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Sissejuhatus

Branchio-oto-renaalne spektrihdire on parilik haigus, mille alla kuuluvad branchio-oto-
renaalne (BOR) siindroom ja branchio-otiline siindroom (BOS). "’Branchio ="’ termin viitab
arenevas embriios olevale struktuurile, millest moodustuvad koed kaela eesosas ja kiiljel.
”0Oto-"" tahendab kdrva anomaaliaid ja ’renaalne-"” tdhendab neeru haaratust.

BOR-ile on iseloomulikud valis-, kesk- ja sisekdrva vaararengud, kaela kudede
arenguanomaaliad ja neeru vaararendid, mille tottu tekivad vastavad siimptomid nagu naiteks
kuulmislangus, kaelapiirkonna fistulid vdi tsistid ja neerupuudulikkus. BOS on sarnane BOR-
ile, kuid BOS-i korral puudub neeru haaratus.

Tekkepohjused

Branchio-oto-renaalne spektrihdire on pdhjustatud peamiselt kolme geeni - EYA1, SIX1 ja SIX5
geenimuutustest. Nendest kdige sagedamini (40%-1) on muutus 8.kromosoomil asetsevas
EYA1 geenis.

Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad
rakutuumas. 46-st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maaravad lapse soo —
tutarlapsel kaks X-kromosoomi (46;XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46;XY). Normaalselt
parib laps lihe 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 arenema, kasvama ja
funktsioneerima.

EYA1, SIX1 ja SIX5 geenide poolt toodetavatel valkudel on oluline roll loote silinnieelses
arengus. EYA1 geeni poolt toodetav samanimeline valk interakteerub teiste valkudega, kaasa
arvatud SIX1 ja SIX5 geenide poolt toodetud proteiinidega ja koos reguleeritakse
embriionaalses arengus vajalike geenide aktiivsust. Nimetatud geenide mutatsioonide korral
hairub normaalne embriio areng ja kujunevad BOR v&i BOS siindroomile iseloomulikud
kaebused.

Esinemissagedus

Branchio-oto-renaalse siindroomi esinemissagedus on tilemaailmselt hinnanguliselt 1 juhtum
40 000 elusstinni kohta.



Kliiniline pilt

Branchio-oto-renaalse spektrihdire kliiniline pilt on varieeruv ning kaebused vdivad erineda
isegi samas perekonnas. Kdige sagedamini (kuni 90%-l) esineb kuulmislangust. Kuulmislangus
voib olla konduktiivne, sensorineuraalne voi segatilipi. Konduktiivse kuulmislanguse korral
esineb probleem heli juhtimises valiskeskkonnast sisekdrva. Sensorineuraalse korral on
kahjustunud heli juhtimine sisek&rvast ajju. Kuulmislangus enamikel juhtudel (70%-I) ei
slivene, harvem voib ka progresseeruda. Neerude haaratus on samuti sage, kuid tdpset
esinemissagedust on raske hinnata, kuna neerukahjustus véib endast marku anda alles hilises
staadiumis. Neerude vadrarengud vdivad viia neerufunktsiooni hdaireteni ja
neerupuudulikkuseni. Kdige raskemad neerude vaararengud Idppevad raseduse katkemise voi
vastslindinu surmaga.

Allolevas tabelis on toodud branchio-oto-renaalsele spektrihairele iseloomulikud siimptomid.

Tabel 1. Branchio-oto-renaalsele spektrihdirele iseloomulikud kaebused
Branchiaalsed anomaaliad Kaelalohe

Fistul e uuris - patoloogiline kanalitaoline
ava keha seest vdlispinnale.

Tsiist - koes v elundis tekkiv pdisjas
vedelikuga tdidetud moodustis

Otoloogilised kaebused Korvalesta vddrarendid

Preaurikulaarsed fistliavad (pit)

Preaurikulaarsed ndsad (tag)

o

Joonis 1. Preaurikulaarsed nahaleud [1]

Kuulmiskdigu vddrarendid (kitsenemine,
sulgus)

Kuulmislangus



Renaalsed anomaaliad

Neerude agenees e puudumine

Neerude hiipoplaasia e puudulik areng
Neerude diisplaasia e arenguhdire

Kusejuha obstruktsioon e uriini éravoolu
takistus

Hiidronefroos e neeruvaagna ja -karikate

laienemine uriini dravoolu takistuse

tagajdrjel
Neerutsiistid

Vesikouretraalne refluks e uriini tagasivool

poiest kusejuhasse

Parandumine

Branchio-oto-renaalne spektrihdire on enamasti
autosoom-dominantse parandumisega (joonis 1),
mis tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab
muutusest vaid Uhes EYA1, SIX1 voi SIX5 geeni
alleelis. Autosoom-dominantne muutus vaib olla de
novo ehk uustekkeline, mis tdhendab, et kumbki
vanematest muutust ei kanna. Teistel juhtudel (ks
vanematest kannab samuti sama muutust (hes
geeni alleelis. Geenimuutusega isik parandab
branchio-oto-renaalse spektrihdire oma jarglasele
50% toendosusega.

Joonis 1. Autosoom-dominante pédrandumine.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2022
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Ravi ja kasitlus

Branchio-oto-renaalne spektrihdire ei ole valja ravitav ja kasitlus keskendub kaebuste
leevendamisele. Tsustid ja fistulid kaelal vdivad infitseeruda ja vajada antibiootikumravi voi
kirurgilist eemaldamist. Kuulmislanguse korral on vajalik otoloogi konsultatsioon, kes teeb
vajalikud testid ja maarab kuulmisaparaadi vajaduse ja sobivuse. Valiskuulmekaigu
kitsenemise korral tuleks kaaluda kanaloplastikat. BOR slindroomiga isik peab olema ka
nefroloogi jalgimisel, kes maddrab vajalikud uuringud neerufunktsiooni kontrollimiseks ja
madrab  jalgimisperioodi intervalli. Vesikoureteraalse refluksi ravi on vajalik
neerupuudulikkuse stivenemise takistamiseks. Lopp-staadiumi neerupuudulikkus vdib vajada
diallilsi voi neerusiirdamist.
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