PDH puudulikkusega patsiendi teekond @
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=, Esmased siimptomid

... avalduvad sageli esimestel eluaastatel (m&nikord
ka stinnieelsete leidudena), kuid hilisem
algus/kergemad ilmingud (eriti ataksia) on
vBimalikud.
Loote kasvupeetus
Mikrotsefaalia (esmane + sekundaarne)
Ndo dismorfism
Arengu hilistumine
Laktatsidoos koos voi ilma hingamisraskusteta
Hupotoonia (aksiaalne), v8ib olla kombineeritud
jaseme hiipertoonilisuse/ spastilisusega
Krambihood (fokaalsed ja generaliseerunud)
Aju kuvamisuuring: asimmeetriline
ventrikulomegaalia, ajuatroofia,
basaalganglionide T2 hiiperintensiivsus,
struktuursed ajupatoloogiad (nt corpus callosum’i
disgenees), laktaadi tdus MR-spektroskoopias
Liikumishdired: tasakaaluhdired, koreoatetoos,
diistoonia ja/vdi ataksia
Jarsk algus/halvenemine infektsioon, MRTs
basaalganglioni kolded, Leigh stindroomi spekter
Kuulmisraskused/ndagemisprobleemid (optiline
atroofia, ptoos, niistagmid, strabism)
Markus: kergemad vormid vdivad avalduda ainult
vahelduva ataksia/dUlstooniana (sageli palavik v&i
susivesikud paastikuks) voi perioodilise
jasemeparallisi, parokslismaalse treeningust
indutseeritud distooniana.

Diagnoosimine

Vanus diagnoosimisel on varieeruv — slinnieelsest
kuni taiskasvanueani, sagedamini hilisem lapseiga
(mediaanvanus 45 kuud)

Kliinilised tunnused ja siimptomid: p&hjalik
kliiniline hindamine; arengu hilistumise,
liikumishairete (nt ataksia, distoonia, aksonaalne
neuropaatia, spastilisus) ja krampihoogude
esinemise valja selgitamine.

Aju MRT leiud. Struktuurimuutuste hindamine
(ajuatroofia asimmeetrilise ventrikulomegaaliaga,
corpus callosum’i disgenees) ning suunavad leiud:
Leigh stindroom (eriti globi pallidi haaratusega),
laktaadi tdusuga MR-spektroskoopia.

Narvijuhtivuse uuringud: vGib naidata perifeerset
neuropaatiat.

Biokeemiline analiiiis/laboratoorsed leiud:

- Laktaadi/piruvaadi analiiis veres ja/voi
tserebrospinaalvedelikus (laktaat) normaalse L/P
suhtega)

- Madal puruvaadidehtidrogenaasi kompleksi (PDC)
enstiimide aktiivsus

Molekulaargeneetiline testimine: patogeensed
variandid PDHA1, PDHB, DLAT, DLD, PDHX, PDP1,
PDK3 geenides; ideaalis phjalik genoomne
testimine alternatiivsete diagnooside
valistamiseks, mis jaljendavad PDH defitsiiti vOi
pohjustavad sekundaarset PDH defitsiiti.

L%] Ravi

Kaasasiindinud laktatsidoos vGib vajada ravi
naatriumbikarbonaadiga +/-
dikloroatsetaadiga (kliiniline uuring kdimas).

Ketogeenne dieet on pikaajalise ravi
kuldstandard: vahendab krampide esinemist
+/- parandab kognitiivset funktsiooni ja
lilkumist.

Erakorraline raviskeem muu haiguse ja
perioperatiivse ravi korral, vottes arvesse
ketogeenset dieeti.

Suures annuses tiamiin, riboflaviin (DLD E3
korral) +/- muud toidulisandid (nt koenstim
Q10).

Krambivastased ravimid (ettevaatust
valproaadiga).

Toetav ravi:

- Fusioteraapia

- Dustoonia kasitlus

- Terviseabivahendid (ratastool,
kondimisraam, transpordi abivahendid jne)
KGneteraapia, kdne tugististeemid
Enteraalne toitmine, kui naidustatud
Puusaliigese diisplaasia kasitlus
Skolioosikirurgia
Varajane tugi hariduse omandamisel
Pstihholoogiline tugi lapsele ja
perekonnale
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Arengu ja kliinilise pildi + toitumisalase
staatuse jalgimine, regulaarsete
intervallidega antropomeetriliste
nditajate mdStmine. Erilist tahelepanu
poorata:

- Kasv: kehakaal, pikkus &
peaiimbermaaot.
Areng:
Motoorne funktsioon
Kone ja keel
Igapdevatoimingud
Haridus
Kaitumine ja psuhhiaatrilised
ilmingud
Krambihoogude kontroll
Happe-alus tasakaal
Toitumuslik seisund: vitamiinid ja
mineraalid
Maksafunktsioon DLD mut. (E3 def)
Ndgemine / oftalmoloogiline
labivaatus
Kuulmise hindamine
Kardioloogilised uuringud (eriti
PDP1)
Luude kvaliteet, skolioos,
puusaliigese diisplaasia
Hammaste kontroll
Vaimne tervis
Perekonna tugi
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Taiskasvanuiga

Koordineeritud tleminek
taiskasvanutele suunatud
tervishoiuteenustesse.

—> Jatkuv toetus PDH puudulikkusega
tegeleva spetsialisti poolt.

Jarkjarguline lileminekuperiood on
vajalik uue meditsiinilise
tugivorgustiku loomiseks.

Patsientide kaasamine meditsiiniliste
otsuste tegemisse (sageli on vajalik
tdiendav elukestev tugi
vanematelt/Giguslikult eestkostjalt).

Vajalik voib olla ketogeense dieedi
kohandamine (nt madalam suhtarv,

modifitseeritud Atkins), et tagada dieedi

jargimine.
Elukestev Ope, erihariduse jatkamine,
integreeritud tookohad.

Kui véimalik: rahaline toetus
(riigipoolne).

Varajane juurdepaas palliatiivravile.

Teadlikkus leebemast fenotiilbist (nt
ilmnevad vahelduvad liikkumishaired).

Perekond ja sotsiaalne tugi

o Vdimalikult varane diagnoosimine, ravi/jdlgimine spetsialiseerunud keskuses multidistsiplinaarse lahenemisega:
eelistatult kaasates ainevahetushaiguste spetsialisti, lasteneuroloogi/neuroloogi, toitumisspetsialisti, sotsiaaltoctajat

ja pstihholoogi .

o Regulaarsed erialadetilesed kontrollid spetsialistide poolt, kellel on kogemus PDH puudulikkusega haige kasitluses.

Perekonna juhendamine vahepealsete muude haiguste/operatsioonieelsete protseduuride korral, vGttes arvesse

ketogeenset dieeti.

hooldajatele.

Kontakt teiste PDH puudulikkusega patsiendi perekondadega.

Lisatugi vGib olla vajalik igapaevaste tegevuste, kogukonnaga seotuse ja elukvaliteedi parandamiseks patsientidele ja nende

Juurdepaas varajasele rehabilitatsioonile, flisioteraapiale, tegevusteraapiale. Juurdepadas kogukonna toele.
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