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Ulevaade
Cornelia de Lange slindroom on arenguhaire, mis mdjutab paljusid kehaosi. Selle siindroomi

tunnused on erinevatel inimestel vaga erinevad ja ulatuvad suhteliselt kergest valjendusest
raskeni. Cornelia de Lange siindroomi iseloomustab aeglane kasv enne ja parast siindi,
maoddukas kuni raske intellektipuue, ning luulised kdrvalekalded katel ja sérmedel. Enamikul
Cornelia de Lange slindroomiga inimestel on ka iseloomulikud ndaojooned. Paljudel mdjutatud
inimestel esineb ka autismispektri hairele sarnaseid tunnuseid, millest tulenevalt on
mdjutatud nende sotsiaalne suhtlus.

Tekkepdhjused

Cornelia de Lange sindroomi pohjuseks vdivad olla mitmete geenide haigusseoselised
variandid. Rohkem kui 50 patsientidest on tuvastatud vastavad muutused NI/PBL geenis.
Variandid teistes geenides, nt SMC1A, HDACS8, RAD21, SM(C3, on palju haruldasemad.

Enamik Cornelia de Lange slindroomiga seotud geene toodavad valke, mis osalevad
kohesiinikompleksi struktuuris voi funktsioonis. See valgukompleks mangib olulist rolli
arenguprotsesside suunamisel enne slindi. Rakkudes aitab kohesiinikompleks reguleerida
kromosoomide struktuuri ja organisatsiooni, stabiliseerida raku geneetilist informatsiooni
ning parandada kahjustatud DNA-d. Kohesiinikompleks reguleerib ka teatud geenide
aktiivsust, mis juhivad nao, jasemete ja teiste kehaosade arengut.

NIPBL, SMC1A, HDAC8, RAD21 ja SMC3 geenide variandid pdhjustavad Cornelia de Lange
sindroomi, kahjustades kohesiinikompleksi funktsiooni, mis hairib geenide regulatsiooni
varajases arengujargus.

Cornelia de Lange slindroomi tunnused on vaga erinevad ja selle raskusaste voib erineda isegi
sama geenivariandiga inimestel. Raskeimat kliinilist pilti pohjustavad NIPBL geeni muutused.
HDAC8 geenivariantide puhul esineb viivitusega kolju 16geme sulgumine, laialt asetsevad
silmad ja hambaprobleemid.

Umbes 15% juhtudest jdab Cornelia de Lange siindroomi pohjus teadmata.

Kliiniline pilt

Cornelia de Lange siindroomist eristatakse kahte vormi: klassikalist rasket vormi ja moddukat
kuni kerget vormi, mida nimetatakse Cornelia-Mild.

Klassikaline raske vorm tuvastatakse tavaliselt juba slinnihetkel voi esimestel elukuudel,
monikord isegi looteeas. Selle vormi puhul esineb kasvupeetus, vastsiindinu toitumisraskused,
jasemete vaararengud, mikrotsefaalia (vaikepealisus), isedralik valimus ning elundite
vadrarendid.

Kerget vormi on keerulisem diagnoosida. See tuvastatakse kerge intellektipuude voi
Opiraskuste pohjal, millega kaasneb mdddukas kasvupeetus, mdddukas mikrotsefaalia ja
vahem margatavad isedralikud tunnused

Tunnused, mis on diagnoosimisel votmetdhtsusega ja on iseloomulikud mdélemale vormile,
kuid erineva raskusastmega: mikrotsefaalia koos brahhitsefaaliaga (vaikepealisus koos



lamenenud pea tagaosaga), madalal asetsev juuksepiir otsmikul, kaarduvad ja Ghendatud
kulmud (slinofriis), pikad ripsmed, lai ninajuur, llespoole suunatud ninasédrmed, pikk ja
kumer filtrum (ala nina ja suu vahel), alla pé6ratud suunurgad ja vaga 6huke tlahuul, madalal
asetsevad korvad, vaike ja tagapool asetsev |6ug (mikroretrognatia).

Psiihhomotoorne arengupeetus on tavaliselt lldine, kuid varieerub suuresti. Peaaegu alati
esinevad kdneprobleemid ja intellektipuue (kergest kuni raske vormini). Kaitumishaired on
vaga sagedased ja varieeruvad. Sageli esineb enesevigastavat kaitumist ning autismispektri
haireid.

Kindlasti tuleks hinnata, kas kaasneb sidameprobleeme, suguelundite vaararendeid ja/voi
kuseteede, neerude vaararenguid.

Sensoorne kuulmislangus on vaga levinud ning seda tuleb hoolikalt uurida ja pikaajaliselt
jalgida. Silmaprobleemid (nt Glalau allavaje, lihinagelikkus) on samuti sagedased ja vajavad
hindamist.

Epilepsia esineb umbes viiendikul patsientidest.
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HDAC8 geen asub X- kromosoomis ja antud
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Joonis 1. Autosoomne dominantne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023
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Joonis 2. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modifitseeritud. Wikipedia, 2023

Jalgimine ja ravi

Cornelia de Lange siindroomil on olemas ainult toetav ravi. Toitumise kohandamine, toidu
tagasiheite vastane ravi. Vajadusel toitmine sondi vOi gastrostoomiga. Flsioteraapia,
psihhomotoorne teraapia, logopeediline tugi, psiuhholoogiline abi, Opiraskuste,
tahelepanuhadirete ja autismispektri hairete diagnoosimine ja ravi.

Muude vaararengute ja tisistuste diagnoosimine ja ravi hdlmab slidame-, suguelundite ja
kuseteede vaararenguid, kiifo-skolioosi, sekundaarsest rasvumisest tulenevaid probleeme,
kuulmis- ja ndgemishaireid ning pstihhiaatrilisi haireid.

Prognoos
Enamast eluiga ei ole markimisvaarselt mojutatud, kuid see oleneb slindroomi raskusastmest
ja kaasuvatest probleemidest.
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