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VAHTRASIIRUPI TOBI

OMIM #248600; ORPHA:511
Sissejuhatus

Vahtrasiirupi tobi (ing. k. Maple Syrup Urine Disease e MSUD) on aminohapete ainevahetushaire, mis
on oma nime saanud haigete omaparase vahtrasiirupildhnalise uriini jargi.

Aminohapped (AH) on karboksiilhapped, millest koosnevad valgud. Aminohapped jagunevad
asendamatuteks ja asendatavateks. Asendatavad on need, mida organism suudab ise slinteesida,
asendamatud AH-d tuleb saada toiduga.

Tekkepohjused
Protein from Food Protein from Muscles
Vahtrasiirupi tobe pohjustab asendamatute
(hargnenud ahelaga) aminohapete ehk leutsiini, VN
isoleutsiini ja wvaliini I6hustamises osaleva
enstimkompleki hargnenud ahelaga o- [

ketohapete dehiidrogenaasi kompleks (HAAK-
DH) defekt, mis viib enstiiimide t66 hairumiseni i s

ja  teatud ainevahetuse  vaheiihendite Amino Acids
kuhjumiseni veres. Nende vahelihendite liig
kahjustab lapse aju. Ensliimi puudulikkus on
tingitud mutatsioonidest BCKDHA, BCKDHB vGi

Branched-Chain Amino Acids (BCAAs)

DBT geenis.

Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari

ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad " 4 « gg?g;zsgg;ﬁéss
rakutuumas. 46-st kromosoomist on kaks E— o
sugukromosoomid, mis maaravad lapse soo —

tutarlapsel kaks X-kromosoomi (46,XX) ja Normal Maple Syvup

. . . Urine Disease (MSUD)
poisslapsel X ja Y kromosoomid (46,XY).

Normaalselt parib 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.

Joonis 1. MSUD tekkepdohjus. DNA Access, 2023

Esinemissagedus

Esinemissagedaus riigiti on suhteliselt varieeruv: keskmiselt 1:120 000 — 500 000 elussiinni kohta. Eestis
on senini paaril juhul diagnoositud antud haigust.

Kliiniline pilt

Haigetel imikutel vdib esineda &dge dehidratatsioon e vedelikupuudus, epilepsiahood ning
teadvushaire kuni koomani. Ravimata juhtudel on krooniliseks haiguse ilminguks vaimne ja fldsiline



alaareng. Vahtrasiirupi tovel esineb 5 alavormi, neist kdige raskema kuluga on klassikaline vahtrasiirupi
tobi, mis moodustab 75% koikidest haigusvormidest.

Parandumine

MSUD péarandub autosoom-retsessiivselt. Autosoomne tdhendab, et muutus on autosoomses
kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu mojutab haigus mdlemat sugu vordselt.
Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui haigestunu mdlemad geeni alleelid kannavad muutust
BCKDHA, BCKDHB v&i DBT geenis. Sellisel juhul haigestunud isiku kumbki vanem kannab Uhes alleelis
haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on terve ja vanematel seega haigus ei avaldu ning neid
nimetatakse haiguse kandjateks (joonis 2).
Vahtrasiirupi tovega 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-retsessiivhe
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Joonis 2. Autosoom-retsessiivne parandumine. Modifitseeritud. Wikimedia, 2012.



Diagnostika

Soeltestil méddetakse vahtrasiirupi tdve avastamiseks aminohapete valiini ja leutsiini taset taisverest.
Soeltest vOetakse rutiinselt koigilt Eestis slindinud lastelt slinnitusosakonnas (sh. erahaiglates) voi
lastehaigla vastslindinute- vG&i intensiivravi osakonnas. Proov tuleks koguda vastsindinu 3.-5.
elupaeval, kindlasti mitte varem kui 48 elutunni vanuses ja soovitavalt mitte hiljem kui 7. elupdeval.
Eesti Vabariigi kodanikele on soeltestimine tasuta kdigi 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), mist6ttu 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

Vahtrasiirupitdve raske kliinilise pildi (vaimne alaareng, epilepsiahood, kooma) kujunemist on vGimalik
valtida varakult alustatud spetsiaalse dieediga, kus kolme asendamatu aminohappe (leutsiin,
isoleutsiin ja valiin) tarbimist on rangelt kontrollitud. Aminohapete taset veres tuleb pidevalt mééta
kontrollimaks, et oleks tagatud adekvaatne dieet ja et AH-te tase plsiks vajalikes normides.

Samas tuleb arvestada, et isegi ravi korral on MSUD-iga igas vanuses patsientidel suur risk dgeda
ainevahetuskriisi tekkeks, mille pdhjuseks véivad olla infektsioon, vigastus, s6dmata jatmine
(paastumine) voi isegi psiihholoogiline stress. Nende episoodide ajal toimub aminohapete taseme kiire
ja dkiline tGus, mis nGuab kohest meditsiinilist sekkumist.
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