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Ulevaade
Van Den Ende-Gupta slindroom on vidga haruldane siindroom, millele on iseloomulikud

spetsiifilised ndojooned, arahnodaktilia (pikad ja peenikesed sdrmed ja varbad), liigeste
kontraktuurid ja silmalaugude alaareng.

Tekkepohjused

PShjuseks on muutus geenis SCARF2 (22q11). Kodeeritud valgu SCARF2 tdpne funktsioon on
teadmata. Arvatakse, et sellel on oluline roll haigustekitajate eemaldamisel, rakku vajalike
ainete sisenemisel, kinnitumisel ja antigeenide esitlemisel.

Kliiniline pilt

Iseloomulikeks ndojoonteks on kolmnurkne nagu, kitsas nina alaarenenud ninas6ormetega,
Ulaldualuu alaareng, véljakeeratud/valjaulatuv alahuul, silmalaugude arenguhaire (silmalaud
ei avane korralikult ja silmade avamisel katavad silma rohkem kui peaks), ettevdlvuvad kérvad
ning kitsas ja korge suulagi. Esinevad ka skeleti anomaaliad: O-jalad, peenikesed roided. Kori
anomaaliate tottu vdivad esineda hingamisraskused. Neuroloogilised simptomid ei ole
haigusele iseloomulikud. Kasv ja intellekt on Uldjuhul normipdrased, vdivad esineda
Opiraskused. Kahel juhul on kirjeldatud suurenenud vaikeaju.

. Parandumine
Autosoomne retsessiivne . .. . . .
parandumisviis Haigus parandub autosoom-retsessiivselt (joonis 1).

Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui haigestunul

R v fendestanem  on SCARF2 geenis haigustp8hjustav muutus mdlemas
geenialleelis (geenikoopias). Sellisel juhul kannab patsiendi

kumbki vanem (ihes alleelis haigusseoselist muutust, kuid

il teine alleel on muutuseta ja vanematel seega haigus

enamasti ei avaldu ning neid nimetatakse haiguse
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tS P ;U ‘ Ravi on simptomaatiline. Suurte anomaaliate korral on
Rl \\‘ i U naidustatud kirurgiline ravi.
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Terve laps Kandjast laps ~ Kandjast laps  Haige laps

[[] Terve, pole kandja Joonis 1. Autosoomne retsessiivne
[ Uldjuhul terve, kuid on kandia  pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
[l Haige ja kannab haigust edasi  Commons, 2023



Prognoos
Teadmata.
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