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Sissejuhatus

Beckeri lihasdiistroofia (BLD) on paérilik haigus, mida iseloomustab progresseeruv e siivenev
lihasndrkus. Beckeri lihasdiistroofia on tekkep&hjuste poolest sarnane Duchenne’i lihasdistroofiale,
kuid BLD kulg on oluliselt kergem. Haigus avaldub tavaliselt teisme- voi noore taiskasvanueas,
sliveneb aeglaselt ja patsient vOib I16puks jadda ratastooli. Kuna BLD parandub X-liiteliselt
retsessiivselt, on haigus sagedasem poistel, kuid harva vdib esineda kergemal kujul ka tiidrukutel.

Tekkepohjused

Beckeri lihasdiistroofia on pohjustatud X. kromosoomil asetseva DMD geeni muutusest. Inimesel on
normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad rakutuumas. 46-st
kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maéaravad lapse soo — tiitarlapsel kaks X-kromosoomi
(46;XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46;XY). Normaalselt parib laps ihe kromosoomi isalt, teise
emalt. Igal kromosoomil on tuhandeid geene, milles sisalduv informatsioon on vajalik organismi
toimimiseks. Piltlikult 6eldes on geenid nagu retsept, mis annab tapseid juhiseid, kuidas organism peab
arenema, kasvama ja funktsioneerima.

DMD geen toodab valku, mille nimi on distrofiin. Distrofiini roll on lihaskoes tagada lihasrakkude
stuktruurne terviklikkus ning stabiilsus. DMD geenimuutuse korral on distrofiini valk liiga lihike,
mistottu ei suuda ta oma rolli lihasrakkudes taita ning tekib lihaste k6hetumine, millega kaasneb
lihasndrkus.

Esinemissagedus

Beckeri lihasdiistroofia haarab peamiselt mehi. BLD esinemissagedus Euroopas on ligikaudu 1 juhtum
16 700 kuni 1 juhtum 18 500 elussiinni kohta.



Kliiniline pilt

Beckeri lihasdistroofia avaldub dldjuhul teisme- voi varases
taiskasvanueas, mistottu enamik on voimelised kéndima kesmiselt
kuni 16. eluaastani. Esmasteks simptomiteks vdivad olla lihaskrambid
ja vahenenud vastupidavus treeningul. Lisanduvad puusa- ja
Olavootme lihasndrkus (joonis 1), sdarte pseudohipertroofia e
suurenemine mitte lihaskoe arvelt ja kalduvus kdndida varvastel.
Lihaste kdhetumise tagajarjel voivad tekkida luulised deformatsioonid
e kuju muutused ning kontraktuurid. Kontraktuurid on lihaste
lihenemisest tingitud liigeste liikumisulatuse piiratus, mis tekitab
jasemete konksus asendi. Lihaste kdhetumine iseenesest valulik
protsess ei ole, kuid vdib pdhjustada aeg-ajalt lihaskrampe.
Lihasndrkuse progresseerudes tekivad liikkumishaired (raskused
trepist kdimisel, toolilt plisti tdusmisel) ja voib kujuneda ratastooli
vajadus.

Stdamelihases on samuti oluline distrofiini valk, mistdttu voib ka
siida olla haigusest haaratud. Enamikul BLD-ga patsientidel kujuneb
vilja kardiomliopaatia e sudamelihase nodrkus, mis viib
siidamepuudulikkuseni. Stidamepuudulikkuse siimptomiteks vdivad
olla vedelikupeetus kehas e tursed (k.a kopsuturse) ja
hingamisraskused. Tavaliselt eelneb skeletilihasndrkus slidamelihase
Joonis 1. Beckeri lihasdiistroofia  NOrkusele, harvem vdib olla ka vastupidi.

korral on haaratud puusa- ja
Slavéétme lihased. 2023. MDA Hingamislihased Beckeri lihasdiistroofia korral Gldjuhul haaratud ei

ole, kuid haiguse arenedes vdivad samuti ndrgeneda. Kujunev
hingamispuudulikkus p&hjustab hingamisraskusi ja kbha.

Distrofiini valku on leitud ka ajukoes, mistéttu valgu puuduliku t66 téttu voivad kujuneda kaitumis- ja
intellektuaalsed haired. BLD korral siiski ei ole kognitiivsed haired vaga levinud voi on vdhe
valjendunud. Arvatakse, et ligikaudu 10%-| Beckeri lihasdlstroofiaga patsientidest on 1Q < 70.

BLD-ga isikutel vBivad teatud tuipi anesteesia korral tekkida ootamatud kdrvaltoimed, mistdttu on
oluline, et operatsioonimeeskond oleks teadlik patsiendi haigusest valtimaks tisistusi ja vajadusel
vOimaldamaks kiiret ravi.

BLD korral tundlikkushaireid (nt puutetundlikkus) ei esine. Samuti ei teki probleeme tahtele allumatute
lihaste t00s, mis tahendab, et pdiekontroll, seedetrakti motoorika ja seksuaalfunktsioonid hairunud ei
ole.

Ligikaudu 5-10%-l| naistel, kes kannavad DMD geenimuutust, tekib samuti lihasndrkus, kuid see on
oluliselt kergem ja aeglasemalt vdi mitte lldse progresseeruv.

Parandumine

Beckeri lihasdistroofia parandub edasi X-liiteliselt retsessiivselt (joonis 2). See tdhendab, et tiitarlastel

(46;XX) peavad haiguse avaldumiseks olema muutused mdélemas X-kromosoomis ehk mdlemas DMD
geeni alleelis. Titarlaps, kelle tiks X kromosoom on terve DMD geeniga ja teine vigasega, on haiguse



kandja ja temal haigus kas ei avaldu ildse voi avaldub vahesel maaral. Poisslastel (46;XY) on vaid tks X
kromosoom, mis tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid (thes DMD geeni alleelis.
Geenimuutust kandev naisterahvas parandab haiguse oma jarglasele 25% tdendosusega.
Geenimuutusega e haigust podev isa parandab haiguse oma titardele, kellel haigus endal ei avaldu voi
avaldub vahesel maaral (on kandjad).

X-liiteline retsessiivne
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Joonis 2. X-liiteline retsessiivne pérandumine. 2022. Wikipedia

Kasitlus

Beckeri lihasdistroofial tervistavat ravi ei ole ning kasitluse eesmargiks on elukvaliteedi hoidmine,
maksimaalse vdimaliku liikumisvGime sailitamine ja eluohtlike tisistuste ennetamine. Beckeri
lihasdiistroofiaga patsient vdib vajada mitme eriarsti jalgimist. Lihasfunktsiooni kadu aitab aeglustada
ravi kortikosteroididega, mille maaramise vajaduse ja sobilikkuse Gle otsustab raviarst. Olulisel kohal
on fUsioteraapia, mis aitab ka kontraktuure ennetada ja leevendada. Siidamelihase haaratuse tottu on
naidustatud regulaarne kardioloogi kontroll alates 10 aasta vanusest 1 kord aastas. Kardioloogi kontroll
on ndidustatud ka DMD geenimuutust kandval isikul taiskasvanueas, sest ka neil on natuke kérgem
kardiomiopaatia risk kui tavapopulatsioonil.



Prognoos

Beckeri lihasdistroofia prognoos ja eluiga séltuvad haiguse raskusastmest ja kaasuvatest
komplikatsioonidest. Sagedasem komplikatsioon ja surma p&hjus BLD patsientidel on dilatatiivne
kardiomiiopaatia. Raske sldamepuudulikkuse korral ulatub keskmine eluiga 40. eluaastateni.
Sidamelihase vahese haaratuse korral voib eluiga olla vorreldav tavapopulatsiooniga.
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