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Sissejuhatus

Keskmise pikkusega rasvhapete okslidatsiooni defekt on parilik ainevahetushaigus, mille
korral on hairunud keskmise ahelaga rasvhapete |I8hustamine rakkudes. Rasvhapped on
oluline lisaenergia allikas nalguse (pikkade toitmispauside) ja palavikuga kulgevate dgedate
haigestumiste korral. Rasvhapete okslidatsioon on organismi energiatootmise (iks peamistest
ainevahetuse radadest ja on skeleti- ning sidamelihase peamiseks energiaallikaks.

Tekkepohjused

Antud haiguse korral on organismis puudulik enstiiim keskmise ahelaga rasvhapete atsliiil-
koensiiiim A dehiidrogenaas (MCAD). Puudulik ensliiim on tingitud mutatsioonist ACADM
geenis.

Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad
rakutuumas. 46-st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maaravad lapse soo —
tutarlapsel kaks X-kromosoomi (46,XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46,XY). Normaalselt
parib laps lihe kromosoomi isalt, teise emalt. Igal kromosoomil on tuhandeid geene, milles
sisalduv informatsioon on vajalik organismi toimimiseks. Piltlikult 6eldes on geenid nagu
retsept, mis annab tdpseid juhiseid, kuidas organism peab arenema, kasvama ja
funktsioneerima.

MCAD on oluline ensilim rasvhapete oksidatsiooniks. Keskmise ahelaga rasvhapete
okslidatsioon toimub mitokondrites. Mitokondrid on rakusisesed organellid, mis toodavad
energiat, neid nimetatakse ka kui raku ,,jdujaamad’”’. MCAD ensliimi puudulikkuse korral on
hdirunud keskmise ahelaga rasvhapete IGhustamine ja seega ka nende oksiidatsiooniprotsess.
Tulemuseks on haigusele iseloomulikud siimptomid nagu jouetus ja madal veresuhkru tase.
Keskmise ahelaga rasvhapped voi osaliselt metaboliseerunud rasvhapped vdivad hakata
kuhjuma ka kudedesse kahjustades nii maksa ja aju.

Esinemissagedus

MCAD puudulikkus on kdige sagedasem rasvhapete I6hustamise haire, mille esinemissagedus
on Euroopas keskmiselt 1 : 12 000. Eestis on seda haigust diagnoositud vaid thel korral, kuid
lahtudes kdige sagedasema (kuni 90% haigetel leitav mutatsioon) geenimuutuse kandlusest
tervetel Eesti vaststindinutel, siis voiks haiguse esinemissagedus olla meil 1: 193 000 (sarnane
Soomega 1: 147 000).



Kliiniline pilt

Haigus avaldub sageli juba esimestel eluaastatel, pohjustades lapsele madalat veresuhkru
taset, loidust ja oksendamist. MCADi puudulikkuse mitte avastamise korral on oht tdsiste
tisistuste tekkeks nagu epilepsiahood, hingamisraskused, maksaprobleemid, ajukahjustus,
teadvushiire, kooma ja dkksurm. Akksurm vib olla esmaseks siimptomiks 25% haigetest.
Haigusest pohjustatud hiipogliikeemilisest e madala veresuhkru kriisist voib adekvaatse abiga
taastuda tdielikult voi jaavad kerged jaaknahud (nt kognitiivsed haired).

Diagnostika

Soeltestil moddetakse keskmise pikkusega rasvhapete okslidatsiooni defekt avastamiseks
oktanuul-karnitiini taset taisverest. Sdeltest voetakse rutiinselt kdigilt Eestis slindinud lastelt
siinnitusosakonnas (sh. erahaiglates) voi lastehaigla vastsiindinute- v&i intensiivravi
osakonnas. Proov tuleks koguda vastsiindinu 3.-5. elupdeval, kindlasti mitte varem kui 48
elutunni vanuses ja soovitavalt mitte hiljem kui 7. elupdeval. Eesti Vabariigi kodanikele on
sdeltestimine tasuta kdigi 21 haiguse osas ning selle eest tasub Eesti Tervisekassa.

Soeltestimise eesmark on kaitsta lapsi kaasaslindinud hipotilireoosi ja ravitavate
ainevahetushaiguste (a/v haiguste) korral tekkivate tervise- ja arenguprobleemide eest.
Esimestel elunaddalatel on lapsed sageli asiimptoomsed vdi haiguse kliinilised tunnused on
vaheviljendunud ja mittespetsiifilised (sarnanevad ka muudele, palju sagedamini esinevatele
haigustele), mistottu ilma sbeltestita ei oleks Gigeaegne ravi alustamine enamasti saavutatav.
Esimesel elukuul alustatud raviga on aga enamik probleeme drahoitavad ja lapse areng kulgeb
eakohaselt.

Parandumine

MCAD péarandub autosoom-retsessiivselt. Autosoomne tahendab, et muutus on autosoomses
kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu mojutab haigus molemat sugu
vordselt. Retsessiivne tahendab, et haigus avaldub, kui haigestunu mdlemad geeni alleelid
kannavad muutust ACADM geenis. Sellisel juhul haigestunud isiku kumbki vanem kannab thes
alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on terve ja vanematel seega haigus ei avaldu
ning neid nimetatakse haiguse kandjateks (joonis 1).
MCAD-iga isik parandab haigust p&hjustava muutuse oma lastele:

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

- Kui partner samuti homosiigoot, siis 100%

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

tavapopulatsiooniga


https://medlineplus.gov/genetics/gene/acadm/
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Joonis 1. Autosoom-retsessiivne parandumine. Modifitseeritud. Wikimedia, 2012.

Ravi ja kasitlus

MCAD rasket kliinilist pilti on vdimalik ara hoida spetsiaalse vaherasvase ja susivesikuterikka
dieediga. Samas tuleb arvestada, et isegi spetsiaalse dieedi jargimise korral on MCAD-iga igas
vanuses patsientidel suur risk dgeda ainevahetuskriisi tekkeks, mille pdhjuseks vdivad olla pikk
s60mata jatmine (paastumine), infektsioon, vigastus, Uleliigne flisiline koormus voi isegi
psihholoogiline stress. Nende episoodide ajal kujuneb organismis energiadefitsiit.
Haigestumise korral on oluline tagada susivesikute tarbimine ja pikkade s66mispauside
valtimine. Oksendamisega kulgevate haiguste ja suukaudse tarbimise suutmatuse korral on
soovituslik péorduda haiglasse, kus on gliikoosi veenisisese manustamise vdimalus.
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