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EMERY-DREIFUSSI LIHASDUSTROOFIA (EDMD)

ORPHA: 261 OMIM: 310300, 181350, 616516, 612998, 612999, 300696, 614302
Esinemissagedus 1 / 4 00 000, X-liitelise puhul 1 / 100 000

Ulevaade

Emery-Dreifussi lihasdistroofia (EDMD) on haruldane neuromuskulaarne haigus, mida
iseloomustab lihasndrkus ja —atroofia koos varajases eas tekkivate kontraktuuride (kudede
[ihenemine pd&hjustab liigese liikkumisvdime vahenemise ning vaarasendisse jdigastumise) ja
kardiomuopaatiaga. Haigus on tihti aeglaselt progresseeruv. Haarab kasi, jalgu, nagu, kaela,
selgroogu ja stidant. Oluliseks simptomiks on tihti esinev llakate ja alajalgade lihasndrkus ja
atroofia ning kiiinarnukkide, Achilleuse kddluste kontraktuurid. Erinevatel alavormidel on
erinev parandumisviis, kuid siimptomid on suures ulatuses samad.

Tekkepohjused

Haigusseoselised muutused mitmes erinevas geenis voivad pohjustada EDMD (tabel 1). LMNA
geeni homosligootne muutus pdhjustab alatliibi 2. Sama LMNA geeni heterosligootne
muutus pdhjustab alatlitibi 3. EMD ja LMNA geen annab juhised tuuma Gmbrise tegemiseks,
mis reguleerib molekulide liikumist tuuma ja valja. EMD geen annab juhised valgu emerin
tootmiseks. FHL1 on seotud lihasrakkude funktsiooniga, mis hdlmab signaleerimist,
lihasrakkude kasvu ja struktuuri hoidmist.

Laps saab emalt (XX) Gihe juhusliku X kromosoomi ja isalt (XY) kui on tlidruk, siis teise X-i ja kui
on paoiss, siis Y-i (joonis 1).

Tabel 1. Alatiilibid ja seotud geenid

Alatiiiip Geen Parandumisviis
1 (OMIM: 310300) EMD (Xq28) X-liiteline

2 (OMIM: 181350) LMNA (1922) Dominantne

3 (OMIM: 616516) LMNA (1922) Retsessiivne

4 (OMIM: 612998) SYNE1 (6925.2) Dominantne

5 (OMIM: 62999) SYNE2 (14923.2) Dominantne

6 (OMIM: 300696) FHL1 (Xq26.3) X-liiteline

7 (OMIM: 614302) TMEMA43 (3p25.1) Dominantne

Kliiniline pilt

Simptomite tekke aeg, raskus ja progresseerumine erineb suuresti indiviiditi, isegi sama
perekonna hulgas. Simptomid voéivad avalduda lapseeas kiire haiguse progressiooniga voi
tdiskasvanueas aeglasema progressiooniga. EDMD-le on iseloomulik kontraktuuride
esinemine, lihasndrkus ja slidameprobleemid. X-liitelise puhul on kontraktuurid esimeseks



tunnuseks, dominantse vormi puhul tekivad kontraktuurid parast lihasndrkust. Uldiselt hilises
lapseeas avaldub humeroperoneaal regioonis (6lavarre piirkond ja jalgade alumine piirkond)
lihasndrkus ja —atroofia. Selle t&ttu kdnnivad lapsed tihti varvastel ning tekib ebanormaalne
kond. Haiguse arenedes muutuvad teised lihased jaigaks ja rigiidseks, mis vahendab mobiilsust
ja likkumist. VOib esineda ka skolioos ehk selgroo kéverdumine. Dominantse vormi puhul
jadvad moned patsiendid ratastooli, X—liitelise puhul harva. Sagedased on
stidameprobleemid, kardiomUiopaatia, mis tekitab slidamepekslemist, vasimust. Esineb madal
koormuse taluvus, minestamine, artitmiad ja bradiikardia. Véivad tekkida sidameblokaadid.

Parandumine

Alatlitibid 1 ja 6 paranduvad X-liiteliselt retsessiivselt (joonis 1). Enamasti haigestuvad pojad,
harva ka titred (juhuslik inaktivatsioonil inaktiveeritakse terve X kromosoom mitte haige voi
kui ema ja isa haiged vGi ema kandja ja isa haige). Alattitbid 2, 4, 5, 7 paranduvad dominantselt
(joonis 2), jarglastel on 50% t&eniosus parida. Adrmiselt haruldane on retsessiivselt paranduv
alatiitp 3 (joonis 3). Haiguse avaldumiseks on vaja saada mdlemalt vanemalt vigane alleel.
Uhe vigase alleeli saamisel on patsient kandja ning vdib haigust edasi parandada.

X-liiteline retsessiivhe
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Joonis 1. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modifitseeritud. Wikipedia, 2023

november 2023 Emery-Dreifussi lihasdistroofia (EDMD)



Autosoomne dominantne Autosoomne retsessiivhe
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Joonis 2. Autosoomne dominantne pérandumisviis. Joonis 3. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023 Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Diagnoosimine ja ravi

Diagnoositakse kliinilise pildi, pereanamneesi, siimptomite alusel ja geneetilise testimisega. X-
liitelise alavormi puhul kasutatakse ka lihase biopsiat. Proovile tehakse immunodetektsioon,
mille abil saab hinnata teatud valkude olemasolu. X-liitelise EDMD vormi korral on 95%
juhtudest puudu emerin valk.

Spetsiifiline ravi puudub, ravi on simptomaatiline. Kasutatakse fisioteraapiat ja
lihastreeningut, et tugevdada lihaseid ja véltida kontraktuure. Vahepeal on vajalik kirurgiline
ravi. Vajadusel kasutatakse abivahendina ortoose ning ratastooli. Patsiente peaks regulaarselt
jalgima kardioloogi poolt seoses siidamekomplikatsioonidega. Vajadusel tuleb paigaldada
slidamestimulaator.

Suinnieelne diagnostika on vdimalik, kui on tuvastatud muutunud geen.
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Prognoos

Soltub lihasnorkuse ja kontraktuuride raskusastmest ja siidame ning hingamissusteemi
haaratusest.

Kasutatud kirjandus

https://rarediseases.org
https://www.orpha.net
https://medlineplus.gov/
https://omim.org
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