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Ulevaade
Coffin-Sirise siindroom (CSS) on haruldane geneetiline hédire, mis on tavaliselt seotud

arenguhadirete, fuusiliste kdrvalekallete ja intellektuaalse puude arenguga. Selle pdhjuseks on
mutatsioonid mitmesugustes geenides, mille tulemusena esinevad erinevad fiisilised ja
neuroloogilised siimptomid. Muutused on kdige sagedamini ARID1B geenis.

Tekkepohjused
Coffin-Sirise stindroomi pohjustavad geneetilised mutatsioonid, mis mdjutavad kromatiini

remodelleerimise komponente. Viimased uuringud on nadidanud, et sindroomi pdhjustavad
mutatsioonid jargmistes geenides: ARID1A, ARID1B, ARID2, SMARCA4, SMARCB1, SMARCE]1,
SOX11 ja DPF2. Kdige sagedamini esinev pohjus on ARID1B geeni haigusseoseline variant, seda
35-40% juhtudel. Umbes 40% juhtudel ei suudeta geneetilistes testides tuvastada kindlat
pohjust. Mutatsioonid ARID1B ja teiste kromatiini remodelleerimise geenide puhul, nagu
SMARCA4, on seotud arvukate neuroloogiliste ja arenguliste hairetega, sealhulgas

intellektuaalse puude ja flitsiliste deformatsioonidega.

Kliiniline pilt
Coffin-Sirise siindroomil on mitmeid erinevaid stimptomeid, sealhulgas:
e Iseloomulik nédojooned: tdidlased huuled, lai suu, lai nina ja ninaots, madalad tdidlased
kulmud, pikad ripsmed. Hiipertrihhoos (liigne karvakasv) ja alaldua deformatsioon.
o Kasvupeetus: Siindides vdiksemad, aeglane kasv.
e Arengu hilinemine: Laste areng voib olla hilinenud, sealhulgas kdne- ja
litkumisvoime.
o Lihasnorkus (hiipotoonia).
o Kie- ja sorme anomaaliad: Tavaliselt 5. sdrme 16pp-liili alaareng voi puudumine.
e Korduvad krambihood (umbes 50% juhtudest).
e Kuulmiskaotus: Umbes 50% lastest kogevad kuulmisprobleeme sagedaste
infektsioonide tottu.

« Kardioloogilised ja neeruprobleemid: Siidame defektid ja neerude arenguhéired.



Parandumine
CSS parandub autosoom-dominantsel teel (joonis 1). See tahendab, et haiguse avaldumiseks

piisab muutusest ihes geenikoopias ehk alleelis. Enamus muutustest on de novo tekkelised
ehk need ei ole paritud vanematelt, vaid tekivad varajases loote arengu etapis.

Autosoomne dominantne

parandumisvils Jalgimine ja ravi
CSS jaoks puudub spetsiifiline ravi. Ravi keskendub
Terve‘vanem raige vanem slimptomite leevendamisele  ja elukvaliteedi
parandamisele. Erilised meditsiinilised sekkumised
_j ia voivad sisaldada: fiisioteraapiat, kdne- ja keeleteraapiat,
kardioloogilist jédlgimist, geneetilist ndustamist ja
vajadusel ka kirurgilist sekkumist.

Prognoosi on siiani tisna vahe uuritud, kuid arvatakse,
et CSSiga inimesed vdivad elada suhteliselt kaua.
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Prognoos soltub ka haiguse raskusastmest ja

Terve laps  Haigelaps  Haige laps Tervelaps  meditsiinilisest (ja muust) tugistruktuurist. Lapseeas
Terve

tavalisemad surma pohjused on aspiratsiooni-
.Haige

pneumoonia  (kopsupdletik, mis on tingitud

Joonis 1. Autosoomne dominantne toidu/vedeliku hingamisteedesse sattumisest) ja
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia

Commons, 202 raskekujulised krambihood, kuid need on vaga harvad

juhtumid.
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