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Esinemissagedus
Aperti siindroomi hinnanguline esinemissagedus on 1:65 000 kuni 1:88 000 juhtu elussiinni
kohta.

Ulevaade
Apert slindroom AS (ingl. k Apert syndrome, siin. ACS1, Acrocephalosyndactyly type 1)

Akrotsefalosiindaktiiilia vorm ehk paérilike kaasasindinud vaararendite rihm, mida
iseloomustavad kranioslinostoos, ndao keskosa hiipoplaasia ning sdrmede ja varvaste arengu
anomaaliad.

Tekkepohjused

Aperti siindroomi pdhjuseks on mutatsioon FGFR2 geenis (10925.3-10g26), mis on seotud
raku signaalililekandega embrionaalse arengu ajal. Kuni 95% juhtudest tegemist de novo
mutatsiooniga. De novo muutuste korral on tegemist uusmutatsiooniga ehk muutus on
tekkinud sugurakkudes vdi varajases loote arengus.

Kliiniline pilt

Patsientidel esinevad ulatuslikud kolju ja jasemete deformatsioonid. Kraniosiinostoos ehk tihe
vOi mitme koljuluu dmbluse enneaegne luustumine, mis véib pdhjustada erinevaid kolju
deformatsioone, mis omakorda avaldavad mdju aju kasvule ja lapse neuroloogilisele arengule.
Esineb ka makrotsefaaliat ehk suurt pead. Jasemete vdararenditest esineb erineva
raskusastmega stindaktiiiilia ehk sérmede ja varvaste kokku kasvamist. Paljudel on tegemist
pehmete kudede siindaktiitiliaga, kuid vdib esineda ka luulist stindaktiiliat, vahel esineb
astimmeetriline jasemete luude lihenemine, randmeluude kokku kasvamine ja kilinarliigese
ankiloos (liigesjaikus), millega kaasnevad funktsiooni haired ja lilkkumispiirangud. Ndo arengu
hdiretest esineb Ulaldualuu hiipoplaasia ehk alaareng, suulaelGhe, strabism (kddrsilmsus),
hlpertelorism (liksteisest kaugel asetsevad silmad), punnsilmsus, allapoole suunatud
silmanurgad, lame ninajuur. VOib esineda ahenemine ninaneelus. Lisaks hammaste
arenguanomaaliad nagu hammaste puudumine, hiline hammaste I6ikumine, hambumise
haired.

Kaasuvatest tisistustest sagedasemad on krooniline keskkérvapdletik ja kuulmislangus ning
silmardhu tdus, mis vdib omakorda pdhjustada nagemiskadu. Rohkem kui 50% juhtudest
esineb arengupeetus ning mdddukas kuni raske intellektipuue. Osadel patsientidel on leitud
ka corpus callosum’i ageneesi (aju méhnkeha puudumine), laienenud aju kilgvatsakesi voi
vesipead, kokku kasvanud kaelaliilisid (tavaliselt C5-C6) ja monikord kaasasiindinud siidame-,
neeru ja seedetrakti defektide esinemist.



Parandumine

Suurem osa juhtudest on uustekkilised, kuid Apert siindroom vdib paranduda edasi ka
autosoom-dominantsel teel. Autosoomne tdhendab, et muutus on autosoomses
kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu mdjutab haigus molemat sugu
vordselt. Dominantne tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid Uhes
haigusega seotud geenikoopias ehk alleelis.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne pdrandumisviis.
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