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LAPSEEA VAHELDUV HEMIPLEEGIA
OMIM: 614820; ORPHA: 2131

Ulevaade

Lapseea vahelduv hemipleegia, inglise keeles Alternating Hemiplegia of Childhood (AHC), on
harvaesinev narvististeemi arenguhdire, mida iseloomustavad korduvad, mé6duvad
hemipleegia e keha lihepoolse halvatuse episoodid. Lisaks vGivad esineda epilepsia e
langetdbi ja episoodilised tahtele allumatud liigutushaired (nt. vastutahtelised
lihaskontraktsioonid).

Tekkepohjus

Lapseea vahelduva hemipleegia peamiseks pdhjuseks on geenimutatsioon ATP1A3 geenis.
ATP1A3 geen kodeerib valku, milleks on naatrium/kaalium ATPaas (Na/K ATPaas). N/K
ATPaas on rakumembraani valk, mis t66tab nagu energiapump ja on oluline organismi iga
raku normaalses talitluses (joonis 1). Ajukoes transpordib Na/K ATPaas Na ja K ioone labi
kanalite, mis Ghendavad ajurakke, omades seega olulist rolli ajurakkude kooskdlastatuses ja
aju funktsiooni regulatsioonis. ATP1A3 mutatsiooni korral Na/K ATPaas ei toota, mistGttu
ioonid ei liigu ja tekib rakkude funktsioonihdire. ATP1A3 on tdhtis ka slidamelihase
regulatsioonis, mistottu on ATP1A3 mutatsiooni kandjad ohustatud stidame ritmihairetest.
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Esinemissagedus

AHC esinemissagedus on hinnanguliselt Glemaailmselt 1 juhtum 1 000 000 elussiinni kohta.
Uuemate andmete kohaselt vdib sagedus olla kuni 10x suurem.

Siimptomid ja avaldumine

Lapseea vahelduvale hemipleegiale viitavad simptomid ilmnevad tldjuhul enne 18ndat
elukuud. AHC avaldumine varieerub suuresti. Haigus vdib avalduda kergelt (liksikud
simptomid) ning haigestunul on normaalne areng ja hea prognoos. Raskema vormi korral
vOib esineda tdsisemaid tisistusi ja kujuneda pisiv vaimne puue. Allolevas tabelis on toodud
peamised AHC kaebused, mis jagunevad plsivateks ja paroksiismaalseteks e hootisteks
(tekivad jarsku ja mooduvad).

Paroksiismaalsed e hootised siimptomid

Paraliiiis ehk pleegia Uhe kehapoole tdielik halvatus
(hemipleegia), kogu keha halvatus
(kvadripleegia) voi (ihe jdseme tdielik
halvatus.
Kaob tahtliku liigutuse sooritamise voime.

Diistoonia e tahtmatud Vastutahtelised lihase pingutumised, mis
lihaskontraktsioonid pohjustavad p66ravaid liigutusi ning
ebatavalisi poose.

Episoodilised niistagmid e tahtmatud riitmilised silmaliigutused

Epilepsiahood e krambihood Peamised epilepsia vormid AHC korral:
Fokaalsed hood — saavad alguse aju iihe
poolkera piiratud alalt. Esinevad tahtmatud
liigutused voi lihaskontraktsioonid. Teadvus
on sdilunud véi hdirunud.

Generaliseerunud hood — saavad alguse
iiheaegselt mélemalt aju poolkeralt.
Esinevad tahtmatud liigutused véi
lihaskontraktsioonid. Kaasneb
teadvusekadu.

Epileptiline staatus - sagedasti korduvad voi
kestvad epileptilised hood. Hoogude vahel ei
toimu tdielikku neuroloogiliste
funktsioonide ja teadvuse taastumist. Vajab
kiirelt abi!



Treemor e varisemine

Koorea e tantstobi

Hingamissageduse muutus ja autonoomse
narvislisteemi nahud (punetav nagu,
kahvatus, kiire siidameriitm,
oksendamine)

Kiired, tomblevad, ebariitmilised voi
aeglased, riitmilised, usjalt vddnlevad
sundliigutused.

Autonoomse ndrvisiisteemi ndhud voivad
kaasneda hemipleegia episoodidele.
Autonoomne ndrvisiisteem reguleerib
tahtele allumatuid keha funktsioone

(siidamertitm, vereréhk, higistamine jm)

Peavalu

Piisivad siimptomid
Psiihhomotoorse arengu mahajaamus
Kaitumishaired
Kdnehdired
Autismispektri hdired

Stdame rutmihaired

Parokslismaalsed simptomid vdivad esineda Uksikult vdi mitu korraga sama episoodi ajal.
Sagedasemad tegurid, mis hoogusid dgestada vdivad on arevus, vasimus, temperatuuri
muutused, vesi, valu, kdhukinnisus, palavik voi kiilmetushaigus, fllsiline koormus ja
paikesekiirgus. Siiski ei ole kdikidel hoogudel kindlat ajendit ja hood vdivad olla
etteaimamatud.

Uni on AHC patsientidel darmiselt oluline, kuna hemipleegiline episood (ldjuhul taandub
magades.

Paroksiismaalsed simptomid ja epilepsiahood varieeruvad sageduse, raskusastme ja
kestvuse poolest. Osa hemipleegilisi episoode véib kesta minuteid kuni tunde, osa episoode
pdevi voi isegi nadalaid. Mdnel haigusest haaratud isikul on hood Uhel korral kuus, teisel
igapaevaselt. Episoodide raskusaste on samuti erinev, moni hoog vallandub vaid lhe
kehapoole tuimusena, jargmine hoog taieliku halvatusena. Epilepsiahood on oma olemuselt
luhikesed (va. epileptiline staatus), kuid véivad esineda mitu korda p&devas.



Parandumine

Lapseea vahelduv hemipleegia on enamasti autosoom-dominantse parandumisega, mis
tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid (ihes ATP1A3 geeni alleelis.
Enamikel juhtudel on autosoom-dominantne muutus de novo ehk uustekkeline, mis
tdhendab, et kumbki vanematest muutust ei kanna. Harvematel juhtudel tiks vanematest
kannab samuti sama muutust Ghes geeni alleelis. Geenimuutusega isik parandab AHC oma
jarglasele 50% tdendosusega.

Ravi ja jalgimine

Lapseea vahelduv hemipleegia ei ole ravitav. Oluline on jalgida ja valtida episoode
vallandavaid tegureid ja ebaregulaarset uneritmi. Hemipleegiliste episoodide, diistooniate
ja epilepsia puhul voib abi olla ravimitest, kuid ei pruugi, mistdttu peab seisundist haaratud
isik olema lasteneuroloogi jalgimisel, kes maarab sobiva hoovastase voi lihaslddgastava ravi.
Voimalike riitmihairete tottu on soovitatav ka kardioloogi jalgimine.
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