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Ulevaade
Marden-Walkeri siindroom on haruldane embriiogeneesi kdigus tekkiv arengurike. Haigus

mojutab kdige rohkem sidekude. Iseloomulikud on spetsiifilised ndojooned, kitsas ja/vdi kdrge
suulagi, vaike ja liiga kaela juures olev alaldug, liigeste kontraktuurid ja kasvupeetus. Teisteks
simptomiteks vdib veel olla vahe liikuv nn maski-laadne nagu, madalamal asetsevad koérvad,
arengupeetus, aeglustunud liigutused ja reaktsioonid, kifoskolioos ning arahnodaktudilia.
Siindroom esineb rohkem meessoost inimestel. Tdpne levimus on teadmata, (ile maailma on
kirjeldatud 30-50 juhtu.

Tekkepdhjused

Kdik tapsed tekkepdhjused on teadmata. Marden-Walkeri siindroomi (ihe p&hjusena on leitud
heterosligootne muutus PIEZO2 geenis (18p11.22-p11.21). Kdiki teised tekkepdhjuseid ei ole
veel tuvastatud, kuid tdendoliselt on tegemist narvislisteemi arenguhdirega. Haigust
diagnoositakse kliinilise pildi ja molekulaargeneetiliste testide alusel.

Kliiniline pilt

Marden-Walkeri slindroomiga patsientidel on spetsiifilised ndojooned, nagu ebatavaline I16ug,
ptoos, lame ninajuur ja madalal asetsevad kdrvad. Iseloomulikud on liigeste kontraktuurid,
mis piiravad liikumist, huule- ja suulaeldhe, kdrge kitsas suulagi ning aeglased liigutused.
Moned levinumad Marden-Walker siindroomi siimptomid on vélja toodud tabelis 1.

Tabel 1. Levinumad Marden-Walkeri  siindroomi
stimptomid.

Skeletilihaste aplaasia/hiipoplaasia >80% Lihaste alaareng voi puudumine.

Arahnodaktiiilia >80% Pikad ja peenikesed sormed. Saab hinnata
Steinbergi ja Walkeri tunnuste abil.

Mitmed kaasasiindinud kontraktuurid
>80%

Lohestunud uvula >80% Suulae keskel asuva nibujétke ehk uvula
I6hestumine.

Huule- ja/v6i suulaeléhe >80%

Kasvupeetus >80%



Toitumisraskused >80% Probleeme  mdlumise, neelamise  ja

imemisega.

Kognitiivse arengu mahajaamus >80%

Hiipotoonia >80% Madal lihastoonus, lihaspingutus pole piisav.

Intellektipuue >80%

Liigeste jdikus >80%

Madalal asetsevad korvad >80%

Maski-laadne nagu >80% llma néoilmeta ndgu, kus silmad on
fikseeritud (ihte punkti ja suu on natuke
avatud.

Mikrotsefaalia >80% Pea vdike (imbermdoot (<-2 SD).

Ptoos >80% Ulemise silmalau allavaje.

Kiifoos, skolioos 30-80% Selgroo kéverdused.

Rinnaku deformatsioonid 30-80% Lehterrind véi tuvirind.

Autosoomne retsessiivne
parandumisviis
Parandumine
Parandumisviis pole hetkel selge. Arvatakse, et osad  kandjast vanem Kandjast vanem

Marden-Walkeri siindroomi juhtumid paranduvad

edasi autosoom-retsessiivselt (joonis 1). Haiguse

avaldumiseks on vaja saada mdélemalt vanemalt m | | |
vigane alleel. Uhe vigase alleeli saamisel on patsient

kandja ning voib geenimuutust edasi parandada. On

kirjeldatud ka PIEZO2 geenist tulenevat Marden- l\
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Walkeri siindroomi, mis parandub autosoom- Q
dominantselt, jarglastel on sellisel juhul 50%
tdendosus parida haigus (joonis 2). ‘ \
gl . | . | |

Terve laps Kandjast laps Kandjast laps Haige laps

[:] Terve, pole kandja
D Uldjuhul terve, kuid on kandja

[ Haige ja kannab haigust edasi

Joonis 1. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023



Jalgimine ja ravi _
. .. .. . . e . Autosoomne dominantne
Ravi on slimptomaatiline ja haarab mitut spetsialisti. parandumisviis

Flisioteraapia on tugevalt soovitatud.

Terve vanem Haige vanem
Prognoos l! !I
Intellektipuue on tavaliselt raske, aga liigeste
kontraktuurid ei ole progresseeruvad ning vdivad y
flisioteraapiaga vaheneda. Pikaajaline prognoos on

halb  komplikatsioonide  tottu, sh  luustiku

deformatsioonid, kopsupodletikud,
gastrointestinaalsed komplikatsioonid. / \
Kasutatud kirjandus !! !| !I !!
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Joonis 2. Autosoomne dominantne pédrandumisviis.
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