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Ulevaade

Waardenburgi siindroom (WS) on grupp geneetilisi haigusi, mis moodustab 2-5% kdigist
kaasaslindinud kuulmislanguse juhtudest. WS vdib pd&hjustada kuulmislangust ja muutusi
juuste, naha ning silmade pigmentatsioonis. Waardenburgi siindroomil on neli alatliipi, mida
eristatakse kliiniliste tunnuste ja geneetilise pdhjuse alusel. Alatlitibid 1 ja 2 on Waardenburgi
siindroomi levinumad vormid, alatiiibid 3 ja 4 on haruldased.

Tekkepohjused
Waardenburgi sindroomi vdivad pdhjustada muutused EDN3 (20g13.32), EDNRB (13q22.3),

MITF (3p14-p13), PAX3 (2936.1), SNAI2 (8911.21) ja SOX10 (22g13.1) geenides. Need geenid
osalevad mitmete rakkude, sealhulgas melanotsiilitide, moodustumisel ja arengul.
Melanotsliidid toodavad pigmenti nimega melaniin, mis moodustab osa naha, juuste ja
silmade varvusest ning lisaks mangib see olulist rolli sisekdrva normaalses talitluses. Muutused
Ukskdik millises neist geenidest hairivad melanotsiitide normaalset arengut. Tabelis 1 on
vdlja toodud geenide ja alatiilipide vahelised seosed.

Geen Alatiiiip
PAX3 WS1, WS3
MITF WS2
SNAI2 WS2
SOX10 WS4, WS2
EDNRB WS4
EDN3 WS4

Tabel 1. Waardenburgi siindroomi péhjuslikud geenid ning nendega seotud alatiiiibid

Kliiniline pilt

Waardenburgi slindroomiga inimestel esineb sageli sensorineuraalne kuulmislangus ja neil on
helesinised voi erinevat varvi silmad, naiteks (iks silm on sinine ja teine pruun. Mdnikord on
Uhel silmal kaht erinevat varvi segmendid. Kuulmislangus véib olla nii Gthe- kui mélemapoolne
ning raskusaste varieerub kergest siigavani. Teine levinud tunnus WSi korral on iseloomulik
juuste varvumus, naiteks Uksik valget varvi juustesalk voi enneaegselt halliks muutuvad
juuksed. Waardenburgi sindroomi tunnused voivad avalduda vaga erinevalt siindroomist
haaratud isikute vahel ja seda isegi sama pere liikmete seas.



Alatldbid 1 ja 2 on vaga sarnaste omadustega, aga alatlilip 1 korral esineb peaaegu alati
iseloomulik tunnus - silmalaugude sisenurkade vaheline kaugus on ebatavaliselt suur, see-eest
pupillide vaheline kaugus on tavaparane. Kuulmislanguse esinemine on jallegi sagedasem
alattip 2 korral. Alatiitip 3 h6lmab lisaks kuulmislangusele ja pigmentatsioonimuutustele ka
kate ja jalgade vaararenguid. Alatlitip 4 hélmab simptomeid nii Waardenburgi siindroomist
kui Hirschsprungi tovest. Hirschsprungi tovele on iseloomulik soole sulgus.

Parandumine
Waardenburgi siindroomi tidp 1, 2 ja 3 paranduvad autosoom dominantselt (joonis 1).

Waardenburgi siindroom tiitip 4 voib paranduda nii autosoom dominantselt (SOX10 geen) kui
autosoom retsessiivselt (EDN v6i EDNRB geen) (joonis 2).
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Jalgimine ja ravi

Waardenburgi siindroomiga seotud kuulmislangus on enamasti mitteprogressiivne ja selle
tottu ei ole kuulmistestide kordamine tavaliselt vajalik. Kuna Waardenburgi siindroomile on
thdpiline stigav kuulmislangus, siis on heli vBimendusest tavaliselt vahe kasu. Koige
efektiivsem meetod kuulmisrehabilitatsiooniks on sisekdrvaimplantaat. Hirschsprungi tovega
inimeste ravi hdlmab tdvest haaratud sooleosa kirurgilist eemaldamist.

Prognoos
Kui kuulmis- ja seedeprobleemid on lahenduse leidnud, siis Waardenburgi slindroomiga

inimesed saavad elada tavalist elu ja nende eluiga ei ole tavaparasest lihem. Lisaks ei avaldu
kuulmis- ja seedeprobleemid kdikidel antud siindroomiga isikutel.
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