RET-protoonkogeeni mutatsioonide maaramine
kilpndarme medullaarse kartsinoomiga v&i 2. talpi
multiipelse endokriinse neoplaasiaga patsientidel ja
nende 1. astme lahisugulastel

» DNA isoleerimine toimub TU Kliinikumi molekulaardiagnostika
laboris

« DNA-analliusi labiviimine toimub MVZ Humaangeneetika laboris
Minchenis Saksamaal: Josephspitalstr. 15, 80331 Miinchen; labori
juhataja Dr. med., Dr. rer. nat. Claudia Nevinny-Stickel-Hinzpeter

« Haige esitab haigekassale taotluse diagnostilise protseduuri
hiivitamiseks. Taotletavaks hiivitiseks vdib markida 10.000 EEKi

» Konsiilium: http:/blanketid.haigekassa.ee/est/raviasutus/valisravi
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HAIGUSJUHT, 24-a. mees

KAEBUSED:

- 2-3 nadalat isutus, iiveldus, janu, suukuivus,
sagenenud urineerimine, kehakaalu langus 5 kg

- Viimasel nadalal sivenev norkus (2 paeva
tagasi ei suutnud isegi voodist tdusta), ei jdua
kondida, pea uimasus, peavalu, “silme ees
must”

HAIGUSJUHT, 24-a. mees

EMO-s:

- RR 86/54 mmHg

- Glikoos 28,7 mmol/l

- Na 116 mmol/l

- K 6.3 mmol/l

- Uriin: glikoos 56 mmol/l, ketoonid neg
- Astrup: pH 7.321, BE —-8.1 mmol/I

HAIGUSJUHT, 24-a. mees

Endokrinoloogia osakonnas:

- Insuliini vajadus 18—20 TU/die (0.26-0.29 TU/kg),
glikoos 4.5-10 mmol/l
- Pusivad:
* iiveldus, isutus, ndrkus
* hlipotoonia
* hiponatreemia (Na 116—126 mmol/l)
« hlperkaleemia (K 6.3—-6.9 mmol/l)

Primaarne neerupealiste puudulikkus —
M. ADDISONI




HAIGUSJUHT, 24-a. mees HAIGUSJUHT, 24a. mees

HORMOONANALUUSID: HORMOONANALUUSID:

 Kortisool hommikul < 27.6 nmol/l (138-690) - TSH 14.9 mU/I (0.4-4.0)

e AKTH hommikul > 278 pmol/l (< 11) - TPOAB > 1000 kU/I (< 35)

» Aldosteroon 10 pmol/l (111-860)

aaleningl 3800 mLiO038) . DGN: PRIMAARNE HUPOTUREOQOS.

AUTOIMMUUNNE POLUENDOKRIINNE

HAIGUSJUHT, 24a. mees SUNDROOM (APS)

RAVI:
- Lantus7 TUH

- Humalog 5-8 TU enne pdhisddke
- Hudrokortisoon 20mg + 10mg Autoimmuunne protsess rohkem kui Ghes
endokriinorganis, kaasneda véib ka
mitteendokriinorganite haaratus

- Fludrokortisoon 0.1mg hommikul
5. paeval lisatud L-Thyroxin 50 —100 yg hommikul

Il tilipi AUTOIMMUUNNE POLUENDOKRIINNE
SUNDROOM (APS) APS ||

APSI + Addisoni téve esmashaigestumus 5-10 isikut

Haigestumise aeg Taiskasvanuna 100.000 kohta aastas
(haripunkt 30a.)

Genestika Poliigenestiline, * 50%-I autoimmuunse geneesiga Addisoni
P — ”LA'DF%OSLA'DR“ tdvega patsientidest areneb lisaks méni muu
-Aut(;isrtr)\?r:ufmlne kilpnédérmehaigus W%o aUtOimmUUﬂhaigUS
« 1. tulpi diabeet 52% . .

* Hiipogonadism 3,5%
- Vitiliigo 5-50%
« Pernitsioosne aneemia <1%




APS Il — komponentide
manifestatsioon
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Update on autoimmune polyendocrine syndromes
Betterle C, Zanchetta R
Acta Biomed. 2003 Apr;74(1):9-33.

Kokkuvote APS |l

» Addisoni tévega patsientidel: 50%-
autoimmunne tureoidiit voi 1. tllpi diabeet
* Oluline anti-TPO-Ak ja TSH soeltestimine
» Mbelda 1. tulipi diabeedi tekke vdimalusele

» 1. tlupi diabeediga patsientidel: 20-30%
autoimmuunne tureoidiit; 0,5% Addisoni tdbi;
5-10% tsoliaakia

* Vajalik anti-TPOAb, TSH séeltestimine
* Vajalik anti-tTG-IgA soeltestimine
* Mdelda ka Addisoni tove tekke voimalusele

APS lll ja IV

APS [lI: autoimmuunne kilpnaarmehaigus + méni muu
autoimmuunhaigus
- A Endokriinne
- B Gastrointestinaalne
- C Naha, hematopoeetilise stisteemi, narvisiisteemi
- D Reumatoloogiline, vaskuliit

zleligialgf

APS |V: kaks v6i enam muud autoimmuunhaigust

Update on autoimmune polyendocrine syndromes (APS).
Betterle C, Zanchetta R
Acta Biomed. 2003 Apr;74(1):9-33.

Haigusjuht, 41-a. mees

1. thdpi diabeet 10 a.
+ KMI 38
» Ravi: Lantus 80 TU, NovoRapid 25 TU x 3
* Autoimmuune tlireoidiit, primaarne
hipotireoos 5 a.
* Ravi: L-Thyroxin 200 pg/die

Haigusjuht, 41-a. mees

» Alates juunist 2008 poluuuria ja —dipsia, enda hinnangul
joob vahemalt 10 | paevas

» Januproov: 8 h vedelikuta, selle aja jooksul diurees 4,3 |
ja uriini osmolaalsus 116 mosm/kg H,O

* 4 h peale 0,1 mg Minirini uriini osmolaalsus 443
mosm/kg H,O

* Minirin 0,1 mg x 2 p/o — vaevuste kiire taandumine

* IGF-1 98,3 ugl/l, testosteroon 6,86 nmol/l, kortisool 486
nmol/l, prolaktiin ja gonadotropiinid, s.h. LH-RH-test
normis

Haigusjuht, 41-a. mees

Magediabeet — autoimmuunne hiipofiisiit?

1/3 idiopaatilise tsentraalse magediabeedi juhtudest voiks olla
autoimmuunse geneesiga

« Taiendavad viited: teised autoimmuunhaigused, hiipofiiiisi lehtriosa

paksenemine MRT-|




AUTOIMMUUNNE POLUENDOKRIINNE
SUNDROOM: APS | vs. II

APS | APS I
Haigestumise aeg Lapseeas Téiskasvanuna
(haripunkt 12a.) (haripunkt 30a.)
Geneetika Autosoom- Polligeneetiline,
retsessiivne, HLA-DR3, HLA-
AIRE-geen DR4
+ Addisoni tobi C67%> 100%
+ Autoimmuunne kilpnaarmehaigus 10-11% 69%
« 1. tllpi diabeet 4% 52%
* Hiipoparatiireoos
« Hiipogonadism 45% 3.5%
- Vitiliigo 4% 5-50%
+ Mukokutaanne kandidoos -
« Pernitsioosne aneemia 13-15% <1%
« Krooniline aktiivne hepatiit 11-13% -
« Alopeetsia 26-32%

APS |

» Triaad: mukokutaanne kandidoos, primaarne
hiipoparatireoos ja Addisoni tdbi

» Esineb Soomes, Sardiinias ja Iraani juutidel
» Esmakordselt kirjeldatud 1946.a.

» Autosoom-retsessiivne parilikkus — AIRE geeni
defektid

APS |: komponentide
manifestatsioon

= Mucocutaneous candidiasis
© Addison's disease

4 QOvarian atrophy

® Hypoparathyroidism

< Diabetes mellitus

Mukokutaanne kandidoos

AIRE geeni roll

* Perifeersete | e |
autoantigeenide /
ekspressiooni A
regulatsioon
tilmuses

» Tulemuseks

AIRE knockout hiired

* Autoimmunne
» Gastriit
* Ovariit
» Pankreatiit




Vaga harva esinevad sundroomid

» IPEX - immunodysregulation polyendocrinopathy
enteropathy X-linked syndrome — varane 1. tlilipi diabeet
ja raske enteropaatia

* POEMS - plasma cell dyscrasia with polyneuropathy,
organomegaly, endocrinopathy, M protein, and skin
changes




