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Ulevaade
Glutaaratsiduuria ttdp 1 (glutartil-koenstiim A dehiidrogenaasi puudulikkus) on autosoom-

retsessiivne neurometaboolne haigus, millele on iseloomulikud entsefalopaatilised kriisid (aju
ulatusliku haaratusega talitlushaired) ja tdsine diistooniline diskineetiline liilkumishaire.

Tekkepdhjused

Haiguse pdhjuseks on muutus GCDH geenis (19p13.2), mis annab juhised ensiilimi glutaridl-
koensliim A dehilidrogenaasi tootmiseks. Vastava ensliimi puudumisel on hairitud lUsiini,
hiidroksilisiini ning triptofaani lagundamine ning taolises organismis kuhjub glutaril-
koenstiiim A, mille reaktsioonil karnitiiniga moodustub glutariilkarnitiin (C5DC). Seejarel
hakkavad orgamismis kuhjuma glutaarhape, 3-hidroksliglutaarhape, glutakoonhape ja
glutaradlkarnitiin (joonis 1). Neid on vBimalik tuvastada mass-spektromeetria abi.
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Kliiniline pilt

Nii kliiniline pilt kui ka haiguse algus voivad varieeruda indiviiditi. Haigus voib alata nii
vastsiindinuperioodis kui taiskasvanueas. Glioos, neuronite kahjustus ja progressiivne
lilkkumishaire algavad enamasti esimesel eluaastal. Peamine kliiniline valjendus on
ekstrapliramidaalne liikumishaire, mis hdlmab endas jasemete kangust, varinat, kohmakat
kdnnakut, pea ja kaelaosa distooniat ja fldsilist rahutust. Need siimptomid on pdhjustatud
striatumi neuronite karbumisest. Raskematel juhtudel 186ppeb haigus surmaga. Enamasti
puuduvad simptomid haigusest haaratud isiku sindides. 70% juhtudel esineb
vastsiindinuperioodis vaid makrotsefaalia (normist suurem pea tUmbermddt). Ulejiidnud



simptomid avalduvad enamasti teise elukuu ja 4. eluaasta vahel. Patsientidel esineb
metaboolne dekompensatsioon koos ketoatsidoosi, hliperammonieemia ja hlipogliikeemiaga
(metaboolne kriis). Metaboolse kriisi simptomiteks on kdhulahtisus, iiveldus, oksendamine,
lihasndrkus ja arrituvus. Haigestumine vdib olla metaboolse kriisi vallandajaks. Haiguse
simptomiteks on veel ajukahjustus, kasvupeetus, diistooniline diskineetiline liigutushaire,
liigne higistamine, Opiraskused, motoorse arengu mahajdamus, treemor (vdrin), maksa
suurenemine, palavikud, krambihood, rabdomioliis (kiire lihaskoe lagunemine) koos
tousnud seerumi kreatiinkinaasi naitajaga vereanalliilsis, aju ja reetina verejooksud ning aju
atroofia.

Parandumine
Haigus parandub autosoom-retsessiivselt (joonis 2). Retsessiivne tahendab, et haigus avaldub,

kui haigestunul on GCDH geenis haigustpbhjustav. muutus modlemas geenialleelis
(geenikoopias). Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem (hes alleelis haigusseoselist
muutust, kuid teine alleel on muutuseta ja vanematel seega haigus enamasti ei avaldu ning
neid nimetatakse haiguse kandjateks. Haigusega isik parandab haigust pdhjustava muutuse
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sisaldusega ning juurde peab manustama L-karnitiini.

Kriiside ajal peaks sooma kalorikast toitu ning kohandama L-karnitiini annust.



Prognoos
Raskekujuline vorm véib olla surmaga |I6ppev entsefalopaatia esinemise téttu. Kergema vormi

korral voivad patsiendid olla isegi asiimptomaatilised. Tanapaeval on haigus ravitav, kuna
dieedi ja L-karnitiini tarbimisega on vdimalik hoida haigus hasti kontrolli all.
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