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Sissejuhatus

Muenke siindroom (MS) on paérilik haigus, mida iseloomustab kraniosiinostoos e koljuluu dmbluste
enneaegne sulgumine, mille tagajarjel voib muutuda pea- ja nadokolju kuju. Teised iseloomulikud
simptomid on kuulmislangus, arengu hilistumine ning kate ja jalgade luulised isedrasused.

Tekkepohjused

Muenke sliindroom on p&hjustatud mutatsioonist e muutusest FGFR3 geenis, mis asub 4. kromosoomil
(joonis 1). Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk

kokku 46 kromosoomi, mis asuvad rakutuumas (joonis 1). 46- EGFR3 G
st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maaravad gene

lapse soo — titarlapsel kaks X-kromosoomi (46;XX) ja 4p’|6

poisslapsel X ja Y kromosoomid (46;XY). Normaalselt parib P
laps (ihe kromosoomi isalt, teise emalt. Igal kromosoomil on >.< >.<
tuhandeid geene, milles sisalduv informatsioon on vajalik

organismi toimimiseks. Piltlikult 6eldes on geenid nagu

retsept, mis annab tdpseid juhiseid, kuidas organism peab q

arenema, kasvama ja funktsioneerima.

FGFR3 geen toodab valku, milleks on fibroblastide
kasvufaktor 3. Valk on darmiselt vajalik normaalseks skeleti
arenguks. FGFR3 mutatsiooni tagajarjel on valk liiga aktiivne,
mistottu hairub normaalne luukoe kasv ja koljuluude vahel

olevad dmblused sulguvad enneaegselt. v \/

Joonis 1. FGFR3 geen 4. kromosoomil.
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Esinemissagedus

Muenke stindroomi esinemissagedus lemaailmselt on ligikaudu 1 juhtum 30 000 elusstinni kohta.
MS moodustab 8% kdikidest kraniosiinostoosi pdhjustest.

Kliiniline pilt



Muenke siindroomi kliiniline pilt on vaga varieeruv isegi samas perekonnas. Enamikul patsientidest
esineb koronaalne slinostoos, mis on kraniosiinostoosi alavorm (vt. Joonis 2, Tabel 1). Samas voib
haigus avalduda ka tdiskasvanueas kuulmislangusena ilma, et kraniosiinostoosi oleks teadaolevalt
olnud. Allolevas tabelis on toodud tervisekaebused, mis véivad Muenke stindroomi korral esineda.
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Joonis 2. Unilateraalne e tihepoolne
kraniostinostoos. CDC, 2022

Tabel 1. Muenke stindroomi korral esinevad slimptomid.

Kraniosiinostoos Enamikul patsientidest esineb koronaalne
stinostoos, mis on kraniostinostoosi alavorm
ning kujutab endast pealael kulgevate 6mbluste
enneaegset sulgumist (vt joonis 2). Selle
tagajdrjel tekib pea- ja ndokolju asiimmeetria.
Koronaalne siinostoos on enamasti bilateraalne
e kahepoolne, kuid voib olla ka unilateraalne e
lihepoolne. Véivad esineda ka teiste 6mbluste
enneaegsed sulgumised.

N3do ja kolju omaparad Hiipertelorism e lai silmadevaheline kaugus
Ptoos e laugude allavaje
Proptoos e silmade ettevaje
Huule- ja/véi suulaeléhe

Koérge suulagi

Makrotsefaalia e suur pea VGib ka esineda suur pea ilma
kraniosiinostoosita.

Neuroloogilised tiisistused Voivad kaasuda neuroloogilised tiisistused nagu

vesipea (hiidrotsefaalia) ja kérgenenud



Skeleti omaparad

Kuulmislangus

Arengu hilistumine

Kerge intellektipuue

Kditumishaired
Aktiivsus-tahelepanuhdire
Strabism e koorsilmsus

Epilepsia- e krambihood

koljusisene réhk, eriti siis, kui 2 véi enam
Omblust on enneaegselt sulgunud.

Stinostoos e luude kokkukasv, mis haarab iiht
v6i mitut randmeluud ja/védi jalalabaluud.

MaGd6dukas kuni raske kuulmislangus on
olemuselt enamasti sensorineuraalne, mis
tdhendab, et heli juhtimine sisekorvast ajju on
hdirunud.

Sagedaseim on kéne arengu hilistumine.
Intellekt on véime aru saada, mdletada,

mobiliseerida ja konstruktiivselt integreerida
varem Opitut uutes situatsioonides.




Parandumine

Autosoom-dominantne

Muenke sindroom on autosoom-
dominantse parandumisega (joonis 3),
mis tdhendab, et haiguse avaldumiseks

piisab muutusest vaid (Uhes FGFR3 Haige vanem

H
!!@ Hﬂﬂ !!

Terve vanem

geeni alleelis. Enamikel juhtudel on
autosoom-dominantne muutus de
novo ehk uustekkeline, mis tahendab,

et kumbki vanematest muutust ei
kanna. Harvematel juhtudel (ks
vanematest kannab samuti sama
muutust Uhes geeni alleelis.
Geenimuutusega isik parandab

Muenke sindroomi oma jarglasele
50% toendosusega.

Terve laps  Haige laps Haige laps Terve laps
Joonis 3. Autosoom-dominante D Terve
parandumine. Modlifitseeritud.
Wikimedia Commons, 2022 . Haige

Ravi ja kasitlus

Muenke siindroomi ja kraniosiinostoosiga laps peaks joudma nado-l6ualuu kirurgi vastuvétule, kes
hindab kirurgilise sekkumise voimalikkust. Kuulmislanguse korral on oluline kdrvaarsti konsultatsioon,
kes hindab kuulmislanguse ulatust ja kuulmisabivahendite kasutamisvajadust. Muenke siindroomiga
isikutel on suurem risk kaditumishairete tekkeks, ning arengu hilistumiseks (eriti kdnearengu), mistottu
on oluline vajadusel varakult alustada kéneteraapiaga.

Prognoos

Uldjuhul on prognoos hea, kui kraniosiinostoosi ja/vdi arenguhéirete olemasolul toimub varajane
sekkumine. Sel juhul on eeldatav eluiga tavaparane.
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