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“ TRIPLE A SYNDROME ”

Sindrom Triple-A atau sindrom AAA adalah kelainanbawaan autosomal resesif yang langka yang ditandai

oleh tigaciri spesifik yaitu akalasia, penyakit Addison, dan alakrima. Dalam kebanyakan kasus, tidak ada riwayat k

eluarga sindromAAA. Sindrom ini pertama kali diidentifikasi oleh Jeremy Allgrove dan rekan pada tahun 1978, sej

ak itu lebih dari 100 kasus telah dilaporkan. Sindrom ini disebut triple aaa karenamanifestasi penyakit yang meliput

i akalasia (disfungsikerongkongan), addisonianism ( insufisiensi adrenal tipeprimer), dan alacrima (ketidakcukupa

n air mata ). Alacrimabiasanya merupakan manifestasi paling awal. Neurodegenerasiatau atrofi sel saraf dan disfun

gsi otonom dapat terlihat padagangguan tersebut, oleh karena itu beberapa orang menyarankangangguan tersebut d

isebut sindrom 4A. Ini adalah gangguanprogresif yang bisa memakan waktu bertahun-tahun untukmengembangkan

gambaran klinis yang lengkap. Gangguan inijuga memiliki variabilitas dan heterogenitas dalam presentasi.

Apa itu syndrome triple A ?
Seperti yang disebut sebelumnya, sindrom triple A (sindromakalasia-addisonianisme-alacrima atau sindrom allgro

ve) adalahkondisi bawaan yang ditandai oleh tiga ciri spesifik, yaituakalasia, penyakit Addison, dan alakrima.

 Akalasia atau achalasia: Gangguan yang memengaruhikemampuan untuk memindahkan makanan me

laluikerongkongan, tabung yang membawa makanan daritenggorokan ke perut. Kondisi ini dapat menyeba

bkankesulitan makan yang parah dan gula darah rendah(hipoglikemia).

 Penyakit Addison: Penyakit yang juga dikenalsebagai insufisiensi adrenal

primer ini, disebabkan olehfungsi abnormal dari kelenjar kecil penghasil hormon di atas setiap ginjal (kelen

jar adrenal).

 Alakrima atau alacrima: Kelainan dalam produksi air matayang dapat berarti berkurangnya produksi

air mata atautidak adanya produksi air mata.

Sindrom AAA diturunkan dalam pola resesif autosomal, yang berarti kedua salinan gen

di setiap sel mengalami mutasi.

Orang tua dari seorang individu dengan kondisi resesif autosomal masing-masing membawa satu salinan gen

yang bermutasi, tetapi mereka biasanya tidak menunjukkan tanda dan gejala darikondisi tersebut.

Individu yang terkena AAA memiliki insufisiensi adrenal

/ penyakit Addison karena resistensi ACTH, alacrima (tidakadanya sekresi air mata), dan akalasia (kegagalan cinci

n seratotot di bagian bawah kerongkongan untuk berelaksasi)

yang disebut sfingter esofagus bagian bawah di kardia _(bagian paling atas dari lambung) Kerongkongan adalah sa

luran yang membawa makanan dari mulut ke lambung. Akalasia menundamakanan masuk ke lambung dan menye

babkan pelebarankerongkongan toraks. Mungkin juga ada tanda-tanda disfungsiotonom dengan AAA, seperti kelai

nan pupil, reaksi abnormal terhadap histamin intradermal, keringat abnormal, hipotensiortostatik (tekanan darah re

ndah dengan berdiri), dan gangguandenyut jantung. Hipoglikemia yang tidak dapat dijelaskan (guladarah rendah) s

ering disebut-sebut sebagai tanda awal. Gangguan ini juga telah dikaitkan dengan keterbelakanganmental ringan . [

6]Sindrom ini sangat bervariasi. Namun, salahsatu temuan paling umum pada semua pasien adalah kurangnyaair m

ata. Kurangnya air mata dengan menangis seringdisebutkan di belakang setelah diagnosis dibuat. Sindrom AAA da

pat didiagnosis pada anak usia dini atau remaja. Gangguan inibiasanya dikelola dengan mengobati gejala dengan p

enggantianhormon untuk insufisiensi adrenal, tetes pelumas untuk mata danmengelola gula darah rendah.



DIAGNOSIS

Diagnosis kondisi ini melibatkan pemeriksaan olehpenyedia layanan kesehatan. Tanda-tanda klinis dapat m

engarahpada diagnosis seperti kurangnya air mata dan masalahpencernaan, seperti penyakit refluks asam pada mas

a bayi sertagejala insufisiensi adrenal seperti serangan gula darah rendahyang sering sangat menunjukkan ganggua

n tersebut. Akalasiadapat terlihat pada foto rontgen polos dan termasuk tidak adanyabayangan gas di fundus,

mediastinum melebar dan level cairanudara di

mediastinum juga terlihat. Standar emas untukmemastikan akalasia adalah manometri kerongkongan 24

jam. Ini adalah tes yang mengukur tekanan di dalam kerongkongan. Tes menunjukkan non-relaksasi sfingter esofa

gus bagian bawah, peningkatan tonus sfingter esofagus, esofagus atonik. Tandaparuh burung dan tanda ekor tikus

dapat dilihat pada burungwalet barium. Kurangnya air mata atau alacrima disebabkanoleh kurangnya produksi kele

njar atau saluran lakrimal dancacat pada saraf kelenjar lakrimal yang disebabkan olehdisfungsi pada sistem saraf ot

onom. Diagnosis dikonfirmasidengan pengujian genetik serta fitur klinis.

PENGOBATAN

Tidak ada obat yang pasti untuk sindrom ini, karena banyakmekanisme yang terlibat belum diidentifikasi. P

erawatan yang tersedia hanya mengatasi beberapa gejala. Tetes pelumas danemulsi digunakan untuk memperbaiki

tidak adanya sekresi air mata. Akalasia dapat diobati dengan intervensi bedah yang menghasilkan peningkatan perj

alanan makanan dan minuman kedalam perut. Kortikosteroid, seperti hidrokortison, diresepkanuntuk mengatasi ins

ufisiensi adrenal.

Diagnosis dini dapatmencegah morbiditas dan meningkatkan pertumbuhan padaanak-anak karena pengobatan dini

insufisiensi adrenal.
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