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Ulevaade
Parilik fruktoosi talumatus (ingl. k Hereditary fructose intolerance (HF1); Hereditary fructose-1-

phosphate aldolase deficiency; Hereditary fructosemia) on paérilik ainevahetushaigus, mis
mojutab monosahhariidi fruktoosi ehk puuviljasuhkru I6hustamist. Selle haire korral ei suuda
organism fruktoosi korralikult metaboliseerida, mis viib fruktoosi ja tema metaboliitide
(lagundamise vaheilihendite) kuhjumiseni. Kui vastsiindinutel seda haigust ei diagnoosita ja ei
alustata Gigeaegset ravi, vOivad tekkida seedetrakti tisistused ja reaktiivne hiipogliikeemia
(ohtlikult madal veresuhkru tase). Jarjepideva fruktoosi ja teiste sarnaste suhkrute tarbimise
tagajarjel tekivad tOsised tagajarjed — kasvupeetus, hepatomegaalia (maksa suurenemine),
proksimaalne tubulaarne disfunktsioon (neeru talitlushaire, mille korral on vajalike Ghendite
tagasiimendumine hairitud), maksa- ja neerupuudulikkus, krambihood, kooma ja isegi surm.
Varajane diagnoosimine ja fruktoosivaba dieedi rakendamine vdivad neid ara hoida.

Tekkepohjused

Parilik fruktoosi talumatus on pd&hjustatud mutatsioonidest geenis ALDOB (9q22.3), mis
kodeerib enstiimi aldolaas B. See ensiiim on keskne fruktoosi metabolismis maksas,
soolestikus ja neerudes, aidates I6hustada fruktoos-1-fosfaati dihlidroksiiatsetoonfosfaadiks
(DHAP) ja glutseeraldehiidiks. Pariliku fruktoosi talumatusega inimestel ei toimu fruktoosi
taielikku lagundamist, kuna aldolaas B aktiivsus on puudulik. Selle tulemusena kuhjub
vahelhend fruktoos-1-fosfaat, mis viib adenosiintrifosfaadi (ATP) vahenemise ning mitmete
ainevahetushairete tekkeni. ALDOB geenis on kirjeldatud lile 45 mutatsiooni, millest
sagedasemad on p.A150P (kuni 65% haigusalleelidest), p.A175D (~11%) ja p.N335K (~8%).
Parilikku fruktoosi talumatust voivad pdhjustada vaga erinevad mutatsioonid, alates missense
mutatsioonidest kuni deletsioonide, raaminihkemutatsioonide ja splaissimispiirkonna (geeni
kodeeriva ja mittekodeeriva osa piir) mutatsioonideni.

Kliiniline pilt

Haiguse tilpilised simptomid on korduv oksendamine, kbhuvalu ja potentsiaalselt surmaga
[6ppev hilipogliikeemia. Haiguse hilisemas faasis tekib maksakahjustus ja neerude
tubulopaatia. Enamik pariliku fruktoosi talumatusega inimesi saab elada normaalset elu, kui
nad jargivad fruktoosivaba dieeti.

Parandumine
Parandumine toimub autosoom-retsessiivselt (vt joonis 1), mis tdhendab et haigus avaldub

indiviididel, kes on parinud kaks haigusseoselist varianti (liks kummaltki vanemalt) ALDOB
geenis. Vanemad, kes on Uhe haigusseoselise variandi kandjad, on tavaliselt simptomite
vabad, kuid neil on iga raseduse korral 25% tdendosus pariliku fruktoosi talumatusega lapse
sunniks.
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Autosoomne retsessiivne Jalgimine ja ravi
parandumisviis Pariliku fruktoosi talumatuse ravis on kdige olulisem

taielik fruktoosi-, sahharoosi- ja sorbitoolivaba dieet.
Kandjast vanem Kandiastvanem  Toitumisndustaja kaasamine vdib oluliselt aidata
dieedist kinnipidamisel. Patsientidele on saadaval
ulatuslikud  nimekirjad  fruktoosi sisaldavatest
toitudest ning ndidismenidd.
Tervelaps KIar!ps Kandjast laps  Haige laps

Kuna dieet piirab puu- ja koogiviljade tarbimist,
| vOivad patsientidel tekkida toitainedefitsiidid,
+ mistdttu  soovitatakse  tarbida  multivitamiini

' toidulisandeid. Jalgimisel on kasulik regulaarselt
kontrollida kasvu ning neeru- ja maksafunktsiooni,
lI II eriti juhul, kui dieedist kinnipidamine on puudulik.

Jarelkontrollis voib kasutada transferriini isoelektilist

fokusseerimist (TIEF) ning jalgida

mE e kandi aspartitlglikosaminaasi (AGA) aktiivsuse
erve, pole Kangja

D Uldjuhul terve, kuid on kandja suurenemist.

[l Haige ja kannab haigust edasi

Figure 1Joonis 1. Autosoomne retsessiivne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Commons, 2023

Prognoos
Fruktoosivaba dieeti rangelt jargivate patsientide prognoos on vaga hea. Kui dieedist ei peeta

taielikult kinni, vdivad aja jooksul kujuneda maksa- ja neerukahjustus.
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