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PMM?2-CDG

ORPHA: 79318 OMIM #212065
Esinemissagedus: teadmata, aga rohkem kui 800 patsienti on kirjeldatud

Ulevaade
PMM2-CDG ehk fosfomannomutaas Il defitsiit ehk kaasaslindinud gliikostilimishaire tidp la

on haruldane kaasastndinud gllikostilimishdire, mida iseloomustab vaikeaju
funktsioonihdire, ebanormaalne rasvkoe jaotumine, strabism (kddrdsilmsus) ja hipotoonia.
Haigusel on 3 alatulpi:

e infantiilne multisisteemne

e hiline-infantiilne ja lapseea ataksia-intellektipuude alatiip

e taiskasvanute stabiilne alatlitip
Viikelastel tekib enamasti ataksia (tasakaalu ja liigutuste sujuvuse haire), psihhomotoorne
mahajaamus, sissetdmbunud rinnanibud, enteropaatia (soolestiku limaskesta hdire), maksa
disfunktsioon, koagulatsiooni (hiilibimise) ebanormaalsused ja siidame ning neeru haaratus.
Kliiniline avaldumine on indiviiditi vdaga erinev - varasest surmast kuni kerge haaratuseni
tdiskasvanueas.

Tekkepdhjused

PMM2-CDG tekib muutuse tagajarel geenis PMM?2 (16p13.2), mis vastutab ensdimi
fosfomannomutaas 2 tootmise eest. Ensiiim muudab suhkrumolekul mannoos-6-fosfaadi
mannoos-1-fosfaadiks, viimane neist on vajalik keerulistemate ehituslike struktuuride
moodustamisel. PMM?2 muutuse tulemusel on osa keha gliikoproteiinidest puudulikud, kuna
neil pole piisavalt suhkrukette.

Glikosuulimine on kdige sagedasem valkude tdiustamise protsess, mille tulemusel
sliinteesitakse gliikoproteiin. Paljud vereplasma valgud on glikoproteiinid ning nende
normaalseks talitluseks on oluline haireteta kulgev gliikostillimisprotsess. PMM2-CDG kuulub
N-gliikosuilimise hairete hulka. See tdhendab, et gliikoproteiinide suhkruketid kinnituvad
aminohappele asparagiin lammastiku (N) aatomi kaudu. N-gliikos(iilimise hdireid on umbes
70 eri tllpi, mis jagunevad kahte riihma: tidp 1 ja thdp 2. See jaotus soltub sellest, kas haire
ilmnes enne voi parast suhkrumolekuli kinnitumist valgule. Mdlemad riihmad jagunevad
omakorda erinevateks alarihmadeks.

Kliiniline pilt

Iseloomulik on erineva raskusastmega psiihhomotoorse arengu peetus, diismorfsus
(sissetdbmbunud rinnanibud, eeskatt lastel esinevad ebatavalise asukohaga nahaalused
rasvapadjandid), kasvuhaired, epilepsia, hlipotoonia (lihaste nérkus), ataksia, insuldilaadsed
episoodid, aju vaararendid, strabism, kardiomiiopaatia, koagulopaatia (hllbimishaired) ja
loote hiidrops (vedeliku kuhjumine loote erinevatesse kudedesse ja organitesse). Lastel vGib
esineda ka maksaensiimide tdusu ja slidame Gimber tekkinud vedelikku (perikardi efusioon).
N&dojoontest on iseloomulik kdrge laup, kolmnurkne nagu, suured korvad ja peenike Glahuul.
Voib esineda moddukas intellektipuue ja vdimetus iseseisvalt kdndida. Noorukieas ja



tdiskasvanuna esinevad tundlikkuse vdhenemise ja norkuse episoodid kates ja jalgades
(perifeerne neuropaatia) ja kifoskolioos (selgroo ebanormaalne kdverdumine). Mdéndadel
juhtudel esineb pigmentretiniit- reetina irdub tasapisi ja tekib ndgemiskadu.

Parandumine
Haigus parandub autosoom-retsessiivselt (joonis 1). Haigus avaldub, kui haigestunul on

mdlemas alleelis ehk geenikoopias haigust pdhjustav muutus. Sellisel juhul kannab patsiendi
kumbki vanem (hes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on muutuseta ja
vanematel seega haigus ei avaldu. Uhes alleelis esineva muutusega isikuid nimetatakse

haiguse kandjateks. .
Autosoomne retsessiivne

parandumisviis
PMM2-CDG haigusega isiku jareltulija parib haiguse
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Terve laps Kandjast laps  Kandjast laps Haige laps

D Terve, pole kandja
D Uldjuhul terve, kuid on kandja

[l Haige ja kannab haigust edasi

Joonis 1. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Ravi on enamasti simptomaatiline. Ravi osas on oluline mitme spetsialisti kaasatus. Tahtis on
piisav toitainete saamine. Lapse arenedes on oluline fiisio-, tegevusteraapia ja logopeediline
tugi. Vajadusel kaasata ravisse silmaarst, ortopeed ja hematoloog. 2018. aastal Euroopa
komisjoni otsusega on kasutusele voetud liposomaalne mannoos-1-fosfaat.

Prognoos
Umbes 20% patsientidest sureb esimese eluaasta jooksul hulgiorganpuudulikkusesse. Enamus

loote hiidropsit pddenuid siinnivad surnult voi surevad peatselt peale siindi. Prognoos s6ltub
haiguse raskusastmest ja siimptomite ulatusest.
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