SYNGAP1
OMIM #603384

SYNGAP1-ga seotud mittesiindroomne intellektuaalne puue on haruldane geneetiline haigus, mis on
pOhjustatud SYNGAP1 geeni mutatsioonidest.

Esmakordselt on SYNGAP1 geenimuutusega seotud intellektipuuet kirjeldatud 2009. aastal.
Haigestuda voivad mdlemast soost isikud.

Esinemissagedus

SYNGAP1 geenimutatsioonide esinemissagedus on umbes 1-4 inimesel 10 000-st. See moodustab
ligikaudu 1-2% kdigist intellektuaalse puude juhtudest, muutes selle iheks kdige levinumaks vaimse
arengu mahajaamuse geneetiliseks pohjuseks.

Ulevaate kirjutamise ajal maailmas teada iile 800 SynGAP-i patsiendi. Seda arvu peetakse liiga
madalaks, mis tdhendab, et SYNGAP1 on oluliselt aladiagnoositud.

Haigustunnused

SYNGAP1 geenimutatsiooni peetakse spektrihdiret pohjaustavaks muutuseks, sest patsientidel
esinevad haigustunnused on erinevad ja voivad olla ka erineva raskusastmega.

Patsientidel on sagedamini kirjeldatud jargmisi haigustunnuseid:

e Vaimupuue (kerge kuni raske)

e Hiipotoonia (madal lihastoonus)

e Arengu hilistumine

e Epilepsia

e Sensoorse tootlemise haire

e Jame- ja peenmotoorika hilistumine
o Koordinatsioonihdired

e Konearengu hilistumine (kerge kuni raske)
e  Autismispektri hdire

e Une- ja kditumishaired

e Nagemishaired

PGhjused

Parilik informatsioon ehk DNA on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad kdikides
keharakkude tuumades ja koosnevad suurest hulgast geenidest, mis on tarvilikud organismi arenguks.
Inimesel on igas keharakus 46 kindla suuruse ja kujuga kromosoomi — pooled, st 23 kromosoomi on
parit ema munarakust ja pooled isa seemnerakust. Kokku moodustavad nad 23 kindla kuju ja suurusega
paari. Inimese normaalseks arenguks on kdik 46 kromosoomi ilmtingimata vajalikud. Enamik geene
tuleb ka paarikaupa, seega saame igalt vanemalt ihe geenikoopia. Geenide roll on valkude tootmine.
Valke kasutatakse keha kudede ja elundite reguleerimiseks.



Geen vOib lakata to6tamast voi tootada vigaselt geenimuutuse ehk mutatsiooni korral. Sellised
geenimuutused tulevad ette sarnaselt kirjavigadega DNA kopeerimisel voi naiteks keskkonnategurite
majul.

SYNGAP1 siindroomi p&hjustab muutus SYNGAP1 geenis.

SYNGAP1 geen asub 6. kromosoomis ja vastutab SynGAP valgu tootmise eest. See valk toimib
regulaatorina siinapsides, kus neuronid suhtlevad omavahel. Muutus SYNGAP1 geenis viib selleni, et
geen ei tooda piisavalt SynGAP valku. llma Gige koguse SynGAP valguta ndeme slinapside erutuvuse
suurenemist, mis muudab neuronite tdhusa suhtlemise keeruliseks. See poOhjustab SynGAP-i
patsientidel palju neuroloogilisi probleeme.

De novo ehk uustekkeline muutus tdhendab, et geenimuutusega patsiendi vanematel sellist muutust
ei ole, st laps on oma peres esimene sellise muutusega isik. SYNGAP1 geenimuutusega isikud on
Gldjuhul de novo ehk uustekkelise geenimuutusega.

Ravi
SYNGAP1 geenimuutusega patsientidele ei ole pohjuslikku ravi.
Vaga oluline on jarjepidev arengu toetamine: flisioteraapia, tegevusteraapia, logopeediline tugi.

On taheldatud, et SYNGAP1 patsiendid reageerivad hasti alternatiivsetele ravimeetoditele, sealhulgas
hipoteraapiale, vesiravile, muusikateraapiale, PROMPT-teraapiale jne.

Arge heituge, kui teie lapsel kulub uute oskuste omandamiseks kauem kui teistel. SynGAP-i patsiendid
teevad edusamme ja jduavad peamiste verstapostideni omas tempos.

https://www.syngapresearchfund.org/home/what-is-syngap1

https://www.syngapresearchfund.org

https://www.syngapglobal.net/what-is-syngap

https://rarechromo.org/media/information/Chromosome%20%206/SYNGAP1%20syndrome%20FTN
W.pdf
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