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HAIGUSJUHT

59aastane naisterahvas poordus neuroloogi
vastuvotule, podrdumise drgitajaks oli de
geneetiline haigus CADASIL - autosoom-
dominantne tserebraalne arteriopaatia
subkortikaalsete infarktide ja leukoentse-
falopaatiaga (cerebral autosomal dominant
arteriopathy with subcortical infarcts and
leukoencephalopathy).

Patsiendi enda kaebusteks olid maluprob-
leemid ja meeleoluhdired. Anamneesis oli tal
auraga migreen, drevushdire, depressioon,
tiks isheemiline insult ning tiks transitoorne
isheemiline atakk.

Montreali kognitiivse hindamise sdeltesti
(MoCA) skoor oli patsiendil 26/30 (normaalne

Pilt 1. Magnetresonantstomograafilise
uuringu T2-kaalutud FLAIR-kujutise aksiaalne
tasapind. Laatuvad subkortikaalsed kolded
valgeaines valiskihnudes (punased nooled),
periventrikulaarsel (kollane nool) ja fronto-
parietaalsel (valged nooled)

vaartus). Emotsionaalse seisundi struktu-
reeritud hindamisel olid kdik hinnatud
alaskaalad normaalsete vairtuste piires.
Geneetiliste uuringutega leiti patsiendil
perekonnas varem Kirjeldatud mutatsioon
NOTCH3-geenis.

Peaaju magnetresonantstomograafi-
lisel (MRT) uuringul T2-kaalutud FLAIR-
kujutistel ilmnesid valgeaines laatuvad
hiiperintensiivse signaaliga kolded, mida
esines otsmiku- ja kiirusagaras, valiskih-
nude (capsulae externae) piirkonnas ja
periventrikulaarsel (vt pilt 1), oimusagara
eesmistes osades (vt pilt 2a ja 2b). Paremal
basaaltuumade piirkonnas tuli ndhtavale
vana lakunaarne kahjustuskolle (vt pilt 3).
SWI-kujutistel olid hiipointensiivse signaa-
liga mikroverdumisteks sobilikud kolded
(vt pilt 4).

Patsiendi anamneesi, perekondliku
anamneesi, geneetiliste uuringute ning
radioloogilise leiu alusel diagnoositi
patsiendil CADASIL.

ARUTELU
CADASIL on autosoom-dominantne mikro-
vaskulopaatia.

Tulpiliselt iseloomustavad CADASILi
korduvad insuldid, kognitiivsete voimete
langus, auraga migreeni esinemine ning
meeleoluhdired. Tavaliselt ilmneb see
noortel voi keskealistel patsientidel, kellel
puuduvad vaskulaarsed riskitegurid.

CADASILi p&éhjustavad mutatsioonid
NOTCH3-geenis (asub kromosoomis
19p13.12). Selle haiguse puhul ladestub
granulaarne osmiumiga varvuv materjal
veresoonte silelihaste ldheduses. Basaal-
membraani fibroosse tihenemise téttu
tekivad stenoosid arterioolides, aga ka
kapillaarides ja veenulites.
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Pilt 3. Magnetresonantstomograafilise
uuringu T2-kaalutud FLAIR-kujutise
aksiaalne tasapind. Paremal basaaltuumade
piirkonnas hiipointensiivse signaaliga vana
lakunaarne kahjustuskolle (punane nool)

Granulaarse materjali ladestumist on
tdheldatud ka ekstratserebraalsetes kudedes,
seetottu on liheks voimalikuks diagnostika-
meetodiks nahabiopsia. Artikli kirjutamise
seisuga peetakse diagnostika esmavalikuks
CADASILI kliinilise kahtluse korral geneeti-
list testimist (geenipaneeli sekveneerimine,
uuritavaks geeniks NOTCH3).

Peaaju MRT-uuring on koige sobilikum
radioloogiline uurimismeetod muutuste

Pilt 2a ja 2b. Magnetresonantstomograafilise uuringu T2-kaalutud

FLAIR-kujutise koronaalne (a) ja aksiaalne (b) tasapind. Subkor-
tikaalse valgeaine haaratus ka temporaalsagara anterioorsetes
osades (punased nooled) - CADASILile tiitpiline muutus.

Pilt 4. Magnetresonantstomograafilise
uuringu SWI-kujutise aksiaaltasapind.
Hiipointensiivse signaaliga tserebellaarne
mikroverdumine vasakul (punane nool).

visualiseerimiseks. MRT-uuringu T2-kaalutud
FLAIR-kujutistel voib ndha hiiperintensiivse
signaaliga koldeid valgeaines. Valgeaine
voib véljendunud haiguse korral olla difuus-
selt haaratud, kuid tutpiliselt esinevad
muutused oimusagarate eesmistes osades,
véiliskihnudes (capsulae externae) ning
tilemises otsmikukdirus (gyrus frontalis
superior). Muutusi valgeaines on MRT-
uuringul tdheldatud ka 20-30aastastel
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presiimptomaatilistel patsientidel, kes on
CADASILile omase mutatsiooni kandjad.

Lakunaarseid vanu kahjustuskoldeid v6ib
niaha FLAIR-kujutistel liikvoriga sarnase
signaaliga viikeste kolletena. CADASILi
korral voib esineda signaalimuutust ka
mohnkehas (corpus callosum). Mikrover-
dumised visualiseeruvad MRT-uuringu
gradientkaja (gradient-echo) kujutistel
hiipointensiivse signaaliga vdikeste iimarate
kolletena.

Lisaks eelnevalt nimetatud muutustele
voib CADASILiga patsientide MRT-uuringul
tdheldada ajuatroofiat, mille ulatus korre-
leerub kliinilise leiuga, sealhulgas kogni-
tiivse kahjustuse ulatusega. Mikroverdu-
miste, valgeaine kollete ja lakunaarsete
infarktide hulk suureneb CADASILiga
patsientidel vanusega ning riskitegurite
(nditeks korge arteriaalne vererdhk) lisan-
dudes.

Diferentsiaaldiagnoos

Haiguse eristamine teistest sarnastest
haigustest voib kliinilise leiu pdhjal osutuda
keeruliseks.

Hulgiskleroosist eristab CADASILI tiitipi-
liselt oimusagara eesmiste osade haaratus,
ndgemisndrvi ja seljaaju puutumatus, oligo-
klonaalsete vootide puudumine liikvoris.
Mohnkeha haaratust voib tdheldada nii
hulgiskleroosi kui CADASILi korral.

Erinevalt CARASIList (tserebraalne auto-
soom-retsesiivne arteriopaatia subkortikaal-
sete infarktide ja leukoentsefalopaatiaga;
cerebral autosomal recessive arteriopathy
with subcortical infarcts and leukoencepha-
lopathy) ei esine CADASILi puhul mitteneu-
roloogilisi ndhte ning titpiliselt avaldub
kliiniline leid hiljem.

Lisaks CARASILile tuleks moelda ka
teiste parilike leukoentsefalopaatiate peale,
nditeks MELAS (mitokondriaalne entsefa-
lopaatia laktatsidoosi ja insuldilaadsete

episoodidega), Krabbe haigus, Fabry tdbi,
CARASAL (katepsiin A-ga seotud arterio-
paatia insultide ja leukoentsefalopaatiaga).

CADASILi kasitlus

CADASILi diagnoosiga patsiendi lahisugu-
lased peaksid perekondliku riski tapsusta-
miseks podrduma neuroloogi ning medit-
siinigeneetiku poole.

Tervistavat ravi CADASILile pole.
Voimalik on ravida haiguse siimptomeid,
nditeks migreeni ja meeleoluhdireid. Insul-
diriski vahendamiseks on oluline ohjata
kardiovaskulaarseid riskitegureid.

CADASIL] haigete elulemus on lithenenud.
Uuringus, kuhu oli kaasatud 411 patsienti,
leiti, et keskmine eluiga oli haigusega mees-
terahvastel 64,6 aastat ja naisterahvastel
70,7 aastat. Kdige sagedasem surmapdhjus
oli pneumoonia (38%), mis esines enamasti
voodihaigetel neelamishdire foonil.

KOKKUVOTE

CADASIL on harva esinev autosoom-domi-
nantne mikrovaskulopaatia. Haiguse tuvas-
tamine voib kliinilise leiu alusel olla keeru-
line, diagnoosimisel on olulised geneetilised
uuringud ja peaaju MRT-uuring.
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