Infoleht

Kdesolev infoleht annab lilevaate, mida tdhendab geenimutatsioon titiini geenis (TTN). Muutused TTN
geenis voivad pdhjustada lihasnorkust ja sidameprobleeme. Geenimuutust tapsemalt selgitab raviarst,
kes hindab muutuse véimalikku tervisekahju ulatust.

Mis on titiin?

Titiin (TTN) on inimkeha suurim valk! Titiini leidub lihasrakkudes ja tal on oluline roll normaalse lihast66
tagamisel. Titiini esineb ka stidamelihases. Titiinist saab rohkem lugeda: http://titinmyopathy.com.

Mida pohjustab vigane titiini (TTN) geen?

Titiini valgu terviklikkuse tagab TTN nimeline geen. Geen on piltlikult 6eldes on
nagu retsept, mis annab tdpseid juhiseid, kuidas organism peab arenema,
kasvama ja funktsioneerima. Mutatsioonid e muutused titiini geenis
pohjustavad sageli haireid sidamet66s, mistottu stida ei ole vGimeline
efektiivselt verd vereringesse pumpama (dilatatiivne kardiomiopaatia) ja voib
lisaks p&hjustada siidame ritmihaireid (nt kodade virvendust). TTN geenis voib
esineda palju erinevaid mutatsioone ning kdik nendest ei pohjusta haireid

slidametdos. Probleemid tulevad sellistest muutustest, mille tottu titiini valk
liheneb ja ei suuda oma rolli lihasrakkudes téita. Kui isikul on m&lemal geenialleelil (ks alleel parineb
isalt, teine emalt) selline TTN geenimuutus, mis péhjustab valgu lihenemise, voivad lihasndorkus ja
sidameprobleemid avalduda juba varases eas. Rohkem on aga neid inimesi, kes kannavad vaid tihes
alleelis TTN geenimutatsiooni ja teine geenialleel on terve, mistdttu neil haigusndhte ei esine. Siiski on
soovitatav ka titiini lihendava geenimuutuse kandjatel regulaarselt tervisekontrollis kéia, isegi kui neil
kaebusi ei ole, sest ka nemad v&ivad olla ohustatud siidameprobleemidest.

Muutused titiini valgus moodustavad laia spektri lihashaigusi, mida
nimetatakse titinopaatiateks (vt moistekaarti). Neid haireid nimetatakse
ka miopaatiateks v6i distroofiateks. Titinopaatiaid iseloomustab ' ‘
lihasndrkus, mis voib avalduda juba lapseeas voi hiljem taiskasvanueas.

Lihasndrkuse raskusaste varieerub (kerge-raske).



http://titinmyopathy.com/

Salih
miopaatia

Parilik
miiopaatia koos
varase hingamis-
puudulikkusega

Tsentronukleaarne
miiopaatia

Jaseme-
Multiminicore

e, 08 ® vootme
haigus koos Tltl I n l lihasdiistroofia

bl (TTN) hiired

Siidamepropleemid YR (titi nopaatiad) Eesmiste

saarelihaste

(kardiomiiopaatia jm)
diistroofia

Lapseea - juveniilse Varase algusega
algusega Emery-Dreifussi miiopaatia koos fataalse
laadne fenotiiiip ilma kardiomiiopaatiaga

kardiomiiopaatiata
R Lihasnorkus,

tapsustamata

Kuidas tolgendada TTN geeni geneetilise analiiiisi vastust?

1.

Kdik muutused TTN geenis ei pohjusta haigust ehk ei ole haigusseoselised.

K&ik muutused TTN geenis ei ole sama raskusastmega.

Titiini l0hendavad geenimuutused pdhjustavad lihas- ja sidameprobleemide riski tdusu ja seet&ttu
klassifitseeritakse neid ’patogeenseks” voi "tdenaoliselt patogeenseks”.

Geenimuutused, mis ei pdhjusta titiini lihenemist, terviseprobleeme ei tekita ja neid
klassifitseeritakse ""healoomuliseks” v&i "tdenaoliselt healoomuliseks”.

Tihti voib geenianallisil valja tulla muutus, mille kohta ei ole veel piisavalt infot, et 6elda, kas see on
hea- vOi pahaloomuline ning seet&ttu klassifitseeritakse see "ebakindla tahendusega variandiks”.



