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Ievads

Vertgjot genétiskas aptaukosanas iesp&jamibu pacientam, nem vera gan pacienta vecums,
kad sakusies aptaukoSanas, gan arT aptaukoSanas smaguma pakapi. It 1pasi svariga ir riipiga
zidainu uzraudziba ar pieaugo$am procentilu trajektorijam vai pek$nam izmainam 1sa laika
posma, salidzinot ar tiem, kuriem ir stabila augSanas un svara dinamikas trajektorija [1,2].

Kliniskas prakses vadlinijas iesaka aptaukoSanos, kas sakusies pirms 5 gadu vecuma
uzskatit par agrinu aptaukoSanos un, ja pacientam tiek papildus diagnosticta hiperfagija,
So pacientu ir jaizmeklg, lai izslégtu endokrinopatiju vai genétiskas aptaukosanas iesp&ju
[1,2].

Tiesi hiperfagija ir viena no raksturigakajam pazimém, kas saistita ar genétisku (monogénu
vai sindromalo) aptaukoSanos. ParéSanas paradumus var klasificeét péc smaguma pakapes.
Parésanas var biit neregulara (kas tiek uzskatita par normalu) vai pat lidz €Sanai bez
fiziologiska izsalkuma un paréSanas lekmém, un visbeidzot vissmagakajai formai, kas
pazistama ka hiperfagija. Ir svarigi atzimét, ka objektiva hiperfagijas novertésana joprojam
ir liels izaicinajums kliniskaja prakse. Tacu gadu gaita ir izstradatas vairakas anketas, kas
palidz noverteét dazadus hiperfagijas aspektus - uzvedibu, tiecksmi un smaguma pakapi
[3.,4].

Papildus hiperfagijai un smagai agrinai aptaukoSanas formai Siem pacientiem var kliniski
izpausties vairakas saistitas pazimes, tostarp dazadas endokrinopatijas, attistibas
aizkavéSanas, sirds un nieru anomalijas, tiklenes izmainas un dazadu organu sist€ému
iesaistisanas [1,3].

Kermena masas indeksa (KMI) aprékinaSana pacientiem ir svariga, lai novertetu
aptaukoSanas smaguma pakapi. Vertejot KMI bérniem var izmantot Slimibu kontroles un
profilakses centra (CDC) vai Pasaules Veselibas organizacijas (WHO) liknes, gan ari
pienemtas KMI robezvertibas, smagas aptaukoSanas pakapes noteikSanai - KMI >25kg/m?2
lidz 5 gadu vecumam; KMI > 35kg/m2 no 5 lidz 14 gadiem; KMI > 40kg/m2 no 14
gadiem.. PieaugusSajiem smaga aptaukoSanas pakape tiek definéta, ja KMI sasniedz 40
kg/m2 un vairak [2,5].

Smaga aptaukoSanas biezi tiek nepamatoti ignoréta ka pacienta dzivesveida izvéles
rezultats, kas noved pie nopietnas socidlas stigmas un paklauj pacientus uzskatam par
"slinkiem", kuriem trukst gribasspéka un pasdisciplinas [1].

Genétiska test€Sana un aptaukosanas pamata esosa genétiska c€lona identificéSana dod
pacientam un vina gimenei iesp&ju:



e uzzinat precizu diagnozi

e samazinat vainas apzinu un stigmu, paradot organisku aptaukoSanas c€loni

e meérktiecigai endokrinopatiju, hiperfagijas un citu vielmainas risku arst€Sanai

e uzlabot pacientu un gimenu psihisko veselibu un dzives kvalitati

e potencialai piekluvei p&tniecibas programmam un arstéSanas metodém, tostarp

jaunam zalém, kas $aja joma strauji attistas

e radinieku testéSanai, kas var palidzét noteikt kirurgiskas un mediciniskas

arstéSanas iesp&jas pieaugusajiem, piemeram, bariatriskaja kirurgija

e uzlabot novérosanas un uzraudzibas taktiku ilgtermina [7]

1. Algoritma meérkis un algoritma lietotaju mérka grupa:

Daudznozaru darba grupa (bérnu endokrinologs, endokrinologs, pediatrs ar kompetenci
retajas slimibas, arsts-genétikis) ir izstradajusi genétiskas testéSanas planu, kura mérkis ir

novertét un sasniegt maksimalu genctiskas test€Sanas efektivitati pacientiem ar smagu
aptaukoSanos un veicinat medicinas specialistu izpratni par retu genétisko slimibu ar

aptaukoSanos pazimém un diagnostikas kritérijiem
TesteSanas efektivitate ir atkariga no:

- mérktiecigi atlasitiem pacientiem,
- detalizetas fenotipiskas informacijas sniegSanas,
- genétisko analizu metodes izvéles

Algoritma lietotaji — gimenes arsti, pediatri, béru endokrinologi,
endokrinologi, arsti-genétiki un citu specialitasu arsti.

pieauguso



2. Kliniska algoritma shéma

Papildus kriteriji:
Smaga aptaukoSands: (imenes anamnézE smaga aptaukoSanas, asinsradniectba ] .
KMI> 25kg/m? lidz 5 gadu vecumam; - Dzimganas svars, aptaukosans sakuma vecums <5 gadi {a fay papildus kritérij,
KMI>35kg/m2 no 5 lidz 14 gadiem; > - Neirologiskas attistibas anomalija, autisms gepéhs_lfas aptagkoéanﬁs
KMI> 40kg/m2 no 14 gadiem; - Smaga hiperfagija, baribas mekl&anas uzvediba 1eSpeja maz ticama.
L - Dismorfija, augums un galvas apkartmérs 6.
- Nelieto medikamentus, kas palielina aptaukoSanas risku
2
Attistibas aizture; griitibas macibas; autisms
Agrina aptaukoganas
Nav attistibas aiztures Mazs augums/patologiska augSana
Agrina smaga aptaukoSanas un Dismorfisms
hiperfagia; Hipogonadisms; aizkavéta pubertate; kriptorhisms
3, Muskulu hipotonija jaundzimuso vecuma,
| Acu patologija (tiklenes distrofija)
Leptina lfmena noteikiana - Tedzimtas anomalijas ‘
4 Tzslégti endoknie iemesli aptaukoSanai
3.
Zems Normalf o Prader-Willi sindroms
e Alstrom sindroms
Bardet-Bied! sindroms
Leptina deficits LEPR Pseidohipoparatireoze
(LEP) POMC Beckwith-Weidemann sindroms
5, MC4R Klinefelter sindroms
PCSK1 SiM1
5, SH2BI
5.

3. Pacienta kliniskais novértejums péc algoritma shémas

1. Gimenes arsts, pediatrs vai citu specialitaSu arsti noverté pacienta svaru, augumu,
aprékina KMI, ja KMI atbilst smagas aptaukoSanas pakapei (KMI > 25kg/m2 lidz
5 gadu vecumam; KMI > 35kg/m2 no 5 lidz 14 gadiem;, KMI > 40kg/m2 no 14
gadiem), pacientu nosiita pie be&rnu endokrinologa vai endokrinologa.

2. Papildus arsts nosititajs norada kriterijus, kapéc doma par genétisko aptaukosanos:
pozitiva smagas aptaukoSanas anamnéze gimeng; agrins aptaukoSanas vecums <5
gadi; attistibas trauc€jumi; autisms; dismorfiskas pazimes utt.

3. Beérnu endokrinologs vai endokrinologs konsultacijas laika :

e legist anamnézes datus (svarigu informaciju var iegiit no detalizétas
gimenes anamnézes, lai identificétu iesp&jamas asinsradniecibas attiecibas,



gimenes loceklus ar smagu aptauko$anos un tos, kuriem ir veikta bariatriska
operacija dg] tas);

e Veic pacienta apskati: augums, svars, aprékina KMI, Tanner skala,
aptaukoSanas tips, strijas, acanthosis nigricans pazimes, meiteném
hirstitisms utt;

e Izverte izmekl&jumus, ja tadi ir veikti pirms konsultacijas;

e Izslédz endokrinus aptaukosanas iemeslus (hipotireozi; KuSinga s.);

e Nosaka vai pacients ir piemérots genéctiskajai testéSanai (kliniskas
novertéSanas nolikos joprojam ir lietderigi kategorizét genétiskas
aptaukoSanas sindromus ka tadus, kuriem ir vai nav saistita attistibas
aizture).

Bérnu endokrinologa konsultacijas laika vecaki aizpilda “Dyken’s hiperfagijas anketu”
(pielikums Nr.1) un arsts izveérté anketas rezultatu, papildus pirms arsta-genétika
konsultacijas arsts aizpilda “Pacienta ar smagu aptaukoSanos kliniskas noverteéSanas
veidlapu (bérnam)” (pielikums Nr.2).

Endokrinologa konsultacijas laika pacients pats aizpilda “Tris faktoru €Sanas paradumu
anketu - TFEQ-R18” (pielikums Nr.3) un arsts izverte anketas rezultatu, papildus pirms
arsta-genétika konsultacijas arsts aizpilda “Pacienta ar smagu aptaukosanos kliniskas
novertesanas veidlapu (pieaugusajam)” (pielikums Nr.4).

4. Beérnu endokrinologs vai endokrinologs nozimé leptina [imena noteikSanu (maksas
izmekléjums) asinis, ja rodas aizdomas par iesp&jamu leptina géna deficitu, jo Saja
gadijuma, leptina Iimenis asinis nav nosakams vai pazeminats, citu monogénas
aptaukoSanas variantu gadijuma, leptina [imenis normals vai augsts.

5. Arsts-genétikis iepazistoties ar hiperfagijas anketas vért§jumu, aptaukoSanas
kliniskas noveértéSanas veidlapu (palidz noteikt atbilstoSu diagnostisko testu
izmantoSanu), attiecigi nosaka genétiskas izmekléSanas testu.

6. Ja pacientam ir tikai smaga aptaukoSanas pakape, bet nav papildus kritériju,
genétiskas aptaukoSanas iespja maz ticama un So pacientu janosiita uz
multidisciplinaru svara korekcijas programmu b&rniem vai ar1 pie uztura specialista
un fizioterapeita. Pacients novérojams dinamika.

3.1. Sindromalas un monogénas aptaukoSanas kliniskais raksturojums

Genétiska aptaukoSanas sastopama reti, tacu kopuma Iidz 20% bérnu ar smagu
aptaukoSanos ir hromosomu anomalijas vai citi reti génu mutacijas varianti. Beérnu un
picauguso ar smagu aptaukos$anos noveértésanai jabit vérstai uz endokrino, neirologisko un
genétisko trauc&jumu skriningu[1,2].

Ja nav attistibas aiztures vai citu organu sist€mu iesaistes, jaizmanto mérka génu paneli —
nakamas paaudzes sekvencésanas (NGS — no anglu valodas next generation sequencing).
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Ja pacientam ir attistibas aizture, iesp€jams biis jaizmanto dazadus gené&tiskus testus:

kariotipa noteikSana, dezoksiribonukleinskabe (DNS) metiléSanas analize (metiléSanas

specifiska MLPA analize, no anglu valodas Multiplex ligation-dependent probe

amplification) un hromosomu mikrorindu analize (CMA — chromosomal micro-array),

NGS génu panela analize, retak — pilna eksoma sekvencésana (aizdomas par citu genétisku

sindromu, kur§ nav ieklauts ar apatukoSanas saistitu génu panela saraksta. Laboratorijai ir

sagatavoti g€nu paneli (saraksts ar specifisku fenotipu saistitiem g€niem), kurus

laboratorija regulari atjauno, balstoties uz

jaunakajam starptautiskam vadliijam,

pieméram, brivpieeja pieejami Eiropas ekspertu anotéti génu paneli PanelApp majaslapa

[17].

Zemak, tabulas ir apkopotas raksturigakas kliniskas izpausmes sindromalas un monogénas

aptaukoSanas gadijuma, izmekl&juma un apmaksas veids [2,7].

3.1.1. Sindromala aptaukoSanas

geéna; retak — géna

zemadas osifikaciju;

Sindroms/genétiska | Genétiskais Kliniskas izpausmes Gengétiskas Apmaksas
is c€lonis raksturojums analizes nosacijumi
veids/diagnozes
apstiprinasana
Prader-Willi Visbiezakais Zidainu vecuma: zems Metilacijas Arsta genétika
sindroms’® genétiskas dzim§anas svars, smaga specifiska nosiitijums; no
aptaukosanas hipotonija, barosanas MLPA analize 1.10.2025. — ar
iemesls griitibas (nemostas uz SNRPN génu bérnu
Imprintinga slimiba | &Sanu, neziz, zondes regionam endokrinologa
— izmainas SNRPN | barosana), kriptorhisms; nositljumu
geénu regiona, ka dé] | Agrina bérnu vecuma:
nefunkciong parmeériga apetite un
paternala algle strauja svara dinamika no
(delécijas, 2-3gv;
uniparentalas Specifiski sejas vaibsti;
disomijas vai Skielesana; skolioze;
imprintinga centra attistibas aizture (motora,
defekta del); sociala, valodas);
Biezums 1:10 000- | uzvedibas problémas;
1:30 000 mazs augums; aizkaveta
pubertate; centrala miega
apnoja, paaugstinats
sapju slieksnis,
hipogonadisms;
neaugliba; intelekta
attistibas traucgjumi
Klainfeltera Papildus viena Paatrinats augSanas Kariotipa Bérnu
sindroms (retak vairaku) X temps, gar§ augums, analize endokrinologa/e
hromosoma, viscerala aptaukoSanas ndokrinologa
47 XXY; nav reta nosutfjums; arsta
slimiba genétika
nositijums
1.A tipa Autosomali Mazs augums; ovala NGS génu Arsta genétika
pseidohipoparatireo | dominanti, patogéns | seja; brahidaktilija; citas | panela analize nosttfjums
ze variants GNAS skeletalas anomalijas ar




regulatordalas hipokalciémija;
izmainas hiperfosfatémija
Alstrém syndrome'® | ~700 gadijumi 2. tipa CD; NGS génu Arsta genétika
aprakstiti; biezums | Tiklenes niijinu-valisu panela analize nosutijums
1:100 000 I1dz 1:1 distrofija;
000 000; pigmentozais retinits;
Autosomali nistagms no dzimsanas;
dominanti sensoneirals dzirdes
parmantojams; zudums Iidz 10 gadu
slimibu apstiprina vecumam,;
patogéna variants hiperlipidemija un
atraSana ALMS1 pankreatits no 5 gadu
geéna vecuma; aptaukoSanas
vidgji no 2,5 g.v.;
dilatacijas
kardiomiopatija vai
sastréguma sirds
mazspgja 70% pacientu
jau pusaudzu vecuma,
hipergonadotropais
hipogonadisms; muskulu
hipotonija un attistibas
aizture; epilepsija;
intelekta attistibas
trauc€jumi; miega
trauc€jumi
Bardet—Biedl ~1:100 000 (Eiropa | Hiperfagija — dzimSanas | NGS génu Arsta genétika
syndrome!! un Ziemelamerika); | svars normals, panela analize nosutijums
autosomali recestvi | adipozitate no 1. gada
parmantojamas vecuma; 100% tiklenes
slimibas, apzinati nijinu-valisu dristrofija,
vismaz 26 vajredziba, 2.-3. dekade
iesp&jamie géni neredzigi; postaksiala
(ARL6, BBIPI, polidaktilija;
BBSI, BBS10, hipogonadotropais
BBS12, BBS2, hipogonadisms un
BBS4, BBSS5, BBS7, | anatomiskas
BBSY, CEP164, dzimumorganu attistibas
CEP290, CFAP418, | anomalijas; strukturalas
IFT172, IFT27, un funkcionalas nieru
IFT74, LRRC45, izmainas — hroniska
LZTFL1, MKKS, nieru mazspgja; attistibas
MKSI1, NPHPI, aizture; valodas attistibas
SDCCAGS, aizture; intelekta
TMEMG67, TRIM32, | attistibas
TTC21B, TTCS, trauc&jumi/aizture;
WDPCP); zinama ataksija vai traucéta
genotipa-fenotipa koordinacija; zobu
korelacija defekti; ozas traucgjumi;
(precizgjot génu, 2. tipa CD; iedzimti sirds
var noteikt klinisko | defekti; dismorfiskas
simptomu pazimes
iesp&jamo spektru)
Beckwith- Imprintinga slimiba | JaundzimuSo perioda — Metilesanas Arsta genétika
Wiedemann —izmainas 11p15.5 | dzimst lieli gestacijas specifiska nosutijums;
syndrome'? regiona, ka dél téva | laikam (makrosomija), MLPA analize;




algle funkciong gritniecibas laika retak papildus No 1.10.2025.
vairak (nepietiek daudztdenainiba, nepieciesana MLPA analizi
mates aléles); retak | hemihipertrofija; NGS analize apmaksa arf ar
— patogeéns variants | makroglosija; CDKNIC bernu
CDKNIC gena; jaundzimuso génam endokrinologa
zinama genotipa- hipoglikémija; nositijumu
fenotipa korelacija | omfalocéle,
(nosakot genétisko | visceromegalija
izmainu veidu, var | (palielinati iek$gjie
precizét ilgtermina | organi), iedzimtas nieru
prognozi un un sirds anomalijas,
onkologiskos dismorfiskas pazimes;
riskus) paatrinats augSanas
temps agra berniba,
picaugu$o vecuma
normals auguma garums;
noteiktam gené&tiskam
izmainam batiski
paaugstinats embrionalo
audzgju attistibas risks
(Vilmsa tumors,
hepatoblastoma,
neiroblastoma,
rabdomiosarkoma)
bérniba
Borjeson— Ar X hromosomu Mazs augums, NGS génu Arsta genétika
Forssman— saistita aptaukosanas, gariga panela analize nositijums
Lehmann parmantosanas, atpaliciba; krampji;
syndrome'’ slimibu izraisa hipogonadisms; muskulu
patogeéns hipotonija un attistibas
hemizigots variants | aizture; lielas uz
PHF6 géna; sabiezg€tas ausis un
Loti rets dismorfiskas pazimes,
pirkstu anomalijas;
ginekomastija;
Slimo viriesi; sievietém
izpausmju nav vai ir
vieglas izpausmes
Cohen sindroms'* Autosomali recesivi | Agrina vecuma léna NGS génu Arsta genétika
parmantojams, augSana un slikta svara panela analize nositijums

sindromu apstiprina
bialelisku patogénu
variantu klatbiitne
VPS13B geéna;
zinami ~200
individi pasaulé

dinamika; trunkala
aptaukosanas pusaudzu
vecuma; muskulu
hipotonija un vidgji
smaga/smaga
psihomotoras attistibas
aizture; hipotonija;
locttavu hipermobilitate;
postnatali sakusies
mikrocefalija; izteikti
prieks§zobi; progresgjosa
miopija un tiklenes
distrofija; loti tipiska
sejas dismorfija;
izmainita uzvediba —
priecigi noskanots
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ROHHAD ~ tikai 100 gadijumi | Agrina aptaukoSanas, Klmiski Multidisciplinars
sindroms® aprakstiti; aprakstiti | hiperfagija; hipotalama apstiprinama konsilijs

vairaki iesp&jami disfunkcija; Na un tidens | diagnoze p&c

genétiski c€loni vai | balansa traucgjumi; kriterijiem

riska faktori, bet hipoventilacija;

diagnoze autonomas nervu

apstiprinama sisteémas disfunkcija;

kliniski, izsledzot centrals hipotireodisms;

citus gene’tiskus neiro-endokrinie tumori

simiptomu cg€lonus
16p11.2 delecijas Hromosomas Attistibas aizture, Hromosomu Arsta genétika
sindroms 16p11.2 regiona krampji, autisms, smaga | mikrorindu nosutijums

dalas iztrikums jeb | aptaukoSanas agra analize (CMA)

del&cija; trukstosais | bérniba, smaga insulina

regions ieklauj rezistence

SH2B1 génu, kas no

16p11.2 regiona

atbilst lizuma

punktiem BP2-BP3

3.1.2.Monogena aptaukosanas
Sindroms/genétiskais | Gengtiskais Kliniskas izpausmes Gengétiskas Apmaksas
c€lonis raksturojums analizes nosacijumi
veids/diagnozes
apstiprinasana
Leptina deficits Autosomali Hiperfagija; mazs NGS genu Arsta genétika
(LEP )1 6 recesivi augums; emocionala panela analize | nostfjums
parmantojams. labilitate; gariga

Bialeliski varianti
ietekmé leptina-

atpaliciba; aizkavéta
pubertate;

melanokortina hipogonadotropais

signala celu. hipogonadisms;

Raksturigs ir hipotireoze

asinradniecigas

laulibas; mazak par

1000 gadijumiem

aprakstits.
Leptina receptora Autosomali Hiperfagija sakas jau NGS genu Arsta genétika
géna deficits recesivi neonatola perioda, 1 ned. | panela analize | nositfjums
(LEPR)'S parmantojams. péc dzim§anas; imiinas

Bialeliski varianti sistemas funkcijas

ietekmé leptina- izmainas; aizkaveta

melanokortina pubertate;

signala celu. 3% hipogonadotropais

individu ar smagu hipogonadisms

agrinu

aptaukoSanos
MC4R!0 Autosomali Hiperfagija; palielinata | NGS génu Arsta genétika

dominanti liesas masas un lineara panela analize | nositijums

parmantojama. augSana; smaga

Bialeliski vai hiperinsulinémija

monoaleliski
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varianti ietekme
leptina-
melanokortina
signala celu.
Kodominances
iedzimtiba vai reti
homozigota
(smagaka
izpausme)
Identificéta 3—6 %
bérnu ar smagu

agrinu
aptaukosanos, ja
KMI >40 kg/m?

PoMC!® Autosomali Hiperfagija; holestatiska | NGS génu Arsta genétika
recesivi jaundzimuso dzelte; panela analize | nosttijums
parmantojams. Raksturiga triade:

Bialeliski varianti aptaukosanas, virsnieru
ietekmé leptina- mazspgja, bala adas
melanokortina pigmentacija un sarkani
signala celu. mati

Mazak par 10

gadljumiem

aprakstits;

simptomu sakums

jau pirmajos dzives

meénesos

JJony daad Autosomali Hiperfagija; NGS génu Arsta genctika
recesivi postprandiala panela analize | nostfjums
parmantojams. hipoglikeémija un
Bialeliski varianti enteropatija, kas izraisa
ietekmé leptina- caureju; AKTH deficits,
melanokortina kas izraisa sekundaru
signala celu. virsnieru mazspgju;

Mazak par 20 hipogonadotropais
gadljumiem hipogonadisms; glikozes
aprakstits tolerances traucgjumi

Sipl6 Autosomali Neirologiski uzvedibas | NGS génu Arsta genétika
recesivi traucgjumi panela analize | nosttijums
parmantojams. (emocionala labilitate
Bialeliski varianti vai autismam lidziga
ietekmé leptina- izpausme)
melanokortina
signala celu.

Mazak par 50
gadijumiem
aprakstits

SH2BI!® Autosomali Hiperfagija; NGS génu Arsta genétika
dominanti hiperinsulin€mija un panela analize | nosiitijums
parmantojama. insulina rezistence;

Monoaleliski samazinats gala augums;
varianti ietekme leptina rezistence
leptina-

melanokortina

signala celu.
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4. Terapijas iespé€jas

Gengétiskas aptaukoSanas agrina diagnostika, ir kritiski svariga, lai identificétu mutaciju
spektru un izstradatu terapeitiskds metodes, tostarp daudznozaru apriipi, mérktiecigu
farmakologisku pieeju, izmantojot gaidamas p&tamo zalu formas, vai kirurgiskas iespgjas
[2,6].

Apriipgjot pacientus ar hiperfagiju, kas saistita ar genétisku aptauko$anos, ir loti svarigi
saprast, ka viniem nav sata sajiitas atgriezeniskas saites. Tap&c uztura konsultacijas, ko
izmanto vielmainas traucgjumu un poligénas aptaukoSanas gadijuma (bez smagas
hiperfagijas), Siem pacientiem var neblt efektivas. Apripes stratégijam liela méra
jakoncentrgjas uz ar partiku saistitu problému mazinasanu, ne tikai kontrolgjot piekluvi
partikai, bet ari planojot konsekventus &dienreizu laikus, veicot vides modifikacijas utt. Sis
stratégijas tiek rekomend@ts pielietot gimeném, lidz, pieméram, bérns kllst vecaks un
atbilst meérktiecigas terapijas, pieméram, MC4R agonista, sanemSanas kritérijiem. Vairaki
medikamenti ir pieradijusi savu potencialu hiperfagijas un svara samazinasanas arstéSana,
kas apkopoti zemak redzama attela [2,6].

Leptina receptora deficits

Gengétiskas aptaukoSanas variants Leptina defictts POMC, PCSK 1un BBS MC4R
Medikaments Rekombinants leptins* MC4R 330“1515' ) GLP-1 receptora agonisti/analogi**
(Setmelanotide*, citi)
Gastrointestinalie simptomi: slikta diSa,
Nevélamas blakusparadibas Neitralizgjo3as antivielas Hiperpigmentacija vemsana, sapes védera utt.

* Péc kliniskajiem pétijumiem licencéts vairakas valstis.

** Licencéts p dziem un pi Sajiem ar aptaukos: vairakas valstis. Paslaik notiek p&tijumi arb&miem.

Prader Willi sindromam ir vairakas stratégijas aptaukos$anas arsté$ana, kuras ietilpst gan
stingra di€ta un uzvedibas korekcijas, gan medikamentoza terapija.[ 18]
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Paradoties jaunam efektivam arstéSanas metodeém ir svarigi novertét pacienta individualus
ieguvumus un riskus, tapéc tiek piedavata vairaku posmu genétiskas aptaukosanas apriipes
stratégija.[19]

B iatri = —_— Jair iespé&jams, izvairities

kirurgija

Apstiprinata

genétiskas Farmakoterapiia: GLP-1; MC4R Otrais apripes solis, uzsakt
aptaukoSanas - agonists, rekombinants leptins utt. N farmakoterariju pacientam,
diagnoze ja ir nepieciesams

Endokrinas
sistémas
trauc&jurmu —_—
noverteSana

Pielagota hormonala terapija

AptaukoSanas
komplikaciju — =
skrnings.

AptaukoSanas izraisitu komplikaciju Pirmais aprapes solis
arstesana — vwisiem pacientiem ar
aptaukosanos

Dzivesveida Uzturs, pielagotas fiziskas aktivitates,
nowvertesana psihologiskais atbalsts

5. Informacija pacientam

Literatira zinots, ka aptaukoSanas gadijumi, kas saistiti ar genétiskiem traucgjumiem
sastopami reti. Monogénas un sindromalas aptaukoSanas globala izplatiba populacija nav
labi zinama. Melanokortina 4. géna (MC4R) mutacijas, ir visbiezak zinota monogéna
aptaukoSanas forma pasaulg, kas skar 3-6% cilvéku ar smagu aptaukosanos. 3% cilveéku ar
smagu, agrinu aptaukoSanos ir leptina receptoru géna (LEPR) mutacijas. Citi genétiski
defekti, kas saistiti ar POMC, PCSK1, SIM1 utt., visa pasaul€ ir identificéti mazak neka
10 Iidz 50 gadijumos.

Turklat ir identificeétas vairak neka 25 sindromalas aptaukoSanas formas. Starp
sindromalam aptaukoSanas slimibam, Prader-Willi sindroms (PWS) ir visizplatitakais
genétiskas aptaukosanas veids, kura biezums ir no 1/10 000 lidz 1/30 000, un kliniskas
izpausmes paradas agra bérniba.

Par iesp&amu genétisku etiologiju jadoma tad, kad pacientam ir sejas dismorfisms (sejas
vaibsti atSkiras no biologisko vecaku vai bralu/masu sejas vaibstiem); aizkavéta attistiba;
iedzimti organu un organu sistému defekti; hiperfagija (parmériga €Sana bez izsalkuma
sajlitas); strauj$ svara pieaugums, kas ir nesamerigs ar pacienta uztura vesturi.

Ja ir aizdomas par iesp&jamu genétisko aptaukoSanas etiologiju, nepiecieSams vérties pie
gimenes arsta, lai arsts izvértétu stdzibas, veiktu pacienta apskati, izrékinatu KMI un
novertétu aptaukosanas smaguma pakapi. NepiecieSamibas gadijuma, talakai izmekléSanai
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pacients tiks nosiitits pie bérnu endokrinologa vai endokrinologa, kas izvértés pacienta
atbilstibu genétiskai testé$anai.

Ne tikai alimentaras (parastas) aptaukosanas, bet arT genétiskas aptaukoSanas gadijuma,
kliniskas arst€Sanas sturakmens ir atbilstoSa uztura, uzvedibas un fizisko aktivitasu
intervence ar veselibas apriipes specialistu palidzibu. Vecaku vai apriipétaju izglitoSana un
atbalsta sniegSana ilgtermina ir biitiska, lai nodroSinatu vides kontroli pacientiem ar
genétisko aptaukosanos. Vides kontrole ir jaievie$ péc iesp&jas agrina bérniba, jo tas var
noverst smagas aptaukosSanas pakapes attistibu un mazinat €Sanas trauc€jumu risku
nakotné. Vides kontroli jauztur visu miizu, Ipaso uzmanibu pieverSot parejas posmam - no
bérnibas uz pieauguso vecumu.

Farmakoterapija genétiskas aptaukoSanas gadijuma paslaik netiek plasi izmantota, jo nav
skaidra ilgtermina efektivitate un iesp&jamas blaknes. Nakotng, iesp&jams, farmakoterapija
tiks izmantota plasakam pacientu lokam ar sindromisko vai monogéno aptaukoSanos, bet
tikai pec riipigas kliniskas izveért€Sanas un nemot v&ra iesp&jamus ieguvumus un riskus.

Bariatriska kirurgija tiek veikta atseviskos gadijumos pacientiem ar sindromisku vai
monogénu aptaukoSanos, del §is intervences neskaidriem un ierobeZotiem ilgtermina
rezultatiem.

15



6. Pielikumi
Pielikums Nr. 1

Dyken’s hiperfagijas izverteSanas anketa bérniem
Lidzu ar X atzimgjiet atbilstosako atbildes variantu par Jiisu bernu!
(1) Cik loti Jiuisu berns kliist apbédinats, kad vinam tiek liegts karotais eédiens?
____Nav apbédinats
___Nedaudz apbé&dinats
____Apbedinats
___Loti apbédinats
_ Arkartigi apbedinats

(2) Cik biezi Jusu bérns mégina kauléties vai manipulét, lai dabiitu vairak édiena
édienreize?

___ Dazas reizes gada
___ Dazas reizes meénesi
__Dazas reizes nedéela
___Vairakas reizes nedéla
___ Vairakas reizes diena

(3) Kad Jusu beérns ir iedomajies par edienu, cik viegli Jums vai citiem izdodas
noveérst bérna uzmanibu no eédiena uz citam lietam?

_ Arkartigi viegli, tas prasa minimalu piepiili, lai $o paveiktu

__ Loti viegli, tas prasa nelielu piepiili, lai So paveiktu

___Nedaudz apgriitinati, tas prasa zinamu piepiili, lai So paveiktu

_ Loti apgriitinati, tas prasa lielu piepiili, lai So paveiktu

_ Arkartigi griiti, tas prasa ilgsto$u un smagu piepilli, lai $o paveiktu
(4) Cik biezi Jusu bérns parliiko atkritumus, mekléjot édienu?

_ Nekad
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___Dazas reizes gada

___1-2 reizes ménesi

___1-3 reizes nedéla

___4-7 reizes nedéela

(5) Cik biezi Jiisu bérns mostas naktis édiena mekléjumos?

_ Nekad

__ Dazas naktis gada

___1-2 naktis m&nesit
___1-3 naktis nedela

___4-7 naktis nedela

(6) Cik neatlaidigi Jusu beérns prasa vai mekle edienu péc ta, kad vinam tika
pateikts “ne” vai “vairs nav/pietiek”?

___Atri un viegli atmet domas par &dienu
____Diezgan atri un viegli atmet domas par &dienu
__Nedaudz neatlaidigs ar domam par &dienu

____ Turpina biit loti neatlaidigs ar domam par édienu
___ Arkartigi neatlaidigs ar domam par &dienu

(7) Cik daudz laika Jusu bérns pavada runajot par edienu vai arl domas par
édienu maina bérna uzvedibu arpus normalo édienreiZu laika?

_ Mazak par 15 minttém diena

_15-30 mindites diena

_30-60 minites diena

__1-3 stundas diena

__ Vairak neka 3 stundas diena

(8) Cik biezi Jiisu bérns mégina nozagt édienu (par ko Jis uzzinat)?

___ Dazas reizes gada
___ Dazas reizes ménesi

Dazas reizes nedela
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___ Vairakas reizes nedéla
Vairakas reizes diena

(9) Kad citi mégina partraukt Jiisu bérna sarunas par édienu vai ar edienu
saistito uzvedibu, tas parasti noved pie:

___Nav nekada izmisuma vai apb&dinajuma

____Viegla izmisuma vai apb&dinajuma

____Megrena izmisuma vai apb&dinajuma

____Nopietna izmisuma vai apbédinajuma

__ Arkartiga izmisuma, ar &dienu saistitas uzvedibas izpausmes nevar partraukt
(10) Cik attapigs vai veikls ir Jiisu bérns édiena iegiSana?

____Nav 1pasi attapigs vai veikls

____ Nedaudz attapigs vai veikls

____Diezgan attapigs vai veikls

___Loti attapigs vai veikls

___Arkartigi attapigs vai veikls

(11) Cik liela méra ar edienu saistitas domas, runas vai uzvediba trauce
Jusu bérna ikdienas rutinai, pasSapriipei, macibam skola vai darba?

Netrauce

Nedaudz traucg; dazZreiz ir ar €dienu saistitu traucgjumu ietekme uz skolas, darba vai
higi€nas pasapriipes uzdevumu izpildi

Mereni traucg; biezi ir ar €dienu saistitu trauc€jumu ietekme uz skolas, darba vai
higi€nas paSapriipes uzdevumu izpildi

Loti izteikti trauc€; gandriz katru dienu ir ar &dienu saistitu trauc€jumu ietekme uz
skolas, darba vai higiénas paSapripes uzdevumu izpildi

_ Arkartigi stipri traucg; biezi nav sp&jigs veikt higienas paSapriipi vai noklit uz skolu,
darbu ar €dienu saistitu gritibu del

(12) Cik vecs bija jiisu berns, kad vins pirmo reizi izradija pastiprinatu
interesi par édienu?

(13) Cik mainiga ir jisu bérna aizrauSanas vai interese par édienu?
Gandriz nekad nemainas
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___Parasti paliek tada pati
__Svarstas periodiski
___Svarstas diezgan izteikti

Svarstas visu laiku

Dyken’s hiperfagijas anketas interpretacija

Anketu aizpilda vecaki, un taja ir ieklauti 13 jautajumi. Katram jautdjumam ir 5 punktu
Likerta skala, kur “0” nozimé “nav probléma” un “5” nozimé “nopietna/bieza probléma”.
No 1. lidz 11. jautajumam, punkti tiek apkopoti kop€a hiperfagijas punktu skaita
(iesp&jamais diapazons: 11-55).

Papildus tiek aprekinati tris apakSpunkti: hiperfagijas uzvediba (2., 4., 5., 8. un 10.
jautajums, iesp&jamais diapazons: 5-25), hiperfagijas tiecksme (1., 3., 6., 9. jautajums,
iesp&jamais diapazons: 4-20) un hiperfagijas smaguma pakape (7. un 11. jautajums,
iesp&jamais diapazons: 2—10).

12. jautajums “Cik vecs bija jlisu bérns, kad vin§ pirmo reizi izradija pastiprinatu interesi
par &dienu?” un 13. jautajums “Cik mainiga ir jiisu b&rna aizrauSanas vai interese par
€dienu?” Neizvert€ nevienu faktoru, bet atklaj vairak informacijas par hiperfagijas sakumu
un mainigumu.
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Pielikums Nr.2

Pacienta ar smagu aptaukoSanos kliniskas novérteSanas veidlapa
(bernam)

Ludzu ar X atzimégjiet atbilstosako atbildes variantu!

Pacienta vards/uzvards:

PID Nr.: Datums:

Dzimums: Zé&ns D Meitene D

Anamneéze:

DzimSanas svars: kg Gestacijas nedela ned.

ledzimtas anomalijas: Ir [:] Nav [:]

Ja ir iedzimtas anomalijas, ludzu precizgjiet:

Mazs augums (zem videjas vecaku procentiles/SD): Ja [:] Ne D
No cik gadiem bérnam ir svara problémas:

Hiperfagija (izvertéjot Dyken s anketu): Ir D Nav [:]
Attistibas aizture vai macisanas gritibas: Ja [:] Ne [:]

Ja ir attistibas aizture, lidzu precizgjiet:

Dzirdes traucéjumi:  Ir D Nav D Jair, ladzu precizgjiet

Redzes traucéjumi:  1Ir D Nav [:] Ja ir, lidzu precizgjiet

Neiroattistibas traucejumi: Ja D Ne [:]

e Autiska spektra traucéjumi:

apstiprinata diagnoze D arsta aizdomas [:] vecaku aizdomas [:]

e Uzmanibas deficita hiperaktivitates traucéjumi:

apstiprinata diagnoze [:] arsta aizdomas D vecaku aizdomas [:]
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o Cits:

Aizkaveta pubertate: Ja [:] Ne [:]

Ja ir, lidzu precizgjiet

Ludzu atziméjiet, ja ir aptaukosanas komplikacijas:

Citas piezimes:

Gimenes anamnéze:

Vai vecaki ir radinieki viens otram (asinsradnieciba): Ja [:] Ne [:]

Pozitiva gimenes anamnéze par agrinu smagu aptaukosanos: Ja [:] Ne [:]

Ludzu precizgjiet:

Pozitiva diabéta anamnéze gimene: Ja E] Ne [:]

Ludzu precizgjiet:

Pozitiva bariatriskas kirurgijas anamnéze gimene: Ja [:] Ne [:]
Ludzu precizgjiet:

IzmekléS$ana:

Vecums gadi

Augums cm Auguma SD vai procentile:

Svars kg Svara SD vai procentile:

KMI kg/m2 KMI SD vai procentile liekais svars%

Galvas apkartmers cm galvas apkartméra SD vai procentile

Tanner stadija:

Acanthosis nigricans: Ir E] Nav E]
Matu krasa: Melni [:] Briinie [:] BlondiD Sarkani [:]

Dismorfiskas pazimes: Ir [:] Nav [:]

Ludzu precizgjiet:
AptaukoSanas tips: Generalizéts [:] Centrala tipa [:] Cits tips [:]

Piezimes:
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Pielikums Nr.3

Tris faktoru eSanas anketa pieaugusajiem (TFEQ-R18)

(1) Kad saoZu edienu, man ir loti griiti atturéties no eSanas, pat ja tikko esmu
pabeidzis maltiti. NE

__noteikti patiesi
___ lielakoties patiesi
__ lielakoties nepatiesi
___noteikti nepatiesi
(2) Es apzinati édu nelielas porcijas, lai kontroletu savu svaru. KA
____noteikti patiesi
____lielakoties patiesi
___lielakoties nepatiesi
____noteikti nepatiesi
(3) Kad jutos nemierigs, piekeru sevi édam. EE
____noteikti patiesi
_ lielakoties patiesi
_ lielakoties nepatiesi
____noteikti nepatiesi
(4) DaZzreiz, kad saku &st, es vienkarsi nevaru apstaties. NE
____noteikti patiesi
___lielakoties patiesi
___lielakoties nepatiesi
____noteikti nepatiesi

(5) Atrasanas kopa ar kadu, kurs &d, biezi vien mani padara tik izsalkuSu, ka
man ari japaéd. NE

__noteikti patiesi

__ lielakoties patiesi
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___lielakoties nepatiesi
____noteiktine patiesi
(6) Kad jiitos nomakts, es biezi parédos. EE
____noteikti patiesi
___ lielakoties patiesi
__ lielakoties nepatiesi
___noteikti nepatiesi

(7) Kad ieraugu istu delikatesi, es biezi kliistu tik izsalcis, ka man tas jaed uzreiz.
NE

____noteikti patiesi

____lielakoties patiesi

___lielakoties nepatiesi

____noteikti nepatiesi

(8) Es biezi esmu tik izsalcis, ka mans kungis $kiet ka bezdibenis. NE

____noteikti patiesi

___lielakoties patiesi

__lielakoties nepatiesi

____noteikti nepatiesi

(9) Es vienmér esmu izsalcis, tapéc man ir griti partraukt est, pirms esmu
pabeidzis édienu no sava $kivja. NE

___noteikti patiesi

_ lielakoties patiesi

__ lielakoties nepatiesi

___noteikti nepatiesi

(10) Kad jutos vientuls, es sevi mierinu ar &anu. EE

____noteikti patiesi

___ lielakoties patiesi

___lielakoties nepatiesi
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____noteikti nepatiesi
a1 Es apzinati atturos no édienreizém, lai nepienemtos svara. KA
____noteikti patiesi
___lielakoties patiesi
__ lielakoties nepatiesi
___noteikti nepatiesi
(12) Es neédu daZus édienus, jo tie mani padara resnu. KA
____noteikti patiesi
___ lielakoties patiesi
___ lielakoties nepatiesi
____noteikti nepatiesi
(13) Es vienmeér esmu pietiekami izsalcis, lai éstu jebkura laika. NE
____noteikti patiesi
____lielakoties patiesi
___lielakoties nepatiesi
___noteikti nepatiesi
(14) Cik biezi jas jataties izsalcis? NE
_ gandriz vienmeér
___ biezi starp &dienreizém
____ dazreiz starp edienreiz€ém
___ Tikai edienreizu laika
(15) Cik biezi jus izvairaties no kardinosu édienu “uzkrasanas”? KA
___ gandriz vienmer
___ parasti
_ reti
___gandriz nekad

(16) Cik liela ir iesp€ja, ka jus apzinati édat mazak, neka velaties? KA
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___loti iespgjams
___vid@ji iesp&jams
____ nedaudz iespg&jams
____maz ticams
a7 Vai jums ir eSanas lekmes, lai gan neesat izsalcis? NE
____vismaz reizi nedéla
_ dazreiz
_reti
~ nekad

(18) Skala no 1 Iidz 8, kur 1 nozimé nekadu ierobeZojumu éSana (édat visu,
ko vélaties, kad vien vélaties) un 8 nozime pilnigu ierobeZojumu (pastavigi
ierobeZojat partikas uznems$anu un nekad “nepadodaties”), kadu skaitli jais
sev pieSkirtu? KA

Tris faktoru €Sanas anketas interpretacija (TFEQ-R18)

Anketa attiecas uz pasreizgjiem pacienta uztura paradumiem un méra 3 dazadus &Sanas
aspektus: atturigu €Sanu (apzinata partikas uznemsSanas ierobezoSana, lai kontrolétu
kermena svaru vai veicinatu svara zudumu), nekontrol&tu &anu (tieksmi &st vairak neka
parasti, ko pavada subjektiva bada sajita) un emocionalu &Sanu (nesp€ju pretoties
emocionaliem signaliem). TFEQ-R18 sastav no 18 jautajumiem 4 punktu atbilZzu skala
(noteikti patiesi/lielakoties patiesi/lielakoties nepatiesi/noteikti nepatiesi). Atbildes uz
katru no 18 jautajumiem tiek vertetas no 4 1idz 1, un jautajumu rezultati tieck summeti skalas
punktos kognitivai ierobeZoSanai, nekontrol&tai €Sanai un emocionalai. 18. jautajuma skala
tiek kodeta sekojosi: 1.-2. punkti tiek kodeti skala ar 1; 3.—4. punkti tiek kodéti ar 2; 5.—6.
punkti tiek kodgeti ar 3; 7.—8. punkti tiek kod@ti ar 4.

Kognitivas atturibas (KA) skala sastav no 2., 11., 12., 15., 16. un 18. jautajuma.
Nekontrol&tas &3anas (NE) skala sastavéjano 1., 4.,5.,7.,8.,9., 13, 14. un 17. jautajuma.
Emocionalas &$anas (EE) skala sastavéja no 3., 6. un 10. jautajuma.

Neapstradatas skalas rezultati tiek parveidoti skala no 0 Iidz 100 [((neapstradatais rezultats
— zemakais iesp€jamais neapstradatais rezultats)/iesp&jamais neapstradato rezultatu
diapazons) x 100], un, lai kompensétu trukstoSos datus par daziem jautajumiem, tiek
izmantota plaSi “pusskalas” metode. Augstaki rezultati attiecigajas skalas liecina par
lielaku kognitivo ierobezojumu, nekontrol&tu vai emocionalu €Sanu.
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Pielikums Nr.4

Pacientam ar smagu aptaukoSanos kliniskas novertéSanas veidlapa
(pieaugusajiem)

Ludzu ar X atzimégjiet atbilstosako atbildes variantu!

Pacienta vards/uzvards:

Pk.: Datums:

Dzimums: Virietis [:] Sieviete D

Anamneéze:

ledzimtas anomalijas: Ir [:] Nav [:]

Ja ir iedzimtas anomalijas, ludzu precizgjiet:

Mazs augums (sievietei zem 155cm; virietim zem 165¢m): Ja D Ne D
Hiperfagija (Tris faktoru anketas rezultati): Ir D Nav D
Gariga atpaliciba; uzvedibas traucéjumi; autisms: Ja D Ne [:]

Ja ir, ludzu precizgjiet:

Dzirdes traucéjumi:  Ir D Nav D Ja ir, ludzu precizgjiet

Redzes traucéjumi:  1Ir [:] Nav [:] Ja ir, lidzu precizgjiet

Neaugliba: Ir D Nav [:]

Ludzu atziméjiet, ja ir aptaukosanas komplikacijas:

Citas piezimes:

Gimenes anamnéze:

26



Vai vecaki ir radinieki viens otram (asinsradniectba): Ja Ne

Pozitiva gimenes anamnéze par agrinu smagu aptaukosanos: Ja E] Ne D
Ludzu precizgjiet:

Pozitiva diabéta anamnéze gimené: Ja E] Neé E]

Ludzu precizgjiet:

Pozitiva bariatriskas kirurgijas anamnéze gimené: Ja D Ne D
Ludzu precizgjiet:

Izmeklésana:

Vecums gadi

Augums cm Svars kg

KMI kg/m2 liekais svars%

Acanthosis nigricans: Ir E] Nav E]
Matu krasa: Melni D Briinie E] Blondi E] Sarkani D
Dismorfiskas pazimes: Ir E] Nav D

Ludzu precizgjiet:

AptaukoSanas tips: Generalizets E] Centrala tipa D Cits tips D

Piezimes:
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