas fazé, un VEGF receptoram 3, veicinot endot€lija Stnu
nobriesanu (Aspelund et al., 2014; D. Y. Park et al., 2014). Kizhatils (Kizhatil) ar kolégiem
Slemma kanala veido$anas procesu ir nosaucis par “kanalogenézi”, kas apvieno iezimes gan no
angiogenézes, gan limfogenézes (Kizhatil et al., 2014). Tiek uzskatits, ka tiesi Slemma kanalam
piemit visaugstaka atteces rezistence visa konvencionalaja sist€éma, galvenokart pateicoties

1eks€jas sieninas endotélija slanim un cieSajiem starpStnu kontaktiem (Hann et al., 2014).
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1.4.1. Trabekulara tikla strukturala uzbiive

Anatomiski trabekularais tikls atrodas varaviksnenes—radzenes (iridokornealaja)
kakta — vieta, kur varaviksnene savienojas ar radzeni un skléra pariet radzene (Gould et al., 2004).

Trabekularajam tiklam Skérsgriezuma ir trijstirveida poraina struktira, ko veido
saistaudi, tikla Stnas un endot€lija slanis (Buffault et al., 2020). Anatomiski tas lokaliz&jas
skléras rievas (sulcus sclerae) apvidi. Ta inervaciju nodrosina simpatiskas nervu skiedras no
augseja kakla (cervikala) ganglija un parasimpatiskas nervu Skiedras no ciliara ganglija,
savukart sensoro inervaciju nodrosina triszaru nerva (trigeminalais) ganglijs.

Ka atspogulots 1.1. att€la, trabekularajam tiklam iz8kir tris dalas (Goel et al., 2010):

1) uvealo tiklu;

2) korneoskleralo tiklu;

3) jukstakanalikularo tiklu.

1.1. attels. Acs prieksejas kameras kakta anatomija, ietverot trabekulara tikla uvealo,
korneoskleralo un jukstakanalikularo dalu

(1 — ciliarais muskulis, 2 — skléras piesis, 3- savacéjkanalins, 4 — Slemma kanals, trabekulara tikla dalas
5 — jukstakanalikulara, 6 — korneasklerala, 7 — uveala, 8 - varaviksnene)

Autores salikums un tulkojums (Lam & Lawlor, 2020)
Atseviskos avotos izdala veél ceturto tikla dalu, deéveétu par trabekulara tikla
piestiprinasanas zonu, kas neveic filtracijas funkciju (Abu-Hassan et al., 2014).
Uvealais tikls virzas no varaviksnenes saknes un ciliara kermena uz radzenes periféro
dalu. To veido apmé&ram tris saistaudu slani jeb lamellas ar virspusé eso$sam, plakanam
trabekulara tikla §iinam, atstajot starp tam neregularas intertrabekularas fenestracijas. So poru

diametrs var mainities no 25 um lidz 75 um (Abu-Hassan et al., 2014).
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Korneoskleralais tikls ir vislielaka dala. To veido 8—15 lamellarie slani, kas arT ir parklati
ar trabekulara tikla §Ginam. Intertrabekularo fenestraciju izméri samazinas virziena uz Slemma
kanalu (Abu-Hassan et al., 2014; Tamm, 2009). Abu arg&jo slanu trabekularas $tinas darbojas ka
prefiltrs, un tam ir izteikta fagocitiska aktivitate, kas palidz atbrivot I0S no nevélamiem $inu
komponentiem pirms ta nokli§anas porainaja jukstakanalikularaja tikla un Slemma kanala
(Tamm, 2009).

Jukstakanalikularais tikls sastav no nefenestrétiem, mainiga biezuma saistaudiem un
arja endotelija slana, kas veido Slemma kanala ieki&jo sieninu. Tam izdala 2—5 amorfus un
partrauktus Stnu slanus, kas atrodas irdeno saistaudu ekstracelularaja matriksa ar kopgjo
biezumu 2-20 um. Irdeni veidotais ekstracelularais matrikss ir izteikti hidratéts un nodrosina
10S nonaksanu Slemma kanala. Ekstracelularais matrikss ir Joti dinamiska struktira, kas ietver
neskaitamas bioaktivas molekulas, ietekmgjot atteces rezistenci. Ekstracelularas vides izmainas
ir tieSi saistitas ar intracelularo aktina citoskeletu, ko ietekm€& Siinu membranu integrinu
receptori (Faralli et al., 2009). Lai gan jukstakanalikularais tikls funkcionali un strukturali
btiski atskiras no uvealas un korneoskleralas dalas, Sobrid vienigais zinamais ta biomarkieris,
kas tiek ekspres€ts, ir stresa proteins aB-kristalins (Fuchshofer et al.,, 2006).
Elektronmikroskopijas izmekl€Sanas dati liecina, ka amorfais, bazalajai membranai lidzigais
ekstracelularais matrikss aizpilda telpu starp Stinam un satur daudzus proteoglikanus,
hialuronatu, lamininu, fibronektinu un IV tipa kolagénu. Elastigo Skiedru pinums, saukts ar par
kribriformo tiklojumu, novietojas tangenciali pret endotélija iek$€jo sieninu. TieSi elastigas
Skiedras pielauj jukstakanalikulara tikla izpleSanos 10S fluktuacijas gadijuma bez papildu
energétiska patérina. Jukstakanalikularais tikls ir trabekularas rezistences galvena lokalizacijas
zona (Kielty et al., 2002).

Jukstakanalikulara tikla Stinas sp& uztvert parejoSas un pastavigas acs spiediena
1zmainas, jo norisinas $iinu iestiepums un formas maina. Paaugstinoties 10S, lai nodroSinatu
homeostazi, ekstracelularaja matriksa tiek atbrivotas matrices metaloproteinazes (MMP), kas
lokali degradé ekstracelularo matriksu un uzlabo I0S atteci uz Slemma kanalu (Bradley et al.,
2001). In vitro pétijumi apliecina, ka audu kultiras atbilde uz paaugstinatu IOS ir
MMP-2, MMP-14 koncentracijas pieaugums un endogéna inhibitora — audu metaloproteinazu
inhibitora 2 (TIMP2) — samazinadjums (Bradley et al., 1998). Vienlaicigi norisinas ari
pastiprinata MMP-1, MMP-3, MMP-9, ADAMTS-4 (dezintegrins un metaloproteinaze ar
trombospondina motiviem 4) aktivacija un atbrivoSana, veicot ekstracelulara matriksa proteinu
degradaciju. Tiek uzskatits, kas tas veicina kribriforma tikla hiperekstenziju un izstiepSanos,

uzlabojot I0S atteci, savukart parmérigi piesatinats ekstracelularais matrikss veicina atteces
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rezistenci. Regulatorie procesi homeostazes nodroSinaSanai ir laikietilpigi, tie tiek realiz€ti

nevis stundu, bet dienu laika (Fuchshofer & Tamm, 2009; Keller et al., 2009).

1.4.2. Trabekulara tikla disgenéze

Trabekulara tikla disgen&ze ir saistita ar trabekulara tikla attistibu, un jau agrina vecuma
ta tiek asociéta ar paaugstinatu 10S. Saskana ar Hoskinsa (Hoskins) klasifikaciju acs prieksgjas
kameras kakta attistibas trauc€jumus iedala tris grupas (Hoskins et al., 1984):

1) trabekulodisgenéze,

2) iridotrabekulodisgenéze,

3) korneotrabekulodisgenéze.

Trabekulodisgengze ietver tikai izolStus trabekulara tikla attistibas traucgjumus bez
citam iedzimtam acs (okularam) anomalijam. PCG pieder pie §is priekS€jas kameras kakta
disgenézes grupas. Biezi kakta izmainas var bt kombingtas ar vieglu varaviksnenes saknes
anomaliju — ta piestiprinas prieksgji, trabekulara tikla Itment (1.2. attéls). Tomer varaviksnenes
saknes izmainas nav tik izteiktas, lai to klasific€tu ka iridotrabekulodisgené&zi. Diagnosticgjot
PCQG, svarigi atzimét, ka netiek konstatetas citas iedzimtas prieksgja segmenta anomalijas, kas

varétu bt iemesls paaugstinatam IOS (Thau et al., 2018).

1.2. att€ls. Primaras iedzimtas glaukomas gonioskopiska atrade

Acs prieksgjas kameras kakta gonioskopiskais att€lojums ar varaviksnenes sakni,
kas piestiprinas trabekulara tikla IimenT (Badawi et al., 2019)

Iridotrabekulodisgenéze ietver varaviksnenes stromas hipoplaziju vai hiperplaziju,
anomalus varaviksnenes asinsvadus, ka ar1 strukturalus varaviksnenes defektus, piem&ram,
kolobomu vai aniridiju, kas vienlaikus ietver ari trabekulodisgenézi. Sadas prieksgjas kameras
kakta izmainas rada sekundaru iedzimtu glaukomu. Patologiskas okularas parmainas ir
konstat€jamas jau dzimSanas bridi. 1.3. att€la atainotas aniridijas izpausmes prieksgja

segmenta.
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1.3. attels. Objektivas izmainas aniridijas gadijuma

Acs prieksgjais segments bez vizuali redzamas varaviksnenes un gonioskopija ar rudimentaram
varaviksnenes saknes paliekam. (A — autores veikta fotodokumentacija, B — Hingorani et al., 2012)

Korneotrabekulodisgenéze raksturo iedzimtas radzenes un trabekulara tikla izmainas
jau dzimSanas bridi, kas var asociéties arT ar sistémiskam izpausmém un veicinat sekundaras
iedzimtas glaukomas attistibu. Saja grupa ir Aksenfelta (4dxenfeld), Rigera (Rieger) un Pitersa
(Peters) anomalijas ar tam raksturigajam priek$gja segmenta izmainam (Thau et al., 2018). STs
patologijas pieder pie neirokristopatijam — tas ir iedzimtas attistibas anomalijas (trauc&jumi),
kas saistitas ar nervu kores §inu migraciju vai diferenciaciju. Sobrid Aksenfelta un Rigera
anomaliju apzimé ka vienotu Aksenfelta—Rigera sindromu, kas pieder pie periférajam prieksgja
segmenta disgenézém. Savukart Pitersa anomalija tiek attiecinata uz centralu prieksgja
segmenta disgenézi (Vega-Lopez et al., 2018).

Aksenfelta—Rigera sindromu raksturo mugurgjs embriotoksons, varaviksnenes Skiedras,
kas piestiprinas mugurgja embriotoksona Itment, varaviksnenes hipoplazija un prieksgjas
kameras kakta anomalijas; risks glaukomas attistibai dzives laika sasniedz 50 % (1.4. att€ls).
Papildu minétajam pazimé€m var noverot ar1 §adas parmainas — korektopiju (corectopia jeb
zilites ekscentrisku novietojumu), uvealo ektropiju (ectropion uveae jeb varaviksnenes
pigmentepit€lija izgrieSanos uz tas prieks€jas virsmas zilites mala), varaviksnenes virsmas
izmainas, radzenes diametra parmainas (microcornea — maza izméra radzeni vai macrocornea —
palielinatu radzenes diametru) un sisteémiskas izpausmes: anomalu zobu formu, sejas skeleta
asimetriju, periumbilikalas adas krokas, sirds varstulu patologijas (Timer & Bach-Holm,

2009).
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1.4 attels. Aksenfelta—Rigera spektra patologija

Acs prieks€ja segmenta atrade Aksenfelta—Rigera sindroma gadijuma ar polikoriju (polycoria) (A),
mugurgjo embriotoksonu (B) un varaviksnenes skiedram, kas piestiprinas promingjosas Svalbes (Schwalbe)
Itnijas ItmenT (C) (A un B — Tiimer & Bach-Holm, 2009, C — autores veikts fotouzne@mums)

Pitersa anomalijas gadijjuma noveéro radzenes centralas mugurgjas dalas defektu ar
Descemeta membranas un endotélija zudumu. Vizuali dzimSanas bridi ir redzams radzenes
centrals apdulkojums ar varaviksnenes Skiedru adh&ziju; iesp&amas arl adhé&zijas starp

radzenes mugurgjo virsmu un lecu (Bhandari et al., 2011).

1.5. Primara iedzimta glaukoma

PCG ir biezakais glaukomas veids b&rnu populacija ar biitisku ietekmi uz talako dzives
kvalitati. Apm&ram 5 % gadijumu aklums b&rnu populacija ir asociéts tiesi ar PCG (Yu-Wai-
Man et al., 2018).

Hipokrats (460.—377. gads pirms misu €ras) bija pirmais, kur§ aprakstija zidainus ar
palielinatiem acaboliem. Savukart tikai 18. gadsimta Bergers pirmo reizi saistija patologiski
paaugstinatu IOS ar acu izmainam bérnu populacija. 1875. gada tika publicéts pirmais
anatomijas atlants, kura tika defingti un aprakstiti acs priek$€jas kameras kakta attistibas
trauc&jumi slimibas patogenézé (Badawi et al., 2019). Nozimigs solis PCG arstéSana tika
sasniegts 1938. gada, kad Barkans ieviesa goniotomiju (Mandal & Chakrabarti, 2011).

Bérnu glaukomas pétniecibas tikls (CGRN) ir defingjis PCG ka bérnu vecuma
glaukomu, kas attistas bez citu iedzimtu un iegiitu stavoklu klatbiitnes. Tas gadijuma novéro
buftalmu (buphthalmos jeb radzenes diametra un acs izméru palielinaSanos, kas parsniedz
normalu augSanas procesu un tiek dévéta par “versaci’’) un izol€tu acs prieks€jas kameras kakta

attistibas anomaliju (Thau et al., 2018).
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Saskana ar Eiropas Glaukomas biedribas (EGS) vadlinijam PCG tiek klasificéta
atbilstosi bérna vecumam, kura ta attistas (Spaeth, 2021):

1) neonatala (l1dz viena ménesa vecumam);

2) zidainu (no viena lidz 24 méneSu vecumam);

3) velinas norises vai velu diagnosticéta (peéc divu gadu vecuma);

4) paslimitgjosa — spontani, neprogresgjosi gadijumi ar normalu IOS, bet ar tipiskam

PCG pazimém.

Neonatalo PCG raksturo vissliktaka prognoze, jo jau intrauterini attistas paaugstinats
IOS, kas veicina ganglionaro $tinu bojaeju un neatgriezeniskas redzes nerva izmainas (Kaur &
Gurnani, 2022). Zidainu vecuma PCG ir visizplatitakais PCG veids. Savukart paslimit&josa
PCG tiek definéta ka buftalms ar Haba strijam (plisumi radzenes Descemeta membranas slant)
bez paaugstinata 10S, radzenes tiiskas vai redzes nerva progresgjosa defekta (Beck A et al.,
2013; Thau et al., 2018).

Agrak PCG tika viennozimigi saistita tikai ar aklumu, bet musdienu tehnologijas,
medikamenti un kirurgiskas metodes sniedz iesp&ju jau agrini palidz&t pacientiem un saglabat

esoSo redzes funkciju (Mandal & Chakrabarti, 2011).

1.5.1. Epidemiologija

PCG ir reta patologija ar variablu incidenci dazadas populacijas un etniskajas grupas.
Eiropa vidgji tas ir viens gadijums uz 12 000-18 000 dzivi dzimuSajiem b&rniem (Spaeth, 2021).

Salidzinosi augstaks slimibas 1patsvars vérojams populacijas, kuras raksturigas laulibas
radinieku starpa, pieméram, Satida Arabija tas ir 1:2 500 dzivi dzimuSajiem (Alanazi et al.,
2013; Badawi et al., 2019) un Slovakijas romu tautibas populacija ciltstéva varianta de] —
1:1 250 dzivi dzimusSajiem (Gencik 1989). Indijas dienvidos konstatéta incidence ir 1:3 300
(Dandona et al., 1998). Pétnieki, analiz€jot augsto incidenci, secinajusi, ka radniecigdm
laulibam ir liela nozime autosomali recesivo (AR) pazimju izpausmé&. Romu tautibas populacija
tika novérots, ka 85 % gadijumu PCG iepriek§ konstatéta gimene; 82 % gadijumu tika
diagnosticéta tiesi neonatala forma jau dzimsSanas bridi, kas sniedz sliktu vispar&jo prognozi
attieciba uz redzes funkciju (Gencik, 1989). Ari citi pétijumi ir apliecinajusi, ka populacijas ar
augstu radniecibu, ka, pieméram, Azija, Indija, Salida Arabija, vid&jais vecums klinisko
pazimju izpausmei ir 3—4 meénesi, savukart Rietumu populacijas slimibas attistibu novéro velak
—apméram 11 méneSu vecuma (Alanazi et al., 2013; Fung et al., 2013).

PCG biezak tiek konstatéta z€niem (65 %), un vairakuma gadijumu (70 %) slimibas

izpausmes novero bilaterali, skarot abas acis (Spaeth, 2021). Vairak neka puse gadijumu (60 %)
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tiek diagnosticéti 11dz seSu méneSu vecumam, un kopuma 80 % tiek atklati Iidz bérna pirma
dzives gada noslegumam (Mandal & Chakrabarti, 2011).

Dati par PCG izplatibu Baltijas valstis Sobrid nav pieejami, tade€l petnieciba $aja joma
sniegtu iesp&ju izzinat slimibas epidemiologiju, norisi, ilgtermina prognozes, ka ari genétiskos

c€lonus Baltijas regiona un tos salidzinat ar citam Rietumu valstim.

1.5.2. Biezakie patologiju izraisosie genétiskie varianti

PCG genétiski attistas gan sporadiski, gan 10-40 % gadijumu tiek parmantota gimen¢
(Yu-Wai-Man et al. 2018; Sarfarazi, Stoilov, and Schenkman 2003; Bejjani et al. 2000).
Parmantotie gadijumi parasti tiek parmantoti péc autosomali recesiva (AR) iedzimSanas tipa;
iesp&jama art asociacija ar nepilnigu penetranci (73—100 %) un pseidodominanci (Sarfarazi &
Stoilov, 2000).

Patogenézes pamata ir traucéta trabekulara tikla un acs prieks$€jas kameras kakta
attistiba génu izmainas dél, kas rada IOS atteces ierobezojumus un smagas pakapes glaukomu
(Anderson, 1981; Kupfer & Kaiser-Kupfer, 1979; Maumenee, 1958).

Gengétiskie izmekl&jumi sniedz iesp€u noteikt génu patog€nos variantus, analiz&t
biezakos PCG attistibas iemeslus konkrétaja populacija un, iesp€ams, paredzeét slimibas
genotipa—fenotipa korelaciju. Gimenes konsultéSana un diagnozes noteik$ana bérniem, kuriem
ir augsts risks radinieku pozitivas anamnézes d€l, svariga nozime ir genétiskajai testésanai.

Sobrid ar PCG attistibu visbiezak tiek asociéti §adu génu patogénie varianti (Leysen et
al., 2022; Maxwell & Souzeau, 2024; Yu-Wai-Man et al., 2018):

1) CYPIBI

2) LTBP2

3) MYOC

4) TEK

5) FOXCI1

6) FOXC2

7) PITX2

Informacija par PCG biezakajiem genétiskajiem c€loniem apkopota 1.1. tabula. Lidz
Sim ir aprakstiti tikai pieci génu lokusi (GLC34, GLC3B, GLC3C, GLC3D, GLC3E), no kuriem

tikai tris lokusos ir identificeti atbilstoSie géni.
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Primaru iedzimtu glaukomu izraisoSie géni

1.1.tabula

Gena lokuss Parm‘z’l;g;sanas Lokalizacija Gens Funkcija %eés(/}n;l:iz;;ll;;ln;s

GLC3A AR 2p21-p22 CYPI1BI! Endogenais steroidu | Retinoidskabes
metabolisms neatkarigais cel$

GLC3B AR 1p36.2-p36.1 | Nav Nav zinama Nav zinams

zinams
GLC3C Nav zinams 149243 Nav Nav zinama Nav zinams
zinams

GLC3D AR 14q24.2-q24.3 | LTBP2! Ekstracelulara BMP/TGF-
matriksa organizacija
un formesana

GLC3E AD 9p21.2 TEK! Slemma kanala ANGTP/TEK
formésana un signalcels
homeostaze

Nav zinams AD 1q24.3-q25.2 | MYOC! Trabekulara tikla IL-1/NFkB
inducgjamais ickaisuma stresa
atbildes proteins, atbildes
variacijas ar CYP1B

Nav zinams AD 17921.33 COL1A41 Pamatelements Nav zinams
ekstracelularaja
matriksa
trabekularaja tikla un
Slemma kanala

Nav zinams AD 6p25.3 FOoxcr? Priek3eja segmenta | Nav zinams
attistiba

Nav zinams AD 16q24.1 FOXC2? Priek$eja segmenta | Nav zinams
attistiba

Nav zinams AD 4q25 PITX2? Priek$eja segmenta | Nav zinams
attistiba

Nav zinams AD 8q23.1 ANGPTI Proangiogénisks un | ANGPT/TEK
asinsvadus signalcels§
stabilizgjoss efekts,
aktiviz€jot TEK

Tabula apkopoti ar PCG asociétie géni, to funkcija un potencialais mehanisms slimibas ierosinasana (Leysen
et al., 2022; C. Ling et al., 2020; Yu-Wai-Man et al., 2018).

'"PCG pamatgéni (angl. Core genes)
2 Géni, kuriem nozime galvenokart prieksja segmenta disgenéze
Literattira ir aprakstita arT mitohondriala genoma (mtDNS) un dazadu citu génu

iesp€jama nozime PCG attistiba.

CYPIBI

CYPIBI (angl. cytochrome P450, family 1, subfamily B, polypeptide 1) gens
(HGNC:2597) lokalizets 2p22.2 un sastav no tris eksoniem (tikai otrais un tresais eksons ir
kodgjoss) un diviem introniem, ka arT kode proteinu, kas sastav no 543 aminoskabém (Bejjani
et al., 1998). Citohroma P450 proteinu produkti kataliz€ oksidativas, peroksidativas un
reduktivas reakcijas, ka ari piedalas metabolisma procesos. CYPIBI ekspresiju inducé
arilhidrokarbona receptors, un ta ir ar membranu saistita monomeriska, jauktas funkcijas

monooksigenaze, kas kataliz€ endogéno un eksogéno substratu oksideésanos. Cilvéka embrija
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un pieaugusa audos CYPIBI gens tiek ekspreséts ekstrahepatiskajos audos, ka art okularajos
audos — radzeng, ciliaraja kermeni, trabekularaja tikla, varaviksnen un tikleng, piedaloties IOS
sekrécija un atteces regulacija (A. L. Vincent et al., 2002; Zhao et al., 2015). Sobrid precizs
mehanisms, ka géna patogénas izmainas ierosina acs priek$¢jas kameras kakta disgenézi, vél
nav pilnigi izprasts.

Pastav vairakas teorijas, kuru mérkis ir izskaidrot CYPI/BI géna nozimi, ietekméjot
enzima aktivitati, proteina stabilitati un funkciju (Amirmokhtari et al., 2021; Chavarria-Soley
et al., 2008; Leysen et al., 2022; Lopez-Garrido et al., 2013; Medina-Trillo, Ferre-Fernandez,
etal., 2016):

1) disfunkcionals retinoidskabes metabolisms;

2) defektivs 17B-estradiola metabolisms;

3) predisponéta tiklenes ganglionaro §tinu aksonopatija ka atbilde uz paaugstinato 10S.

Patogénie varianti CYPIBI géna ir bieZakais PCG attistibas c€lonis, un to prevalence
sasniedz 20-100 % gadijumu (Rao et al., 2011; Yu-Wai-Man et al., 2018). Cilvéka génu
mutaciju datubazgé Sobrid min&ti 218 iesp&jamie CYPIBI varianti, kas asociéti ar PCG
(The Human Gene Mutation Database, 2025). ClinVar datubaze 1idz 2025. gada 8. oktobrim
registréti 53 patogéni un ticami patogéni varianti — galvenokart aminoskabju nomainas varianti
(n = 25), bet atzimé€ti ar1 ramja nobides, priekSlaiciga stopkodona un splaisinga vietu
ietekmgjosi varianti (ClinVar, 2025a). Aprakstitie kohortas petijumi Satida Arabija liecina, ka
patogénie varianti CYP/BI géna tiek konstatéti 75-96 % gadijumu skartaja populacija, kas
saistami ar augstu radniecibas (radniecigu laulibu) 1patsvaru (Ali et al., 2009; Bejjani et al.,
1998). legiitie dati ir Iidzigi Irana (70 %), Kuveita (70,6 %) un Slovakijas romu tautibas
populacija (100 %), kur arT vérojams augsts imbridinga ipatsvars un ir ciltsteéva variants
(Alfadhli et al., 2006; Chitsazian et al., 2007; Plasilova et al., 1999; Sivadorai et al., 2008).
Savukart mazak homogénas populacijas, kur radnieciba ir reta un nav tik izteikta, CYPIBI
patogénos variantus noveéro retak — Japana 20 % (Kakiuchi-Matsuazmoto et al. 2001), Kina
17,2 % (Y. Chen et al., 2008), Australija 21,6 % (Dimasi et al., 2007), Indonézija 33.3 %
(Sitorus et al., 2003), Spanija 34.2 % (Campos-Mollo et al., 2009) Turcija 42,8 % (Bagiyeva et
al., 2007), Maroka 46,5 % (Hilal et al., 2010) un Francija 48 % (Abu-Amero et al., 2011;
Colomb et al., 2003). Sobrid tiek mekléti pieradijumi piengmumam, ka CYPIBI genotips
nosaka disgenézes pakapi un ietekmé slimibas norisi. Lopess-Garido (Lopez-Garrido) ar
kolégiem apliecinaja, ka nulles genotips butiski ietekm& enzima pieejamibu un nosaka
agresivaku fenotipu (Lopez-Garrido et al., 2013). Voltons (Walton) ar kolégiem pieradija, ka

fenotips pat var ievérojami atSkirties viena pacienta ietvaros, ja skartas abas acis (Walton &
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Katsavounidou, 2005). Ari vienas gimenes locekliem ar identiskiem CYPIBI patogé€najiem
variantiem ir noveroti atskirigi fenotipi (Bejjani et al., 1998).

Genotipa—fenotipa korelacija lidz $im nav pilnigi skaidra. Noveérots, ka pacientiem ar
patogéniem CYPIBI géna variantiem p&déja p&coperacijas vizit€ biezak bija nepiecieSams
lokali lietot glaukomas medikamentus (Abu-Amero et al., 2011). Turklat probandiem ar
patogéniem CYPIBI géna variantiem bija nepiecieSams statistiski nozimigi lielaks operaciju
skaits IOS kontrolei neka pacientiem ar citas etiologijas iedzimtu glaukomu (Paolera et al.,

2010).

CYPI1BI nozime acs prieksejas kameras kakta attistiba

Ir pieejami precizi dati par cilvéka prieksgjas kameras kakta attistibu augla (fetalaja) un
postnatalaja perioda. Gestacijas 15. nedéla no aizmetna audiem veidojas prieksgjas kameras
kakts, kas tiek sadalits korneoskleralaja un ciliaraja—varaviksnenes apvidi. No 22. lidz
24. gestacijas ned€lai veidojas ciliarais muskulis un ciliara kermena izaugumi. Norisinas
Slemma kanala augsana un vakuolu veidoganas ta endotglija slani. Korneosklerala trabekula
novietojas longitudinali, un norisinas kolagéna depozitu veidosanas. No 24. [idz 36. gestacijas
nedélai korneala trabekula palielinas savos izméros, un uvealaja trabekula veidojas platnisu
struktura. DzimSanas bridi kakts ir gandriz attistijies, tomeér bitiska nozime ir procesiem
postnatalaja perioda. Pirma 1idz ceturta dzives gada laika acs priek$gjas kameras kakts sasniedz
lidzigu konfiguraciju ka pieaugusa cilvéka act — veidojas kolagéna Skiedras un norisinas
intracelulara diferenciacija cilidraja kermeni, trabekularaja tikla un Slemma kanala (Remé &
Lalive d’Epinay, 1981).

CYPIBI ekspresija embrija audos tiek konstatéta jau agrini — 26. diena péc apauglosanas
primitivajos ciliara kermena audos, kas ir daudz agrak neka prieksejas kameras kakta attistibas
norise. Pozitivu CYPIBI ekspresiju auglim novéro radzenes epitelija, keratocitos,
varaviksnenes stroma, savukart gan auglim, gan pieaugusajiem — nepigmentétaja ciliaraja
epit€lija, varaviksnenes pigmentepitélija un dilatatormuskuli. P&tijumi liecina, ka CYPIBI
ekspresijai ir biitiska nozime trabekulara tikla normala attistiba. Pastav pienémums, ka géna
patogéno izmainu de] ir trauc€ti svarigi metabolisma procesi ciliaraja kermeni, ka rezultata
neveidojas biologiski aktivi produkti, kas nonaktu IOS un stimulétu trabekulara tikla attistibu
(Doshi et al., 20006). Atskirigas genétiskas parmainas var radit dazadas pakapes histologiskas
izmainas trabekularaja tikla un Slemma kanala — no pilnigas Slemma kanala agenézes un
kologéna depozitiem trabekularaja tikla lidz vieglas pakapes goniodisgenézei ar

mukopolisaharidu depozitiem jukstakanalikularaja tikla (Hollander et al., 2006).
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Oksidativais stress piecaug CYPIBI patogéno variantu ietekmé, un tas var nelabveligi
ietekmét trabekulara tikla strukttiru attistibu un funkciju. Oksidativais stress attistibas laika
varétu biit iemesls tieSi trabekulodisgenézei un PCG (Tanwar, Dada, Sihota, et al., 2010).
CYPBI1B enzima deficits samazina periostina — ekstracelulara matriksa proteinu, kas
nepiecieSams kologéna Skiedru veidoSanai un nobrieSanai — ekspresiju trabekularaja tikla un
ietekme@ ta strukturalo integritati (Zhao et al., 2013).

Viljamss (Williams) ar kolégiem pieradija, ka CYP1B1 sp&lé nozimigu lomu, modul&jot
nervu kores Siinu migraciju un diferenciaciju kopa ar retinoidskabes neatkarigiem
mehanismiem. Tas rosina domat, ka okulari mérkéta CYPIBI pastiprinata ekspresija varétu
pavert daudzsolosas iespgjas PCG arstésana (Williams et al., 2017).

Sobrid pastav vairaki pienémumi, ka CYPIB] patogénie varianti nosaka PCG attistibu,

tomeér vel aizvien ir vairakas neskaidribas $aja joma, uz kuram tiek mekl&tas atbildes.

LTBP2

LTBP?2 (angl. Latent-transforming growth factor-f binding protein 2) patogénie varianti
glaukomas ierosinaSana ir sastopami salidzinosi retak; galvenokart tie aprakstiti Pakistana un
Eiropas romu populacija (Ali et al., 2009). Tiek uzskatits, ka Eiropas romu populacija migréja
no Indijas regiona apméram pirms 1000 gadiem, un augsta PCG incidence ir asociéta ar
ciltsteva variantu (Morar et al., 2004). LTBP2, tapat ka CYPIBI, ir iesp€jamas vairakas
variacijas. Homozigozitate LTBP2 patog€najam variantam ¢.895C>T (p.R299%*) tiek asociéta
ar sliktaku prognozi un smagaku klinisko fenotipu. Dzivnieku modeli apliecina, ka LTBP2 ir
lokalizéts ciliaraja kermeni un galvenokart ciliaro izaugumu ekstracelularaja matriksa.
Ir noteikta ar1 ta ekspresija trabekularaja tikla (Schlotzer-Schrehardt et al., 2001). Noveérojumi
liecina, ka defekts Saja géna varetu palielinat ciliara kermena strukttru elasticitati un veicinat
izmainas apkartesoSo audu strukturalaja atbalsta. Pastav uzskats, ka vienlaikus varétu but ar1
elasticitates izmainas Slemma kanala un skléras piesT (Ali et al., 2009).

LTBP? tiek asociéts arT ar Marfana sindromu (atbilstosi ta ietekmei uz fibrillinu-1),
1zoletu 1&cas ektopiju, osteopeéniju un dazadam kardiovaskularam anomalijam (Leysen et al.,

2022).

MYocC

MYOC (miocilins) géns (HGNC: 7610) lokaliz€jas 1q24.3-25.2 un tiek asociéts gan ar
juvenilu, gan POAG (Kaur et al., 2005; Lim et al., 2013). MYOC tiek ekspreséts trabekularaja
tikla, sklera, ciliaraja kerment un tikleng (S. L. Wang et al., 2019). Patogéni MYOC proteina
varianti var ietekmét trabekulara tikla un ciliara kermena arhitektiiru, bloket trabekularo atteci

un veicinat IOS pieaugumu (Lim et al., 2013). MYOC patogeénie varianti tiek konstateti
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salidzinosi reti, apméram 5 % pacientu. Tapat daZziem pacientiem vienlaicigi ir konstatetas
CYPIBI un MYOC parmainas, radot digenétisku iedarbibu (Kaur et al., 2005; Kaushik et al.,
2023).

FOXCl1, FOXC2, PITX2

FOXCI (angl. Forkhead box protein CI) proteins ir atrodams mezodermas un nervu
kores Stinas. Ta ekspresija norisinas radzeng, trabekularaja tikla un redzes nerva, un géns
piedalas 10S regulacija. Smith ar kolégiem novéroja anomalas priek$€ja segmenta izmainas
(Slemma kanala, trabekularaja tikla, varaviksneng) pelem ar FOXCI patogénajiem variantiem,
un $T atrade bija fenotipiski Iidziga ka pacientiem ar PCG (Smith et al., 2000). CYPIBI un
MYOC patogeno variantu negativa kohortas petijuma PCG pacientiem FOXCI izmainas tika
atklatas 7,5 % gadijumu (Medina-Trillo, Aroca-Aguilar, et al., 2016). FOXCI patogenie
varianti ir atklati arm Axenfeld-Rieger sindroma III tipam, kas pastav kombinacija ne tikai ar
glaukomu, bet arT ar ekstraokularam anomalijam (Medina-Trillo, Aroca-Aguilar, et al., 2016).

FOXCI1, FOXC2 un PITX2 (angl. Paired-like homeodomain transcription factor 2)
ir géni, kam ir nozime prieksgja segmenta disgenéz€, un tie visi ir saistiti ar nervu kores $tinu
migraciju (Leysen et al., 2022). FOXCI géna tieSa asociacija ar PCG ir vért€jama, jo pacientu
rupiga, atkartota izmekl€Sana nereti atklaj vismaz vienu okularu vai sist€misku Axenfeld-Rieger
sindroma/anomalijas pazimi, tadel butiski to izslégt, nosakot PCG diagnozi FOXCI patogéno
variantu gadijuma (Siggs et al., 2019). Pétijjumi liecina, ka FOXCI, FOXC2 nozime PCG
attistiba varetu bt salidzino$i neliela, savukart PITX2 patogenie varianti $aja procesa varétu

darboties ka modificétaji (Leysen et al., 2022).

ANGPTI

ANGPTI (angiopoietins 1, angl. Angiopoietin 1) ir vaskulars augSanas faktors, kas
ietekmé endotélija aktivizaciju un disfunkciju (Limaye et al., 2009). Pateicoties TEK
2014). Géns ANGPTI (HGNC: 484) ir lokalizéts 8q23.1 hromosomas regiona, un tas kodé
glikoprotetnu, kas, veicot tirozina fosforiléSanu, aktivé receptorus. ANGPT1 ir nozime
asinsvadu nobriesana un Slemma kanala attistiba. ANGPTI ir primarais TEK ligands
iridokornealaja kakta. Tomsons (7Thomson) ar kolégiem tris gimeném atklaja heterozigotiskus
variantus ANGPTI géna, tomér divas no tris gimeném tika konstatéti asimptomatiski nesgji
(Thomson et al., 2017). Fiziologiskos apstaklos ANGPTI/TEK piedalas spiediena atkarigajos
procesos Slemma kanala ick$gjas sienas endotélija §anas, lai 10S varétu parvietoties cauri
Slemma kanalam. Tada veida ANGPTI/TEK signalcel§ palidz saglabat Slemma kanala un

trabekulara tikla funkcijas stabilitati. Savukart cela inaktivacija veicina Slemma kanala un
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trabekulara tikla degeneraciju (Thomson et al., 2017). Lai gan pétijumi ar dzivniekiem liecina
par ANGPTI/TEK signalcelu nozimi Slemma kanala forme$anas procesd, ir nepiecie$ami
plasaki pieradijumi, lai apliecinatu So génu nozimi PCG attistiba. P&tniecibu Saja aspekta
apgrutina TEK un ANGPT1 variantu nepilniga penetrance (Ma et al., 2019).

Paslaik ClinVar datubazé nav registréts neviens (ticami) patogéns variants saistiba ar
PCG, bet HGMD datubaze ir registréti divi varianti (The Human Gene Mutation Database,
2026).

TEK un ANGPT

TEK (angl. Tyrosine kinase receptor) epitélija specifiskas tirozina kinazes géns tiek
ekspreséts endotélija $iinas, un tiek asociets ar vaskularu malformaciju attistibu géna patogéno
variantu dgl. Savukart izmainas TEK géna pétijuma ar pelém izraisfja anomalijas Slemma
kanala un trabekularaja tikla, vienlaikus uzradot paaugstinatu acs iek$jo spiedienu tapat ka
PCG gadijuma (Limaye et al., 2009). Veicot pilna genoma skriningu 189 pacientiem ar PCG,
tika atklati desmit heterozigotiski funkcijas zuduma varianti TEK g€na, kas izraisija
haplonepietickamibu. Tomér se$os no desmit gadijumiem $o probandu gimengs tika atklati ari
heterozigoti nes€ji — visbiezak viens no vecakiem —, kuriem nebija slimibas izpausmju.
Nepilniga penetrance un variabla ekspresivitate kopuma rada griitibas interpretét Sos variantus
(Souma et al., 2016).

ANGPT/TEK signalcel§ ir iesaistits Slemma kanala attistiba un IOS attecé (Kizhatil
et al., 2014). Sis signalcel§ sastav no tris ligandiem (ANGPT1, ANGPT2 un ANGPT4) un
receptora TEK (Saharinen et al., 2017).

Izmainas mitohondrialaja genoma

Tanvars (Tanwar) ar kolégiem pirmie izteica aizdomas, ka ari mitohondrialaja
dezoksiribonukleinskabé (mtDNS) kodgjoso regionu nukleotidu variantiem varétu biit nozime
PCG attistiba. Veicot mtDNS analizes 35 probandiem no Ziemelkarolinas (ASV), 22,85 %
gadijumu tika konstatétas potenciali patogénas izmainas mtDNS (Tanwar, Dada, Sihota, et al.,
2010).

Mitohondrijiem ir nozime ne tikai energijas generé$ana $tnu limeni, bet arT apoptozes
procesos un kalcija signalcelos. Mitohondriju funkcion€$anu bitiski var ietekmét patogénas
izmainas mtDNS un nuklearaja DNS, kimisku vielu ietekme uz elektronu transporta k&di un
skabekla truikums. Mitohondriju disfunkcijas gadijuma veidojas brivie radikali un samazinas
mitohondriala elposana (Leysen et al., 2022).

mtDNS asociacija ar PCG tiek saistita ar diviem $adiem mehanismiem. Mitohondriju

disfunkcijas gadijuma samazinas adenozina trifosfata veidosanas un pieaug brivie radikali, kas
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rada reaktivas skabekla formas. Rezultata veidojas oksidativais stress, kas ietekmé mtDNS,
mitohondriju enzimus un izmaina mitohondriju membranu caurlaidibu. Oksidativa stresa un
antioksidantu enzimu trukuma rezultata trabekularaja tikla nenorisinas atbilstosa Stinu attistiba
un tiek traucéta iridokorneala kakta diferenciacija. Tiklenes ganglionaras Stunas ir bagatas ar
mitohondrijiem, bet oksidativa stresa ietekm& S$iinas veidojas apoptotiskie signali.
PCG gadijuma attistas trabekulodisgenéze, kas veicina IOS paaugstinasanos un redzes nerva

stnu bojaeju (Kumar et al., 2024; Tanwar, Dada, Sihota, et al., 2010).

COLIAI

COLI1A1 (angl. Collagen type 1 al chain) géns (HGNC: 2197) lokalizgjas 17q21.33
hromosoma un kodg I tipa kolagéna pro-al k&di. Patogénas izmainas $aja géna parasti tiek
asociétas ar skeleta un dermatologiskam saslimSanam, pieméram, Elersa-Danlosa
slimibu (OMIM, 2026). Mauri ar kolgégiem, veicot pilna eksoma sekvenc&sanu, konstatja
salikti heterozigotus (varianti atrodas trans pozicijd) COLIAI variantus (p.Met264Leu;
p-Alal083Thr) 26 pacientiem ar PCG (Mauri et al., 2016). Kolagéna proteins ir pamatelements
trabekulara tikla, Slemma kanala un lamina cribrosa ekstracelulara matriksa pamatstruktiira —
§1s struktiiras ir iesaistitas glaukomas patogenéze. Turklat pétijumi ir apliecinajusi, ka COL1A1
varianti var ietekmét radzenes centralo biezumu un tadgjadi biit asociéti ar PCG (C. Ling et al.,

2020; Vithana et al., 2011).

1.5.3. Diagnostikas pazimes un izmeklejumu kopums

PCG kliniskas pazimes raksturo simptomu triade: epifora (asaroSana), fotofobija
(nepatika pret gaismu) un blefarospazma (nekontroléta, periodiska plakstu muskulu
kontrakcija). Sis izpausmes ir saistitas ar radzenes izmainam paaugstinata 10S rezultata, kas
rada plisumus Descemeta membrana (Badawi et al., 2019). PCG raksturiga ari izteikta acu
berzeSana; bérns — 1pasi pirmajas dzives nedelas — medz bt loti nemierigs, rauduligs. Tomér
jaatzime, ka sakotngji izoleti paaugstinats 1OS tipiskas stidzibas var neradit (Spaeth, 2021).

CGRN 1ir defingjis objektivas izmainas, kas palidz apstiprinat glaukomas diagnozi
vecuma lidz 18 gadiem (jablit vismaz divam no zemak min&tajam kliniskajam atradém)
(Thau et al., 2018):

1. I0S >21 mmHg.

2. Radzene — Haba strijas, radzenes diametrs > 11 mm jaundzimuSajam, > 12 mm

bérnam jaunakam par vienu gadu un > 13 mm b&rnam péc viena gada vecuma.
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3. Redzes nerva disks — progres€joss ekskavacijas piecaugums, ekskavacijas asimetrija
>0,2 (ja redzes nerva diski ir vienada izméra) vai fokals neiroretinalas apmales
zudums.

4. Acs aksialais garums — progres€josa miopija vai miopiskas parmainas ar
palielinatiem acs izmériem, kas parsniedz fiziologiskas acs attistibas raditajus.

5. Redzes lauka parmainas — reproducgjams redzes lauka defekts, kas sakrit ar
glaukomatozas optiskas neiropatijas izmainam bez cita iesp&jama iemesla redzes
lauka defektam.

PCG tiek diagnosticéta péc izslégSanas principa. Svarigi ir izsleégt citas iegiitas un

iedzimtas (okularas un sisteémiskas) slimibas, kas var izraisit IOS paaugstinasanos.

Diagnostiskais algoritms ir atainots 1.5. attela.

-

I0S > 21 mmHg
2. Redzes nerva diska

ekskavacija - -
1. Pieaugosa n " ——
2. Asimetrija=0.2 Ja Glaukoma diagnosticéta Ja Ied.zfmta idiopatikas kata{akias s
3. Fokila TIKAI péc kataraktas ledzimta kataraktas asociéta ar okuliram
- = - = anomalijaim/sistémiskam slimibam
safaurinaZanas opericijas? legiita katarakt
3. Radzene - Haab’s strijas, - eguia kataraxia "
palielinits diametrs ! Né Atverta kakta glaukoma 250% /Slégta kakta glaukoma < 50%

4. Miopiskas izmainas vai
palielinats aksialais

garums ledzimtas acu anomalijas 1% Sistemiskas 1 Glaukoma asociéta ar iedzimtim
5. Redzes lauka defekts vai sistemiski si ? iz ? sistémiskim slimibim un sindromiem
22 no minétajiem punktiem? Neé
Neée Claukoma asocieia ar ledzimiim ckulizim
anomalijim
Neé
Anamnézé uveits, trauma, Ja lauk ié iegiitiem stavokliem
steroidu lieto#ana, audzéji + Atvérta kakta glaukoma 250%
vai citi ieguti stavokli? + Slégta kakta glaukoma < 50%
Ne
Ja + Neonatila (<1 mén)
Buphthaimus? + Zidainu (<24 mén)
5 ina (>24 mé
N& Velina (>24 mén)

atvérta kakta

+ Tikai |l pazime no saraksta
(IOP > 21 mmHg jaapstiprina
2 atseviskas vizités)

1.5. attéls. Glaukomas iedalijjums bérnu vecuma

Glaukomas diferencialdiagnostikas algoritms péc CGRN klasifikacijas
(Autores tulkojums un noform&jums no Thau et al., 2018)

PCG visbiezak skar zidainus, bet Saja vecuma grupa noteikt redzes lauka defektu nav
iespejams, un diagnostika pamata tiek balstita uz pargjam cCetram iepriek§ aprakstitajam
atradém: IOS, redzes nerva diska izmainam, radzenes izméru un parmainam, ka art acs aksialo

garumu (Thau et al., 2018).
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Slimibas gadijuma novéro buftalmu. Atseviskos gadijumos, ja patologija noteikta loti
agrini, acs izméru palielinasanas var nebiit vél attistijusies, bet tas neizsledz PCG diagnozes
iespgjamibu.

PCG bérniem agrina vecuma ir iesp&jams apstiprinat, veicot izmekl€Sanu vispareja
anest€zija, ko nereti apvieno ar kirurgiskas arstéSanas veik$anu. Janem veéra, ka visi vispargjai
anestézijai izmantotie inhalgjamie medikamenti samazina 10S, dazkart pat loti strauji un
izteikti. L1dz Sim zinams, ka ketaminam, hloralhidratam un midazolamam ir salidzino$i mazaka
ietekme uz IOS vertibu. Ja IOS visparé€jas anestézijas laika saglabajas normas robezas, tas
neizsledz diagnozes iesp&jamibu, ja vienlaikus ir konstatetas citas objektivas izmainas
(Weinreb, 2013). IOS mérjjumus bérniem vispargja anestézija visbiezak veic ar Perkina vai
iCare tonometru. Sobrid arf iCare tonometrs sniedz iesp&ju noteikt I0S b&rniem ambulatoro
vizisu laika, jo mérjjuma veikSanai nav nepiecieSams lietot viet&jo anestéziju (Icare Finland Oy,
2018).

Izvertgjot acs prieksgjo segmentu, ir svarigi veikt radzenes diametra mérjjumus ar
kaliperu, dokument&t Haba strijas un radzenes apdulkojuma regionu. Acs aksialais garums tiek
noteikts ar ultraskanas A sken&Sanu. Savukart cikloplégija tiek izvertéta objektiva refrakcija,
kas sniedz papildu informaciju par refrakcijas klidu. Paredzams, ka bérniem ar PCG bis
noveérojama miopija vai miopiskas parmainas dinamika, kas attistijusas IOS paaugstinasanas
del. Fiziologiskos apstaklos acs emetropizacija norisinas lidz aptuveni seSu vai septinu gadu
vecumam. L1dz §1 vecuma sasniegSanai ir raksturiga hipermetropija, tadé] jebkuras miopiskas
parmainas ir jaizverte loti rupigi. Fundus oculi apskatei ir biitiska nozime redzes nerva diska
stavokla un asimetrijas starp abam acim izvertéSana. DiemzZ€l nereti vizualizacija var but
ierobezota radzenes apdulkojuma del. Tikpat svariga ka tiklenes izverté€Sana ir gonioskopijas
veikSana. Gonioskopija tipiski tiek noverota varaviksnenes saknes prieks€ja piestiprinasanas,
veidojot mezginveida liniju ar persist§joSiem uvealajiem audiem, vaji diferencétas kakta
struktliras un/vai trabekulodisgenézes izpausmes ar Barkana membranu (Spaeth, 2021).
Ar1 gonioskopijas izmekl€juma laika butiska loma ir radzenes dzidribas pakapei (Badawi et al.,
2019). Literaturas datos mingts, ka trabekulodisgenéze veidojas griitniecibas III trimestri,
izraisot trabekulara tikla talakas attistibas aizturi, obstrukciju un neatbilstosu funkciju (Pedersen
et al., 2020).

AtbilstoSi CGRN diagnostiskajam algoritmam tiek analiz€ti visi iepriek§ ming&tie
faktori, un pozitivu pazimju gadijuma tiek apstiprinata PCG diagnoze, izslédzot citus
sekundarus paaugstinata IOS iemeslus (Thau et al., 2018). Ja vispar&jas anestézijas laika novero
tipiskas pazimes ar redzes nerva diska izmainam un acs izméru palielinaSanos, bet 10S

saglabajas normas robezas, visticamak, IOS ir samazinats anestézijas rezultata, un Saja pasa
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reize ir lietderigi veikt glaukomas operaciju. Savukart gadijuma, ja tipiskas redzes nerva diska
izmainas un acs struktiiru palielinasanas netiek novérota, tieck rekomendéts atlikt kirurgisku
arst€Sanu un atkartot visus izmekl&jumus vispargja anestézija pec tris Iidz cetram nedelam, lai
spétu izvertet iespéjamo glaukomas progreséSanu (Mandal & Chakrabarti, 2011).

Lai veiktu genotipa—fenotipa korelaciju, Panikers (Panicker) ar kolgégiem ieviesa
1.2. tabula atainoto PCG fenotipisko klasifikaciju atbilstosi objektivajam atradém (Panicker

etal., 2004).

1.2. tabula
Primaras iedzimtas glaukomas fenotipu klasifikacija (Panicker et al., 2004)
Klmiskais Normials Viegls Videjs Smags / loti
parametrs smags
Radzenes Lidz 10,50 No 10,50 lidz No 12,00 Iidz > 13,00
diametrs (mm) 12,00 13,00
I0S (mmHg) Lidz 16,00 No 16,00 Iidz No 20,00 Iidz > 30,00
20,00 30,00
Ekskavacija 0,30-0,40 No 0,40 1idz 0,60 | No 0,60 1idz 0,80 | > 0,80
Redzes asums 1,00 No 0,33 1idz 1,00 | No 0,10 1idz 0,33 | No 0,05 1idz 0,10
pedgja vizite < 0,05 [idz “nav
gaismas sajiitas”
Radzenes Nav tiiskas Viegla tiiska Smaga tiiska Smaga tiiska un
dzidriba Haba strijas

Genotipa—fenotipa korelacijas dati var€tu biit noderigi agrinas slimibas prognozes
noteik$ana, arstéSanas taktikas izvele un gimenu konsultésana. Tiesi pétijuma ieklauto pacientu
redzes asums pédeja viziteé sniedza iesp&ju izvertét genotipa ietekmi uz ilgtermina redzes
funkcijas iznakumu. Tomér Panickers ar kolégiem norada, ka ir nepiecieSama plasaka
pirmsoperacijas atrazu analize statistiski nozimigu korelaciju noteikSanai (Panicker et al.,

2004).

Diferencialdiagnostika

PCG tiek diagnostic€ta péc izslégSanas principa. Svarigi ir izslégt citas iegiitas un
iedzimtas (okularas un sist€miskas) slimibas, kas var izraisit IOS paaugstinaSanos. Bitiski
atzimet, ka sekundara glaukoma, kas attistas I1idz tris gadu vecumam ar paaugstinatu 10S, var
veicinat l1dzigu objektivo pazimju attistibu, piem&ram, Haba strijas, buphthalmu, acs aksiala
garuma pieaugumu (Weinreb, 2013).

PCG diferencialdiagnozes tiek iedalitas Sadi (Thau et al., 2018):

1) glaukoma p&c dabigas 1ecas (kataraktas) ekstrakcijas;

2) ar iedzimtam slimibam un sindromiem asociéta glaukoma;

3) ar iedzimtam okularam anomalijam asociéta glaukoma;

4) ar iegiitiem stavokliem asociéta glaukoma;
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5) juvenila atvérta kakta glaukoma.

Glaukoma péc kataraktas/dzidras 1€cas ekstrakcijas tiek klasificéta ka glaukoma, kas
attistas tikai p&c operacijas. Gonioskopiski ta var but atvérta kakta vai slégta kakta glaukoma.
Sads glaukomas klasifikacijas nosaukums tick izmantots neatkarigi no kataraktas etiologijas —
iedzimta (idiopatiska, asociéta ar sistémiskam slimibam/sindromiem un okularam patologijam)
vai iegiita. Janem véra, ka glaukoma var attistities arT pacientiem ar kataraktu un citam okularam
patologijam, piem&ram, aniridiju.

Ar iedzimtam slimibam un sindromiem asoci€tas glaukomas diagnoze tiek noteikta, ja
pamata doming sistémiska slimiba ar vai bez okularam parmainam. Saja glaukomas grupa var
darboties dazadi attistibas mehanismi. 1.3. tabula apkopoti diagnostiskie krit€riji un biezakie
céloni.

1.3. tabula

Ar iedzimtam slimibam un sindromiem asociétas glaukomas raksturojums

Kriteriji
Atbilstiba CGRN glaukomas definicijas krit€rijiem bérna vecuma

Sistemiska slimiba/ sindroms, kas sastopams dzim$anas bridi

Var biit un nebiit okularas pazimes

Biezakie iemesli
Hromosomu patologijas: 21. hromosomas trisomija

Saistaudu patologijas: Marfana sindroms, Stiklera sindroms, Weil-Marchesani sindroms

Metabolas slimibas: mukopolisaharidoze, homocistindrija, Lowe sindroms

Fakomatozes: neirofibromatoze, Sturge-Weber sindorms

ledzimtas masalinas

Rubinstein-Taybi sindroms

Ar iedzimtam okularam anomalijam asociéta glaukoma tiek definéta ka patologija, kas
attistas neatkarigi no kataraktas operacijas, un kurai objektivi ir vizualiz§jamas galvenokart
okularas izmainas. Saja grupa ietilpst patologijas, kuram var biit vai nebiit sistémiskas
izpausmes, pieméram, Aksenfelta—Rigera spektra patologija un Pitersa anomalija. 1.4. tabula
raksturota So glaukomu grupa.

1.4. tabula

Ar iedzimtam okularam anomalijam asoci€tas glaukomas raksturojums

Kriteriji
Atbilstiba CGRN glaukomas definicijas krit€rijiem b&rma vecuma

Doming okulara anomalija, kas sastopama dzimSanas bridi

Var bt un nebiit sist€émiskas pazimes

Biezakie iemesli

Aniridija

Aksenfelta—Rigera spektra patologija
ledzimta ectropion uveae

Iris hipoplazija

Microphthalmia
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1.4. tabulas turpinajums

Biezakie iemesli

Okulodermala melanocitoze

Pitersa anomalija
Persistenta fetala vaskulatara

Mugurégja polimorfa radzenes distrofija
Ectopia lentis

Ar iegiitiem stavokliem asociéta glaukoma tiek definéta ka glaukoma, kas attistas
apstaklu del, kuri nav sastopami dzim$anas bridi. Janem vera, ka okulari stavokli, kas sastopami
dzim$anas bridi, laika gaita arT var veicinat glaukomas attistibu. Sada veida glaukomu iedala
atvérta kakta un slégta kakta glaukoma. Ka biezakie tas iemesli tick min&ti kirurgiskas
manipulacijas (iznemot kataraktas operaciju), priekslaicigi dzimuSo bérnu retinopatija, steroidu
ietekme, traumas, audzgji, uveits.

Juvenila atveérta kakta glaukoma tiek definéta ka glaukoma, kas attistas vecuma no
¢etriem I1dz 3040 gadiem. Ta noris bez citam ieglitam vai iedzimtam patologijam, ar normalu
prieksgjas kameras kaktu un bez acs struktiiru izm@ru palielinaSanas. Ta ir autosomali
dominanta patologija, kuras pamata ir MYOC géna patogénie varianti, kam var bit variabla
penetrance un ekspresivitate. Juvenilai atvérta kakta glaukomai raksturigs strauja progreséSana

un 1OS fluktuacijas (Thau et al., 2018; Weinreb, 2013).

1.5.4. Uz pieradijumiem balstita arstéSanas taktika

Lidz 20. gadsimta sakumam PCG tika uzskatita par nearst€jamu patologiju, kas noveda
pie bérnu akluma. Slimibas slikta prognoze dramatiski mainijas 1938. gada, kad Otto Barkans
(Otto Barkan) ieviesa goniotomiju, modific€jot de Vincentisa (de Vincentis) ieprieks aprakstito
glaukomas operaciju. Otto Barkans operacijas laika izmantoja stikla kontaktlécu, lai vizualizetu
kakta struktiiras, un ar kirurgisko nazi veica griezumu trabekulara tikla regiona. 1949. gada
Otto Barkans aprakstija membranu, kas sedz kakta strukttras, ka rezultata ta tika nosaukta
Barkana varda. Tomer citos pétijumos, izmantojot gaismas un elektronu mikroskopiju, $adas
membranas esamiba nav apstiprinata (Mandal & Chakrabarti, 2011). Daudzus gadus
goniotomija bija galvena kirurgiska PCG arsté$anas metode. 1960. gada divi neatkarigi kirurgi
aprakstija metodi, ko nodéve€ja par “ab externo trabekulotomiju”. Berians (Burian) to veica
pacientei ar Marfana sindromu bez operacijas mikroskopa. Savukart Smits (Smith) veica
neilona pavediena trabekulotomiju, kanulgjot Slemma kanalu 360 ° ar neilona diegu un viegli
parplésot kanala iekS$€jo sieninu, lai pavediens nonaktu priek$€ja kamera (Mandal &

Chakrabarti, 2011).

39



Medikamentoza terapija

PCG arstésana pamata tiek izmantota kirurgiska pieeja, jo medikamentoza terapija
ilgtermina nav pietickami efektiva un meérktieciga. Lokala glaukomas medikamentu lietoSana
palidz samazinat 10S pirms planotas kirurgiskas manipulacijas; idealos apstaklos operaciju
rekomendg veikt divu ned€lu laika kops terapijas uzsaksanas.

Pirmas izv€les medikaments b&rniem lokali ir beta blokators timolols (0,1 %, 0,25 %,
0,5 %), ko rekomendé lietot vienu reizi diena no rita ar iesp&jami zemako koncentraciju.
Timolols, lietots pat zema koncentracija, var ierosinat bradikardiju un bronhospazmu (ipasi
zidainiem). Ka alternativs medikaments timololam ir betaksolols (0,25 %, 0,5 %), kam ir
potenciali mazak kardialu un pulmonalu blaknu (Coppens et al., 2009; Spaeth, 2021).

Ka papildu terapija IOS samazinasanai pievienojami karboanhidrazes inhibitori
(2 % dorzolamids, 1 % brinzolamids), ko lieto divas reizes diena. B&rnu populacija Siem
medikamentiem raksturiga laba panesamiba, tomér IpaSa uzmaniba japieveérS priekslaicigi
dzimuSajiem b&rniem, jo $aja kategorija pastav augstaks metabolas acidozes attistibas risks
(Capino et al., 2016).

Prostaglandina analogus (latanoprosts 0,005 %, travoprosts 0,004 %, bimatoprosts
0,01 %, tafloprosts 0,0015 %) lieto vakara pirms miega. To efektivitate b&rnu populacija ir
ievérojami zemaka neka pieauguSo vidi — tikai 15-20 % IOS samazinajums (Coppens et al.,
2009). ASV prostaglandinu lietoSana bérnu populacija nav apstiprinata, bet Eiropa ta ir
pielaujama. Janem veéra, ka prostaglandina analogu lietoSana ilgtermina var radit komplikacijas,
pieméram, pastiprinatu skropstu augSanu, konjunktivas hiperémiju, varaviksnenes krasas
izmainas, periokularas adas apsartumu un hiperpigmentaciju, alergiju, uveitu un
periorbitopatijas attistibu. Ilgtermina komplikacijas béru populacija ir salidzino$i mazak
pétitas (Coppens et al., 2009; Maeda-Chubachi et al., 2011).

Alfa-2 agonists brimonidins (0,1 %, 0,15 %, 0,2 %) ir kontrindic€ts bérniem lidz divu
gadu vecumam, un bérniem lidz septinu gadu vecumam to ieteikts lietot piesardzigi ta
potencialo komplikaciju dél. Brimonidina lipofilas 1paSibas lauj tam Skérsot asins—smadzenu
barjeru, kas ir iemesls komplikaciju attistibai. Brimonidins, paSi jaundzimu$ajiem un
zidainiem, var ierosinat respiratoro distresu, elpas trilkumu, izteiktu miegainibu vai komu.
Alfa—2 agonists 0,5 % apraklonidins ir izteiktak hidrofils; tas samazina iesp&u Skersot
asins—smadzenu barjeru un retak rada centralas nervu sistémas komplikacijas. Alfa—2 agonistus
neiesaka lietot berniem, kuri ir jaunaki par seSiem gadiem vai sver mazak par 20 kg (Coppens
et al., 2009).

NepiecieSamibas gadijuma IOS kontrolei bérnu populacija papildus var pievienot

perorali lietojamu acetazolamidu 10-20 mg/kg, ko diena sadala tris lidz cetras devas.
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Sisteémiskas medikamenta lietoSanas biezakas komplikacijas ir letargija, samazinata apetite,
svara zudums, gastrointestinals diskomforts, caureja un metabola acidoze. Miotiku lietoSana
(pilokarpins) tiek rekomend&ta vien pirms goniotomijas vai trabekulektomijas. Nozimgjot
lokalu glaukomas terapiju berniem, prieksroka tiek dota medikamentiem bez konservantiem ar
meérki samazinat to negativo ietekmi uz acs virsmu (Coppens et al., 2009; Spaeth, 2021).

Visi Sie medikamenti — beta receptoru blokatori, alfa receptoru agonisti un
karboanhidrazes II inhibitori — ir tie$i vérsti uz akfivo IOS sekréciju (Spaeth, 2021). Beta;
receptoru blokatori samazina IOS, inhibgjot ciliara epitélija ciklisko adenozina monofosfatu,
kas samazina IOS veido$anos par apméram 20-50 % un péc tam izraisa 10S kritumu par
20-30 % (Shim et al., 2017). Alfa, receptoru agonisti samazina ciliara epit€lija adenilata
ciklazes aktivitati, pazemina cikliska adenozina monofosfata koncentraciju, ka ari veicina
priek$gja segmenta vazokonstrikciju (Arthur & Cantor, 2011). Savukart karboanhidrazes II

inhibitori samazina enzima aktivitati tiesi ciliaraja epitélija (Scozzafava & Supuran, 2014).

Kirurgiska arsteSana

I0S samazinagjumu PCG gadijuma iesp&jams panakt ar $im piecam kirurgiskajam
metodém:

1. Goniotomija.

2. Trabekulotomija ab externo.

3. Trabekulektomija.

4. Glaukomas drenazas implanti.

5. Ciklodestruktivas procediras.

Zelta standarts un pirmas izvéles arsteSanas metode PCG gadijuma ir goniotomija.
Procediiras laika tiek veikts griezums trabekulodisgengzes zona, nodroginot I0S nonaksanu
Slemma kanala. Literatiiras avotos noradits, ka goniotomija ir Tpasi efektiva zidainu formas
PCG arstéSana (90 % sekmigs iznakums), tomér procediiras sekmiga iznakuma raditaji
ieveérojami samazinas jaundzimuso vidii un v€linas norises / atklatas formas gadijuma (< 50 %).
Goniotomijas veikSanai ir nepiecieSama dzidra radzene, lai ar tiesas gonioskopijas 1€cu varétu
vizualizet acs prieks€jas kameras kakta strukttiras un ar trabekulotomu atvertu trabekulara tikla
iekS€jo membranu. Tradicionali goniotomiju veic nazalaja dala, tomér pastav iesp€ja vienas
procediiras laika to veikt arl temporalaja pusé. Sadas procediras efektivitate ir 30-65 %.
Musdienas pastav vairakas goniotomijas modifikacijas ar specialiem instrumentiem, piemé&ram,
trabekulotoms, Kahook dual blade, gonioskopiski asistéta transluminala trabekulotomija
(GATT) ar proléna diegu vai trabekulotomija ar mikrokatetru. IpaSi svarigi, lai pirms

procediiras veikSanas beérniem kirurgs biitu guvis plasu pieredzi So procediiru veikSana
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pieauguso populacija. Sobrid nav pieejami randomizéti kliniskie pétijumi, kas apstiprinatu $o
modificéto metozu priekSrocibas salidzinadjuma ar standarta goniotomiju. Procediras
iesp&jamas komplikacijas ir hiféma, priek$€jas kameras saplakSana, periferas prieksgjas
sinehijas, iridodialize, ciklodialize, katarakta, skléras perforacija, epitélija icaugSana radzené
un tiklenes atslanoSanas (Badawi et al., 2019; El Sayed et al., 2021; Weinreb, 2013).

Gadijumos, kad radzenes dzidriba ierobezo kakta struktiiru vizualizaciju, tiek izveleta
trabekulotomija ab externo. Jaatzimé, ka daudzi pieredzgjusi kirurgi So metodi izvélas ka pirmo
arst€Sanas veidu tas augstas efektivitates del. Tradicionali §1 metode tika veikta 90° apjoma uz
katru pusi no Slemma kanala kanulacijas zonas, ar specialu instrumentu — trabekulotomu —
atverot kanala iek$§&jo sieninu un trabekularo tiklu priek3gja kamera. Sada procedira ir efektiva
40-80 % gadijumu. Sobrid plasi arT tieck izmantota arf 360° trabekulotomija ar mikrokatetru,
kas uzrada ievérojami augstakus sekmiga rezultata raditajus neka tradicionala pieeja (L. Ling
et al., 2020; Toshev et al., 2018).

Trabekulektomija tiek rezervéta gadijjumiem, kad primara kakta kirurgijas metode nav
devusi velamo rezultatu. Trabekulektomiju b&rmu populacija rekomendé veikt, vadoties pec
Morfielda Drosakas kirurgijas sist€mas (Moorfields Safer Surgery System) raditajiem
kriterijiem, kas ietver uz konjunktivas velvi vérstu konjunktivas 1éveri, nelielu radialu griezumu
veikSanu, MMC aplikaciju zem skléras 1€vera un subkonjuntivali. Papildus tiek rekomendets
lietot modificgjamas Suves un priek$€jas kameras stabilizatoru (Dhingra & Khaw, 2009;
Jayaram et al., 2015). Biezakas trabekulektomijas komplikacijas b&mu populacija ietver
stiklveida kermena prolapsu, radzenes ektaziju, skléras kolapsu, tiklenes atslanosanos, blebitu
un endoftalmitu. Trabekulektomijas efektivitate PCG gadijuma ir 50-87 %. Pacientiem, kas
nav sasniegusi viena gada vecumu, nesekmiga iznakuma iesp&jamiba ir 5,6 reizes lielaka. Tapat
svarigi atzimet, ka augstaks nesekmiga iznakuma risks komplicétas PCG gadijuma ir saistits ar
buftalma attistibu, skléras rigiditates trilkumu, ka arT izteiktu dziSanu un rétosanos (Beck et al.,
1998; Weinreb, 2013).

Gadijumos, kad trabekulektomija nesniedz gaidamo rezultatu vai paredzams
nelabveligs iznakums, tiek rekomendéts lietot glaukomas drenazas implantus vai veikt
ciklodestruktivas procediiras. Glaukomas drenazas implantus (Molteno, Ahmeda, Pola vai
Bervalda varstulus) iesp&jams ievietot arT jaundzimusajiem, tomer svarigi nemt véra implantu
izméru un adapt€t to atbilstosi acs parametriem. Tapat svarigi izvertét lokalizaciju, kur ievietot
drenazas ierici, lai potenciali saglabatu vietu iespgami nepiecieSamai trabekulektomijai
nakotné. Implantu komplikacijas saskan ar trabekulektomijai raksturigajam komplikacijam, bet
minama ar1 implanta caurulites protrizija, saskare ar radzeni, migracija, katarakta, varstula

fibrotiska aizaugSana (Ishida et al., 2005). Glaukomas drenazas implantu efektivitates radita;ji

42



atSkiras atkariba no ierices veida un pecoperacijas perioda ilguma. Molteno varstulim tie ir
56-95 %, Bervalda varstulim 80-95 % péc 12 méneSiem un < 50 % pe&c 60 meneSiem, bet
Ahmeda varstulim — 55 % péc pieciem gadiem (Beck et al., 2003; Mandalos et al., 2016;
Razeghinejad et al., 2014; Weinreb, 2013).

Ciklodestruktivas procediiras PCG gadijuma tiek rekomend&tas rezistentos gadijumos,
kad visas iepriek§ minétas kirurgiskas manipulacijas nav sniegu$as vélamo rezultatu.
Mausdienas krioterapiju ir aizstajusi lazerciklofotokoagulacija. Galvenokart tiek izvéléta diodes
lazera ciklofotokoagulacija un endoskopiska pieeja, ar nosacijumu, ka acs anatomija to pielau;.
Petijumi apliecina, ka transsklerala mikropulsa ciklofotokoagulacija PCG gadijuma sniedz
tradicionalajai ciklofotokoagulacijai lidzvertigu efektu, tomeér trukst datu par ilgtermina
rezultatiem. Vislabakais risinajums butu veikt transskleralu ciklofotokoagulaciju ultraskanas
biomikroskopijas kontrolg, jo bérniem, kuriem diagnosticéta PCG, var biit nozimigas izmainas
acs prieksgja segmenta anatomija. Sakotn€jas un atkartotas procediras laika ir vélams atstat
neskartu 30°-60° plasu ciliara kermena zonu. Tadgjadi pastav lielaka varbutiba izvairities no
tadam komplikacijam ka hipotonija, ftize (ptisis bulbi), redzes zudums, tiklenes atslanoSanas.
Transskleralas ciklofotokoagulacijas efektivitates raditajs ir 30-79 %, un procediru
nepiecieSams atkartot 70 % pacientu. Savukart endoskopiskas ciklofotokoagulacijas
efektivitate ir 64 % péc gada un 16 % péc pieciem gadiem (Badawi et al., 2019; Glaser et al.,
2019; Sood & Beck, 2009; Weinreb, 2013).

Kirurgisko procediiru sekmiga iznakuma raditaji apliecina, ka PCG arstésana visbiezak
nepastav viena universala metode, kas spétu samazinat I0S uz visu pacienta mazu. Sie dati
akcente regularu kontroles viziSu lomu glaukomas stavokla izveértéSana un nepiecieSamibu
veikt papildu kirurgiskas procediiras, ja IOS nav pietieckami kompenséts (Weinreb, 2013).

Pé&c kirurgiskas arst€Sanas svariga ir pacientu novéro$ana dinamika, izveértgjot ne tikai
IOS, bet ar1 radzenes stavokli (dzidribu, horizontalais diametru), aksialo garumu un redzes
nerva disku. Radzenes izdzidrinaSanas péc operacijas liecina, ka ir panakta IOS normaliz&Sanas.
Bérniem péc operacijas ir novérojama redzes nerva diska ekskavacijas samazinasanas, kas ir

saistita ar skléras kanala elastibu (Yang et al., 2022).

1.5.5. Ilgtermina prognoze

Ja netiek sanemta kirurgiska arst€Sana, PCG izraisa neatgriezenisku redzes zudumu.
Sobrid, attistoties mediciniskajam tehnologijam un diagnosticé$anas metodem, vispargja PCG
arsteSanas iznakuma prognoze ir ievérojami uzlabojusies. Tomér janem véra, ka dala pacientu
patologijas rezultata zaude redzi, tadgjadi ipasi jaizcel agrinas diagnostikas, efektivas arstéSanas

un regularu kontrolu nozime. Salidzinajuma ar citiem iedzimtu glaukomu veidiem b&rnu
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populacija PCG uzrada vislabako prognozi attieciba uz redzes funkciju saglabasanu atbilstosas
arst€Sanas gadijuma. Lai gan PCG ir loti reta slimiba, statistikas dati liecina, ka ta ir iemesls
5 % redzes zuduma gadijumu tiesi be&rnu vecuma (Moore et al., 2013).

Svarigi akcentét, ka PCG gadijuma redzes funkcijas saglabasanas prognoze ir atkariga
no bérna vecuma, kura patologija ir attistijusies. Visnelabvéligaka prognoze tick saistita ar
neonatalo PCG, jo jau intrauterini attistas paaugstinats 10S, kas veicina ganglionaro $iinu
bojaeju un neatgriezeniskas redzes nerva izmainas (Kaur & Gurnani, 2022).

Redzes funkcijas zudums tiek saistits ar radzenes rétoSanos, redzes nerva diska atrofiju,
ametropiju, anisometropiju, ka ar ar SkieléSanas un ambliopijas attistibu. Loti biitiska ir So
pacientu nov@ro$ana dinamika, kontrolgjot acu spiedienu, nodroSinot atbilstoSu redzes
korekciju ar brillem, veicot ambliopijas arst€Sanu un, nepiecieSamibas gadijuma, skieléSanas
korekciju. Petijumu dati liecina, ka ilgtermina labu redzes asumu (visus > 0,4) izdodas sasniegt
51-56 % pacientu (Fang et al., 2022; Yassin, 2017).

Bérnu redzes funkcijas uzlabosana ne mazak svariga ir komunikacija ar b&rna vecakiem
vai aizbildniem un nepiecieSama atbalsta nodrosinasana. Secinats, ka apm&ram vienai tresdalai
bérnu vecaku vai aizbildou novero vid€jas vai smagas pakapes depresiju un ieverojami
samazinatu dzives kvalitati (Kantipuly et al., 2019).

Bérnu ar PCG arstesana nebeidzas pec operacijas veikSanas; tas ir ilgtermina, riipigs un
cieSas sadarbibas process, kas prasa savstarpgju komunikaciju starp visam iesaistitajam

arstniecibas personam, redzes pedagogiem, vecakiem vai aizbildpiem un pasiem pacientiem.
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2. Materiali un metodes

2.1. Petijjuma dizains

Promocijas darbs sastav no trim dalam, kas ir savstarpgji papildinosas PCG izpétes
procesa. Pétljuma norise tika balstita uz starptautiski atzitiem bio€tikas standartiem, tostarp
Pasaules Medicinas asociacijas Taipejas un Helsinku deklaracijam, vienlaikus nodroSinot
pilnigu atbilstibu speka esosajiem Latvijas Republikas normativajiem aktiem.

Pétljumam tika sanemtas Rigas Stradina universitates Etikas komitejas atlaujas
Nr. 9 /25.05.2017 (1. pielikums) un Nr. 2-PEK-4/46/2022 (2. pielikums). Genétisko analizu
veik3anai tika sanemtas CMEK atlaujas Nr.01-29.1.2./6407 (3. pielikums), Nr. 01-29.1.2/4613
(4. pielikums) un Genoma izpé&tes padomes apstiprinajumi Nr. A-8/19-04-26 (5. pielikums),
Nr. A-19/24-12-11 (6. pielikums).

2.1.1. Pirma dala

P&tijuma pirmaja dala, apkopojot datus par BKUS registrétajiem un arstétajiem 29 PCG
pacientiem laika posma no 2003. gada 1. janvara lidz 2021. gada 31. decembrim, tika veikta
retrospektiva datu analize par PCG incidenci, diagnostiku, kliniskajam pazim&m un arstéSanas

efektivitati.

2.1.2. Otra dala

P&tijuma otraja dala tika veikta ieprieks diagnosticétu 22 PCG pacientu (no 2003. gada
1. janvara lidz 2021. gada 31. decembrim) prospektiva novérosana laika posma no 2022. gada
1. februara l1dz 2025. gada 30. juinijam. Pacientiem tika nodroSinatas regularas kontroles vizites
BKUS Acu slimibu klinika, veicot visus biitiskakos izmekl&jumus glaukomas izvertéSanai:
autorefraktometriju, redzes asuma parbaudi, tonometriju, gonioskopiju, acs prieksgjo dalu
biomikroskopiju, netieSo oftalmoskopiju un, ja pacients bija pietiekami lidzestigs, standarta
automatiz€to perimetriju un optiskas koherences tomografiju (OCT). Visi petijuma ieklautie
dalibnieki (pacienti vecuma virs 18 gadiem) vai vinu likumiskie parstavji (pacienti vecuma lidz

18 gadiem) tika informéti par p&tijuma norisi un parakstija informé&to piekrisanu (7. pielikums).

2.1.3. Tresa dala

Petfjuma treSaja dala tika veikta 21 PCG pacienta un 39 vinu pirmas pakapes radinieku
genétiska materiala analize, lai noteiktu iespgjamos génu patogé€nos variantus, kas varétu biit
asociéti ar slimibas attistibu.

Pacientiem un vinu vecakiem tika sniegta informacija par iesp&ju brivpratigi piedalities
Latvijas Biomedicinas pétijumu un studiju centra (BMC) pétijuma “Reto parmantoto

slimibu izraisoSo faktoru izpéte, izmantojot pilna genoma sekvencéSanas pieeju”
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(ERAF Nr. 1.1.1.1/18/A/096, grants pieskirts Dr. biol. 1. Inaskinai) sakara ar retu iedzimtu
patologiju, iesaistoties projekta “Valsts iedzivotaju genoma datubazes veidosana”. Projektam
sanemta CMEK atlauja Nr. 01-29.1.2/6407 un Genoma izp&tes padomes apstiprindjums
Nr. A-8/19-04-26. Pacientu un vinu vecaku/aizbildnu informéSana par projekta norisi un
iesp&jamo dalibu taja notika no 2021. gada 1. novembra lidz 2022. gada 31. martam.

Pirms dalibas projekta PCG pacienti un vinu radinieki tika informéti par p&tijuma norisi.

Tika parakstita informéta piekriSana (ja pacients bija jaunaks par 18 gadiem, to veica viens no
vecakiem vai aizbildnis). Sanemtie paraugi un dokumenti BMC Genoma centra tika kodéti,
pieskirot katram individam unikalu kodu. PiekriSanas dokumenti, kas saturgja dalibnieku
personas datus, piecu dienu laika tika nosititi ledzivotaju genoma valsts registram. Asins
paraugi tika apstradati BMC Genoma centra laboratorija, iegtistot DNS. Paraugi kodéta veida
tiek uzglabati BMC Genoma centra ierobeZotas piekluves telpas.

PCG pacientu un vinu pirmas pakapes radinieku genétiskais materials tika analiz&ts

vairakos etapos:

1) visiem pacientiem un vinu pirmas pakapes radiniekiem, kuri piekrita dalibai
pétijuma, tika veikta ar acs priek$¢ja segmenta disgenézi asociéto génu analize
(CYPIBI, FOXCI, FOXE3, PXDN, PITX2, PITX3, PAX6, CPAMDS), izmantojot
nakamas paaudzes sekvencéSanu — génu panela sekvenceésanu;

2) péc nejausibas principa pieciem pacientiem tika veikta pilna genoma sekvencéSana
(WGS);

3) pacientiem, kuriem netika veikta WGS, tika nodroSinata eksoma sekvencésana (ES)
ar projekta “RSU 1iekSgga un RSU ar LSPA arga konsolidacija
(Nr. 5.2.1.1.1.0/2/24/I/CFLA/005)”  atbalstu, kas pieSkirts darba autorei
Dr. E. Elksnei.

2.2. lIeklauSanas un izslégSanas Kriteriji
Petijuma tika rupigi izverteti pacientu ieklauSanas un izslégSanas kritériji atbilstosi

jaunakajam glaukomas klasifikacijas rekomendacijam bérnu vecuma.

2.2.1. IeklauSanas Kkriteriji
Pacientu ieklauSana pétijuma tika balstita uz CGRN noteiktajam definicijam glaukomai
bérniem un PCG.
Tika ieveroti §adi glaukomas diagnozes noteikSanas kritériji bérniem (Thau et al., 2018):
1) pacienta vecums jaunaks par 18 gadiem diagnozes noteikSanas bridr,
2) vismaz divas no zemak minétajam kliniskajam atradém:

a) [0S > 21 mmHg;
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b) radzene — Haba strijas, radzenes diametrs > 11 mm jaundzimu$ajam, > 12 mm
b&rnam, kurs jaunaks par vienu gadu un > 13 mm b&rnam péc viena gada vecuma;

c) acs aksialais garums — progresgjoSa miopija vai miopiskas parmainas ar acs
izméru palielinasanos, kas parsniedz normalu acs attistibu;

d) redzes nerva disks — progresé€joss ekskavacijas pieaugums, asimetrija ekskavacijai
> 0,2, ja redzes nerva diski vienada izmera, vai fokals neiroretinalas apmales
zudums;

e) redzes lauka parmainas — reproducgjams redzes lauka defekts, kas sakrit ar
glaukomatozas optiskas neiropatijas izmainam bez cita iesp&jama iemesla redzes
lauka defektam.

Lai diagnosticeétu PCG beérnam, papildu iepriek§ min&tajiem glaukomu diagnozes

noteikSanas kritérijiem ir svarigi ar1 §adi punkti (Thau et al., 2018):

1) glaukoma attistas bez citu iedzimtu un iegiitu stavoklu klatbiitnes;

2) novero buftalmu (radzenes diametra un acs izméru palielinasanos, kas parsniedz
normalu augSanas procesu). Atseviskos gadijumos, kad patologija noteikta loti
agrini, acs izméru palielinaSanas var nebiit novérojama, bet tas neizsledz PCG
diagnozes iesp&jamibu;

3) izoleta acs prieks€jas kameras kakta anomalija (ar vai bez vieglam varaviksnenes

saknes anomalijam, piemé&ram, augstu varaviksnenes saknes piestiprinasanos).

2.2.2. lIzslegSanas kriteriji

IzsleégSanas kriteriji pacientu ieklauSanai petijuma art tika balstiti uz CGRN noteikto
definiciju citu veidu glaukomam bérnu vecuma. Tika atlasiti §adi izslégSanas kriteriji (Thau
et al., 2018):

1) glaukoma attistijusies péc 18 gadu vecuma;

2) glaukoma, kas asociéta ar kataraktas operaciju bérnam: acs spiediens paaugstinajies
pec kataraktas operacijas (diagnozes nosaukums “Glaukoma péc kataraktas
operacijas”), kas asociéta ar jebkura veida — iedzimtu, iegiitu, ar iedzimtam okularam
anomalijam / sist€miskiem sindromiem saistitu — kataraktu. To klasificé ka atverta
kakta glaukomu, ja kakts ir atverts, vai slégta kakta glaukomu, ja kakts sleégts vai
izpauzas ar akiitu glaukomas lekmi;

3) glaukoma, kas asoci€ta ar sistemiskam slimibam un sindromiem: raksturigas
sisteémiskas slimibas vai sindroma izpausmes dzimsanas bridi. Vienlaicigi pacientam
var biit vai nebut citas okularas izpausmes. Biezakie glaukomas attistibas iemesli ir

hromosomu patologijas (21. hromosomas trisomija), saistaudu slimibas (Marfana
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sindroms, Veila—Markezani (Weil-Marchesani) sindroms, Stiklera (Stickler)
sindroms), metabolas slimibas (homocistintirija, mukopolisaharidoze, Lova (Lowe)
sindorms), fakomatozes (neirofibromatoze, Sterdza—Veébera (Sturge-Weber)
sindroms), un iedzimtu masalinu infekcija;

4) glaukoma, kas asociéta ar iedzimtam okularam anomalijam: dzimSanas bridi noveéro
iedzimtu okularu anomaliju. Vienlaicigi ar okularu anomaliju var biit novérojamas
sistémiskas izpausmes, tomér domingjosi tiek skartas acis. Biezakie glaukomas
iemesli ir aniridija, Aksenfelta—Rigera spektra patologijas, iedzimts ectropion uveae,
varaviksnenes hipoplazija, mikroftalmija, okulodermala melanocitoze, Pitersa
anomalija, persist§josa fetala vaskulatiira, muguréja polimorfa distrofija, ectopia
lentis;

5) glaukoma, kas saistita ar ieglitiem stavokliem: attistas saistiba ar dzives laika iegtitam
patologijam. Biezakie iemesli ir kirurgiskas manipulacijas (iznemot kataraktas
operaciju, kas tiek 1pasi nodalita un izcelta), priekslaikus dzimuso b&rnu retinopatija,
steroidu lieto$ana, trauma, uveits un audzgji;

6) juvenila atveérta kakta glaukoma: ar citiem iegiitiem un iedzimtiem stavokliem
nesaistita glaukoma, kurai novéro gonioskopiski normalu, atvértu acs prieksejas
kameras kaktu un nav acs struktiiru izmeéra palielinaSanas, ka tas ir primaru un
sekundaru iedzimtu glaukomu gadijuma. Diagnostic€Sanas vecums no Cetriem lidz
3040 gadiem;

7) neapstiprinata glaukomas diagnoze. Aizdomas par glaukomas diagnozi b&rnam
pamatotas, ja piepildas vismaz viens no Siem kritérijiem ((Thau et al., 2018):

a) [0S > 21 mmHg vismaz divas vizites;

b) radzene — palielinats radzenes diametrs ar normalu IOS;

c) acs aksialais garums — palielinats, ar normalu 10S;

d) redzes nerva disks — aizdomigas izmainas, kas var€tu biit saistamas ar glaukomu;

e) redzes lauks — aizdomigs redzes lauka defekts, kas var€tu liecinat par glaukomu.

2.3. Kirurgiskas arstéSanas taktika

Visiem pacientiem tika veikta trabekulektomija ar mérki samazinat 10S. Dala operaciju
ka antifibrotiskais agents papildus tika izmantots MMC. Retrospektivaja datu apkopoSanas
perioda glaukomas operacijas ir veiku$i vairaki kirurgi. Aptuveni péd&os 15 gadus
trabekulektomijas procediiras ir veicis viens pieredzgjis glaukomas specialists, izmantojot

vienu un to pasu kirurgisko tehniku.
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Visas operacijas tika veiktas vispar€ja anestézija. Pirms operacijas tika veikta operacijas
lauka apstrade un sagatavosana, nodrosSinot aseptiskus apstaklus. P&c acs plakstinu pletgja
ievietoSanas, acs virsma tika dezinfic€ta ar Sol. lodine 5% Skidumu, nodro$inot tris mindisu
ekspozicijas laiku. Acs fiksacijai tika uzlikta 7-0 zida diega radzeni neperforgjosa trakcijas Suve
netalu no limba, radzenes augseja dala. Uz plkst. 12 paralimbali tika izdarits glotadas grieziens,
izveidojot konjunktivas 1&veri ar pamatni pret velvi. Manuali ar kirurgiskajam $k&rém no
skleras tika atdalita konjunktiva un Tenona kapsula.

Hemostazes panaksanai tika izmantota bipolara kauterizacija episkleralaja zona, kur tika
planots pozicionét skleralo l&veri. Paredztais kirurgiskais apvidus, ka ari tam piegulosa
episkléra iesp&jami plasa laukuma tika parklata ar 3—4 acu kirurgiskajiem siikliem uz divam
mindtém, kas bija piesiicinati ar MMC skidumu koncentracija 0,4 mg/ml. P&c ekspozicijas sukli
tika 1znemti, bet atlikuSais MMC noskalots no acs virsmas ar 20—30 ml balansétu salu Skidumu.

P&c operacijas lauka atsegSanas un sagatavoSanas augs$€ja temporalaja kvadranta ar
15 gradu nazi tika izveidota aptuveni 1 mm gara paracentéze. Talak tika veidots virspusgjs
skl@ras 1&veris 3 x 3 mm izméra, sasniedzot apméram tris ceturtdalas no skléras biezuma. Zem
izveidota sklgras Iévera uz vienu miniti tika ievietots kirurgiskais stiklis 2 x 2 mm izméra, kas
bija piesiicinats ar MMC 0,4 mg/ml koncentracija. Péc tam atlikuSais MMC tika ripigi
izskalots, izmantojot 20-30 ml balanséta salu Skiduma. Ar 15 gradu nazi tika veikta 1,5-2 mm
liela trabekulektomija, caur kuru, lietojot Skéres, tika veikta perifero varaviksnenes audu bazala
iridektomija.

Skleralais léveris tika novietots atpakal sakotngja pozicija, un ta malas fiksetas ar
2—4 atseviskam Suvém, izmantojot 10-0 neilona diegu. Péc tam konjunktiva kopa ar Tenona
kapsulu tika noslégta ar atseviskam 10-0 vikrila Suvém. Radzenes trakcijas Suve tika iznemta.
Prieksgjas kameras tilpums tika atjaunots, ievadot balanséta salu Skidumu, vienlaikus parbaudot
I0S atteci uz filtracijas zonu. Aréjas filtracijas klatbiitnes izvértesanai tika veikts Zeidela
(Seidel) tests, uz acs virsmas uzpilinot sterilu 2 % fluoresceina Skidumu. Operacijas nosléguma
konjunktivas maisa tika iepilinati antibakteriali acu pilieni un uz acs uzlikts sterils parsgjs.

Pirmreizgja kirurgiska arst€sana tika uzskatita par sekmigu, ja IOS saglabajas robezas
no 5-21 mmHg bez papildu medikamentozas terapijas. Savukart par dal&ji sekmigu arsteéSanu
—IOS robezas no 5-21 mmHg ar papildu medikamentozu terapiju. Par nesekmigu pirmreizgjas
kirurgiskas arsté$anas rezultatu tika uzskatits [OS > 21 mmHg vai <5 mmHg, kura korig€sanai
bija nepiecieSsama atkartota kirurgiska manipulacija, ka ar1 trabekulektomijas komplikaciju

rezultata zaudeta gaismas uztvere skartaja acl.
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2.4. Redzes funkcijas un acs struktiiru objektiva izvertéSana

P&tijuma retrospektivaja dala tika analizeta atrade diagnozes noteikSanas bridi. Savukart
prospektivaja dala tika veikti vairaki izmekl&jumi, lai noteiktu glaukomas stadiju un iesp&jamo
slimibas progresésanu. Tika analizeti $adi redzes funkcijas un strukturalo izmainu raksturojosie
faktori:

1) redzes asums, refrakcijas kltida, sferiskais ekvivalents (SE), ambliopija;

2) IOS un arstésanas iznakums;

3) objektivas izmainas retrospektivaja datu analizg un vizites laika prospektivaja dala;

4) redzes lauks;

5) optiskas koherences tomografijas atrade.

legtitie dati sniedza iesp&ju izvertét ilgtermina arst€Sanas rezultatus un citu faktoru

potencialo ietekmi.

2.4.1. Redzes asuma noteikSana

Nemot vera pacientu agrino vecumu un ar to saistitas griitibas objektivi izvertet redzes
funkciju akitas patologijas gadijuma (paaugstinats I0S un radzenes apdulkosanas), redzes
asums pacientiem diagnozes noteikSanas bridi netika analiz&ts.

Kontroles viziSu laika redzes asuma noteikSanai tika veikta monokulara redzes
parbaude. Nemot véra pacientu vecumu, katram pacientam tika izveleta atbilstosaka redzes
asuma taluma noteikSanas metode. Redzes asuma parbaudes b&rniem BKUS Acu slimibu
klinika veica pieredz€jusi optometristi.

Bérniem lidz divu gadu vecumam redzes asums tika izvertéts, izmantojot Kardifas
(Cardiff) redzes asuma parbaudes testu, kas sastav no 36 dazada kontrasta pakapes optotipu
pelékas krasas kartim. Izmekl&juma kart1 optotips ir novietots augSpusé vai lejasdala, tadejadi
laujot konstatét bérna acu skata pozicijas izmainas jauna optotipa demonstréSanas bridi. Katrs
nakamais optotips tiek veidots ar smalkaku robeZliniju, tdda veida palidzot izvertét redzes
asumu. Redzes parbaude tiek veikta viena metra attaluma, un ta sniedz iesp€ju noteikt redzes
asumu no 20/200 Iidz 20/20 (0,1-1,0 péc decimalskalas). Tests tiek rekomend&ts bérniem no
seSu ménesu vecuma (Woodhouse et al., 1992).

Bérniem vecuma no diviem Iidz ¢etriem gadiem monokularai redzes asuma parbaudei
tika veikts L&as (Lea) tests, kura rezultati tika konvertéti decimalskaitlos. Saja testa bérnam ir
jaspgj paradit redzetais objekts taluma, izmantojot rokas turamas objektu formas. Savukart
pacientiem, kuri var skaidri nosaukt redzamos burtus un skaitlus, tika veikta redzes parbaude
taluma, izmantojot standartizétu redzes parbaudes decimalskalu. Analiz&jot faktoru ietekmi uz
redzes asumu, tika nemts véra pedgjas kontroles vizites laika noteiktais redzes asums (Caltrider

et al., 2024).
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Refrakcijas kltida tika noteikta cikloplégija, izmantojot 1 % ciklopentolatu saturo$us acu
pilienus un veicot autorefraktometriju vai retinoskopiju. Redzes korekcija tika veikta atbilstosi
ieglitajiem datiem; tika noteikts labakais korig€tais redzes asums taluma, to atainojot ka
galarezultatu.

Lai izvertetu kop€jo acs refrakcijas stavokli, tika analizets sferiskais ekvivalents (SE).
Atkariba no SE refrakcijas stavoklis tika noteikts $adi:

1) emetropija, ja SE bija robezas no —0,5 1idz +0,5 D;

2) miopija, ja SE <-0,5 D;

3) hipermetropija, ja SE >+ 0,5 D.

SE tika aprékinats p&c $adas formulas:
Steriskais ekvivalents (SE) = sféra + (cilindrs / 2)

Sfera ataino sferiskas 1€cas korekcijas stiprumu, un cilindrs — cilindriskas 1€cas stiprumu
dioptrijas (Enaholo et al., 2023).

Redzes asums tika klasificEts atbilstosi Pasaules Veselibas organizacijas
rekomendacijam redzes pavajinasanas pakapes noteikSanai péc decimalskalas (World Health

Organization, 2019):

_____
_____
_____

_____

5) aklums (< 0,05).

2.4.2. Tonometrija

Tonometrija bija IOS noteikSanas pamatizmekl&jums. Tika analizéts postoperativais
IOS iznakums péc 3, 6, 12 un 24 ménesiem un noslédzosaja kontroles vizite.

Jaatzimée, ka pétijuma pirma dala aptver loti ilgu laika periodu (no 2003. gada sakuma
lidz 2021. gada noslégumam). Saja laika ir mainijusas klinika izmantotas IOS noteik3anas
metodes bérniem vispargja anestézija, ietverot gan Perkina tonometriju, gan tonometriju, kura
IOS nosaka ar vieglu pieskarienu radzenes virsmai péc atsitiena principa (angl. rebound
tonometry). 10S spiediens pacientiem tika noteikts vispargjas anestézijas sakuma faze, ar merki
maksimali mazinat anestézijas vielas (sevofluorana) ietekmi uz IOS veértibu. Gan pieauguso,
gan beérnu populacija atzita I0S norma ir Iidz 21 mmHg, un spiediens virs §is vértibas tiek
uzskatits par paaugstinatu (Spaeth, 2021).

PicauguSo populacija par labako IOS noteikSanas metodi uzskata Goldmana

tonometriju, tomer bérnu populacija, pasi runajot par iedzimtam glaukomam, to nav iesp&jams
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veikt, jo pacientam stabili jaatrodas sédus stavokli pie spraugas lampas. Alternativa Goldmana
tonometrijai pacientiem gulus stavokli ir Perkina tonometrija, kad acs spiediens tiek noteikts,
b&rnam atrodoties vispargja anest€zija. Perkina tonometrija tiek pielidzinata Goldmana
tonometrijai to darbibas vienada pamatprincipa dél (Spaeth, 2021).

Nemot véra, ka dazadas tonometrijas metodes var uzradit atSkirigus rezultatus, pastav
datu analizes novirzes risks. Tomer svarigi akcentét, ka PCG ir loti reta slimiba, tadel
prospektiva pacientu noveérosana, izmantojot vienas un tas pasas medicinas ierices, nesniegtu
iesp&ju apkopot datus par pietickamu pacientu skaitu un I0S vertibu diagnozes noteikSanas
bridi. Retrospektiva pieeja ir efektivakais panémiens, neatkarigi no 10S noteikSanai paredzeto
diagnostisko iericu klasta izmainam.

Petijuma prospektivaja dala pacientiem acu spiediena kontrole tika veikta ar
iCare IC 200 tonometru (Icare Finland Oy/Tiolat Oy, Somija). Katras vizites laika tonometriju
veica pétijjuma autore (2.1. attéls). Par paaugstinatu 10S tika uzskatits gadijuma, ja ta vértiba
>21 mmHg. iCAre IC 200 tonometra izmantoSana b€rnu populacija sniedz vairakas
prieksrocibas — tas nodroSina vieglu, atru, nesapigu procediras veikSanu, ki arT nav
nepieciesama lokala anestézija (pretéji Goldmana tonometrijai). Sada veida tonometrs sniedz

iesp€ju noteikt IOS, pacientam atrodoties arT gulus pozicija (Icare Finland Oy, 2018).

2.1. attéls. iCare IC 200 tonometra izmantoSana IOS noteik§anai bérnam

Autores attéls, kas publicéts ar berna vecaku rakstisku piekrisanu

Tonometrs nosaka IOS p@c patentetas, uz indukciju balstitas atsitiena metodes
(angl. induction-based rebound method), tadejadi sniedzot iesp&ju IOS noteikt atri, precizi un

bez papildu medikamentiem radzenes jutibas samazinasanai. IOS meérijums notiek ar 4 mg
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vieglas zondes palidzibu (izméri: 7 x 38 mm), kas sastav no plastikata apalas formas uzgala un
metala katina. Pirms mé&rjjuma veikSanas metala katin$ tiek magnetizets, un tonometrijas laika
zonde darbojas ka kustigs magnéts, kas induc@ elektriskos signalus apkart esosaja spiralg,
nodroSinot augstu mérfjjumu precizitati.

Izmekl€juma laika tonometra zondei jaatrodas perpendikulari radzenes centram,
apméram 4-8 mm (vid&ji 5 mm) attaluma; pieres balstam jaatrodas virs uzacu zonas. Attalumu
starp zondi un radzeni iesp&jams mainit, regul€jot pieres balsta garumu (2.2. att€ls). Par pareizu
tonometra poziciju attieciba pret radzenes virsmu liecina zondes pamatné novietots indikators.
Taja redzama zala gaisma liecina par pareizu poziciju, savukart sarkana — par nepareizu
novietojumu. M@rijjuma veikSanas procesa zonde parvietojas uz prieksu un slaicigi pieskaras
radzenes aréjai virsmai, atlecot atpakal. Saja laika tonometrs registré vairakus zondes kustibas
parametrus — atsitiena laiku un paléninasanos. Izmantojot IpasSu algoritmu, aparats aprékina
IOS. Katrai acij tiek veikti se$i atsevisSki meérijjumi, péc kuru rezultatu iegtiSanas aparats uzrada
vidgjo vertibu (tiek ietverti tikai Cetri labakie mérijumi, bet divi neprecizakie tiek izslegti).
Ja zondes noteiktajos mérijumos tiek noverotas mazas variacijas un ir laba meérjjumu kvalitate,
tad aparata uzraditajai vid€jai vertibai apkart tiek atainots zal$ aplis. Dzeltens aplis norada uz
piepemamu meérjumu kvalitati. Ja merjjumu rezultatos tiek konstatetas plasas variacijas,

tonometra ekrana tiek atainots aicinajums veikt atkartotu izmeklgjumu.

(5/32-5/16")

2.2. attéls. RaZotaja rekomendacijas 1OS noteikSanai ar iCare IC 200 tonometru
(Icare Finland Oy, 2018)

Janem veéra, ka izmeklgjuma laika mazak neka viena metra radiusa no tonometra
nedrikst atrasties ierices ar augstu magnétisko lauku, jo tas var ietekm@t tonometra precizitati.
Katra izmekl&juma laika jalieto jauna zonde. Atkartota vienas un tas paSas zondes izmantoSana
vairakiem pacientiem var veicinat virusu un bakteriju parnesi, ka art radit neprecizus mérijjumu

rezultatus un izraisit zondes bojajumus. Turklat, atSkiriba no citam iericeém, iCare IC 200
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tonometram nav nepiecieSams lietot radzenes anest€ziju. Lokala anest€zija var izraisit

neprecizu 1OS vertibas noteikSanu (Icare Finland Oy, 2018).

2.4.3. Acs priekseja segmenta izvértéSana

Retrospektivaja datu analizé tika izverteéta acs priekS€ja segmenta atrade. Savukart
pétijuma prospektivaja dala tika fiks€ta informacija par radzenes horizontalo diametru, Haba
strijam un gonioskopija vizualiz€jamajam parmainam.

Diagnozes noteikSanas bridi tika izvertétas radzenes parmainas. Radzenes diametra
vertibas tika atzimétas ka iev€rojami paaugstinatas, balstoties uz CGRN noteiktajiem
parametriem (Thau et al., 2018):

1) > 11 mm jaundzimusajam;

2) > 12 mm b&rnam jaunakam par vienu gadu;

3) > 13 mm b&rnam péc viena gada vecuma.

Izmeklgjumu protokola atseviski tika noradita informacija par radzenes apdulkojumu
un Haba striju klatbutni, kas rodas paaugstinata IOS rezultata, izraisot plisumus Descemeta
membrana. Lai izslégtu citu iedzimtu un iegiitu glaukomas veidu etiologiju, prickséja segmenta
apskate butiska nozime bija arT acs prieks&jas kameras, varaviksnenes, zilites regiona un 1&cas
1zverteésanai.

Acs priek$gjas kameras kakta izverteSanas pamatizmekl€ums ir gonioskopija.
Izmekl&juma laika ar specialu 1e€cu (Volk, HigMag Cetru spogulu 1&ca ar 1,5 X palielinajumu)
tika izvertetas kakta strukttras. L&cas spoguli sniedz iesp&ju priek$&jas kameras kaktu apskatit
360° diapazona.

PCG raksturiga izol&ta goniodisgengze ar acs prieksgjas kameras kakta izmainam viegla
pakapg, kas var izpausties ar:

1) augstu novietotu varaviksnenes sakni, kas piestiprinas trabekulara tikla Iimenit

(kakta nav vizualiz&jams skl€ras piesis un ciliara kermena josla);

2) varaviksnenes periférijas mezginveida, izrobota struktiiru;

3) balas nokrasas varaviksnenes perifériju, kas aizsedz kakta struktiiras.

Izmeklgjums tika veikts, iepilinot aci vietgjas anestézijas Iidzekli, uz I€cas

kontaktvirsmas uzliekot deksapantenola g€lu un 1€cu novietojot uz pacienta radzenes virsmas.

2.4.4. Acs aksialais garums
Acabols intensivi aug un attistas bérna pirmajos dzives gados. Paaugstinata IOS ietekmée
acs struktiiru izméri palielinas daudz straujak neka fiziologiskos apstaklos. Sads novérojums ir

saistams ar nenobriedusajam kolagéna Skiedram skléras apvalka (Weinreb, 2013).
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Acs aksiala garuma noteikSana ir viens no pamatizmekl€jumiem, ko veic, lai
apstiprinatu aizdomas par PCG. Jaundzimus$ajiem tas var izpausties ka palielinats acs aksialais
garums, kas parsniedz vidg€jas vertibas normalos augSanas apstaklos, savukart zidainiem tas var
biit progres€josas miopijas pazimes vai miopisku parmainu attistiba (Thau et al., 2018).

P&tijuma ietvaros acs aksialais garums tika noteikts ar ultraskanas A skengSanas
(angl. A-scan) kontakta/aplanacijas metodi, mérot acs garumu no radzenes centra lidz makulai.
Tika veikti vismaz pieci secigi izmekl&jumi, péc kuriem tika aprékinata iegiito rezultatu videja
vertiba. NepiecieSamibas gadijuma acs struktiiras tika izvertétas ari ar B skenéSanas
(angl. B-scan) metodi. Acs aksialais garums tika noteikts pirms kirurgiskas arstéSanas,
apstiprinot klinisko diagnozi. Kontroles vizites acs aksiala garuma izmainas tika analiz&tas ka

miopijas progres€sana autorefraktometrija vai retinoskopija.

2.4.5. Netiesa oftalmoskopija un redzes nerva diska izvertéSana

Acs mugurgja segmenta apskatei pacientam abas acTs tika iepilinati 1 % ciklopentolatu
saturo$i acu pilieni, tadgjadi radot farmakologisku midriazi un nodro§inot iesp&ju izvertet
redzes nerva disku un tiklenes struktiiras. Netiesa oftalmoskopija tika veikta ar spraugas lampu
un binokularo oftalmoskopu, izmantojot paplasinata redzes lauka Volk SuperField 1&cu vai 20 D
Volk 1ecu. Izmeklejuma laika tika analizéta tiklenes centrala un perifera dala, ka ari redzes nerva
diska anatomija. Tiklenes struktiiras tika riipigi apskatitas ar merki izsleégt citus sekundaras
glaukomas iemeslus.

Lai izvertetu glaukomatozas neiropatijas attistibu, redzes nerva disks tika raksturots péc
visparpienemtajiem kriterijiem: izmers (liels, vidgjs, mazs), ekskavacijas lielums, diska krasa
un robezas. Redzes nerva disks tika izmerits fundoskopijas laika, nosakot diska vertikalo
diametru. Ja mérfjums ar Volk SuperField 1&cu uzradija diska diametru, kas bija lielaks par
1,5 mm, disks tika uzskatits par lielu. Savukart disks, kura diametrs nesasniedza 1,0 mm, tika
raksturots ka mazs (Spaeth, 2021). Redzes nerva diska ekskavacija tika noteikta katras vizites

laika (2.3. attels).
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2.3. attéls. Redzes nerva diska ekskavacijas noteikSana, salidzinot diska
vertikalo diametru ar centrala padzilinajuma diametru

(Autores veikta fotodokumentacija)

Lai izveértetu iesp&jamo glaukomas progres€Sanu, noslédzosaja vizit€ tika analizeta
redzes nerva diska neiroretinalas apmales un ekskavacijas atSkiriba salidzinajuma ar sakotn&jo
atradi pirmaja ambulatoraja viziteé pétijuma prospektivaja dala.

Redzes nerva diska parmainas tika klasific€tas ka patologiskas, ja tika novérotas $adas
izmainas (Thau et al., 2018):

1) fokals neiroretinalas apmales zudums;

2) redzes nerva diska ekskavacijas asimetrija > 0,2, ja redzes nerva diski ir vienada

1zmera;

3) progresgjoss ekskavacijas pieaugums, ja iepriekS bija izdevies vizualizét un datet

redzes nerva diska stavokli.

Petijuma prospektivaja dala katru reizi pacietu fundus oculi apskati veica pétijjuma
autore, tadgjadi samazinot kltniskas atrades variacijas, kuras varetu rasties, ja izvert€sanu veiktu

dazadi specialisti.

2.4.6. Standarta automatizeta perimetrija

Redzes lauka parbaudei tika veikta standarta automatizéta perimetrija ar aparatu
MonCvONE Pro (Metrovision, Francija), veicot izmekl&jumu glaukomas sliekSna noteikSanai.
Distance starp aci un perimetra ekranu bija 30 cm.

Izmekl&jums tika veikts uz balta fona ar Goldmana III izmé&ra baltajiem gaismas
stimuliem 24° redzes laukam, ietverot 79 punktu parbaudi. Aparata fona apgaismojuma
intensitate izmeklI&juma laika bija 10,0 cd/m?. Stimulu intensitati bija iespgjams mainit 32 solos
no 0,10 1idz 318 cd/m?. Stimula ekspozicijas ilgums bija 300 ms. Redzes lauka parbaude tika
veikta ar FAST24 (angl. Fibre Adapted Static Testing Perimetry) izmekl&jumu, kura ietvaros

redzes lauka analize tiek veikta atbilsto$i optimalai testa punktu parbaudei, kas atbilst
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biezakajam izmainam tiklen€ un redzes nerva Skiedras. FAST24 priekSroka tika dota
izmekl&juma saisinata laika d€l, kas potenciali var uzlabot pacienta lidzestibu.

Fiksacijas kontrolei tika izmantota Heila—Krakava (Heijl-Krakau) akla plankuma
metode (stimuli tiek atainoti akla plankuma zona) un digitala kamera (automatiska acs pozicijas
noteikSana p€c zilites atraSanas vietas). Izmeklg¢juma laika tika izverteti vairaki kvalitates
kontroles parametri: validéto stimulu skaits (liecina, vai izmekl&jums tika pilnigi pabeigts),
fiksacijas zudums un uzmanibas zudums (ataino pozitivu atbildi uz stimuliem, kuri pacienta acs
pozicija nav redzami). Redzes lauka kvalitates analizes ietvaros tika nemts vera, ka fiksacijas
zudums nedrikst parsniegt 20 %. Ja kada raditaju ticamibas veértiba bija p < 0,05, tests tika
uzskatits par neatbilstoSu, un tas petijuma netika ieklauts.

Redzes lauka parbaude tika veikta tikai pietiekami Iidzestigiem pacientiem. Tapat tika
sekots 11dzi, lai optiska vide biitu dzidra un Zzilites izmers testa veikSanas laika sasniegtu vismaz
3 mm. Izmeklgjums tika noziméts vismaz septinus gadus veciem pacientiem, jo redzes lauka
parbaudes veikSanas laika ir nepiecieSama intensiva pacienta iesaiste un sekosana sniegtajiem
noradijumiem. Redzes lauka parbaude netika veikta pacientiem, kuri nav sasniegusi septinu
gadu vecumu, ka ar1 gadijumos, kad redzes asums bija mazaks par 0,1 p&c decimalskalas
(Metrovision, 2023).

Pirms izmeklI€juma veikSanas optometrists pacientam detaliz€ti izklastija izmekl€juma
bitibu un sniedza instrukcijas ta veikSanai. Lai pacients labak spétu reagét, atpazit vizualos
stimulus, neizjustu parmérigu uztraukumu un labak izprastu izmekl€juma norisi, pirms ta
uzsaksanas tika veikts paraugdemonstrgjums. Visu izmekl&juma laiku pacientam blakus atradas
optometrists, kur§ uzraudzija, lai pacients fiks€tu aci uz noraditajiem punktiem perimetra
centralaja dala. Izmeklgjums tika veikts noslégta, tumsa un klusa telpa, lai nenoverstu pacienta
uzmanibu no testa izpildes.

Klmiski ticamajos perimetrijas izmekl&jumos tika analizeta videja deviacija (MD, angl.
Mean deviation), kas ataino starpibu starp normalu, vecumam Korigétu gaismas jutibu un
pacienta noteikto gaismas jutibu konkrétaja redzes lauka punkta. Par strauju progreséSanu tika
uzskatits MD samazinajums par vairak neka — 1,0 dB/gada (Kiuchi et al., 2006).

Redzes lauka defektu smaguma pakapes izvertéSana tika sekots EGS vadlinijas
noteiktajai vienkarSotajai Hodapa Hodapp ’s klasifikacijai (Heijl et al., 2021; Spaeth, 2021):

1) agrins glaukomatozs redzes lauka zudums (MD > —6,00 dB);

2) mérens glaukomatozs redzes lauka zudums ( —6,00 > MD > —12,00 dB);

3) izteikts glaukomatozs redzes lauka zudums (MD < —12,00 dB);

4) smags glaukomatozs redzes lauka zudums (MD < —22,00 dB).
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Heils (Heijl) ar kolégiem (2.1. tabula) vizualizéja redzes lauka klasifikaciju, lai labak

izprastu glaukomas radita redzes lauka bojajuma smaguma pakapi (Heijl et al., 2021; Mills

et al., 2006).

2.1. tabula

Redzes lauka izmainu klasifikacija pacientiem ar glaukomu atbilstosi MD vértibai
(Heijl et al., 2021)

Stadija

Redzes lauka
zuduma pakape

MD vértiba

Melnbalta karte

Totala deviacija
varbiitibu karte
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—12,00 dB

L )

CHERCO
R EERESN
EERRERERNCC
EEEN 2N
| § R
EREN
|} ]

»

-4
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~22,00 dB

sEme
EEEEEn
EEEEEEN
EEEEEEEN
EEEEN ®
mEEs
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Qe

Smaga

—22,01 vai
mazak

+ - —

MD - vidgja deviacija (autores tulkojums un salikums).

Redzes lauka noteikSana ar perimetrijas palidzibu tiek uzskatita par pamatizmekl&jumu

glaukomas diagnostika un monitoréSana. Tomér bérnu populacija to ne vienmer ir iesp&jams

veikt, tade] katrs gadijums ir javerté individuali. Nemot vera, ka petijuma piedalas pacienti ar

PCG, redzes lauka izmekl&jumi tiek nodroSinati tikai tad, kad pacients ir sasniedzis noteiktu

vecumu. Redzes lauku nav iesp&jams salidzinat pirms un péc operacijas. Lai noteiktu slimibas

progreséSanu un terapijas mainas nepiecieSamibu, perimetrija tika veikta pétjjuma

prospektivaja dala. Redzes lauka izmainas ir tieSi saistitas ar pacienta dzives kvalitates

pasliktinasanos, tadel Sim izmekl&jumam ir biitiska loma redzes funkcionalitates izvertéSana

(Spaeth, 2021).
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2.4.7. Optiska koherences tomografija

OCT ir plasi izmantota, neinvaziva, bezkontakta tehnologija, lai realaja laika, objektivi
in vivo izvertétu acs struktiiras histologiska Iimeni. Ar OCT iesp&jams analiz&t tadus redzes
nerva diska parametrus ka peripapilaro tiklenes nervu Skiedru slana (pRNFL) biezumu, Bruha
membranas atvérumu (BMO) un minimalo neiroretinalas apmales biezumu (MRW), ka ar1
tiklenes slanu struktiiras. Visiem lidzestigajiem pacientiem tika veikts padzilinats redzes nerva
un tiklenes izmeklgjums ar spektrala doména OCT (SD-OCT, Spectralis® SD-OCT,
Heidelberg Engineering GmbH, Heidelberg, Vacija). legutie dati tika analizéti ar Heidelberg
Eye Explorer programmatiiru (versija 1.9.14.0; HEYEX, Heidelberg, Vacija). Visus
izmekl&jumus veica viens operators — pétijuma autore.

SD-OCT izmeklgjuma laika superluminiscgjosa lazerdiode izstaro infrasarkano gaismu
ar centralo vilna garumu 870 nm. Tiek analiz€ta atstarotas gaismas intensitate no dazadam acs
mugurgja pola struktiiram, iegtstot 11 pm biezus, augstas izSkirtsp&jas Skersgriezuma
B skengsanas att€lus, kas sp&j atspogulot acs struktiiru 1,9 mm dziluma. Jaunakas tehnologijas
sniedz iesp&ju ieglt augstas kvalitates att€lus ar aksialo izskirtsp&ju lidz 7 um, sekundg veicot
40 000 A skengsanu (Heidelberg Engineering GmbH, 2013).

Acs izsekosanas sistema (TruTrack Active Eye) tika izmantota, lai automatiski atpazitu
makulu un redzes nervu, ka arT samazinatu kustibas izraisitus artefaktus. Tiklenes centralas
bedrites — redzes nerva diska novietojuma atpaziSana (angl. fovea-to-disc pielagoSanas
tehnologija) lauj precizak izvertét redzes nerva diska parametrus. Acs izsekoS$anas sistéma
(TruTrack Active Eye) izmanto divus atseviSkus gaismas starus, lai vienlaicigi veidotu divus
att€lus. Viens no stariem izseko un veido fundus att€lu, radot atsauci, kas vada OCT staru. Divu
staru sken&jums lauj izveidot att€lu bez kustibu artefaktiem, precizi to registrét un palidz radit
precizus atkartotus izmekl&umus. Ass/ITnijas, kas savieno tiklenes centralo bedriti un redzes
nerva disku, pielagosana (angl. fovea-disc alignment) ir unikala tehnologija, kas automatiski
izseko un anatomiski pielago apla sken&umus, tad€jadi uzlabojot pRNFL mérjjumus un
reproducgjamibu. ST tehnologija palidz novérst mérfjumu kliidas, kas radusas skengjumu laika
mainitas galvas un/vai acs pozicijas del.

Pacienta lidzestiba tika izvertéta péc vairakiem faktoriem: sp&ja mierigi nos€dét un
noturét galvu uz balsta paliktna, sp&ja fikset acu skatu noteikta virziena un noturét acis atvertas
visa izmekl&uma laika.

Ja pacients bija pietickami Iidzestigs un spégja ilgstosi fiks€t acu skatu uz konkrétu
punktu, tika veikts pilnais redzes nerva un ganglionaro $iinu izmeklI&jums ar Glaukomas modula
paplasinato versiju (Glaucoma Module Premium Edition, versija 6.16.7.0). Izmeklgjuma laika

tika veikti 24 augstas izSkirtsp&jas radiali sken&jumi un tris aplveida pPRNFL sken&jumi ar
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3,5 mm, 4,1 mm un 4,7 mm diametru no redzes nerva diska centra. pPRNFL biezums tika izteikts
um dazados redzes nerva diska segmentos. BMO tika mérits mm?, savukart MRW tika izteikts
ar um. Mugurgja pola tiklenes sken&juma tika noteikts ganglionaro $tinu biezums. Tiklenes
skeng&jums tika noteikts 30° x 25° izmera, veidojot 61 attelu ar 120 um atstatumu.

Ja pacientam bija griitibas ilgstosi fikset acu skatu, tika veikts izmekl&jums tikai pPRNFL
noteikSanai 3,5 mm attaluma no redzes nerva diska centra, un ar horizontala skeneSanas
palidzibu Skérsgriezuma tika izvertetas makulas centralas struktiras. pPRNFL noteikSanai tika
veikts 12° sken@Sana un veidots viens Skérsgriezuma attels.

pRNFL biezums tika aprékinats automatiski ar SD-OCT programmatiiru; tika sniegti
dati par vid€jo vertibu globali (G, 360°) un sesSos Garveja—Hita sektoros: temporali (T) 90°,
temporali-augsa (TS) 40°, temporali-leja (TI) 40°, nazali (N) 110°, nazali-augsa (NS) 40°,
nazali-leja (NI) 40°. Atzime ‘“normas robezas” norada, ka pacienta dati ir virs piektas
percentiles, salidzinot ar normativo datubazi (95 % pacientu datubazé pRNFL bija virs §is
vertibas). Atzime “robezzona” liecina, ka dati atbilst pirmajai lidz piektajai percentilei
normativaja datubazge, bet norade “arpus normalajam robezam” nozimé, ka $adi izmeklgjumu
rezultati tika konstateti mazak neka 1 % pacientu, un tiek klasific€ti ka izmainiti.

BMO ir zona, kura beidzas Bruha membrana un veidojas atvérums, pa kuru no acs iziet
ganglionaro Stiinu aksoni. BMO ne vienmeér atbilst ElSinga gredzenam, kas ir atvérums skléra,
caur kuru no acs iziet redzes nervs (A. S. C. Reis et al., 2012). Ar 24 radialu sken&umu
palidzibu Glaukomas modula paplasinata versija automatiski nosaka 48 BMO punktus apkart
redzes nerva diskam un sniedz iesp&ju aprékinat BMO laukumu mm?. BMO, kas bija mazaks
neka 1,63 mm?, tika klasificéts ka mikrodisks (Enders et al., 2017), savukart > 2,5 mm? —
ka makrodisks (Stingl et al., 2025).

Savukart MRW ir 1sakais attalums starp BMO un iek$&jo robeZzmembranu tikleng.
Neiroretinalo apmali veido ganglionaro §tinu aksoni un tos aptverosie glijas audi, kas novietojas
redzes nerva diska prelaminaraja dala — lamina cribrosa priekSpusé. Atzime “normas robezas”
norada, ka pacienta dati ir virs normativas datubazes piektas percentiles (95 % pacientu MRW
datubazé bija virs §is vertibas). Atzime “robezzona” liecina, ka dati atbilst pirmajai lidz
piektajai percentilei, bet norade “arpus normalajam robeZzam” nozimé, ka $adi izmeklgjumu
rezultati tika konstateti mazak neka 1 % pacientu normativaja datubaze un atradas zem pirmas
percentiles.

Izmekl&juma laika galda augstums tika pielagots pacientam, vina piere un zods tika
fikséts pret balstiem. Pacienta krésla augstums tika pielagots, lai galvu butu &rti noturet
nepiecieSamaja pozicija visu izmekl&juma laiku. Acu augstums tika pielagots noraditajam

indikatoram uz galvas balsta kolonnas. Visu pacientu zilites izmérs parsniedza 3 mm, un pirms
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1izmekl&juma netika lietoti midriatiski acu pilieni. Priek§€jam radzenes izliekumam tika noradita
noklus&juma veértiba 7,7 mm; papildus netika ievaditi dati par pacienta refrakciju. Ka noteicis
razotajs, keratometrijas raditaji ir svarigi, lai veiktu pareizu Skérsgriezuma mérijumu paraléli
tiklenes virsmai, tomér tie neietekmé merijumus perpendikulari tiklenes virsmai (piemé&ram,
tiklenes nervu Skiedru slana biezuma (pRNFL) noteikSanai) (Elksne et al., 2022). Parasti
radzenes prieksgja izliekuma vertibas diapazons ir 7,2—8,4 mm. Ja ta vertiba ietver 0,1 mm
klidu, paraléli tiklenes virsmai iegita attdluma merijjuma rodas klida 0,8 % apmera
(Heidelberg Engineering GmbH, 2013).

Visi iegitie sken€jumi tika manuali caurskatiti, un, atbilstoSi razotaja vadlinijam
(Heidelberg Engineering GmbH, 2013), p&tijuma tika ieklauti tikai augstas kvalitates un
centréti att€li ar signala stiprumu vismaz 25 dB (Spectralis® SD-OCT aparata noteiktais attéla
kvalitates vertejums, kas izteikts ka signala—troksSna attieciba decibelos, dB). NepiecieSamibas
gadfjuma tika veikta segmentacijas korekcija. Ja attéls neatbilda noteiktajiem kvalitates
kriterijiem vai to nebija iespgjams pareizi segmentét, izmekl&jums netika ieklauts petijjuma.

Spectralis® SD-OCT pRNFL datubazg ir ietverti dati par 218 acim. Sie dati ir iegiiti no
218 eiropiesu izcelsmes pacientiem (94 viriesi un 124 sievietes), kuru vidgjais vecums ir
51,5 gadi (diapazona no 20 lidz 87 gadiem). P&tijuma iesaistito pacientu acis bija veselas, un
tas iepriek§ nebija paklautas intraokularam operacijam (iznemot kataraktas vai LASIK
operaciju). Acim nebija kliniski nozimigu stiklveida kermena, tiklenes vai dzislenes slimibu,
diabétiskas retinopatijas vai redzes nerva patologiju. Tapat pacientu anamnézg netika konstatéta
glaukoma, IOS bija < 21 mmHg, redzes asums > 0,5, refrakcija bija robezas no +6,0 lidz —6,0 D,
astigmatisms < 2,0 D, redzes lauks bez patologijas, un normals vid€jas novirzes diapazons,
kliniski normals redzes nerva diska vizualais izskats un fiziologisks neiroretinalas apmales
krasas un formas izskats.

pRNFL, MRW un GCL izveértéSanai programmatiira tika izmantota references datubaze,
kas ietver informaciju par vismaz 20 gadu vecumu sasniegusiem pacientiem. Nemot véra, ka
izmekl&jums ir nesapigs, atrs un veicams bezkontakta apstaklos, tas ir Ipasi piemérots redzes
nerva kontrolei, lai dinamika izveértétu acu struktiiru izmainas (ipasi gadijumos, kad ticamu
redzes lauku nav iesp&jams iegiit).

Dati tika analizéti gan salidzinajuma ar pieauguso references datubazi, gan izvertgjot
izmainas dinamika. Saskana ar rekomendacijam tika veikta pRNFL korigé$ana atbilstosi bérna
vecumam. pRNFL globala biezuma korigeSana tika veikta atbilstosi Brynskov et al.
rekomendacijam (Brynskov et al.,, 2024), izmantojot Yanni et al. un Bendschneider et al.
izstradatas bérnu un pieauguso references datubazes (Bendschneider et al., 2010; Yanni et al.,

2013). References izmekl&jumu dati ir atainoti 2.2. tabula. Yanni et al. apkopoja datus par
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83 kliniski veseliem b&rniem vecuma no 5 Iidz 15 gadiem, savukart Bendschneider et al.

izveidoja pieauguso references datubazi, apkopojot datus par 170 kliniski veseliem pacientiem

vecuma no 20 lidz 78 gadiem.

2.2. tabula
Bérnu un pieauguso pRNFL references vértibas ar Heidelber Spectralis OCT
Heidelberg Spectralis SD-OCT Ya(nzl(l)llgt) al. Bendsc?;:)?g; retal Videja
segments . . AT SD
Vidgjais ‘ SD Vidgejais ‘ SD

Vecums (gados) 10 49

G 107,6 10,9 |97,2 9,7 10,3
I 136,2 232 | 123,7 16,4 19,8
S 130,65 22,8 | 1180 14,5 18,6
N 84,5 17,3 | 76,4 15,0 16,2
T 76,5 17,3 | 68,8 11,1 14,2

Autores interpretacija un salikums (Brynskov et al., 2024)

Bendschneider et al. rekomendgja bérnu populacija iegiitos rezultatus salidzinat ar

references datubazi un noteikt paredzamo pRNFL biezumu konkré&taja vecuma:

r — I
'y=m+7l°(yzfyl)

Lo — T
y — paredzamais pRNFL biezums konkrétaja vecuma (pm)
y1 — pRNFL biezums 10 gadu vecuma
y2 — pRNFL biezums 49 gadu vecuma
X — pacienta vecums
x1 — references datubaze noraditais vecums bérnam, 10 gadi

x2 — references datubaze noraditais vecums pieaugusajam, 49 gadi

Atskiribu starp noteikto pRNFL biezumu un references datubazeé fiks€tajiem datiem

noteica, aprékinot paredzamo deviaciju péc Sadas formulas:

z — paredzama deviacija
x — noteiktais pPRNFL biezums
p — paredzamais pRNFL biezums konkrétaja vecuma

o — vidgja SD starp references datubazi 10 un 49 gadu vecuma

pRNFL zem pirmas percentiles (atSkiriba paredzamaja deviacija par tris

Papildus ar SD-OCT tika veikta radzenes centrala biezuma (CCT) noteikSana,

izmantojot prieksgja segmenta OCT leécu. CCT tika manuali izmérits centrétam radzenes
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sken€jumam, izmantojot Heidelberg Eye Explorer piedavatos struktiiru merisanas rikus. CCT

tika izteikts um.

2.5. Genetisko analiZzu veikSana

Ar standarta fenola-hloroforma metodi no periféro venozo asinu leikocitiem tika izdalita
hromosomala DNS (Malke, 1990; Rovite et al., 2018). Genétiska analize ietvéra gengtisko
variantu analizi 11dz §im aprakstitajos génos, kas saistiti ar PCG. Ta tika veikta, izmantojot
dazadas metodes: pielagotu géna panela sekvencéSanu, genoma sekvenc€Sanu, analizgjot

in silico génu paneli, eksoma sekvencéSanu, analizgjot in silico génu paneli.

2.5.1. Genu panela sekvencéSana

Genu panela analizei ar nakamas paaudzes sekvencesanas metodi tika izmantoti 500 ng
DNS, kas tika mehaniski fragmentéta. Biblioteku izveidei tika izmantoti razotaja Twist reagentu
komplekti Twist Library Preparation Kit un Amp Mix (Twist Bioscience, South San Francisco,
CA, ASV), speciali sintez€to praimeru komplekti Equinox Library Amp Mix, ka arT visi
nepiecieSamie ar TWIST savienojamie reagenti atbilstosi raZotaja instrukcijam.

legiitas bibliotekas tika apstradatas, izmantojot MGIEasy Library Conversion kit (MGI
Tech Co., Shenzhen, Kina). Bibliotekas tika sekvencetas ar vid€jo parklajumu 1500-3000 X
DNBSEQ-G400, izmantojot nanolodiSu pieeju un paroto galu 150 bp nolasijumus. Génu panelt
tika ieklauti visi ar acs priek$gja segmenta disgenézi (angl. Anterior segment dysgenesis)
asociétie géni (ASGDI-ASGDS, OMIM: 107250, 610256, 601631, 137600, 604229, 617315,
269400, 617319). Panelis ieklava ar PCG attistibu iepriek§ apstiprinatos génus (CYPIBI,
FOXCI1, PXDN, PITX2, CPAMDS), un génus ar potencialu fenotipisku parklasanos (FOXE3,
PITX3, PAX6) (Leysen et al., 2022).

legiitie FASTQ faili tika apstradati, veicot zemas kvalitates nolastjumu galu (QC < 20)
un adapteru sekvences nogrieSanu, izmantojot programmatiiru Cutadapt 4.7 (Martin, 2011).
Talak tika veikta iegtito sekvencu nolasijumu kvalitates kontrole ar pragrammatiiru FastQC.
FastQC izveidoja sekvencu kvalitates novertéjuma diagrammas, dublikatu atrumu diagrammas
un citus plasa spektra kvalitates kontroles meérijumus.

Paraugi, kas atbilda noteiktajiem kvalitates standartiem, tika pielidzinati cilvéka
references genomam (GRCh38), izmantojot programmatiiru Bowtie2 2.5.4 (Langmead &
Salzberg, 2012). Péc tam tika veikta lokala parkartosana ap indeliem, bazes kvalitates raditaju
parkalibrésana un variantu noteikSana, izmantojot BCFtools (Danecek et al., 2021). Sekvences
parklajums katram testa paraugam tika aprékinats, balstoties uz salidzinajumiem.

Paraugiem, kas tika sagatavoti ar Twist amplicon procediiru, tika filtréti arpus mérka

noteiktie nolasijumi, saglabajot tikai tos, kas atbilda amplikona regionam.
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2.5.2. Pilna genoma sekvencésana

WGS analizei bibliotekas tika sagatavotas no augstas kvalitates 300 ng genoma DNS,
izmantojot reagentu komplektu MGIEasy Universal DNA Library Prep kit (MGI Tech Co.,
Shenzhen, Kina) atbilsto$i razotaja instrukcijam. Bibliotekas tika sekvencétas ar vidg€jo
parklajumu 16-35 x platforma MGISEQ-2000RS (BGI Tech Co., Shenzhen, Kina), izmantojot
nanolodiSu pieeju un paroto galu 150 bp nolasijumus.

WGS analizei tika izveidota bioinformatikas darba pliisma, izmantojot BCFtools3 1.21
ka galveno apréekinu riku, kas integréts paSizveidota programma R. Darba pliisma tika ieklauta
1000 genomu anotaciju pievienosana un dzimuma parbaude, ka ar1 analize, izmantojot rikus
ExpansionHunter v5.0.0 (Dolzhenko et al., 2019), MANTA 1.6.0 (X. Chen et al., 2016) un
AnnotSV 2.2 (Geoffroy et al., 2018). WGS ieklautie géni noraditi 8. pielikuma.

2.5.3. Eksoma sekvenceSana

ES tika veikta p&c ISO:15189 standarta CeGaT (Vacija) akrediteta Medicinas
laboratorija, izmantojot Twist Human Core Exome, RefSeq un mitohondrialo paneli (7wist
Bioscience, ASV) reagentus biblioteku sagatavosanai, sekvencgjot uz NovaSeq X plus. 30 %
parklajums bija > 90 % mérka regiona. ES veiksanai tika izmantoti 50,00 ng DNS.

Bioinformatiska apstrade tika veikta Sadi. Pamata bioinformatiska analize tika veikta
CeGaT, izmantojot //lumina rikus: bcl2fastq, Skewer, MiltiQC, DRAGEN Bio-IT platformu un
ggplot2. Kvalitates raditaju Q30 veértiba > 89,17 %. Talaka analize tika veikta RSU Molekularas
genétikas zinatniskaja laboratorija. legttas sekvences tika pielidzinatas cilvéka genoma
GRCh38 references secibai, izmantojot BWA-MEM, variantu noteikSanai tika izmantoti
algoritmi DeepVariant un Strelka2. Tika analizéti $adi géni no PanelApp Australia iedzimto
glaukomu panela v.1.9 zala un dzeltena saraksta: ADAMTS10, ADAMTSI7, COL4Al,
CPAMDS, CREBBP, CYPIBI, DDX58, EFEMPI, EP300, FBNI1, FOXCI1, FOXE3, IFIHI,
LMXIB, LTBP2, MFRP, MYOC, OCRL, PAX6, PIK3RI1, PITX2, POMGNTI, POMTI, SBF2,
SH3PXD2B, TEK, THBSI (PanelApp, 2025). Ka ari papildus tika analizéti géni, kuri
publikacijas aprakstiti PCG pacientiem: FOXC2, GUCAIC, WDR36, OPAI, NTF4, COLIAI,
ANGPTI, SVEPI (Leysen et al., 2022; Maxwell & Souzeau, 2024).

2.5.4. Gengetisko variantu kliniska interpretacija

legiitie dati tika anotéti, izmantojot VEP 99 (McLaren et al., 2016) un augSupieladéti
SEQR 0.3.0 (Pais et al., 2022) datubazé lietotajam draudziga formata analizei. Variantu
filtracija bija fokuséta uz retiem variantiem kodgjoSajos regionos, splaisinga vietam, kas var

ietekmét proteina funkciju, un zinamo génu parmantosanas mehanismu.
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Visi noteiktie génu varianti tika klasificéti atbilsto$i Amerikas Medicinas genétikas un
genomikas koledzas (angl. American College of Medical Genetics and Genomics, ACMG) un
Molekularas patologijas asociacijas (angl. Genomics and the Association for Molecular
Pathology, AMP) vadlinijam (Richards et al., 2015), ko papildinajusi ClinGen sekvences
variantu interpretacijas darba grupa (angl. ClinGen Sequence Variant Interpretation Working
Group) 2020. gada. Variantu interpretacijai tika izmantotas atzitas datubazes (ClinVar,
gnomAD v4) un variantu anot€Sanas un interpretacijas platforma MobiDetails (Baux et al.,
2020), lai preciz€tu patogenitati, nodrosinot §1 briza aktualako datubazu izmantoSanu atbilstosi
kliniskajiem un zinatniskajiem standartiem.

Tika analizéts CYPIBI proteinu kodgjoSo variantu biezums pé&tijuma un veikts ta
salidzinajums ar references grupam — Latvijas populaciju (dati iegiiti no Latvijas Valsts
iedzivotaju genoma datubazes) un Eiropas populaciju (dati iegiiti no gnomAD v4 datubazes).
CYPI1BI variantu biezumi Latvijas vispargja populacija tika iegiiti petijuma, kas tika realizéts
projekta “Latvijas populacijas genoma references izveide” (4.1.1.r.0/3/22/1/VM/001) ietvaros

un kura tika veikta 605 Latvijas iedzivotaju pilna genoma sekvencéSana. P&tljuma dizainu ir

aprakstijis Res¢enko ar kolégiem (Res¢enko et al., 2023).

2.5.5. Polimerazes kédes reakcija un Sengera sekvenceSana

Viens no identificétajiem variantiem tika validéts ar tieSu sekvenc€Sanu, izmantojot
10 pmol no katra praimera ar reagentu komplektu The BigDye™ Terminator v3.1 Cycle
Sequencing Kit (ThermoFisher Scientific, Waltham, MA, ASV) un genétisko analizatoru ABI
PRISM 3100 (Applied Biosystems, Foster City, CA, ASV). Praimeri tika sintez€ti, izmantojot
programmatiru  Primer3, lai noklatu identificéto variantu. Praimeru sekvences:
210 PXDN c.4357 R2 (TGTTTCCTGGTCTGCAGTCC), 211 PXDN c.4357 RI1
(GCCTTCTGTAACAGCACCAG). Datu analize tika veikta, izmantojot programmatiiru

Chromas lite un kart€Sanu pret géna references secibam, izmantojot platformu Nucleotide Blast.

2.6. Datu statistiska analize

PCG incidence pétijuma kohorta tika aprékinata, dalot konstateéto gadijumu skaitu ar
dzivi dzimuSajiem bérniem S$aja laika perioda atbilstosi Centralas statistikas parvaldes
apkopotajiem datiem oficialaja statistikas portala (Oficialas statistikas portals, 2024). Relativais
risks tika aprekinats, attiecinot incidenci sieviet€ém pret incidenci virieSiem. Relativa riska 95 %
ticamibas intervals tika aprékinats pec ArmitidZza un Berija rekomendacijam (Armitage &
Berry, 1994), bet p vértiba tika noteikta ar programmatiiru MedCalc (MedCalc Software Ltd,
2025).
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Nominalie dati tika atainoti ar skaitu un procentiem. To salidzinasanai tika izmantots
Figera eksaktais tests (angl. Fisher’s exact test) vai Hi kvadrata (x?) tests (angl. Chi square test)
neatkarigdm izlasém.

Tika parbaudita kvantitativo datu atbilstiba normalsadalijumam ar Sapiro—Vilka testu
(angl. Shapiro—Wilk test). Testa p verttba >0,05 apstiprindja, ka dati atbilst
normalsadalijumam.

Dati, kuri atbilda normalsadijumam, tika atainoti ka vidgja vértiba un standartnovirze
(SD). Neatkarigi kvantitativi dati savstarp&ji tika salidzinati, izmantojot neatkarigo izlasu
t testu. Atkarigi kvantitativi dati tika salidzinati ar divu atkarigo izlasu t-testu (angl. paired
sample t-test). Dati, kas neatbilda normalsadalijumam, tika atainoti ar medianu un starpkvartilu
amplitidu (angl. interquartile range, 1QR). Divas grupas tika salidzinatas, izmantojot
Manna—Vitnija U testu (angl. Mann—Whitney U test).

IOS vertibas atskirigos p€coperacijas periodos tika analiz€tas, izmantojot atkartoto
mérfjumu ANOVA ar Grinhausa—Geizera (Greenhouse—Geisser) korekciju un post-hoc testus
ar Bonferoni (Bonferroni) korekciju. Atkartotie merijumi p&coperacijas perioda tika salidzinati
ar atkartoto merjjumu ANOVA ar Grinhausa—Geizera korekciju.

Kvantitativiem mainigajiem, kas tika izmantoti korelacijas analiz€é un atbilda
normalsadalijumam, tika izmantots Pirsona korelacijas koeficients, bet datiem bez
normalsadalijuma — Spirmena korelacijas koeficients. Kvantitativu datu korelacijas noteikSanai
ar binariem nominaliem datiem tika izmantota punktbiseriala korelacija (angl. Point-Biserial)
korelacija. Tika analizéts korelacijas koeficients r un p vértiba (korelacija tika uzskatita par
statistiski nozimigu, ja \(p\) vertiba bija < 0,05). Tika definétas $adas r vertibas un to
interpretacijas pozitivai vai negativai korelacijai (Mukaka, 2012):

1) neievérojama no 0,00 lidz + 0,30;

2) vajano + 0,30 Iidz £ 0,50;

3) vidgji ciesa no £ 0,50 Iidz £ 0,70;

4) cieSano % 0,70 lidz £ 0,90;

5) loti cieSa no £+ 0,90 Iidz £ 1,00.

Pirmreizgjas kirurgiskas arstéSanas ilgtermina iznakuma analizei tika izveidota
Kaplana—Meijera likne (angl. Kaplan—Meieer curve). Kumulativa varbitiba izdzivotibai jeb
sekmigam iznakumam atkariba no MMC izmantoSanas operacija tika salidzinata ar
Tarona—Vera (Tarone—Ware) testu. Ticamibas intervals (TI) tika aprékinats ar programmattiru
Jamovi (Jamovi, 2025).

Biitiska redzes zuduma (akluma) un labas redzes iznakuma prognozesanai tika

izmantots generalizCtais linearais jauktais modelis (angl. Generalized Linear Mixed Model,
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GLMM) ar binomialo sadalfjumu un logistisko saites funkciju (logit link), kas papildus
atsevisSku faktoru ietekmes noveért€jumam nem veéra pacientu individualo ietekmi uz rezultatu.
Datu statistiska analize tika veikta ar Jamovi (v.2.7.9) programmatiiru, izmantojot GAML;3
moduli. Tika noteikta izredzu attieciba (OR) un TI (ticamibas intervals) (Gallucci, 2019;
Jamovi, 2025; R Core Team, 2025). Biitisks redzes zudums (aklums) tika definéts ka redzes
asums < 0,05 vai MD < —-20,00 dB. Savukart labs redzes iznakums — ka redzes asums > 0,50
(Brynskov et al., 2024; Mandal et al., 2023).

Lai salidzinatu kohorta noteikto CYPIBI variantu biezumu ar Latvijas un Eiropas
populacijam (gnomAD datubaze, v.4.1.0.), tika veikts binomialais tests.

Datu analiz€ par statistiski nozimigu tika pienemta p vertiba < 0,05. Datu analize tika
veikta ar SPSS Statistics (IBM Corp., IBM SPSS Statistics for Macintosh, Version 24.0;
Armonk, NY, ASV) un Jamovi (v.2.7.9) programmatiru (Jamovi, 2025).
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3. Rezultati

3.1. Peétijuma ieklauto pacientu raksturojums

Petijuma tika ieklauti 29 pacienti (38 simptomatiskas acis) ar kliniski apstiprinatu PCG
diagnozi. Atbilstosi sadalijjumam péc dzimuma kohortu veidoja 13 sievieSu (44,83 %) un
16 virieSu (55,17 %). Visi pacienti bija baltas rases parstavji, kuri pastavigi dzivoja Latvija.
Neviena no gimeném netika konstatéta pozitiva slimibas anamnéze vai radnieciba starp
vecakiem.

3.1. attela atspogulots pacientu skaitu, kuriem diagnosticéta PCG laika perioda no
2003. Iidz 2021. gadam. Devinpadsmit gadu laika pirmreizg&ji diagnosticgto gadijumu mediana

bija divi (IQR divi) bérni gada, kuriem kliniski tika apstiprinata PCG diagnoze.

Skaits
w
w

0 0

2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 Gads

3.1. attéls. Diagnosticeto gadijumu skaits ar kliniski apstiprinatu PCG no 2003. I1dz 2021. gadam

Ka redzams 3.1. attela, septinos atseviskos gados tika konstatéts tikai viens gadijums
gada, astonos gados — divi gadijumi gada. Tris gadijumi gada tika atklati 2006. un 2017. gada.
Savukart 2007. un 2008. gada nevienam pacientam netika diagnosticeta PCG. Analiz€jot
gadijumu skaita sadalfjumu, 42,11 % gadu tie bija divi jauni gadijumi gada, 36,84 % — viens,
10,53 % — tris.

Bilaterala patologija tika konstatéta devinos gadijumos (31,03 %), savukart
unilaterala — 20 pacientiem (68,97 %). Latvijas oficialaja statistikas portala tika iegiiti dati par
dzivi dzimuSajiem bérniem perioda no 2003. lidz 2021. gadam (9. pielikums). Saja laika
intervala Latvija piedzima 395 543 dzivi dzimusi bérni (192 265 meitenes un 203 278 z&éni).
Atbilstosi Siem datiem tika aprékinata PCG incidence uz 100 000 dzivi dzimuSiem b&rniem.
Rezultati liecinaja, ka Saja laika perioda PCG incidence Latvija bija 7,33 gadijumi uz 100 000

dzivi dzimuso (1:13 643). 3.1. tabula att€lots pacientu skaits, patologijas lateralitate un
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incidence uz 100 000 dzivi dzimuSajiem b&rniem. VirieSu dzimuma relativais risks, salidzinot

ar sievieSu dzimumu, bija 1,16 (95% TI 0,56-2,42, p = 0,968).

3.1. tabula

PCG pacientu raksturojums un patologijas incidence no 2003. lidz 2021. gadam

. . Bilaterala Unilaterala | Dzivi dzimuS$o . .PCG Relativais
Dzimums | Skaits Cee Cee _ . incidence uz .
patologija patologija bérnu skaits 100 000 risks
Sieviete 13 6 7 192 265 6,76 *
Virietis 16 3 13 203 278 7,87 1,16
Kopa 29 9 20 395 543 7,33 N/A

* relativais risks sievieSu dzimumam pret virieSu dzimumu, N/A — nav attiecinams

Atbilstosi CGRN definicijai tika konstateti $adi PCG veidi:
1) zidainu forma 27 gadijumos (93,10 %);

2) velina forma viena gadijuma (3,45 %);

3) spontani regres€josa forma viena gadijuma (3,45 %).

Pacientu vecuma mediana diagnozes noteikSanas bridi bija 8,00 (IQR 4,75) ménesi ar

diapazonu no 4,00 Iidz 44,00 m&nesSiem (3.2. att€ls). Unilateralaja grupa pacientu vecuma

mediana vertiba bija 7,00 (IQR 2,00) ménesi, bilateralaja grupa — 10,00 (IQR 10,50) ménesi,

tomer netika noteikta statistiski nozimiga atSkiriba (p = 0,17). Medianais vecums sievieteém bija

8,00 (IQR 5,50) meénesi, virieSiem — 7,50 (IQR 4,50) ménesi (p = 0,68).

Vecums (mén.)
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3.2. attels. Pacientu vecuma sadalijums (méneSos) diagnozes

noteik§anas bridi atbilstosi dzimumam

Par diagnozes noteikSanas kavéSanas periodu tika uzskatits laiks no vecaku izklastitas

anamnézes pirmo simptomu (epifora, fotofobija, asaru celu iekaisuma pazimes, radzenes

izmainas) paradiSanas lidz kliniskas diagnozes apstiprinasanai. Medianais diagnozes
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noteikSanas kaveéSanas periods bija 2,00 (IQR 3,50) meénesi (diapazona no 0 Iidz
12,00 ménesiem). Netika noverotas statistiski nozimigas atskiribas starp mediano diagnozes
kavesanas periodu unilateralas (2,00 mén., IQR 3,00) un bilateralas (0,75 mén., IQR 0,33) PCG
(p = 0,095) PCG gadijuma. Netika arT novérota atSkiriba starp dzimumiem (3.3. attéls) —
sievietéem mediana bija 2,00 mén. (IQR 4,13), virieSiem ar1 2,00 (IQR 4,00) mén. (p = 0,68).

2 150 15.0
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§
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>
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3.3. attels. Diagnozes noteikSanas kaveSanas periods (ménesos) atbilstosi dzimumam

Apméram treSdalai (34,48 %) pacientu PCG diagnoze tika apstiprinata lidz seSu ménesu
vecumam, savukart 86,21 % — lidz 12 m&nesu vecumam, apliecinot, ka lielakaja dala gadijumu
PCG attistijas bé&rna pirma dzives gada laika. Sadalijums atbilstos$i pacienta vecumam

diagnozes noteikSanas bridi atainots 3.2. tabula.

3.2. tabula
Pacientu vecuma sadalijums diagnozes noteikSanas bridi
Kriterijs =3 <6 <12 =18 <24 > 24
ménesi ménesi ménesi ménesi ménesi ménesi

Sieviete, skaits | 0 4 11 12 12 13
Virietis, skaits 0 6 14 15 16 16
Kopa, skaits 0 10 25 27 28 29
Kumulativie 0 34,48 86,21 93,10 96,55 100,00
procenti

Diagnozes noteikSanas bridi abu dzimumu IOS raditaji statistiski neatSkiras, 10S

mediana vertiba bija 26,00 (IQR 4,38) mmHg (p = 0,26) ar diapazonu 19,00-44,00 mmHg.
Radzenes medianais horizontalais diametrs izmérs bija 13,00 (IQR 1,25) mm; medianais acs
aksialais garums 22,63 (IQR 2,43) mm bez statistiski nozimigas atSkiribas sievieSu un viriesu
starpa (p = 0,10; p = 0,18). Acs objektivas parmainas diagnozes noteikSanas bridi atspogulotas

3.3. tabula.
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3.3. tabula

Objektiva atrade diagnozes noteik§anas bridi sievietém un virieSiem

Kriterijs Sievietes Viriesi p vertiba Visi pacienti
Laba/kreisa acs, skaits 11/8 10/9 0,99° 21/17
Vecums diagnozes 8,00 (IQR 5,50) | 7,50 (IQR 4,50) 0,68° 8,00 (IQR 4,75)
noteikSanas bridi (mén.)
Diagnozes noteikSanas 2,00 (IQR 4,13) | 2,00 (IQR 4,00) | 0,68° 2,00 (IQR 3,50)
kavésanas periods (mén.)
IOS vértiba (mmHg) 24,50 (IQR 26,00 (IQR 4,00) | 0,26° 26,00 (IQR 4,38)

5,00)

Radzenes horizontalais 13,00 (IQR 13,00 (IQR 1,38) | 0,10° 13,00 (IQR 1,25)
diametrs (mm) 1,50)
Acs aksialais garums 22,55 (IQR 22,55 (IQR 2,43) | 0,18° 22,63 (IQR 2,43)
(mm) 2,54)
Anamnézg asaru celu 5(26,32) 7 (36,84) 0,732 12 (31,58)
iekaisums, skaits (%)
Palielinats acs prieksgja 16 (84,21) 16 (84,21) 1,00? 32 (84,21)
segmenta izmg&rs, skaits
(%)
Epifora, skaits (%) 12 (63,16) 11 (57,89) 0,95° 23 (60,53)
Fotofobija, skaits (%) 4 (21,05) 7 (36,84) 0,48 11 (28,95)
Radzenes apdulkojums, 7 (36,84) 9 (47,37) 0,74* 16 (42,11)
skaits (%)

3 _ FiSera eksaktais tests, ®*— Manna—Vitnija U tests

Diagnozes noteikSanas bridi netika novérota kliiski nozimiga atSkiriba starp pacienta

dzimumu un objektivajam pazimém. P& anamnézes datiem 31,58 % acu iepriekS bija
konstatets asaru celu iekaisums, kura arst€Sanai tika lokali lietoti 0,1 % deksametazona un 3 %
tobramicina acu pilieni Cetras reizes diena, vismaz ned€lu. Palielinats acs prieks€jais segments
tika diagnosticets 84,21 %, epifora — 60,53 %, fotofobija — 28,95 % un radzenes apdulkoSanas
—-42.,11 % acu.

Diagnostikas bridi netika konstatéta statistiski nozimiga korelacija starp 10S un
palielinatu acs prieks€jo segmentu (r = —0,15, p = 0,41), radzenes apdulkojumu (r = 0,02,
p =0,93), epiforu (r = —0,02, p = 0,90), radzenes horizontalo diametru (r = —0,23, p = 0,18) un
acs aksialo garumu (r = 0,10, p = 0,60). Savukart tika noteikta vaji pozitiva korelacija starp
augstaku [0S diagnostikas bridi un fotofobiju (r = 0,35, p = 0,03), ka ar1 vaji pozitiva korelacija
ar asaru celu iekaisumu anamnézg (r = 0,37, p = 0,02). IepriekS minétas korelacijas apkopotas

3.4. tabula.

3.4. tabula
Korelacija starp IOS un citam kliniskajam pazimém diagnozes noteik§anas bridi
Pazime Korelacijas koeficients ( r) p vertiba
Radzenes horizontalais diametrs (mm) | —0,23* 0,18
Acs aksialais garums (mm) 0,10 0,60
Anamnézé asaru celu ickaisums 0,37° 0,02%*
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3.4. tabulas turpinajums

Pazime Korelacijas koeficients ( r) p vertiba
Palielinats acs prieksgja segmenta -0,15° 0,41
izmers
Epifora —-0,02° 0,90
Fotofobija 0,35° 0,03%*
Radzenes apdulkojums 0,02° 0,93

@ Spirmena korelacija, ® Point-Biserial korelacija, * statistiski nozimiga korelacija

3.2. Kirurgiskas arstésanas rezultati

Kirurgiska arsté$ana tika veikta 37 no 38 acim un arsté$anas efektivitates analize tika
ieklauti tikai Sie pacienti. Vienam no pacientiem netika veikta kirurgiska arstéSana, jo tika
konstatgta unilaterala, spontani regres€josa slimibas forma (bija tipiskas PCG pazimes ar Haba
strijam, palielinatu acs aksialo garumu, gonioskopiski vérojama prieksejas kameras kakta

disgenéze, bet IOS bija normas robezas).

3.2.1. ArsteSanas efektivitate retrospektivaja dala

Trisdesmit septinam acim, kas ieklautas petijuma, tika veikta trabekulektomija ar MMC
(20 acis, 54,05 %) vai bez MMC (17 acis, 45,95 %).

Viena operacija patologijas arstéSanai bija nepiecieSsama 34 acim (91,90 %), divas
operacijas — divam acim (5,40 %), savukart tris operacijas — vienai acij (2,70 %). Vienai acij
(2,70 %) bija nepiecieSama trabekulektomijas filtracijas spilventina revizija sakara ar hipotoniju
(I0S < 5 mmHg) postoperativaja perioda; viena aci (2,70 %) tika konstatets endoftalmits pec
kirurgiskas manipulacijas, kura rezultata redzes funkcija tika pilniba zaudéta. Viena aci
(2,70 %) tika konstateta redzes nerva diska tuska péc trabekulektomijas ar MMC. Dati par
operaciju skaitu un komplikacijam atainoti 3.5. tabula.

3.5. tabula

Veikto trabekulektomiju un pecoperacijas perioda konstatéto komplikaciju raksturojums

Kriterijs Trabekulektomija

Acis, skaits 37
Trabekulektomija ar MMC, skaits (%) 20 (54,05)
Trabekulektomija bez MMC, skaits (%) 17 (45,95)
Operaciju skaits (%)

1 operacija 34 (91,90)

2 operacijas 2 (5,40)

3 operacijas 1(2,70)
Operacijas komplikacijas, skaits (%) 3(8,11)

Hipotonija 1(2,70)

Redzes nerva diska ttiska 1(2,70)

Endoftalmits 1(2,70)
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IOS vertibas tika analiz€tas pirms operacijas, no slimnicas izrakstiSanas diena (péc
operacijas) un péc tris, seSiem, 12, 24 méneSiem, ka ar1 pedg¢ja vizite, kas tika ietverta datu
retrospektivaja analizé (mediana 82,00 mén., IQR 113,50, diapazons no 17,00 Iidz

218,00 mén.). 3.4. attéls raksturo IOS izmainas péc kirurgiskas arstésanas.
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3.4. attéls. IOS izmainas dinamika pirms un péc operacijas

IOS vertibas atSkirigos pecoperacijas periodos ir raksturotas 3.6. tabula. Iegttie dati
liecina, ka ar trabekulektomiju p&coperacijas perioda tika panakts biitisks IOS samazinajums.
Tika veikta atkartoto meérijjumu ANOVA ar Grinhausa—Geizera korekciju I0S meérijumiem
pirms un péc operacijas, konstatgjot statistiski nozimigu atSkiribu (F (3,98, 103,38) = 24,98,
p <0,001). Veicot post-hoc testus pec operacijas IOS visos pecoperacijas periodos bija mazaks
un statistiski nozimigi atSkiras no [0S vértibas pirms operacijas (p < 0,001). Savukart atkartotie

meérfjumi pecoperacijas perioda statistiski nozimigi neatskiras.

3.6. tabula
10S izmainas dinamika pirms un péc operacijas
Laika periods 10S p veértiba
Pirms operacijas 27,20 £+ 3,95 -
P&c operacijas 17,77 £ 6,77 < 0,001
P&c 3 méneSiem 15,17 +£5,29 0,85
P&c 6 méneSiem 15,43 £ 6,31 > 0,99
P&c 12 ménesiem 15,30 £ 3,78 > 0,99
P&c 24 ménesiem 13,89 + 5,34 > 0,99
Pedgja vizite 15,98 + 7,03 > 0,99

p vértiba tika iegita, salidzinot eso$o 10S vertibu ar ieprieks registréto
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3.2.2. Pirmreizéjas trabekulektomijas iznakums

Par sekmigu pirmreizgjas kirurgiskas arstésanas rezultatu tika uzskatits IOS robezas no
5 1idz 21 mmHg bez papildu medikamentozas terapijas, bet par dal&ji sekmigu iznakumu — IOS
robezas no 5 lidz 21 mmHg ar papildu medikamentozu terapiju. Par nesekmigu pirmreiz&jas
kirurgiskas arstéSanas rezultatu tika uzskatits 10S, kas bija lielaks par 21 mmHg vai mazaks
par 5 mmHg, kura korigé$anai bija nepiecie$ama atkartota kirurgiska manipulacija, ka ari
trabekulektomijas komplikaciju rezultata zaud€ta gaismas uztvere skartaja aci.

Pirmreizgjas trabekulektomijas noveérosanas perioda mediana grupa ar MMC bija 70,00
ménesi (IQR 48,50, diapazons 0,25-117,00), savukart trabekulektomijas bez MMC mediana
bija 30,00 (IQR 155,00, diapazons 0,33-218,0) m&n. Netika noverota statistiski nozimiga
atSkiriba starp Siem periodiem (p = 0,50).

Pirms operacijas IOS statistiski neatSkiras trabekulektomijas grupa ar MMC
(28,68 = 7,51 mmHg) un grupa bez MMC (27,59 + 4,69 mmHg), p = 0,60. Izvertgjot 10S
pedgja vizite, netika noteikta statistiski nozimiga atskiriba grupu starpa (16,60 + 9,08mmHg un
18,58 £ 6,62 mmHg, p = 0,66).

P&coperacijas rezultati ir att€loti 3.7. tabula. MMC grupa sekmiga iznakuma raditajs
bija salidzino$i augstaks, uzradot statistiski nozimigu atskiribu starp abam kirurgiskajam
metodém (p = 0,04). Analiz§jot komplikacijas péc kirurgiskajam manipulacijam, netika

konstatéta statistiski nozimiga atskiriba.

3.7. tabula
Pirmreizéjas trabekulektomijas ar MMC vai bez ta raksturojums
Trabekulektomija Trabekulektomija Kopi
Kriterijs ar MMC, N =20 bez MMC,N=17 | p vertiba n (%)
(%) (Y0)

Sekmigs iznakums, 17 (85,00) 8 (47,06) 0,04 25 (67,57)
skaits (%)
Dalgji sekmigs 1 (5,00) 6 (35,29) 7 (18,92)
iznakums, skaits (%)
Nesekmigs iznakums, 2 (10,00) 3 (17,65) 5(13,51)
skaits (%)
Reoperacija, skaits (%) | 1 (0,05) 2 (11,76) 0,58 3 (8,11)
Klmiski nozimiga 1 (0,05) 0 0,46 1(2,70)
hipotonija, skaits (%)
Endoftalmits, skaits (%) | 0 1(5,88) 0,46 1(2,70)

p vertiba tika noteikta ar FiSera eksakto testu

Pacientu grupa, kuriem tika veikta arsteSana ar MMC, tika konstatéts viens dalgji
sekmigs (p&€c 3 mén.) un divi nesekmigi (p&c 0,25, un 41,00 mén.) arstéSanas iznakuma
gadijumi. Savukart pacientu grupa, kura arst€Sanu veica bez MMC, bija ievérojami vairak dal&ji
sekmigu (diviem pacientiem p&c 1,00 mén., péc 3,00, 9,00, 30,00, 64,00 mén.) un nesekmigu

(pec 0,33, 7,00, 27,00 meén.) arstéSanas iznakuma gadijumu.
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Kaplana—Maeijera liknes izvértéjums pirmreizéjai kirurgiskai arstéSanai

Kaplana—Meijera likng tika analiz&ta trabekulektomijas izdzivotiba (sekmiga iznakuma
varbiitiba). Manipulacija tika uzskatita par sekmigu, ja IOS p&d€ja vizit€ bija robezas no 5 lidz
21 mmHg bez papildu medikamentozas terapijas. Lokalu medikamentu lietoSana, zaudé&ta
gaismas uztvere act un atkartotas kirurgiskas arsté$anas nepiecieSamiba, ieskaitot kirurgisku
hipotonijas korekciju, tika definéta ka nesekmigs iznakums.

Pirmreizgjas kirurgiskas arstéSanas Kaplana—Meijera Iikne ir redzama 3.5. attéla. Vidgja
kumulativa izdzivotiba *+  standartklida (SK) pirmreizgjai kirurgiskai arstéSanai bija
149,00 + 16,32 (95 % TI 117,02-180,98) mén. Kumulativa varbiitiba operacijas izdzivotibai
jeb sekmigam iznakumam (+ SK) perioda nosléguma bija 65,60 = 8,00 % (95% TI
51,30-83,80).

Kumulativa izdzivotiba
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Laiks, mén. 0-49 50-99 100-149 150-199 200-249
Perioda sakuma 37 20 9 4 2
Riskam paklautie 34 15 6,5 3 1
Cenzétie 6 10 5 2 2

3.5. attels. Kumulativa varbiitiba pirmreizgéjas operacijas izdzivotibai jeb sekmigam iznakumam

Analizgjot kirurgisko iznakumu atkariba no izmantotas kirurgiskas arstéSanas metodes,
tika konstatetas butiskas atSkiribas starp trabekulektomiju ar vai bez MMC (3.6. attéls). Videja
kumulativa izdzivotiba (+ SK) pirmreizgjai trabekulektomijai ar MMC bija 100,90 + 8,61 mén.
(95 % TI 84,02-117,78), savukart trabekulektomijai bez MMC 106,40 £ 25,27 mén.
(95 % TI 56,87-155,94). Kumulativa varbiitiba operacijas izdzivotibai jeb sekmigam
iznakumam (+ SK) bija ievérojami augstaka trabekulektomijai ar MMC 84,00 £ 9,00 % (95 %
TI 68,80-100,00), neka bez ta — 44,40 £ 13,00 % (95 % TI 25,40-77,50). Tika novérota

75



statistiski nozimiga atSkiriba starp kumulativo varbiitibu izdzivotibai abam kirurgiskajam

metodém (X2(1) = 5,24, p = 0,02, péc Tarona—Vera (Tarone—Ware) testa.

Kumulativa izdzivotiba, ar
‘ MMC

— Kumulativa izdzivotiba, bez
MMC

08 | Cenzéti dati, ar MMC
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Laiks, mén.
Laiks, mén. 0-49 50-99 100-149 150-199 200-249
Perioda sakuma 20 12 4
Ar MMC Riskam paklautie 17,50 8 2
Cenzétie 5 8 4
Perioda sakuma 17 8 5 4 2
Bez MMC Riskam paklautie 16,50 7 4,50 3 1
Cenzétie 1 2 1 2 2

3.6. attels. Pirmreizéjas trabekulektomijas kumulativa varbiitiba operacijas izdzivotibai jeb
sekmigam iznakumam atkariba no MMC pielietojuma

MMC — mitomicins C

Lai pilnvertigak atspogulotu pirmreiz€jas trabekulektomijas izdzivotibu attieciba uz
ilgtermina iznakumu, ietverot gadijumus, kuriem nav nepiecieSama atkartota kirurgiska
iejauksSanas, pie sekmigajiem gadijjumiem tika ieklauti arT tie, kuros tika sasniegts 10S robeZzas
no 5 Iidz 21 mmHg ar papildu medikamentozu terapiju (dalgji sekmigi gadijumi). Zaudeta
gaismas uztvere acl un atkartotas kirurgiskas arsté$anas nepiecieSamiba, ieskaitot kirurgisku
hipotonijas korekciju, tika definéta ka nesekmigs iznakums.

Pirmreizgjas kirurgiskas arstéSanas Kaplana—Meijera likne, kas ietver sekmigu un dalg&ji
sekmigu iznakumu, ir redzama 3.7. attéla. Vidgja kumulativa izdzivotiba (+ SK) pirmreizgjai
kirurgiskai arsté€Sanai bija 189,42 + 11,88 mén. (95 % TI 166,14-212,70). Kumulativa varbitiba
operacijas izdzivotibai (+ SK) perioda nosléguma bija 85,84 + 5,89 % (95% TI1 75,00 — 98,20).
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Kumulativa izdzivotiba
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Laiks, mén. 0-49 50-99 100-149 150-199 200-249
Perioda sakuma 37 25 14 8 3
Riskam paklautie 33,50 19,50 11 5,50 1,50
Cenzétie 7 11 6 5 3

3.7. attels. Pirmreizéjas kirurgiskas arstésanas kumulativa varbiitiba izdzivotibai jeb
sekmigam iznakuma, apvienojot sekmigu un dalgji sekmigu iznakumu

Analizgjot kirurgisko iznakumu atkariba no izmantotas kirurgiskas arstéSanas metodes
(sekmigs un dalgji sekmigs iznakums), netika konstatétas biitiskas atSkiribas starp
trabekulektomiju ar vai bez MMC (3.8. attéls). Videja kumulativa izdzivotiba (£ SK)
pirmreizgjai trabekulektomijai ar MMC bija 106,34 + 7,16 mén. (95 % TI 92,32-120,38),
savukart trabekulektomijai bez MMC ta bija 180,75 + 19,51 mén. (95 % TI 142,51-218,70).
Kumulativa varbiitiba operacijas izdzivotibai (+ SK) bija augstaka trabekulektomijai ar MMC
88,67 £ 7,62 % (95 % TI 74,90-100,00) neka bez ta 81,93 £ 9,46 % (95 % TI 65,30-100,00),
bet netika noverota statistiski nozimiga atskiriba starp kumulativas varbiitibas izdzivotibu abam

kirurgiskajam metodem (X?(1) = 0,45, p = 0,51, péc Tarona—Vara testa).
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Bez MMC Riskam paklautie 16,50 11,50 5,50 1,50
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3.8. attels. Pirmreizejas trabekulektomijas kumulativa varbiitiba izdzivotibai jeb
sekmigam iznakumam atkariba no MMC pielietojuma, apvienojot sekmigu un
daleji sekmigu iznakumu

MMC — mitomicins C

Abu metozu kumulativa izdzivotibas varbiitiba péc viena Iidz pieciem, ka ar1 péc desmit

un 15 gadiem ir salidzinata 3.8. tabula. Trabekulektomijai bez MMC visstraujakais kumulativas

varbiitibas izdzivotibas kritums tika novérots pec 12 ménesiem, savukart trabekulektomijai ar

MMC - laika perioda no 24 Iidz 36 meéneSiem.

3.8. tabula

Pirmreizejas trabekulektomijas kumulativa varbiitiba izdzivotibai

(sekmigs un daléji sekmigs iznakums)

Novérosanas Trabekulektomija Trabekulektomija Visam operacijim
periods ar MMC, bez MMC, % + SK (95% TI),
(mén.) % + SK (95% TI) % + SK (95% TI) ° - ’

12 95,00 + 6,23 88,20 £ 8,12 91,90 + 7,85

(85,90-100,00) (74,20-100,00 ) (83,50-100,00)
24 95,00 £ 6,23 88,20+ 8,12 89,00 + 5,16
(85,90-100,00) (74,20-100,00 ) (79,40-99,80)
36 88,67 £ 7,62 81,93 £9,46 85,84 + 5,89
(74,90-100,00) (65,30-100,00) (75,00-98,20)
48 88,67 £ 7,62 81,93 £9,46 85,84 + 5,89
(74,90-100,00) (65,30-100,00) (75,00-98,20)
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3.8. tabulas turpinajums

Novérosanas Trabekulektomija Trabekulektomija Visam operacijam
periods ar MMC, bez MMC, % £ SK (95% TI),
(mén.) % + SK (95% TI) % + SK (95% TI) ° = °

60 88,67 £ 7,62 81,93 £9,46 85,84 £ 5,89
(74,90-100,00) (65,30-100,00) (75,00-98,20)

120 88,67 £ 7,62 81,93 £9,46 85,84 £ 5,89
(74,90 — 100,00) (65,30 —100,00) (75,00 — 98,20)

180 88,67 £ 7,62 81,93 £9,46 85,84 £ 5,89
(74,90-100,00) (65,30-100,00) (75,00-98,20)

SK — standartkliida

Rezultati liecina, ka trabekulektomijas kumulativa izdzivotibas varbitiba starp abam
metodeém bitiski neatskiras, ja pie sekmiga iznakuma tika ieklautas arT acis, kuras ilgtermina
sanem papildu lokalu terapiju IOS samazinaSanai. Acu pilieni IOS samazinasanai sniedza
iesp&ju sasniegt mérka spiedienu, atkartoti neveicot invazivas manipulacijas, kas potenciali
novers ar kirurgisko arst€sanu saistitos riskus. Tomér janem véra, ka lokali lietotie medikamenti
izraisa blaknes, kas visbiezak ir saistitas ar acs virsmas kairinajumu un konservantu ilgtermina
ietekmi. Optimalakais kirurgiskas arsté$anas mérkis ir panakt sekmigu iznakumu bez papildu

medikamentu lietoSanas (Spaeth, 2021).

3.3. Pacientu redzes funkcijas un strukturalo izmainu izvertéjums ilgtermina

Pacientu redzes funkciju un strukturalo izmainu izveértéSana tika ieklauti visi 29 pacienti
(38 acis), kuriem bija diagnosticéta PCG. Datu analizes pamata bija pedgjas oftalmologa vizites
laika iegtitas atrades. Divdesmit divi pacienti (28 acis) vai vinu aizbildni piekrita dalibai
pétijuma prospektivaja dala. Savukart dati par septinu pacientu redzes funkciju tika iegiiti no
retrospektivas mediciniskas dokumentacijas analizes (ar trim pacientiem vai vinu aizbildniem
nebija iesp&jams sazinaties un uzaicinat uz viziti, bet Cetri pacienti vai vinu aizbildni atteicas
no dalibas prospektivaja petijuma dala).

Redzes funkcijas un strukturalo izmainu izvertéSana tika ieklautas 38 acis (21 laba acs
(55,26 %), 17 kreisas acis (44,73 %)). Pacientu vid€jais vecums izmekl&jumu veikSanas bridi
bija 11,85 £ 5,73 gadi (diapazona no 2,75 lidz 21,83 gadiem). Vid€jais noverosanas periods pec
operacijas bija 132,57 + 66,71 meénesi (diapazona no 25,00 Iidz 259,00 ménesSiem). Tika
analizeti §adi redzes funkciju un strukturalas izmainas raksturojosie faktori:

1) redzes asums, refrakcijas kliida, sferiskais ekvivalents (SE), ambliopija;

2) objektivas izmainas apskates laika;

3) IOS un arstésanas iznakums;

4) redzes lauks;

5) OCT atrade.
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Papildus tika veikta ar1 faktoru izveért€Sana redzes iznakuma prognozesana, kas varétu

potenciali paredzet labu redzes asumu ilgtermina vai but saistiti ar akluma attistibu.

3.3.1. Redzes asums, refrakcijas klida, sferiskais ekvivalents, ambliopija

Pacientu medianais redzes asums (visus) pédg€ja vizit€ péc decimalskalas bija 0,63 (IQR
0,71) diapazona no 0 (nulles) Iidz 1,00. Divam acim nebija iesp&jams izvertet redzes asumu
pacienta lidzestibas trikuma del.

Redzes asums tika klasificéts atbilstosi Pasaules Veselibas organizacijas redzes
Tika analiz€tas 36 acis, iegustot $adus rezultatus:

1) 20 acim (55,56 %) — neesosa vai gandriz neesosa redzes pavajinasanas (visus > 0,50);

_____

4) vienai acij (2,78 %) — smaga redzes pavajinasanas (visus < 0,10 un > 0,05);

5) trim acim (8,33 %) — aklums (visus < 0,05).

Iegiitie dati liecina, ka 55,56 % no visam PCG skartajam acim, arT ilgtermina saglabajas

_____

pakapju procentualais sadalfjums ir atainots 3.9. att€la. DiemZzel p&€dga vizité trim acim
(8,33 %) tika konstatéts aklums. Divas acis aklums bija attistijies glaukomatozas redzes nerva
atrofijas del, savukart viena aci — endoftalmita del.

%

60
50
40

30

55.56%
20
10
16.67% 16.6 7%
8.335%)
I2 .?S%I
V]
1 2 3 4 5 Redzes pavajinasanas pakape

3.9. attels. Pacientu redzes asums pédeja vizite*

*1 —visus >0,5;2 —visus <0,5un> 0,3; 3 —visus <0,3un>0,1; 4 — visus <0,1 un > 0,05; 5 — visus < 0,05

Refrakcijas objektivai noteikSanai tika veikta autorefraktometrija. Izmekl&jums netika

veikts piecam acim: divam acim pacienta lidzestibas trikuma dgl, vienai acij endoftalmita dél
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un divam acim retrospektivaja analizé neesoSu autorefraktometrijas vai retinoskopijas datu del.
Rezultata refrakcijas analizg tika ietvertas 33 acis.

Miopija tika konstatéta 16 actm (48,48 %) ar mediano veértibu — 1,75 D (IQR —1,50,
diapazons no —0,50 lidz —13,75). Zemas pakapes miopija (Iidz —3,00 D) tika noteikta 13 acim
(81,25 %), videjas pakapes miopija netika konstat€ta neviena aci, savukart augstas pakapes
miopija (—6,00 D un vairak) tika noteikta tris acts (18,75 %).

Astigmatisms tika konstatéts 32 acim (96,97 %) ar vid€jo veértibu —1,81+245 D
(diapazons no —7,25 lidz +2,00). Péc definicijas kliniski nozimigs astigmatisms (> = 1,00 D)
(L. L. Wang et al., 2018) tika noteikts 27 acis (71,05 %).

Lai noteiktu kopg&jo acs refrakcijas stavokli, tika analizéts SE. Trisdesmit tris actm tika
konstatets sads SE sadaltjums:

1) emetropija tris acts (9,09 %);

2) miopija 18 acis (54,55 %);

3) hipermetropija 12 acts (36,36 %).

Sferiska ekvivalenta (SE) sadalfjums analiz€tajam 33 acim ir atainots 3.10. attgla.
Vairak neka pusei acu (54,55 %) tika konstatets SE miopijas diapazona (—0,50 lidz —15,38 D),
kas var€tu bt saistams ar acs strukturalajam izmainam PCG gadijuma, kur augsta IOS ietekmé
1zplesas acu struktiiras, veicinot refraktivas miopijas attistibu. SE virs —6,00 D (augstas pakapes
miopija) tika konstateta Cetras acts (12,12 %). Tomer jaizcel ar1 fakts, ka vairak neka tresdala
no visiem gadijumiem (36,36 %) konstatéts SE hipermetropijas diapazona (+0,50 lidz +6,38 D),
kas varétu veidoties radzenes saplacinasanas rezultata, ko ietekm& Haba strijas (Weinreb, 2013).
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3.10. attels. Sferiska ekvivalenta (SE) sadalijums datu analizé ieklautajam 33 acim*

1 — emetropija, 2 —miopija, 3 — hipermetropija. * piecas acis izslégtas no datu analizes
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Analizgjot redzes asumu un iepriek$€jo anamnézi, 35 acis (divas acis tika izslegtas
lidzestibas trukuma del, viena acs — endoftalmita d€l) tika izvertéta ambliopijas sastopamiba.
Ambliopija tika konstatéta 20 acis (57,14 %), apliecinot, ka butiska ir ne tikai kirurgiska
arst€Sana, bet arl pécoperacijas perioda veikta refrakcijas klidas korekcija un regularas
kontroles vizites.

Tika veikta ar1 PCG fenotipa smaguma pakapes klasifikacija atbilstosi redzes asumam
pedgja vizite (Panicker et al., 2004). Analizgjot 35 acis (divas izslégtas pacienta Iidzestibas
trukuma dél, bet viena — endoftalmita radita redzes zuduma del), tika iegtits $ads PCG smaguma
pakapes sadalijums:

1) norma — visus 1,00 noteikts astonas acis (22,86 %);

2) viegla — visus > 0,33 un < 1,00 noteikts 14 acis (40,00 %);

3) vidgja — visus < 0,33 un > 0,10 noteikts 10 acis (28,57 %);

4) smaga — visus < 0,10 un > 0,05 noteikts viena aci (2,86 %);

5) loti smaga — visus < 0,05 — “nav gaismas sajiitas” noteikts divas acis (5,71 %).

Analizgjot fenotipu, lielakajai dalai pacientu bija normals redzes asums vai vieglas

pakapes PCG, tomér trTs acis novéroja smagas vai loti smagas pakapes PCG.

3.3.2. Acs struktiiru objektiva atrade

Objektiva atrade tika izvertéta tiem 22 pacientiem, kuri bija piekritusi dalibai petijuma
prospektivaja dala (16 unilateralas PCG, seSas bilateralas PCG). Vidgjais pacientu vecums
izmeklgjumu veikSanas bridi bija 12,77 £ 5,70 gadi.

Tika konstatets, ka vid&jais radzenes horizontalais diametrs bija 12,88 £ 0,74 mm
(diapazons no 12,00 Iidz 15,00 mm). Radzenes diametrs > 13 mm tika noteikts 57,14 %
(3.11. attels). Vidgjais CCT (noteikts ar SD-OCT) bija 499,96 + 46,26 um (diapazons 433,00 —
606,00 um), kas atbilst samazinata radzenes centrala biezuma vertibam un ir tipiski PCG
raditajam izmainam paaugstinata I0S gadijuma bérniem Iidz tris gadu vecumam (Weinreb,
2013). Pacientiem ar unilateralu PCG tika konstateta statistiski nozimiga abu acu CCT
atSkiritba. PCG skartaja aci CCT vertiba bija 493,31 42,91 um, bet veselaja act
556,23 +£43,13 um (t=9,75, p < 0,0001).

3.11. att€ls. Palielinats radzenes diametrs labaja aci pacientam ar PCG

(Attels no BKUS arhiva)
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Haba striju klatbiitne (3.12. attéls) tika noveérota 20 acis (71,43 %). Nevienam no
pacientiem netika konstatéts PCG radits radzenes apdulkojums. Gonioskopiju izdevas veikt
tikai 10 actm (35,71 %). Izmeklgjuma laika tika noverotas tipiskas izmainas acs prieksgjas
kameras kakta. Lai veiktu gonioskopijas izmekl&§jumu b&rniem, ir nepiecieSama izteikta
pacienta lidzestiba, kas $aja vecuma grupa var biit ievérojami ierobezota. [zmekl&juma laika ar
gonioskopijas 1€cu tiek veikta pieskarSanas radzenei (p&c anestez€joSo acu pilienu
iepilinasanas), procediira nav sapiga, bet var radit diskomfortu. Biezakais iemesls izmekl&juma
nerealiz€Sanai bija pacienta atteikSanas vai nesp€ja noturét aci atvertu pec I€cas uzlikSanas uz

acs virsmas.

3.12. attels. Haba strijas radzene

Autores veikta fotodokumentacija

Glaukomas stavokla izveértéSanas ietvaros svariga loma ir redzes nerva diska
ekskavacijas analizei. Redzes nerva diska ekskavacija tiek definéta ka redzes nerva centralais
padzilinajums attieciba pret kop&jo redzes nerva diska vertikalo diametru, ko izsaka
decimaldalas. Fundoskopija tika veikta 26 acim (divam acim to nebija iesp&jams veikt pacienta
lidzestibas trikuma d€l). Mediana redzes nerva diska ekskavacija bija 0,33 (IQR 0,46,
diapazona no 0,1 lidz 1,00).

Izvertgjot ekskavacijas lielumu fundoskopijas laika (3.13. att€ls), ta tika analiz&ta grupas:

1) ekskavacija < 0,30 tika noteikta 13 acis (50,00 %);

2) ekskavacija > 0,30 un < 0,70 tika noteikta septinas acis (26,92 %);
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3) ekskavacija > 0,70 tika noteikta sesas acis (23,08 %).

14

Pacientu skaits

12

10

4 | 50,00 % [ 26,92 % 23,08%

ol | 2 | 3

3.13. attéls. Redzes nerva diska vertikalas ekskavacijas sadalijums 26 acis*
* 1 — ekskavacija < 0,30; 2 — ekskavacija > 0,30 un < 0,70; 3 — ekskavacija > 0,70
Sihota ar kolégiem ieviesa jaunu redzes nerva ekskavaciju klasifikaciju PCG gadijuma.
Ekskavacija, kas ir mazaka par 0,50, tika atziméta ka viegla; ekskavacija robezas no 0,60 Iidz
0,80 —vidgja, bet liclaka par 0,80 — ka smaga (Sihota et al., 2020). Saja pétijuma smaga
ekskavacija tika noteikta 7,70 % gadijumu, savukart viegla — 65,38 % gadijumu (3.14. att€ls).

3.14. att€ls. Redzes nerva diska ekskavacijas salidzinajums

(A — ekskavacija 0,25 bez neiroretinalas apmales zuduma, B — ekskvacija 1,00
ar izteiktu neiroretinalas apmales zudumu)
Autores veikts fotouznémums ar kameru Zeiss Clarus 700

Redzes nerva diska ekskavaciju ir butiski izverteét attieciba pret kop&jo diska izmeru.
Atbilstosi EGS rekomendacijam pat neliela ekskavacija mazos diskos var tikt klasificétas ka
glaukomatozas, savukart lielos diskos ekskavacija vértiba lidz 0,70 var tikt uzskatita par

fiziologisku (Spaeth, 2021). Fundoskopijas laika tika izmérits redzes nerva disks ar mérki
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noteikt diska vertikalo diametru. Ja diska diametrs, mérot ar 1€cu Volk Superfield, bija lielaks
par 1,50 mm, disks tika noteikts ka liels, savukart disks, kura diametrs bija mazaks par 1,00 mm,
tika raksturots ka mazs (Spaeth, 2021). Mazs diska diametrs tika noteikts cetras acts (15,38 %),
bet liels disks — piecas acis (19,23 %).

Balas nokrasas redzes nerva disks tika noteikts divas acis (7,69 %) glaukomatozas diska
atrofijas del, turklat viena aci (3,85 %) redzes nerva diskam tika konstattas neskaidras robezas
tiskas del, kas, iesp&jams, bija saistita ar izmainam neironu aksoplazmatiskaja plisma (angl.

axoplasmic flow) péc trabekulektomijas.

3.3.3. Intraokularais spiediens un glaukomas kompensacija

Glaukomas kompensacijas izverte§juma tika ieklauti visi 29 pacienti (38 acis), kuriem
bija diagnosticéta PCG. Datu analizé tika ieklauts arT viens pacients, kuram tika konstateta
spontani regres€josa slimibas forma.

ArstéSanas rezultats tika uzskatits par sekmigu, ja IOS bija robezas no 5-21 mmHg bez
papildu medikamentozas terapijas. Savukart par dal&ji sekmigu iznakumu uzskatija 10S
robezas no 5-21 mmHg ar papildu medikamentozo terapiju. ArstéSana tika noteikta ka
nesekmiga, ja peédgjas vizites laika IOS bija > 21 mmHg vai < 5 mmHg ar kliniski nozimigu
hipotoniju, ka ar1 gadijuma, ja trabekulektomijas komplikaciju rezultata tika zaudeta gaismas
uztvere.

Sekmigs arsteéSanas rezultats pedeja apskates vizite tika konstatéts 27 acim (71,05 %),
dalgji sekmigs iznakums — septinam acim (18,42 %), savukart nesekmigs — ¢etram acim (10,53
%). legiitie rezultati redzami 3.15. attela. ArstéSana tika klasificéta ka nesekmiga tris acim ar

paaugstinatu I0S (> 21 mmHg) un vienai acij ar zaud€tu gaismas uztveri endoftalmita dél.
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3.15. attéls. Ilgtermina arsteéSanas iznakums 38 acim

1 — sekmigs; 2 — dalgji sekmigs; 3 — nesekmigs
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Ilgtermina arsteéSanas rezultati apkopoti 3.9. tabula. Konstatets, ka sekmigas arstéSanas
rezultata ir vérojama lielaka I0S samazinaSanas un augstaks redzes asums, vairumam acu

sasniedzot redzes asumu > 0,5. Nesekmigs arst€Sanas rezultats tika konstatéts ¢etram acim, no

kuram divam nebija iesp&jams izvertet redzes asumu pacienta lidzestibas triikuma dél.

mediana un IQR (mén.)

3.9. tabula
Ilgtermina arsteSanas iznakums
Kriterijs .Sel_(migs Da'léjl_sekmigs Nes?kmigs Visas acis
iznakums iznakums iznakums
Acis, skaits (%) 27 (71,05 %) | 7 (18,42 %) 4 (10,53 %) 38 (100,00 %)
Noverosanas laiks, 99,00 (70,00) | 198,00 (84,00) 133,50 (156,00) | 125,00 (105,50)

MMC lietosana
operétajam acim (%)

17 (62,96 %)

1 (14,29 %)

2 (50,00 %)

20 (54,05 %)

10S vértiba pedeja

13,00 (5,40)

18,00 (7,00)

27,50 (31,30)

13,75 (7,63)

vizit€, mediana un IQR
(mmHg)

10S redukcija no
sakotngjas vertibas,
mediana un IQR (%)
Redzes asums pedgja
vizite, mediana un IQR
Redzes asums > 0,50,
skaits (%)

Redzes asums > 0,10,
skaits (%)

57,14 (26,52) | 33,33 (34,33) 0,52 (1,52) 52,28 (30,64)

0,63 (0,68) | 0,20 (0,75) 0,08* 0,63 (0,71)

17 (62,96 %) | 3 (42,86 %) 0* 20 (55,56 %)

26 (96,30 %) | 4 (57,14 %) 1(50,0 %)* 31 (86,11 %)

* Divas acis izslégtas, jo nebija iesp&jams noteikt redzes asumu pacienta lidzestibas trikuma dgl.

3.3.4. Standarta automatizeta perimetrija

No visam 38 pétijjuma kohorta ieklautajam actim 11 acim redzes lauka izmekl&ums
netika veikts vai tika atzits par nederigu. Precizgjot, septinam acim redzes lauka izmeklgjumu
neveica pacienta vecuma vai lidzestibas trikuma del, vienai acij — endoftalmita radito izmainu
del, bet trim actm redzes lauka dati tika atziti pa nederigiem zemas ticamibas dél.

P&tijuma ietvaros tika analiz&ti 27 acu redzes lauka izmekl&jumi. Lai p&c iesp&jas
precizak atspogulotu PCG ietekmi uz redzes funkciju Saja kohorta, dati tika iegiiti gan
prospektivajas vizit€s, gan no iepriek$€jo izmekl€jumu rezultatiem retrospektivas analizes
veida. AtbilstoSi rekomendacijam izmekl&jumi netika veikti bérniem, kuri bija jaunaki par
pieciem gadiem (Safran et al., 1996). Jaunakais pacients, kuram tika veikts redzes lauka
izmekl&jums, bija septinus gadus vecs. Labas acs redzes lauka izmekl&jums bez PCG izraisitiem
defektiem ir redzams 3.16. attéla. Noteikta MD —0,1 dB un izmekI€jums ataino augstu ticamibu

ar labiem fiksacijas un uzmanibas raditajiem.
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VISUAL FIELD EXAM

Volume
20024 dB.deg2
Deficit Volume
723 dB.deg2

% N =
Tevied Pets 00
Moan Descn (1) :

md&m;m&
Comection of Reference Mop - I8
Pupil diamotor - :

Stimuus - 10
Reererce - REFMF

(1) 3um of global and local delcits
(2) focal dotcits only

3.16. att€ls. Standarta automatizétas perimetrijas izmekléjuma rezultats ar
pilnigi saglabatu redzes lauku

Autores pétTjuma prospektivaja dala veikts izmekl&jums

Izteikts redzes lauka zudums kreisaja act ar MD vertibu —17,6 dB redzams 3.17. attéla.

Saja gadijuma redzes lauks saglabats paracentrali un nazalaja dala.
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VISUAL FIELD EXAM
20 sensitivity map 30 sensitivity map
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(1) sum of global and kocal deficits
(2) local deficits only

3.17. att€ls. Standarta automatizétas perimetrijas izmekléjuma rezultats ar
izteiktu redzes lauka zudumu

Autores pétijuma prospektivaja dala veikts izmekIgjums
Vidgja redzes lauka deviacija (MD) tika izverteta katram redzes laukam. Mediana MD
vertiba bija —2,28 dB (IQR —3,75). Redzes lauka zudums analiz&tajam acim tika klasific€ts
atbilstosi EGS rekomendacijam (Spaeth, 2021), iegtistot $adus rezultatus:
1) agrins glaukomatozs redzes lauka zudums (MD >—6,00 dB) noteikts 22 actm (81,48 %);
2) mérens glaukomatozs redzes lauka zudums (MD < —6,00 un > —12,00 dB) noteikts
vienai acij (3,70 %);
3) izteikts glaukomatozs redzes lauka zudums (MD < —12,00 dB) noteikts tris acim
(11,11 %);
4) smags glaukomatozs redzes lauka zudums (MD < —20,00 dB) konstat€ts vienai acij
(3,70 %).
legtitie dati atainoti 3.18. attéla, uzradot, ka lielakajai dalai acu redzes lauks tika

saglabats agrina redzes lauka zuduma liment.
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3.18. att€ls. Redzes lauka zuduma sadalijums skartajas acis
1 — agtins; 2 — mérens; 3 — izteikts; 3 — smags

Viegls redzes lauka defekts (MD > —2,00) tika noteikts 13 (48,15 %) no 27 actm, kuram
bija iesp&jams veikt standarta automatiz&to perimetriju, apliecinot, ka gandriz pusei acu bija
vieglas pakapes redzes lauka izmainas. Smags redzes zudums ar MD < —20,00 dB vai redzes
asumu (visus) zem vertibas 0,05 tika konstatets Cetras acts, kas veido 10,53 % no visam actm.

Analizgjot IOS saistibu pirms un péc operacijas ar redzes lauka MD vertibu
(3.19. attels), tika konstatéts, ka 96,30 % acu pédg&ja vizite IOS bija zem 21 mmHg un lielakajai

dalai pacientu noteikts agrins redzes lauka zudums.
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I0S pirms operacijas

3.19. attéls. IOS un redzes lauka MD vertiba pedeja vizite

RL - redzes lauks, RL defekta klasifikacija 1 — agrins, 2 — mérens, 3 — izteikts, 4 — smags
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3.3.5. Optiska koherences tomografija

OCT izmekl&jums tika veikts 31 acij (28 acis tika ieklautas pétijuma prospektivaja dala,
bet rezultati par trim actm tika iegtti no datu retrospektivas analizes). Glaukomas izmeklI&juma
moduli (angl. Glaucoma Module Premium Edition) izdevas izmantot 17 acim, kas sniedza datus
par BMO un MRW.

Iegttie OCT izmekl&jumu dati, kas tika salidzinati starp pacientu grupam atkariba no
veiktas kirurgiskas arstéSanas, ir apkopoti 3.10. tabula. pRNFL tika analiz&ts globali un sesos
atseviSkos sektoros. Izveértgjot trabekulektomijas grupas ar MMC vai bez ta, tika novérota
statistiski nozimiga pRNFL biezuma atskiriba nazalaja augs€ja sektora, kas bija izteikti planaks
kirurgiskas manipulacijas bez MMC gadijuma. Pargjos sektoros netika noverotas statistiski

nozimigas atSkirtbas. BMO un MRW raditaji starp abam grupam statistiski nozimigi neatskiras.

3.10. tabula
Optiskas koherences tomografijas izmeklejuma rezultati
Kritérijs Visas acis, Trabekulektomija Trall)):;u;\l;ll\(;(():mlja P
N=31 ar MMC, N =18 N=13 ’ vértiba
Globalais (G) 82,10+ 19,48 86,06 + 19,37 76,62 £+ 19,00 0,182
pRNFL, um
Norma (%) | 41,94 33,30 53,80 0,29°
Robezzona (%) | 16,13 11,10 23,10
Samazinats (%) | 41,94 55,60 23,10
Temporalais (T) 66,23 18,18 64,72 £ 19,13 68,31 +17,32 0,60°
pRNFL, um
Norma (%) | 70,97 61,11 84,62 0,01°
Robezzona (%) | 22,58 38,89 0
Samazinats (%) | 6,45 0 15,38
Temporali augsgjais 95,84 + 31,59 97,22 £ 32,36 93,92 +£ 31,70 0,79
(TS) pRNFL, um
Norma (%) | 41,94 33,33 46,15 0,80°
Robezzona / (%) | 19,35 22,22 15,38
Samazinats (%) | 38,71 44,44 38,46
Temporali apaks€jais | 114,87 + 38,57 122,11 £ 32,84 104,85 £ 44,79 0,232
(TT) pRNFL, um
Norma (%) | 41,94 50,00 30,77 0,58°
Robezzona (%) | 16,13 11,11 20,08
Samazinats (%) | 41,94 38,89 46,15
Nazalais (N) pRNFL, | 68,48 + 15,70 71,18 £ 16,55 64,50 + 15,47 0,232
um
Norma (%) | 64,52 83,33 38,46 0,01°
Robezzona (%) | 22,58 5,56 16,15
Samazinats (%) | 12,90 11,11 15,38
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3.10. tabulas turpinajums

biezums, um

.. Visas acis, Trabekulektomija Trabekulektomija
Kriterijs N=31 ar MMC, N = 18 ber MV©& vertba
Nazali augsgjais (NS) | 88,39 + 25,07 99,76 + 23,34 75,75 £ 21,08 0,022
pRNFL, pm
Norma (%) | 54,84 72,22 30,77 0,04°
Robezzona (%) | 19,35 16,67 23,08
Samazinats (%) | 25,81 11,11 46,15
Nazali apaksgjais (NI) | 92,42 + 38,41 101,18 £ 39,52 76,17 £ 33,32 0,09?
pRNFL, pm
Norma (%) | 61,29 71,78 38,46 0,1°
Robezzona (%) | 9,68 5,56 15,38
Samazinats (%) | 29,03 16,67 46,15
2.BMO, acu skaits N =17 N =7 N=10
Laukuma izmérs, 1,95+ 0,46 1,92 £ 0,41 1,98 £ 0,52 0,76*
mm?
3.MRW, acu skaits N=17 N=7 N=10
Globalais skiedru 331,12 + 89,39 362,50 £ 97,12 303,20 £+ 80,78 0,132

@ neatkarigo izlasu t-tests, ®— FiSera eksaktais tests. MMC — mitomicins C, pRNFL — peripapillarais tiklenes nervu

Skiedru slanis, BMO — Bruha membranas atvérums, MRW — minimalais neiroretinalas apmales biezums

pRNFL biezums 3,5 mm attaluma no redzes nerva diska centra dazados segmentos un

ta atbilstiba references datubazei OCT izmeklgjuma ir atspoguloti 3.20. un 3.21. attela.

137
(30%)  (549%)

N G
97 101 57
(78%) (31%)

o 11410
124
(50%)  (9%)
ABMoc 36 ym

Within Normal Limits

I 11 pixel| 1:1 pm

@
8
S

a
v

o
x
S

RNFL Thickness [ym)]
I 3
3 8

@
3

o

131(+2

3.20. attels. pRNFL biezumas pacientam bez biitiskam parmainam OCT
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pRNFL — peripapillarais tiklenes nervu Skiedru slanis, OCT — optiska koherences tomografija
Autores pétijuma prospektivaja dala veikts izmeklgjums
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3.21. attels. pRNFL biezumas pacientam ar nozimigu glaukomas bojajumu OCT

pRNFL — peripapillarais tiklenes nervu skiedru slanis, OCT — optiska koherences tomografija
Autores pétijuma prospektivaja dala veikts izmeklgjums

Nemot véra, ka pRNFL biezums berniem teorétiski var atSkirties no pieauguso
datubazes, kas izveidota SD-OCT, Heidelberg Spectralis programmatiira HEYEX, tika veikta
pRNFL korigésana atbilstosi rekomendacijam (Brynskov et al., 2024).

Visam acim tika veikta globala pRNFL biezuma salidzinasana. legiitas pRNFL atskiribas ir
atspogulotas 3.11. tabula. Tikai vienam pacientam (acs Nr. 29), veicot vecumam atbilstoSu
pRNFL korigésanu, pRNFL originala vértiba “samazinats” tika parklasificéta ka “norma vai
robezzona”, jo aprékinata standartnovirze nesasniedza tris standartdeviaciju slieksni, ka tas
atziméts rekomendacijas (Brynskov et al., 2024). Iegiitie dati liecina, ka $aja petjjuma grupa
OCT izmantoSana precizi atspoguloja pPRNFL Skiedru biezumu, lietojot pacientu virs 18 gadu
vecuma datubazi, un raditaji batiski nemainijas péc korigésanas bérnu populacija ar PCG. OCT
izmantoSana b&rniem ar glaukomu sniedz iesp€ju objektivi izvertét redzes nerva struktiiru un
vizualizet konkretus sektorus ar pRNFL samazinajumu (kas liecina par glaukomas izraisitu
bojajumu), ka arT dinamika izvertét $is izmainas un registrét potencialo glaukomas

progreseSanu.
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Iegiita un korigéta pRNFL salidzinajums

3.11. tabula

Vecuma pRNFL Iegiita pRNFL Korigéta pRNFL
Globalais . novirze no Klasifikacija Klasifikacija
Acs pRNFL, Pacienta norma vecuma (1 — samazinats, (1 — samazinats,
Nr. vecums pRNFL, . .
pm normas, 2 —norma vai 2 — norma vai
Hm SD robeZzona) robeZzona)

1 97 8 108,14 —-1,08 2 2

2 102 21 104,64 —-0,26 2 2

3 69 19 105,18 -3,51 1 1

4 87 14 106,39 —1,88 2 2

5 75 14 106,52 —-3,06 1 1

6 88 16 105,98 -1,75 2 2

7 90 21 104,64 -1,42 2 2

8 83 18 105,45 -2,18 2 2

9 111 10 107,60 0,33 2 2

10 |58 17 105,72 —4,63 1 1

11 |51 17 105,72 —-5,31 1 1

12 |81 6 108,68 —2,68 2 2

13 | 54 15 106,25 5,07 1 1

14 |46 15 106,25 —-5,85 1 1

15 | 89 11 107,33 -1,78 2 2

16 |72 12 107,06 —3,40 1 1

17 |59 12 107,06 —4,67 1 1

18 | 102 10 107,60 —-0,54 2 2

19 | 119 7 108,40 1,03 2 2

20 |42 20 104,91 —-6,11 1 1

21 190 20 104,91 —1,45 2 2

22 |61 16 105,98 —4,37 1 1

23 | 94 7 108,41 -1,40 2 2

24 | 96 13 106,79 —-1,05 2 2

25 |92 3 109,48 -1,70 2 2

26 | 94 8 108,14 -1,37 2 2

27 |91 6 108,68 -1,72 2 2

28 | 100 7 108,41 —-0,82 2 2

29 |79 7 108,41 -2,86 1 2

30 | 100 3 109,48 -0,92 2 2

31 |73 10 107,60 —-3,36 1 1

pRNFL — peripapillarais tiklenes nervu skiedru slanis, SD — standartnovirze

Izvertgjot redzes lauka MD un ar OCT iegito globalo pRNFL biezumu (3.22. att€ls),

tika noverota abu raditaju vaji pozitiva korelacija (r 0,50, p = 0,01). Iegiitie dati apliecina, ka

zemaka pRNFL biezuma gadijuma novérojams ari izteiktaks MD samazinajums, kas atbilst

glaukomu raksturojosai struktiiras un funkcijas asociacijai. Savukart redzes asuma un pRNFL

biezuma sakaribai

(r 0,24, p = 0,19).
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3.22. attels. Korelacija starp redzes lauka MD vertibu un globalo pRNFL biezumu

Analizgjot faktorus, kas potenciali varétu noteikt samazinatu pRNFL biezumu, netika
atklata statistiski nozimiga asociacija ar pirmsoperacijas atradém, dzimumu, lateralitati vai
diagnozes noteikSanas vecumu. Tomér tika noverota tendence, ka sievietem un pacientiem ar
lielaku acs aksialo garumu pastav lielaka varbiitiba, ka globalais pRNFL var€tu biit nozimigak
izmainits.

Jaunakais pacients, kuram izdevas veikt OCT izmekl€jumu, bija tris gadus vecs.
Metodes neapstridama prieksrociba ir iesp€ja neinvaziva, bezkontakta veida veikt redzes nerva
diska fotodokumentaciju un analizét nerva struktiru histologiska limeni. Pat loti jauniem
pacientiem ir iesp&jams veikt So izmekl&jumu, ja dazas sekundes izdodas nodro$inat acu skata

fiksaciju, atrodoties sédus pozicija.

3.3.6. Faktoru izverteSana redzes iznakuma prognozeSana

Visiem pétijuma iesaistitajiem dalibniekiem (29 pacienti, 38 acis) tika analizeta izredZu
attieciba (OR) biitiskam redzes zudumam (aklumam) un laba redzes asuma iesp&jamibai pedeja
viZité, nemot vera vairakus pirmsoperacijas faktorus. No analizes tika izslégts operaciju skaits
(redzes zudumam un labam redzes iznakumam), jo lielakajai dalai pacientu tika veikta tikai
viena operacija.

Vienfaktora modela rezultati, prognozgjot akluma attistibu pedgja kontroles vizite, ir
atspoguloti 3.12. tabula. VirieSiem tika noveérota mazaka bitiska redzes zuduma attistibas
varbiitiba neka sieviettm. Pieaugot pacientu vecumam diagnozes apstiprinasanas bridi un

pieaugot radzenes horizontalajam diametram, nov@rojama tendence pieaugt biitiska redzes
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zuduma varbiitibai. Tomér neviens no analizétajiem faktoriem neuzradija statistiski nozimigu

rezultatu.
3.12. tabula
GLMM vienfaktora modela rezultati, prognozejot izredzes buitiskam redzes zudumam
OR 95% TI
Faktors OR Apaks$eéja | Augseja z P
robeia robeia
Virietis/ Sieviete 0,14 0,01 1,44 —-1,65 0,099
Bilaterala patologija 4,80 0,59 38,71 1,47 0,141
Vecums diagnozes 1,10 1,00 1,22 1,89 0,059
apstiprinasanas bridi, mén.
Diagnozes apstiprinasanas 1,00 0,69 1,45 0,02 0,987
kavésanas periods, mén.
I0S pirms operacijas 0,88 0,70 1,10 -1,11 0,266
Radzenes apdulkojums 0,59 0,07 4,64 -0,51 0,612
Radzenes horizontalais 2,55 0,86 7,55 1,68 0,092
diametrs, mm
MMC lietosana operacija 0,64 0,09 4,90 -0,42 0,673
Haba strijas radzeng 0,79 0,11 5,63 -0,24 0,814
Slimibas smaguma pakape 1,02 0,12 8,64 0,01 0,988
viegla/videja pret smaga

GLMM - generalizetais linearais jauktais modelis, OR — izredZu attieciba, TI — ticamibas intervals

Izvertgjot faktorus, kas varétu palidzet paredzet labu redzes asuma iznakumu ilgtermina,

netika noteikta statistiski nozimiga sakariba (3.13. tabula). Tika novérots, ka pacientiem ar

Haba strijam ir tendence uz mazakam izredze€m labam redzes iznakumam ilgtermina.

3.13. tabula
GLMM vienfaktora modela rezultati, prognozejot izredzes labam redzes iznakumam
OR 95% TI
Faktors OR Apakséja | Augséja z p
robeza robeza
Virietis/ Sieviete 0,52 0,14 1,97 -0,97 0,334
Bilaterala patologija 0,67 0,18 2,51 —-0,60 0,549
Vecums diagnozes 0,96 0,89 1,04 —0,96 0,339
apstiprinasanas bridi, mén.
Diagnozes apstiprinasanas 0,94 0,73 1,21 —0,48 0,630
kavesanas periods, mén.
10S pirms operacijas 1,00 0,90 1,10 -0,07 0,944
Radzenes apdulkojums 0,43 0,11 1,69 -1,21 0,225
Radzenes horizontalais 0,66 0,31 1,39 -1,10 0,271
diametrs, mm
MMC lietosana operacija 0,88 0,23 3,34 -0,20 0,845
Haba strijas radzene 0,23 0,05 1,07 -1,88 0,061
Acs aksialais garums, mm 0,69 0,43 1,12 -1,51 0,132
Slimibas smaguma pakape 2,33 0,49 11,06 1,07 0,286
viegla/vidgja pret smaga

* GLMM - generalizétais linearais jauktais modelis,

OR - izredZu attieciba, TI — ticamibas intervals
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Nemot véra mazo dalibnieku skaitu efektivai datu analizei ar GLMM, rezultatus nevar
uzskatit par preciziem; tie sniedz aptuvenu priekSstatu par biitiska redzes zuduma un labas

redzes iznakuma prognozi.

3.4. Genetisko analizu rezultati

Gengtiskajai izpetei piekrita 21 pacients un 39 vinu pirmas pakapes radinieki (vecaki,
brali, masas). Visas gimenes bija Eiropas izcelsmes un pastavigi dzivoja Latvija. Atbilstosi
vecaku sniegtajai informacijai pec etniskas piederibas tika identificétas 11 latvieSu, septinas
krievu un viena ukrainu gimene, savukart divas gimenes noléma savu etnisko piederibu
nenoradit. Nevienam no radiniekiem netika konstatéta PCG, ka arT netika atziméta pozitiva
gimenes anamnéze vai vecaku savstarpéja radnieciba. Veiktie genétiskie testi izslédza abu
vecaku radniecibas varbiitibu.

Kopuma 21 probanda raksturojums un kliniskas pazimes diagnozes noteikSanas bridi ir
apkopotas 3.14. tabula. Visiem genétiskaja izpété ieklautajiem probandiem bija diagnosticéta

PCG zidainu forma. Lielaka dala gadijumu bija unilaterali (80,95 %).

3.14. tabula
Genetisko analiZzu veikSanai ieklauto pacientu raksturojums
Vecums .
Pacienta Dzimums diagnozes Skarta 108 d.l ASMOZES TesteSanas
Nr. (S/V) noteikSanas acs no t_e fkSanas metode
bridi (mén.) bridi (mmHg)
PCG-1 v 4 OD 27 Panelis / ES
PCG-2 v 7 (ON 30 Panelis/ ES
PCG-3 S 8 OD 27 Panelis / WGS
PCG—+4 S 4 OD/OS 22/24 Panelis / WGS
PCG-5 v 8 OD 26 Panelis / WGS
PCG-6 v 4 OD 27 Panelis / ES
PCG-7 S 5 OD/OS 25/26 Panelis / WGS
PCG-8 v 10 OD/OS 22/22 Panelis / ES
PCG-9 S 18 OD 24 Panelis / ES
PCG-10 S 10 OD/OS 22/22 Panelis / ES
PCG-11 v 5 (ON 31 Panelis / ES
PCG-12 S 2 OD 22 Panelis / ES
PCG—13 A" 8 (0N 44 Panelis / ES
PCG-14 v 6 OD 30 Panelis / ES
PCG-15 S 7 OD 27 Panelis / ES
PCG-16 v 7 (ON] 23 Panelis / WGS
PCG-17 A" 8 oS 23 Panelis / ES
PCG-18 S 8 (0N 42 Panelis / ES
PCG-19 S 7 oS 31 Panelis / ES
PCG-20 A" 9 OD 25 Panelis /ES
PCG-21 A" 18 OD 26 Panelis/ ES

I0S — intraokularais spiediens, S — sieviete, V — virietis, OD — laba acs, OS — kreisa acs, ES — eksoma sekvencgsana,

WGS — pilna genoma sekvenceSana
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Visiem probandiem un pirmas pakapes radiniekiem tika noteikts gé€nu panelis, kas
ietvéra ar acs prieksgja segmenta disgenézi asoci€tus génus — CYPIBI, FOXCI, FOXES3,
PXDN, PITX2, PITX3, PAX6, CPAMDS.

3.4.1. Géenu panelis

Génu panela izmeklgjums tika veikts 21 probandam un 39 pirmas pakapes gimenes
locekliem.

Tika konstatéts, ka PCG-12 probands bija nesgjs heterozigotiskam misensa variantam
PXDN géna (¢.4357C>A, p.Prol1453Thr, rs1172607325), kas Clinvar datubaze tiek klasificets

ka neskaidras nozimes variants (3.23. attgls).
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3.23. attels. PCG-12 probandam konstateta izmaina PXDN gena
(c.4357C>A, p.Pro1453Thr, rs1172607325)

Tads pats variants tika konstatets kliniski veselai probanda matei. Piemérojot ACMG
kriterijus atbilst PM2 — ekstremali reti sastopams gnomAD v4 datubaze, (16 no 1605428
analiz€tajam al€lém, ar biezumu 0,00001020 Eiropas populacija, iznemot Somiju) un nav
registréts Latvijas Valsts iedzivotaju genoma datubaze. In silico prognozésanas riki uzrada
pretrunigus rezultatus: CADD raditajs ir 21,9, PhyloP saglabasanas raditajs (conservation
score) — 5,37, bet ietekme uz splaisingu nav novérojama (SpliceAl = 0,00), PolyPhen-2 raditajs
ir 0,138, SIFT — 0,08, savukart Alpha Missense norada uz labdabigu variantu. Variants atrodas
pedgja eksona (kopa 1480 aminoskabes).

Retu PXDN variantu ar1 identific§ja probandam PCG-2 (c.1665C>T, p.Ala555=,
rs370957351), kas nerada aminoskabes nomainu. Varianta biezums gnomAD v4 datubaze ir 76
no 1593246 analizétajam aleélem (biezums 0,00006408 Eiropas populacija, iznemot Somiju).
In silico prognozésanas riki norada uz labdabigu va'riantu, CADD raditajs ir 10,3, ietekme uz
splaisingu nav konstatéta (SpliceAl=0,02), DANN — 0,82, BayesDel — —0,40. ClinVar datubaze

Sis variants nav registréts.
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Nevienam no probandiem un pirmas pakapes radiniekiem, izmantojot génu panela
metodi, netika konstattas patogénas izmainas FOXCI, FOXE3, PITX2, PITX3, PAX6 vai
CPAMDS genos.

3.4.2. CYPIBI gena varianti
Visiem probandiem konstatétie CYPI/BI géna varianti, kas tika noteikti ar nakamas

paaudzes sekvencesanu (génu paneli, ES vai WGS), ir apkopoti 3.15. tabula.

3.15. tabula
Identificétie CYPIB1 géna varianti probandiem atbilstosi ClinVar datubazei
Variantu . Lalfdabigs/_ .
Pacienta | TesteSanas skaits ticami labdabigs | Variants ar Patogéns
Nr. metode (kodgjosi / varl_z!nﬁ neskzildru variants
introniski) ,(kOdeJ,OSI,/ nozimi
introniski)
PCG-1 Panelis / ES 4 4 0 0
PCG-2 Panelis/ ES 4 4 0 0
PCG-3 Panelis / WGS | 1/37 1/5 32 introniski | 0
varianti
PCG—+4 Panelis / WGS | 5/112 5/9 103 introniski | 0
varianti
PCG-5 Panelis / WGS | 1/58 1/5 53 introniski 0
varianti
PCG-6 Panelis / ES 4 4 0 0
PCG—7 Panelis/ WGS | 3/77 3/10 67 introniski 0
varianti
PCG-8 Panelis / ES 1 1 0 0
PCG-9 Panelis / ES 2 2 0 0
PCG-10 | Panelis/ES 2 2 0 0
PCG-11 | Panelis/ES 3 3 0 0
PCG—12 | Panelis/ES 4 4 0 0
PCG-13 | Panelis/ES 1 1 0 0
PCG-14 | Panelis/ES 3 3 0 0
PCG-15 | Panelis/ES 3 3 0 0
PCG—16 | Panelis/ WGS | 4/76 4/11 65 introniski 0
varianti
PCG—-17 | Panelis/ES 3 3 0 0
PCG-18 | Panelis/ES 3 3 0 0
PCG-19 | Panelis/ES 4 4 0 0
PCG-20 | Panelis /ES 3 3 0 0
PCG-21 Panelis/ ES 4 4 0 0

ES — eksoma sekvencésana, WGS — pilna genoma sekvenceésana

S1 pétijuma ietvaros nevienam no probandiem un pirmas pakapes radiniekiem netika

konstatgtas patogénas, PCG izraisoSas izmainas CYPIBI géna.
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Petijuma ieklautajam 21 probandam tika izverteti noteiktie proteinu kodgjosSie CYPIBI
varianti un veikta to klasifikacija atbilstosi ClinVar datubazei (10. pielikums). Tika noteikti
pieci protetnu kodgjosie varianti, un tie visi bija labdabigi vai ticami labdabigi. Nov&rotais al€lu
biezums pétijuma kohorta statistiski neatSkirds no references grupam — Latvijas Valsts
iedzivotaju genoma datubazes un gnomAD v4 Eiropas populacijas datubazes (angl. European
(non-Finnish) genetic ancestry groups), p > 0,05. Turklat Valsts iedzivotaju genoma datubazé
netika konstatéts neviens CYPI/BI patogéno variantu nesgjs. Analizg&jot konstateto variantu
iespejamo patogenitati, tika izverteéti SIFT, Poly-Phen-2 un CADD (angl. The Combined
Annotation Dependent Depletion) raditaji, tacu variantu analiz€ netika iegiita informacija par
to patogenitati.

Papildus ES un WGS tika atklats intronisks variants (c.-1-12C>T, rs2617266), kas
konstatéts 14 alelés (3 individi homozigoti) ar biezumu pétijuma 0,33. Savukart Valsts
iedzivotaju genoma datubaze biezums bija 0,35 (1210 aléles, skartas 425, p = 0,85), gnomAD
v4 (Eiropas populacija, iznemot Somiju) — 0,28 (aléles 1179446, skartas 329789, p = 0,44).
ClinVar datubaze tas klasificets ka labdabigs variants. In silico prognozesanas riki ataino
CADD skaitli 10,4, PolyPhen-2 — 0,138, SIFT — 0,08, Conversion score PhyloP saglabaSanas

raditajs — 0,11, bet ietekme uz splaisingu nav novérojama (SpliceAl = 0,00).

3.4.3. Eksoma un pilna genoma sekvencé$ana

ES tika veikta 16 probandiem, savukart WGS — pieciem probandiem (PCG-3, PCG-4,
PCG-5, PCG-7, PCG-16).

Visiem probandiem tika veikta ar PCG asoci€to génu izvertéSana. Nevienam netika
konstatétas patogénas izmainas PCG pamatgénos — CYPIBI, LTBP2, TEK, MYOC —, ka ar1
citos génos, kuri ir retak konstateéti PCG pacientiem — FOXCI, FOXC2, PITX2, PXDN,
GUCAICY9, WDR36, OPAI, NTF4, COLIAI, SH3PXD2B, CPAMDS, ANGPTI, THBSI,
SVEPI.

Analizgjot paplasinatu génu paneli: PCG-5 tika konstatéts BN/ g€na misensa variants
(c.1972C>T, p.Arg658Trp, rs751517759) ar neskaidru klinisko nozimi, kas lokaliz&jas
17. eksona. In silico prognozesanas riki norada uz varianta patogenitati, CADD skaitlis 33,0,
bez efekta uz splaisingu (SpliceAl 0,09), PolyPhen-2 — 0,99, SIFT — 0,00, Alpha Missense —
0,70. ClinVar datubaze tas atzimets ka variants ar neskaidru klinisko nozimi. Variants ir ar retu
sastopamibu (biezums gnomAD v4 datubazé 0,000006780 Eiropas populacija, iznemot
Somiju). Probanda gimenes locekliem eso$a kliniska varianta segregacijas analize netika

veikta. Izmainas FBNI géna tiek asoci€tas ar A-D sindromiem — Marfana, Marfana
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lipodistrofijas, Veila—Markezani 2, akromikriskas displazija, ectopia lentis, gelofiziska (angl.
geleophysic) displazija 2, MASS, cietas adas (angl. Stiff skin) sindromu.

PCG-3 individam tika konstatéts ASB/() misensa variants (c.1300C>T, p.(Arg434Cys)
rs143907990), kas ClinVar datubazé minéts ka variants neskaidru klinisko nozimi. Variants ir
reti sastopams (biezums gnomAD v4 datubazeé 0.00004670 Eiropas populacija, iznemot
Somiju). In silico prognoz&Sanas riki norada uz varianta patogenitati, CADD skaitlis 31,0, bez
efekta uz splaisingu (SpliceAl 0,01), PolyPhen-2 — 1,00, SIFT — 0,00, Alpha Missense — 0,32.
Gens asociéts ar primaru atvérta kakta glaukomu.

Analizgjot iedzimtas glaukomas génus no Panelapp Australia zala un dzeltena saraksta
géniem (ADAMTSI10, ADAMTSI7, COL4A41, CPAMDS, CREBBP, CYPIBI, DDX58,
EFEMPI, EP300, FBNI1, FOXCI1, FOXE3, IFIHI, LMXIB, LTBP2, MFRP, MYOC, OCRL,
PAX6, PIK3RI, PITX2, POMGNTI, POMTI, SBF2, SH3PXD2B, TEK, THBSI1), netika
apstiprinati parmantoti sindromi, bet tika identificéti $adi gengtiskie varianti:

1) PCG-14 individam tika identificéts [FIHI g8&na heterozigotisks variants
(c.2045-2A>G, p.(?), rs1157874873). Nukleotida nomaina kanoniskaja splaisa saita
ietekme splaisingu (Splice Al risks 0.990), bet ka kliniski nozimigas tiek aprakstitas
tikai funkcijas ieguvuma aminoskabju nomainas varianti. Variants ir reti sastopams
(biezums gnomAD v4 datubaze 0,000002561 Eiropas populacija, iznemot Somiju).
In silico prognozeSanas riki norada uz patogénu variantu, CADD skaitlis 35, ar efekta
uz splaisingu (SpliceAl 0,99), Eigen 0,94.

2) PCG-20 individam tika identificéts 7THBSI géna heterozigotisks misensa variants
(c.592C>T, p.(Argl98Cys, 1s769879406). Tas ir rets variants gnomAD v4 datubaze
(69 no 1612840 alelem), atrodas doména un ClinVar registréta tikai viena patogéna
aléle. In silico prediction tool norada uz patogénu variantu, CADD skaitlis 26,9, bez

efekta uz splaisingu (SpliceAl 0,00), PolyPhen 0,93, SIFT 0,33, Alpha Missense 0,77.

Reti varianti ar neskaidru klinisko nozimi

PCG-9 konstatéts géna GJAI misensa variants (c.724G>A, p.Gly242Arg,
rs138386744). Eiropa, iznemot Somiju, aléles biezums gnomAD v4 datubaze ir 0,0005788.
Pec ACMG kriterijiem tas tiek klasificeéts PM2. In silico prognoz&Sanas riki norada uz labdabigu
variantu, CADD skaitlis 22,7, bez efekta uz splaisingu (SpliceAl 0,00), PolyPhen 0,001, SIFT
0,039, Alpha Missense 0,12. ClinVar datubaze tas atziméts ka variants ar neskaidru klinisko
nozimi. Sie géna varianti tiek aprakstiti saistiba ar pirkstu izmainam, kas §im pacientam netika

konstatétas.
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PCG-1 individam ir patogéns variants SCO2 géna (c.418G>A p.(Glul40Lys)
rs74315511). CADD skaitlis 25,2 bez efekta uz splaisingu (SpliceAl 0,00), PolyPhen 0,999,
SIFT 0,0, Alpha Missense 0,84. G€ns asoci€ts ar mitohindriala kompleksa IV deficitu
(nuklearais tips 2, OMIM 604377, parmantoSana A—-R, fatals jaundzimusajiem un zidainiem)
un miopiju 6 (OMIM 608908, parmantoSana A—D). Kliniski pacientam netika konstateta
augstas pakapes miopija, SE p&dgja kontroles viziteé bija —0,38 D, kas atbilst emetropijas

diapazonam.
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Diskusija

Petijuma kohorta pacientiem ar kliiski apstiprinatu PCG diagnozi tika analizéta
slimibas epidemiologija, izverteti ilgtermina arstéSanas rezultati un mekl&ti biezakie genétiskie
varianti, kas varétu biit asociéti ar patologijas attistibu. Datu analizé tika ieklauti 29 pacienti
(38 acis), kuri tika kliniski diagnosticéti laika perioda no 2003. gada Iidz 2021. gadam.

Petijuma pirmaja dala, kas ietvéra PCG incidences, klinisko pazimju un arstéSanas
efektivitates retrospektivu datu analizi, tika ieklautas 29 pacientu 38 acis.

Datu analiz€ tika noskaidrots, ka PCG biezak skar viriesu dzimumu (55,17 %), bet
sieviesu vidi tas izplatiba sasniedz 44,83 %. Sie dati sakrit ar citu valstu publikacijas sniegto
informaciju, apliecinot, ka virieSiem PCG attistas biezak. EGS vadlinijas ir minéts, ka PCG
virieSiem noveéro apméram 65,00 % gadijumu (Spaeth, 2021). Turklat ar1 citas publikacijas
apliecina So tendenci, piemé&ram, Francija raditaji sasniedz 50,70 % (Aziz et al., 2015), Turcija
— 58,88 % (Tamgelik et al., 2014), Pakistana — 62,90 % (Aamir Khan et al., 2022),
Dienvidkoreja— 56,31 % (J. W. Park et al., 2020), Zviedrija — 60,00 % (Zetterberg et al., 2015),
Danija — 62,70 % (Pedersen et al., 2020), Slovakija (romu populacija) — 60,90 % (Gencik,
1989), Spanija — 71,79 % (Campos-Mollo et al., 2009). ST pétijuma kohorta PCG izplatiba
virieSu vidi, salidzinot ar citas publikacijas sniegtajiem datiem, ir zemaka (55,17 %), ko varétu
skaidrot ar petijuma ieklauto nelielo pacientu skaitu. Iesp&jams, ka ilgaka laika perioda veiktas
apjomigakas populacijas analizes rezultati uzraditu augstaku PCG izplatibu virieSu vidd un
rezultats tuvotos EGS konstatétajiem 65,00 %. Jaatzime, ka Saja petijuma saglabajas tendence
PCG izplatibai biit augstakai virieSu populacija. Tomer ir fikséti gadijumi, kad bieZzaka PCG
izplatiba ir verojama sievieSu populacija. Piem&ram, Indija veikta pétijuma ietvaros no
121 PCG pacienta 55,00 % bija sievietes (Mandal et al., 2023).

ST pétijuma ietvaros noteikta PCG incidence Latvijas populacija bija 7,33 gadijumi uz
100 000 dzivi dzimuSajiem beérniem, kas ir attieciba 1 : 13 643 dzivi dzimuSajiem b&rniem.
EGS vadlinijas apstiprina, ka Eiropa patologija attistas 1 gadijuma uz 12 000—18 000 dzivi
dzimusSajiem bérniem. Petijuma iegiitie dati sakrit ar iepriek§ konstateto PCG incidenci un
ieklaujas noteiktaja diapazona.

Vertejot PCG incidenci citas attistitas populacijas, iegiitie dati ieklavas diapazona no
1,46 Iidz 11,00 gadijumiem uz 100 000 dzivi dzimuSajiem bérniem. Tas apliecina, ka Saja
pétijuma noteikta patologijas incidence Latvija ir lidzvertiga incidencei citas valstis. Bitiski
akcent€t, ka incidence ievérojami pieaug populacijas, kuras raksturiga radnieciba un attiecibu
veidoSana radinieku starpa. Pieméram, Satida Arabija konstatéti 40,00 gadijumi uz 100 000

dzivi dzimuS$ajiem be€rniem, savukart Slovakijas romu populacija raditaji sasniedz 80,00
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gadfjumus uz 100 000 dzivi dzimuSajiem bé&rniem. Salidzino$i zemaka ta ir Rietumu
populacijas, pieméram, Danija — 4,80, Zviedrija — 4,30, bet Irija — 3,31 (11. pielikums).

Dzivi dzimuSo bérnu skaits pétijuma aptvertaja perioda svarstas ap 20 000 gada
(8. pielikums). Katru gadu Latvija tika konstatéts viens vai divi jauni PCG gadijumi. Nemot
veéra zemos incidences raditajus, tikai retrospektivas datu analizes cela iesp&jams aptvert
pietickamu pacientu skaitu, lai analiz&tu slimibas epidemiologiju un to salidzinatu ar citu valstu
rezultatiem.

Retrospektivaja datu analize tika konstatéts, ka 31,03 % gadijumu PCG bija bilaterala.
Savukart EGS vadlinijas bilateralas PCG raditaji sasniedz apméram 70,00 % (Spaeth, 2021).
Lidzvertiga bilateralas slimibas norise konstatéta arT citos p&tijumos — 62,00 % Lielbritanija
(Papadopoulos et al., 2007), 62,30 % Danija, 70,00 % Zviedrija, 82,00 % Kanada (Taylor et al.,
1999) un 82,00 % Indijas centralaja dala (Mandal et al., 2023). Salidzino$i zemaks bilateralas
PCG 1patsvars tika noteikts Indijas dienvidos — 42,16 % (Senthil et al., 2019), bet ievérojami
augstaki raditaji iegiti Turcija — 94,41 % (Tamgelik et al., 2014). Bilaterala slimibas norise
visbiezak tiek saistita ar genétiskajiem faktoriem, ietverot radniecibu un AR génu variantu
izpausmi, kas tipiski novérojama konkrétas populacijas, pieméram, Slovakijas romu populacija
un Satida Arabija, kur CYPIBI géna patogénie varianti ir galvenais trabekulodisgenézes
attistibas iemesls (Badeeb et al., 2014; Plasilova et al., 1999). P&tijumos konstatéts, ka nulles
CYPI1BI genotips nosaka kliniski smaga fenotipa attistibu ar agrinu un bilateralu patologijas
izpausmi (Lopez-Garrido et al., 2013). SalidzinoSi zemaka bilateralas slimibas incidence misu
populacija varétu biit saistama ar genétiskajiem c€loniem, kuru precizé$ana sniegtu iesp&ju
izdarit plasakus secinajumus par patologijas lateralitates attistibu. Vienlaikus janem véra
pétijuma retrospektivaja datu analize ietvertais salidzinoSi nelielais pacientu skaits. Apjomigaks
pacientu skaits lautu veikt objektivaku salidzinajumu ar datiem citas populacijas. Ceterbergs
(Zetterberg) ar kolegiem atziméja, ka slimibas gengtiskie c€loni varétu bt iemesls biezakai
bilateralai patologijas izpausmei, tomér pastav ming&jums, ka lateralitates izpausmes konteksta
svariga nozime ir somatiskajas nevis dzimumsinas notiekoSajam patog€najam parmainam.
Autoru pétijuma unilaterali gadijumi tika novéroti radniecigas gimen€s un pirmas pakapes
radinieku ar bilateralu manifestaciju starpa. GGenétiskajas analiz€s unilateraliem gadijumiem
tika konstatétas bial€liskas patologiskas parmainas, radot jautagjumus, vai tieS$am unilaterala
manifestacija ir tikai unilaterala, vai ar1 pastav bilaterala iesaiste ar atSkirigu izpausmi vai
iespgjamu spontanu regresu (Zetterberg et al., 2015). Saja pétijuma aprakstitie dati lauj izvirzit
vel vienu pienémumu: slimibas izpausmes ir unilateralas, jo géna defekts ir sastopams lokali
acs prieksgjas kameras kakta vienai acij, bet otra tas funkcion€ atbilsto$i un nav verojamas

kliniskas izpausmes, kas liecinatu par glaukomas attistibu. Saja gadfjuma, lai noteiktu konkréta
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geéna izmainas, blitu nepiecieSams veikt tiesi trabekulara tikla histologiska materiala genétisko
analizi.

Pacientu vecuma mediana diagnozes noteikSanas laika bija 8,00 ménesi (4,75) ar
diapazonu no 4,00 lidz 44,00 mén. Medianais vecums unilateralaja grupa bija salidzinosi
mazaks 7,00 (2,00) mén., bet bilateralaja grupa — 10,00 (10,50) mén., tomér netika noteikta
statistiski ticama atSkiriba (p = 0,17). Literattras dati liecina, ka bilateralas PCG izpausmes,
salidzinot ar unilateralam, tieck pamanttas salidzinosSi agrak. To, iesp&jams, varétu saistit ar
slimibas klinisko norisi, jo bilateralas PCG gadijuma pirmie simptomi attistas loti agri, bet
unilateralas izpausmes kliniski var novérot vélak. Sis faktors ari varétu bat asoci&jams ar
genétiskajiem c€loniem (Pedersen et al., 2020).

Butiski Saja aspekta ir vertet diagnozes noteikSanas kavéSanas periodu jeb laiku no
pirmo simptomu paradiSanas 1idz diagnozes apstiprinasanai. Mediana vértiba pétijuma bija 2,00
(3,50) mén. Idealos apstaklos diagnozei vajadzetu tikt noteiktai paris ned€lu laika p&c pirmo
simptomu paradisanas. Tomér ir bitiski uzsveért, ka simptomu tridde (epifora, fotofobija,
blefarospazma) sakotngji var biit loti nespecifiski simptomi. Svarigi arT akcentgt, ka apméram
1/3 pacientu anamné&zg bijusas asaru celu iekaisuma epizodes, kas $aja vecuma grupa varétu biit
saistitas ar nepilnigi attistitiem asaru celiem, nevis PCG, tadgjadi izraisot asaroSanu un
neprecizu, garaku diagnozes noteikSanas kaveéSanas periodu. Netika noveérotas statistiski
nozimigas atSkiribas starp mediano diagnozes noteikSanas kavéSanas periodu unilateralas un
bilateralas PCG gadijuma (tas bija attiecigi 2,00 (3,00) un 0,75 (0,33) mén., p = 0,07). Sie dati
saskan ar iepriek$§ minéto apgalvojumu, ka bilateralai izpausmei ir tendence salidzino$i agrak
tikt asoci€tai ar PCG un laiks no pirmajiem simptomiem lidz diagnozes apstiprinaSanai ir
salidzinosi 1saks.

Retrospektivaja datu analiz€ pétjjuma populacija 19 gadu perioda netika konstateta
neviena PCG jaundzimuSo forma. Lielako dalu gadijumu veidoja PCG zidainu forma
(93,10 %). Turklat tika konstatéts viens v€linas formas gadijums, kas attistas péc 24 menesu
vecuma, un viens spontani regresgjosas formas gadijums, kuram nebija nepiecieSama kirurgiska
arstésana.

PCG jaundzimuSo forma tiek uzskatita par slimibas visagresivako izpausmi, jo
trabekulodisgenéze un paaugstinats IOS attistas jau intrauterini, tadéjadi ievérojami pasliktinot
redzes funkcijas vispargjo prognozi. Visbiezak — vairak neka 90,00 % gadijumu — §is slimibas
formas attistiba tiek asociéta ar CYPIBI patogénajiem variantiem (Khan et al., 2011). Tiesi
genétiskie aspekti, iesp&jams, varétu ietekmét PCG jaundzimuSo formas neesamibu pétijuma

populacija, nemot véra, ka $aja regiona nav raksturiga radnieciba gimeng.
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Datu analizes ietvaros tikai vienam pacientam tika noteikta vélinas formas PCG.
Klmiskie p&tijumi liecina, ka §1 slimibas forma ir sastopama salidzinosi retak neka jaundzimuso
vai zidainu formas, vienlaikus akcentgjot agrinas atpaziSanas, diagnostic€Sanas un savlaicigas
arstéSanas bitisko nozimi (Pedersen et al., 2020). Saja pétfjuma vienam pacientam tika
diagnosticeta spontani regresgjosa PCG forma, kas, ka liecina publikaciju dati, ir loti reta

(Sanghi et al., 2015).

Petjuma kohorta netika konstatéta radnieciba probanda vecaku starpa. Jeédziens
“radnieciba (angl. Consanguinity)” kliniskaja genétika tiek definéts ka attiecibas otras pakapes
bralénu un masicu vai tuvaku radinieku starpa, kuru rezultata rodas pecnacgji. Sada tendence ir
biezak novérojama Azijas dienvidos, Tuvajos Austrumos, Kina un Afrikas ziemelos (Gupta
et al., 2022). Aptuvenie aprekini liecina, ka apm@ram viens miljards pasaules iedzivotaju dzivo
kopienas, kuras ir raksturigas radnieciskas attiecibas (Hamamy, 2012). Lielbritanija veikta
pétijuma tika atklats, ka Pakistana dzivojo$iem b&rniem ar radniecibu gimeng ir devinas reizes
augstaks PCG attistibas risks neka Eiropas regiona parstavjiem (Papadopoulos et al., 2007).
Danijas kohorta radnieciba tika konstat€ta 7,60 % gadijumu (Pedersen et al., 2020),
Lielbritanija — 16,00 % (Papadopoulos et al., 2007), Palestina — 49,00 % (Alanazi et al., 2013;
Elder, 1993), Satida Arabija — 60,00 % (Alanazi et al., 2013) un Turcija — 66,60 % (Erol Turacli
et al., 1992). Gupta (Gupta) ar kolégiem secinaja, ka radnieciba ir neatkarigs riska faktors, kas
paredz smagakas izpausmes slimibas diagnozes noteikSanas bridi (agrinaku vecumu, augstaku
IOS, lielaku radzenes diametru un acs aksialo garumu) un sliktaku ilgtermina prognozi (Gupta
et al., 2022).

Pacientu medianais vecums diagnozes noteikSanas bridi bija 8,00 (4,75) men.
(diapazons 4,00—44,00), un lielakaja dala gadijumu (93,10 %) ta bijja PCG zidainu forma.
Francija veiktaja petjjuma tika konstatéts, ka pacientu vid€jais vecums diagnozes noteikSanas
bridi bija 13,10 ménesi. Sie dati ir pretruna ar vairakiem citiem pétfjumiem, kuros tiek
apgalvots, ka lielaka dala PCG gadijumu tiek diagnosticéti lidz seSu méneSu vecumam
(Papadopoulos et al., 2007; Pedersen et al., 2020; Tamgelik et al., 2014; Zetterberg et al., 2015).
Ka uzsverts ieprieks, agrinaku slimibas izpausmi, visticamak, ietekmé genétiskie c€loni un
radnieciba. Saja pétijuma posma lidz seSu méne$u vecumam diagnoze tika noteikta 34,48 %
pacientu, kas ir ievérojami mazak neka Zviedrijas kohorta — 72,60 % (Zetterberg et al., 2015).

Pétijuma ietvaros tika analiz€ta pacienta vecaku etniska piederiba. Visu pacientu
gimenes bija Eiropas izcelsmes un pastavigi dzivoja Latvija. Lidz §im plasaki secinajumi par
iesp&jamajiem riska faktoriem un to asociaciju ar PCG nebija zinami. 2019. gada Forestieri ar

kolégiem public€ja pirmos Nacionala iedzimtu defektu novérSanas pétijuma (angl. National
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Birth Defects Prevention Study) secinajumus par patologijas attistibas potencialajiem riska
faktoriem. Tika secinats, ka zems dzimsanas svars (< 2500 g), piederiba afroamerikanu grupai,
mates veselibas stavoklis (anamn&ze krampju 1€kme, antihipertensivo medikamentu lietoSana,
seksuali transmisivas infekcijas, nesteroido pretickaisuma medikamentu lietoSana) var biit
faktori, kas potenciali ietekmé acs prieks€jas kameras kakta attistibu (Forestieri et al., 2019).

Paaugstinats 10S ir viens no galvenajiem patogenétiskajiem faktoriem, kas nosaka
ganglionaro $tinu bojajuma attistibu glaukomas gadijuma. Balstoties uz CGRN definiciju,
IOS > 21 mmHg ir viens no diagnostiskajiem krit€rijiem PCG apstiprinasanai (Thau et al.,
2018). Petijuma tika konstatéts, ka vid€jais IOS diagnozes noteikSanas bridi bija 26,34 + 5,68
mmHg (diapazons 19,00-44,00 mmHg), kas ievérojami parsniedz noteikto 21 mmHg normas
robezu. Bitiski akcentet, ka IOS ievérojami atSkiras jaundzimuso, zidainu un pieauguso starpa.
Wang un kolégi retrospektivi apkopoja datus par I0S veértibam veseliem, laika dzimuSiem
385 bérmiem un salidzinaja rezultatus dazados vecumposmos, izveidojot uzskatamu references
datubazi. P&tijuma ietvaros IOS tika noteikts ar iCare IC200 tonometru bez anestézijas lietoSanas.
Rezultati uzradija pozitivu IOS un pacienta vecuma korelaciju (J. C. Wang et al., 2022):

1) lidz 1 mén. vecumam 7,42 + 1,92 mmHg;

2) no 1 Iidz 6 mén. vecumam 7,76 + 2,02 mmHg;

3) no 6 lidz 12 mén. vecumam 12,00 + 3,15 mmHg;

4) no 12-24 mén. vecumam 13,72 + 3,09 mmHg;

5) no 24 1idz 36 mén. vecumam 15,14 £ 2,67 mmHg.

Jaatzime, ka IOS vertibas var atSkirties atkariba no to noteikSanas metodes, pieméram,
izveloties starp iCare un Perkina tonometru. Tomer atsitiena tipa tonometrijai ir ievérojams
skaits priekSrocibu, pieméram, nav nepiecieSama ne lokala, ne vispargja anestézija meérijjuma
veikSanas bridi, to iesp&jams veikt, pacientam atrodoties gan gulus, gan sédus pozicija, ka ar1
m@rTjums norit atri un neizraisa sapes vai diskomfortu. Sie faktori bérnu populacijas ietvaros ir
loti butiski (Icare Finland Oy, 2018).

Vidgjais radzenes horizontalais diametrs p&tijuma grupa bija 13,25 + 1,01 mm. CGRN
kriterijos ir definéts, ka $is raditajs butiski mainas, ja radzenes horizontalais diametrs (Thau
et al., 2018):

a) > 11,00 mm jaundzimuS§ajam;

b) > 12,00 mm bérnam jaunakam par vienu gadu;

c¢) > 13,00 mm b&rnam péc viena gada vecuma.

Kopuma 12. pielikuma apkopotie dati par normalu radzenes horizontalo un vertikalo
diametru liecina, ka pirmo dzives gadu laika noris straujs radzenes diametra pieaugums, bet tas

neparsniedz iepriek$ definétas, ievérojami paaugstinatas vertibas (J. C. Wang et al., 2022).
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Radzenes diametru ir iesp&jams izveértét ne tikai ar kalipera palidzibu vispargja anestézija, bet
arT ambulatoro vizisu laika, izmantojot specialu linealu radzenes diametra noteikSanai.

Izvertgjot kliniskas atrades kopu diagnozes noteikSanas bridi, ir svarigi pieverst
uzmanibu arT acs aksialajam garumam. P&tijuma pacientu acs aksialais garums vidgji bija
22,77 £2,05 mm. Nemot véra, ka medianais pacientu vecums bija 8,00 ménesi, péc Grota
(Groot) un kolégu pétijuma datiem acs aksialajam garumam $aja vecuma nebitu japarsniedz
noteikto 20,34 + 0,85 mm vértibu (Groot et al., 2022). Acs aksialais garums palidz ne vien
noteikt diagnozi, bet ar sekot lidzi Siem pacientiem dinamika un p&c acs garuma izmainam
vertet arsteéSanas efektivitati. Acs aksiala garuma vertibas atbilsto$i bérna vecumam ir att€lotas
13. pielikuma. Redzams, ka pirmaja dzives gada aksialais garums strauji pieaug, savukart
talakajos dzives gados picaugums ir salidzinosi lenaks.

Paaugstinata I0S veidoSanas pamata ir traucéta trabekulara tikla un acs priek$ejas
kameras kakta attistiba, kas ierobezo 108 atteci no acs. Paaugstinats IOS PCG gadijuma veicina
radzenes un skléras izplesanos, ko asoci€ ar pieaugoSu radzenes diametru un acs aksialo
garumu, ka arT ar buftalma attistibu. Vienlaicigi paaugstinata spiediena ietekmé var veidoties
plisumi Descemeta membrana (Haba strijas), kas izraisa tipisko simptomu triadi — epiforu,
fotofobiju un blefarospazmu. Acs aksiala garuma un radzenes diametra parmainas paaugstinata
IOS gadijuma bérniem lidz tris gadu vecumam tiek saistitas ar nenobriedusajam kolagéna
strukturam skléra un radzene (Weinreb, 2013). Literatiira tiek noradits, ka Sada veida izmainas
vairs nav tipiskas berniem ar paaugstinatu IOS péc trTs gadu vecuma. Svarigi arT atzimét, ka acs
struktiru izpleSanos iesp&jams noverot pie citdm sekundaram ieglitam un iedzimtam
glaukomam bérniem l1dz tris gadu vecumam. Diagnozes noteikSanas bridi ir biitiski izslégt citas
okularas un sistémiskas patologijas, kas varétu zraisit IOS paaugstinasanos (Thau et al., 2018).

Retrospektivaja pétijuma dala ieklautajam 37 acim tika veikta trabekulektomija ar
MMC (20 acis; 54,05 %) vai bez MMC (17 acis; 45,95 %).Viena operacija bija nepiecieSama
34 acim (91,90 %), divas operacijas — divam acim (5,40 %), savukart tris operacijas tika veiktas
vienai acij (2,70 %). Trabekulektomija atbilstoSi rekomendacijam nav pirmas izvéles
kirurgiskas arstésanas metode, tomér svarigi nemt vera kirurga profesionalo pieredzi konkrétas
manipulacijas veikSana un izvéleties pieeju, kas ir visefektivaka un saistita ar zemako
komplikaciju risku (Weinreb, 2013). Nemot véra, ka PCG Latvija ir loti reta patologija un katru
gadu tiek diagnosticéts tikai viens vai divi bérni ar $o slimibu, ir svarigi, lai kirurgisko arstésanu
veiktu loti pieredz&jis pieauguso glaukomas kirurgs. Sie apstakli sekmé sekmigaku potencialo
operacijas iznakumu b&rnu glaukomas arstésana.

Glaukomas operaciju veikSana bérniem ir daudz sarezgitaka un ietver potenciali

augstaku komplikaciju risku salidzinajuma ar §is procediiras veikSanu pieaugusajiem. Pirma
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operacija var biitiski ietekmét talako slimibas norisi, tapec manipulacijas izvéle jaizdara riipigi,
pienacigi izveértejot pacientu raksturojoSos faktorus un kirurga pieredzi. PCG gadijuma
prieksgjas kameras kakta kirurgija ir rekomend@ta arstésanas pieeja, kuras ilgtermina rezultati
ir labaki neka citu sekundaru glaukomu gadijuma (Weinreb, 2013).

Trabekulektomijas efektivitate peétijumos varieé no 35,00 Iidz 85,00 %, atkariba no
novérosanas laika, populacijas un ieprieks veiktajam manipulacijam. MMC pieder pie
antifibrotisko medikamentu grupas, kas ir ievérojami uzlabojis trabekulektomijas ilgtermina
rezultatu, samazinot rétoSanos un fibrotiskas izmainas filtracijas spilventina regiona. MMC
izmantoSana PCG gadijuma ir plasi analiz€ta pé€tijumos, uzradot labaku IOS kontroli un
augstaku sekmiga arst€Sanas iznakuma raditaju (Giampani et al., 2008; Mandal & Chakrabarti,
2011). Beks (Beck) ar kolégiem noradija, ka trabekulektomijas pacientiem, kuriem operacijas
laika ir veikta MMC aplikacija, sekmigs arstéSanas rezultats pec 12 meéneSiem tika sasniegts
67,00 % gadijumu, bet péc 24 méneSiem — 59,00 % gadijumu. Beka un lidzautoru pétijjuma
kirurgiskas manipulacijas nesekmigs iznakums tika asociéts ar bérna vecumu (b&rns nav
sasniedzis viena gada vecumu) un afakiju (Beck et al., 1998).

Retrospektivaja datu analizé tika secinats, ka trabekulektomijas ar MMC sekmiga
iznakuma raditajs divu gadu perioda sasniedz 59,00-95,00 % gadijumu, tomér seSu gadu
perioda raditajs ieve€rojami samazinas — vidgji Iidz 55,00 % gadijumu. Jaatzime, ka
retrospektivas analizes ietvaros pétijumu savstarp&ja salidzinajuma veikSana ir sarezgita, jo
veéra nemami ir vairaki faktori: “sekmiga iznakuma raditaja” definicija, pacienta vecums, rase,
kirurgiska tehnika, iepriek$ veiktas operacijas, MMC koncentracija un ekspozicija,
S-fluoruracila lietoSana péc operacijas, noverosanas ilgums. P&tijumos tiek izcelta bérna
vecuma un sekmiga operacijas iznakuma sakariba, uzsverot, ka gadijuma, ja b&rns nav
sasniedzis gada vecumu, sekmiga kirurgiska iznakuma iesp&amiba svarstas robezas no 15,00
1idz 43,00 %. Dzajarams (Jayaram) ar kolégiem ir secinajusi, ka trabekulektomija ar MMC, kas
veikta bérniem jaunakiem par diviem gadiem, bija sekmiga 78,00 % gadijumu p&c viena gada
un 60,00 % pec septiniem gadiem. legiitie dati pierada, ka trabekulektomijas ar MMC
efektivitate gadu gaita samazinas, ievérojami paaugstinot atkartotas kirurgiskas manipulacijas
nepiecieSamibu un akcent&jot regularas kontroles nozimi (Jayaram et al., 2015).

ST pétijuma ietvaros tika veikta trabekulektomijas sekmiga iznakuma kumulativas
varbiitibas (izdzivotibas) analize. Nové€roSanas perioda nosléguma Sis raditajs bija
65,60 £ 8,00 %, kas parsniedz citos petijumos uzraditos datus. Sekmiga iznakuma kumulativa
varbiitiba ari ievérojami atskiras starp kirurgiskajam metodém. Trabekulektomijai ar MMC ta
bija 84,00 + 9,00 %, bet trabekulektomijai bez MMC — tikai 44,40 £+ 13,00 %. Sos rezultatus

varetu saistit ar retrospektivaja datu analize ietverto salidzinosi nelielo pacientu skaitu. Janem
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vera, ka Latvijas populacija lielakoties tika konstatéta tikai glaukomas zidainu forma, kuras
prognoze gan kirurgiska iznakuma, gan ilgtermina redzes funkcijas zina ir ievérojami labaka
neka jaundzimuSo formai. Biitiska loma ir arT pacientu etniskajai piederibai. Lielaka dala PCG
pacientu ir registréti regionos ar augstu radniecibas pakapi, tadgjadi ietekmé&jot arstéSanas
ilgtermina iznakumu. Latvijas populacija nevienam no pacientiem nebija veikta atzime par
radniecigu laulibu gimené. Noradams, ka $a pétijjuma ietvaros IOS pirms operacijas bija
zemaks, neka aprakstits citos gadijumos. Svarigi nemt véra, ka ta bija pirma kirurgiska
manipulacija, kas veikta patologijas arstéSanas noluka. P&tijumos, kuros tika analizéts
trabekulektomijas procediiras iznakums, lielakoties piedalijas pacienti, kuriem jau sakotng&ji ir
veiktas vairakas nesekmigas prieksgjas kameras kakta kirurgiskas manipulacijas un, iespgjams,
arl trauméta konjunktiva, un trabekulektomija bija ka papildu kirurgiska alternativa 10S
kontrolei. Butiski akcentét art MMC nozimi filtracijas spilventina ilgtermina saglabaSana, ka
ar1 ta papildu lietoSanu ne tikai zem konjunktivas, bet ar1 zem sklerala 1€vera.

Specialistu viedokli par MMC lietosanu b&rnu populacija nav viennozimigi, dalai
uzskatot, ka sakotngja filtrgjosa procediira no ta iesp&jams izvairities (Mandal et al., 2023). Nav
apSaubams, ka MMC samazina rétoSanos operacijas zona (kas bérnu vecuma var biit loti
izteikta), tomer ta izmantoSana rada ar1 potencialu komplikaciju risku, kas visbiezak saistits ar
hipotoniju pecoperacijas perioda un filtracijas spilventina infekciju, tadejadi ietekmgjot redzes
potencialu. Publikacijas aprakstita MMC izmantoSana 1-5 miniites koncentracija no 0,20 lidz
0,50 mg/ml (Mandal et al., 2023; Mandal & Chakrabarti, 2011). Beks ar kolégiem aprakstija
trabekulektomijas ar MMC noveérotas komplikacijas 60 acis bérnu populacija. Biezakas no tam
bija sekla prieksgja kamera (22,00 %), serozs dzislenes izsvidums (22,00 %); turklat 8,00 %
gadijumu noveroja ar filtracijas spilventinu saistitu endoftalmitu (Beck et al., 1998).

Tomér svarigi ari izcelt, ka MMC lietosana pirmreizgjas kirurgiskas manipulacijas laika
ievérojami uzlabo ilgtermina sekmiga iznakuma raditaju (Al-Hazmi et al., 2005; Mullaney
et al., 1999). Analizgjot kirurgiskas metodes iznakumu un PCG smaguma pakapi atbilstosi [0S
un radzenes apdulkojumam, tika secinats, ka vieglas patologijas gadijuma goniotomija,
trabekulotomija un kombinéta trabekulotomija-trabekulektomija ar MMC uzrada vienlidz
sekmigus rezultatus. Savukart smagas slimibas gadijuma ar izteiktu radzenes apdulkojumu
goniotomiju nebija iesp&jams veikt un kombinéta trabekulotomija-trabekulektomija ar MMC
uzradija ieve€rojami augstaku sekmiga iznakuma raditaju neka trabekulotomija (Al-Hazmi et al.,
2005).

Zinatniskaja literattira ir uzsverts, ka prieks¢jas kameras kakta kirurgija ir pirmas izvéles
metode PCG arstéSana. Nesekmiga iznakuma gadijuma tiek apsvertas citas metodes.

Randomizéta kliniska pétijuma tika salidzinata trabekulektomijas un glaukomas dren&joSo
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iericu (Bervelta implanta) efektivitate nesekmigas pirmas kirurgiskas manipulacijas gadijuma.
Abas metodes sniedz sekmigu IOS samazinajumu, tomer pétijums tika partraukts implantu
radito komplikaciju del, pieradot, ka trabekulektomija sniedz labakus rezultatus neka
glaukomas dren€joSo iericu lietosana (Rolim-de-Moura et al., 2020).

Visaugstakais sekmiga iznakuma raditajs ir tie$i pirmajai veiktajai kirurgiskajai
manipulacijai (Mandal & Chakrabarti, 2011). Mandala veiktaja pétijjuma sekmiga un dalgji
sekmiga iznakuma raditajs ilgtermina bija 60,50 %. Saja pétijuma kumulativa varbiitiba
sekmigam iznakumam, ietverot sekmigos un ari dalgji sekmigos gadijumus, bija
85,84 + 5,89 %. Tas ir ievérojami vairak neka citos lidzigos pétijumos, toméer jaizce| vairaki
faktori, ka MMC lietoSana un salidzinosi 1saks novérosanas periods (Mandal et al., 2023).

Redzes funkcijas izvertejuma tika ieklautas 36 acis, no kuram 55,56 % tika noteikta
neesosa vai gandriz neesosa redzes pavajinasanas (visus > 0,50), bet 8,33 % acu tika konstatets
aklums (visus < 0,05). PCG pacientiem ir vérojamas biitiskas redzes asuma atskiribas atkariba
no to parstavéta pasaules regiona. ST atdkiribas varétu biit saistitas ar dazadu slimibas smaguma
pakapi, pacienta vecumu slimibas attistibas bridi un diagnozes noteikSanas kavéSanas periodu,
sanemto arstéSanu, I0S kontroles pakapi un noveérosanas ilgumu (Mandal et al., 2023). PCG
pacientiem labaks redzes asums tiek saistits ar augstaku dzives kvalitati (Gothwal et al., 2019,
2020). Ir veérojamas dzives kvalitates krituma lidzibas bérniem ar iedzimtu glaukomu un
bérniem ar smagam iedzimtam sirdskait€m (Dahlmann-Noor et al., 2017). Ar redzes kvalitati
asociétais dzives Itmena kritums visbiezak tiek noverots bilateralos gadijumos ar izteiktu redzes
funkcijas samazinajumu, ka ari pacientiem, kuriem ir nepiecieSamas tris vai vairakas
kirurgiskas manipulacijas (AlDarrab et al., 2019). PCG gadijjuma par redzes zuduma
pamatceloniem tiek uzskatita glaukomatoza redzes nerva atrofija, radzenes apdulkojums,
ametropija, anizometropija un ambliopija (Sihota et al., 2020).

Redzes nerva diska ekskavacijas izvert€§jums palidz analizét potencialo glaukomas
radito bojajumu. Saja pétijuma pedeja apskates vizité pusei pacientu ekskavacija
bija < 0,30 un 23,08 % pacientu —> 0,70. Sihota ar kolégiem sava pétijuma noveroja, ka redzes
nerva ekskavacija, kas pirmsoperacijas apskate ir mazaka par 0,50, netika asociéta ar ilgtermina
redzes lauka defektiem pie optimalas IOS kontroles. Savukart ekskavacija > 0,80 sakotng&ja
apskate tika saistita ar redzes lauka defektiem 62,50 % gadijjumu. Autori ieteica Sadu
ekskavacijas klasifikaciju (Sihota et al., 2020):

1) vieglas pakapes < 0,50;

2) vidgjas pakapes 0,60 Iidz 0,80;

3) smagas pakapes > 0,80.
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Saja pétijuma pedgjas apskates vizites laika smaga ekskavacija tika noteikta 7,70 %
gadijumu, savukart viegla — 65,38 %, tadgjadi apliecinot izvElétas arstéSanas taktikas
efektivitati ilgtermina IOS samazinajuma nodroSinasanai. Ely ar kol€giem novéroja, ka
pirmsoperacijas ekskavacijas izmérs palidzgja paredzet pecoperacijas RNFL izmainas labak
neka pecoperacijas ekskavacijas apjoms. Tapat arT reversas ekskavacijas izmainas
pecoperacijas perioda nenozimé uzlabotu redzes nerva stavokli, un tas norisinas 10S
samazinajuma rezultata (Ely et al., 2014).

Tipiski reversas ekskavacijas izmainas novero bérnu populacija, un tas tiek uzskatitas
par sekmigas kirurgiskas manipulacijas arsté$anas kriteriju (Harju et al., 2008). Reversa redzes
nerva ekskavacija tiek skaidrota ar vairakam teorijam — lamina cribrosa izvirzisanos uz prieksu,
neonatala, elastiga skléras kanala sasaurinasanos, glijas Stinu hipertrofiju un/vai proliferaciju,
ka ari tiklenes nervu Skiedru slana biezuma izmainas. Tradicionali $ada veida izmainas ir
noveérojamas bérnu acis, veicot agrini sekmigu arstéSanu (Ely et al., 2014). Savukart retak $adas
parmainas novero péc viena gada vecuma. Ekskavacija virs 0,80 pirmsoperacijas perioda var
bt ka biomarkieris izteiktakam potenciala redzes lauka zudumam (Sihota et al., 2020).

Vairak neka pusei acu (54,55 %) tika konstatéts SE miopijas diapazona, kas varétu biit
saistams ar acs strukturalajam izmainam PCG gadijuma. Sada situacija augsta IOS ietekmé acu
struktiiras izpleSas, ta veicinot refraktivas miopijas attistibu. SE ar veértibu virs —6,00 D (augstas
pakapes miopija) tika konstateta Cetras acts (12,12 %). Mandala pétijuma Indija augstas pakapes
miopija tika noteikta ievérojami biezak — 34,90 % gadijumu, un SE miopijas diapazona no
—0,50 Iidz —18,25 tika konstatets 68,90 % gadijumu. P&tijuma autori secinaja, ka hipermetropija
(diapazons 0,50 Iidz 18,00) bija 13,60 % gadijumu, to saistot ar radzenes saplacinasanos un
saréto$anos. Saja pétijuma hipermetropija tika konstatéta 36,36 % acu, kas ievérojami parsniedz
Indijas populacija registrétos datus (Mandal et al., 2023).

Redzes asums pacientiem diagnozes noteikSanas bridi netika analizéts, nemot véra
pacientu agrino vecumu un ar to saistitas griitibas izvertét objektivi redzes funkciju pie akiitas
patologijas gadijuma, kam raksturigs paaugstinats I0OS un radzenes apdulkoSanas. P&tijuma
ietvaros bija biitiski izvertet ilgtermina redzes asuma iznakumu pacientiem, kuri sanémusi
atbilstoSu patologijas arst€Sanu. Vidgjais pacientu novéroSanas periods bija 132,57 + 66,71
ménesi. Saja petijuma iegiitie dati par labu redzes asumu visus > 0,50 (55,56 %) atbilst raditaja
diapazonam, ko ming&jusi ar citi autori (14. pielikums), tomér jaakcente, ka autori ir izmantojusi
dazadas kirurgiskas arstéSanas metodes — goniotomiju, trabekulotomiju un trabekulektomiju.

Nats (Nutt) ar kolegiem Irija veica Iidzigu pétijumu, analiz&jot 60 acis. PEd&ja vizite
visus > 0,50 tika konstatéts 58,00 %, savukart visus < 0,10 tika noteikts 22,00 % acu (Nutt

et al., 2023). Saja pétijuma un Irijas gadijuma iegitie labu redzes asumu raksturojosie dati ir
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lidzvertigi. Turpreti redzes asums < 0,10 §1 pétijuma grupa sasniedza tikai 11,11 %, kas ir
ieveérojami zemaks raditajs par Nata un lidzautoru pétijuma aprakstito. Indija vaj$ redzes
asums < 0,10 tika noteikts 50,40 % acu. Nav izsledzams, ka iegiitie rezultati varétu but ciesi
saistiti ar diagnostic€to glaukomas formu. Teorija sliktaka prognoze tiek paredzéta jaundzimuso
glaukomas un vélini diagnostic€tu slimibas formu gadijuma (kas Saja pétijuma bija reti
sastopamas, bet Indija — biezakas). Mandals ar kolégiem nekonstat&ja statistiski nozimigas laba
redzes asuma raditaju atskiribas dazadu PCG formu konteksta (Mandal et al., 2023).

Viegls vai neeso$s redzes zudums pétijjumos tiek atziméts no 41,00 % lidz 79,00 %
pacientu, savukart esosaja petijuma visus > 0,30 bija 72,23 % acu (De Silva et al., 2011; Khitri
et al., 2012; Yassin, 2017; Zagora et al., 2015). Satida Arabija veikta p&tijuma visus > 0,40 tika
noteikts 51,00 % (53 acis), savukart Australija visus > 0,50 tika konstatets 42,00 % (117 acis)
(Yassin, 2017; Zagora et al., 2015). Taivana veikta pétijuma, ieklaujot 18 pacientus, redzes
asums virs 0,30 tika noteikts 58,60 %, bet aklums (visus < 0,05) — 17,20 % (Hsia et al., 2021).
Nutt ar kolégiem noveroja, ka lielakajai dalai pacientu redzes asums piecus gadus péc sanemtas
arst€Sanas noteica to, kads redzes asums ir prognoz€jams pedgja vizite (Nutt et al., 2023).
Sis fakts pierada agrinas diagnostikas un arsté$anas, ka arT atbilstosas ambliopijas korekcijas
nozimi optimala redzes asuma nodros§inasana ilgtermina. Vienlaikus nedrikst aizmirst kontroles
lomu muZa garuma, pieversot uzmanibu IOS un redzes nerva diska struktiiram, jo nelielai dalai
pacientu pastav ari turpmaka redzes zuduma risks (Nutt et al., 2023).

Indija veikta pétijuma, analiz&jot 220 acis, kuram ka pirma arstéSanas metode bija
izveleta kombinéta trabekulotomijas-trabekulektomijas operacija bez MMC un kuram ievérots
vismaz 20 gadu ilgs nove€roSanas periods, tika atklats, ka 33,20 % gadijumu p&dgja vizite bija
labs redzes asums. Salidzinot iegiitos datus ar esoSaja pé€tijuma apkopoto informaciju, ir
vérojama nozimiga laba redzes asuma atSkiriba (55,56 %), tomér janem véra gan pétjjumos
ietverto acu skaits (3aja petijuma redzes asuma izvertejumu bija iesp&ams veikt tikai 36 acim),
gan noveroSanas ilgums, kas bija ievérojami mazaks §1 darba autores veiktaja pétijuma. Indijas
pétijuma dati apliecina, ka PCG pacientiem redzes asums ar laiku samazinas. Sis apgalvojums
korelé ar sekmiga kirurgiska iznakuma rezultatiem ilgtermina — péc viena gada rezultats ir
90,70 %, péc 10 gadiem — 78,9 % un p&c 20 gadiem — 44,50 % (Mandal et al., 2023).

Lai veiktu genotipa—fenotipa korelaciju, Panickers ar kolégiem ieviesa PCG fenotipisko
klasifikaciju atbilstosi objektivajam atradem (Panicker et al., 2004). ST pétijuma autores darba
smags vai loti smags fenotips péc redzes asuma pedgja vizite tika noteikts 11,11 % acu.

Redzes lauka izvertéSana ir butisks izmekl&jums, lai agrini konstatétu PCG raditas
redzes izmainas. Izmekl€jumam ir svariga loma slimibas progreséSanas noteikSana un

arstesanas efektivitates izvertéSana. Lai gan redzes lauks palidz objektivi noteikt glaukomas
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radito bojajumu, to tehniski nav iesp&jams veikt maziem b&rniem, jo ir nepiecieSama augsta
pacienta lidzestiba. ST iemesla dé] izmeklgjums tiek rekomendéts bérniem no septinu gadu
vecuma ar redzes asumu virs 0,05 vai 0,10. Neatkarigi no sekmigas kirurgiskas arstéSanas un
optimala IOS, glaukomatozas optiskas neiropatijas, ambliopijas, radzenes izmainu un augstas
pakapes miopijas rezultata redzes lauka var veidoties defekti.

Salidzinot ar citu veidu glaukomam bérnu vecuma, PCG ir vislabaka prognoze attieciba
uz redzes funkciju (Khitri et al., 2012). PCG gadijuma ir aprakstiti gan generaliz&ti, gan lokali
gaismas jutibas samazinajuma defekti, ka biezako atzimgjot arkveida skotomu (Mandal et al.,
2023; O’Reilly et al., 2001). Moréns (Morin) ar kolégiem redzes lauka defektus atklaja 39,21 %
gadijumu, savukart Souza noteica lokaliz€tus redzes lauka defektus PCG pacientiem 37,50 %,
par biezako defektu konstatgjot nazalo pakapienu (Morin & Bryars, 1980; Sihota et al., 2020).
Turklat Filho veikta petijuma redzes lauka defekti agrinas glaukomas gadijuma tika konstatéti
22,00 % gadijumu, bet pie mérena vai izteikta glaukomatoza redzes lauka zuduma — 44 %
gadijumu (Lopes Filho et al., 2007). Sinha ar kolégiem redzes lauka defektus, no kuriem
biezakais bija arkveida skotoma, noteica 41,00 % PCG skarto acu (Sinha et al., 2015).
Pacientiem, kuriem noteikts zemaks mérka spiediens < 16,00 mmHg, redzes lauka defekti tika
noteikti vien 15,20 % gadijumu (Teijeiro Permuy & Dominguez, 1990).

Saja pétijuma agrins glaukomatozs redzes lauka zudums (MD > —6 dB) tika noteikts
22 acim (81,48 %), tomer Indija veiktaja petijuma tas sastadija tikai 37,50 %. Smags redzes
lauka zudums $aja pétijuma tika noteikts 3,70 % gadijumu, bet Mandel petijuma — 34,60 %
(Mandal et al., 2023), atainojot ievérojami labakus rezultatus autores darba. Taivana veiktaja
petijuma agrins redzes lauka zudums tika konstatéts 31,00 %, vid€jas pakapes — 24,10 %, bet
smags redzes lauka zudums — 44,80 % (Hsia et al., 2021). Autores pétijuma aprakstitie redzes
lauka defekti nebija tik smagas pakapes ka citas publikacijas atspogulotajos rezultatos.

Agrini uzsakta arstéSana ietekm& vispargjo prognozi par atbilstoSu redzes lauka
funkciju. Sinha ar kolégiem novéroja, ka bérniem, kuriem PCG diagnosticéta pirms viena
méneSa vecuma, ir ievérojami zemaka redzes lauka vid€ja deviacija neka berniem, kuriem
slimiba noteikta péc viena gada vecuma. Lidziga ietekme uz redzes lauka defektu tika noteikta
arT acu spiedienam diagnozes noteikSanas bridi. Ja ta veértiba parsniedza 30,00 mmHg, tad
konkrétaja redzes lauka, salidzinot ar otru grupu (acu spiediens zemaks par
20,00-25,00 mmHg), videja deviacija bija ieveérojami zemaka (Sinha et al., 2015). Analizgjot
redzes lauka defektus 90 acis ar PCG, Sihota ar kolégiem secingja, ka biezakais redzes lauka
defekts bija arkveida skotoma, un tika noteikti vairaki faktori, kas ilgtermina uzradija saistibu
ar izteiktaku redzes lauka zudumu: diska ekskavacija > 0,80, atkartotas operacijas

nepiecieSamiba, vairak neka divu medikamentu lokala lietoSana, sievieSu dzimums. Desmit
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gadu perioda 26,76 % pacientu ar sasniegto mérka spiedienu < 15,00 mmHg noveéroja redzes
lauka zudumu (Sihota et al., 2020). legitie dati izcel faktu, ka neatkarigi no sasniegta mérka
spiediena, Siem pacientiem pastav turpmaka redzes lauka defekta risks un ir nepiecieSama
regulara acu spiediena un perimetrijas kontrole.

PCG redzes lauka izvért€Sanai rekomendg lietot 1sako un atrako no perimetrijas testiem,
piemé&ram, SITA Fast 24-2. Lai tiktu apstiprinats defekts, nepiecieSams atkartoti veikt redzes
lauka izmeklgjumu, kura ietvaros biitu jakonstate lidziga veida skotoma. Lai gan nepastav bérnu
populacija raksturigo perimetru normativa datubaze, vecuma korigéta vidéja deviacija standarta
automatiz€tajai perimetrijai ir neliela (0,70 dB uz 10 gadiem). Turklat ir bitiski analiz&t tadus
iegiitos datus ka paternu standartnovirze, glaukomas puslozu tests, redzes funkcijas indekss un
iesp&jama progresésana, kas pamata nav atkariga no pacienta vecuma. Atskiriba no pieauguso
populacijas, kur standarta automatizeta perimetrija ir viens no glaukomas pamatizmeklgjumiem
ar potenciali augstu ticamibu, bérnu populacija izmekl&juma rezultatu bitiski ietekme pacienta
vecums un lidzestiba (Spaeth, 2021; Weinreb, 2013).

Publikacijas ir apliecinajusas, ka redzes lauka izmekl&jumam un OCT ir biitiska nozime
glaukomas progresa agrina noteikSana bérnu populacija, salidzinot ar izolétam redzes nerva
diska ekskavacijas parmainam (pieaugums > 0,20) un IOS kompensaciju (< 21,00 mmHg)
(Addepalli et al., 2014; Pilat et al., 2019; Sihota et al., 2020). OCT sniedz iesp&ju objektivi
1zmeklet redzes nerva struktiiru un atklat izmainas to sakotngja stadija, kas var liecinat par PCG
progreséSanu. Lai fiksétu acu skatu uz gaismu, 11dzigi ka redzes lauka izmekl&juma veikSanas
gadijuma, ari1 OCT izmekl&juma ir nepiecieS$ama pacienta lidzestiba. Neraugoties uz to,
izmekl&jumu var méginat veikt jau salidzinosi agrak — no tris vai ¢etru gadu vecuma. Svarigi
uzsvert, ka rokas OCT aparats sniedz iesp&ju izmeklet jaundzimusSos un zidainus.

Hsia ar kolégiem noveéroja, ka OCT izmekl&juma ietvaros 28,00 % acu ilgtermina bija
konstatgjams strukturals progress, kamér tikai 14,00 % acu bija vérojams funkcionals progress
redzes lauka. Rezultati apliecina, ka OCT izmeklgjums lauj salidzinat redzes nerva struktiiru
dinamika. Vienlaikus tika secinats, ka lielaka IOS fluktuacija izmekl€jumu reizes ir saistama ar
iesp&jamu OCT progresu nakotné (Hsia et al., 2021).

OCT izmeklgjuma laika tiek izvertéts pRNFL, kam raksturigs fiziologisks
samazinajums vidéji —0,20 [idz —0,50 um robeZas ik gadu. lepriek$gjie petijumi ir apliecinajusi,
ka OCT var konstatét nozimigas, reproduc€jamas atSkiribas abu acu starpa unilateralas PCG
gadijuma. Tapat pétijumu dati pierada, ka PCG pacientiem novéro atSkirigas redzes nerva
parmainas ka pacientiem ar primaru atverta kakta glaukomu: izteiktaks ekskavacijas dzilums,
palielinats ekskavacijas diametrs un apjomigaks neiroretinalas apmales zudums (Pilat et al.,

2019). Turklat Hsia un kolégu konstatétais pPRNFL zudums gada PCG pacientiem un primaras
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atvérta kakta glaukomas pacientiem bija lidzvertigs (—0,83 um/gada un —0,70 lidz
—1,00 um/gada). Turklat ne vienm&r ambulatoras vizites laika noteiktais IOS pilnigi ataino PCG
kontroli. Pieméram, Hsia un lidzautoru pétijuma tikai vienam no astoniem pacientiem, kuriem
OCT bija vizualiz€jams progress, tika diagnostic€ts paaugstinats IOS (Hsia et al., 2021).

Ka OCT trukums bérnu arstéSanas ietvaros tiek atzits fakts, ka nevienam no misdienas
izmantotajiem aparatiem nav pieejama datu references datubaze berniem. Tomer svarigi nemt vera,
ka OCT gadijuma butiskakais nav iegut datus par izmeklgjuma atbilstibu standartnovirzei —
svarigaks par to ir objektivs datu salidzinajums dinamika. Svarigi pieverst uzmanibu faktam,
ka nervu Skiedru zudums norada uz iesp&jamu slimibas progreséSanu. Piebilstams, ka redzes
lauka procediiras veikSana berniem ir loti apgrutino$a, tadeé] OCT izmekl&jums ir lietderigs un
bitiski sekm& PCG pacientu novéroSanu dinamika, Iidzko ir iesp&jams veikt kvalitativus redzes
nerva izmekl&jumus. Tapat efektivas arsta un pacienta sadarboSanas gadijuma ir svarigi veikt
glaukomas modulim atbilstoSu padzilinato izmekléSanu (Banc & Ungureanu, 2020).

Naiks (Naik) ar kolégiem novéroja, ka PCG pacientiem, salidzinot ar kontroles grupu,
bija nozimigs fokals pRNFL zudums temporali augseja, nazali apaks€ja un temporali apaksgja
segmenta. No 48 acim 41,70 % bija reproduc€jams glaukomatozs redzes lauka defekts, turklat
pacientiem ar skotomam IOS diagnozes noteikSanas bridi bija ievérojami augstaks neka acfs,
kuras netika noteikti redzes lauka defekti. Tika secinats, ka IOS vértibai diagnozes noteikSanas
bridi ir saistiba ar redzes lauka un RNFL defektiem. Lidzigs secinajums tika attiecinats uz [0S

fluktuacijam (Naik et al., 2022).

Genétisko analiZu rezultatu interpretacija

Gengétiskas analizes tika veiktas 21 probandam un 39 pirmas pakapes radiniekiem.
ST pétijuma ietvaros pirmo reizi tika raksturots PCG pacientu gengtiskais spektrs Latvijas
populacija. Petijuma tika analizéts CYP/BI un citu génu patogenie varianti, kas potenciali var
noteikt PCG attistibu.

Veicot nakamas paaudzes sekvencéSanu (g€nu panelis un pilna eksoma vai genoma
sekvencé$ana), §aja petijuma nevienam no probandiem netika atklati CYP/BI géna patogénie
varianti. legiitos rezultatus, iespgjams, var izskaidrot ar vairakiem aspektiem:

1. Latvijas PCG kohorta tika ieklauti tikai sporadiski gadijumi (p&c definicijas — PCG
gadijumi nav konstatéti radiniekiem vismaz tris paaudz€s). Literatiiras dati liecina,
ka augstaka CYPIBI patogéno variantu prevalence tiek noteikta parmantoSanas
gadijumos gimengé (80,00—-100,00 %) (Plasilova et al., 1999), kur visbiezak slimiba
tiek parmantota AR.
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2. Netika konstatéta radnieciba vecaku starpa. leprieks augsta CYPIBI patogéno
variantu prevalence ir aprakstita Slovakijas romu populacija, kas sasniedza
100,00 % petijuma grupa (Colomb et al., 2003). Tik augsta patogéno variantu
prevalence tiek asoci€ta ar radnieciba, kas Slovakijas romu populacija ir loti
izplatita. Turklat Latvijas populacija, ka ari Eiropas populacija kopuma, nav
raksturiga attiecibu veidoSana radinieku starpa.

3. Darba autores pétijuma netika ieklauts neviens gadijums ar parmanto$anu gimeng,
jo Saja laika perioda tika konstatétas tikai sporadiskas PCG formas.

4. Petijuma tika ieklauts tikai 21 probands, kas, iesp&jams, pietickami neaptver visu
PCG populaciju Latvija. Kohorta analizétie pacienti veidoja lielako dalu no visiem
pacientiem, kuriem tika kliniski apstiprinata diagnoze laika perioda no 2003. gada
lidz 2021. gadam un sanemta arst€Sana terciaraja medicinas centra. Salidzinot
iegiitos datus ar citu petijumu rezultatiem, kur aptverts salidzinos$i neliels pacientu
skaits (pieméram, Sveicé (14 probandi), Krievija (25 probandi) un Francija
(31 probands)), minétajas populacijas, atSkiriba no Saja pétijuma iegltajiem
rezultatiem, dalai pacientu tika apstiprinati patogénie CYP/BI varianti (Colomb
et al., 2003; Ivanoshchuk et al., 2020; Lang et al., 2020).

Iespgjams, ka vairaki populacijai specifiski faktori varétu ietekmét ar CYP/BI géna

variantiem saistitos negativos rezultatus:

1) modificetajgénu efekts. lespgjama mijiedarbiba ar citiem glaukomu asociétajiem
géniem,;

2) tehniskais nodro$inajums: tika analiz&ti kodgjosie regioni (pieciem pacientiem veikta
WGS), tomer pastav ari potenciala nekodgjoso regionu ietekme, ko biitu iesp&jams
analizet, visiem pacientiem veicot WGS.

legiitie petijuma rezultati izgaismo nepiecieSamibu paplasSinat arT citu slimibas izraisoSo

génu genétisko skriningu. Bitisku lomu un ieguldijumu PCG izpété Baltijas regiona sniegtu
vienota regionu raksturojosa génu patogéno variantu datubaze. Vienlaikus $ada datubaze
sniegtu iesp&ju analiz€t potencialos modificetajfaktorus populacijas ar zemu CYPIBI
prevalenci.

CYP1BI géna patoggénie varianti ir izplatitakais PCG genétiskais c€lonis pasaulé. To vidéja

sastopamiba Rietumu populacija sasniedz apméram 15-30 % gadijumu (Leysen et al., 2022).

CYPIBI patogéno variantu prevalence butiski atSkiras dazadas Eiropas populacijas

(15. pielikums). Visaugstaka prevalence ir minéta romu populacija Slovakija (100,00 %), kam

seko Portugale (73,30 %), Francija (48,40 %) un Spanija (34,80 %) (Colomb et al., 2003;
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Lopez-Garrido et al., 2013; Plasilova et al., 1999; Simdes et al., 2017). Eiropas kohortas
analiz€tajas pacientu grupas géna patogéno variantu vidgja incidence ir ap 40,00 %.

P&tijumos publicetie dati apliecina, ka CYPIBI patogénie varianti ir galvenais PCG
c€lonis parmantoSanai gimeng, un vairak neka 20,00 % gadijumu tie tiek konstat&ti sporadiskos
gadijumos (Sarfarazi & Stoilov, 2000). Lai gan dalai pacientu Eiropa tiek konstatetas CYPIBI
patog€nas izmainas, lielakajai dalai pacientu genétiskais c€lonis paliek nenoskaidrots (Leysen
et al., 2022). Kumars (Kumar) ar kolégiem sistematiska metaanalizg atklaja, ka PCG gadijuma
CYP1BI variantiem raksturiga ievérojama geografiska un populacijai specifiska variabilitate ar
iepriek§ aprakstito prevalenci robezas no 5,00 % lidz 86,00 %. Visbiezak novéroti $adi
patogenie varianti: p.Gly61Glu (G61E), p.Arg368His (R368H), p.Glu229Lys (E229K) un
p-Arg390His (R390H) (Kumar et al., 2024).

Zinatniskaja literatira sniegta informacija apliecina, ka CYPI/BI patogénie varianti ir
biezakais PCG iemesls pasaulé. Arpus Eiropas robezam visaugstaka CYP1B1 patogéno variantu
prevalence ir konstat€ta Satida Arabija (80,00-100,00 %) un Irana (70,00 %) (Badeeb et al.,
2014; Shah et al., 2022). levérojami zemaka prevalence ir konstatéta Indija (30,80 %), Japana
(20,00 %) un Kinas hanu (Han) populacija (17,20 %) (Shah et al., 2022). Metaanalizg tika
aprakstiti ciltsteva varianti, kas noteikta etniska grupa ir sastopami biezak neka citviet,
pieméram, g.4339delG Maroka, p.G61E Satida Arabija, Irana un Libana, p.R390H Pakistana,
savukart p.E387K — Eiropa (Chouiter & Nadifi, 2017).

Patoggnais variants p.E387K ir registréts gan Spanija, gan Slovakijas romu populacija
(Lopez-Garrido et al., 2013; Plasilova et al., 1999). TieSi romu populacija pirmo reizi viens
konkr€ts géna variants tika konstatéts ka PCG izraisitajs, turklat 10,00 % veselo populacijas
parstavju tika noteikti ka §1 géna varianta n€sataji (Plasilova et al., 1999).

Lidz $im ir pieradits, ka CYP1B1 patogenie varianti var izraisit ne tikai PCG, bet arT acs
priek$gja segmenta disgenézi 6 (piemeram, Pitersa anomaliju, Aksenfelta—Rigera anomaliju,
ectropion uveae ar dalgju aniridiju un pilnigu aniridiju) (Chavarria-Soley et al., 2006;
Kelberman et al., 2011; A. O. Khan et al., 2011; Tanwar, Dada, & Dada, 2010; A. Vincent et
al., 2001) un juvenilu atverta kakta glaukomu, ka ar1 ievérojami paaugstinat primaras atvérta
kakta glaukomas risku (Leysen et al., 2022; Melki et al., 2004; L. M. Reis et al., 2016; A. L.
Vincent et al., 2002). Lopesa—Garido (Ldpez-Garrido) kopa ar kolégiem izteica hipotézi, ka
PCQG, juvenila atvérta kakta glaukoma un primara atveérta kakta glaukoma var€tu biit saistamas
ar dazadu pakapju goniodisgenézi, ko nosaka CYPIBI enzima aktivitate mijiedarbiba ar citiem
modificgjosajiem faktoriem, piem&ram, specifiskiem géniem vai vides apstakliem

(Lopez-Garrido et al., 2013).
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Tiek uzskatits, ka Latvijas iedzivotaji ir c€luSies no divam galvenajam agrino eiropiesu
grupam — Rietumeiropas medniekiem-vacgjiem un Jamnajas kopienas. Tiek minéts, ka
genéctiska diversivitate $aja populacija lidzinas citam Eiropas etniskajam grupam (Allentoft
et al., 2023; Kushniarevich et al., 2015; Urnikyte et al., 2019). Pirmaja pilna genoma
sekvencéSanas pétijuma Latvija tika identificéti vairak neka 18,2 miljoni genétisko variantu, no
kuriem 3,30 % nebija registréti gnomAD v4 un dbSNP datubaze. Turklat pétijuma tika secinats,
ka Latvijas kohorta veido iev@rojamu un stabilu kopu Eiropas populaciju apakskopu saime
(Rescenko et al., 2023). Latvijas kohortas un dazadu plasi aprakstito etnisko grupu (Satda
Arabija, Indija, Slovakijas romi) genétiskas atSkiribas varétu ietekmét citu génu lomu PCG
attistiba Latvijas populacijas ietvaros (Kushniarevich et al., 2015). Diemzg&l Sobrid nav pieejami
pétijumi par PCG genétiskajiem c€loniem Baltijas valstis, kas vartu sniegt precizaku
informaciju par regiona sastopamo patogéno variantu izplatibu.

Lidz $im ir aprakstiti pieci génu lokusi, kas tiek asociéti ar PCG — GLC3A (géns
CYPIBI), GLC3B (atbilstosais géns nav zinams), GLC3C (atbilstosais géns nav zinams),
GLC3D (géns LTBP2) un GLC3E (géns TEK). Sobrid ir zinami ari vairaki kandidatgeni
(MYOC, FOXCI, FOXC2, PITX2) un vairaki géni ar iesp&jamu asociaciju (GUCAIC, WDR36,
OPAIl, NTF4, COL1AI, PXDN, SH3PXD2B, CPAMDS, TNF-a). PCG pamatgénu kopa ir
ieklauti $adi géni: CYPIBI, LTBP2, TEK un MYOC (Leysen et al., 2022).

Geénu paneli, kas tika pétits gan probandiem, gan pirmas pakapes radiniekiem, papildus
CYPIBI genam tika ieklauti arT septini citi géni, kas asociéti ar prieksgja segmenta disgenézi
(angl. Anterior segment dysgenesis — ASGD1-ASGDS8, OMIM 107250, 610256, 601631,
137600, 604229, 617315, 269400, 617319) — FOXCI, FOXE3, PXDN, PITX2, PITX3, PAX6
un CPAMDS. Analizeto génu apraksts ielauts 16. pielikuma.

Geéna PXDN (angl. peroxidasine, OMIM 269400, lokalizéts 2p25.3) patogénie varianti
tiek asociéti ar prieksgja segmenta disgenézi 7 (ASGD7), kas tiek parmantota A-R cela (K.
Khan, Rudkin, et al., 2011). Probandam PCG-12 tika atrasts heterozigotisks misensa variants
PXDN géna (NM 012293.3) c.4357C>A (p.Pro4357Thr) viena al€l€, un tadas paSas izmainas
tika konstatetas probanda matei. AtbilstoSi ClinVar un VarSome datubazém Sis variants tiek
klasificéts ka variants ar neskaidru nozimi, bet tas arT neizslédz iesp&jamibu, ka §is variants
varétu biis saistams ar slimibas attistibu (ClinVar, 2025; Kopanos et al., 2019). Sa pétijuma
ietvaros netika atklati FOXCI, PITX2 un CPAMDS patogéni varianti, lai gan tie aprakstiti citos
pétijumos (Bonet-Ferndndez et al., 2020; Leysen et al., 2022; Medina-Trillo et al., 2019;
Micheal et al., 2016).

FOXCI géna analize ir biutiska, lai atklatu kliniskos gadijumus, kas asociéti ar

Aksenfelta—Rigera anomaliju/sindromu, jo ta kliniskas izpausmes var biit neizteiktas un
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apgrutinat klinisku diagnozes noteikSanu (Leysen et al., 2022; Siggs et al., 2019). Iesp&jams,
ka tiesi FOXCI1 proteina rezidualas aktivitates pakape nosaka PCG vai Aksenfelta—Rigera
anomalijas/sindroma attistibu (Ava et al., 2021; Lang et al., 2020; Leysen et al., 2022).
Literaturas datos ar1 PITX2 ir aprakstits ka modificétajgéns PCG gadijuma (Medina-Trillo
etal., 2019).

Individam PCG-14 tika noteikts heterozigotisks variants IFIH] géna. Sis variants
noteikti izjauc splaisa saitu, tomer neatbilst paslaik zinamajam slimibas mehanismam saistiba
ar So geénu, ko raksturo funkcijas ieguvuma varianti un autosomali dominanta parmantoSana
(Rice et al., 2020). PCG-14 individam otru variantu neidentific€ja. Lai gan atrade THSB1 géna
individam PCG-20 neapstiprina diagnozi, jo ar gé€nu nav saistita kada slimiba un Iidz §im
ClinVar registréta tikai viena patogéna al€le, tomér biitu jaturpina sekot §T géna raksturojumam,
jo aizvien paradas publikacijas, kas norada uz iesp&amo saistibu ar glaukomu (Fu et al., 2022,
2024). Individam PCG-5 kliniski [idz §im nav apstiprinats neviens ar FBNI génu asociétajiem

sindromiem.

Pétijuma ierobeZojumi un ieguvumi

Saja pétijuma identificgjami vairaki ierobezojumi, kas janem véra, interpretgjot iegiitos

rezultatus.

1. Petjuma ieklauto pacientu skaits bija ierobeZots. PlaSaka pacientu kohorta
nodroSinatu lielakas iesp&jas objektivi izvertet kliniskas atrades, to savstarp&jas
korelacijas ar citiem faktoriem, ka ar1 ietekmi uz ilgtermina slimibas iznakumiem.
PCG Latvija ir reta patologija, kas bitiski ierobezo iesp&ju genétiskaja analizé
ieklaut lielu pacientu skaitu. Sis aspekts uzskatams par nozimigu limitgjosu faktoru,
kas var ietekmé&t genctisko analizu rezultatu interpretaciju. Plasaka méroga
pétijumi, iesaistot ar1 kaiminvalstu pacientus, potenciali lautu padzilinat izpratni par
PCG genétiskajiem c€loniem Baltijas regiona.

2. Visiredzes funkcijas izmekl&jumi tika veikti tikai péc kirurgiskas arstéSanas, bridi,
kad pacienti bija pietieckami Iidzestigi to veikSanai. L1dz ar to nav pieejami redzes
funkcijas raditaji diagnozes noteikSanas bridi. Nemot véra, ka PCG attistas loti
agrina vecuma, lidziga metodologiska pieeja un ar to saistiti ierobezojumi ir
raksturigi ar1 citiem PCG pétijumiem, kuros galvena uzmaniba tiek pieversta
ilgtermina funkcionalajiem iznakumiem.

3. Pétijjuma kohorta netika ieklauti PCG gadijumi ar parmanto$anu gimené, kas

literatiira ir saistami ar identific€tiem genétiskiem c€loniem. Sis ierobezojums
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skaidrojams ar to, ka pétijuma perioda netika diagnostic€ts neviens parmantoSanas
gadijums, un visi analiz€tie pacienti bija ar sporadisku slimibas formu.

4. Patogéno variantu neidentificéSana dalai pacientu var biit saistita ar izmantoto
genétisko analizu veikSanas metodi un to tehniskajiem ierobezojumiem. Lielakajai
dalai probandu (N = 16) tika veikta ES, kas neietvéra regul€&joso un netransléto
genoma regionu. ES tika analizéts mtDNS, tomé&r WGS mitohondrialais genoms
netika ietverts. Zinatniskaja literattira ir aprakstita samazinatas CYP/BI promotera
aktivitates nozime riska alélu gadijuma PCG patogenézé (Chakrabarti et al., 2010).
Lai gan WGS ietvéra ari introniskos variantus, promotera regions tika analiz&ts tikai
dalgji.

Vienlaikus ka nozimigs ieguvums promocijas darba izstrades procesa jaatzime
visaptveroSa datu apkoposana par PCG epidemiologiju, klinisko gaitu un ilgtermina redzes
funkcijas iznakumiem. Tika izstradata un praks€ ieviesta standartiz€ta pirmreizgjas pacientu
apskates shéma vispargja anestézija, balstoties uz kliniski nozimigu izmekl&jumu kopumu
(17. pielikums). Papildus tika izveidota struktur€ta anketa pacientu vecakiem, kas lauj precizak
dokumentgt slimibas un gimenes anamnézi (18. pielikums). BKUS Acu slimibu klinika tika
izstradati ieteikumi ar ricibas algoritmiem pirmreiz&jai pacientu diagnostikai (1.5. att€ls) un
dinamiskai nove€roSanai, izmantojot references liknes objektivo izmekl&jumu rezultatu

salidzinasanai atbilstoSi pacienta vecuma grupai (12. un 13. pielikums).
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Secinajumi

. PCG incidence pétijuma kohorta laika perioda no 2003. gada lidz 2021. gadam bija
lidzvertiga citam Rietumu populacijam, domingjot slimibas unilateralajai formai.

. Lielakajai dalai pacientu PCG diagnoze tika apstiprinata lidz viena gada vecumam un
biezaka objektiva atrade bija palielinats acs prieks€jais segments, kas attistijas paaugstinata
IOS ietekmé.

. Ar trabekulektomiju tika sasniegts ievérojams IOS samazinajums ar zemu komplikaciju
ipatsvaru, turklat MMC lietoSana uzradija ievérojami augstaku sekmiga iznakuma raditaju
ilgtermina. Lielakajai dalai pacientu tika sasniegts bitisks IOS samazinajums bez papildu
medikamentozas terapijas arT noslédzosaja vizite.

. Vairak neka pusei no visam PCG skartajam acim bija optimals redzes asums (visus > 0,5),
noslédzoSaja vizite, kas atbilst ar1 tadu acu proporcijai, kuram konstatétas vieglas pakapes
redzes lauka izmainas, savukart vienai desmitdalai tika konstatéts smags redzes zudums.
P&tijuma grupa ambliopija tika konstateta vairak neka pusei acu, apliecinot, ka biitiska ir ne
tikai kirurgiska arstéSana, bet ari ambliopijas etiologisko apstaklu precizé$ana un korigésana.
. Pirmsoperacijas faktoru analize neuzradija statistiski nozimigu saistibu, kas palidzetu
paredzet, kuriem pacientiem potenciali varétu but labaks vai sliktaks redzes asums
ilgtermina. Pieaugot radzenes horizontalajam diametram un pacienta vecumam diagnozes
noteikSanas bridi, bija ve€rojama lielaka butiska redzes zuduma varbitiba. Savukart
pacientiem ar Haba strijam bija mazakas laba redzes iznakuma izredzes.

. Petijuma ietvaros tika analizéts PCG probandu un pirmas pakapes radinieku DNS, sniedzot
unikalu ieskatu slimibas potencialajos molekularas genétikas izsaucgjfaktoros un pirmo reizi
raksturojot PCG genétisko atradi Latvija. Veicot nakamas paaudzes sekvencéSanu,
nevienam no probandiem netika konstatétas patogénas izmainas biezak aprakstitajos ar PCG
asociétajos génos. legiitie rezultati liek potenciali domat par citiem kandidatgéniem, kas
raksturigi miisu regionam, ka arf par iesp&jamu poligénu risku. Sie faktori noteikti biitu
jaizverte, turpinot zinatnisko darbibu PCG joma.

. Petfjuma izvirzita hipotéze tika dal€ji pieradita. Tika apstiprinats, ka trabekulektomija
nodroSina butisku IOS samazinajumu p&coperacijas perioda un sekmigu ilgtermina redzes
funkcijas iznakumu, tomé@r netika konstatéti génu patogénie varianti, kas asociéti ar PCG

attistibu.
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Priekslikumi

. leteicams turpinat uzsakto pétniecibu, paplaSinot pétijuma kohortu ar papildus PCG
pacientiem, ka ar1 veikt kliniskas atrades raditaju izveérteSanu dinamika, lai precizak
raksturotu slimibas gaitu un norisi miisu populacija.

. Agrinas akiitas kliniskas izpausmes, pieméram, fotofobija, blefarospazma un epifora, ka ar1
palielinats prieksgjais acs segments biitu jauzskata par potencialiem iedzimtas glaukomas
markieriem. Sados gadijumos nepiecie$ama padzilinata izmeklésana BKUS, lai savlaicigi
precizétu diagnozi un uzsaktu atbilstoSu arstéSanu, ieklaujot pacientus vienotaja klinikas
registra.

. NepiecieSama ilgtermina pacientu noveroSana péc trabekulektomijas, Tpasu uzmanibu
pieversot redzes funkcijas izvert€sanai, nemot vera iesp&jamas kirurgiskas komplikacijas un
sekas, kas var but lidzigas tam, kadas noverotas pieauguso populacija. leteicams sistematiski
analizet trabekulektomijas ilgtermina ietekmi uz PCG pacientu redzes funkciju.

. leteicams turpinat genétisko izpéti, analizgjot jau ieglitos ES un WGS datus, ar mérki
precizet ieprieks neaprakstitus génus, kas varétu bt potenciali saistiti ar slimibas attistibu.
Perspektiva vélama sadarbiba ar citam klinikdm un pétniecibas centriem, kas specializgjas
PCG genétisko c€lonu izpéte, lai mekl&tu un analiz&tu fenotipa—genotipa korelacijas.

. WGS un mitohondrialas DNS analize visiem pétijuma ieklautajiem pacientiem potenciali
varétu sniegt padzilinatu ieskatu PCG genétiskajos célonos. Sada pieeja lautu analizét ne
tikai kod&josos, bet ari reguléjoSos un nekod&joSos genoma regionus, ka ari izvertét

mitohondrialo génu iesp&jamo lomu slimibas patogengze.
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Pateicibas

Pateicos visiem, kuri bija iesaistits petijuma realiz€Sana, par ieguldito laiku, pacietibu
un profesionalitati, kas bitiski veicinaja mana promocijas darba izstradi un manu izaugsmi ka
jaunajai zinatniecei.

Ipasi vélos pateikties pacientiem un vinu gimenes locekliem par dalibu pétijuma un
iesp&ju realizét promocijas darbu par PCG ietekmi uz redzes funkciju, ka arT analiz&t genétiskos
c€lonus miisu regiona.

Velos izteikt pateicibu BKUS Acu slimibu klinikas vaditajai Dr. med. Sandrai Valeinai
par man izradito uztic€Sanos veikt loti sarezgitu pacientu konsultéSanu, ilgtermina novérosanu
un padzilinatu oftalmologisko izmekle$anu. IpaSi augstu noveértgéju nozimigo atbalstu
pétniecibas procesa, ka arT pastavigo iedro§inajumu virzities uz nosprausto mérku sasniegSanu.
Esmu pateiciga par man sniegto iesp€ju attistities profesionali, ka ari par ticibu manam sp€jam,
mana potenciala saskatidanu un novértéSanu. ST atbalsto$a un iedvesmojosa vide ir mani
motivejusi tiekties uz izcilibu gan kliniskaja, gan zinatniskaja joma oftalmologa specialitate.

Esmu pateiciga Dr. med. asoci€tajam profesoram Artiram Ozolinam par plaso
zinatnisko pieredzi un akadémisko skatfjumu, kas bija nenovert€§jams promocijas darba
izstrades procesa. Jisu zinasanas, precizitate un sp&ja ieraudzit pétjjumu plasaka zinatniska
konteksta biitiski veicinaja darba konceptudlo briedumu un kvalitati. Ipasi novertéju sniegto
atbalstu mana zinatniskaja pilnveidg, ka ar1 par riipigo, atbildigo un profesionalo darba vadiSanu
un recenz€Sanu. Jusu ieteikumi un konstruktiva kritika palidzgja pilnveidot gan peétijuma
struktiiru, gan metodologisko pieeju.

Veélos pateikties zinatniskajam konsultantem Dr. biol. Innai Inaskinai un Dr. med.
Lindai Gailitei par profesionalo atbalstu genétisko datu analiz&€ un interpretacija, kas batiski
veicingja pétijuma rezultatu korektu izpratni. Pateicos par riipigo un konstruktivo darba
recenzéSanu, ka ari par sniegto palidzibu genétisko neskaidribu precizésana, nodrosinot darba
augstu zinatnisko kvalitati. Velos izteikt savu pateicibu ar1 Dr. med. Baibai Lacei par atbalstu
genétisko analizu veik3anas idejai un palidzibu tas TstenoSana praktiskaja dzive. Ipasi pateicos
par sniegto atbalstu genoma datu analiz€Sana, kas biitiski veicindja pétijuma realizaciju un
zinatnisko kvalitati.

Izsaku visdzilako un sirsnigako pateicibu Dr. med. docentam Erikam Elksnim par
bitisku atbalstu pétijuma kliniskas dalas realiz€Sana un biuSanu ne tikai profesionalam
paraugam, bet arl stiprajam plecam un uzticamajam padomdev€jam, kura klatbiitne,
iedro§inajums un rekomendacijas sniedza parliecibu un spéku turpinat darbu arl

vissarezgitakajos brizos.
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Velos izteikt pateicibu Statiskas laboratorijas biostatistikei Marei Grévei par sniegto
atbalstu veikto statistikas datu analizu izvert€Sana un vertigajiem ieteikumiem to
pilnveidosanai, ka arT par profesionalo pieeju un ieguldijumu datu analizes papildinasana.

Liels paldies BKUS Acu slimibu klinikas kolégiem par sadarbibu un atbalstu!

Izsaku sirsnigu pateicibu saviem vecakiem par to, ka jau kopS bérnibas esat ielikusi
stingrus pamatus izpratnei par zinaSanu vértibu un nozimi dzivé. Pateicos par pastavigo

atbalstu, iedroSinajumu un ticibu visa mana profesionalaja cela un personigaja izaugsme.
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Rigas Stradina universitates Petijjumu etikas komitejas atlauja

Veidlapa Ne. E-9(2)

RSU ETIKAS KOMITEJAS LEMUMS NR. 9/25.05.2017.

1. pielikums

Rigz, Dzirciema icla 16, LV-1007
Tel 67061556
Komilejas sastivs Kvalifikkeia Nodarbolasds
1. Profesars (¥als Brilvers Draheo, wologs
2, Profesore Vija Stle Dr.phil. filozofs
3. Asoc peof. Semta Parviga Dr.med. farsakologs
4. Asccpref, Voldemirs Amis Dr.biel. rehabilitclogs
5. Profesore Reging Klelnn Lr.med. patalogs
6. Profzsors Geesars Pupelis Dr.med. Kincegs
Y. Asocpeol Viesturs Ligots D med, taksikologs
£ Docente Ivela Jankovska Dr.med.
9. Docats Kristaps Ciroenis Drmed.
icteilouma lesniedzljs: “Eva Drucka, 1. studiju gada rezidente

Taldkizgiribas fakulttie

Pitiiyma nosaukums: .. Prim&nas jedzimitas glaukomas novért#jums Latviji™
lesnicgianas datums; 24.052017.

1iju fzskmot supstik minetd paajuma pieteikuma materidlus
(protekolu) ir redzams, ka pétijume markis tiek sasniegts izmartojol un veicot pacienty
(mdmnukﬁs dokumenticijas (slimibas vestures) izpéti, iegfito dat spstrddi un analfzi, k3 arf
izsakot prickélikumus. Porsonu (pacientu, dalibnicku) datu sizsard2ha un koafidencialitite tick
nedroinfita, L3z ar 1o pieteikuns sibils piifjuma 2ikas prasibim.

idra uldrs: nav mtpiccielams
iclritana pi -

v nepiecielamn
Komite|as Jemums: pickrist piljumam

Komitejus prie s O s(li;avcfs Tituls: Dr. miss., prof
5 A
Pacaksts )47 SELEI N
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2. pielikums
Rigas Stradina universitates Petljumu etikas komitejas atlauja

Veidlapa Nr. E-9(3)

APSTIPRINATA

ar Rigas Stradina universitdtes rektora

2018. gada 26. septembra rikojumu Nr. 5-1/238/2018

Rigas Stradina universitates
Pétijumu &tikas komitejas

LEMUMS
Riga
08.02.2022 2-PEK-4/46/2022
Komitejas sastavs Kvalifikacija NodarboSanas
1 Profesors Janis Vetra Dr.habil. med.  Morfologijas katedra
2 Asoc. Prof. Zanda Daneberga  Dr.med. Ol Molekularas genétikas laboratorijas vaditaja
3 Asoc. Prof. Anita Veétra Dr.med. Rehabilitacijas katedras vaditaja
4 Profesore Ingrida Céma Dr.habil. med.  Mutes medicinas katedras vaditaja
5 Docente Anna Junga Dr.med. Morfologijas laboratorijas vaditaja
6 Pétniece p.i. Karina Palkova  Ph.D. Advokate, Doktora studiju programmas vaditaja
7 Marina Sinkovska Datu drosibas un parvaldibas dalas vaditaja
Pieteikuma iesniedzéjs/i: Eva Elksne, Doktorantiiras nodala

Pétijuma / pétnieciska darba  Trabekularas rezistences arsté8anas nozime acs priek§gjas
nosaukums: kameras kakta attistibas traucgjumu gadijuma un ietekme uz
ilgtermina glaukomas kontroli

PétTjumu étikas 27.01.2022
komitejas sédes datums:

Pétijuma protokols: Izskatot augstadk mingta pétijuma pieteikuma materidlus
(protokolu) ir redzams, ka pétfjuma meérkis tiks sasniegts
veicot to divas dalas: vispirms pacientu mediciniskas
dokumentacijas (slimibas véstures un ambulatoro karfu) datu
izpEti par arstétiem iedzimtds glaukomas pacientiem no 2000.
- 2022. gadam, iegiito datu apstradi un analizi, ka arT izsakot
priekslikumus. Otra dald planota arstéto pacientu novérosana
dinamika 4 gadus un aptauja vecakiem par primaras iedzimtas
glaukomas ietekmi uz bérna ikdienas aktivitatém. Pacientu
iegiito datu apstrade un aizsardziba, to pielietofana, glabasana,
anonimitate un konfidencialitate ir nodro$inata. Lidz ar to
pieteikums atbilst p&tijuma &tikas prasibam.

Pirms pétijuma uzsdkSanas nepiecieSama  attiecigas
arstniecibas iestades atlauja par arhiva datu izmanto$anu.

Komitejas léemums: Piekrist pétfjumam
Komitejas priek3sédetajs Janis Vetra Tituls: Dr.habil. med., profesors.

SIS DOKUMENTS IR ELEKTRONISKI PARAKSTITS AR DROSU ELEKTRONISKO
PARAKSTU UN SATUR LAIKA ZIMOGU

K. Kauke
Talrunis: 26691306

148



CMEK atlauja pétijuma veikSanai

Brivibas iela 72, Riga, LV-1011 e Talr. 67876182 e Fakss 67876071 e E-pasts: vm@vm.gov.lv

Rig3

Datums skatams laika zZimoga Nr. 01-29.1.2/6407
Uz 18.10.2021. Nr..1.1-2/111

APP “Latvijas Biomedicinas pétijumu

un studiju centrs”

Par atlaujas sanemsanu pieteikumam
par projektu “Valsts iedzivotaju

genoma datubazes veidoSana”

Centrala medicinas étikas komiteja izskatija APP “Latvijas Biomedicinas
pétijumu un studiju centrs” pieteikumu (registréts Veselibas ministrija
2019.gada 27.februari Nr.1891) ar precizéjumiem (registréts Veselibas ministrija
2021.gada 18.oktobri Nr.14760) par projektu “Valsts iedzivotaju genoma
datubazes veidoSana”.

Atbilstosi Centrala medicinas étikas komitejas 2021.gada 2.decembra
sédes protokola Nr.2021-14 I.dalas “PRECIZETIE IESNIEGUMI” 1.punktam tiek
sniegts atzinums, ka pétijums nav pretruna bioétikas normam.

Centralas medicinas étikas

komitejas priekSsédétajs (paraksts*)
V. Silis

Kristine Kalnina 67876116
kristine.kalnina@vm.gov.lv
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4. pielikums

CMEK atlauja pétijuma veikSanai

Centrala medicinas etikas komiteja

Brivibas iela 72 k-1, Riga, LV-1011 [ Talr. 67876182 [ Fakss 67876071 [1E-pasts pasts@vm.gov.lv,
www.vm.gov.lv

Riga

19.11.2024. Nr. 01-29.1.2/4613
Uz 29.10.2024. Nr. -

Rigas Stradina universitatei
[Linda.Gailite@rsu.1v]

Par atlaujas sanemSanu pétijumam
“Primaras iedzimtas glaukomas genétiska izpéte”

Centrala medicinas &tikas komiteja izskatija Rigas Stradina universitates
pieteikumu par pétijumu “Primdras iedzimtas glaukomas genétiska izpéte”
(registréts Veselibas ministrija 2024.gada 30.oktobr ar Nr.10043).

Atbilstosi Centrala medicinas &tikas komitejas 2024.gada S5.novembra
sédes protokola Nr.2024-8 Il.dalas “JAUNIE IESNIEGUMI” 6.punktam, Centrala
medicinas &tikas komiteja sniedz atzinumu par iesniegtad pétijjuma pieteikuma
atbilstibu biogtikas normam.

Centralas medicinas &tikas
komitejas priekssedetajs (paraksts*®) V. Silis

Kristine Kalnina 67876116

kristine.kalnina@vm.gov.lv

*Dokuments ir parakstits ar drosu elektronisko parakstu un satur laika zimogu
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Genoma izpétes padomes atzinums

Ratsupites icla | k-1, Riga, LV-1067 e Talr. 67473083 » E-pasts: genoma.padome@biomed.lu.lv
Riga

26.04.2019. Nr.A-8/19-04-26

Latvijas Biomedicinas pétijumu un studiju centra,
Vado3ajai pétniecei Vitai Rovitei,

Atzinums par pétijumu: ,, Valsts iedzivotaju genoma datubazes veidosana”

Genoma izpétes padome izskatija Latvijas Biomedicinas pétijumu un
studiju centra, vado$as pétnieces Vitas Rovites iesniegumu par pétjjumu
., Valsts iedzivotaju genoma datubazes veidoSana”'.

Pamatojoties uz Genoma izpétes padomes locek|u balsojumu, tiek
izsniegts atzinums, ka Genoma izpétes padome atbalsta Latvijas
Biomedicinas p&tijumu un studiju centra, vado3as pétnieces Vitas Rovites
pieteikta pétijuma ,, Valsts iedzivotaju genoma datubazes veidosana”
isteno3anu.

Genoma izpétes padomes =

Priek3sedetaja vietniece ] L . Z.Daneberga

Rovite, 67473083
vita.rovite@biomed.lu.lv

*Dokuments ir parakstits ar droSu elektronisko parakstu un satur laika zimogu
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Genoma izpetés padomes atzinums

Genoma izpétes padome

Ratsupites iela 1 k-1, Riga, LV-1067 [] Talr. 67473083 [] E-pasts:
genoma.padome@biomed.lu.lv

Riga

13.01.2025 Nr.A-19/24-12-11

Lindai Gailitei
linda.gailite@rsu.lv

Atzinums par pétijumu: "Primaras iedzimtas glaukomas genetiska izpéte."

Genoma izpétes padome izskatija Lindas Gailites iesniegumu par petijjumu
"Primaras iedzimtas glaukomas genétiska izpéte."

Pamatojoties uz Genoma izpétes padomes loceklu balsojumu, tiek

izsniegts atzinums, ka Genoma izpétes padome atbalsta Lindas Gailites
pieteikta p&tijuma "Primaras iedzimtas glaukomas genétiska izpéte."

Genoma izpétes padomes
priek§sedetajs Janis Klovins

SIS DOKUMENTS IR PARAKSTITS AR DROSU ELEKTRONISKO PARAKSTU
UN SATUR LAIKA ZIMOGU.
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7. pielikums

Pacientu informéta piekriSana

V-435/00
@ Bérnu kliniska universitates slimnica

PACIENTA INFORMF:_TA PIEKRISANA DALT_B;}I PETIJUMA
UN DATU APSTRADEI (NODOSANAI) PETIJUMAM

Cienijamais Pacient!

M

Aicinam Jis piedalities pétijuma “Trabekularis rezistences arstéSanas nozime acs priekSéjas
kameras kakta attistibas traucéjumu gadijuma un ietekme uz ilgtermina glaukomas kontroli”.

VSIA "Bérnu kliiska universitates slimnica",
Datu parzinis Vienibas gatve 45, Riga, LV — 1004,
Vienotais reg. Nr. 40003457128

Pirms Jis izlemjat piedalities, vélamies paskaidrot Jums pétijuma bitibu un to, kadas darbibas
paredzétas pétijuma ietvaros. Ludzu, veltiet pietiekamu laiku, lai iepazitos ar sekojoSo informdciju.
Jautdjiet par jebkuram neskaidribam, vai ari, ja Jums nepiecieSama vél kada papildus informacija.

PétTjuma vaditajs: Dr. med Sandra Valeina, Acu Slimibu klinikas vaditaja
Pétniece: Dr. Eva Elksne, FEBO

Problémas biitiba: Novérot primaras iedzimtas glaukomas pacientus un veikt atkartotus redzes laukus,
optiskas koherences izmeklgjumus, lai izvértétu slimibas progresé$anas iespgjamibu.

Kads ir petljuma meérkis: Izvertet ilgtermina trabekularas rezistences arste$anas rezultatus un veiksmiga
iznakuma prognostiskos faktorus.

Pétijuma ilgums un norises vieta: 4 gadi, Bérnu kliniska universitates slimnica

Beérna ieklaufana pétijuma: P&tijuma tick aicinati visi pacienti, kuriem lidz 18 gadu vecumam ir
diagnosticéta primara iedzimta glaukoma.

Pétijuma izmantotis metodes: Tiks veikts novéro$anas pétijums, kura ietvaros regulari tiks nodro§inati
glaukomas izvertesanas izmeklgjumi, kas arT sniegs papildus informaciju pacientam un vina vecakiem par
slimibas gaitu un progresé$anas iesp&jamibu.

Risks un neértibas (diskomforts): Vizites tiks planotas 1-2 reizes gada pie acu arsta Bérnu kliniskaja
universitates slimnica. Pacientam piedaloties pétijuma, netiks veikta uz pétfjuma pamata cita veida
arstéSanas metoZu pielietoSana.

Teguvumi: Regularas kontroles pie acu arsta. Kliniska stavokla izvértéSana un jaunako diagnostikas
metoZu pielietoana, lai izvértétu redzes nerva stavokli.

Konfidencialitate: Visi personas dati tiks apkopoti atbilsto3i standartiem. Dati par pétfjuma ieklautajam
personam tiks glabati konfidenciali un nebiis publiski pieejami. Ja pétfjuma rezultati tiks publicéti,
personas identitate paliks konfidenciala.

Tiesibas atteikties vai partraukt piedali§anos pétijuma:

Jisu piedaliSanas pétijuma ir pilnigi brivpratiga. Ja esat piekritis pétijumam, Jis esat tiesigs jebkurd
laika no ta izstaties. Jis tiksiet saviaicigi informets, buis pieejama informdcija, kas varétu biit svariga
Jisu turpmakai daltbai pétijuma. Jisu lemums piedalities vai izstdties no pétijuma neietekmés Jiisu
mediciniskas apripes kvalitdti vai attiecibas ar Jisu arstu.
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7. pielikuma turpinajums

V-435/00

Jautajumi vai baZas:

Par visam neskaidribam saistiba ar Jisu daltbu $aja pétijumd jautdjiet savam drstéjoSajam arstam. Jis
art turpmak varat uzdot jautdjumus, ja Jis neizprotat, kas tiek darits vai velaties iegit papildinformdciju.

Instituciondls apstiprinijums (Etikas komiteja, p&tijuma norises vietas atlauja, utml.): 2-PEK-

4/46/2022 RSU Petjjumu &tikas komiteja

Personas datu apstrade

Péffjuma veikSana balstas uz informacijas apstradi, tade] VSIA “B&rmu kliniska universitates slimnica”
(turpmak — Slimnica) nepiecie§ams sanemt ari Jisu brivpratigu piekrifanu Jusu datu apstradei konkrétam
péfijumam.

Kadi dati par mani tiks apstradati?

Par Jums tiks apstradati dati, kas, atbilstodi tikai petfjuma merku sasniegSanai, iegiiti veselibas apriipes
laika, par veicamajam manipulacijam, veiktajiem izmekl&jumiem un to rezultatiem, arsta konsultacijam,
arstéSanas plana, intervijam ar Jums par Jisu veselibas stavokli. Papildus veselibas datiem par Jums var
tikt apstradati $adi Jisu dati: dzimSanas gads, informacija par valstisko piederibu un dzimumu.

P&tijuma dokumentos netiks izmantota personificéta informacija (informacija par Jasu vardu, uzvardu,
personas kodu, dzivesvietas adresi).

Kads ir datu apstrades mérkis?
Datu apstrades mérkis ir izvertet ilgtermina arstéSanas efektivitati un prognostiskos faktorus primaras
iedzimtas glaukomas gadijuma.

Kam biis piekluve maniem datiem?
Pétijuma laika Jisu datiem bus piekluve pétijuma veic€jam un pétijuma vaditajam.

Kas biis datu apstrades parzinis?

Datu apstrades parzinis ir: VSIA "Bérnu kliniskd universitites slimnica" Vienibas gatve 45, Riga,
LV - 1004, Vienotais reg. Nr. 40003457128. Slimnicas informacijas drodibas vaditaja
kontaktinformacija: e-pasts: info@bkus.lv

Kadas ir manas tiesibas?

Jums ir tiesibas dot vai atsaukt savu piekriSanu datu apstradei.

Doto piekriSanu datu apstradei, Jis varat atsaukt jebkura laika. P&tfjuma vaditajs Jums izskaidros, ka dati,
kas tiks izmantoti konkrétaja pétijuma par Jums, var tik dzésti. Informé&jam, ka nevarés dzest visus datus,
kas tiek apstradati Slimnica, sniedzot veselibas apriipes pakalpojumus Jums, jo Slimnicai saskana ar
normativajiem aktiem ir pienakums apstradat Sos datus.

Jums ir tiesibas:

e sanemt papildu informaciju par datu apstrades mérkiem, kadiem Jusu dati tiks apstradati un kam Siem
datiem bis piekluve. P&tljuma vaditajs Jums sniegs informaciju, kur versties, lai sanemtu plasaku
informaciju.

e zinat, kadi dati par Jums tiek apstradati un ka pieprasit veikt pamanito kliidu labojumus; pieprasit
blokét vai dzest savus datus.

e iesniegt siidzibu uzraudzibas iestadei - Datu valsts inspekcijai.

Slimnicai ir pienakums nodro§inat, ka Jasu dati tiek apstradati dro$i. Jus tiksiet informéts, ja biis noticis
datu drosibas parkapums.

Ja jums ir baZas vai rodas pamatotas $aubas par Jusu datu apstradi, jiis varat sazinaties ar P&tfjuma
vaditaju, Slimnicas informacijas dro§ibas vaditaju.

2no 3
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7. pielikuma turpinajums

V-435/00

Slimnica ir atbildiga par Jasu datiem. Slimnicai jasniedz atbildes uz Jiisu pieprasijumiem attieciba uz Jasu
datu apstradi un Jusu datiem 30 dienu laika.

Lai pacients varétu tikt iekjauts pétijuma, nepiecieSama bérna, vecaku/likumiska parstavja piekrisana vai
pasa pacienta piekriSana. Bérna piekriSana tiks nemta véra atbilstoSi bérna vecumam: lidz 14 gadu
vecumam nepiecieSams obligats vecdku vai likumiska parstavja paraksts, bet pec 14 gadu vecuma
parakstities tiesigs ir art bérns pats, atbilstosi Pacientu tiestbu likuma noteiktajam.

Lidzu, parakstiet o piekriSanas veidlapu tikai tad, ja piekritat dalibai ¥aja pé&tijuma un esat
sanémis izsmeloSas un apmierinoSas atbildes uz visiem saviem jautajumiem!

Pacients

(vards, uzvards) ( personas kods)

(pacienta mates/téva, aizbildpa vai cita likumiska parstavja (poradit) vards, uzvards) (personas kods)

Apliecinu, ka esmu sanémusi(-is) no petijuma vaditaja: e
(pétijuma vaditaja amats, vards, uzvards)

skaidrojumu un esmu sapratusi(-is) pétfjuma biitibu, datu apstrades mérki un paredzamo datu apstrades
apjomu. Man bija iesp&ja uzdot jautadjumus, esmu apmierinata(-s) ar atbildém uz tiem un PIEKRITU
Pacienta datu apstradei pétijuma

(pétijuma nosaukums)

Piezimes (ja nepiecie$ams):

Esmu informéts, ka jebkura laika varu atsaukt savu piekrifanu dalibai pétijuma un Iidz ar to ari to
turpmakajai datu apstradei, kas veikta $aja p&tijuma.

Datums (dd.mm.gggg.): . .20

Vecaks/likumiskais parstavis

(paraksts, paraksta at3ifr&jums)

Pacients (no 14 gadu vecuma)

(pickritu/nepiekritu (noradit); paraksts, paraksta at§ifréjums)

Pétijuma vaditajs :

(amats, paraksts, paraksta atdifréjums)

3no3
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8. pielikums

Pilna genoma sekvenceéSana (WGS) ieklautie géni

Glaukomas geni

ABCA4, ACVRI, ADA2, ADAMTSI10, ADAMTS17, ADAMTS3, ADAMTSLI, ADAR, AGBLS, AGK,
AHII, AHR, AKT1, ALDHIA3, ANGPTI, ANKLE2, ANKRD55, ANTXR1, ARHGEF18, ARL2BP, ARL3,
ARLG6, ARSB, ARVCF, ASB10, ATOH7, ATR, ATRIP, B3GALNT2, B3GALT6, B3GAT3, B3GLC(T,
B4GATI, BAZI1B, BBS1, BBS2, BCL7B, BCOR, BDNF, BESTI, BRD4, BTNL2, BUB1, BUBIB, BUB3,
BUD23, CA4, CANTI, CBS, CC2D24, CCBEI, CCDC22, CCDC28B, CD247, CDHI11, CDHRI,
CENPE, CENPJ, CEP152, CEP57, CERKL, CHRDLI, CHSTI4, CHST3, CISD2, CLIP2, CLN3,
CLRNI, CNGAI, CNGBI, COL11Al, COLI8A41, COL241, COL341, COL441, COL8A2, COMT,
COX7B, CRBI, CREBBP, CRPPA, CRX, CRYAA, CRYBA2, CRYBB3, CSGALNACTI, CYPIBI, DAGI,
DCN, DHCR7, DHDDS, DHX38, DNA2, DNAJC30, DPYSLS5, DSE, EBP, EFEMPI, EIF4H, ELN,
EP300, ESCO2, EXOSC2, EYS, FAMI161A, FAM50A, FAS, FAT4, FBNI, FGF10, FGFR2, FGFR3,
FKBP6, FKRP, FKTN, FLNA, FOXCI, FOXE3, FREM?2, FSCN2, FUTS, FZD4, GATAI, GJAI, GJB3,
GJB4, GLIS3, GMPPB, GNAQ, GPI1BB, GRHL2, GSN, GTF2I, GTF2IRDI, GTF2IRD2, GUCAIB,
GUCAIC, GUCAICY, GZF1, HCCS, HDACS, HEATR3, HGSNAT, HIRA, HLA-DRBI, HRAS, IDH34,
IDH3B, IDUA, IFIHI, IFT140, IFT172, IFT88, IL2RA, IL2RB, IMPDHI, IMPGI, IMPG2, JMJDIC,
KCNA4, KDSR, KIAA1549, KIF11, KIZ, KLHL7, LARGEI, LIMKI, LMBRD2, LMX1B, LOXLI, LRAT,
LRP5, LSM11, LTBP2, MAB2I1L1, MAF, MAFA, MAG, MAK, MASP1, MERTK, METTL27, MFRP,
MLXIPL, MYMK, MYOC, NAA10, NCAPG2, NCF1, NDP, NDRGI, NDUFBI1, NEK2, NF1, NFIX,
NHS, NIPBL, NLRP3, NOD2, NR2E3, NRL, NTF4, NUP85, OCRL, OFDI, OPTN, OTX2, OVOL2,
PAX6, PCARE, PCNT, PDE6A, PDE6B, PEX1, PEXI10, PEX11B, PEXI2, PEXI3, PEXI4, PEXI6,
PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PIK3C2A4, PIK3RI, PITX2, PLK4, PLODI, POLG2,
POMGNTI, POMGNT2, POMK, POMTI, POMT2, PRCD, PRDMS5, PROMI, PRPF3, PRPF3],
PRPF4, PRPF6, PRPFS, PRPH2, PRPSI, PRR12, PRSS56, PTCHI, PTCH2, PTEN, PTPN2, PTPN22,
PUSI, PXDN, PYCRI, RAD21, RAX, RBBPS, RBP3, RDHI2, RECQL4, REEP6, RFC2, RGR, RHO,
RHOA, RLBPI, RNASEH2A4, RNASEH2B, RNASEH2C, RNU4ATAC, RNU7-1, ROM1, RPI1, RPILI,
RP2, RP9, RPE65, RPGR, RPLII, RPLI5, RPLIS, RPL26, RPL27, RPL31, RPL35, RPL354, RPLS,
RPLS, RPLY, RPS10, RPSI5A4, RPS17, RPS19, RPS20, RPS24, RPS26, RPS27, RPS28, RPS29, RPS7,
RREBI, RRM2B, RSI, RXYLTI, SAG, SAMHDI, SBF2, SCAPER, SEC24C, SEMA4A, SH3PXD2B,
S1X6, SLC2544, SLC4A44, SLC7A14, SMCI1A4, SMC3, SNRNP200, SOX2, SRY, STAT4, STUBI, STXIA,
SUFU, TBCID20, TBL2, TBXI, TEK, TGFBI, TIMP3, TKFC, TMEM270, TMEM98, TOPORS, TRAIP,
TREXI, TRIM44, TRIP13, TRPM3, TSR2, TTCS, TUB, TULPI, TWISTI, UFDI, USH24, VCAN,
VPS35L, VPS37D, VSXI, WASHCS5, WDR36, WFS1, WTI1, XYLTI, YAPI, YARS2, ZEBI, ZMIZ],
ZNF408, ZNF469, ZNF513, ZSWIM6

ACMG geni

ACTA2, ACTCI, ACVRLI, APC, APOB, ATP7B, BAG3, BMPRIA, BRCAI, BRCA2, BTD, CACNAIS,
CASQ2, COL3A41, DES, DSC2, DSG2, DSP, ENG, FBNI, FLNC, GAA, GLA, HFE, HNF1A4, KCNH?2,
KCNQI, LDLR, LMNA, MAX, MENI, MLHI, MSH2, MSH6, MUTYH, MYBPC3, MYHII, MYH7,
MYL2, MYL3, NF2, OTC, PALB2, PCSKY9, PKP2, PMS2, PRKAG2, PTEN, RB1, RBM20, RET, RPEG6),
RYRI, RYR2, SCN5A, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SMAD3, SMAD4, STK11, TGFBRI, TGFBR2,
TMEM127, TMEM43, TNNCI, TNNI3, TNNT2, TP53, TPM1, TRDN, TSCI, TSC2, TTN, TTR, VHL,
WwTl

OMIN géeni

A2MLI, AAAS, AARS, AARS2, AASS, ABAT, ABCAI, ABCA2, ABCA7, ABCB6, ABCB7, ABCCb,
ABCCS, ABCCY, ABCDI, ABCD4, ABHDI12, ABHDS5, ACACA, ACADS, ACADY, ACADL, ACADM,
ACADS, ACADSB, ACADVL, ACATI, ACAT2, ACBDS5, ACD, ACER3, ACO2, ACOXI, ACP2, ACPS,
ACSF3, ACSL4, ACTAI, ACTA2, ACTB, ACTCI, ACTL6B, ACTN2, ACVRI, ACYI1, ADA2, ADAM?22,
ADAMTS2, ADAR, ADAT3, ADCY5, ADCY6, ADD3, ADGRGI, ADGRG6, ADGRVI, ADK, ADNP,
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8. pielikuma turpinajums

ADSL, ADSSLI, AEBPI, AFG3L2, AGA, AGK, AGL, AGRN, AGTPBPI, AHCY, AHDCI, AHII,
AHNAK?2, AHSG, AIFMI, AIMPI, AIP, AIPL1, AKAP9, AKT1, ALAD, ALAS2, ALDHI8AI, ALDH3A2,
ALDHS5A1, ALDH6AI, ALDH7A1L, ALDOA, ALGI, ALGI1, ALG12, ALG13, ALGI14, ALG2, ALG3,
ALG6, ALGS, ALGY9, ALKBHS, ALPK3, ALPL, ALS2, AMACR, AMERI, AMMECRI, AMPDI, AMPD2,
AMPD3, AMT, ANG, ANKI, ANK2, ANK3, ANKH, ANKLE2, ANKRDI, ANOI0, ANOS, ANOSI,
ANTXR2, ANXAI1, APISI, AP1S2, AP2M1, AP2S1, AP3B2, AP3DI, AP4B1, AP4E1, AP4MI, AP4SI,
AP5Z1, APC, APC2, APOAI, APOB, APP, APTX, AR, ARFI, ARFGEF2, ARGI, ARHGAP3I,
ARHGEF10, ARHGEF2, ARHGEF9, ARIDIA, ARIDIB, ARID2, ARL13B, ARL3, ARL6IPI, ARMCS,
ARMCY, ARNT2, ARSA, ARVI, ARX, ASAHI, ASCCI, ASCLI, ASHIL, ASNS, ASPA, ASPH, ASXLI,
ASXL2, ASXL3, ATADI, ATAD3A, ATCAY, ATGS, ATIC, ATLI, ATL3, ATM, ATNI, ATP13A2,
ATPIAIL, ATP1A2, ATP1A43, ATP2A1, ATP242, ATP2B3, ATPSF1A, ATPSFID, ATP6AP2, ATP6V0A?2,
ATP6VIA, ATP6VIB2, ATP6VIEL, ATP7A, ATP7B, ATP8A2, ATPAF2, ATRX, ATXNI, ATXNIO,
ATXN2, ATXN3, ATXN7, ATXNSOS, AUH, AUTS2, B3GALNT2, B3GALT6, B3GAT3, B4GALNTI,
B4GALTI, B4GALT7, B4GATI, B9DI, BAG3, BAPI, BCAP31, BCAT2, BCKDHA, BCKDHB,
BCLI11B, BCOR, BCORLI, BCSIL, BEANI, BICD2, BINI1, BMPI, BMP2, BMP4, BMPER, BUPRIA,
BMS1, BOLA3, BPTF, BRAF, BRATI, BRCAI, BRCA2, BRF1, BRPFI, BRWD3, BSCL2, BSND, BTD,
BTNL2, BUBI, BUBIB, BVES, Cl2orf4, C1201f57, C120rf65, C190rf12, Clorfl94, CIQBP, C2CD3,
C44, C90rf72, CAS, CACNAIA, CACNAIB, CACNAIC, CACNAID, CACNAIE, CACNAIG,
CACNAIH, CACNAIS, CACNA2D2, CACNB2, CACNB4, CAD, CALMI, CALM?2, CALR, CALR3,
CAMK2A4, CAMK2B, CAMK2G, CAMTAL, CANTI, CAPNI, CAPN3, CARS2, CASK, CASOI, CASO?2,
CASR, CAVI, CAV3, CAVINI, CBL, CBS, CC2DIA, CC2D24, CCDCI115, CCDCI141, CCDC174,
CCDC22, CCDC47, CCDC78, CCDC884, CCDC8SC, CCN6, CCND1, CCTS, CD59, CD96, CDC42,
CDC73, CDH23, CDK10, CDK13, CDKS, CDKL5, CDKNIC, CDON, CENPF, CEP104, CEP120,
CEP290, CEP41, CEP57, CFAP410, CFH, CFHRI, CFHR3, CFL2, CHAMPI, CHAT, CHCHDI0,
CHDI, CHD3, CHD4, CHD7, CHKB, CHMPI4, CHMP2B, CHPI, CHRNAI, CHRNA7, CHRNBI,
CHRND, CHRNE, CHRNG, CHSTI4, CHST3, CIC, CISD2, CIT, CITED2, CKAP2L, CLCF1, CLCNI,
CLCN4, CLCN7, CLCNKA, CLCNKB, CLDN16, CLIC2, CLN3, CLP1, CLPB, CLTC, CLTCLI, CNBP,
CNKSR2, CNNM2, CNOT1, CNOT3, CNPY3, CNTNI, CNTNAPI, CNTNAP2, COA3, COA6, COA7,
COASY, COGI, COG2, COG4, COGS, COG6, COG7, COGS, COLI2AI, COLI3AI, COLIAI
COLIA2, COL2541, COL2A1, COL3Al, COL4Al, COL4A2, COL5A1, COL5A2, COL6A1, COL6A2,
COLG6A43, COL943, COLGALTI, COLQ, COMP, COMT, COPB2, COQ2, COQ4, COQ6, COQ7,
CO084, COQY, COX10, COXI4, COXI5, COX20, COX641, COX642, COX6BI, COX7B, COXSA,
CPLANEI, CPLX1, CPOX, CPSI, CPT1A, CPTIB, CPTIC, CPT2, CRADD, CRAT, CRBI, CRBN,
CREBBP, CRELDI, CRLFI, CRPPA, CRX, CRYAB, CSFIR, CSNK2A41, CSNK2B, CSPP1, CSRP3,
CTBPI, CTCI, CTCF, CTDPI, CTLA4, CTNNA2, CTNNA3, CTNNBI, CTNS, CTSD, CTSF, CTU2,
CUL4B, CUXI, CWC27, CWFI9LI, CXorf56, CYB5A, CYB5R3, CYFIP2, CYPI1IBI, CYPI1B2,
CYP2441, CYP26CI, CYP27A1, CYP27BI, CYP2RI, CYP2UI, CYP7B1, D2HGDH, DABI, DAGI,
DARS2, DBH, DBT, DCAFS, DCC, DCHSI, DCPS, DCTN1, DCTN2, DCX, DDB2, DDC, DDHD,
DDHD?2, DDOST, DDR2, DDX11, DDX3X, DDX6, DEAF1, DEGSI, DENNDSA, DES, DGAT?2,
DGCR2, DGCR6, DGCRS, DGUOK, DHCR24, DHCR7, DHDDS, DHFR, DHH, DHPS, DHTKDI,
DHX30, DIAPHI, DIS3L2, DKCI, DLAT, DLD, DLG3, DLLI, DLL4, DMD, DMGDH, DMPK,
DMXL2, DNA2, DNAJB2, DNAJB4, DNAJB6, DNAJC12, DNAJC19, DNAJC3, DNAJC6, DNALA4,
DNASEIL3, DNMI, DNMIL, DNM2, DNMTI, DNMT34, DNMT3B, DOCK3, DOCK6, DOCK7,
DOCKS, DOK7, DOLK, DPAGTI, DPF2, DPMI, DPM2, DPM3, DPYD, DPYS, DRP2, DSC2, DSE,
DSG2, DSP, DST, DSTYK, DTNA, DUOX2, DUOXA2, DUSP6, DUX4, DYNCIHI, DYNCII2,
DYRKIA, DYSF, EARS2, EBF3, EBP, ECELI, ECHSI, EDC3, EDN1, EDN3, EDNRB, EED, EEF1A42,
EEF2, EFEMP2, EFL1, EFNBI, EGF, EGR2, EHMTI, EIF24K2, EIF2AK3, EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3,
EIF2B4, EIF2BS, EIF2S3, EIF4G1, ELAC2, ELN, ELOVL4, ELOVLS, ELPI, ELP2, EMCI, EMD,
EMLI, ENG, ENO3, ENPPI, ENTPDI, EOGT, EP300, EPB42, EPCAM, EPGS5, EPM2A, ERBB3,
ERBB4, ERCCI, ERCC2, ERCC3, ERCC4, ERCCS, ERCC6, ERCC6L2, ERCCS, ERF, ERGICI,
ERLINI, ERLIN2, ERMARD, ESS2, ETFA, ETFB, ETFDH, ETHEI, EXOSC3, EXOSCS, EXOSCY,
EXTI, EXT2, EXTL3, EYAI, EYA4, EZH2, FA2H, FAM111B, FAMI1264, FAMI149B1, FANI, FARI,
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FARS2, FARSB, FAS, FASTKD2, FAT2, FAT4, FBLNI, FBLN5, FBNI, FBPI, FBXL4, FBXOl],
FBXO31, FBX038, FBXO7, FCSK, FDX2, FEZF1, FGD4, FGF12, FGF14, FGF17, FGF23, FGFS,
FGFRI, FGFR3, FGFRLI, FH, FHLI, FIG4, FKBPI14, FKBPIA, FKRP, FKTN, FLADI, FLCN, FLII,
FLNA, FLNC, FLRT3, FLVCRI, FMN2, FMR1, FOXC2, FOXEI, FOXGI, FOXP1, FOXREDI, FRGI,
FRMDA4A, FRMPD4, FRRSIL, FTL, FTO, FTSJI, FUCAI, FUS, FUTS, FXN, FXRI, FXYD2, GAA,
GABBR2, GABRAI, GABRA2, GABRAS5, GABRBI, GABRB2, GABRB3, GABRD, GABRG2, GADI,
GALC, GALE, GALNT2, GAMT, GAN, GARS, GATAI, GATA4, GATA6, GATADI, GATAD2B, GATM,
GBA, GBA2, GBEI, GCDH, GCHI, GCK, GCLC, GCSH, GDAPI, GDAP2, GDF3, GDF6, GDII,
GDNF, GEMIN4, GFAP, GFER, GFM1, GFM2, GFPTI1, GIGYF2, GJAl, GJA5, GJB1, GJB2, GJB3,
GJB6, GJC2, GK, GLA, GLBI, GLDC, GLDN, GLEI, GLI2, GLRAI, GLRB, GLRXS, GLS, GLUL,
GLYCTK, GM24, GMPPA, GMPPB, GNA11l, GNAI3, GNAOI, GNAQ, GNAS, GNBI, GNB4, GNB3,
GNE, GNPAT, GNPTAB, GOLGA2, GORAB, GOSR2, GOT2, GPIBB, GPAAI, GPC3, GPC4, GPDIL,
GPHN, GPI, GPT2, GPX4, GRIA3, GRIA4, GRID2, GRIK2, GRINI, GRIN24, GRIN2B, GRIN2D,
GRM1, GRN, GSN, GSS, GSX2, GTF2E2, GTF2H5, GTPBP2, GTPBP3, GUCYIAI, GUCY2D, GUF1I,
GUSB, GYGI, GYSI, HACDI, HACEI, HADH, HADHA, HADHB, HAMP, HARS, HBAI, HBA2, HBB,
HCCS, HCFCI, HCNI, HCN4, HDACS, HECW2, HEPACAM, HERCI, HERC2, HESXI, HEXA,
HEXB, HIBCH, HIKESHI, HINTI, HIVEP2, HJV, HKI, HLA-B, HLA-DQOBI, HLA-DRBI, HLCS,
HMBS, HMGA2, HMGCL, HNFIA, HNF44, HNMT, HNRNPAI, HNRNPA2BI, HNRNPDL,
HNRNPH2, HNRNPK, HNRNPU, HOXBI, HOXDI10, HPCA, HPD, HPRTI, HRAS, HS6STI,
HSDI17B10, HSD17B4, HSPB1, HSPB3, HSPBS, HSPD1, HSPG2, HTRAI, HTRA2, HTT, HUWE]I,
HYLSI, HYMAIL IARS2, IBA57, IDH2, IDUA, IER3IP1, IFIHI, IFRDI, IFTI140, IFT81, IGF2,
IGHMBP2, IKBKG, IL10, IL12B, ILI7RD, ILIRAPLI, IL23R, ILK, IMPDH1, INF2, INPP5E, INPP5K,
INPPLI, INS, INSR, INTSI, INTSS, IQCBI, IQSECI, IQSEC2, IREB2, IRF2BP2, IRF2BPL, IRF3,
ISCAI, ISCA2, ISCU, ITCH, ITGA3, ITGA7, ITGB4, ITGB6, ITM2B, ITPA, ITPRI, IYD, JAG2, JAK2,
JAM2, JAM3, JPHI, JPH2, JPH3, JUP, KANKI, KANSLI, KARS, KAT6A, KAT6B, KATNBI,
KBTBDI13, KCNAI, KCNA2, KCNA4, KCNAS5, KCNBI, KCNC3, KCND3, KCNEI, KCNE2, KCNE3,
KCNHI, KCNH2, KCNJ1, KCNJ10, KCNJ11, KCNJ13, KCNJ18, KCNJ2, KCNJ5, KCNJ6, KCNK4,
KCNKY9, KCNMAI, KCNN3, KCNQI, KCNQ2, KCNQ3, KCNQ5, KCNTI1, KCNT2, KDMI1A4, KDM3B,
KDM5B, KDM5C, KDM6A, KDM6B, KIAA0586, KIAA0753, KIAA1109, KIDINS220, KIF11, KIF14,
KIFIA, KIFIB, KIFIC, KIF21A, KIF22, KIF26B, KIF2A4, KIF5A4, KIF5C, KIF7, KISSIR, KIT, KLC2,
KLFI13, KLHL40, KLHL41, KLHLY, KMT2A4, KMT2B, KMT2C, KMT2D, KMT2E, KPTN, KRAS,
KRTI4, KRT5, KY, KYNU, LICAM, L2ZHGDH, LAGE3, LAMAI1, LAMA2, LAMA4, LAMAS, LAMBI,
LAMB2, LAMP2, LARGEI, LASIL, LBR, LCA5, LDB3, LDHA, LDLR, LEMD3, LETM1, LGI4, LHX3,
LHX4, LIAS, LIFR, LIMS2, LINGOI, LINSI, LIPE, LIPTI, LIPT2, LITAF, LMAN2L, LMBRI,
LMBRDI, LMNA, LMNBI, LMNB2, LMOD3, LMXIB, LNPK, LONPI, LPINI, LRAT, LRIF1, LRPI2,
LRP4, LRP5, LRPPRC, LRRK2, LRSAMI, LSS, LTBP4, LTC4S, LYRM4, LYRM7, LYST, LZTRI,
MACFI, MAF, MAFB, MAG, MAGEL2, MAMLD1, MANIBI, MAN2B1, MANBA, MAP2K1, MAP2K?2,
MAP3K20, MAPKS8IP3, MAPRE2, MAPT, MARS, MARS2, MASTI, MATR3, MB, MBD5, MBOAT7,
MBTPS2, MC2R, MCCCI, MCCC2, MCM3AP, MCOLNI, MDH2, MECP2, MECR, MED12, MEDI2L,
MEDI13, MEDI3L, MEDI7, MED23, MED25, MEF2C, MEFV, MEGF10, MENI, MEOXI, MET,
METTL23, METTLS5, MFF, MFN2, MFSD2A4, MGAT2, MGME1, MIBl, MICOS13, MICUI, MID2,
MIPEP, MITF, MKRN3, MKS1, MLC1, MLHI, MLH3, MLXIPL, MLYCD, MMAA, MMAB, MMACHC,
MMADHC, MME, MMUT, MNI1, MOCSI, MOCS2, MOGS, MORC2, MPCI, MPDUI, MPI, MPL,
MPLKIP, MPV17, MPZ, MRAP, MRAS, MREII, MRM2, MRPL3, MRPL44, MRPS16, MRPS?2,
MRPS22, MRPS25, MRPS34, MSH2, MSH6, MSTN, MSTOI, MTAP, MTFMT, MTHFR, MTHFS,
MTMI, MTMRI14, MTMR2, MTOI, MTOR, MTPAP, MTR, MTRR, MTTP, MUSK, MUTYH, MVK,
MYBPCI, MYBPC3, MYDSS, MYF6, MYHI11, MYHI4, MYH2, MYH3, MYH6, MYH7, MYHS, MYLI,
MYL2, MYL3, MYL4, MYLK2, MYMK, MYO18B, MYO5A4, MYO9A4, MYORG, MYOT, MYOZ2, MYPN,
NAAI10, NACCI, NADK2, NAGA, NAGLU, NAGS, NALCN, NANS, NARS2, NATSL, NAXE, NBAS,
NBN, NCAPD3, NCAPG2, NDEI, NDN, NDP, NDRGI, NDSTI, NDUFAI, NDUFAI10, NDUFAII,
NDUFAI2, NDUFAI3, NDUFA2, NDUFA6, NDUFA9, NDUFAFI, NDUFAF2, NDUFAF3,
NDUFAF4, NDUFAFS5, NDUFAF6, NDUFB11, NDUFB3, NDUFBS, NDUFB9, NDUFS1, NDUFS2,
NDUFS3, NDUFS4, NDUFS6, NDUFS7, NDUFS8, NDUFVI1, NDUFV2, NEB, NECAPI, NEDD4L,
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NEFH, NEFL, NEKI, NEPRO, NEUI, NEUROD2, NEXMIF, NEXN, NF1, NF2, NFASC, NFI4, NFIX,
NFUI, NGF, NGLYI, NHLRCI, NHLRC2, NIPAIl, NIPBL, NKAP, NKX2-1, NKX2-5, NKX6-2,
NMNATI, NNT, NOD2, NODAL, NONO, NOP56, NOTCHI, NOTCH3, NPAP1, NPC1l, NPC2, NPHPI,
NPHP3, NPMI1, NPPA, NROBI, NR2F1, NR2F2, NRAS, NRROS, NRXNI1, NSDI, NSD2, NSDHL,
NSMCE3, NSMF, NSUN2, NT5C2, NTNI1, NTNG2, NTRK1, NTRK2, NUBPL, NUMAI, NUP107,
NUPI133, NUP155, NUP214, NUP62, NUP88, NUSI, NUTM2B-AS1, OAT, OCLN, OCRL, OFDI,
OGDH, OPAl, OPA3, OPHNI, OPTN, ORAll, OSGEP, OSTM1, OTC, OTUDG6B, OTX2, OXRI, P4HB,
P4HTM, PABPNI, PACSI, PACS2, PAFAHIBI, PAH, PAKI, PAK3, PAM16, PANK2, PARK7, PARN,
PARS2, PAXI, PAX3, PAX6, PAX7, PAXS, PBXI, PC, PCBDI, PCCA, PCCB, PCDHI2, PCDH1I9,
PCGF2, PCLO, PCNA, PCSKY, PCYTIA, PCYT2, PDCDI, PDEI0OA, PDEI1A, PDE4D, PDEG6D,
PDESB, PDGFB, PDGFRB, PDHAI, PDHB, PDHX, PDK3, PDPI, PDSS2, PDXI, PDYN, PETI100,
PEXI, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEXG,
PEX7, PFKM, PFN1, PGAM?2, PGAPI, PGAP2, PGAP3, PGKI, PGM1, PGM3, PHACTRI, PHF2IA,
PHF6, PHGDH, PHIP, PHKAI, PHKA2, PHKB, PHKG2, PHOX24, PHOX2B, PHYH, PIBFI,
PIEZO2, PIGA, PIGB, PIGC, PIGG, PIGH, PIGK, PIGL, PIGN, PIGO, PIGP, PIGQ, PIGS, PIGT,
PIGU, PIGV, PIGW, PIGY, PIK3CA, PIK3CD, PIK3R2, PIK3R5, PINKI, PIP5KIC, PITX3, PKP2,
PLA2G6, PLAA, PLCBI, PLCB4, PLD3, PLEC, PLEKHG2, PLEKHGS, PLK4, PLN, PLODI, PLPI,
PLPBP, PMM?2, PMP2, PMP22, PMPCA, PMPCB, PMS1, PMS2, PNKD, PNKP, PNP, PNPLA2,
PNPLA6, PNPLAS, PNPO, PNPTI, POCIA, POGLUTI, POGZ, POLAI, POLE, POLG, POLG2,
POLRIC, POLR24, POLR3A, POLR3B, POMGNTI, POMGNT2, POMK, POMTI, POMT2, PONI,
POPDC3, POUIFI, POU3F3, POU3F4, PPA2, PPARG, PPCS, PPMID, PPOX, PPPICB,
PPPIRI5B, PPP2CA, PPP2RI1A, PPP2R2B, PPP2R5D, PPP3CA, PPTI1, POBPI1, PRDM12, PRDM]6,
PRDMS5, PRDMS, PRDXI, PREPL, PRFI, PRICKLEI, PRKACA, PRKAG2, PRKARIA, PRKCG,
PRKDI, PRKN, PRKRA, PRMT7, PRNP, PRODH, PROK2, PROKR2, PROPI, PRPH, PRPS1, PRRT2,
PRSS12, PRUNEI, PRX, PSAP, PSATI, PSENI, PSEN2, PSMBS, PSMD12, PSPH, PTCD3, PTCH],
PTCHDI, PTDSSI, PTEN, PTH, PTPNII, PTPN22, PTRH2, PTS, PUF60, PUMI, PURA, PUSI,
PUS3, PUS7, PWARI, PWRNI, PYCRI, PYCR2, PYGL, PYGM, PYROXDI, ODPR, QRICHI, RAB11B,
RABIS, RAB27A, RAB39B, RAB3GAPI, RAB3GAP2, RAB7A, RACI, RAD21, RAD50, RAD51, RAF1,
RAII, RALGAPAI, RANBP2, RAPSN, RARA, RARB, RARS2, RASAIl, RB1, RBCKI, RBM10, RBM20,
RBM?28, RBM7, RBPJ, RD3, RDHI12, REEPI, REEP2, RELA, RELN, REPS1, RERE, RET, RETREGI,
RFCI, RFTI, RHOBTB2, RIN2, RITI, RLIM, RMNDI, RMRP, RNASEHI, RNASEH2A, RNASEH2B,
RNASEH2C, RNASET2, RNF1134, RNF125, RNF13, RNF170, RNF216, RNU4ATAC, ROGDI, RORA,
RPEGS5, RPGRIPI, RPGRIPIL, RPH3A4, RPIA, RPLI0, RPS23, RPS6KA3, RRAS2, RRM2B, RSPH44,
RSPHY, RSPRY1, RSRCI, RTELI, RTN2, RTTN, RUBCN, RUSC2, RXYLTI, RYRI, RYR2, RYR3, SACS,
SALL4, SAMDY, SAMD9IL, SAMHD1, SARIB, SARDH, SARS2, SATB2, SBF'1, SBF2, SC5D, SCNI114,
SCNIA, SCNIB, SCN24, SCN2B, SCN3A4, SCN3B, SCN4A4, SCN4B, SCN5A4, SCN8A, SCN94, SCNN14,
SCNNI1B, SCNNIG, SCOI1, SCO2, SCYLI, SCYL2, SDHA, SDHAF1, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD,
SEC24D, SEC31A4, SELENOI, SELENON, SEMA3A4, SEMA3E, SEMA4A, SEPSECS, SEPT9, SERACI,
SERPINA6, SERPINHI, SET, SETBP1, SETD2, SETDS, SETX, SFRP4, SFXN4, SGCA, SGCB, SGCD,
SGCE, SGCG, SGPLI, SH3TC2, SHANK3, SHH, SHOC2, SIGMARI, SIK1, SILI, SIN3A4, SIX1, SIX3,
SIX5, SIX6, SKI, SLC12A1, SLCI1243, SLCI12A45, SLC1246, SLCI3A43, SLC13A45, SLC16A41, SLCI16A2,
SLCI17A45, SLC1842, SLC18A3, SLC19A43, SLC1A2, SLC1A43, SLC1A4, SLC20A42, SLC22A45, SLC25A41,
SLC25412, SLC25A415, SLC25A419, SLC25A420, SLC25A421, SLC25A422, SLC25A424, SLC25A426,
SLC25A43, SLC25A432, SLC25A44, SLC25A442, SLC25A446, SLC26A42, SLC26A4, SLC2A41, SLC2A10,
SLC30A410, SLC30A49, SLC33A41, SLC34A41, SLC34A3, SLC3541, SLC3542, SLC3543, SLC35C1,
SLC39414, SLC39A48, SLC3A1, SLC44A1, SLC4541, SLC46A41, SLC4A1, SLC5242, SLC5243,
SLC5A45, SLC5A47, SLC6A419, SLC6A43, SLC6A5, SLC6AS8, SLC6AY9, SLC747, SLC9A41, SLC946,
SLCY947, SMAD3, SMAD4, SMARCA4, SMARCBI, SMARCC2, SMARCDI, SMARCEI, SMCI14,
SMC3, SMCHDI1, SMGY, SMNI, SMN2, SMO, SMPDI1, SMPD4, SMPX, SMS, SNAI2, SNAP25,
SNAP29, SNCA, SNIP1, SNORD115-1, SNORD116-1, SNORDI118, SNRPN, SNTAI, SNX10, SNXI4,
SODI, SON, SOS1, SOS2, SOST, SOX10, SOX11, SOX2, SOX3, SOX4, SOX5, SOX9, SP110, SPARC,
SPART, SPAST, SPATAS, SPECCIL, SPEG, SPGI11, SPG21, SPG7, SPR, SPREDI, SPRY4, SPTAI,
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8. pielikuma turpinajums

SPTANI, SPTB, SPTBN2, SPTBN4, SPTLC1, SPTLC2, SOSTM1, SRD5A3, SSR4, ST3GAL3, ST3GALS,
STAC3, STAGI, STAG2, STAMBP, STAR, STAT3, STAT4, STATSB, STIMI, STIM?2, STK11, STNI,
STRADA, STRA6, STT34, STT3B, STUBI, STX11, STX16, STX1B, STXBPI, SUCLA2, SUCLG1, SUFU,
SUMF1, SUNI, SUN2, SUOX, SURF1, SUZ12, SVBP, SVEP1, SYNEI, SYNE2, SYNGAPI, SYNJI, SYP,
SYTI, SYT14, SYT2, SZT2, TACOI, TACR3, TAFI, TAF15, TAF2, TAF6, TANGO2, TARDBP, TARS?,
TAZ, TBCID20, TBCID23, TBC1D24, TBCD, TBCE, TBCK, TBKI, TBLIXRI, TBP, TBRI, TBXI,
TBX20, TBX4, TCAP, TCF20, TCF4, TCIRGI, TCN2, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TDPI, TDP2, TECPR?2,
TECR, TECRL, TELO2, TERT, TET2, TET3, TFAP2A, TFG, TG, TGFBI, TGFB3, TGFBRI, TGFBR?,
TGIF1, TGM6, TH, THOC2, THSDI, TIA1, TICAMI, TIMM22, TIMM50, TIMMSA, TIMMDC]I, TK2,
TKFC, TKT, TLK2, TLLI, TLR3, TMCOI, TMEMI06B, TMEMI07, TMEMI26B, TMEMI3S,
TMEM165, TMEM199, TMEM216, TMEM231, TMEM237, TMEM240, TMEM?260, TMEMA43,
TMEM®634, TMEMG65, TMEMG67, TMEM?70, TMEM94, TMPO, TMTC3, TMX2, TNFRSFIIA,
TNFRSF11B, TNFRSF14, TNIK, TNNCI, TNNI2, TNNI3, TNNTI, TNNT2, TNNT3, TNPO3, TNXB,
TOEI, TONSL, TOP34, TOR1A, TORIAIP1, TP53, TP53RK, TPII, TPK1, TPM1, TPM2, TPM3, TPO,
TPP1, TPRKB, TRAF3, TRAF7, TRAKI, TRAPPCI1l, TRAPPCI2, TRAPPC2L, TRAPPCH,
TRAPPC6B, TRAPPCY, TRDN, TREM2, TREXI, TRH, TRHR, TRIM2, TRIM32, TRIM37, TRIM54,
TRIMG63, TRIP12, TRIP13, TRIP4, TRIT1, TRMTI, TRMT10A4, TRMTI10C, TRMT10A, TRMTS, TRMU,
TRNT1, TRPC3, TRPM6, TRPM7, TRPSI1, TRPV4, TRPV6, TRRAP, TSC1, TSC2, TSEN15, TSEN2,
TSENS4, TSEM, TSHB, TSHR, TSPAN7, TTBK2, TTC19, TTI2, TTN, TTPA, TTR, TUBAIA, TUBA4A,
TUBAS, TUBB, TUBB2A, TUBB2B, TUBB3, TUBB4A4, TUBB6, TUBGI, TUBGCP2, TUBGCPA4,
TUBGCPS6, TUFM, TULPI, TUSC3, TWNK, TXN2, TXNRD2, TYMP, TYROBP, UBA1, UBAS, UBAPI,
UBE3A, UBE3B, UBOLN2, UBRI, UBTF, UCHLI, UFCI, UFM1, UGDH, UGP2, UGTIAI, UNC134,
UNCS80, UNC93B1, UPB1, UPF3B, UQCC2, UQCC3, UOCRFSI, UOCRQ, USP18, USP27X, USP45,
USP7, USPS, USP9X, VACI4, VAMPI, VAMP2, VAPB, VARS2, VCL, VCP, VDR, VHL, VIPAS39,
VLDLR, VMA21, VPSI1, VPSI34, VPSI3B, VPSI3C, VPSI3D, VPS334, VPS33B, VPS35, VPS374,
VPSS1, VPS53, VRKI, VWA3B, WAC, WARS, WARS2, WASFI, WASHC4, WASHCS, WDR11, WDR26,
WDR4, WDR45, WDR45B, WDR62, WDR73, WDRS1, WES1, WNK1, WTI, WWOX, XDH, XK, XPA,
XPC, XRCC1, XYLTI, XYLT?, YARS, YARS2, YMEILI, YWHAG, YY1, ZBTBI1, ZBTBI6, ZBTBIS,
ZBTB20, ZC3HI4, ZC4H2, ZDHHCY, ZEB2, ZFHX2, ZFP57, ZFYVE26, ZFYVE27, ZICI, ZIC2,
ZMIZ1, ZNF148, ZNF335, ZNF423, ZNF462, ZNF469, ZNF711, ZNHIT3, ZSWIM6
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11. pielikums

PCG incidence dazadas populacijas

Valsts vai regions

Incidence uz 100 000
dzivi dzimuSajiem bérniem

Danija (Pedersen et al., 2020) 4,80
Dienvidkoreja (Lee et al., 2020) 11,00
Zviedrija (Zetterberg et al., 2015) 4,30
Satida Arabija (Badawi et al., 2019) 40,00
ASV (Minesota) (Aponte et al., 2010) 1,46
Lielbritanija (Papadopoulos et al., 2007) 5,41
Irija (Papadopoulos et al., 2007) 3,31
Kanada (Taylor et al., 1999) 8,00
Spanija (Bermejo & Martinez-Frias, 1998) 2,85
Slovakija (romu populacija) (Gencik, 1989) 80,00
Slovakija (Gencik, 1989) 4,50
Palesta (Elder, 1993) 12,20
Skotija (Papadopoulos et al., 2007) 11,70
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12. pielikums

Radzenes horizontala un vertikala diametra vértibas veseliem, iznésatiem bérniem
(J. C. Wang et al., 2022)

Vecuma grupa

0-1

1-6

6-12

12-24

24-36

(ménesi)
Radzenes
horizontalais

9,78 £ 0,14

10,50 + 0,29

10,86 £ 0,23

11,38 £ 0,07

11,72 £ 0,04

diametrs (mm)
Radzenes
vertikalais
diametrs (mm)

9,28 £ 0,26

10,08 £0,18

10,28 +£0,14

10,56 £ 0,24

10,85+0,03
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ocular axial length (mm)

Acs aksiala garuma izmainas atbilstosi bérna vecumam

(Groot et al., 2022)

Vecums

Acs aksialais garums (mm)

38. gestacijas nedela

16,21 +0,16

40. gestacijas nedéla 16,83 £ 0,19
1 ménesis 17,22 +£0,42
2 menesi 18,29 £ 0,21
3 meénesi 18,41 0,50
6 ménesi 19,53 £ 0,59
9 meénesi 20,34 £ 0,85
12 ménesi 20,74 £ 0,83
18 ménesi 20,46 £ 0,26
24 ménesi 21,71 £ 0,23
36 ménesi 21,84 +0,32

13. pielikums

T T T T T

20

28
weeks

36

1 2 3 4 65 6
months

| R PR TR TR RN RN S RN R R
7 8 9 10 11 12

T
15 2
years

(gestational) age
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Ilgtermina redzes asuma iznakums kirurgiski arstétiem pacientiem

(De Silva et al., 2011)

14. pielikums

e el Labakais
R ~ Kirurgiskas ce, .
Publikacijas . Novérosanas v korigétais
Autors Acu skaits | arstesanas
gads ilgums gados redzes
metode
asums
Varma et al. 1992 44 5,20 Dazadas 37 % > 0,40
Broughton, 1981 34 5,50 Goniotomija 59 % > 0,33
Parks
Morgan et al. 1981 23 5,20 Dazadas 78 %> 0,40
Shaffer 1982 50 5,00-25,00 Goniotomija 54 % > 0,50
Hetherington 1978 24 4,40 Dazadas 77 % > 0,40
Russell-Eggitt 1992 335 <10,00 gadi | Goiotomija Nav izvertets
et al.
Gramer et al. 1996 60 11,00 Dazadas 47 % > 0,50
Mendicino et al. | 2000 24 4,00 Trabekulotomija | 79 % > 0,40
360°, 53 % > 0,40
goniotomija
Filous, Brunova | 2002 78 3,20 Trabekulotomija | 64 % > 0,50
De Silva, 2011 30 33,80 Dazadas 45 % >0,33
Brookes
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15. pielikums

CYPIBI patogéno variantu prevalence dazadas Eiropas populacijas

Pacientu skaits ar

(autores p&tijums)

Valsts Proba'ndu CYPIB] patogeniem Visizplatitakais variants
skaits A
variantiem (%)

Spanija (Lopez-Garrido et al., 161 56 (34,78 %) p-E387K (rs55989760)

2013)

Italija (Giuffre’, 2011) 72 25 (34,72 %) p-G61E (1s289367000)

Vacija (Weisschuh et al., 2009) | 39 7 (17,95 %) N/A®

Francija (Colomb et al., 2003) 31 15 (48,39 %) 2.4340delG

Danija (Grenskov et al., 2016) 37 10 (27,03 %)° p-W57*

(rs72549387)

Portugale (Simdes et al., 2017) 30 22 (73,33 %) p.A1791s (rs771076928)

Krievija (Ivanoshchuk et al., 25 5 (20,00 %) p-R444Q (1s72549376)

2020) p.R444*
(rs377049098)

Slovakija (romu populacija) 20 20 (100,00 %) p.E387K

(P1asilova et al., 1999) (rs55989760)

Sveice (Lang et al., 2020) 14 6 (42,86 %) p. L487P
(rs1682415237)
p.R355fs
(rs72549380)
c.1044-3C>T
(rs761216127)

Latvija 21 0 N/A

Pétijumos pamata analizéti Eiropas regionu parstavosi pacienti, tom&r vairakas kohortas ieklauti probandi arT ar
atskirigu etnisko izcelsmi. N/A — nav piemérojams; ® noteikti 11 atkirigi patogénie varianti. Cetri pacienti salikti
heterozigoti, divi probandi heterozigoti un viens — homozigots, ® Probandi ar vienas vai divu sekven¢u variantiem
CYP1BI (angl. Probands with 1 or 2 sequence variations in CYPIBI).
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Acs priekséja segmenta disgenézes génu raksturojums

16. pielikums

Gens OMIM | Lokuss Parm::;aossanas Fenotips A::cliaccga Atsauces

FOXClI 601090 | 6p25.3 A-D ASGD 3 Ja (Avaetal.,
(Pitersa 2021; Lang
anomalija, et al., 2020;
Aksenfelta Leysen
anomalija, etal., 2022;
Rigera Mears et al.,
anomalija, iris 1998;
hipoplazija, Nishimura
aniridija), et al., 1998;
Aksenfelta- Saleem
Rigera et al., 2003)
sindroms, PCG

FOXE3 601094 | 1p33 A-R vai A-D ASGD 2 Ne (Doucette et
(iedzimta al., 2011;
primara afakija, Valleix et
katarakta, al., 2006)
Pitersa
anomalija,
microphthalmia)

PXDN 269400 | 2p25.3 A-R ASGD 7 Ja* (Choi et al.,
(radzenes 2015; K.
apdulkosanas, Khan,
iedzimta Al-Maskari,
katarakta, etal., 2011;
microcorneq) K. Khan,

Rudkin,
etal., 2011;
Leysen
etal., 2022;
Micheal

et al., 2016)

PITX2 601542 | 4925 A-D Aksenfelta- Ja (Alward
Rigera et al., 1998;
sindroms, Doward
ASGD 4 et al., 1999;
(Pitersa Leysen
anomalija, iris et al., 2022;
hypoplasia), Medina-
radzenes Trillo et al.,
gredzenveida 2019; Xia
dermoids, PCG et al., 2004)

PITX3 602669 | 10925 A-D vai A-R ASGD 1, Ne (Bidinost
iedzimta et al., 2006;
muguréja polara Semina
katarakta et al., 1998)
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16. pielikuma turpinajums

Gens OMIM | Lokuss Parm‘z]u;zlossanas Fenotips A::cliaccga Atsauces
PAX6 607108 | 11p13 A-D Aniridija, Ne (Deml et al.,
ASGD 5 2016; Jordan
(Pttersa etal., 1992;
anomalija, Mirzayans
Aksenfelta et al., 1995)
anomalija,
Rigera
anomalija)
keratits, fovea
hypoplasia,
iedzimta
katarakta, redzes
nerva
hypoplasia
CPAMDS | 608841 | 19pl13.11 | A-R ASGD 8 Ja’ (Bonet-

(varaviksnenes Fernandez
hipoplazija, et al., 2020;
ectopia lentis, Cheong
corectopia, etal., 2016)
ectropion uveae,
katarakta)

(AD — autosomali dominants, AR — autosomali recesivs PCG — primara iedzimta glaukoma, ASGD - prieksgja

segmenta disgenéze), “atseviski kliniskie gadijumi aprakstiti.
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17. pielikums

Pacienta izmekléSanas protokols visparéja anestezija

©

Bérnu kliniska
universitates
slimnica

Pacienta izmekléSanas protokols visparéja anestézija

Datums:

[zmekl&jumus veic:

1) Intraokularais spiediens (mmHg) anestezijas sakuma faze

Anestézijas veids

iCare OD 0S Perkina tonometrs OD OS

2) Acs aksialais garums (mm)

OD 0S

3) Pahimetrija (zm)

OD 0S

4) Radzenes diametrs (mm)

OD horizontalais vertikalais

OS horizontalais vertikalais

5) Refraktometrija un keratometrija
Cikloplegija | |

oD 0S
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17. pielikuma turpinajums

©

Bérnu kliniska
universitates
slimnica

.

6) Acs prieksgja segmenta atradnes

Haab'’s strijas OD ir /nav OS ir /nav

Radzenes tuiska OD ir /mav OS ir /nav Tuskas lokalizacija OD centrala / periféra OS
centrala / periféra

Radzenes apdulkojums OD ir /nav OS ir /nav Apdulkojuma lokalizicija OD centrala /
periféra OS centrala / periféra

7) Gonioskopija

Goniodisgengze OD ir /mav OS ir /nav
Periféras priek3gjas sinehijas OD ir /nav OS ir /nav
Pigmentacija trabekularaja tikla OD ir /mav OS ir /nav

8) Fundus oculi apskate

Ekskavacija OD 0S

Neiroretinalas apmales zuodums OD ir /nav OS ir /nav
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17. pielikuma turpinajums

9) Ultrasonoskopija (B skans)
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18. pielikums

Anketa vecakiem slimibas un slimibu anamnézes precizéSanai

Aptaujas anketa vecakiem
Cienijamie vecaki!
Laodzu aizpildiet anketu sakard ar aizdomam par iedzimtu glaukomu Jasu b&rnam!

Esosa informacija sniegtu mums iespeju izvertet bérna riska faktorus un potencialos celonus.

Siadzibas:

Siidzibas Ja Ne Cik ilgi?

1. AsaroSana

2. Izdalfjumi no acs

3. Plakstinu nekontroléta

raustiSanas

4. Nepatika pret spoZu

gaismu

5. Acs apdulkoSanas

6. Acs izméru aplielinaSanas

1. Vai bérns Sobrid sanem kadus acu medikamentus? Ludzu precizgjiet kadus!

Ja/ne

2. Vaiieprieks b&rnam ir veiktas acu operacijas? Ludzu precizgjiet kadus!

Ja/ne
3. Kadi acu medikamenti ir lietoti bérna dzives laika kop$ dzimSanas? Ludzu precizgjiet

un sniedziet informaciju apmeéram, cik ilgi tie ir lietoti!

Slimibu anamnéze:

1. Vai Jusu bérnam ir kadas citas hroniskas slimibas? Lidzu precizéjiet kadus!
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18. pielikuma turpinajums

2. VaiJasu berns Sobrid lieto medikamentus? Ladzu precizéjiet kadus!

3. Vai Jusu bérns dzives laika ir sapémis arst€Sanu ar steroidiem? Ludzu precize€jiet

kadus, kad un cik ilgi!

Ja/né

Griitnieciba un dzemdibas

1. Kura gritniecibas nedela bérns piedzima?

2. Kads bija bé&rna dzim8anas svars?

3. Vai griitniecibas laika bija kadi sareZgTjumi? Liadzu precizgjiet!

Vai ir bijusas krampju lekmes Ja/ne

4. Vai gritniecibas laika lietojat medikamentus? Ja ja, lodzu precizé&jiet kadus!

Nesteroidie pretiekaisuma Hdzckl!i (pieméram, Ibumetin, Nurofen, Ibustar, Aspirin)
Ja/né

Antihipertensivie medikamenti (paaugstinatam asinsspiedienam) Ja /né

5. Vai grutniecibas laika tika konstattas kadas seksuali transmisivas infekcijas? Ladzu
precizgjiet!

Ja/né
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6. Vai dzemdibu laika bija sarezgTjumi? Ladzu precizgjiet!

Ja/né

7. Vai dzemdibu procesa bija nepiecieSama mediciniska iejauk§anas? Ja ja, ludzu
precizgjiet kada!

Ja/ne

Gi _
1. Ludzu precizgjiet vecvecaku etnisko piederibu

Mates vecaki:

Vecmate

Vectévs

Teva vecaki:

Vecmate

Vectévs

2. Vai kadam gimeng ir noteikta glaukomas diagnoze pirms 40 gadu vecuma?
Vecuma grupa no dzimsanas Iidz 4 gadu vecumam? Ja/ne
Vecuma grupa no 4 lidz 40 gadiem? Ja / ne

Nav zinams gimenes anamnéze (atzimét, ja atbilstosi)

3. Vai pastav varbutiba, ka starp bérna vecakiem var€tu biit asins radnieciba?

Ja/ne
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