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Ulevaade
Greigi siindroom voOi Greigi tsefalopoliisiindaktiilia sindroom on haigus, mis mojutab

jdsemete ning pea ja ndo arengut. Selle siindroomi tunnused on vaga varieeruvad, ulatudes
vaga kergetest kuni raskete vormideni. Selle seisundiga inimestel esineb tavaliselt iks vdi mitu
lisasdrme voi -varvast (polludaktilia) voi ebanormaalselt lai poial v6i suur varvas (hallux).
S6rmede ja varvaste vaheline nahk vdib olla kokku kasvanud (kutaanne silindaktidlia).
Iseloomulik on ka lai silmade vahe (okulaarne hipertelorism), ebanormaalselt suur
pealimbermdot (makrotsefaalia) ning korge ja esiletungiv otsmik. Harva véivad haigetel
esineda tdsisemad meditsiinilised probleemid, naiteks epileptilised hood, mahajadamus
arengus ja intellektipuue.

Tekkepohjused

Greigi stndroomi pdhjustavad muutused GLI3 geenis. See geen annab juhised valgu
tootmiseks, mis kontrollib geeniekspressiooni — protsessi, mis reguleerib, kas teatud rakkudes
on geenid sisse voi valja lulitatud. Suheldes kindlate geenidega kindlatel arenguetappidel,
osaleb GLI3 valk paljude elundite ja kudede normaalses kujunemises enne sindi.

Erinevad GL/I3 geeni puudutavad geneetilised muutused vdivad pdhjustada Greigi
sindroomi. Monel juhul on haiguse p&hjuseks kromosoomianomaalia — naiteks suur
deletsioon voi geneetilise materjali imberkorraldus 7. kromosoomi piirkonnas, mis sisaldab
GLI3 geeni. Teistel juhtudel on tegemist haigustpdhjustava muutusega GLI3 geeni sees. Kdik
eelpool nimetatud muutused takistavad korrektselt funktsioneeriva valgu tootmist. Ei ole
tapsemalt selge, kuidas valgu vahenenud kogus hairib varajast arengut ja pdhjustab Greigi
siindroomile iseloomulikke tunnuseid.

Kliiniline pilt

Greigi sundroomi iseloomustavad sdrmede ja varvaste ning pea- ja ndopiirkonna
(kraniofatsiaalsed) arenguhdired. Simptomite ulatus ja raskusaste varieeruvad, kusjuures
ndopiirkonna ilmingud voéivad olla vaga tagasihoidlikud.

Haigusest haaratud imikutel esinevad erinevad s6rmede ja varvaste vaararengud, sh
lisasbrmed ja/vdi -varbad (poludaktiilia), sérmede ja/vdi varvaste nahkne v&i luuline
kokkukasvamine (kutaanne vdi osseaalne siindaktiiiilia), ebanormaalselt lai poial ja/véi suur
varvas (hallux) ning pdidla ja/vdi suure varba |8pplulide 18hestumine (bifiidne terminaalne
falang).

Lisasdrmed paiknevad tavaliselt vdikese sOrme pool (postaksiaalne pollidaktidlia) ja
lisavarbad suure varba pool (preaksiaalne pollidaktidlia). Lisasdorm voib olla téielikult valja
arenenud vGi osaliselt vilja arenenud ja mittefunktsioneeriv.



Kokkukasvamise ulatus varieerub: nahk véib olla ithendunud osaliselt vdi kuni sdrmeotsani.
Monel juhul on thendunud ainult pehmed koed, teistel juhtudel ka luu voi kdhreline kude.
Kraniofatsiaalsetest tunnustest vdivad esineda makrotsefaalia (suur pea), korge ja esiletungiv
otsmik, kdrge eesmine juuksepiir, lai ninajuur ja lai silmade vahe (okulaarne hiipertelorism).
Monikord on koljuluude vahelised dmblused ebanormaalselt laiad ja sulguvad hilinenult;
harva vdivad mdned &mblused sulguda enneaegselt (kraniosiinostoos). Ombluste
ebanormaalne sulgumine voib podhjustada kolju kuju muutusi, nagu skafotsefaalia,
trigonoentsefaalia voi plagiotsefaalia.

Greigi sindroomi korral vOivad esineda veel jargmised tunnused: pusivalt painutusasendis
olevad s6rmed (kamptodaktiiiilia), puusaliigese nihestus, kubemesong ning muud flusilised
korvalekalded.

Harva (alla 10% juhtudest) on taheldatud mahajaamust arengus, intellektipuuet, epileptilisi
hooge, vesipead (hidrotsefaaliat) ning ajupoolkerasid (ihendava narvikiudude kimbu (corpus
callosum’i) arenguhaireid.

Raske haigusvormi korral on p&hjuseks enamasti kogu GLI3 geeni deletsioon e puudumine.

Parandumine

Greigi sindroom péarandub autosoom dominantsel
Autosoomne dominantne

parandumisviis teel. Autosoomne tahendab, et muutus on

autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel
Terve vanem Haige vanem . . . ~ ~- . ~
kui naisel ning seetdttu mdjutab haigus mdlemat sugu
vordselt. Autosoom-dominantne parandumine
tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab muutusest
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Greig slindroomi oma jarglasele 50% toendosusega.
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Jalgimine ja ravi

Ravi on slimptomaatiline; markimisvaarsete jasemete
vaararengute korral on naidustatud plastiline voi
ortopeediline kirurgia. Kui poltudaktidlia korral on
lisasorm funktsionaalne, vaib selle alles jatta.

Monel juhul voib kaasneda intellektipuue, enamasti
kerges astmes. Intellektipuude esinemise korral on

| Terve
B Haige vajalik arengu toetamine vdimalikult varases faasis.

Joonis 1. Autosoomne dominantne
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Prognoos on enamjaolt hea. Kui GLI3 geen on
deleteerunud terves ulatuses, siis on suurem risk tGsisemateks elukvaliteeti mGjutavateks
probleemideks (epileptilised hoogude esinemine, arengu mahajaamus, intellektipuue).
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