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Uvod: L-2-hidroksiglutarna acidurija (L2HGA; OMIM
#236792) vrlo je rijetka autosomno recesivna neuro-
degenerativna bolest uzrokovana mutacijama u genu
L2HGDH, koji kodira mitohondrijsku 2-hidroksiglutarat
dehidrogenazu. Klinicka slika bolesti obi¢no se prezen-
tira u prvoj godini Zivota i izrazito je heterogena. Najce-
$¢i simptomi ukljucuju kasnjenje u razvoju, govorne po-
teskoce, epilepsiju i makrocefaliju. Glavno biokemijsko
obiljeZje L2HGA je nalaz povisene koncentracije 2-hi-
droksiglutarne kiseline (2-HG) u urinu, likvoru i plazmi.
Bududi da razlikujemo dva enantiomera, D- i L-2-HG,
njihova precizna identifikacija presudna je za dijagno-
zu. Specificna terapija zasad nije dostupna, a potporna
terapija ukljucuje primjenu riboflavina i L-karnitina.

Metode: Analizirani su uzorci urina i plazme 16-godis-
njeg bolesnika s blagim mentalnim, motorickim i go-
vornim zaostajanjem, poteskocama u ucenju te jednom
epileptickom epizodom. MRI mozga pokazao je patolos-
ke promjene u bijeloj tvari. Organske kiseline u urinu ra-
dene su metodom plinske kromatografije udruZene sa
spektrometrijom masa (GCMS-QP-2020 NX, Shimadzu),
a aminokiseline u plazmi analizirane su tekucéinskom

kromatografijom udruZenom s tandemskom spektro-
metrijom masa (LC-MS/MS 8050, Shimadzu).

Rezultati: U urinu bolesnika nadeno je masivno izludi-
vanje 2-HG, a aminokiseline u plazmi bile su generalizi-
rano blago poviSene. Molekularnom analizom otkrivena
je homozigotna patogena mutacija u genu L2HGDH, Ci-
me je potvrdena dijagnoza L2HGA.

Zakljucak: Zbog heterogene klinicke slike i vrlo niske
ucestalosti, dijagnoza L2HGA zahtijeva primjenu speci-
ficnih analitickih metoda za razlikovanje enantiomera
2-HG. Do danas nije razvijena specifi¢na terapija, ali ra-
no prepoznavanje i sustavno pracenje bolesnika mogu
doprinijeti usporavanju progresije bolesti.
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