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Ulevaade
Rubinstein-Taybi siindroomi iseloomustab llihike kasv, mikrotsefaalia, keskmine kuni raske

intellektipuue, omaparased ndojooned, laiad poidlad ja suured varbad. Lisaks vbivad esineda
silmaprobleemid, siidame ja neerudega seotud probleemid, hammaste arenguhadired ja
rasvumus. Simptomid vdivad inimeseti varieeruda. Rubinstein-Taybi slindroomiga isikutel on
suurem risk healoomuliste aju- ja nahakasvajate tekkeks.

Tekkepohjused

Pooltel juhtudel on Rubinstein-Taybi slindroom pohjustatud CREBBP geeni mutatsioonidest.
CREBBP geen toodab valku, mis juhib teiste geenide aktiivsust. See valk on CREB-siduv valk,
mis mangib tahtsat rolli rakkude kasvu ja arengu protsessis ning on seega vajalik organismi
normaalseks arenguks juba enne sindi. Kui CREB-siduvat valku toodetakse ainult pool
vajalikust kogusest, hdirub organismi areng enne ja parast slindi. Vdike osa Rubinstein-Taybi
siindroomi juhtudest on p&hjustatud EP300 geeni muutusest, mis on sarnase funktsiooniga
kui CREBBP geen. Mitmed antud haiguse juhud on seotud ka 16. kromosoomi liihikese 0la
deletsiooniga, mis pdhjustab mitmete geenide (sh ka CREBBP geeni) kadu ja seeldbi
sundroomi raskemaid vorme. Samas u 30-40% Rubinstein-Taybi siindroomiga inimestest ei
esine (ihtegi eelnimetatud geneetilist muutust.

Kliiniline pilt

Omaparane fenotllip (valimus) — korge kaarega kulmud, pikad ripsmed, allapoole hoidev
silma valisnurk, kumer ninajuur, valjaulatuv ninavahesein, kdrge suulagi ja mikrognaatia (vaike
IGug). Fenotilp tuleb Gha rohkem esile lapse kasvades. Stindroomile oluliseks tunnuseks on
laiad poidlad ja suured varbad. Vaga sageli esinevad jaavidikehammastel lisakdbrukesed.
Esineb omapédrane naeratus samaegse silmade sulgemisega. Lisaks vdivad esineda
silmaanomaaliad (pisarakanali sulgus, kaasastindinud glaukoom, refraktsioonihdired). Samuti
vOivad esineda kaasasiindinud slidame vaararengud (kodade ja vatsakeste vaheline defekt,
avatud arterioosjuha). Uhtlasi liigeste ililiikuvus ja naha anomaaliad (keloidi moodustumine)
on Rubinstein-Taybi siindroomile omased tunnused.

Esimesel eluaaastal esinevad sageli toitmisraskused ja ilemiste hingamisteede infektsioonid.
Kdhukinnisus on tavaliselt elukestev probleem. Ulekaalulisus v&ib vilja kujuneda varases
puberteedieas. Lastel on tdheldatud vdga head sotsiaalsete kontaktide loomise véimet.
Tdiskasvanueas tekivad akilised tujukdikumised ja voib tekkida obsessiiv-kompulsiivne
kditumishaire.



Parandumine

99% Rubinstein-Taybi slindroomidest esineb sporaadiliselt pdhjustatuna de novo tekkelistest

hetrosligootsetest mutatsioonidest (Bartsch et al.,, 2010). See tdhendab, et kumbki

vanematest geenimuutust ei kanna. Muutus tekib embriionaalse arengu kadigus. Kuid oma

olemuselt on tegemist autosoom-dominantse parandumismustriga st. Uhe geenikoopia

haigusseoseline muutus on piisav stindroomi tekkimiseks. (vt joonis 1)
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Joonis 1.. Autosoomne dominantne pédrandumisviis.
Modlifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Prognoos

Jalgimine ja ravi

Haiguse diagnoosimisel peab alati patsienti
kontrollima slidamerikete suhtes ja tegema
kuulmistesti. Samuti on vaja teostada
nagemiskontroll diagnoosimisel ja edasi lastel iga 3
aasta tagant, taiskasvanutel iga 5 aasta tagant.

Neil lastel vdiks olla varajane kohandatud
Oppeprogramm koos psithhomotoorse arendamise ja
logopeedilise abiga. Lastel peaks iga kolme aasta jarel
viima labi kognitsiooni hindamise, et tagada parim
arengu toetamine. Anesteesia vajaduse korral tuleb
arvestada  kdrgema  riskiga hingamisteede
obstruktsiooniks ja aspiratsiooniks.

PS&hjuslikku ravi haigusele ei ole. On vGimalik teostada korrigeerivaid operatsioone varvastele

ja sormedele, vajadusel sidamele, parandades seeldbi patsientide elukvaliteeti.

Keskmine vanus Rubinstein-Taybi slindroomiga lastel iseseisvalt kdima hakkamisel on 2,5

aastat.

Enamus patsientidest saavad pohikooli tasemel hakkama tavakoolis, vajadusel Gpivad

kohandatud Gppeprogrammi alusel. Haiguse t6ttu oodatav eluiga ei vdahene.
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