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VARASE ALGUSEGA PARILIK ALZHEIMERI TOB|

ORPHA: 1020 OMIM #607822; #104300; #606889
Esinemissagedus: 1-9 / 100 000; <1% k&igist Alzheimeri tove juhtudest

Ulevaade
Varase algusega autosoom-dominantne Alzheimeri tdbi on progresseeruv haigus, mis avaldub

dementsusena koos kognitiivsuse (ldabi motlemise, kogemuste, tajude ja teadmiste
omandamise ja neist aru saamise vdimekuse protsess) alanemisega. Kliiniline pilt on sarnane
sporaadilisele Alzheimeri tovele, aga haigus avaldub palju nooremas eas, enamasti enne 60.
eluaastat.

Tekkepohjused

Pariliku Alzheimeri tdve pohjustavad 69% juhtudest muutused PSEN1 (14924.2) geenis.
Harvem on muutus APP (13%) voi PSEN2 (2%) geenis ning umbes 7% juhtudest on tegu APP
duplikatsiooniga. Nende geenimuutuste téttu tekib teadaolevalt kaskaad slindmustest, mis
viib neuronite surma, slinapside kao ja neurofilamentkdmpude ja -naastude moodustumiseni.
PSEN1 geenimuutused viivad vigase preseniliin-1 valgu moodustumiseni, mis hdirib APP
(amiloid-beeta prekursorvalk) tootlemist ning tingib pikema toksilisema amiiloid-beeta
peptiidi tekkimise. Need valgufragmendid moodustuvad amiloidnaaste, mis kuhjuvad ajus.
Kuhjumine viib 16puks neuronite hukkumiseni.

Kliiniline pilt

Varajase algusega Alzheimeri tobi kulgeb sarnaselt tavalise Alzheimeri’l tdvega, peamine
erinevus seisneb patsiendi vanuses haiguse avaldumisel. PSEN1 muutuse korral simptomid
avalduvad tavaliselt 30 kuni 50 eluaasta vahel. On kirjeldatud perekondi, kus siimptomid
ilmnevad juba 20ndates eluaastates. Nendeks on malukaotus, isiksuse muutused,
keskendumisraskused, probleemide lahendamise véimekuse langus, ndgemise -, tasakaalu-
vOi koordinatsioonihdired. Probleemid maluga vdivad avalduda ka haiguse hilisemas etapis.
Kuna haigus kahjustab aju pikkamooda, siis simptomid slivenevad ajas. Sageli esinevad ka
miuokloonus (lihiajalised kontrollimatud tomblused) ja spastiline paraparees — jalgade
lilkumine on jaigastunud, kange.

Parandumine
Haigus pdrandub edasi autosoom-dominantselt (joonis 1), mis tdhendab, et kui Uhel

vanematest on olemas haigust pdhjustav muutus, on 50% tdendosus, et muutus parandub
edasi jarglasele.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Commons, 2023

Kasutatud kirjandus
Cleveland Clinic

Jalgimine ja ravi

Haigust pole voimalik valja ravida, ent ravi eesmark on
leevendada slimptomeid ning aeglustada haiguse
kulgu. Ravis kasutatakse koliiniesteraasi inhibiitoreid -
Donanemabi, Lecanemabi ja NMDA antagoniste. Lisaks
sellele on vajalik ka toetav ja psuhholoogiline abi.

Tuleks teha muutusi elustiilis, et kergendada
argitoimetustega hakkamasaamist.

Prognoos

Haigus avaldub igal inimesel erinevalt, ent varajase

tobi
kiiremini. Keskmiselt on elada jaanud aastate arv parast

algusega Alzheimeri progresseerub Uldjuhul
diagnoosi saamist 3-10 aastat. Faktorid, mis mdjutavad
elulemust on: simptomaatika stivenemise kiirus, vanus
diagnoosimisel ning Uldine tervislik seisund ning

kaasuvad haigused.

https://my.clevelandclinic.org/health/diseases/9592-early-onsetalzheimers-

disease

Orphanet

https://www.orpha.net/en/disease/detail/1020?name=Earlyonset%

20autosomal%20dominant%20Alzheimer%20disease&mode=name

Mayo Clinic

https://www.mayoclinic.org/diseasesconditions/

alzheimers-disease/in-depth/alzheimers/art-20048356

Bateman, R.J., Aisen, P.S., De Strooper, B. et al. Autosomal-dominant Alzheimer's disease: a

review and proposal for the prevention of Alzheimer's disease. Alz Res Therapy 3, 1 (2011).

https://doi.org/10.1186/alzrt59



https://my.clevelandclinic.org/health/diseases/9592-early-onsetalzheimers-
https://my.clevelandclinic.org/health/diseases/9592-early-onsetalzheimers-
https://www.orpha.net/en/disease/detail/1020?name=Earlyonset%25
https://www.orpha.net/en/disease/detail/1020?name=Earlyonset%25
https://www.mayoclinic.org/diseasesconditions/
https://www.mayoclinic.org/diseasesconditions/
https://doi.org/10.1186/alzrt59

