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AARSKOGI SUNDROOM

ORPHA: 915 OMIM 100050 305400
Esinemissagedus Teadmata, alla 100 juhu kirjeldatud.

Ulevaade
Aarskogi ehk Aarskog-Scott’i slindroom on haruldane geneetiline seisund, mida

iseloomustavad lihike kasv ja mitmed ndo-, jasemete- ning suguelundite eriparad. Lisaks
vOivad esineda ka teatud tllpi kognitiivsed hdired. Praeguseks on teada, et Aarskogi
siindroomiga on seotud ainult X-kromosoomil paiknev FGD1 geen. See mdjutab peamiselt
mehi. Esimest korda kirjeldati aastal 1970. (1, 2)

Tekkepohjused
Mutatsioon faciogenital dysplasia 1 geenis (FGD1) on ainus teada pdhjus. Enamikul
perekondlikel juhtudel ei ole p&hjustavat geeni veel tuvastatud.

Kliiniline pilt

Simptomid varieeruvad indiviiditi, seda ka sama perekonna siseselt. Iseloomulike ndojoonte
hulka kuuluvad kiilukujuline juuksesalk otsmikul (widow’s peak) ja hiipertelorism, mis esineb
ka naissoost kandjatel, ning allapoole hoidvad silmanurgad, silmalaugude allavaje, vdike nina,
lai ninaselg, ettepoole suunatud ninasé6rmed, pikk filtrum (nina ja suu vaheline ala), madalal
asetsevad peast eemalehoidvad paksud korvalestad, Ulaldua alaareng, mdne hamba
puudumine, hammaste hiline 1dikumine, hambaemaili alaareng ja horisontaalne kurd alahuule
all. Meestel on tihti Gmar nagu ja lai laup.

Aarskogi siindroomile kdige omasem luustiku vaarareng. Meestel on lihikesed ja laiad kaed
ning jalad, esinevad sdormede vahelised nahavoldid, lihikesed sérmed, klinodaktuiilia
(kbversormsus) ning kdele ldahimate sormelililiigeste Ulesirutuvus ja kdest kaugemate
sormeliililiigeste painutusasend, mis pohjustavad sérmede "luigekaela" deformatsiooni.
Esinevad laiad lampjalad ning suurenenud/paistes varbad. Lisaks vdib esineda sissepoole
vajunud rindkere ja nabasong/esileulatuv naba. Aarskogi siindroomiga inimestel v&ib olla
seljaanomaaliaid, nditeks varjatud selgrooliilide mittetdielik kokkukasv, kaelaliilide kokkukasv
vOi 2. kaelalili alaareng. Kroonilisi hingamisteede infektsioone on samuti kirjeldatud.

Lapse kaal ja pikkus on stindides normiparased, kuid kasv aeglustub imikueas ja lapsepdlves.
See podhjustab lUhikest kasvu ja vOimetust oodatud kiirusega kehakaalu koguda kuni
puberteedini, mille algus on sageli hilistunud. Hilises teismeeas toimub kasvuspurt, mille
tulemuseks on mdddukalt lihike kasv.

Suguelundite anomaaliatest voib esineda kriptorhism (allalaskumata munandid),
makroorhism (munandite kaasaslindinud suurenemine). Munandikott vdib Umbritseda



tihkelt peenist, mitte ei ripu allpool, munandikott véib olla I6hestunud vdi kahes eraldi osas.
Harvem esineb hlipospaadia (ureetra avaus asub peenise alumisel kiiljel, mitte otsas). Viljakus
on normaalne.

Naissoost kandjatel vGib esineda ainult kerge fenotlilip hipertelorismi ja kiilukujulise
juuksesalguga otsmikul.

Patsientidel vOib esineda imikueas arengu hilinemist, hiiperaktiivsust, tdhelepanuhdiret,
impulsiivsust ja vastuhakku. Selle tottu kutsutakse haigust ka ATH sindroomseks haireks
(MRXS16), voib esineda kergeid dppimis- ja kaditumishaireid, mis on sageli piirdunud varajase
lapsepdlvega. Osadel poistel kaasneb vaimne alaareng, enamasti kerges astmes.
kaasasindinud sliidamedefektid, skolioos, lisaroided,

Harvem esinevad simptomid:

suulaeldhe, huuleléhe, lihike kael nahavoltidega ning silmaprobleemid (kd6rdsilmsus,

kaugnagelikkus, kindlate silmalihaste paraliis).

Parandumine
FGD1 asub X-kromosoomil, tapsemalt Xp11.21. Aarskogi sindroom on X-liiteline haigus.

Naistel on kaks X-kromosoomi, meestel on tks X- ja Uiks Y-kromosoom, mistottu mdjutavad X-
kromosoomil paiknevate geenide muutused oluliselt rohkem meessoost isikuid, kuna naistel
on nende geenide "varukoopia" teisel X-kromosoomil. Harvem v&ib haigus olla p&hjustatud
de novo ehk uustekkelisest haigusseoselisest muutusest.

Antud parandumismustri jargi annab X-liitelise haigusega mees muutusega geeni edasi oma
titardele, kuid poegadele haigus paranduda ei saa.

Naissoost geenikandja parandab muutuse oma lastele 50% t&endosusega nii poistele kui
tidrukutele. Kui poisslaps parib emalt haiguseoselise geenimuutuse, siis tal tdenaoliselt
haigus avaldub, titarlaps on sel juhul samuti n6 geenimuutuse kandja nagu ta emagi.

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



Jalgimine ja ravi

Ravi on simptomipdhine ja toetav. Vajab spetsialistide meeskonda: lastearstid, kirurgid,
kardioloogid, hambaarstid, kdnepatoloogid, kdrvaarstid voi audioloogid, silmaarstid ning
teised tervishoiutoo6tajad.

Nad vajavad silmade ja hammaste seisundi hindamist. Opiraskused ning
tahelepanupuudulikkuse ja hiiperaktiivsuse hdire (ADHD) vdivad vajada neuropsihhiaatrilist
sekkumist. Mdnikord vG&ib olla vajalik kirurgiline ravi vaararendite t6ttu (hlpospaadia,
kubeme- vGi naba-song, munandite laskumatus, eriti rasked néo ja pea eriparad).
Geneetiline ndustamine on soovitatav haigestunud isikutele ja nende peredele, et selgitada
geneetilisi ja kliinilisi tunnuseid, parilikkust ning haiguse kordumise riske perekonnas.

Prognoos
Tavaliselt areneb seisund lapse kasvades positiivses suunas ning patsientide vaimne areng
Uhtlustub teistega vanuse kasvades.
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