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WEAVERI SUNDROOM

ORPHA: 3447 OMIM #277590
Esinemissagedus: < 1 /1 000 000, kirjanduses kirjeldatud umbes 50 juhtu

Ulevaade
Haruldane geneetiline liigkasvu stindroom, millele on iseloomulik pre- ja postnataalne

(stnnieelne ja —jargne) liigkasv, eripdrased naojooned ja enamikel juhtudest kerge
intellektipuue. Haiguse patogeneesis (kujunemisel) on kesksel kohal liigkiire luude areng, mille
tdttu tekib liigkasv ja kdrvalekalded kolju-nado ehituses.

Tekkepohjused

P6hjuseks on muutus EZH2 (7936) geenis. Geen annab juhised enstimi histooni
metlilltransferaas tootmiseks. Ensiiim modifitseerib (kujundab) valke, mida kutsutatakse
histoonideks — need seostuvad DNA-ga ja annavad kromosoomidele kuju. Histooni
metlilltransferaasi abil saab valja lilitada mdningaid geene, mis on vajalikud tavaparases
arengus. Siiani on ebaselge, kuidas EZH2 geeni muutused viivad Weaveri slindroomi tunnuste
tekkeni.

Kliiniline pilt

Sindroomile on iseloomulik pre- ja postnataalne liigkasv. Ndo eriparasteks tunnusteks on
suur laup, hipertelorism (silmade lai vahe), suured kdrvad ja retrognaatia (tagumise
asetusega alaldug) (joonis 1). Enamikel patsientidest esineb kerge intellektipuue. Lisaks voib
esineda makrotsefaalia (suur pea (mbermd&dt), liigeste ebastabiilsus, skolioos, rinnaku
sissetdmme (kingseparind), lihastoonuse langus voi tdus e hipo- voi hipertoonia, kehv
koordinatsioon, pehme “taigna”-laadne nahk, klinodaktidlia (sdrmede, varvaste koverus),
kamptodaktiilia (sdrmede, varvaste voimetus sirutada), nabasong ja madalatooniline kdhe
nutt imikuna. Weaveri siindroomiga isikutel on kdrgem risk neuroblastoomi esinemiseks.
Sagedasemad tunnused on valja toodud tabelis 1.

Liigkasv — pikk kasv ja/vdi makrotsefaalia 91%

Lihastoonuse muutused Hlipotoonia 47%, hiipertoonia 27%

Sidekoe hdired Nabasong 49%, pehme taignalaadne I6tv
nahk 52%

Kognitiivsed probleemid 85%, kerge intellektipuue 58%



Luustiku tunnused Skolioos 22%, east suurem luuline vanus
100%, kamptodakttlia 44%

Kehv isu/s66mine 36%
Kdhe madalatooniline nutt 46%
Kasvajad Neuroblastoom 5-7%

Tabel 1. Weaveri siindroomi levinumad tunnused, GeneReviews

Joonis 1. Weaveri siindroomile iseloomulikud ndojooned. Lapseeas esinev retrognaatia viheneb vanusega. Iseloomulikud on
mandlikujulised silmad ja lai silmade vahe. GeneReviews, 2026.

Parandumine
Haigus parandub autosoom-dominantselt (joonis 2). Jarglastel on 50% tdendosus parida

haigusseoseline muutus. Enamus juhtumeid on de novo ehk uustekkelised muutused st, et
vanemad antud muutust ei kanna, muutus on tekkinud varases lootearengu etapis. Harvem
on jareltulija parinud muutuse enda Weaveri siindroomiga vanemalt.
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Joonis 2. Autosoomne dominantne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Commons, 2023

Kasutatud kirjandus

Jalgimine ja ravi

Oluline on arengu toetamine ja vajadusel kditumis- ja
kdneteraapia. Kamptodaktiiilia voib vajada kirurgilist
sekkumist. Liigeste ebastabiilsuse voi kontraktuuride
korral on kasu flisioteraapiast. Epilepsia, skolioosi ja
muude kliiniliste probleemide korral on vajalik
adekvaatne spetsialistile suunamine ja kasitlus.

Lapsed vajavad regulaarset jalgimist arengu,
kamptodaktiillia ja hipotoonia osas. Teismeeast
alates vOib jalgmissagedus olla harvem. Skolioosi
esinemise korral otsustab jalgimise Ule ortopeed.

Neuroblastoomi jalgimise osas puuduvad spetsiifilised
juhendid, USA juhendid soovitavad radioloogilisi
uuringuid ja uriini biokeemia skriinimist kuni 10.
eluaastani.

Prognoos
Keskmine oodatav eluiga on praeguste andmete

kohaselt sanane lldpopulatsiooni omaga.

Weaveri siindroomiga indiviidide pilt: GeneReviews, 2026 [kéiittesaadav:
https://www.nchi.nlm.nih.gov/books/NBK148820/figure/weaver.F1/?report=objectonly& ga

=2.206517716.639471567.1776240129-1145299208.1776240129].

Oprhanet: https://www.orpha.net/en/disease/detail /3447

Orphanet: https://www.orpha.net/pdfs/data/pri/IT/ID-114147.pdf

OMIM: https://omim.org/entry/277590

MedLine Plus: https://medlineplus.gov/genetics/condition/weaver-syndrome/#resources

GeneReviews: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK148820/

NORD: https://rarediseases.org/rare-diseases/weaver-syndrome/
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