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ORPHA: 432 OMIM: #612702

Ulevaade
Hipogonadotroopne hiipogonadism 6 koos voi ilma anosmiata (ing. k hypogonadotropic

hypogonadism 6 with or without anosmia, HH6) on harvaesinev geneetiline siindroom, mida
iseloomustab puuduv voi mittetdielik sugukiipsus 18. eluaastaks ja madal gonadotropiinide
ning testosterooni tase. Anosmiaga vormi korral on lisaks kadunud I6hnataju.

Tekkepdhjused
Parilik informatsioon on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad kdikides

keharakkudes. Geen on DNA I6ik kromosoomis, mis maarab pariliku tunnuse. HH6 siindroomi
pohjustab mutatsioon 10. kromosoomis paiknevas FGF8 (10g24) geenis.

Kliiniline pilt

Hlpogonadotroopne hiipogonadism 6 voib avalduda nii meestel kui naistel. Kliiniline pilt on
varieeruv, mis tahendab, et mdnel HH6 siindroomiga isikul avaldub rohkem siimptomeid,
teisel vahem. Allolevas tabelis on toodud HH6 siindroomi peamised vdimalikud tunnused ja

nende tdpsem kirjeldus.

Tabel 1. HH6 siindroomi korral esinevad vdimalikud simptomid.

Anosmia voi hiiposmia Léhnataju kadumine voib olla osaline
(hiiposmia) voi téielik (anosmia).

Huule- ja suulaeldhe (ing. k cleft lip and Huule- ja suulaeléhe on liks sagedasemaid

palate) vastsiindinute siinnidefekte pea ja kaela
piirkonnas. Kirurgiline ravi sisaldab mitmeid
operatsioone lapse erinevates vanuse-
perioodides.

Huule- ja suulaeléhe vormid:

= Uhe véi kahepoolne huulelshe — iilahuul
ei ole kokku kasvanud.

=  Suulaeléhe — suulagi ei ole kiilgedelt
kokku kasvanud ning ninadds ja suuéds
jédvad iihendatuks.

= Huule- ja suulaelohe koos.

Sugutunnuste puudumine Mehed: hiipogonadism (munandid ei tooda
piisavalt meessuguhormoon testosterooni);



tavapdrasest vdiksemad viilised
suguelundid; munandite laskumatus.

Naised: primaarne amenorréa ehk
menstruatsiooni puudumine;
prepubertaalne emakas; tavapdrasest
vdiksemad munasarjad.

Endokriinhaired Puuduv voi hilinenud puberteet; madal
Ostradiooli (E2) tase; madal luteiniseeriva
hormooni (LH) tase; madal folliikuleid
stimuleeriva hormooni (FSH tase); madal
testosterooni tase.

Muud tunnused Madal luutihedus; tavapdrasest véiksem
hiipofiitis; sormede hiipermobiilsus;
kuulmislangus.

Parandumine
HH6 slindroom on autosoom-dominantse parandumisega, mis tdhendab, et haiguse

avaldumiseks piisab muutusest vaid (ihes geeni alleelis. Geenimuutusega isik parandab
sindroomi oma jarglasele 50% tGendosusega.

Jalgimine ja ravi
HH6 siindroomile ei ole spetsiifilist ravi, mistottu keskendutakse olemasolevate kaebuste
leevendamisele. Kuna HH6 puhul on erinevaid vdimalikke terviseprobleeme, vdib patsient
vajada mitme eriarsti jalgimist. Osa arenguhaireid (naiteks huule- ja suulaeldhe) on kirurgiliselt
korrigeeritavad.

Endokriinsiisteemi hairete tottu on vajalik endokrinoloogi konsultatsioon, kes maarab edasise
ravi- ja jalgimisplaani.

HH6 sindroomiga patsientidele on naidustatud viljatusraviga tegeleva spetsialisti
konsultatsioon.

Prognoos
Oodatav eluiga on tavaparane.
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