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Ulevaade
Alporti stindroom (ingl. keeles Alport syndrome, AS) on harvaesinev geneetiline haigus, mida

iseloomustavad peamiselt neerufunktsiooni hdired, kuulmislangus ja silma anomaaliad.
Haigus parandub edasi X-liitelisel, autosoom-retsessiivsel voi autosoom-dominantsel teel.

Tekkepdhjused

Inimese parilik informatsioon on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad
koikides keharakkudes. Geen on DNA I8ik kromosoomis, mis madarab pariliku tunnuse. Alporti
sindroomi pdhjustavad haigusseoselised muutused COL4A3, COL4A4 ja COL4A5 geenides.
Nimetatud geenid vastutavad kollageen IV valgu tootmise eest, mis on tahtsaks komponendiks
neerupasmakestes ehk glomeerulites, sisekdrva struktuurides ja silmas. Sellest tulenevalt
avaldub antud geenide haigusseoseliste muutuste korral ka vastavaid organeid haarav
simptomaatika.

Parandumine
Alporti siindroomi vOib esineda erinevate parandumismustritega ja sellest tulenevalt ka

erineva kliinilise pildiga, mida on p&hjalikumalt kirjeldatud jargmises alateemas.

Hinnanguliselt 2/3 juhtudest on pdhjustatud muutustest COL4A5 geenis ja paranduvad edasi
X-liitelisel teel. COL4A5 geen paikneb X-kromosoomis, mis on (ks kahest sugukromosoomist.
Naistel on kaks X-kromosoomi, meestel on ks X- ja ks Y-kromosoom, mistdottu
haigusseoselise muutusega COL4A5 geeni variant igas rakus on piisav, et pohjustada meestel
neerupuudulikkust ja muud haiguse raskeid simptomeid. Naistel ehk kahe X-kromosoomiga
isikutel pohjustab haigusseoseline muutus COL4A5 geenis tavaliselt ainult mikrohematuuriat,
kuid vdib esineda ka t&sisemaid simptomeid. Antud parandumismustri jargi annab X-liitelise
haigusega mees muutusega geeni edasi oma tiitardele, kuid poegadele haigus paranduda ei
saa. Naissoost kandja pojal on 50% toendosus parida emalt kromosoom, milles on muutusega
geen. Naissoost kandja tlitrel on 50% tOendosus saada emalt kromosoom, milles on
muutusega geen ja olla samuti haiguse kandja.

Ligikaudu 15% juhtudest parandub Alporti siindroom edasi autosoom-retsessiivsel teel.
Autosoomne tahendab, et muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel
kui naisel ning seetGttu mojutab haigus mdlemat sugu vordselt. Retsessiivne tdhendab, et
haigus avaldub, kui haigestunul on molemas COL4A3 vbi COL4A4 geenialleelis ehk
geenikoopias haigust pdhjustav muutus. Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem {hes
alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on muutuseta ja vanematel seega haigus ei



Osadel
hematuuriana avalduv 8hukese basaalmembraani nefropaatia.

avaldu ning neid nimetatakse haiguse kandjateks. kandjatel vdib kujuneda

Alporti siindroomiga isik pdrandab autosoom-retsessiivse vormi korral haigust péhjustava
muutuse oma lastele jérgmiste téendosustega:

- kuipartner kannab samuti (ihes alleelis haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on 50%;

- kui partner on samuti homosiigoot ehk haigusseoseline muutus esineb mdlemas
geenikoopias, siis kordusrisk on 100%;

- kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis viiga madal, risk on vérreldav
tavapopulatsiooni riskiga.

Hinnanguliselt 20% juhtudest parandub Alporti siindroom edasi autosoom-dominantsel teel,
mis tahendab, et haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid (thes COL4A3 voi COL4A4 geeni
alleelis. Autosoom-dominantse Alporti stindroomi kliiniline pilt varieerub asiimptomaatilisest
kuni progressiivse neeruhaiguseni.

Alporti siindroomiga isik pdrandab autosoom-dominantnse vormi korral haigust péhjustava
muutuse oma lastele jérgmiste téendosustega:

- Kui partner kannab (ihes alleelis haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on 50%,;

- Kui partner samuti homosiigoot (liit-heterosiigoot), siis 100%;

- Kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis vdga madal,
tavapopulatsiooniga.

vorreldav

All olevatel joonistel on kujutatud Alporti sindroomi voimalikke parandumismustreid.

X-liiteline retsessiivne
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Joonis 1. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modifitseeritud. Wikipedia, 2023
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Commons, 2023

Joonis 3. Autosoomne dominantne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Commons, 2023

Kliiniline pilt
All olevas tabelis on kirjeldatud Alporti sliindroomi Kkliinilisi alatliipe soéltuvalt
parandumismustrist.

X-liiteline (XLAS) Mehed: varajane mikrohematuuria, mikroalbuminuuria, makroproteinuuria,
I6ppstaadiumi neerupuudulikkuseks progresseerumine enne 40ndat eluaastat.
Muud siimptomid (neeruvdlised): kuulmislangus, silma hdlbed (anterior lenticonus,
makulopaatia, kornea endoteeli haavandid ja sarvkesta korduv erosioon),
haruldastel juhtudel leiomiiomatoos. Kuulmislangus areneb jérk-jérgult ning on
tavaliselt médrgatav kas vanemas kooliastmes véi varases tdiskasvanueas.

Naised: varieerub asiimptomaatilisest haigusest kuni elukestva mikroskoopilise
hematuuriani (sdilunud neerufunktsiooniga) véi neerupuudulikkuseni noores eas.
Kuulmislangus ja silma hdlbed on meestega vorreldes harvemad. Haruldastel
juhtudel leiomiiomatoos.

Autosoom-retsessiivne | Kliiniline pilt sarnaneb XLASist haaratud meeste simptomaatikale. Osadel kandjatel
(ARAS) vGib kujuneda hematuuriaga kulgev 6hukese basaalmembraani nefropaatia.
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Autosoom-dominantne = Varieerub asiimptomaatilisest haigusest (enamasti esineb perekondliku

(ADAS) healoomulise hematuuriana) kuni proteinuuria ja fokaalse segmentaalse
glomeruloskleroosiga kulgevate vormideni. Loppstaadiumi neerupuudulikkuseni
progresseerumine on tavaliselt aeglasem kui XLAS-i korral ning neeruvilised
stimptomid on vdhem levinud.

Jalgimine ja ravi

Alporti stindroomi ravi on simptomaatiline ning peamiseks eesmargiks on aeglustada
kroonilise neerupuudulikkuse 18ppstaadiumisse progresseerumist. See hdlmab angiotensiini
blokaadi (nt angiotensiini konverteeriva enstimi inhibiitorid, angiotensiini retseptori
blokaatorid), diureetikume ja soolavaest dieeti. Raskematel juhtudel véib olla vajalik dialtus
ja neeruasendusravi. Soovitatud on regulaarne kuulmise ja nagemise kontroll. Vajadusel saab
kasutada kuulmisaparaate ning silmaanomaaliate korral vodidakse kaaluda kirurgilist
sekkumist.

Prognoos
Prognoos sOltub kroonilise neerupuudulikkuse slvenemise kiirusest ja selle ravi

tulemuslikkusest. Neeruvialised simptomid véivad md&jutada Uldist elukvaliteeti.
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