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Geneetika ja personaalmeditsiini kliinik

X-LIITELINE KREATIINI TRANSPORTERI DEFITSIIT (SCL6A8

DEFEKT)
ORPHA: 52503 OMIM 300352

Ulevaade
X-liiteline kreatiini defitsiit on parilik haigus, mis esmajoones mdjutab aju arengut. Patsientidel

esineb arengus mahajaamus, intellektipuue ja kdne arengu hilistumine. Mdnedel tekib
epilepsia, aktiivsus- ja tahelepanuhéire (ATH) voi autismi spektrumi héire. Lastel v6ib esineda
kasvupeetus ja motoorsete oskuste aeglasem areng. Vaikesel osal patsientidest esineb
ebanormaalne siidameriitm, viike pea (mikrotsefaalia) vdi spetsiifilised ndojooned. Uldine
esinemissagedus on teadmata, raporteeritud on tle 150 inimese globaalselt.

Tekkepohjused

PShjuseks on muutus SLC6AS8 geenis. Geen annab juhised valgu tegemiseks, mis transpordib
kreatiini rakkudesse. Kreatiini on vaja kehas korrektseks energia (ATP) tootmiseks ja
kasutamiseks. SLC6A8 geeni muutused kahjustavad transporteri voimet tuua kreatiini
rakkudesse, mis pdhjustab aju kreatiini defitsiidi. Kahjustus on suurem rakkudes ja kudedes,
mis vajavad suurt hulka energiat, eriti ajukude.

Kliiniline pilt

Simptomid esinevad tavaliselt juba imikueas. Levinumateks siimptomiteks on intellektipuue,
kdne arengu hilistumine, kaitumisprobleemid ja krambihood. Iseloomulikeks ndojoonteks on
kOorge laup ja lame vGi sissevajuv vélja ndagemine ndo keskel. Haigusele iseloomulikud
simptomid on vilja toodud tabelis 1.

Tabel 1. X-liitselise kreatiini defitsiidi siimptomid
Hilinenud kone >80%

Motoorse arengu hilistumine >80%
Intellektipuue >80%

Krambihood >80%

Laienenud kaarsool 30-80% Intestinaalsete ganglionirakkude puudumise
tottu, mis pohjustab soole obstruktsiooni ja
suurenemist.



Ataksia 30-80%

Atetoos 30-80%

Autismi spektrumi haired 30-80%
Kahheksia 30-80%

Koreaatilised liigutused 30-80%
Kéhukinnisus 30-80%

Diistoonia, hiipertoonia voi hiipotoonia 30-
80%

Hiiperaktiivsus 30-80%

Age iileus 30-80%

Liihike kasv 30-80%

Vidike pea iimbermoot 5-30%

Parandumine

Pohjustab koordinatsioonihdireid, kauguste
hindamise hdireid ja suutmatust teha kiireid
liigutusi.

Jasemete lakkamatu tahtmatu tomblemine.

Suur kaalukaotus, lihaste kérbumine.

Tahtmatud riitmilised sundliigutused.

Ebanormaalselt toéusnud voi langenud

lihastoonus.

Akuutne obstruktsioon sooltes, mistottu ei
saa soolesisu edasi liikuda.

Mikrotsefaalia.

Parandub X-liiteliselt (joonis 1). Geen asub X kromosoomil, mida on naistel kaks tikki ja

meestel on see (ks kahest sugukromosoomist (teine on Y). Kuna naistel on kaks X

kromosoomi, siis muutus (ihes kromosoomis ei pruugi tekitada kliinilist pilti (pooltel juhtudel

ei esine silmnahtavaid simptomeid). Meestel kulgeb haigus raskemini. Haiged isad ei saa

haigust parandada oma poegadele, kuna neile parandatakse edasi Y kromosoom.



X-liiteline retsessiivne
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Joonis 2. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modifitseeritud. Wikipedia, 2023

Jalgimine ja ravi

Diagnoosimiseks on soovitav modGta kreatiini, guanidinoatsetaadi ja kreatiniini
kontsentratsiooni uriinis ja plasmas. Molekulaargeneetiliselt saab uurida SLC6A8 geeni
muutust. Diagnoosi kinnitamiseks vdib kasutada aju MRT-d koos spektroskoopiaga.

Jalgimine ja ravi hdlmab mitme spetsialisti koost6dd: lastearst voi taiskasvanute esmatasandi
arst, neuroloog, geneetik, toitumisspetsialist ning ainevahetushaigustega tegelev arst. KGne-
ja flsioterapeudid vobivad olla vajalikud arenguhdirete raviks ning kaitumisravi
kditumisprobleemide lahendamiseks. Kaebusi aitavad leevendada kreatiini monohtdraadi, L-
arginiini, glitsiini ja betaiini kasutamine. Ravivéimalused on uurimisel ja heakskiidetud ravi
puudub hetkeseisuga.

Prognoos
Haigus ei ole otseselt eluohtlik. Kuid eluiga vGib olla lihem raskete siimptomite korral
(krambid ja iileus).
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