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Ulevaade

Alagille sindroom (ing. k Alagille syndrome, ALGS) on harvaesinev geneetiline sindroom, mis
pOhjustab peamiselt maksafunktsiooni hdireid ja kaasasiindinud stdamerikkeid, aga ka
silmade ja luustiku anomaaliaid.

Tekkepohjused

Parilik informatsioon on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad kdikides
keharakkudes. Geen on DNA [6ik kromosoomis, mis madrab pariliku tunnuse. Alagille
sindroomi pd&hjustab haigusseoseline muutus 20. kromosoomis paiknevas JAG1 (20p12)
geenis voi 1. kromosoomi NOTCH2 (1p12) geenis.

Esinemissagedus

Alagille siindroomi hinnanguline esinemissagedus on GeneReviews andmetel 1 juht 30 000
kuni 1 juht 50 000 elussiinni kohta.

Kliiniline pilt

Kliiniline pilt on varieeruv, mis tdhendab, et mdnel ALGS siindroomiga isikul on haiguse
kergem vorm, teisel raskem. Kergema vormi ja vaheste simptomite korral voib ALGS
diagnoosimise aeg olla hilisem. Allolevas tabelis on toodud Alagille siindroomi peamised
tunnused ja nende tapsem kirjeldus.

Tabel 1. Alagille stindroomi korral esinevad siimptomid.

Maksafunktsiooni haired Ikterus (naha kollasus), sapijuhade
puudulikkus, hiiperbilirubineemia,
krooniline kolestaas, ksantoomid
(nahaalused lipoomid), siigelus,
rasvlahustuvate vitamiinide (A, D, E, K)
defitsiit. Voib kujuneda I6ppstaadiumi
maksapuudulikkus, mis vajab
maksasiirdamist.



Stidamerikked Kopsuarteri stenoos, Fallot’ tetraad, harvem
vatsakeste vaheseina defekt, kodade
vaheseina defekt, aordi stenoos ja aordi
koarktatsioon.

Silmade defektid Tagumine embriiotokson, pigmenteeritud
Schwalbe joon, Axenfeldi anomaalia ja
Riegeri anomaalia.

Luustiku anomaaliad Selgrooliilide omapdra (butterfly vertebrae
ehk liblikakujulised liilid).

Iseloomulik valimus Tavapdrasest laiem otsmik, terav 16ug,
hiipertelorism (lai silmadevaheline kaugus),
kolmnurkne négu, siigavuti asetsevad
silmad.

Muud kirjeldatud simptomid Neerufunktsiooni langus; kasvupeetus;
puberteedi hilinemine; motoorsete oskuste
hilinemine; splenomegaalia ehk pérna
suurenemine.

Parandumine

Alagille slindroom on autosoom-dominantse parandumisega, mis tdahendab, et haiguse
avaldumiseks piisab muutusest vaid Ghes geeni alleelis. Autosoom-dominantne muutus vdib
olla de novo ehk uustekkeline ning sel juhul kumbki vanematest muutust ei kanna. Samas on
leitud, et 30%-50% ALGS patsientidel leitakse ka Uhel vanemal sama geenimuutus.
Geenimuutusega isik parandab muutuse oma jarglasele 50% tGendosusega.

Jalgimine ja ravi

Alagille siindroomile ei ole spetsiifilist ravi, mistottu keskendutakse kaebuste leevendamisele.
Kuna ALGS puhul on erinevaid voéimalikke terviseprobleeme, vGib patsient vajada mitme
eriarsti (gastroenteroloog, kardioloog, kirurg, silmaarst jt) jalgimist, kes maaravad edasise
raviplaani. Paljud siidamerikked on operatsiooniga korrigeeritavad.

Prognoos

Prognoos soltub terviseprobleemide olemasolust ja raskusastmest. Tdsiste stidameriketega
kaasnev dkksurma risk ja maksapuudulikkus vdivad eluiga lihendada.
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