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Ulevaade

TRIP12 on valk, mis algselt avastati seotuna kilpndaarmehormooni retseptoriga. Hiljem selgus,
et see aitab rakkudel eemaldada vanu voi vigaseid valke, margistades need
lagundamisprotsessiks. Samuti aitab TRIP12 rakkudel parandada DNA kahjustusi. TRIP12 on
olemas peaaegu koikides keha kudedes. Seda on kdige rohkem skeletilihastes ja munandites
ning kdige vahem ajus, kopsudes, maksas ja soolestikus.

Tekkepohjused
TRIP12 geenis tekivad sageli de novo muutused (ehk juhuslikud, mitte vanematelt paritud
geenivariandid). Praeguseks on teada ligi 100 kahjulikku (patogeenset) varianti — nende

hulgas on suured geenildikude deletsioonid ehk osa parilikkusmaterjali on kustunud, vaikesed
lisandunud osad ja vdikesed deletsioonid (indelid) ning tksikute nukleotiidide muutused.
Enamik TRIP12 geeni kahjustavatest muutustest on sellised, mis pohjustavad geeni
talitlushaire.

Kliiniline pilt

TRIP12-ga seotud haire pohjustab sageli vaimse arengu mahajaamust ja autismi. Lisaks voib
esineda: nagemisprobleeme, krambihooge, madalat lihastoonust (hiipotooniat), aktiivsus- ja
tahelepanuhairet (ADHD), Gldist arengu hilinemist, ndoehituse eriparasid (dlismorfseid jooni),
peenmotoorika ja Gldmotoorika raskusi.

TRIP12 muutused on seotud ka Clark-Baraitseri slindroomiga, haruldase geneetilise
haigusega, mille puhul esinevad kaasastindinud arenguhaired ja iseloomulikud ndojooned.
Tudpilised tunnused Clark-Baraitseri siindroomi korral: vaimne arengupeetus, Ulekaalulisus,
suur pea (makrotsefaalia), kaitumisprobleemid (nt agressiivsed vihapursked ja autismilaadsed
tunnused), kéne arengu hilinemine. Iseloomulikud naojooned: lai ja kandiline otsmik,
esiletungivad kulmuluud, lai ninatipp, suured kdrvad, esiletungiv alahuul, hambumuse
eriparad (nt vaikesed llemised kiilgmised I6ikehambad ja vdike vahe esihammaste vahel).

Parandumine

TRIP12 muutused paranduvad autosoom-dominantselt, mis tdhendab, et haiguse tekkeks
piisab Ghest kahjustatud geenikoopiast.

Enamikel juhtudel on tegemist de novo muutustega — see tdhendab, et geenivariant on
tekkinud lapsel esmakordselt ja vanemad antud geenimuutust ei kanna. Sellisel juhul on sama
pere teisel lapsel vaga vdike haigestumise tdendosus —umbes 1%.

Kui aga inimene juba kannab TRIP12 geenimuutust, siis tema igal lapsel on 50% téendosus
parida antud muutus oma vanemalt.
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Prognoos

TRIP12 geeni muutusega seotud haiguste prognoos on individuaalne ja séltub mitmest
tegurist: milline on haigust pohjustav geenivariant, milline on haiguse raskusaste, milline on
aeg suimptomite tekkimisest diagnoosini ja vajaliku ravi alustamiseni ning sobiva ravi
olemasolu.

Monel juhul vbivad need haigus olla progresseeruv, mdojutades mitmeid organeid ja
organsisteeme ning vahendades elukvaliteeti voi pbhjustades eluohtlikku seisundit. Mdned
patsiendid reageerivad ravile hasti, teised vajavad pidevat meditsiinilist tuge.
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