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LENZ MIKROFTALMIA SUNDROOM

ORPHA: 568 OMIM 309800; 300166
Esinemissagedu: Pole teada, siiani kirjeldatud 12 meessoost isikut.

Ulevaade
Lenz mikroftalmia siindroom (ka siindroomne mikroftalmia-1 (MCOPS1)) on X-liiteline haigus,

mida iseloomustab lhepoolne vdi kahepoolne mikroftalmia (vdikesilmsus) v&i anoftalmia
(silma(de) puudumine).

Silmavalisteks tunnusteks on vaimse arengu mahajaamus, suured ja displastilised kdrvad,
kdrge suulagi voi suulaeldhe. Lisaks hammaste anomaaliad, kuse- ja suguteede anomaaliad
ning luustiku haaratus, sealhulgas lordoos vo&i skolioos, klinodaktiilia (kdversérmsus),
stindaktuulia (kokku kasvanud sérmed/varbad), brahhidaktidlia (lihikesed sérmed/varbad)
ja ebanormaalsed poidlad. Haiguse raskusaste on varieeruv.

Tekkepdhjused

Stindroomne mikroftalmia-1 on pdhjustatud mutatsioonist BCOR geenis kromosoomis Xg28.
PShjuseks on X-kromosoomis mittetodtav BCOR geen ja haigus avaldub enamasti meestel.
Naised, kellel on Ghes nende X-kromosoomist mittet6otav geen, on selle haiguse kandjad.
Kandjal tavaliselt simptomeid ei esine, sest naistel on kaks X-kromosoomi ja ainult (ks kannab
mittet6otavat geeni. Harva vdivad kandjatel naistel ilmneda mdned hdirega seotud
simptomid.

Kliiniline pilt

Lenzi mikroftalmia stindroomi (LMS) iseloomustab ihepoolne véi kahepoolne mikroftalmia.
Enamasti on haaratud modlemad silmad ja silmad vodivad olla erineva suurusega,
astimmeetrilised. Silma eesmine, valimine ja labipaistev osa - sarvkest ehk kornea, mille kaudu
valgus siseneb silma, vdib olla médtmetelt vdike (mikrokornea). Mikroftalmiaga kaasneb sageli
ka glaukoom (silma siser6hu tdus, mis vdib viia ndgemisnarvi kahjustuseni).

Lisaks vOib silma vikerkest ehkiiris, olla osaliselt puuduva koega — esineb koloboom, mis annab
iirisele "votmeaugu" valimuse. Koloboom esineb umbes 60% -l mikroftalmilistest silmadest.
Lisaks isoleeritud vikerkesta koloboomile vdib esineda ka ripskeha, soonkesta ja nagemisnarvi
diski koloboom.

Patsientidel vBib esineda ka llemiste silmalaugude allavaje (blepharoptoos) silmalaugusid
liigutavate lihaste halvatuse tottu. Harvadel juhtudel vGib haigestunud imikutel esineda
silmade taielik puudumine v6i neil on ainult silmamuna rudimentaalsed osad.
(anophthalmos/anophthalmia). Nagemiskahjustuse aste soltub kliinilise leiu raskusest ja/vGi
kombinatsioonist.



Silmamuutustega koos esinevad kdrvade, hammaste, sdrmede, skeleti ja/voi
urogenitaalsliisteemi vaararengud. Enamikul Lenzi mikroftalmia siindroomiga imikutest esineb
ka pea ja ndo (kraniofatsiaalse) piirkonna anomaaliad. Nende hulka kuuluvad tavaliselt vaike
pea (mikrotsefaalia) ning kdrvade ja hammaste anomaaliad. Korvad vdivad olla madala
asetsusega, valjaulatuvad, tahapoole p66ratud, voi ka ebanormaalselt modelleeritud. Kérvade
anomaaliatega voib kaasneda kuulmislangus.

Hambad on ebakorraparase kujuga, puuduvad voi on laiade vahedega. Sagedane leid on
dubleeritud poidlad, siindakttdlia, klinodaktiitlia, kamptodaktiiilia (keskmine sdrmeliiges on
fikseerunud painutuspositsioonis — sGrme ei saa sirgeks panna) ja mikrotsefaalia. Lisaks
kitsad/langus dlad, vahearenenud rangluud, kufoskolioos, nimmepiirkonna lordoos, pikk
silindriline rindkere ja lisanahavoldiga kael. Urogenitaalsete anomaaliate hulka kuuluvad
hiipospaadia (ureetra avaneb peenise alumisel kiiljel), kriiptorhism (munandid on alla
laskumata), neeru hiipoplaasia/aplasia, hiidroureeter (uriini kuhjumine ureetrisse).

Ligikaudu 60% -| haigetel meestel on intellektipuue vdi arenguhaire, mis ulatub kergest kuni
raskeni.

Naistel, kellel on Lenzi mikroftalmia siindroomi pShjustavas geenis liks haigusseoseline variant
(heterosligootsed kandjad), véivad ilmneda moned haigusega seotud slimptomid. Sellises
olukorras on slimptomid tavaliselt kergemad kui need, mis on seotud taielikult valjendunud
hdirega meestel. Heterosiigootsetel naistel vdivad esineda sormede ja/vdi varvaste
anomaaliad, vaike pea ja/voi luhike kasv.

Parandumine
Lenz mikroftalmia siindroom parandub X-liiteliselt retsessiivselt (vt joonis 1). Meestel on ks

X-kromosoom, mis parineb nende emalt ja kui mees péarib X-kromosoomi, mis sisaldab BCOR
geenis haigusseoselist muutust, siis avaldub tal Lenz mikroftalmia siindroom.
Taolise muutuse naissoost kandjatel on iga rasedusega:

e 25% tdendosus, et siinnib tltar, kes on samuti haiguse kandja

e 25% tdendosus, et siinnib tltar, kes ei ole antud haiguse kandja

e 25% tdendosus, et siinnib haigusest haaratud poeg

e 25% tdendosus, et siinnib poeg, kes ei ole haigusest haaratud.

Kui antud haigusest haaratud mees on voimeline jarglasi saama, siis
e Koik tema tiitred on haigus kandjad
o Ukski tema poegadest ei pari antud geeni muutust (sest pojad parivad isalt Y-
kromosoomi)



X-liiteline retsessiivne
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Joonis 1. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modifitseeritud. Wikipedia, 2023

Jalgimine ja ravi

LMS-i kliiniline diagnoos pustitub juba vahetult péarast slindi, tuginedes iseloomulikele
fuusilistele leidudele. Silma ultraheliuuringuga saab m&6ta silma pikkust esiosast tagaosani
(on tavalisest vaiksem), kinnitades mikroftalmia diagnoosi. Md&nedel juhtudel on raske
eristada rasket mikroftalmiat anoftalmiast ning magnetresonantstomograafia uuring on
vajalik tapsemaks silma ja muude organite (sh luustiku) vdaararengu ulatuse valjaselgitamiseks.

Silmade ja laugude patoloogia tapsutatakse valisel vaatlusel ja oftalmoskoopiliselt.

Teatud juhudel voib LMS-i tuvastada slinnieelselt raseduse ajal teostatava ultraheliuuringuga.

LMS-i ravi on simptomaatiline ning Ilahtub individuaalsetest vajadustest ja haiguse

raskusastmest.

Prognoos

Varajane sekkumine on oluline, et tagada LMS-iga laste arengulise potentsiaali saavutamine.
Lisaks on vajalik hariduslik ja sotsiaalne tugi ning elukestev meditsiiniline jalgimine.
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