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Ulevaade
Glutaaratsiduuria tilp 2 (mitmekordne atsetlitil-CoA dehldrogenaasi puudulikus), on

autosoom-retsesiivne metaboolne haigus. Haiguse avaldumise tlipilised tunnused on
metaboolne atsidoos (alus-happe tasakaalu nihe organismis) ja hlpogliikeemia (ohtlikult
madal veresuhkru tase). Haigusel on kolm alatldpi.

Tekkepohjused

Haiguse poOhjuseks on mutatsioonid ETFA (15923-g25), ETFB (19913.3-q13.4) and ETFDH
(4932-9g35) geenis. Need geenid kodeerivad valke, mis on vajalikud elektronide llekandeks
mitokondriaalses hingamisahelas: elektroni Ulekandev flavoproteiin (ETF) ja elektroni
Ulekandev flavoproteiini dehlidrogenaas (ETFDH). Nende valkude puudulikkuse tottu on
hairitud elektronide llekanne rasvhapete B-okslidatsioonist ja aminohapete ainevahetusest,
mis viib energia (ATP) tootmise vahenemiseni. Selle tulemusena kuhjuvad organismis mitmed
erinevad atslilkarnitiinid (eriti butlrtdlkarnitiin, C4), glutaarhape ja teised orgaanilised
happed.

Kliiniline pilt
Patsiente saab jagada kolme kliinilisse riihma:

- Vastsindinud arengu anomaaliatega: hipogliikeemia, hilipotoonia (madal
lihastoonus), maksa suurenemine ja metaboolne atsidoos ilmnevad esimese 24
elutunni jooksul. Sageli on neil patsientidel ka tsistilised neerud, ndo isearalikud
tunnused (naiteks madalal asetsevad korvad, korge laup) ja voivad kaasneda muud
vaararengud. Haigus Idppeb surmaga enamasti esimesel elunadalal.

- Vastsiindinud arengu anomaaliateta: simptomid on sarnased esimesele rihmale ja
ilmnevad esimese 48 elutunni jooksul. Enamik patsiente sureb esimestel elunddalatel,
ellujaanutel areneb sageli raskekujuline kardiomiiopaatia (siidamepuudulikkus).

- Kerge ja/vdi hilise algusega vorm: kliiniline pilt on lai, ulatudes esimestel elukuudel
tekkivatest oksendamise, metaboolse atsidoosi ja hiipogliikeemia episoodidest kuni
tdiskasvanueas avalduva dgeda Reye siindroomi (tekib aju- ja maksaturse) sarnase
haiguseni, millega kaasneb lipiidide (rasvhapete) ladestumise miiopaatia. Mdned
patsiendid reageerivad hasti riboflaviini (vitamiin B2) raviannustele. Kergematel
juhtudel vdib patsientidel esineda vaid fisilisel koormusel tekkiv lihasnérkus ja/voi -
valu.


https://www.orpha.net/en/disease/detail/26791
https://omim.org/entry/231680

Parandumine
Haigus parandub autosoom-retsessiivselt (joonis 1). Retsessiivne tahendab, et haigus avaldub,

kui haigestunul on haigust pdhjustav muutus molemas geenialleelis (geenikoopias). Sellisel
juhul kannab patsiendi kumbki vanem Uihes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel
on muutuseta ja vanematel seega haigus enamasti ei avaldu. Neid nimetatakse haiguse
kandjateks. Kui mdlemad vanemad on haiguse kandjad, siis neil on iga raseduse korral 25%
tdendosus haige lapse stinniks.
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modlifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Glutaaratsiduuria tllip 2 kuulub Eesti vastsiindinutel sdeltestitavate ainevahetushaiguste
hulka. SGeluuringul moddetakse butiridlkarnitiini (C4) ja glutartilkarnitiini (C5-DC) taset
veres.

Ravi eesmark on valtida metaboolset kriisi ehk metaboolse atsidoosi ja hlipogliikeemia teket.
Selleks kasutatakse dieeti, mis hdolmab endas rasva- ja valgutarbimise piiramist ning
susivesikuterikast dieeti. Juurde tuleks manustada L-karnitiini, riboflaviini ja koenstimi Q10.
Lisaks dieedile on sama oluline valtida paastikuid, mis soodustavad metaboolse kriisi
vallandumist (nditeks paastumine, vedeliku puudus ja tugev fuusiline koormus).

Ageda metaboolse kriisi ajal on vajalik haiglaravi, kus manustatakse intravenoosselt
(veenisiseselt) gliikoosi ja on voimalik muid parameetreid hoolikalt jalgida ning vajadusel saab
kiirelt reageerida.



Prognoos
Raske vastslindinueas algav vorm on alati surmav. Kergemate vormide prognoos on soodsam,

eriti patsientidel, kes reageerivad hasti dieetravile. Varajane diagnoosimine ja ravi alustamine
ennetavad tisistusi.
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