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ATP1A3-SEOTUD HAIGUSED

ORPHA: 231, 1171, 442835, 71517 OMIM *182350
Esinemissagedus: Lapseea vahelduv hemipleegia 1 / 1 000 000, jarsu algusega diistoonia-
parkinsonismi ja CAPOS siindroomi esinemissagedus teadmata, on daarmiselt haruldased

Ulevaade
Muutused ATP1A3 geenis vdivad pdhjustada mitmeid eri tunnuseid, sealhulgas

tserebellaarset ataksiat (koordinatsiooni ja liigutuste sujuvuse haire, mis on tingitud vaikeaju
kahjustusest voi talitluse hairest), reflekside puudumist, korget jalavélvi, nagemisnarvi
atroofiat ja sensorineuraalset kuulmislangust (CAPOS siindroom). Lisaks on antud geeni
muutuseid seostatud lapseea vahelduva hemipleegia (mé6duvad episoodid, mille jooksul on
halvatud ks kehapool), mitte-spetsiifilise varase algusega epileptilise entsefalopaatia
(krambihoogudega kulgev ulatuslik ajukahjustus) ja jarsu algusega diistoonia-parkinsonismiga
(lihase kontraktsioonihdire koos liikumisraskusega).

Tekkepdhjused

ATP1A3 geen (19q13.2) annab juhised valgu nimega Na/K/ATPaas Uhe alaosa e alfa3-alatihiku
tootmiseks. Antud valk kasutab molekuli ATP energiat, et tagada ioonide korrektne transport
rakku sisse ja rakust valja. Spetsiifilisemalt viiakse Na rakust vadlja ja tuuakse K rakku sisse.
Na/K/ATPaas on kriitiliselt oluline narvirakkude normaalseks talituseks. Na ja K liilkumine aitab
reguleerida rakkude elektrilist aktiivsust ja on oluline rakuvahelises suhtluses, mis kontrollib
lihaste liikumist.

Na/K/ATPaas aitab reguleerida ka neurotransmitterite tagasihaaret. Neurotransmitterid on
keemilised virgatsained, mis kannavad signaali edasi ihelt rakult teisele. Kui neurotransmitter
on oma t006 teinud, tuleb see kiiresti eemaldada neuronite vahelisest ruumist tagamaks
signaalide tapse saatmise ja vastuvotmise kogu narvislisteemis.

Kliiniline pilt
Haigusseoselised muutused ATP1A3 geenis vdivad pdhjustada erineva kliinilise avaldumisega
siindroome. Need on toodud vilja tabelis 1.

Tabel 1. ATP1A3 geenimuutustest tulenevad stindroomid

Lapseea ORPHA:2131 Haruldane neuroloogiline | Simptomid algavad tavaliselt
vahelduv siindroom, mida iseloomustab enne 18. elukuud ja valjenduvad
hemipleegia hemi- vGi tetrapleegia (ihe vGi = distooniliste episoodidena ja
molema kehapoole halvatus) nilistagmidena (kontrollimatud
episoodid. Iseloomulik on  pupilli liigutused kas horisontaal-
ebanormaalsed silmade = vGi vertikaalsuunas). Hemipleegia
liigutused, diistoonia ja | atakkide ajal voivad kaduda Gpitud

diisautonoomia (iseeneslikult = oskused ja need taastekivad
toimiva narvisisteemi hdire, mis = aeglaselt nadalate-kuude jooksul.
vOib vdljenduda eri organite Aja jooksul vdib neuroloogiline
probleemides, nt pOiepidamatus, defitsiit slveneda ja tekkida



Tserebellaarne ORPHA:1171
ataksia-

arefleksia-korge

jalavolvi-

nagemisnarvi

atroofia-

sensorineuraalse
kuulmislanguse

siindroom

(CAPOS

siindroom)

Jarsu  algusega ORPHA:71517
diistoonia-

parkinsonism

Mitte- ORPHA:442835
spetsiifiline

varase algusega

epilepiline

entsefalopaatia

seedeprobleemid, siidame
rutmihaire, higistamisprobleemid
Patisentidel

jm). esineb pusiv

neuroloogiline kahjustus,
intellektipuue, liikkumishdire ja

psuhhiaatrilised probleemid.

Haruldane autosoom-
dominantne neuroloogiline
haigus, millele on iseloomulik

tserebellaarne ataksia, arefleksia,

korge jalavllv, nagemisnarvi

atroofia ja  sensorineuraalne

kuulmislangus.

Vaga haruldane haigus, millele on

iseloomulik  jarsu algusega
parkinsonism ja diistoonia, mille
vallandajaks on tihti fadsiline voi

psiihholoogiline stress.

Haruldane imikuea epilepsia
stindroom, millele on iseloomulik
varase algusega eri raskusastme
ja alatlilibiga epileptilised hood.
Teisteks ilminguteks on aeglasem
psiihhomotoorne areng,
intellektipuue, puudulik kone,
kaitumisraskused, hiipotoonia
(lihasndrkus), liigutushaired,
spastilisus (lihasjaikus),
mikrotsefaalia (vaikepealisus) ja
diismorfsed (omapaérased)

naojooned. Aju-uuringud voivad

epilepsia. Haiguse atakke vdivad
vallandada stress, infektsioonid,
arevus, kilm voi palav ilm, mira ja

ere valgus.
Simptomid tekivad tavaliselt
lapseeas. Mondadel juhtudel

avaldub haigus palaviku poolt esile
kutsutud ataksia, entsefalopaatia
70%

puudub

ja lihasndrkusena. seni
kirjeldatud  juhtudel

tunnustest korge jalavolv.

Tilpiliselt avaldub lapseeas voi

varajases tdiskasvanueas jarsu

diistoonia ja parkinsonismina
(liigutuste aeglus, ebastabiilsus

seismisel, segane ja aeglane kdne,

neelamisraskused). Sumptomid
vGivad kesta minutitest
pdevadeni, parast mida haigus

stabiliseerub. Simptomite tekke

voib vallandada flusiline

kurnatus, palavik, tugev palavus,

stinnitus, liigne alkohol vGi

emotsionaalne stress. Enne

simptomite  avaldumist  vdib

esineda kerge tlajasemete
distoonia (lihase liigutushaire) ja

krambitunne.



naidata atroofiat (aju
arenguhdiret) vGi  valgeaine
ebanormaalsusi.

Autosoomne dominantne

. . parandumisviis
Parandumine

Haigus parandub autosoom-dominantselt (joonis 1),  Terve vanem Haige vanem
mis tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab Uhel ‘

kromosoomil asuva ATPIA3 geeni muutusest. g ny
Jarglastel on 50% tdendosus haiguse parimiseks. a |
Jalgimine ja ravi

CAPOS sindroomi korral on soovitatud kasutada /l
atsetasoolamiidi, mis leevendab neuroloogilisi

simptomeid dgedate episoodide ajal.

Jarsu algusega distoonia-parkinsonismi suindroomile [ ' ‘ ( 1lg
puudub efektiivne ravi, L-dopa ei toimi. Kdrges annuses 1 : y
bensodiasepiinid ja lihasrelaksandid (lihasldbgastid) gy "l | "l | "I"
voivad simptomeid leevendada. Soovituslik on ’Terve laps  Haige laps Haige laps Terve laps
flsioteraapia. | Terve

Lapseea vahelduv hemipleegia ei ole ravitav. Oluline on B Haige

véltida  episoode  vallandavaid  tegureid  ja .. 1. Autosoomne dominantne

eba regulaarset uneriutmi. Abi vOib olla pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
L. . L. . . . Commons, 2023

antiepileptilistest ravimitest, ketogeensest dieedist voi

atsetasoolamiidist. Ravi ja jalgimine peab toimuma neuroloogi juures. Véimalike siidame

ritmihairete tdttu on vajalik kardioloogi jalgimine.

Prognoos
Eluiga on enamasti tavaparane, kuid elukvaliteet on tugevasti hairitud.
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