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Ulevaade
Vaga pika ahelaga rasvhapete okstidatsiooni defekt (iniglise keeles: Very long chain acyl-CoA

dehydrogenase deficiency ehk VLCADD) on harvaesinev parilik ainevahetushaire, mille puhul
organism ei suuda hasti lagundada vaga pikkade ahelatega rasvhappeid. VLCADD voib
pOhjustada madalat veresuhkru taset, lihasnorkust, lihasvalu, siidame riutmihaireid ja muid
sidameprobleeme. Simptomid vdivad alata imikueas, lapsepblves vOi tdiskasvanuna.
Simptomite valjendus varieerub kergest kuni raske astmeni.

Tekkepohjused

VLCADD tuleneb ACADVL geeni (17p13.1) muutustest. ACADVL geen kodeerib vaga pikkade
ahelatega atslilil-CoA dehiidrogenaasi (VLCAD) — mitokondrites tootavat ensiiimi, mis on
vajalik rasvhapete okslidatsiooniks (joonis 1.). Antud protsessi kdigus lagundatakse
rasvhappeid ja saadakse energiat. VLCAD on eriti oluline vaga pikkade ahelatega rasvhapete
I6hustamisel, mida leidub nii toidus kui keharasvas. Slidame ja lihaste tooks vajalik energia
saadakse suures osas just rasvhapetest. Samuti kasutatakse rasvhappeid paastu ajal maksa ja
teiste kudede energiaallikana.

ACADVL geeni haigustpdhjustavad variandid vdivad muuta VLCAD ensiimi aminohappelist
koostist, kustutada geeni osi voi tekitada enneaegse stoppkoodoni. Need muudatused rikuvad
ensllimi struktuuri ja seeldbi vahendavad oluliselt VLCAD aktiivsust — digesti tootavat enstimi
tekib vaga vahe voi lldse mitte.
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Joonis 1. Rasvhapete 8-okstidatsiooni rada, ndidates blokeeringut VLCADD-i puhul.
New England Consortium of Metabolic Programs, 2025



Kliiniline pilt
VLCADD:i kulg ja raskusaste vdib olla vaga erinev. Haigusel on kolm peamist vormi.
Raske imikuea vorm algab tavaliselt 3.—12. elukuul, monikord juba ka vastsiindinueas. Sellega

vOib kaasneda eluohtlikult madal veresuhkru tase (ilma ketokehade tekketa), maksakahjustus,
sidameritmihaired, kardiomiopaatia e sldamepuudulikkus ja modnikord ka vedeliku
kogunemine stidamepauna (perikardi efusioon).

Moodukalt raske imiku- ja lapseea vorm avaldub hiljem — vastslindinuperioodist kuni varase

lapseeani. Tavaliselt esineb madal veresuhkru tase (ilma ketokehade tekketa). Selle vormi
korral on suremus madalam ja siidamekahjustuse teke haruldane.
Hilise algusega miiopaatiline vorm avaldub vanematel lastel ja noortel taiskasvanutel (sageli

parast 10. eluaastat). Selle haigusvormi korral on haaratud peamiselt skeletilihased: tekib
koormustalumatus, lihasvalud, lihaskoe lagunemine (rabdomdiioliiiis) ja uriini tumenemine
muoglobiini esinemise tdttu (mioglobinuuria). Haiguse simptomeid voib vallandada
fausiline koormus, paast, kiilm/kuum ja stress, aga ka viirusinfektsioonid. Harva vdib seisund
viia neerupuudulikkuseni ja olla eluohtlik. M&ned miiopaatilise vormiga patsiendid vdivad
meenutada, et neil oli imiku- véi lapseeas varem episoode, mil veresuhkru tase oli madal.

Parandumine
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pédrandumisviis. riskiga,
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023



Jalgimine ja ravi

VLCADD korral on oluline nii igapdevane toitumine kui ka haiguse dgenemiste ennetamine.
Imikutel ja lastel on vajalik valtida paastumist ning jargida vahese pika ahelaga rasvhapete
sisaldusega toidu tarbimist. Toidusedelit tdiendatakse keskmise ahelaga rasvadega.
Agenemiskahtluse v&i seisundi halvenemise korral tuleb kiiresti poérduda arsti poole.
Kergema haigusvormiga patsiendid peaksid valtima pikaajalist fllsilist pingutust, ekstreemset
kuuma vaoi kiilma ning mitte paastuma. Flilsilise tegevuse eel ja ajal on oluline tagada piisav
energiatase ning juua piisavalt vedelikku.

Regulaarsed arstivisiidid tagavad kasvamise, sobiva toitumise ja vdimalike muudatuste
tegemise vajaduse jalgimise. Aeg-ajalt on oluline kontrollida maksa- ja lihasenaitajaid,
karnitiini taset ning sidame seisundit.

Patsienti voiks toetada meeskond, kuhu kuulub ainevahetushaigustega tegelev arst,
toitumisspetsialist ning vajadusel psiihholoog vdi sotsiaaltd6taja. Geneetiline ndustamine
aitab madista haiguse parilikkust ja selgitada riske perele.

Prognoos
VLCADD-i kulg séltub haiguse raskusastmest

Raskemad vormid vdivad olla eluohtlikud, kuid vastsiindinute s&eluuring on oluliselt
parandanud ellujgdmust ja vahendanud tisistusi.

Kergemate vormide puhul prognoos on hea, kui patsient jargib soovitatud ravipdhimaotteid
(regulaarne toitumine, pikema paastu valtimine, piisav energia- ja susivesikute tarbimine,
haigusperioodide varajane kasitlus).
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