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Ulevaade
Silver-Russell stindroomi (SRS) iseloomustab silinnieelse algusega kasvupeetus, iseloomulikud

naojooned ja jasemete asimmeetria. Keskmine tdiskasvanud mees SRS-ga on 151 cm pikk ja
naine 140 cm.

Tekkepdhjused

Geneetiliselt on SRS vaga heterogeenne ning geneetiline pdhjus leitakse ~60%-| kliiniliselt
diagnoositud SRS patsientidest. Enamus juhtudest on sporaadilised st et vanemad ei ole
haiguse kandjad. Molekulaarselt on SRS puhul tegemist vermimishdirega 11. voi 7.
kromosoomis. Inimesed parivad ihe kromosoomi emalt ja Ghe isalt. Mondadel juhtudel on
Uhelt vanemalt paritud kromosoom vaigistatud ehk vermitud.

30-50% SRS juhtudest esineb H19 geeni hiipometdilatsioon. Geen asub 11p15 vermitud alas.
Hlpometilatsioon tekib nt emapoolsest mikroduplikatsioonist ehk geenialleeli vaikesest
kordistumiset

10% SRS-i juhtudest esineb 7. kromosoomil emapoolne uniparentaalne disoomia (paritakse
mdlemad kromosoomi koopiad emalt, kui tavaparaselt paritakse liks geenikoopia emalt ja
teine isalt).

1% esineb muutus IGF2, CDKN1C, PLAG1 voi HMGAZ2 geenis, mis vOivad esineda perekondliku
SRS pohjusena.

Kliiniline pilt

SRS korral on markimisvaarselt mojutatud patsiendi kasv. Kasvupeetus algab juba Usasiseselt.
Samuti on kehamass vahenenud. Luude kipsemine on hilistunud. Logemed vdivad sulguda
liiga hilja. Lastel on tihti isupuudus ning osadel neist tekivad hipogliikeemia episoodid
(veresuhkur laheb organismis liiga madalaks ja seet6ttu véivad tekkida varinad, sidamet6o
kiireneb, tekib kiilm higi, ekstreemne naljatunne, keskendumisraskused ja pearinglus kuni
selleni, et teadvus vGib hagustuda.) Peaimbermddt on SRS korral normaalne, kuid vdikese
kasvu tottu voOib tekkida kujutlus, et pea on liiga suur. Iseloomulikud tunnused on lai
ettevolvuv otsmik, vaike kolmnurke nagu, vaike teravatipuline 16ug, suur allapoole suunatud
suunurkadega suu, peenikesed huuled, suured silmad ja sinised skleerad. 60-80% juhtudest
esineb jasemete asiimmeetria. V sdérme klinodakttiilia on levinud. Voib esineda motoorse
arengu hilistumine ning harvadel juhtudel kerge intellektipuue.



Parandumine
Enamus juhtumeid on sporaadilised, see tdhendab, et suguvdsas ei ole seda haigust enne

esinenud. Harvadel juhtudel parandub haigus autosoom-dominantselt (joonis 1), mille korral
on jarglastel 50% tdendosus haigus parida, vdi autosoom-retsessiivselt (joonis 2). Autosoom-
retsessiivse parandumisviisi korral on haiguse avaldumiseks vaja saada mdlemalt vanemalt n6
vigane geenikoopia. Uhe vigase geenikoopiaga isik on haiguse kandja ning v&ib haigust oma
jarglastele edasi parandada.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne pérandumisviis. Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023 Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Ravi on toetav. Kasvu parandamiseks saab kasutada kasvuhormoonravi. Seedeprobleemide ja
toitmisprobleemide korral on vaja konsulteerida s66émisravi meeskonnaga. Suure jasemete
kasvu erinevuse korral on vajalik ortopeedi sekkumine. Abiks on fiisioteraapia ning
kdoneteraapia. Jalgida tuleks kasvu, veresuhkru taste ning ketokehade hulka uriinis. Valtida
tuleks pikaaegset nalgimist valtimsaks hiipogliikeemia episoode. Operatsioonide korral tuleb
arvestada hipoglikeemia ja hipotermia tekkeriskiga, aeglase paranemisega ning vdimalike
raskustega intubeerimisel.
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Prognoos
SRS patsientide eluiga on tavaparane ning pikaaegne prognoos on hea.
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