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SMITH-LEMLI-OPITZI SUNDROOM

ORPHA: 818 OMIM 270400
Esinemissagedus 1:20 000 kuni 1:40 000

Ulevaade

Smith-Lemli-Opitzi sindroom (SLOS) on autosoomne retsessiivne kaasaslindinud
ainevahetushdaire, mis on tingitud kolesterooli biosiinteesi defektist. See on harvaesinev
haigus, mille esinemissagedus on umbes 1:20 000 kuni 1:40 000 vastslindinul. SLOS-i
iseloomustavad mitmed kaasasiindinud vaararendid, intellektuaalse arengu mahajaamus ja
kditumishaired.

Tekkepohjused

SLOS-i pOhjustab mutatsioon geenis DHCR7 (11913.4), mis kodeerib enstimi 7-
dehldrokolesterooli reduktaasi. See enstiim on vajalik kolesterooli biostinteesi viimase etapi
jaoks. Mutatsiooni tagajarjel on ensiimi aktiivsus vahenenud v6i puudub Uldse, mistottu
organismis kuhjub 7-dehidrokstikolesterool ja selle derivaadid.

Kliiniline pilt
SLOS-i kliiniline pilt on vaga varieeruv. Kdige sagedasemad siimptomid on jargmised:

e Vilised tunnused: mikrotsefaalia (vaike pea), vdike nina, lai ninajuur, kitsas otsmik,
lGhikesed ja lilespoole kaardus ninasddrmed, ptoos, mikrognaatia (vaike 16ug),
allapoole kaarduv silma valisnurk, 2. ja 3. varba slindaktiilia, poltdaktidlia.

e Siseorganite vaararendid: siidamerikked, neerude vaararendid, suguelundite
vaararendid.

o Intellektuaalse arengu mahajaamus: kergest kuni raske astmeni.

e Kaitumishdired: autismispektri haired, hiiperaktiivsus, agressiivsus.

Parandumine

SLOS parandub autosoom-retsessiivselt (joonis 1). Haigus avaldub, kui haigestunul on
mdolemas alleelis ehk geenikoopias haigust pohjustav muutus. Sellisel juhul kannab patsiendi
kumbki vanem Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on muutuseta ja
vanematel seega haigus ei avaldu. Uhes alleelis esineva muutusega isikuid nimetatakse
haiguse kandjateks.
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Joonis 1. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023
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Jalgimine ja ravi

SLOS-i ravi on sUimptomaatiline. Rutiinne jalgimine
hdlmab endas kasvuparameetrite,
toitumisprobleemide, arengu, kditumise, lihastoonuse,
krambihoogude ja liigutushdirete suhtes uurimist igal
visiidil. Samuti tuleks rutiinselt jalgida vereseerumi
markereid, kontrollida ndgemist ja  kuulmist.
Hambaarsti visiidid alates 3. eluaastast. Puberteedi
arengut on oluline jalgida alates 10. eluaastast.

Véltida tuleks haloperidooli (ja teiste sama klassi
ravimite) kasutust.

Raske haaratuse ja kaasaslindinud vaararengute korral
vOib olla vajalik kirurgiline sekkumine.

Soovitav on manustada kolesterooli, et tOsta
kolesterooli  taset veres ja vahendada 7-
dehtdroksiikolesterooli ja 8-dehldroksikolesterooli
taset.

Prognoos

SLOS-i prognoos on varieeruv ja soOltub haiguse
raskusastmest. Mdnedel lastel on haigus kergekujuline
ja nad elavad Usna tavapadrast elu. Teistel on haigus
raskekujuline ja see voib pdhjustada enneaegset surma.
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