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Ulevaade
Primaarne kongenitaalne glaukoom (PCG) on haruldane lapseea glaukoomi vorm, mis tekib

silmasisese vedeliku dravoolusiisteemi arengudefekti téttu. See viib silma siser6hu tdusuni.
Rohu tdus kahjustab nagemisnarvi ning sekkumiseta vdib viia pimeduseni. Haigust esineb
rohkem poisslastel ning 70-80% juhtudest on bilateraalse ehk kahepoolse haaratusega.

Tekkepdhjused

Haigus tekib silma vesivedeliku dravoolu hairetest tingitud silma siserdhu tdusust. Enamasti
on pdhjuseks kaasaslindinud trabekulaarvorgustiku (silma aravoolu siisteemi) ning eeskambri
nurga arenguhaire. Tousnud réhk kahjustab nagemisnarvi, mis viib ndagemiskaoni. CYP1B1 on
peamine geenimuutus, mis on seotud PCG-ga. See geen on vajalik trabekulaarvdrgustiku
moodustamiseks silma eesosas. On leitud ka muutused LTBP2, MYOC, FOXC1, PITX2, ANGPT1
ja TEK geenis pdhjustavad lapseea glaukoomi.

Kliiniline pilt

80%-l avalduvad sumptomid esimesel eluaastal. Klassikaline simptomite triaad on
valguskartlikkus ehk fotofoobia, suurenenud pisaratevool ehk epifoora ja silmamuna
suurenemine ehk buftalm. On kirjeldatud, et patsientidel esinevad punased vesised silmad,
kornea hagunemine ja silma suurenemine. Kolmeaastastel ja vanematel lastel tekib mioopia
(lGhinagelikkus) ja vaatevalja ahenemine.

Parandumine Autosoomne retsessiivne
. . . parandumisviis
Enamus juhtudest on sporaadilised ehk perekonnas ei ole

varasemaid juhtumeid. Madrkimisvdarsed riskifaktorid on  «ansstvanen O ® v
sugulusabielu, geneetiline eelsoodumus ja haigus esimese (

astme sugulasel. 10% on perekondlikud juhud, mis

paranduvad autosoom-retsessiivselt (joonis 1) ja on mitte-

taieliku penetrantsusega (40-100%). Autosoom-retsessiivse

parandumisviisi korral avaldub haigus, kui haigestunul on e
mdlemas alleelis ehk geenikoopias haigust pd&hjustav 5 Q}
muutus. Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem thes __[/ \f\ Qﬁ

alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on l

muutuseta ja vanematel seega haigus ei avaldu. Uhes alleelis 55 /|| ! ol il

Terve laps Kandjast laps KBHGJESY laps Haige laps

esineva muutusega isikuid nimetatakse haiguse kandjateks.

j Terve, pole kandja

Mittetdielik penetrantsus tdhendab seda, et samade [ Ciciuhui terve, kuid on kandia
B Haige ja kannab haigust edasi

muutuste korral vdib haigus esineda erinevas raskusastmes , )
Joonis 1. Autosoomne retsessiivne

voi Uldse mitte avalduda. pérandumisviis. Modifitseeritud.
Wikimedia Commons, 2023



Jalgimine ja ravi

Vajalik on pdhjalik silmade labivaatus, et hinnata sarvkesta suurenemist, nagemisnarvi
muutusi ja eeskambri nurga isedrasusi.

Peamiseks raviviisiks on operatsioon, et vahendada silmasisest réhku. Ravimid on ajutine
lahendus. Silma siserdhu naite ja ndgemisnarvi toimimist on vaja regulaarselt kontrollida kogu
elu valtel.

Prognoos
Prognoos soOltub mitmest faktorist. Varajane diagnoos ja kiire sekkumine vdhendavad

nagemiskahjustuse riski. Patsiendid, kes saavad edukalt operatiivselt ravitud, saavutavad
enamasti normaalse silma siserdhu ja nagemisdefekti ei pruugi tekkidagi.
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