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Ulevaade
Leigh sindroom on kliiniliselt ja geneetiliselt heterogeenne haigus, mis tekib mingi konkreetse

defekti tagajarjel mitokondriaalse energia tootmises. Iseloomulik on kesknarvististeemi
kahjustus ja degeneratsioon. Tavaliselt avaldub progresseeruv ja stigav neurodegeneratiivne
haigus esimestel elukuudel.

Tekkepohjused

On leitud dle 110 rakutuumas asuva geeni

Mitokondriaalne
maatriks

muutuse, mis vOib pohjustada Leigh
siindroomi. Enamasti esineb muutus

mitokondriaalse hingamisahela

Kristad ehk harjad
. (toimuvad hingamisprotsessid)

komplekside geenides. Kokku on Vviis

hingamisahela kompleksi. Mitokonder | > - SR < isomine membraan

(joonis 1) on keha energialabor.
Mitokondrid konverteerivad rasvhapete ja

glikoosi energia ATP-ks, mida on vaja Maatriks
rakkude energiavajaduste katmiseks. Kui
mitokondrid ei t66ta nii nagu peaks, tekib
rakkudes energiapuudus, mistéttu need
kahjustuvad. Narvisisteem vajab tooks
Membraanidevaheline ruum

palju energiat, mistdttu energiapuudus

Kristad ehk harjad
Vilimine membraan (toimuvad hingamisprotsessid)

kahjustab vaga tugevasti seda. Voib
esineda muutus ka mitokondriaalses
genoomis asuvates geenides: MT-TV, MT-
TK, MT-TW, MT-TL1 voi plruvaadi dehiidrogenaasi kompleksi komponentide geenides (DLD,
PDHA1). Ukskdik millise nende geenide muutuse tagajirjel tekib aeroobse energia
produktsiooni defitsiit.

Kliiniline pilt

Enamasti avalduvad siimptomid kolme kuu ja 2 eluaasta vahel. Haruldastel juhtudel voib
haigus avalduda noorukieeas vOi varajases tdiskasvanueas. Levinud simptomid on
motoorsete oskuste kadumine, hiipotoonia, sage oksendamine ja liikumishaire. Lastel tekib
kasvupeetus ja alakaal. Hiljem tekivad pliramidaal- ja ekstrapliramidaalsiisteemi
disfunktsiooni tunnused, nilistagmid, hingamisraskused, oftalmopleegia (silmalihaste
halvatus) ja perifeerne neuropaatia. Nagemisnarvi havimine véib viia silmanagemise kaoni.
Epilepsia on haruldane. Kaduda v8ivad omandatud kdne ja kond. Laktaatatsidoosi episoodide



tagajarjel voib tekkida hingamis- ja neerufunktsiooni haireid. Vdib periooditi esineda ka

hiperkapniat (CO, kdrge tase veres). Respiratoorsetest probleemidest tekib sageli apnoe,

hingamisraskused, hiperventilatsioon ja ebatavalised hingamismustrid. Imikutel esineb

raskusi neelamisega. Levinumad simptomid ja sagedus on valja toodud tabelis 1.

Tabel 1. Leigh siindroomi levinumad siimptomid

Hiipotoonia >80%

Suurenenud laktaadi kontsentratsioon

>80%

Koordinatsiooni ja tahtlike liigutuste hdired
>80%

Ulemiste motoneuronite talitushiire 30-
80%

Viirusinfektsioonid 30-80%

Kuulmislangus 30-80%
Psithhomotoorne taandareng 30-80%
Nagemisnarvi atroofia 30-80%

Oftalmopleegia 30-80%

Leukodiistroofia 30-80%
Tahtele allumatud liigutused 30-80%

Hiipertrihhoos 30-80%

Kasvupeetus 30-80%

Lihaste spastilisus 5-30%
Skeletilihaste atroofia 5-30%
Epileptilised hood 5-30%

Hingamispuudulikkus 5-30%

Algab imikueas

Seljaajuvedelikus

Piiramidaalsiisteemi talitushdire

Sageli esinevad ebatavaliselt raskemad

viirusinfektsioonid

VGib viia ndgemise kaotuseni

Silmalihaste halvatus

Aju valgeaine kadu

Suurenenud  karvakasv  voi  karvakasv

ebatavalises piirkonnas

Lihaste jdikus, tahtele allumatud spasmid



Perifeerne neuropaatia 5-30%

Ptoos 5-30%

Niistagmid 5-30%

Silmalao allavaje

Tahtele allumatud silmade kiired liigutused

Miiopaatia 5-30%
Maksapuudulikkus 5-30%

Siidamepuudulikkus 5-30%

Pdrandumine
Enamasti on autosoom-retsessiivne (joonis 2). Haiguse

avaldumiseks on vaja saada mdélemalt vanemalt vigane
geeni koopia. Uhe vigase alleeli saamisel on patsient
kandja ning vOib geenimuutust edasi pdarandada.
Moned Uksikud muutused (plruvaadi dehiidrogenaasi
kompleksi alaiihiku Elalfa muutused) paranduvad X-
liiteliselt (joonis 3) ja mitokondriaalse (joonis 4) DNA
muutused paranduvad ainult emaliini pidi.
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Joonis 3. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modlifitseeritud. Wikipedia,
2023

veebruar 2024 Leigh siindroom

Al

Autosoomne retsessiivhe
parandumisviis

Kandjast vanem ' Kandjast vanem

oy

Terve laps Kandjast laps  Kandjast laps

Haige laps

[] Terve, pole kandja
- Uldjuhul terve, kuid on kandja
[l Haige ja kannab haigust edasi
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Commons, 2023



Jalgimine ja ravi

Spetsiifiline ravi puudub.
Soovitatakse tarbida mitmeid
vitamiine ehk kofaktoreid, sh B1,
B2, Q10 ja tiokthape. Piruvaadi
dehiidrogenaasi defitsiidi korral
on  soovitatud

dieeti.

ketogeenset

Prognoos
Halb, eluiga on tavaliselt paar

aastat. Harvadel juhtudel voib
eluiga olla oluliselt pike.

Kasutatud kirjandus
medlineplus.gov
orpha.net

omim.org

rarediseases.org

Mitokondriaalse DNA parandumine
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Joonis 4. Mitokondriaalne pérandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Commons, 2023
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