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Ulevaade
Bainbridge-Ropersi stindroom on haruldane geneetiline neuroarenguhdire, mille peamiseks

tunnuseks on intellektipuue. Siindroomiga kaasneb eriilmeline kliiniline pilt. Enamlevinud
tunnused on mikrotsefaalia ehk vadike pea, toitmisraskused, puudulik kaaluiive, raske
mahajaamus arengus, moddukas kuni raskes astmes intellektipuue, puuduv vdi vahene kdne
ja lihashlpotoonia ehk lihaste 16tvus. Valimuses on Bainbridge-Ropersi siindroomile omane
iseloomulik ettevolvuv laup, kdrge kaarega kitsad kulmud, hipertelorism ehk lai silmavahe,
pikk torujas nina laia ninatipu ja esilevdlvuva ninajuurega, lai suu koos valjapoole p66rdunud
alahuulega ja allapoole suunatud silma valisnurgad. Sageli esineb liigeste hiipermobiilsus ehk
aliliikuvus.

Tekkepohjused

Haigust pohjustab funktsioonikadu tekitav muutus ASXL3 (18q12.1) geenis. ASXL3 geeni tapne
funktsioon on teadmata, aga arvatakse, et see kontrollib teiste geenide valgu tootmist. ASXL3
annab juhiseid rakkudele erinevates arenguetappides ning seetdtu geenimuutuse tagajarjed
on ulatuslikud. Geeni kdige olulisem roll on varajases aju arengus, seega on narvislisteem alati
kahjustunud.

Kliiniline pilt

Haigus avaldub enamasti esimese elukuu jooksul, kuid on tdheldatud ka Usasisest
kasvupeetust. Esineb hiipotoonia, mis viib arengu hilistumiseni. Arengu hilistumine esineb nii
kdnearengus kui flitsiliste arengutdhiste saavutamisel (iseseisvalt istuma ja kondima
hakkamine). Enamasti kaasneb mdddukas kuni raskes astmes intellektipuue. Tavaparased on
autistlikud jooned ja toitumisraskused. Osadel juhtudel on kirjeldatud epileptiliste hoogude
esinemist ja peaaegu pooltel juhtudel mikrotsefaaliat. MGndadel patsientidel on kirjeldatud
marfanoidset kehaehitust (pikk peenike kehakuju, pikad sormed ja varbad), liigeste
hiipermobiilsust, rinnaku deformatsioone ja randme ulnaardeviatsiooni. Sagedasemad
simptomid on vélja toodud tabelis 1.



Tabel 1. Bainbridge-Ropersi siindroomi sagedasemad siimptomid
Intellektipuue
Autismispektri hdire voi autistlikud kditumisjooned
Toitmisraskused — kehv imemis- ja neelamisrefleks, gastroésofageaalne reflukshaigus (GOR)
Arengu mahajaamus
Kasvuprobleemid
Konehaired v6i puuduv kone
Uneraskused — raskused magama jaamisega, sagedased drkamised 60siti, udusunendod, uneapnoe.

Spetsiifilised ndojooned — korge kaarega kitsad kulmud, strabismus ehk koordsilmsus, allapoole suunatud
silma valisnurgad, hiipertelorism, kitsas Ioug, korge suulagi, korge laup, madala asetsusega korvad.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne pérandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023



Jalgimine ja ravi

Ravi ja jalgimine peab olema multidistsiplinaarne, vajalik on neuroloogilise staatuse jalgimine,
arengu hindamine, flisioteraapia, toitumisterapeudi konsultatsioon ja vastavalt simptomitele
teiste eriaala spetsialistide kaasamine.

Prognoos
Elukvaliteet soltub simptomite raskusastmest.

Kasulikud lingid:

https://www.arrefoundation.org/
https://www.facebook.com/groups/288227234667517/
https://www.simonssearchlight.org/research/what-we-study/asx|3/
https://www.asx|3.com/

Kasutatud kirjandus

Unique
https://www.rarechromo.org/media/singlegeneinfo/Single%20Gene%20Disorder%20Guides
/Bainbridge-Roper%20syndrome%20ASXL3%20FTNW.pdf

NORD
https://rarediseases.org/rare-diseases/asx|3-related-disorder/

GeneReviews
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK563693/

OrphaNet
https://www.orpha.net/en/disease/detail/352577?name=Bainbridge-
Ropers%20syndrome&mode=name



https://www.arrefoundation.org/
https://www.facebook.com/groups/288227234667517/
https://www.simonssearchlight.org/research/what-we-study/asxl3/
https://www.asxl3.com/
https://www.rarechromo.org/media/singlegeneinfo/Single%20Gene%20Disorder%20Guides/Bainbridge-Roper%20syndrome%20ASXL3%20FTNW.pdf
https://www.rarechromo.org/media/singlegeneinfo/Single%20Gene%20Disorder%20Guides/Bainbridge-Roper%20syndrome%20ASXL3%20FTNW.pdf
https://rarediseases.org/rare-diseases/asxl3-related-disorder/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK563693/
https://www.orpha.net/en/disease/detail/352577?name=Bainbridge-Ropers%20syndrome&mode=name
https://www.orpha.net/en/disease/detail/352577?name=Bainbridge-Ropers%20syndrome&mode=name

