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Ulevaade
Neuroloogiline ja aju arenguhdire kardiomiiopaatia ning spastilisusega (NEDCASB siindroom),

on hiljuti kirjeldatud haruldane ainevahetushaigus, mida iseloomustab dismorfism,
intellektuaalne mahajaamus, spastilisus, perifeerne neuropaatia, kardiomiiopaatia ja corpus
callosum’i ehk aju méhnkeha anomaaliad.

Tekkepohjused
Inimese parilik informatsioon on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad

koikides keharakkudes. Geen on DNA 16ik kromosoomis, mis madrab pariliku tunnuse.
NEDCASB siindroomi pdhjustavad muutused 12. kromosoomis paiknevas SHMT2 (12q13.3)
geenis.

Kliiniline pilt

NEDCASB siindroom on multisiisteemne haire, millest haaratud isikul on tildine neuroloogiline
arengu hilistumine, intellekti puue, kasvuhaired ja jasemete spastilisus, mis pohjustab raskusi
kdndimisel. Enamusel NEDCASB siindroomiga isikutel kujuneb lapseeas progressiivne
hipertroofiline  kardiomliopaatia  vdi  kujunevad neil muud kardioloogilised
arenguanomaaliad. Rohkem varieeruvad tunnused on ndo dismorfsus ja perifeerne
neuropaatia. Peaaju uuringutel on kirjeldatud 6hukest corpus callosum’it ja polimikroglriat.

Parandumine
NEDCASB silindroom parandub edasi autosoom-retsessiivsel teel. Autosoomne tdhendab, et

muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu
mdjutab haigus mdlemat sugu vordselt. Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui
haigestunul on mélemas geenialleelis haigust pdhjustav muutus SHMT2 geenis. Sellisel juhul
kannab patsiendi kumbki vanem Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on
muutuseta ja vanematel seega haigus ei avaldu ning neid nimetatakse haiguse kandjateks.
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Jalgimine ja ravi

NEDCASB haigusele puudub pohjuslik ravi. Ekspertide poolt on soovitatud kasutada
kofaktoritega ravi (koenstiim Q10, L-karnitiin, vitamiin B6 ja foliinhape). NEDCASB jilgimine
toimub vastavalt seisundile ja siimptomaatikale.

Prognoos
Tegemist on hiljuti kirjeldatud seisundiga, mistttu ei ole tapne prognoos veel teada.
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