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Esinemissagedus 0,77:100 000
Bethlemi miiopaatia (Bethlemi lihasdiistroofia) on progressiivse lihasndrkusega kulgev
harvaesinev parilik haigus. Haigus parandub edasi autosoom-dominantselt, harvem

autosoom-retsessiivsel teel.

Tekkepohjused

Inimese parilik informatsioon on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad
koikides keharakkudes. Geen on DNA 16ik kromosoomis, mis maarab pariliku tunnuse.
Bethlemi miiopaatiat pdhjustavad haigusseoselised muutused geenides, mis kodeerivad

ekstratsellulaarse maatriksi valgu kollageen VI alfa-ahelaid (COL6A1, COL6A2 ja COL6A3).

Kliiniline pilt

Simptomaatika algab Gldjuhul lapseeas v3i noores tdiskasvanueas ning varieerub ulatuselt
indiviiditi. Haigusele on iseloomulik progresseeruv lihasndrkus, lisaks kontraktuurid kates,
jalgades ja sormedes. Vereseerumist voib leida kreatiini kinaasi (CK) tdusu lihasrakkude
havimise tottu. Bethlemi miopaatia progressioon on aeglane ning lihasndrkus ja kdndimise
hdirumine voib tekkida noorest taiskasvanueast kuni keskeani. Hingamislihaste haaratuse

tottu voib taiskasvanueas olla vajalik mitteinvasiivne ventilatsioon (NIV).

Parandumine

Enamasti on Bethlemi miiopaatia autosoom-dominantse parandumisega (Joonis 1), mis
tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid Gihes geeni alleelis. Geenimuutusega
inimene parandab siindroomi oma jarglasele 50% toendosusega. Haigus voib edasi paranduda
ka autosoom-retsessiivsel teel (Joonis 2), mis tdhendab, et haigus avaldub kui haigestunul on
mdlemas geenialleelis haigust pdhjustav muutus. Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki
vanem Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on muutuseta ja vanematel

seega haigus ei avaldu ning neid nimetatakse haiguse kandjateks.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Autosoomne retsessiivhe
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pédrandumisviis.
Modlifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Bethlemi muiopaatiale puudub pohjuslik ja taielikult tervistav ravi. Tahtsal kohal on

kopsufunktsiooni jalgimine ja flisioteraapia, mis aitavad parandada haigusest haaratud isiku

elukvaliteeti. K&6luse (nt Achilleuse) kontraktuuri korral voib olla vajalik kirurgiline sekkumine.

Prognoos

Haigusest haaratud isikutel on reeglina normaalne oodatav eluiga ja nad sailitavad mobiilsuse

ka taiskasvanueas. Hinnanguliselt 2/3 patsientidest vajavad peale 50ndat eluaastat haiguse

progresseerumise tottu liikumisabivahendeid.
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