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ARV1 GEEN JA SELLE MUUTUSTEST TULENEVAD HAIGUSED

ORPHA: 442835 OMIM 611647,617020
Esinemissagedus teadmata

Ulevaade
ARV1 geen toodab valku, mis aitab transportida lipiide (rasvaaineid) endoplasmaatilises

retiikulumis (raku sees olev membraanivérgustik). ARV1 aitab hoida raku rasvade ja
kolesterooli tasakaalu ning vGib aidata viia teatud rasvaaineid (tseramiide) Ghest raku osast
teise - endoplasmaatilisest retiikulumist Golgi aparaati.

Tekkepohjused
Hetkel ei ole teada, miks ja kuidas ARV1 geeni muutused tekivad. Uuringutes pole kirjeldatud
kindlat mehhanismi ega tegurit, mis nende muutuste eest vastutaks.

Kliiniline pilt

ARV1 geen on seotud arenguhdire ja epileptiline entsefalopaatiaga (DEE38)

DEE38 on haruldane parilik haigus, mis mdjutab aju ja narvisisteemi. Patsientidel esineb
tavaliselt juba imikueas tdsine arengupeetus: nad ei hoia hasti pead, ei reageeri visuaalselt, ja
neil esinevad iseloomulikud (séudvad) silmaliigutused koos niistagmidega (silmamuna kiired
tahtmatud liigutused horisontaal- voi vertikaalsuunas). 4-7 kuu vanuselt algavad tavaliselt
ravile raskesti alluvad krambihood. V&ib esineda epileptiline staatus. Epileptiline staatus on
eluohtlik seisund, mille korral krambihoog kestab > 5min vai esinevad korduvad krambihood,
mille vahepeal pulsib patsient teadvusetu. Seisund vajab sekkumist valtimaks pusivat
ajukahjustust voi surma.

Patsiendid ei Opi tavaliselt kdndima ega radkima, neil vbib esineda lihasjaikus, tahtmatud
liigutused, toitmisraskused. VOib esineda vajadus sondiga toitmiseks. Patsientide
ndagemisvoime voib taielikult kaduda.

Voib esineda varajast surma aspiratsiooni vdi epilepsia tottu. Aspiratsioon on séogitorust
toidu, vedeliku v6i maosisu tdmbamine hingamisteedesse. Selle tagajarjel voib tekkida
kopsupdletik.

Parandumine
Seni kirjeldatud muutused paranduvad autosoom-retsessiivselt. Autosoomne tahendab, et

muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu
mdojutab haigus mdlemat sugu vordselt. Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui
haigestunu molemad geenialleelid kannavad muutust.

Sellisel juhul haigestunud isiku kumbki vanem kannab (hes alleelis haigusseoselist muutust,
kuid teine alleel on terve ja seega vanematel haigus ei avaldu. Neid nimetatakse haiguse
kandjateks (joonis 1).
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alluvad epilepsiahood, siis on tdenaoliselt vajalik aeg-
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Sagedamini kasutatavad ravimid on diasepaam,

[] Terve, pole kandja fenobarbitaal, levetiratsetaam, vigabatriin,
D Uldjuhul terve, kuid on kandja

B Heige ja kennab higust edasi topiramaat, lakosamiid ja karbamasepiin.

Joonis 1. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
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Esineb tdsine arengu mahajaamus. Sageli esinevad
varajased lapseea surmad hingamisteede tlisistuste voi ravile allumatu epilepsia téttu.
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