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Ulevaade
Ververi-Brady siindroom 1 (VERBRAS1) on haruldane parilik neuroarengulilne hdire, mida

iseloomustab arengu mahajaamus, intellektipuue, kerge ndo dismorfism (ndo eriparased
tunnused), lihasndrkus, lihike kasv ja varieeruva kliinilise pildiga epilepsia. Lisaks v8ib esineda
skolioos ning slidame, neerude ja aju strukturaalsed muutused.

Tekkepohjused

Sindroomi tekkepdhjuseks on haigusseoseline muutus QRICH1 geenis. Tdpne haiguse
tekkemehhanism on teadmata, kuid arvatakse, et QRICH1 geeni poolt toodetaval valgul on
oluline roll teiste valkude ehituse, kokkupakkimise, liikumise ja lagundamise juhtimisel ehk ta
aitab sdilitada teiste valkude tavaparaseks toimimiseks vajalikku tasakaalu. Selle tasakaalu
hairumise korral, ei toodeta aju arenguks ja normaalseks narvililekande pilude (slinapsite)
moodustamiseks vajalikul hulgal toimivat valku, mis omakorda viib neuroarengulise haire
tekkeni. Samuti reguleerib QRICH1 geen kondrotstitide (kéhrerakkude) moodustumist ja
arengut. Seeldbi on hairitud luustumisprotsess ja luu pikkuskasv.

Kliiniline pilt

Sindroomi kdige iseloomulikumad tunnused on arengu mahajaamus, intellektipuue ning
kdnearengu hilinemine. VERBRAS1 on seotud vaikese kasvuga, kerge kondrodisplaasia ja
kasvuplaadi morfoloogia hairega. Tulpilised ndo tunnused on suur laienenud otsaga nina,
suured kdrvad, peenike Ulahuul ja lai suu. Vdivad esineda ka autistlikud kaitumisjooned ning
viienda sdérme klinodaktlilia (sorme kiilgsuunaline kdverdumine). Harvem on tdheldatud
epilepsiat ja kuulmislangust. Vdivad esineda ka skolioos ning sidame neerude ja aju struktuuri
korvalekalded.

Parandumine
Meil on koiki geene kahes koopias — lihe koopia parime oma emalt ja teise geenikoopia oma

isalt. VERBRAS1 parandub autosoom-dominantselt (joonis 1). Autosoom- dominantse haiguse
avaldumiseks piisab muutusest lihes geenikoopias ehk kdigil jarglastel on 50% tdendosus
parida haigusseoseline muutus.

VERBRAS1 korral on enamasti tegemist uustekkelise ehk de novo muutusega. See tdhendab,
et haigusseoseline muutus ei ole paritud kumbaltki vanemalt, vaid tekkinud viljastumise
kaigus vOi varases lootearengu staadiumis. Sel juhul on pere jargnevatele lastele kordusrisk
sarnane Uldpopulatsiooni riskiga ehk u 1%. Patsiendi enda jarglastel jaab ikkagi 50%
tdendosus parida antud muutus oma vanemalt.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne pérandumisviis.
Modlifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Kasutatud kirjandus

1) Ververi-Brady syndrome.

Jalgimine ja ravi
Patsientide peamine kasitlus on simptomaatiline
ning pohjuslik ravi puudub. Vajalik on varajane
logopeediline abi,

eripedagoogiline tugi ning

tegevusteraapia kone- ja kognitiivse arengu
toetamiseks. Lapseeas on ndidustatud ortopeedi ja
fiisioterapeudi poolne jalgimine liihikese kasvuga
seotud tlisistuste ennetamiseks, keha stabiilsuse
tekkeriski

probleemide ja

parandamiseks ning skolioosi

vahendamiseks. Kaitumuslike
autistlike joonte esinemise korral saab abi vaimse
tervise spetsialistidelt. Vajaduspohiselt tegeleb
neuroloog epilepsia raviga ja kérva-nina-kurgu arst

kuulmislangusega.

Prognoos
Enamasti eluea pikkus ei ole mdjutatud VERBRAS1

poolt. Vaimse arengu mahajaamuse tottu voidakse
abi
toimingutes, kuid patsiendid vdivad ka iseseisvalt

vajada igapaevastes keerulisemates
hakkama saada. Regulaarse flisioteraapiaga on

lilkumisvGime igati tavaparane.
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2) QRICH1-related intellectual
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3) Ververi-Brady syndrome 1.
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