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METUULMALONAATATSIDUURIA
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Esinemissagedus: 1 / 50 000-100 000

Ulevaade
Metidlmalonaatatsiduuria on vaga haruldane ainevahetushaigus, mis on tingitud

metlitlmalonaadi kuhjumisest veres, uriinis ja seljaajuvedelikus.

Tekkepohjused
Metiillmalonaatatsiduuriat pdhjustavad muutused MMUT, MMAA, MMAB, MMADHC ja

MCEE geenides, kusjuures 60% juhtudest esineb muutus MMUT geenis.

MMUT geen annab juhised ensiim metidlmaloniil-koensiiim A mutaas tootmiseks.
Enstiim too6tab koos B12 vitamiiniga (kobalamiin), et lammutada mitmeid aminohappeid,
osasid rasvhappeid ja kolesterooli. MMUT geenimuutuste korral vaheneb enstiimi hulk voi
muutub enstimi struktuur ning seeldbi hadirub aminohapete, rasvhapete ja kolesterooli
lammutumine. Tagajarjeks on metiildlmaloonhape ja teiste toksiliste tihendite kuhjumine
kudedes ja organites. Kui MMUT geeni muutuse tulemusena ei toodeta metiiilmaloniil-
koensliim A mutaasi Uldse, tekib kdige raskem metiilmalonaatatsiduuria vorm.

MMAA, MMAB, MMADHC geenide poolt antud juhiste abil toodetakse valke, mida on vaja
metlitlmalonlil-koensiiim A mutaas normaalseks toimiseks. Nende geenide muutuse korral
on ensllmi t66 samuti hairitud.

Moned haigusjuhtumid on p&hjustatud muutustest MCEE geenis. MCEE geen annab juhised
ensiiimi metiitlmalontil-koensiiim A epimeraas tootmiseks. Antud ensiiiimil on samuti roll
aminohapete, rasvhapete ja kolesterooli lammutamisel.

Kliiniline pilt

Tudpiliselt avaldub haigus imiku- vOi lapseeas, kuid vdimalik on ka hilisem avaldumine.
Kliiniliselt vGib haigus avalduda dgeda metaboolse dekompensatsiooni ja atsidoosina ja/voi
neuroloogiliste ndhtudena, kuid haigus vOib olla ka aslimptomaatiline. Kaasuvate
simptomitena vGib esineda dehilidratsioon, hiipotoonia (lihastoonuse langus), oksendamine,
letargia, maksa suurenemine ja gastrodsofageaalne refluks (maohappe tagasiheide
soogitorru). Suurem risk siimptomite avaldumiseks on infektsioonide podemise ajal voi rohke
valgutarbimise jargselt. Krooniline ravimata haigus voib pdhjustada tdsist neuroloogilise
arengu mahajaamust, pankreatiiti, kardiomiiopaatiat ja neerupuudulikkust.



Parandumine

Haigus parandub autosoom-retsessiivselt (joonis 1). Haigus avaldub, kui mélemas alleelis ehk
geenikoopias esineb haigusseoseline muutus. Patsiendi mdlemal vanemal esineb
haigusseoseline muutus Uhes geenialleelis, kuid teine alleel on muutuseta ja vanematel seega
haigus ei avaldu. Uhes alleelis esineva muutusega isikuid nimetatakse haiguse kandjateks.
Metidlmalonaatatsiduuriaga isiku jareltulija parib Aiitésconine ratsassiiviie
haiguse jargmiste tdendosustega: parandumisviis

- kui tema partner kannab Uhes alleelis haigusseoselist

muutust (ehk on haiguse kandja), siis kordusrisk on ~ @ndestvanem Kandjest vanem
50%;

- kui tema partner on samuti homosligoot ehk [

haigusseoseline muutus esineb molemas | | . |

geenikoopias, siis kordusrisk on 100%;
- kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis on

risk vaga madal ehk vorreldav tavapopulatsiooni l l\\

riskiga ehk

Jalgimine ja ravi
Igapdevane ravi hdlmab endas madala

valgusisaldusega dieeti, lisaks kobalamiini ja karnitiini ig i

toidulisandeid.

Terve laps Kandjast laps  Kandjast laps  Haige laps

Infektsioonhaiguse esinemisel on oluline rakendada
[] Terve, pole kandja

[ Uidjuhul terve, kuid on kandja
lammutamist ja sellest tingitud metiilmalonaadi Bl Haige ja kannab haigust edasi

haigusaegset reziimi, mille eesmark on valtida valkude

kuhjumist. Selleks manustatakse patsiendile gliikoosi

keha Joonis 1. Autosoomne retsessiivne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia

energiavarud ilma valke lammutamata. Commons, 2023

suukaudselt vOi veenisiseselt, et taita

Osadel patsientidel vGib olla abi neeru- ja/voi

maksasiirdamisest.

Metiidlmalonaatatsiduuria on Eestis vastsiindinute sOeluuringu kavas ning selle suhtes
skriinitakse vanema nousolekul koiki Eestis sundinud lapsi. SoGeltestii mdddetakse
metilililmalonaatatsiduuria avastamiseks propiontil-karnitiini taset taisverest.

Prognoos
Osadel juhtudel vOib haiguse esmaavaldumine [6ppeda surmaga.

Metiidlmalonaatatsiduuriaga isikul voivad tekkida arenguhdired, kuid Gigeaegse ja korrektse
raviga vOib areng olla normiparane. Seet6ttu on ka oluline haiguse véimalikult varajane
avastamine ja ravi alustamine.

Kroonilise ravimata haiguse korral esinevad lastel toitmisprobleemid, vaimne alaareng,
neerupuudulikkus ja sagedased kdhunaarme pdletikud, mistéttu enamik neist patsientidest
taiskasvanuikka ei joua.



Kasutatud kirjandus
Orphanet - https://www.orpha.net/

OMIM - https://omim.org

MedlinePlus - https://medlineplus.gov/

Europoean registry and network for Intoxication type Metabolic Diseases
https://www.e-imd.org/files/medias/files/patient/parents-family/Organic_Acidurias.pdf
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https://www.kliinikum.ee/yhendlabor/wp-

content/uploads/2025/03/Vastsyndinute soeluuring kaasasyndinud ainevahetushaiguste

hypotyreoosi ja spinaalse-lihasatroofia suhtes vO7.pdf
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