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Ulevaade
SLC35A2-CDG (gliikostllimise kaasasindinud defekt tllip 2m) on vaga haruldane

glikosiilimise defekt, mida iseloomustab sligav arengus mahajaamus, epileptiline
entsefalopaatia, hiipotoonia, jdamedad naojooned, okulaarsed defektid ja aju morfoloogia
ebanormaalsused.

Tekkepohjused

Glikosudlimine on valkude tdiendamise protsess, mille tulemusel silinteesitakse
glikoproteiin. Haigus tekib geeni SLC35A2 (Xp11.23) muutuse tagajarel. Geen annab juhised
glukosttlimiseks vajaliku enstiimi tegemiseks. See ensiiim transpordib uridiin-5'-difosfaat-
galaktoosi tstitoplasmast (rakusisesests teedevorgustikust) Golgi kompleksi (ehitustdokotta),
kus see toimib glikostildoonorina - oluline glikaanide siinteesiks ja nende
modifitseerimiseks siaalhapetega.

Kliiniline pilt

Tudpiliselt tekivad simptomid varajases imikueas. Esimese elukuu jooksul tekivad
krambihood, alguses lihaste kanguse ja jaigastumisega ning hiljem tekivad epileptilised
spasmid. Voib juhtuda, et antiepileptilised ravimid ei aita. Patsientidel enamasti esineb aju
funktsiooni haired, ebatavalised ndojooned ja hilipotoonia. Enamasti esineb tdsine
intellektipuue ja arengust mahajaamus. Tihti omandavad lapsed vaid vdime istuda ja roomata.
Vdivad esineda ka kuulmis- ja ndgemisraskused. Sagedasemad slimptomid on viélja toodud
tabelis 1.

Tabel 1. SLC35A2-CDG sagedasemad siimptomid

Vaga sageli Sageli

Narvislisteemi anomaaliad Silmade, kate, aju valgeaine,
immuunsisteemi, naha ja hingamissiisteemi
anomaaliad

Skeletisiisteemi anomaaliad Distaalsete kehaosade luude

hipoplaasia/aplaasia (vaegmoodustis/vilja
arenematus)

Globaalne arengu mahajaamus Viikeeaju atroofia (vaiksus)



Hlpsaritmia (infantiilsetele spasmidele N&agemislangus
vaga iseloomulik leid EEG-I)

Lihashipotoonia Toitmisraskused, kasvupeetus, liihike kasv
Vaimse arengu mahajaamus Mikrotsefaalia — vaike pealimbermdot
Krambihood Skolioos

Parandumine

Haigus parandub X-liiteliselt dominantselt. Enamasti esineb haigus naistel, kuna neil on kaks X
kromosoomi. Meestel esineb haigus mosaiiksel juhul (m&nedes rakkudes muutus). Haiged
mehed ei paranda muutust edasi oma poegadele, kuid kdik tiitred on haiged. Haigete naiste
korral on 50% t6endosus, et laps parib sama haiguse.
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Mdned X-liitelised dominantnsed haigused on poissloodetele letaalsed ning mdndade haiguste korral on naistel
leebem Kliiniline pilt.

Joonis 1. X-liiteline dominantne pdrandumine. Modlifitseeritud. Wikipedia, 2023

Jalgimine ja ravi
Spetsiifiline ravi puudub. On olemas mdned ravisoovitused ning uuringud on hetkel kdimas.
e Suukaudne D-galaktoosi toidulisand on ndidanud edu simptomite leevendamisel.

e Epilepsia korral vdib abi olla antiepileptilistest ravimitest.



e Kasvupeetuse ja toitmisraskuste korral vOib vaja minna toitmissondi. Patsiendid
peaksid tarbima kdrge kalorisisaldusega ravijooke.
e Vajalik on flsioteraapia ja logopeedia.
e Juhupdhine lahenemine ja vajadusel korrigeerimine.
Vajalikud iga-aastased kontrollid, silma labivaatused ning maksanditajate, kilpnaarme ja
verehiibe analiisid.

Prognoos

Toendoliselt kujundab haiguse raskusastet X-inaktivatsiooni maar (naistel lllitatakse igas
rakus juhuslikult Gks X-kromosoom vidlja, mida rohkem muutusega kromosoome
inaktiveeritakse, seda kergem Kkliiniline pilt). Prognoos soltub siimptomite raskusastmest.
Haigusesse suremus ei ole vaga suur.
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