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Ulevaade
Stickleri siindroom on haruldane grupp sidekoehaigusi, mis hdélmavad nagemis- ja

kuulmisprobleeme, suu- ja ndopiirkonna ning liigeste probleeme. Tunnused ja kaebused
erinevad indiviiditi. Tutp | korral on suurim risk reetina irdumiseks, see on uhtlasi kdige
sagedasem alatllp. Tilp Il hdlmab samuti silmaprobleeme. Tiup Il puhul silma haaratust ei
esine. Tuup Il ja Il korral on kdérgem risk kuulmislanguse esinemiseks. Tuubid 1V, V, VI on
Uliharuldased — neid on kirjeldatud ainult Gksikutel juhtudel.

Tekkepohjused
Stickleri sindroom tekib kdige sagedamini geenide COL2A1 (12q13), COL9A1 (6q13), COL9A2
(1p34), COL9A3 (20q13) vOi COL11A1 (1p21) haigusseoseliste muutuste tagajarel. On leitud ka

harvem esinevaid geenimuutusi.

COL2A1 geeni muutus esineb u 70-80% koikidest juhtudest. COL2A1 kodeerib titp I
kollageeni. COL9A1, COL9A2, COL9A3 kodeerivad tiilip IX kollageeni. COL11A1 kodeerib tiitip
Xl kollageeni.

Kollageen on vajalik sidekoe struktuuri ning tugevuse sailitamiseks.

Kliiniline pilt

Stickleri stindroomi korral on kdige sagedasemad meelteelunditega seotud probleemid ning
skeleti- ja liigeskaebused. Enamus alatliipidel esineb miioopia, reetina irdumine ja katarakt.
Voib esineda huule-suulaeldhe, Pierre Robini jada (keele tagumine asetus, alaldua alaareng,
Ulemiste hingamisteede takistus), lame keskndgu, kuulmislangus ja varase algusega
osteoartriit. Lapseeas voib esineda liigeste dliliikuvus, mis vaheneb vananedes. Vdib esineda
ka skolioos, kiifoos ja lameselgsus. Levinumad siimptomid on viélja toodud tabelis 1.



Tabel 1. Stickleri siindroomi méned siimptomid ja

sagedus.

Selgrooliilide kujuhdired >80%
Klaaskeha morfoloogia hédired >80%
Artralgia >80%

Katarakt >80%

Lame ninajuur >80%

Epikantused >80%

Ulemise ldualuu hiipoplaasia >80%
Pikk filtrum >80%

Miioopia >80%

Reetina irdumine >80%

Lithike nina >80%

Telekantus >80%

Aritmiad 30-80%

Luuvalud 30-80%

Kroonilised korvapdletikud 30-80%

Gastroodsofageaalne refluks 30-80%

Huule-suulael6he 30-80%
Kuulmislangus 30-80%

Hiipotoonia 30-80%

Liigeste hiipermobiilsus ja dislokatsioonid 30-80%

Mitraalklapi prolapse 30-80%

Nagemise kadu 5-30%

Liigesvalu.

Hall kae.

Kolmas silmalaug.

Viga vdike dlaléualuu.

Pikk vahe nina ja tlahuule vahel.

Lai silmade vaheline kaugus.

Alumise sé6gitoru sfinkteri nérgenemise tottu lekib
maosisu tagasi séégitorru.

Madal lihastoonus, lihaspingutus pole piisav.



Parandumine
Haigus parandub autosoom-dominantselt (joonis 1). Jarglastel on 50% tdendosus parida
haigusseoseline muutus.

Vaga harvadel juhtudel vGib haigus paranduda autosoom-retsessiivselt (joonis 2), sel juhul on
haiguse avaldumiseks vaja saada mélemalt vanemalt vigane allel ehk geenikoopia. Uhe vigase
alleeli saamisel on patsient haiguse kandja ning vdib geenimuutust edasi parandada. Seda
parandumismustrit voiks kaaluda, kui suguvdsas on mitu haigusest haaratud inimest. Haigus
voib avalduda patsientidel erinevalt, seda ka perekonna siseselt.

Autosoomne retsessiivhe

Autosoomne dominantne parandumisviis

parandumisviis

Terve vanem g 2 ' Haige vanem Kandjast vanem Kandjast vanem

Terve laps Haige laps  Haige laps Terve laps Terve laps  Kandjastlaps  Kandjastlaps  Haige laps

| Terve _
— E] Terve, pole kandja

| Haige n Uldjuhul terve, kuid on kandja

. Haige ja kannab haigust edasi

Joonis 1. Autosoomne dominantne pdrandumisviis. Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023 Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Peaks haarama mitut spetsialisti ning Iahtuma patsiendi vajadustest. Iga juhtum on isemoodi
kasitlusega. Huule-suulaeléhe esinemisel on vajalik nii kirurgiline ravi ja kontroll kui ka
logopeediline abi. Reetina laseroperatsioon vahendab suurte reetina rebendite riski. Katarakt
on levinud ning vajab operatiivset ravi. Kui nagemise ja kuulmise kadu on suur, vdib olla vajalik
lisaks Opitugi. Liigeseprobleemide korral on vaja kaasata reumatoloog ja ortopeed. Pierre
Robini jada rasketel juhtudel vdib imikutel vaja olla trahheostoomiat. Silmaarsti ja audioloogi
juures voiks kadia kord aastas, ortopeedi ja reumatoloogi juures vastavalt vajadusele.
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Valtima peaks kontaktsporti. Kui on kindlaks tehtud perekonnas esinev variant, saab pakkuda
perele nende soovi korral slinnieelset testimist.

Prognoos
Prognoos on uldiselt hea, haigus ei lUhenda eluiga. Elu kvaliteet sdltub siimptomaatikast ning

nagemis- ja kuulmiskao ulatusest.
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