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GOLDENHARI SUNDROOM

ORPHA: 141132
Esinemissagedus Euroopas 1:26 000, poisslapsed on veidi enam mdjutatud.

Ulevaade
Goldenhari slindroom mdjutab eelkdige peapiirkonna struktuuride arengut ja avaldub sageli

vaid Uhel kehapoolel. Vaararengute raskusaste on varieeruv. Tapsed tekkepdhjused ei ole
siiani teada.

Tekkepdhjused

Ei ole tapselt teada, arvatakse et tegemist on heterogeense ja multifaktoriaalse haigusega.
Stindroomi on seostatud kromosomaalsete imberkorraldustega ja geeniga MYT1 (20q13.33),
kuid selged ja tdoenduspdhised andmeid veel puuduvad.

Kliiniline pilt

Sindroomi avaldumine vdib olla vdaga erineva raskusastmega - vOib esineda kerge nio
asiimmeetria, aga ka (ks ndopool vGib olla normaalselt vilja arenemata. Tavaliselt esineb
arenguhaire Ghel poolel, harva mdlemal poolel. Kdige sagedasem on nii sise- kui valiskdrva
vaadrareng ja sellega seoses ka kuulmisprobleemid. Normaalselt valja arenemata vdivad olla ka
ndoluud, kolju ja lilisammas. Esineb huule- ja suulaeldhet. Siimptomitest vdib esineda
uneapnoe, hingamis- ja sdomisraskused, kénehdired. Silmas vGib esineda healoomulisi
kasvajaid (epibulbar dermoids), lau vaararengut ja ndagemisprobleeme. Vahel vdib esineda ka
sidame, neerude ja kesknarvisiisteemi probleeme, mis tulenevad samuti arenguhdiretest.
Vaimset alaarengut on selle siindroomi puhul taheldatud 15% patsientidest. Diagnoos
pdhineb kliinilistel leidudel. Tavaliselt tehakse piltdiagnostika (rontgen,
kompuutertomograafia). Vajadusel sidame-, silma- ja kuulmisuuringud.
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Kasutatud kirjandus
Orphanet
https://www.orpha.net/en/disease/detail /141132

Cleavland Clinic
https://my.clevelandclinic.org/health/diseases/22808-goldenhar-syndrome



https://www.orpha.net/en/disease/detail/141132
https://my.clevelandclinic.org/health/diseases/22808-goldenhar-syndrome

