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Ulevaade
Pigmentretiniit on rihm parilikke progresseeruva nagemiskaoga kulgevaid haigusi, millele on

iseloomulik vorkkesta fotoretseptorrakkude ja pigmentepiteeli jarkjarguline having. Tavaliselt
I8peb haigus paarikimne aasta parast pimedusega.

Tekkepohjused
Pigmentretiniit on geneetiliselt heterogeenne haigus — pd&hjustavaid geene on lle 57 ja

muutusi lGle 3000. Need geenid on seotud fotoretseptorrakkude funktsiooni sdilitamise ja
valguse tajumisega protsessidega silmas, kuigi paljude pigmentretiniidiga seostatud geenide
roll ei ole tapselt teada.

Kliiniline pilt

Haired avalduvad noorukieas vdi varem ning haigus jouab hilisstaadiumitesse sageli keskeas.
Esmalt tekivad enamasti pimedas ndgemise hdired (nliktaloopia). Seejarel halveneb
perifeerne nagemine, algul laiguti ja ajapikku taielikult. Viimaks halveneb ka tsentraalne
ndgemine, nii et lugemine, auto juhtimine, ndgude dratundmine ja teised detailset nagemist
noudvad tegevused muutuvad raskemaks. Kollatdahni turse vdi fotoretseptorite having voib
tsentraalse nagemisteravuse langust pohjustada juba varasemas eas. Lisaks vdib esineda
valgustundlikkust ja varvilise ndagemise kadu.

Tavaliselt esineb pigmentretiniit mittesiindroomse haigusena ja nagemiskadu on ainsaks
simptomiks. Kdige levinum slindroomse pigmentretiniidi vorm on Usheri siindroom, millega
kaasneb ka kuulmislangus.

Parandumine
Kuna pigmentretiniit on geneetiliselt heterogeenne haigus, siis olenevalt geenimuutuse

asukohast on ka parandumismuster erinev. Esineb autosoom-dominantset (joonis 1),
autosoom-retsessiivset (joonis 2) ja X-liitelist retsessiivset (joonis 3) parandumist.

10-40% juhtudest esineb pigmentretiniit vaid thel pereliikmel ning siis véib p&hjuseks olla ka
uusmutatsioon (de novo).

Autosoom-dominantse parandumisviisi korral on haigel vanemal iga raseduse korral 50%
tdendosus haige lapse stinniks.

Autosoom-retsessiivse parandumisviisi korral on haiguse avaldumiseks vaja saada molemalt
vanemalt muutusega alleel (geenikoopia). Uhe muutusega alleeli saamisel on patsient kandja
ning voib haigust edasi parandada. Kahel sama haiguse kandjal on iga rseduse korral 25%
tdendosus haigusega lapse stinniks

X-liitelise retsessiivse haiguse korral on naissoost kandja pojal 50% t6endosus saada emalt
kromosoom, milles on muutusega geen ja olla haige. Naissoost kandja tutrel on 50%
tdendosus saada emalt kromosoom, milles on muutusega geen ja olla samuti haiguse .



Meestel on ainult ks X kromosoom, seega annab X-liitelise haigusega mees muutusega geeni
alati titrele edasi. Seega haigete meeste tiitred on kdik haiguse kandjad. Haigusega mehe

pojad on aga koik terved, kuna nemad parivad isalt Y- kromosoomi.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023
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Joonis 3. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modifitseeritud. Wikipedia, 2023

aprill 2025

Pigmentretiniit




Jalgimine ja ravi

Ravi eesmark on pidurdada ndagemiskadu. Selleks vdidakse soovitada antiokstidantide, nagu
vitamiin A palmitaadi, vitamiin E ja oomega-3 rasvhapete tarbimist. Kaasuva kollatahni turse
raviks kasutatakse naiteks karboanhidraasi inhibiitoreid atsetasoolamiidi ja dorsolamiidi.

Prognoos
Suurem osa haigestumisi progresseerub pimeduseni. Haiguse prognoos soltub siiski

monevorra parandumistidbist: autosoom-dominantne parandumine ennustab Uldjuhul
kergemat kulgu, samas kui X-liiteline parandumine naitab kdige raskemat prognoosi.
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