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Sissejuhatus

Pika ahelaga rasvhapete okslidatsiooni defekt on parilik ainevahetushaigus, mille korral on hairunud
pika ahelaga rasvhapete |6hustamine rakkudes. Rasvhapped on oluline lisaenergia allikas nalguse
(pikkade toitmispauside) ja palavikuga kulgevate &gedate haigestumiste korral. Rasvhapete
okslidatsioon on organismi energiatootmise ks peamistest ainevahetuse radadest ja on skeleti- ning
siidamelihase peamiseks energiaallikaks.

Tekkepohjused

Haigust pdhjustab enstumi pika ahelaga 3- hiidroksiiiil-koensiiiim A dehiidrogenaasi (LCHAD)
puudulikkus. Enstitimi puudulikkus on tingitud mutatsioonist HADHA geenis.

Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad rakutuumas. 46-
st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maaravad lapse soo — tiitarlapsel kaks X-kromosoomi
(46,XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46,XY). Normaalselt périb laps (ihe 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.

Pika ahelaga rasvhapete oksitidatsioon toimub mitokondrites. Pika ahelaga rasvhappeid leidub piimas
ja teatud 6lides ning neid talletatakse rasvkoes. Mitokondrid on rakusisesed organellid, mis toodavad
energiat, neid nimetatakse ka kui raku,,jdujaamad’’. LCHAD ensiim on osa mitokondri sisemembraani
kompleksist ja selle puudulikkuse korral on hadirunud pika ahelaga rasvhapete I6hustamine ja seega ka
nende okslidatsiooniprotsess. Tulemuseks on haigusele iseloomulikud simptomid nagu nt jouetus ja
madal veresuhkru tase.

Esinemissagedus

Eestis on LCHAD puudulikkuse esinemissagedus 1:94 864 elussiinni kohta.

Kliiniline pilt

Haigus avaldub sageli juba esimestel eluaastatel, pdohjustades lapsele madalat veresuhkru taset,
millega vGivad kaasneda epilepsiahood, kooma, maksa funktsioonihdire ja siidame ritmihaired,
halvemal juhul ka siidame seiskumine ning dakksurm. Harva esineb krooniline haiguskulg, millele on
samuti iseloomulik maksa funktsioonihdire ja/v6i maksa suurenemine, toitumisraskused ning
lihastoonuse langus. Haigushood vdivad elu jooksul korduda. Simptomitena on kirjeldatud ka silma
vorkkesta kahjustust ja perifeerset neuropaatiat e néarvikahjustust. Silma vorkkesta kahjustuse
slimptomiteks vdivad olla nagemisteravuse langus, osaline vaatevalja valjalangus vdi nagemise kaotus.
Perifeerne neuropaatia voib avalduda sipelgajooksutundena, tundlikkuse alanemisena (puudutus,
valu, temperatuur) ja vastava piirkonna lihasnérkusena.



LCHAD-i puudulikkusega seotud probleemid vdivad vallanduda stressi tingimustes, nditeks
paastuperioodil ja viirushaiguste korral.

Parandumine

LCHAD parandub autosoom-retsessiivselt. Autosoomne tdhendab, et muutus on autosoomses
kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu mdjutab haigus mélemat sugu vordselt.
Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui haigestunu mdlemad geeni alleelid kannavad muutust
HADHA geenis. Sellisel juhul haigestunud isiku kumbki vanem kannab (ihes alleelis haigusseoselist
muutust, kuid teine alleel on terve ja vanematel seega haigus ei avaldu ning neid nimetatakse haiguse
kandjateks (joonis 1).
LCHAD-iga isik parandab haigust pdhjustava muutuse oma lastele:

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

- Kui partner samuti homosiigoot, siis 100%

- Kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis vdga madal, vorreldav tavapopulatsiooniga

Autosoom-retsessiivne
Geenimuutust Geenimuutust
kandev isa kandev ema
m] | m] |
] | Lm m] | m]n
Terve (25%) Geenimuutuse Geenimuutuse Haige (25%)
kandja kandja

Joonis 1. Autosoom-retsessiivne parandumine. Modifitseeritud. Wikimedia, 2012.

Diagnostika

Soeltestil mGGdetakse pika ahelaga rasvhapete oksiidatsiooni defekti avastamiseks 3-OH steardiiil- ja
3-OH palmitouiil-karnitiini taset taisverest. SGeltest vietakse rutiinselt kdigilt Eestis slindinud lastelt



siinnitusosakonnas (sh. erahaiglates) voi lastehaigla vastsiindinute- voi 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 sGeltestimine tasuta k&igi 21 haiguse osas
ning selle eest tasub Eesti Tervisekassa.

Soeltestimise eesmark on kaitsta lapsi kaasaslindinud hlipotiireoosi ja ravitavate ainevahetushaiguste
(a/v haiguste) korral tekkivate tervise- ja arenguprobleemide eest. Esimestel elunddalatel on lapsed
sageli asimptoomsed vG&i haiguse kliinilised tunnused on vdhevaljendunud ja mittespetsiifilised
(sarnanevad ka muudele, palju sagedamini esinevatele haigustele), mistéttu ilma sGeltestita ei oleks
Oigeaegne ravi alustamine enamasti saavutatav. Esimesel elukuul alustatud raviga on aga enamik
probleeme drahoitavad ja lapse areng kulgeb eakohaselt.

Ravi ja kasitlus

LCHAD rasket kliinilist pilti on voimalik dra hoida spetsiaalse vaherasvase ja sisivesikuterikka dieediga.
Samas tuleb arvestada, et isegi spetsiaalse dieedi jargimise korral on LCHAD-iga igas vanuses
patsientidel suur risk dgeda ainevahetuskriisi tekkeks, mille pShjuseks voivad olla pikk s66mata jatmine
(paastumine), infektsioon, vigastus, Uleliigne flilisiline koormus voi isegi psiihholoogiline stress. Nende
episoodide ajal kujuneb organismis energiadefitsiit. Haigestumise korral on oluline tagada sisivesikute
tarbimine ja pikkade s60mispauside valtimine. Oksendamisega kulgevate haiguste ja suukaudse
tarbimise suutmatuse korral on soovituslik poorduda haiglasse, kus on gliikoosi veenisisesi
manustamise voimalus.
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