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*Karnitiini transporteri
defitsiit
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translokaasi puudulikkus
*Karnitiini
palmitoldltransferaas I
puudulikkus

*Karnitiini
palmitoliltransferaas II
puudulikkus

Monosahharidoos
*Galaktoseemia

Enamik ainevahetushaigusi paranduvad jarglastele autosoom-retsessiivselt, mistottu
kordusrisk jargmisele pere lapsele on vdhemalt 25% ning suguvdsas vdivad puududa
eelnevalt igasugused viited geneetilistele haigustele.

Kaasasiundinud hipotireoosi (KSHT) ehk kilpnaarme alatalitluse korral on organismis liiga
vdhe kilpnaarme poolt toodetavaid hormoone, mis madngivad olulist rolli lapse arengus.
Selle pdhjuseks on tavaliselt kilpndaarme arengu haire looteeas - aplaasia, hiipoplaasia voi
ektoopia, harva ka kilpnaarme diishormogenees vodi hiipotaalamuse-hlpoflitsi patoloogia.
Eestis sinnib keskmiselt Uks KSHT-ga laps iga 4500 vastsindinu kohta. 90% KSHT
juhtudest esinevad sporaadiliselt, vaid 10% juhtudest on tegemist haiguse pariliku
geneesiga. KSHT poOhjustab ravimata juhtudel lapse raske flilsilise ja vaimse arengu
mahajaamuse. Varakult alustatud hormoonasendusraviga on vdimalik haigusest tulenevad
tlsistused @ra hoida ja lapse kasv ning areng kulgevad normaalselt.

Soeluuringul maaratakse ainult kilpnaaret stimuleeriva hormooni e tireotropiini (TSH)
taset veres, kaasuvalt ei maarata vaba tlroksiini (fT4). Kilpndarme alatalituse korral TSH
tase tOuseb negatiivse tagasiside puudumise tottu kilpnddrme hormoonide poolt. TSH on
kilpnaarme alatalitluse kdige tundlikum marker, mille sisaldus vdib olla suurenenud juba
haiguse subkliinilises staadiumis, kui kilpndarme hormoonide tase on veel
referentsvaartuste piires.

Fenililketonuuria (FKU) on aminohapete ainevahetuse haire, mille korral on ensiim
fentdlalaniini  hldrokstlaasi  puudulikkuse tottu hairunud fenGdlalaniini  (Phe)
hidroksiulimine organismis. Phe on toiduvalgu koostisosa, mida leidub muuhulgas ka
rinnapiimas ja tavalises imiku piimasegus. Toiduga saadav Phe jaab FKU korral
hidroksitlimata, kuhjub veres ja seejarel ladestub ajukoes, mis pohjustab lapse
arengupeetuse. Haiguse varase diagnoosimise korral on vdimalik alustada ravidieeti ja
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lapse areng kulgeb normaalselt. FKU on kdige sagedasem parilik ainevahetushaigus Eestis,
esinemissagedusega 1:6080.
Soeluuringul mdddetakse Phe taset veres.

Vahtrasiirupi tébi on ainevahetushdire, mis on oma nime saanud haigete omaparase
vahtrasiirupildhnalise uriini jargi. Tovel esineb 5 alavormi, neist kdige raskema kuluga on
klassikaline vahtrasiirupi tobi, mis moodustab 75% kdikidest haigusvormidest. Haigust
pohjustab hargnenud ahelaga aminohapete ehk leutsiini, isoleutsiini ja valiini metabolismis
osaleva ensuimi (hargnenud ahelaga a-ketohapete dehidrogenaasi (HAAK-DH)) defekt,
mis viib leutsiini, valiini, isoleutsiini ja nende ketoderivaatide kuhjumiseni veres. Nende
vahelihendite liig kahjustab lapse kesknarvislisteemi. Haigetel imikutel vdib esineda dge
dehldratatsioon, ketoatsidoos, krambid ning teadvushdire kuni koomani. Ravimata
juhtudel on krooniliseks haiguse ilminguks vaimne ja fllsiline alaareng. Esinemissagedus
riigiti on suhteliselt varieeruv: keskmiselt 1:120 000 - 500 000 elussiinni kohta. Eestis on
senini diagnoositud paar juhtu.

Sdeluuringul moddetakse valiini (Val) ja leutsiini (Leu) taset veres.

Tlrosineemia (tailip I) on aminohapete ainevahetushaire, millel on kolm erinevat alattdpi.
Esimene haigustliiip on kdige sagedasem ja selle korral on hairunud enstiim fumartdil-
atseetoatsetaadi hiidrolaasi funktsioon, mistdttu ei katalGlsita toksilisi (eriti maksa- ja
neerukoele) malelillatseetoatsetaati ja fumarlilatseetoatsetaati ohutuks fumaraadiks ja
atseetoatsetaadiks. Kuhjunud fumarlullatseetoatsetaati konverteeritakse
suktsinitlatsetooniks (SucA), mis samuti on toksiline ning koos maletilatseetoatsetaadi
ja fumarlilatseetoatsetaadiga suudavad alklilida DNA-d, mis vdib soodustada
tuumorigeneesi. Haiguse kulg, raskus ning avaldumisaeg vdivad olla vaga erinevad ka
perekonnasiseselt. Ravimata juhtudel voOivad esimest tllpi tlrosineemia simptomid
ilmneda juba peale esimesi elukuid. Laps votab kehvasti kaalus juurde ning tal esinevad
seedetrakti kaebused, samuti vdib tlirosineemia pohjustada juba varajases lapseeas
agedat maksapuudulikkust, maksatsirroosi ja/voi maksavahki. Lisanduda voib ka neerude
funktsioonihaire. Ravimata juhtudel on lapse eluiga keskmiselt 10 aastat. Maailmas on
haiguse levik 1:100 000. Eestis on senini diagnoositud ttrosineemiat Ghel juhul.
Soeluuringul moddetakse tirosiini ja selle ainevahetuse vaheilihendi suktsinitlatsetooni
(SucA) taset veres.

Homotsistinuuria on parilik aminohapete ainevahetushaigus, mille korral on hairitud
metioniini tadielik metabolism organismis. Homotsistinuuria klassikalist vormi (kdige
levinum) pohjustab ensilim tsilstationiini beetasilintaasi (CBS) puudulikkus, mille
tulemusena homotsusteiini ei katalllsita tsisteiiniks. Organismis kuhjuvad homotsiisteiin
ja metioniin (Met).

Ravimata juhtudel esineb narvististeemi kahjustus (s.h psihhiaatrilised haired), sidekoe
norkus, siidame- ja veresoonkonnahaigused (nt sagedased ja varases eas esinevad
trombid) ning lihas- ja Iluukahjustus (klfoos, skolioos, osteoporoos). Klassikalise
homotsustinuuria esinemissagedus maailmas on vahemalt 1:200 000 - 335 000. Teiste
homotsistinuuria alavormide esinemissagedus on oluliselt vaiksem.

Soeluuringul moddetakse metioniini (Met) taset veres.

Arginineemia on parilik ainevahetushaigus, mis kuulub uureatsiikli hairete hulka.
Uureatstikkel muudab liigse toksilise ammoniaagi neutraalseks vesilahustuvaks uureaks.
Arginineemiat pdhjustab ensliim arginaasi puudulikkus, mille tulemusena arginiini (Arg)
ei hudroltdsita ornitiiniks ja uureaks.

Sageli ilmnevad esmased simptomid alles peale teist eluaastat. Kaebusteks on
lihastoonuse suurenemine, treemor, epilepsia ja vaimse arengu mahajaamus.
Soeluuringul mdddetakse arginiini (Arg) taset veres.

Tsitrullineemia tldp I ehk klassikaline tsitrullineemia on parilik ainevahetushaigus, mis
kuulub uureatsukli hairete hulka. Uureatsiklis toimub liigse toksilise ammoniaagi
metabolism neutraalseks vesilahustuvaks uureaks. Tsitrullineemia tilp I pdhjustab




enstUm argininosuktsinaadi slntetaasi puudulikkus, mille korral tsitrulliini ei liideta
aspartaadiga ning hairub tsikli t66, mis pohjustab ammooniumi ja tsitrulliini kuhjumise
organismis.

Sageli ilmnevad tervisemured juba esimestel elupdevadel: vastsindinu tundub
stinnijargselt terve, kuid ammooniumi kuhjudes muutub esimese elunadala I6puks loiuks,
isutuks, esinevad oksendamine, krambid ja teadvushaire. Selline haigusseisund vajab
kiiret ja adekvaatset ravi.

Vaga harva voib esineda ka kergemaid haigusvorme, mil kaebused algavad alles koolieas
(veel harvem tdiskasvanuna). Hilise algusega haiguse korral kurdavad patsiendid
perioodiliste ja véga intensiivsete peavalude Ule. Kaasuda vO0ib ka nagemishaireid,
tasakaalu ja koordinatsiooniprobleeme ning vasimust ja kurnatust. Samas on teada ka
Uksikuid patsiente, kes ealeski haigussimptomeid ei koge.

Sdeluuringul moddetakse tsitrulliini (Cit) taset veres.

Isovaleraatatsiduuria on orgaaniliste atsiduuriate gruppi kuuluv ainevahetushaigus, mida
pohjustab enstim isovaleriil-koensiiiim A dehildrogenaasi puudulikkus, mistottu ei
kataboliseerita leutsiini tadielikult ning organismis kuhjuvad isovalerill-koensiim A
derivaadid nagu isovaleraat, 3-hludrokstlisovaleraat ja N-isovalertulglitsiin. Neist viimane
konjugeerub karnitiiniga moodustades isovalerlilkarnitiini (C5).

Isovaleraatatsiduuria korral on terviseprobleemid vaga varieeruvad, avaldudes nt
organismi kataboolsete seisundite korral kerge (ldseisundi hdirena, samas voib haiguse
esmavaljenduseks olla vastsiindinu ea loidus ja isutus, mis kulmineerub teadvushdire ja
letaalse 18ppega. Selle haiguse esinemissagedus Ameerika Uhendriikides on 1:250 000.
Sdeluuringul moddetakse isovaleriillkarnitiini (C5) taset veres.

Metldulmalonaatatsiduuria on orgaaniliste atsiduuriate gruppi kuuluv ainevahetushaigus,
mida pohjustab ensiim metildimaloniil-koenstiiim A mutaasi puudulikkus, mistdttu
kuhjuvad organismis metlGidlmalontdl-koensiiitm A ja selle derivaadid nagu
metlllmalonaat. Nende metaboliitide taseme tdus pdhjustab ensiim propionil-
koensiim A karboksiilaasi aktiivsuse langust, mis omakorda viib propionaadi ja
propionlll-koensiiim A metaboliitide (nagu propondllkarnitiini (C3)) tdusule
vereseerumis ja uriinis. Metlllmalonaatatsiduuria korral vdivad terviseprobleemid olla
vdga varieeruvad: raske ravimata haigusvormi korral ilmnevad imikul oksendamine,
dehldratatsioon, lihasnorkus, teadvushdire ja hepatomegaalia, mis harvadel juhtudel viib
imiku surmani. Kroonilise ravimata haiguse korral on neil lastel toitmisprobleemid, vaimne
alaareng, krooniline neerupuudulikkus ja sagedased kdhundarme poletikud, mistottu
enamik neist patsientidest taiskasvanuikka ei joua.

Sdeluuringul moddetakse propionillkarnitiini (C3) taset veres.

Vitamiin B12 puudulikkuse korral on hairitud ensdimi metldlmalontil-koensiim A
mutaasi funktsioon, kuna selle enstiimi kofaktor on vitamiin B12. Selle vitamiini
puudulikkuse korral on hairitud sama metabolismirada kui metililmalonaatatsiduuria
korral (vt metliilmalonaatatsiduuria). Seega sdeluuringul ei maarata vitamiin B12 otseselt
vaid hinnatakse propionuaulkarnitiini (C3) taset.

Vitamiin Bi2 on oluline rolli erinevates ainevahetusradades, lisaks vajab organism seda
vereloomes, rakkude regeneratsiooniprotsessis ning  narvislisteemi  arengus.
Vastsiindinu/imiku vitamiin Bi2 puudulikkus valjendub sageli lapse rahutuses, unehairetes,
lihastoonuse tdusus voi languses, arengu hilistumises ning harvematel juhtudel tekib
krambisiindroom.

Sageli pdhjustab imikute vitamiin Bi2 puudulikkust ema vahene lihas66mine ja/voi vitamiin
B:2 imendumishaire raseduse ajal. Nii ei saa slindiv laps esimeseks elupoolaastaks (kuni
laps hakkab ise liha s6dma) kaasa piisavaid vitamiinivarusid ning ka rinnapiim ei sisalda
imiku kasvuks ja arenguks vajalikus hulgas vitamiin Bioz.

Soeluuringul mdddetakse propiontdllkarnitiini (C3) taset veres.

Propionaatatsiduuria on orgaaniliste atsiduuriate gruppi kuuluv ainevahetushaigus, mida
pOhjustab ensliim propiontll-koensiiim A karboksiilaasi puudulikkus, mistdttu kuhjuvad




seerumis ja uriinis propionaat ning propiontul-koensiiim A metaboliidid, nagu
propionuulkarnitiin (C3), 3-hidroksl-propionaat ja metlultsitraat.

Propionaatatsiduuria korral algavad terviseprobleemid tavaliselt juba esimestel
elupdevadel: esineb loidus, isutus, oksendamine ja lihashipotoonia, mis meditsiinilise
vahelesegamiseta I0peb sageli teadvushdire ja krambisliindroomiga. Vaga harva voib
haigus olla hilisema algusega ning siis on kliiniline kulg oluliselt tagasihoidlikum.
Esinemissagedus maailmas on 1:100 000 inimese kohta.

Soeluuringul mdddetakse propiontdlkarnitiini (C3) taset veres.

Glutaaratsiduuria tiip I on orgaaniliste atsiduuriate gruppi kuuluv ainevahetushaigus,
mille korral esineb enstim glutartil-koensiim A dehlidrogenaasi puudulikkus. Selle
haiguse korral on hairitud lUsiini, hiidroksulisiini ning triiptofaani lammutamine organismis
ning kuhjub glutariil-koenstiim A, mis esterdatakse karnitiiniga ning moodustub
glutartidlkarnitiin (C5DC).

Ravimata juhtudel pdhjustab see haigus esimesel eluaastal arengu mahajaamust ja
lihasdistooniat, millele lisandub epilepsia. Kliinilises pildis esineb lai varieeruvus - ning
kergematel juhtudel voib haigus avalduda ka alles taiskasvanuna. Glutaaratsiduuria tiip
I esinemissagedus on orienteeruvalt 1:100 000.

Soeluuringul mdddetakse glutaritlkarnitiini (C5DC) taset veres.

Glutaaratsiduuria titp II korral voib esineda kaks erinevad defekti - elektroni tlekandva
flavoproteiini ja/voi elektroni (lekandva flavoproteiini dehiidrogenaasi defekt. Need
ihendid on vajalikud elektronide tlekandeks B-oksildatsiooniprotsessist
mitokondriaalsesse hingamisahelasse. Seega on selle defekti korral vastsiindinu vereplekis
maadratavad mitmed erineva ahelapikkusega atsullkarnitiinid ehk karnitiiniga seotud
rasvhapped, kuid silmatorkav tdus on buttridlkarnitiini (C4) osas.

Sageli avaldub ravimata juhtudel haigus imiku vdi vaikelapseeas perioodilisete agedate
Uldseisundihairetena, mille kliiniliseks vadljenduseks on hiipoglikeemia koos
teadvushairega, harvemal juhul v3ib tekkida ka dkksurm. Sageli on haigust vallandavateks
teguriteks palavikuga kulgevad dgedad haigestumised ja/voi pikad toitmispausid. Haigetel
vOib harvadel juhtudel esineda ka kaasaslindinud arenguanomaaliaid - erinevad aju
vaararendid, hepatomegaalia, dilatatiivne kardiomuUopaatia, neerude vaararendid (s.h
tslistid) ja omapdrane valimus. Haiguse kergemate juhtude korral esineb patsientidel vaid
tugeval fllsilisel koormusel tekkiv lihasndrkus.

Sdeluuringul moddetakse buturiitl (C4)- ja glutaritlkarnitiini (C5DC) taset veres.

Keskmise pikkusega rasvhapete oksudatsiooni defekt on parilik ainevahetushaigus, mille
korral on hairunud keskmise ahelaga rasvhapete katabolism rakkudes. Seda pohjustab
keskmise ahelaga rasvhapete atsiill-koenstiim A dehiidrogenaasi (MCAD) puudulikkus.
Antud haigusega patsiendi veres kuhjuvad keskmise ahelaga rasvhapped (C6-C8).
Rasvhapped on oluline lisaenergia allikas pikkade toitmispauside/ndlguse ja palavikuga
kulgevate d&gedate haigestumiste korral. Nii avaldub haigus sageli juba esimestel
eluaastatel, pdhjustades hiipogliikeemiat, teadvushéireid ja/voi krampe. 25% haigetest on
esmaseks haiguse avaldumiseks akksurm.

MCAD puudulikkus on kdige sagedasem B-oksidatsiooni defekt Euroopas, mille
esinemissagedus on keskmiselt 1 : 12 000. Eestis on seda haigust diagnoositud vaid Uhel
korral, kuid lahtudes kdige sagedasema geenimuutuse (kuni 90% haigetel leitav
mutatsioon) kandlusest tervetel Eesti vastsilindinutel, siis vdiks haiguse esinemissagedus
olla meil 1: 193 000 (sarnane Soomega 1: 147 000).

Sdeluuringul mdddetakse karnitiiniga seotud rasvhapet oktanoltlkarnitiini (C8) taset
veres.

Pika ahelaga rasvhapete okslidatsiooni defekt on parilik ainevahetushaigus, mille korral on
hairunud pika ahelaga rasvhapete B-oksiidatsioon rakkudes. Haigust pdhjustab enstimi
pika ahelaga 3-hldrokstll-koensiim A dehidrogenaasi (LCHAD) puudulikkus, mis
pohjustab pika ahela ja hudrokstilrihmaga rasvhapete (seotud karnitiiniga), nagu 3-




hiidrokslstearoilil- (C180H) ja 3-hudrokstpalmitoltlkarnitiini (C160H), taseme tousu
veres.

Rasvhapped on oluline lisaenergia allikas pikkade toitmispauside/nalguse ja palavikuga
kulgevate agedate haigestumiste korral. Nii avaldub haigus sageli juba esimestel
eluaastatel, pdhjustades lapsel hiipoglikeemiat, millega voib kaasneda krambislindroom,
kooma, maksa funktsioonihdire ja silidame ritmihaired, halvemal juhul ka siidame
seiskumine ning akksurm. Harva esineb krooniline haiguskulg, millele on samuti
iseloomulik maksa disfunktsioon ja/vdi hepatomegaalia koos hipotoonia ja arengu
mahajaamusega. Kaasuvalt voib hilisemas elus lisanduda silma vorkkesta kahjustus ja
perifeerne neuropaatia. Eestis on LCHAD puudulikkuse esinemissagedus 1:94 864
elussiinni kohta.

Sdeluuringul mdddetakse karnitiiniga seotud rasvhapete 3-hlidroksiistearoill- (C180H) ja
3-hldrokstpalmitolilkarnitiini (C160H) taset veres.

Vaga pika ahelaga rasvhapete oksildatsiooni defekt on parilik ainevahetushaigus, mille
korral on hdirunud pika ahelaga rasvhapete katabolism rakkudes. Haigust pohjustab vaga
pika ahelaga atsuil-koensiiim A dehidrogenaasi (VLCAD) puudulikkus organismis, mis
pohjustab pika ahelaga rasvhapete (C14-C20) taseme tousu veres. Enamikel ravimata
juhtudel on haiguse esmaseks kliiniliseks avalduseks imiku- ja vaikelapseeas esinevad
hipoglikeemia episoodid, millele lisandub krambistindroom ja harvem kooma. Samuti voib
tekkida maksa funktsioonihaire ja siidame riitmihdired. Harva esineb VLCAD puudulikkuse
korral krooniline haiguskulg, millele on iseloomulikud maksa funktsioonihaire,
toitumisraskused ja lihashipotoonia.

VLCAD puudulikkuse esinemissagedus on regiooniti erinev, kuid orienteeruvalt 1:40 000 -
120 000. Soeluuringul moddetakse karnitiiniga seotud rasvhappe tetradetsenodlil-
karnitiini (C14:1) taset veres.

Karnitiini _transporteri puudulikkus e primaarne karnitiini puudulikkus on parilik
ainevahetushaigus, mille korral on hadirunud karnitiini transportvalgu funktsioon, seega
tekib rakkudes karnitiini defitsiit, mis pdhjustab rasvhapete B-okslidatsiooni hairumist.
Haigusele on iseloomulik seerumi madal vaba karnitiini (C0O) sisaldus, kuna see eritub
intensiivselt neerude kaudu.

Ravimata primaarne karnitiini puudulikkus pohjustab sageli juba imikueas pUsivat aju- ja
siidamelihase kahjustust, lihashiipotooniat, teadvushaireid ja hiipoglikeemiat; harvematel
juhtudel ka maksa funktsioonihdireid ning dkksurma. Indiviiditi vdib haiguse kulg olla vdga
varieeruv, Uksikjuhtudel ka asimptomaatiline. Haigussimptomite vallandajaks on
enamjaolt infektsioon ja/vdi pikk toitmispaus. Esinemissagedus on orienteeruvalt 1:100
000 vastsiindinu kohta.

Soeluuringul moddetakse vaba karnitiini (C0O) taset veres.

Karnitiini-atstdlkarnitiini translokaasi defitsiit on parilik ainevahetushaigus, mille korral on
hdirunud transportvalgu karnitiini-atstualkarnitiini translokaasi (CACT) funktsioon. Seega
on hairunud pika ahelaga (alates C12) rasvhapete transport I[abi mitokondrite
sisemembraani ning need kuhjuvad vereplasmas.

Ravimata juhtudel algavad simptomid sageli juba esimesel elunddalal: vastsiindinul esineb
hipoglikeemia, vdivad esineda hingamishéired, krambisiindroom, stidame ritmihaired,
siidamelihase kahjustus koos hiiperammoneemiaga. Enamik ravimata haigeid sureb juba
imikueas, vaga Uksikutel patsientidel avaldub haigus vaikelapseeas, kuid ka siis on vaga
suur oht dkksurmaks.

Sdeluuringul moddetakse karnitiiniga seotud rasvhapete palmitotitl (C16)- ja
oletdlkarnitiini (C18:1) taset veres.

Karnitiini_palmitodlltransferaas I defitsiit on parilik ainevahetushaigus, mille korral on
tegemist mitokondrite vélismembraanis oleva enstlmi karnitiini palmiotlultransferaas I A
(CPT I) puudulikkusega. See ensltitiim liidab pika ahelaga rasvhapetele juurde karnitiini, et
see saaks liikuda kontrollitult Iabi mitokondri sisemembraani. Enstiimi defekti korral on




vereseerumis vaga madalas kontsentratsioonis karnitiiniga seotud pika ahelaga rasvhapete
ning tdusnud on vaba karnitiini (CO) sisaldus.

Haigusilmingud avalduvad ravimata juhtudel peamiselt lapseeas hiipogliikeemia ja maksa
funktsioonihdire ndol. Kroonilise ravimata haiguskulu korral ilmneb vaimse arengu
mahajaamus koos maksapuudulikkuse ja epilepsiaga.

Soeluuringul mooddetakse vaba karnitiini (CO0) ja karnitiiniga seotud rasvhappe
palmitolulkarnitiini (C16) taset veres.

Karnitiini palmitotiltransferaas II defitsiit on parilik ainevahetushaigus, mille korral on
tegemist enstiim karnitiini palmiottiltransferaas II (CPT II) puudulikkusega. See ensiim
vabastab rasvhapete kiiljest karnitiini ning liidab koenstim-A-ga. CPT II puudulikkuse
korral hairub pika ahelaga rasvhapete katabolism ning seerumis kuhjuvad karnitiiniga
seotud pika ahelaga rasvhapped.

Haigusel on 3 alavormi ning kaebused vdivad olla vaga varieeruvad. Ravimata juhtudel
pohjustab selle enslilimi defekt sageli juba imikueas pisivat aju-, maksa- ja sidamelihase
kahjustust, lihashlipotooniat, teadvushaireid ja hlipoglikeemiat. Samas vdib haiguse kulg
olla Uksikjuhtudel ka asimptoomne voi vallanduda tugeva flilsilise koormuse ajal
rabdomuoludsi ja muoglobinuuriana.

Soeluuringul moddetakse karnitiiniga seotud rasvhapete palmitodil (C16)- ja
oleldlkarnitiini (C18:1) taset veres.

Galaktoseemia on autosoomne retsessiivhe haigus, mille korral on hairunud galaktoosi
lammutamine kehas. Seda pohjustab geenimuutus 9. kromosoomi regioonis p13 paiknevas
galaktoos-1-fosfaadi uridiiltransferaasi geenis (GALT; 606999). Peamised
haigussimptomid on vahene kaaluiive, oksendamine, kohulahtisus, hepatomegaalia,
katarakt ja hiljem vaimse arengu mahajaamus. Haiguse esinemise korral on galaktoosi
tase plasmas tdusnud kiimneid kordi.

Klassikalise galaktoseemia sageduseks Euroopas loetakse 1 : 47000, Eestis on see
Gldpopulatsiooni uuringute pdhjal 1 : 30000. GALT geenis on praeguseks kirjeldatud tle
150 erineva muutuse. Koige sagedasemaks muutuseks Euroopas (erinevates
populatsioonides 29-70%) on mutatsioon p.Q188R, mille puhul valgu 188. positsioonis on
aminohape glutamiin asendatud arginiiniga. Kui mutatsioon p.Q188R esineb patsiendil
molemas alleelis, on normaalsest enstimi aktiivsusest alles vaid 10%. Kui mutatsioon
esineb ainult Ghes alleelis, on samuti tdheldatud margatavat enstiimi aktiivsuse langust
(alles 15% normaalsest aktiivsusest). Euroopa populatsioonides on sageduselt jargmine
enstlmidefekti pdhjustav muutus p.N314D, mida esineb u 28% mutantsetest alleelidest.
Sdeluuringul moddetakse galaktoos-1-fosfaadi uridtiltransferaasi aktiivsust.

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Uuring tehakse rutiinselt kdigil vastsiindinutel Eestis. Proov tuleb koguda 48-120 elutunnil,
kindlasti mitte varem kui 48 tunni vanuselt ja soovitavalt mitte hiljem kui 7. elupaeval.
Tellimusel peab olema margitud lapse tapne stinniaeg (k.a kellaaeg) ning tapne vereproovi
vOotmise aeg (k.a kellaaeg), sest markerite vaartusi hinnatakse Iahtuvalt lapse vanusest
tundides. Arvestades tehtavate analiiliside hulka, on vaga oluline, et vereproovid on voetud
korrektselt (veri on voetud viide (5) immutusalasse ning see on imbunud korrektselt ja
Uhtlaselt labi testkaardi). Analllsiks sobimatute testkaartide tellimused tlhistatakse
labori poolt ja antakse vereproovi votnud haiglale tagasiside, et votta uus proov.

Kui vastsindinu vajab veretlilekannet, siis koguda esimene proov enne verellekannet (ka
siis kui verelilekanne toimub enne 48. elutundi). Teine proov koguda 2 nadalat (14 pdeva)
parast viimast verellekannet ning kolmas proov 3 kuud (90 pa&eva) parast viimast
verelilekannet. Testkaardile on vaja peale markida rutiinivalise verekogumise pdhjus.

Kui lapsevanem keeldub vastsiindinu sdeluuringust, siis on vaja taita testkaardi infovaljad,
paluda lapsevanemal oma keeldumine testkaardil allkirjaga kinnitada ning saata testkaart
(vereplekkideta) laborisse.




Koiki < 1500 g sinnikaaluga enneaegseid vastsiindinuid uuritakse kaasasiindinud
hipotlreoosi suhtes teist korda 4.-6. elunadalal.

Proovivahendid|Vastslindinute sdeluuringu testkaart, spetsiaalse filterpaberiga (saab
laborist)

Anallusitav kogus| Viis 10 mm diameetriga vereplekki

Sailivus| Toatemperatuuril, kaitstuna otsese pdikesevalguse, kuumuse,
niiskuse ja saastuse eest.

Analiiiisi tegemise aeg: galaktoseemia igal téopdeval, lGlejaanud analiltsid 2-3 korda
nadalas

Analiilisimeetod: vedelikkromatograafia-tandemmassispektromeetria  (LC-MS/MS);
TSH: immunofluoromeetriline meetod, galaktoseemia: GALT aktiivsus Beutleri meetodil.

Vastuse vorm

Vastus antakse koondvastusena uuritavate haiguste esinemise tdendosuse kohta ning
laboris kinnitatud vastsiindinute sdeluuringu tulemus liigub automaatselt lapse digilukku
ning on sealt ndhtav lapsevanematele ja raviarstidele.

Korvalekalleteta analldsi puhul:

Vaststndinute laiendatud sOeltestimise  tulemuses haigustele iseloomulikke
KORVALEKALDEID EI LEIDU ja uuritavatele ainevahetushaigustele selle analiiiisi alusel
KAHTLUST EI JAA.

Uuritavate haiguste loetelu: fenillketonuuria, vahtrasiirupi tobi, tirosineemia tllp I,
homotsustinuuria, arginineemia, tsitrullineemia tidp I, isovaleriaatatsiduuria,
kaasastndinud vitamiin B12 puudulikkus, metiilmalonaatatsiduuria,
propionaatatsiduuria, glutaaratsiduuria tidp I ja II, keskmise ahelaga rasvhapete
okslidatsiooni haire, pika ahelaga rasvhapete okslidatsiooni haire, vdga pika ahelaga
rasvhapete oksudatsiooni haire, karnitiini transporteri defitsiit, karnitiin-atsitlkarnitiin
translokaasi defitsiit, karnitiin palmitotultransferaas I ja II defitsiit.

Kahtluse korral edastatakse kdrvalekalle ja jargnevad tegevused vabatekstilisel kujul.

Galaktoseemia kohta: Klassikalise galaktoseemia sdeluuring (Beutleri test)
negatiivhe, GALT aktiivsus on olemas

TSH vereplekist: arvvaartusena, referentsvdartus < 9,9 mU/L

Nadidustus ja kliiniline tadhendus

Kaasasindinud hiipotireoosi ja ravitavate parilike ainevahetushaiguste avastamine 1.
elukuu jooksul, et valtida poédrdumatute tervisekahjustuste kujunemist. Kdrge riskiga
patsiendiga votab labor Ghendust, et suunata laps tapsustavatele uuringutele.

Karit Reinson

Muudetud 25.05.2023



