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Metakromatska lcukodistrofija je nasljedni poremedaj karakteriziran nakuplja-
njem masti sulfatida u stanicama. Nakupljanje posebno utjeée na stanice u
sredi$njem i perifernom Zivéanom sustavu koje proizvode mijelin. Posljedi¢no
dolazi do progresivnog unistavanja bijele tvari {leukodistrofije). Ostecenja bijele
tvarl uzrokuju progresivno pogordanje psthomotorickih sposobnosti. Najéoice
manifestacije bolesti su gubitak osjeta u ekstremitetima, inkontinencija, parali-
za, nemogucnost govora, sliepoda i gubitak sluha, a u terminalnoj fazi gubitak
svijesti. Polovica oboljelih od metakromatske leukodistrofije ima kasno infan-
tilni oblik sa loSom prognozom i visokom stopom mortaliteta u ranoj djecjoj
dobi. Klini¢ki pregled i MRI su prvi koraci u dijagnostici. Etioloskog lijecenja
nema, u razmatranju je presadivanje kostane srZi (ukljucujudi transplantaciju
matiénih stanica), jer usporava napredovanje bolesti. Prikazujeme djedaka sa
metakromatskom leukodistrofijom kojem je dijagnoza postavljena u dobi od
19 mjeseci. U dobi od 18 mjeseci pocela je psihomotoricka regresija u djecaka
koji je do tada imao uredan razvoj - samostalno je bio pokretan. [stoga mjeseca
pregledan je po dje¢jem fizijatru te je uocena je motoricka sltabost donjih ek-
stremiteta | preporudena je neuromotoricka stimulacija | obrada. Roditelji tada
nisu bili suglasni sa odlukom o potrebnoj stacionarnoj rehabilitaciji djecaka.
Mjesec dana nakon pregleda djedjeg fizijatra pregledan je po neuropedija-
tru. Tijekom hospitalizacije na odjelu neuropedijatrije u¢injen je MR mozga
koji jo pokazao promjene koje upuéuu na metakromatsku leukodistrofiju. Na
kontrolnom pregledu djeljeq fizijatra verificirana je daljnja neuromotoricka
regresija u smislu slabosti svih ekstremiteta, oteZzane kontrole drzanja glave,
te oteZancg govora i smetnji gutanja. Stacionarna rehabilitacija u kojoj je
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sudjelovao multidisciplinami tim rezultirala je boljom kontrolom drzanja glave,
aktivnost ruku bila je pobolj§ana. Unato¢ prirodi ove bolesti multidisciplinar-
nom stimulacijom moZe se usporiti tijek bolesti, razvoj komplikacija i postici
najoptimalnija kvaliteta Zivota.
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