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Ulevaade

PURA geeniga seotud narvisisteemi arenguhairete alla kuuluvad PURA siindroom (PS) ja 5g31.3
deletsiooni siindroom, mis kujutab endast PURA slindroomiga kattuvate simptomitega haigust. PURA
siindroomi iseloomustab m&ddukas kuni raske vaimse arengu mahajaamus, kdone- ning liilkkumispuue.
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on vajalik organismi toimimiseks. Piltlikult 6eldes
Joonis 1. PURA geen 5. kromosoomil. PURA

on geenid nagu retsept, mis annab tapseid Syndrome Foundation

juhiseid, kuidas organism peab arenema, kasvama
ja funktsioneerima.

PURA geen toodab valku, mille nimi on Pur-alfa. Pur-alfa valk on ekspresseeritud paljudes kudedes -
ajus, lihastes, siidames ja veres. Valgul on eriti tahtis roll just asjus neuronite e narvirakkude kasvu ja
jagunemise reguleerimisel ning on seetdttu darmiselt vajalik aju normaalseks arenguks. Arvatakse, et
Pur-alfa valk on oluline ka miueliini tekkes. Mieliin Umbritseb narvikiude ja tagab efektiivse
narviimpulsside leviku. PURA geenimutatsiooni voi deletsiooni korral on Pur-alfa valk liiga lUhike voi
puudu, mistdttu on hdirunud nii aju normaalne areng kui ka narviimpulsside levik ja kujuneb PURA
stindroomi kliiniline pilt.

Esinemissagedus



PURA siindroom on harvaesinev ja hiljuti defineeritud haigus, esimene juht on kirjeldatud alles aastal
2014. Praeguseks on teada Ule 475 indiviidi PS-ga, kelle seas on nii lapsi kui tdiskasvanuid. Uute
diagnoosimismeetodite kasutuselevotu ja kattesaadavusega on oodata (tha rohkem PURA siindroomi
diagnoose.

Kliiniline pilt

PURA siindroom avaldub varases lapseeas. Juba silindides vdi vastsiindinueas voib lapsel esineda
hipotoonia e lihastoonuse langus, hiipotermia e normaalsest madalam kehatemperatuur, liigne
unisus, toitmisraskused, epilepsia e krambihood ja/v6i tahtmatud liigutused/tdmblused. Praeguseks
on teadaolevalt kdikidel PURA siindroomiga lastel mdddukas kuni raske arengupeetus ning
Opiraskused. Allolevas tabelis on kokkuvotvalt toodud siindroomi sagedasemad tervisekaebused.

ARENG JA OPPIMINE

Kasv PURA siindroomiga lapsed siinnivad (ldjuhul
normaalkaalus ja kasvavad eakohaselt.

Motoorse e fiilsilise arengu hilistumine Kdikidel PURA siindroomiga lastel motoorne
areng hilineb ning enamik ei ole véimelised
iseseisvalt kbndima. Neil, kes kéndima
hakkavad, véib kénnak olla ebastabiilne ja
laiapdhjaline.

Konearenguhdire Enamik PURA siindroomiga lapsi ei omanda
kéneoskust. Mdni véib omandada (iksikute
sénadega voi liihikeste fraasidega kéne.

K6ne moistmine Kbénest aru saamine voib PS-ga lastel olla hea,
mistottu on soovituslik kasutusele vétta ja
arendada alternatiivsete
kommunikatsioonimeetoditega suhtlemist
(tehnoloogilised vahendid, piktogrammid jm.)

Opiraskused Enamikul on méddukad kuni rasked opiraskused
ning vajadus kohandatud 6ppeprogrammiks.

SUMPTOMID

Hiipotoonia e lihastoonuse langus, lihasnorkus  Neuroloogiline omapdira, kus lihaspingutus ei
ole piisav ja ei allu tahtele.
VGib p6hjustada toitmis- ja hingamisraskusi.

Toitmisraskused Toitmisraskused on tiilipilised imikueas, paljudel
véivad jddda plsima ka hilisemas elus. Imikueas



Hingamishaired

Epilepsia- e krambihood

Nagemishaired

Niistagmid

Ajuripatsi eessagara diisregulatsioon

Ajuripatsi diisregulatsioon on raporteeritud
ménel PS-ga patsiendil ning seega loetakse seda
voéimalikuks PURA siindroomiga kaasnevaks
hdireks.

Osteoporoos e luuhdrenemine

vOib tekkida vajadus ajutiseks toitmissondiks.
Vihesed vajavad neelamishdire tottu
gastrostoomi.

Hingamisraskused on tavalised vastsiindinueas.
Hingamishdire voib avalduda apnoe e ajutiste
hingamisseisakutena voi obstruktiivse uneapnoe
e magamisel kérisulgusest tekkiva apnoe
episoodidega.

Enamikul PURA siindroomiga lastest esinevad
epilepsia- voi epilepsia sarnased hood.
Avalduvad varases lapseeas, harva teismeeas.
VGivad esineda erinevad epilepsia tiiiibid.

Lithindgevus/kaugndgevus

Tahtele allumatud silma riitmilised edasi-tagasi
liigutused

Ajuripatsi eessagar reguleerib vajalike
hormoonide vabanemist, nende seas sugu-,
kilpnédrme- ja kasvuhormooni vabanemist.
Vastavalt sellele véib kujuneda enneaegne
puberteet ja kilpnddrme alatalitus.

PURA siindroomiga pastientidel véib olla
probleeme D-vitamiini taseme sdilitamisega. D-
vitamiin on oluline luutiheduse regulatsioonis,
mistottu on PS-ga inidiviidid ohustatud
luuhdrenemisest.




Parandumine

Autosoom-dominantne

PURA siindroom on autosoom-
dominantse parandumisega (joonis 2),
mis tdhendab, et haiguse avaldumiseks

piisab muutusest vaid Gihes PURA geeni Haige vanem

Terve vanem

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 PURA
sindroomi oma jarglasele 50%

tdendosusega. | ‘/l
Terve laps  Haige laps Haige laps Terve laps
Joonis 2. Autosoom-dominante D Terve
pérandumine. Modifitseeritud.
Wikimedia Commons, 2022 . Haige

Jalgimine ja ravi

PURA siindroom ei ole ravitav, ning kasitlus keskendub siimptomite leevendamisele. Multislisteemse
haaratuse tottu voib olla vajalik mitme eriarsti jalgimine ja seda eluaegselt. Spetsiifilise
terviseprobleemi korral on vajalik vastava eriarsti konsultatsioon, kes otsustab ja vajadusel maarab ravi
vOi sekkumise. Epilepsia ravi maarab ja vajadusel korrigeerib lasteneuroloog. Vaimse ja flilisilise arengu
toetamiseks on oluline alustada fisio-, kdne-, tegevusteraapiatega vOi teraapiatega vastavalt
vajadusele. Kommunikatsiooni arendamiseks on soovituslik kasutusele vétta alternatiivsed
kommunikatsioonimeetodid. Nagemisprobleemide korral on vajalik silmaarsti konsultatsioon. Oluline
on kontrollida D-vitamiini taset.



Kasulikud lingid:

PURA Syndrome Foundation kodulehekiilg, kus on olemas ka venekeelne infoleht -
https://www.purasyndrome.org/

Unique — Rare Chromosome Disorder Support. Group

PURA Syndrome Foundation Facebooki grupp - https://www.facebook.com/PURASyndrome
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