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DESANTO-SHINAW SUNDROOM

ORPHA: 466943 OMIM: 616708
Esinemissagedus <1:1 000 000

Ulevaade
DeSanto-Shinaw siindroom (tuntud ka kui DESHH, DSS v&i WAC siindroom) on haruldane

geneetiline haigus (<1 / 1 000 000), mida iseloomustab intellektipuue ning mitmed
dismorfsed valised tunnused. Sindroomi iseloomustab veel hiipotoonia, fllsiline ja vaimne
arengu mahajaavus, kditumishadired, nagemis- ja kuulmismeele haired, kdhukinnisus ning
s60misraskused.

Tuipiliste dismorfsete tunnuste alla kuuluvad lamedad naojooned, lai laup, paksu karvaga
monokulm, stigavad silmad, allapoole kaldus silmanurgad, siigav ninasild (depressed nasal
bridge), bulboosne nina tipp (bulbous nasal tip), tahapoole roteerunud korvad, lopsakad
posed, 6huke Glahuul, sissepoole pédrdunud rinnanibud ning hirsutism ehk naiste karvakasv.
Kaitumishadiretest domineerib aktiivsus- ja tahelepanuhaire, kuid voib esineda ka arevust,
hootist agressiivust ning autistlikke ilminguid.

Tekkepohjused

Haigus tekib kui tks inimese kahest WAC geeni koopiast ei funktsioneeri korralikult. See voib
olla pShjustatud geenis asuva piirkonna mutatsioonist v3i deletsioonist (geeni kadu). Inimesel
on 23 paari kromosoome, Uhe poole paarist saab igalt vanemalt ning kokku tekib 46
kromosoomi. WAC geen asub 10ndal kromosoomil ning ta kodeerib olulist valku, mis osaleb
erinevates rakulistes ja parilikkusaine (DNA) protsessides, sealhulgas aju arenguks vajalikes
protsessides.

Vahel vdivad geenipiirkondade deletsioonid hélmata endas suuremat ala, kui ainult WAC
geen. Sel juhul on tabatud ka naaberpiirkonnad, nii on naiteks 10p12p11 deletsiooni
siindroomi puhul, kus lisaks WAC geenile on haaratud ka teisi, tanu millele vdivad lisanduda
muud probleemid - nditeks sidame anomaaliad.

Diagnostika
Ametlikud diagnostilised kriteeriumid puuduvad.

Haigusele viitavad tunnused

DeSanto-Shinaw siindroomile peaks métlema indiviididel kel esinevad kas moned voi koik
jargnevatest tunnustest:

J Arengu hilinemine vdi varieeruva tdsidusega intellektipuue.
J Uks vdi rohkem alljargnevatest:
o Generaliseerunud hiipotoonia vastsiindinueas koos voi ilma suulihaskonna

hiipotooniata.
o Vastsiindinuea toitumisraskused, toidu refluks ja/vdi kdhukinnisus.



o Kditumuslikud hdired: drevus, aktiivsus- ja tdhelepanuhdire, agressiivne

kaitumine, uneraskused ja/voi autismispektri haire.

o Hingamise probleemid: sagedased infektsioonid, astma ja vGi ebanormaalne

hingamismuster.

o Ebanormaalne silmanagemine: langenud kortikaalne nagemine, kddrdsilmsus

ning refraktiivsed vead.

Ulejdanud vahemspetsiifilised tunnused diagnoosile m&tlemiseks:

. Krambihood.

. Jasemete (sh sOrmede ja varvaste) anomaaliad: lihikesed s6rmed, prominentsed

sormetipu padjakesed, lampjalad.

o Sissepoole p66rdunud rinnanibud.

Esmasele diagnoosile jargnevad hinnangud
Haiguse ulatuse ning individuaalsete ravivajaduste hindamiseks peab patsienti suunama

jargnevate erialaspetsialistide juurde.
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voimalus vdahem todsise, diagnoosimata haiguse
vormi esinemiseks iduliini mosaiiksusega vanemal.
Patsiendi jarglased:
. Igal patsiendi jarglasel on 50% vGimalus parida haigust pohjustav patogeenne variant.
J Jarglastele parandunud haiguse tosidust ei saa prognoosida, kuna Kkliinilise pildi

varieeruvust on tdheldatud ddede/vendade ning mittesugulaste puhul, kel esineb haiguse
sama patogeenne variant.
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