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PITT-HOPKINS SUNDROOM
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Esinemissagedus
Erinevatel andmetel eeldatavalt 1:34 000-41 000 v&i 1:225 000-300 000.

Ulevaade
Pitt-Hopkinsi siindroom (PTHS) on harvaesinev geneetiline neuroloogiline haigus, millele on

omased iseloomulikud ndojooned, moddukas kuni raske intellektipuue, arengus
mahajaamine, krambihood (epilepsia), k6ne- ja hingamishdired. Lisaks vdib esineda kehv
koordinatsioon, korduvad mittesihtotstarbelised kaeliigutused, kdhukinnisus, unehaired ja
tugev lUhinagelikkus. PTHS lapsed on sageli sotsiaalsed ja rcdmsameelsed. Neil v3ib esineda
autismispektri haire.

Tekkepohjused

Pitt-Hopkinsi siindroomi pd&hjustab mutatsioon TCF4 geenis, mis paikneb kromosoomil
18g21.2 ja kodeerib transkriptsioonifaktorit. TCF4 valk osaleb rakkude rakkude
diferentseerumises ning apoptoosis. Enamik PTHSi pdhjustavaid mutatsioone tekivad
juhuslikult (de novo mutatsioonid), st need ei ole paritud vanematelt.

Kliiniline pilt
Pitt-Hopkinsi stindroomi kliinilised tunnused vdivad varieeruda, kuid sageli esinevad:
Neuroloogilised ja arengulised haired:
e Moddukas kuni raskekujuline intellektipuue
e Kone hilistumine voi puudumine
e Motoorse arengu hilinemine
e Arevus, hiiperaktiivsus
e Autismispektrihdire tunnused
e Epilepsia
Iseloomulikud ndojooned (tekivad vanuse kasvades margatavamalt):
e Madal laup
e Ohukesed kulmud
e Sissevajunud silmad
e Silmatorkav nina kdrge ninajuurega
e Viljendunud tlahuule kahekordne kaar (Cupido vibu)
e Laisuu taidlaste huultega ja laialt asetsevad hambad
e Paksud ja kausikujulised korvad
Muud siimptomid:
e Hiiperventilatsiooni ja apnoe episoodid (kiirenenud ja seiskunud hingamine)
e Seedetrakti probleemid, kéhukinnisus
e Lihastoonuse héired (hiipotoonia v&i spastilisus)
e ROOmMsameelsus, sotsiaalsus


https://www.orpha.net/en/disease/detail/2896
https://omim.org/entry/610954?search=610954&highlight=610954

Parandumine
Autosoomne dominantne parandumine. Enamik juhtumeid on pdhjustatud juhuslikest de

novo mutatsioonidest st et kumbki vanem antud muutust ei kanna. Muutus tekib
embriionaalse arengu kaigus. Harvadel juhtudel vdib siindroom olla paritud (ihelt vanemalt,
kellel on mutatsioon TCF4 geenis.

Jalgimine ja ravi

Autosoomne dominantne . . .. - . .
Haiguse ravi on siimptomaatiline ning vajab elukestvat

parandumisviis

multidistsiplinaarset kasitlust ning regulaarset jalgimist
Terve vanem Haigevanem  |astearsti, neuroloogi, psiihholoogi/psiihhiaatri ning
| | logopeedi poolt, et kohandada ravi vastavalt indiviidi

i vajadusele:
' | e Epilepsiahoogude jalgimine (krambivastased ravimid)

e Hingamisprobleemide jalgimine (hapnikuteraapia)
e Regulaarsed hinnangud motoorse ja kognitiivse

l arengu kohta (logopeediline ravi)
e Luu-lihaskonna probleemide hindamine
(fUsioteraapia)
' / \ e Toitumisprobleemide ja kdhukinnisuse jalgimine
‘ ‘[ (kiudainete lisamine dieeti, vajadusel lahtistid)
[ il " | "' Regulaarsed silmaarsti ja kuulmiskontrollid

Tervelaps  Haige laps  Haige laps Tervelaps o H{jperaktiivsuse, drevuse ja autismispektrihaire
| Terve

simptomite jalgimine (kditumisteraapia ja vajadusel
. Haige

medikamentoosne ravi)

Joonis 1. Autosoomne dominantne pérandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Prognoos
Haigus on mitteprogresseeruv. Enamikel juhtudel on eluiga normaalne, kuid kaasuvad

terviseprobleemid (nt epilepsia, hingamisprobleemid) véivad md&jutada elukvaliteeti ja seeldbi
prognoosi. Kuigi intellektuaalsed ja motoorsed raskused on plsivad, vdib varajane ja
intensiivne teraapia aidata parandada igapaevast toimetulekut. Enamik patsiente vajab kogu
elu jooksul igapdevaelus abi ja jarelevalvet.
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