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GLUKOOSI TRANSPORTIJA 1 (GLUT1) DEFEKT
ORPHA: 71277; OMIM 606777

Ulevaade

Glikoosi transportija 1 (GLUT1) defekt e GLUT1 defitsiitsus siindroom on harvaesinev parilik
haigus, mille korral on hdirunud suhkrumolekuli transport ajukoesse, mistéttu on parsitud
normaalne aju ainevahetus. Klassikalist haigust iseloomustab ravile allumatu lapseea
epilepsia ehk langetdbi, mikrotsefaalia ehk pisipeasus, peavalud, arengu mahajaamus ja
liigutushaired (nt. tahtele allumatud lihaskontraktsioonid).

Tekkepohjused

Glikoos ehk suhkrumolekul transporditakse verest rakku valkude v&i valguliste varavate abil.
Suhkrut on rakul vaja energia tootmiseks ja pidevaks raku elus hoidmiseks. Kudedel on
erinevad glikoosi transportervalgud (GLUT1 — GLUTS5). Ajukoesse transpordib veresuhkru
GLUT1 transportvalk. GLUT1 tootmise eest vastutab 1. kromosoomil paiknev SLC2A1 geen.
Mutatsioon ehk muutus SLC2A1 geenis hairib valgu t66d voi kaotab selle kogunisti. Kuna
gliikoos on ajurakkude peamine energiaallikas, siis GLUT1 defekti korral jaab ajukude
energiavaegusesse.

Esinemissagedus

GLUT1 defekti esinemissagedus ei ole tapselt teada. Hinnanguliselt on see lGilemaailmselt
1.65 —2.22 juhtumi 100 000 elusstlinni kohta.

Kliiniline pilt ja avaldumine

GLUT1 defekti kliiniline pilt ja kaebuste raskusaste varieeruvad suurel maaral. GLUT1 defekt
vOib avalduda kergelt (iiksikud simptomid) voi raskelt (palju tervisekaebusi). Haigus on
kaasastindinud ning Gldjuhul, kuid mitte alati, avalduvad viited haigusele esimestel
elukuudel. Enamasti on esmaseks simptomiks epilepsia ehk langet&bi, mis ei pruugi alluda
taielikult epilepsia vastastele ravimitele. Simptomid vGivad vanusega muutuda.
Puberteediaeg toob sageli kaasa muutusi kliinilises pildis ja ravi toimimises. Epilepsiahood
vOivad leeveneda tdiskasvanueas, samas aga sagenevad tahtmatud liigutushaired. Jargnevas
tabelis on toodud GLUT1 defektile iseloomulikud simptomid esinemissageduse jargi.



VAGA SAGE (>80%)

Epilepsia e langetobi

Paroksiismaalne e hootine silmade-pea
liikumine

Ataksia ehk liigutuste koordinatsioonihdire

Diistoonia ehk tahtmatud
lihaskontraktsioonid

Entsefalopaatia e ajutalituse haire

K6ne arengu mahajaamus

Kognitiivse voimekuse langus

Mikrotsefaalia e pisipeasus

Spastiline lihastoonus e lihasjaikus

Sagedasemad epilepsia vormid Glut1DS
korral:

Absaans-tiilipi hood — isikul tekib méneks
sekundiks hiipnoosilaadne seisund (tiihi pilk,
sdilib plistine kehaasend)
Miiokloonilis-atoonilised hood — iile keha
lihasgruppide kokkutémbed, millele jérgneb
lihastoonuse kadu ehk I6tvus.

Tahtmatu korduv silmade ja pea liikumine,
korvaltvaatajale véib tunduda, nagu isik
”jdlgiks putuka lendu”.

Ebakorrapdirasd, kohmakad liigutused ja
tasakaaluhdiired.

Vastutahtelised lihase pingutumised. See
pbhjustab p6éravaid liigutusi ning
ebatavalisi poose.

Seisund, kus eakohased oskused ja
tavapdrased tegevused on takistatud

Kénearengu omapdrasid (hilistumist voi
mahajédmust) voib esineda peaaegu
koikidel patsientidel. Ekspressiivne e
vdljenduslik kbne on enam haaratud kui
retseptiivne e kGnest aru saamine.

On téheldatud erineva raskusastmega
kognitiivseid hdireid, alates Gpiraskustest
kuni raske intellektipuudeni.

Pea limbermdét on vorreldes teiste
eakaaslastega normist madalam.

Neuroloogiline omapdra, kus lihas ei ole
véimeline I6dvestuma.



SAGE (30-79%)

Koorea e tantstobi Kiired, tomblevad, ebariitmilised voi
aeglased, riitmilised, usjalt vddnlevad
sundliigutused.

Diisartria e kdnepuue Halvasti arusaadav voi arusaamatu kéne.

Diiskineesia e sundliigutused Tahtele allumatud liigutused, mis véivad

esineda nii jéisemetes, néos kui kehatiives.

Paroksiismaalsed e hootised Hemipleegia e keha (ihepoolne ajutine
neuroloogilised nahud halvatus

Peavalu

Segasusseisund
Hiipotoonia e lihastoonuse langus, Neuroloogiline omapdra, kus lihaspingutus
lihasnorkus ei ole piisav ja ei allu tahtele.

Lilkkumishaired vdivad olla pusivad vdi paroksiismaalsed e hootised. Pisivate liikumishairete
hulka kuuluvad ataksia, spastiline parees, dlistoonia ja koorea. Hootised liikumishaired
tekivad enamasti madala veresuhkru ajal (naiteks paastumisel, flusilisel koormusel, pikkade
toidupauside tottu).

Parandumine

GLUT1 defekt on enamasti autosoom-dominantse parandumisega, mis tdhendab, et haiguse
avaldumiseks piisab muutusest vaid lihes SLC2A1 geeni alleelis. Enamikel juhtudel on
autosoom-dominantne muutus de novo ehk uustekkeline, mis téhendab, et kumbki
vanematest muutust ei kanna. Harvematel juhtudel iiks vanematest kannab samuti sama
muutust ihes geeni alleelis. Geenimuutusega isik parandab GLUT1 defekti oma jarglasele
50% tdendosusega.

GLUT1 defekt voib olla ka autosoom-retsessiivne haigus. See tdhendab, et haigus avaldub,
kui haigestunu molemad geeni alleelid kannavad muutust SLC2A1 geenis. Sellisel juhul
haigestunud isiku kumbki vanem kannab Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine
alleel on terve ja vanematel seega haigus ei avaldu. Kordusrisk vanematel GLUT1 defektiga
lapse suinniks on 25%.
GLUT1 defektiga isik parandab haigust pdhjustava muutuse oma lastele:

- Kui partner kannab Uhes alleelis haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on 50%

- Kui partner samuti homosligoot (liit-heterosiigoot), siis 100%

- Kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis vaga madal, vorreldav

tavapopulatsiooniga.



Ravi ja jalgimine

GLUT1 defekti parimaks ravivoimaluseks on ketogeenne dieet, mistdttu vajab seisundist
haaratud isik spetsiaalset toitumiskava ja -ndustajat. Ketogeenne dieet on sisivesikute vaba
ja korge rasva dieet, mis tingib olukorra, kus keha saab energia tootmiseks kasutada
susivesikute asemel rasva. Rasvast toodetud ketokehad labivad vere-aju barjaari lihtsamalt
ning aju ei jaa energiavaegusesse. Dieedist on vaga oluline hoolikalt kinni pidada, sest
susivesikute tarbimisel Idpetab organism ketokehade tootmise ja aju jaab
energiavaegusesse. Ketogeenne dieet on paljudel efektiivne epilepsiahoogude drahoidmisel
vOi leevendamisel. Haiguse varasel avastamisel ja dieedi voimalikult kiirelt rakendamisel voib
paraneda ka vaimne ja flilisiline areng. Ketogeense dieediga soovitatakse jatkata vahemalt
kuni taiskasvanuks saamiseni.
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