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SAZETAK

Rubinstein-Taybi sindrom je vrlo rijetka genetska bolest koja pogada 1:125
000 novorodene djece. Nastaje kao posljedica genetske mutacije - CREBBP
(regulacija razine cAMP) te EP300; ili mikrodelecije na kromosomu 16. Sin-
drom karakterizira specifi¢an izgled lica, nisko poloZena linija kose na &ely,
visoki lukovi obrva, nisko poloZeni rubovi oéiju, ptoza kapaka, Siroka baza
nosa koja protrudira, nosni septum i kolumela nosa niza od nosnih krila,
displasti¢ne i nisko poloZene usi, mikrognatija, zubne anomalije, atipid¢an
osmijeh s gotovo potpuno zatvorenim o&ima, mikrocefalija, Siroki i zavijeni
paléevi, mentalni i kognitivni poremedaji, postnatalno zaostajanje u rastu.
U djetinjstvu se radi o vrlo radosnim osobama, s intolerancijom na buku
te hiperaktivnoséu, dok su u odrasloj dobi uéestali poremedéaji ponasanja,
deste promijene raspoloZenja te opsesivno-kompulzivni poremecdaj. Dijagnoza
se postavlja temeljem klini¢ke slike, radioloske dijagnostike te genetskog
testiranja.

Na podrudju lokomotornog sustava prisutni su i znaci hipotonije, abnor-
malnosti kraljezaka i sternuma, zakadnjela ko$tana maturacija, patelarna
dislokacija, skolioza, hiperfleksibilni i labavi zglobovi, teska i prolongirana
asepti¢na inflamacija glave femura, klinodaktilija 5. prsta, duplikacija 1. prsta
stopala. Motori¢ki miljokazi se kasnije dostizu: poéinju samostalno sjediti sa
11 mjeseci, hodati zapocinju sa 30 mjeseci, prvu rije izgovore sa 25 mjeseci,
kontrolu sfinktera uspostavljaju sa navréenih 5 godina. Ovdje prikazujemo
dojence u dobi od 5 mjeseci, rodeno iz tree uredno kontrolirane trudno-
¢e i poroda, fenotipskih obiljeZja dismorfije: Siroki i zakrivljeni pal&evi na
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rukama i nogama, lepezasti prsti, brazda 4. prsta lijevi dlan, sedlast nosni
korijen, palpebralne pukotine iskoSene prema dolje, gotsko nepce, blaZa
mikroretrognatija, duZi filtrum, hiperfleksibilni zglobvi, hipotonija, poteskode
u hranjenju, posljedi¢no i sporiji prirast na tjelesnoj masi koje odgovaraju
fenotipskim obiljeZiima RTSa. Neophodno je rano i kontinuirano multidisci-
plinarno stimuliranje te multikonzilijarno pracenje kako bi se razvili pravilni
motoricki obrascii pravovremeno otkrile moguée komplikacije karakteristi¢ne
za sindrom. Pristup svakom pacijentu je multidisciplinaran te je potrebno u
potpunosti individualizirati zbog specifiénih obiljeZja bolesti.
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