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NAIL-PATELLA SUNDROOM (9Q33.3 DELETSIOON)

ORPHA: 2614 OMIM: #161200

Ulevaade

Nail-patella stindroom (ing. k. Nail-patella syndrome, NPS) on harvaesinev geneetiline
siindroom, mida iseloomustab haigusele omaste slimptomite tetraad: kiilinte, pSlvekederate
(lad. k patella) ja 6lgade arenguhdired ning omaparane niudeluu deformatsioon.

Tekkepohjused

Parilik informatsioon on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad kdikides
keharakkudes. Geen on DNA 16ik kromosoomis, mis maarab pariliku tunnuse. Nail-patella
siindroomi pdhjustab mutatsioon 9. kromosoomis paiknevas LMX1B (9933.3) geenis.

Esinemissagedus

Nail-patella sindroomi hinnanguline esinemissagedus on 1 juht 50 000 elussiinni kohta.

Kliiniline pilt

Kliiniline pilt on varieeruv, mis tadhendab, et mdnel NPS slindroomiga isikul on haiguse
raskem vorm, teisel kergem. Harvematel juhtudel vdib esineda glaukoom ja silmasisese réhu
tous. 30-60% patsientidel vdib lisanduda neerufunktsiooni haireid. Allolevas tabelis on
toodud Nail-patella sindroomi peamised tunnused ja nende tapsem kirjeldus.

Tabel 1. Nail-patella siindroomi korral esinevad simptomid.

Kllinte omapaérad

Pdlvekedra (lad. k patella) arenguhdire

Olgade arenguhiire

Niudeluu deformatsioon

Diisplaasia ehk koe healoomuline

diferentseerumishdiire. Iseloomulik haprus,
I6hed ja vdrvimuutused. Kiilined véivad ka
puududa véi mitte téielikult vdlja areneda.

Tavapdrasest viiksem, erineva kujuga voi
puuduv pélvekeder. Funktsionaalne
ebastabiilsus, véimalikud on korduvad
subluksatsioonid (osalised nihestused) ja
dislokatsioonid.

Funktsionaalselt on hdirunud ekstensioon
ehk sirutus, pronatsioon ehk sissepéére
ja/véi supinatsioon ehk viljap6ére. Véib
esineda cubitus valgus (kiitinarliigese
deformatsioon).

Radioloogilisel uuringul néhtavad niudeluu
”sarvekesed” (ing. k iliac horns).



Pirandumine
Nail-patella stindroom on  autosoom- Autosoom-dominantne
dominantse parandumisega, mis tdhendab, et

haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid
thes geeni alleelis. Autosoom-dominantne  Teévevanem Haige vanem
muutus voib olla de novo ehk uustekkeline
ning sel juhul kumbki vanematest muutust ei
kanna. Samas on leitud, et 90% NPS
patsientidel leitakse ka (ihel vanemal sama
geenimuutus. Geenimuutusega isik parandab

muutuse oma jarglasele 50% tGendosusega.

Jalgimine ja ravi

Nail-patella siindroomile ei ole spetsiifilist
ravi, mistottu keskendutakse kaebuste
leevendamisele. Kuna NPS puhul on erinevaid
voimalikke terviseprobleeme, vdib patsient
vajada mitme eriarsti jalgimist.

Neerufunktsiooni hiirete korral on vajalik Tervelaps Haige laps Haigelaps ~ Tervelaps
uroloogi konsultatsioon, kes maarab edasise [] Terve
ravi- ja jalgimisplaani. Osa kaasastndinud B Haige

. ~: . . Joonis 1. Autosoom-dominante pdrandumine.
deformatsioone vdivad olla kirurgiliselt ;. gifitseeritud. Wikimedia Commons, 2022

korrigeeritavad.

Prognoos
Prognoos sdltub terviseprobleemide olemasolust ja raskusastmest. Uldiselt on oodatav eluiga

tavapadrane.
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