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Ulevaade
Kromosoom 6, osaline trisoomia 6q on darmiselt haruldane kromosoomihaire, mille korral

rakkudes on 6. kromosoomi pika Gla (6q) osa olemas kolmes eksemplaris tavalise kahe asemel.

Simptomid ja nende raskusaste vdivad markimisvaarselt varieeruda. Sagedasemad tunnused
on kasvupeetus, flusiline vGi vaimne puue, kolju- ja ndopiirkonna vaararengud, lihike voi
kaelavoldiga kael, liigeste kontraktuurid (liigeste piiratud liikuvus ebanormaalse painutuse voi
sirutuse tottu) ning muud struktuursed korvalekalded.

Tekkepohjused
Enamikul juhtudel on kromosoom 6 osaline trisoomia 6q tekkinud Ghel vanemal esineva

balansseeritud kromosoomi Umberkorralduse tdttu. Sagedamini esineb see emapoolselt.
Tavaliselt on tegemist balansseeritud translokatsiooniga — see tahendab, et kromosoomide
osad on omavahel kohti vahetanud, kuid parilikku materjali on ettendhtud maaral. Selline
muutus ei pohjusta tavaliselt probleeme, kuid suureneb risk, et lapsel tekib périliku materjali
ebadige jaotus.

Samuti on kirjeldatud juhte, kus osaline trisoomia 6q tekib juhuslikult loote varases
arengufaasis (de novo muutus). Sellistel juhtudel on vanemate kromosoomid tavaparased ning
kordusrisk pere jargmisele lapsele on madal, sama tldpopulatsiooni riskiga.

Two different types of balanced translocation

1LY

Balanced insertion Balanced reciprocal translocation

Joonis 1. Véimalike kromosoomi 6 osalise trisoomia pohjuste illustratsioon. Rarechromo, 2025.
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Kliiniline pilt

Kromosoom 6 osalise trisoomia 6q slimptomid ja tunnused vdéivad inimestel olla vaga
erinevad. Sageli esineb kasvupeetus enne ja parast slindi, raske véi sligav vaimne alaareng,
liigutuste ja vaimse tegevuse kooskdlastamise hilinemine (psiihhomotoorne aeglustumine),
kolju ja ndopiirkonna vaararengud, luu-lihassiisteemi korvalekalded ning muud fldsilised
isedrasused.

Tiupilised kolju- ja ndopiirkonna tunnused véivad hdlmata vdikest pead (mikrotsefaaliat),
lamedat ndgu ja kuklaosa, mandlikujulisi silmi ning laia silmade vahet, silmalaugude allavajet,
vaikest kaarjat suud 6hukeste huultega, vaikest alalduga (mikrognaatiat), suulaeldhet, suurt
lamedat nina, ebatavalise kujuga kdrvu ning dhukesi kaarjaid kulme.

Mdnel juhul véivad koljudmblused (nt koronaar- ja sagitaalsed dmblused) sulguda liiga vara -
tekib kraniostinostoos, mis muudab pea kuju piklikuks ja kitsaks ning lauba ebaloomulikult
korgeks ja etteulatuvaks.

Paljudel patsientidel esinevad kaela piirkonna kdrvalekalded — kael vdib olla lihike ja lai, ees
vOi kilgedel vdib olla kaelavolt, mis piirab liikumist. Ka juuksepiir vdib olla kuklal tavaparasest
madalam.

Samuti esineb sageli liigeste jaikus voi ebaloomulik asend (kontraktuurid), eriti sGrmedes,
randmetes, kitinarnukkides, pélvedes ja puusades. Vdivad esineda ka sérmede vdi varvaste
kokkukasvamine (stindaktiiilia), jasemete vaarasendid (nt kdverad kaed voi jalad), selgroo
koverdumine (skolioos), kitsas rindkere ja laialt paiknevad rinnanibud.

Suguelundite kdrvalekalded vdivad samuti esineda.

Tudrukutel voib olla hdbememokkade alaarenemine, poistel aga vdike peenis (mikropeenis),
vdahearenenud munandikott, ebanormaalne kusiti ava paiknemine (hipospaadia) ja/voi
laskumata munandid (kriiptorhism).

Imikud, kes parivad oma isalt 6q24.2 piirkonnas paikneva HYMAI-geeni lisakoopia, vBivad olla
ohustatud korge veresuhkru (hipergliikeemia) episoodidest elu esimesel kuul.

Harvadel juhtudel vdib esineda ka sisemiste organite vaararenguid- nditeks slidame,
soolestiku, neerude vai aju ehituslikke kdrvalekaldeid.

Parandumine
Kromosoom 6 osaline trisoomia 6Q parandub autosoom dominantsel teel. Enamasti on selle

diagnoosiga patsient parinud haigusseoselise muutuse Ghelt oma vanemalt, kuid mdnel juhul
on geenimuutus tekkinud de novo ehk uustekkeliselt, st kumbki vanemaist ei kanna kdnealust
muutust. Autosoom-dominantne parandumine tdhendab, et geenimuutusega isiku jarglastel
on 50% risk péarida antud geenimuutus.



Jalgimine ja ravi
Autosoomne dominantne Kromosoomi 6 osalise trisoomia 6q ravi sltub iga
parandumisviis
inimese konkreetsetest simptomitest. Tavaliselt
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Torve uhel vanemal vbGib esineda balansseeritud
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Umberkorraldus.
Joonis 2. Autosoomne dominantne pédrandumisviis.

Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023 Varajane sekkumine aitab lapsel saavutada

vOimalikult hea arengu. Kasu vdivad tuua
eripedagoogiline tugi, samuti meditsiinilised, sotsiaalsed ja to6alased tugiteenused.
Ravi on peamiselt simptomaatiline ja toetav, keskendudes elukvaliteedi parandamisele.

Prognoos
Kromosoom 6 osaline trisoomia 6Q muutusega seotud haiguste prognoos on individuaalne ja

s6ltub mitmest tegurist:

. haiguse raskusaste,
. aeg diagnoosini parast simptomite tekkimist,
J sobiva ravi olemasolu.

Monel juhul véivad need haigused olla progresseeruvad, vahendades elukvaliteeti voi
pohjustades eluohtlikke seisundeid. Mdned patsiendid reageerivad ravile hasti, teised vajavad
pidevat meditsiinilist tuge.
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