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Ulevaade
16p13.11 mikrodeletsioon on vdga haruldane geneetiline siindroom, mille puhul on

kromosoomil 16 viike osa kaduma ldinud. Ulemaailmselt on kliiniliselt ja molekulaarselt
kirjeldatud vahem kui 15 inimest selle muutusega.

Tekkepdhjused

Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad
rakutuumas. 46-st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maaravad lapse soo —
titarlapsel kaks X-kromosoomi (46,XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46,XY). Ulejdanud
44 kromosoomi on jaotatud kromosoomide pikkuse jargi 22 paariks. Normaalselt parib laps
Uhe 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. Et kdik
toimiks, on vaja mdlema kromosoomi geneetilist materjali. 16p13.11 mikrodeletsiooni
sindroomi korral on patsiendil Giks normaalne 16. kromosoom, kuid teisel paarilisel on ks I6ik
16. kromosoomist, st parilikkusainest, puudu. Ldigu puudumine tdhendab ka mitme geeni
puudumist, mis kadunud 1digus asetsesid. Kaheks kadunud geeniks on nt NDE1 ja NTAN1 geen,
mis on voivad kaasa aidata neuro-kognitiivsete simptomite tekkele. On leitud seos NDE1
geeni ja mikrotsefaalia vahel.

Kliiniline pilt

Kuna kliinilist infot on vahe, ei ole mikrodeletsiooni tdpsed mojud teada. Lisaks erinevad
tunnused suuresti indiviidide vahel. Vdivad esineda ka tadiesti asiimptomaatilised muutuse
kandlusega inimesed. Levinumad tunnused on vialja toodud tabelis 1. Mdnedel beebidel
esinevad soOmisraskused, hipotoonia téttu vOib olla raskusi imemisega ja neelamisega.
Hilipotoonia vOib kaasa aidata ka gastroosofageaalse reflukshaiguse (GERD) tekkimisele. Tihti
on patsientidel viike pea, lihike nina ja/v6i madala asetsusega kérvad. Vdib esineda lai suu
ning peenike lahuul. Vdivad esineda kaasasiindinud vaararendid: aju anomaaliad, sdrmede
ja jalgade arenguhdired, siidamedefektid ja on kirjeldatud veel Uksikuid juhte teiste
vadrarendite osas. Kirjeldatud on veel kroonilist kdhukinnisust, nagemis- ja kuulmishaireid.
Kaitumise poolest on lapsed ro6msameelsed, lahked, sotsiaalsed ja kaastundlikud. Vdivad
esineda suhtlemisraskused ja vihahood. Kirjeldatud on autismispektri hdire, drevushairete ja
obsessiiv-kompulsiivse haire esinemist.



Tabel 1. 16p13.11 mikrodeletsiooni levinumad tunnused

Motoorse arengu hilistumine Laps hakkab hiliem istuma, liigutama ja
kéndima.
Kone arengu hilistumine Vastsiindinud ei pruugi digeaegselt nutta voi

hddlitseda. Hilinenud on kéne ja keele areng.

Opiraskused Ei esine koigil. Raskusaste on erinev ning
lastel on vaja individuaalset 6pituge.

Epilepsia Enamasti ravimitega kontrolli all hoitav.

Mikrotsefaalia Vidike pea imbermoot.

Autosoomne dominantne
parandumisviis

Parandub uustekkelise (de novo) muutusena voi

autosoom-dominantselt (joonis 1) kergete tunnustega  Terve vanem Haige vanem

vOi Uldse mitte haigusest haaratud vanemalt. Esineb ‘

ebatadielikku  penetrantsust, mis tdhendab, et 1
_n

Parandumine

mikrodeletsioon avaldub indiviiditi erinevalt (ka sama am

perekonna hulgas). Autosoom-dominantse
parandumise puhul on jarglastel 50% tdendosus

muutus parida. /l

Jalgimine ja ravi 7 ( \ ‘

Rasedus kulgeb enamasti komplikatsioonideta, voib

esineda Usasisest kasvupeetust. S6omisraskuste korral [ \ 1
m ml

voib abi olla toitmissondist. Motoorse arengu [
hilinemise ja hupotoonia tdttu vdib lastel vaja olla Tevelaps  Haigelaps  Haige laps Terve laps

liikumisabivahendeid. Epilepsia korral vajalik ravimite ) Terve
tarvitamine. W Haige
Joonis 1. Autosoomne dominantne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Prognoos Commons, 2023

Tapne mdoju eluea pikkusele on teadmata.
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