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Ulevaade
Cutis laxa (CL) ("l6tv nahk") on Uldnimetus haruldastele sidekoe haiguste rihmale, mida

iseloomustab I0tv, Uileliigne ja vahese elastsusega nahk. Haiguse peamiseks tunnuseks on naha
elastsuse puudumine: nahka venitades taastub see algasendisse ebanormaalselt aeglaselt.
Sidekude on tahtis organismi toetav raamistik ning CL puhul on kahjustatud elastsete kiudude
moodustumine, mis annavad struktuuri nahale, liigestele ja siseorganitele.

Tekkepohjused
Enamik cutis laxa juhtudest on parilikud ja pohjustatud muutustest geenides, mis on seotud

elastsete kiudude struktuuri ja funktsiooniga. Sagedasemad on autosoom-retsessiivsed
alavormid. Autosoom-retsessiivne tahendab, et geenimuutus esineb mdélemas geenikoopias.
(Vt téapsemalt allpool.) Elastsete kiudude pdhikomponent on elastiin, mille tootmises on
suurim roll ELN geenil.

Haigusel on mitu alavormi:
Alavorm Tunnused

ARCL1 — autosoom-retsessiivne cutis laxal Raske vorm  generaliseerunud (laia)

haaratusega. Enamasti esinevad mitme
1A — muutused FBLN5 geenis

1B — muutused EFEMP2 geenis
1C — muutused LTBP4 geenis
1D — muutused EFEMP1 geenis

organsusteemi komplikatsioonid — kopsu
atelektaas ehk kopsu (he vdi mitme
ohukamobri kokkuvarisemine, kopsu
emfliseem (krooniline kopsu dhukambrite
kahjustus, mis viib kudede elastsuse
vdahenemisele ning hingamine muutub
raskeks, kuna kops ei suuda enam
normiparaselt hapnikuga taituda, kehal on
ka problemaatiline slisihappegaasist
vabanemine), vaskulaarsed anomaaliad
(veresoonte  korvalekalded), soole ja
kuseteede divertiiklid ehk seina
valjasopistused

ARCL2 — autosoom-retsessiivne cutis laxa 2 Vaga varieeruva kliinilise pildiga.

Viljendused voivad olla kergematest
2A — muutused ATP6VOA2 geenis

2B — muutused PYCR1 geenis

nahalGtvus  simptomitest kuni raske



2C — muutused ATP6V1E1 geenis kasvupeetuse, arengust mahajaamuse ja
2D — muutused ATP6V1A geenis skeleti arengu korvalekalleteni.

2E — muutused LTBP1 geenis

ARCL3 - autosoom-retsessiivne cutis laxa 3 Alavormile on iseloomulikud enneaegne

vananemine, omapdrased naojooned,
3A — ehk De Barsy siindroom A muutustest

ALDH18A1 geenis

3B — ehk De Barsy siindroom B muutustest
PYCR1 geenis

Occipital horn syndrome, mis on varasemalt Sarnane ARCL2-le, aga raskema kulu ja

horedalt asetsevad juuksed, silmahaigused
ja korvalekalded, Usasisene kasvupeetus ja
naha Iotvus.

tuntud kui X-liiteline cutis laxa simptomitega. Seotud ATP7A  geeni
muutustega, mis hairivad vase transporti
organismis. Vasepuudus vahendab
ensilmide aktiivsust, mis on vajalikud
elastiini normiparaseks tootmiseks.

ADCL - autosoom-dominantne cutis laxa Kergema kliinilise pildiga. Uldiselt piirdub

ainult nahahaaratusega. Voivad esineda

1 — muutused ELN geenis (kdige sagedasem) sisteemsed  tunnused, naiteks  song,

2 — muutused FBLN5 geenis Klapirikked
3 — muutused ALDH18A1 geenis

siidame-veresoonkonna
simptomaatika, divertiiklid ja emfliseem.

Eksisteerib ka omandatud vorm (ACL), mis vdib tekkida hilisemas elus parast teatud ravimite
(nt vaske siduvad ravimid ja ulitundlikkusreaktsioonid penitsilliinile) kasutamist voi
poletikuliste haiguste (nt tséliaakia, naha pdletikulised haigused, limfoom) tagajarjel.
Omandatud vorm on seotud elastsete kiudude havimisega.

Kliiniline pilt

Simptomid varieeruvad suuresti soltuvalt haiguse tllbist ja vdivad erineda sama
perekonna erinevate liikmete vahel.

Nahk: Iseloomulikud on rippuvad nahavoldid, eriti ndol, kaelal ja reitel, andes patsiendile tema
tegelikust east margatavalt vanema valimuse.

Susteemsed siimptomid: Kuna haigus mojutab sidekude Ulle kogu keha, vdivad kaasneda
tdsised siseorganite probleemid:

e Kopsud: emfliseem

e Siidame-veresoonkond: veresoonte laienemine (aneurlismid), aordi kumerdumine ja
sidameklappide rikked

e Seedetrakt ja kuse-suguteedesiisteem: soolestiku ja pdie sopistused (divertiikulid) ning
songad (herniad) k&hu piirkonnas

e Muud tunnused: Liigeste hlipermobiilsus (Uliliikuvus), madal lihastoonus, epilepsia ja vaimse
arengu mahajaamus (eriti teatud retsessiivsete ja X-liiteliste vormide puhul)



Parandumine
Haigus parandumine soltub alattibist:

Autosoom-dominantne (joonis 1): Haiguse avaldumiseks piisab vaid (ihest muutusega
geenikoopiast. Uhe haige vanema puhul on lapsel 50% tden&osus parida haigus.
Autosoom-retsessiivne (joonis 2): Haigus avaldub, kui haigestunul on mdlemas alleelis ehk
geenikoopias haigust pohjustav muutus. Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem (ihes
alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on muutuseta ja vanematel seega haigus ei
avaldu. Uhes alleelis esineva muutusega isikuid nimetatakse haiguse kandjateks.
Autosoom-retsessiivse alavormiga cutis laxa jareltulija on samuti haigusega jargmiste
tdendosustega:

- kui tema partner kannab (hes alleelis haigusseoselist muutust (ehk on haiguse kandja), siis
kordusrisk on 50%;

- kui tema partner on samuti homosiligoot ehk haigusseoseline muutus esineb mdlemas
geenikoopias, siis kordusrisk on 100%;

- kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis on risk vdaga madal ehk vorreldav
tavapopulatsiooni riskiga ehk <1%. Kill aga on sel juhul jareltulija 100% juhul haiguse kandja.

Autosoomne retsessiivne

Autosoomne dominantne parandumisviis

parandumisviis
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis. = Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pérandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023 Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023
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X-liiteline alavorm (joonis 3): X-liiteline parandumismuster tdhendab, et haigusseoseline
geenimuutus asub X kromosoomil. Naistel on kaks X- kromosoomi ja meestel ks X
kromosoom.

Naissoost X-liitelise haiguse kandja igal pojal on 50% tdendosus parida emalt X kromosoom,
milles on muutusega geen ja haigestuda; ning 50% tdendosus parida emalt X kromosoom,
milles on muutuseta geen ja seega olla terve.

Naissoost X-liitelise haiguse kandja igal titrel on 50% tdendosus parida emalt X kromosoom,
milles on muutusega geen ja olla seega samuti haiguse kandja; ning 50% téendosus parida
emalt X kromosoom, milles on muutuseta geen ja sellisel juhul on titar terve. (vt joonise
vasakpoolne osa)

Meestel on ainult Uks X kromosoom, seega annab X-liitelise haigusega mees muutusega
geeni alati tutrele edasi. Seega haigete meeste titred on kdik X-liitelise haiguse kandjad.
Kuna naistel on kaks X kromosoomi, siis muutuseta ehk n6 terve X kromosoomi olemasolu
tottu neil enamasti haigustunnuseid ei ole, kuid nende igal pojal on 50% tdendosus parida
muutusega geen (vt eespoolt)

Mees, kellel on X-liiteline haigus, ei paranda seda mitte kunagi oma poegadele, sest pojad
parivad oma isalt ainult Y kromosoomi. (vt joonis parempoolne osa)

X-liiteline retsessiivne

M
| I
Terveisa ) I Kandja ema Haige isa | \] Terve ema
Iﬁ \I| |/- ‘--\ll
eny L@
] ||1| | | uy |
"L'l |:le§' k] U
I |'I | /
| II | | ] II
XY | | XY . X X
\ ( N
e 'L_>- g UL

——

N 0 N N
Q JOR Y 0
.'r | | II f -\'-. [ -\".
(1S e o) ()
.Il .I| |II 'll |#| #J |#|
W e A | iy
|| | [
| i | i | |
il Il - I\ W [l 0
X‘r'i_r"._lfl i L0 MY Yy LOW XK LD XY XX

Terve poeg I{ﬂ“'dlﬂ Haige poeg  Terve [Terve poeg Kandja 1.1 poeg Kandja

tﬂtﬂfl—l Terve tiitar tUtﬂlLl Terve tiitar
HKandja M Kandja
B Haige W Haige

Joonis 3. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modifitseeritud. Wikipedia, 2023

august 2026 Cutis laxa



Jalgimine ja ravi

Patsiente tuleks jalgida slisteemsete tiisistuste osas. Ehhokardiograafia e siidame ultraheli on
vajalik stidameklappide funktsiooni hindamiseks. Kopsufunktsiooni testimine on vajalik
emfliseemi varajaseks markamiseks.

Ravi on siimptomaatiline. Cutis laxa ravi kohta on vahe uuringuid - hetkel olemasolev meetod
on plastikakirurgia, kuid soovitud tulemuse saavutamine vdib olla problemaatiline. Erinevalt
paljudest teistest sidekoehaigusega patsientidest, paranevad CL patsiendid operatsioonidest
uldiselt hasti.

Prognoos
Prognoos soltub haiguse alatlitibist. Autosoom-dominantse vormiga patsientide keskmine

eluiga on sarnane Uldpopulatsioonile. Autosoom-retsessiivsed vormid on sageli raskema
kuluga ja voivad potentsiaalselt viia juba varajases lapseeas eluohtlike tlsistusteni (nt kopsu-
vOi slidamekahjustus).
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