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Ulevaade
Ullrichi lihasdiistroofia on kaasasiindinud lihashaigus, mis haarab peamiselt skeletilihaseid.

Iseloomulik on peale sindi esinev lihasndrkus, hlipotoonia, proksimaalsete liigeste
kontraktuurid, kate- ja jalalabade hiipermobiilsus ning hingamislihaste ndrkus.

Tekkepdhjused

Haigust pohjustab muutus kas COL6A1, COL6A2 vdi COL6A3 geenis, mis kodeerivad
ekstratsellulaarse maatriksi valgu kollageen VI alfa-ahelat. VI tilpi kollageen on osaks
ekstratellulaarses maatriksis, mis Umbritseb lihasrakke ja sidekude. Maatriks on vajalik
toestuseks ja stabiliseerimiseks ning raku stabiilsuseks ja kasvuks. Muutus COL6A1, COL6A2
vOi COL6A3 geenis viib vahenenud hulga vdi patoloogilise kollageen VI slinteesini. See
pOhjustab ekstratsellulaarse maatriksi ebastabiilsust ja lihasrakkude ning sidekoe
ebastabiilsust, mis pdhjustab haiguse simptomeid. Uhel perekonnal on raporteeritud muutus
COL12A1 geenis, mis parandub autosoom-retsessiivselt.

Kliiniline pilt

Iseloomulik on tle kogu keha esinev lihasndrkus, distaalsete liigeste hiipermobiilsus ja/voi
proksimaalsete liigeste kontraktuurid. Intellektipuuet ei ole kirjeldatud. Voib esineda
kifoskolioos, esilevBlvuv kandluu ja/v6i follikulaarne hiiperkeratoos. Sitivenev skolioos ja
hingamisfunktsiooni halvenemine on tlpiline. Iseloomulikud tunnused on vilja toodud
tabelis 1.

Joonis 1. Ullrichi lihasdiistroofia tunnused ja nende
sagedus.

Lihaskiudude patoloogia >80%
Suulae patoloogia >80%
Kontraktuurid >80%
Generaliseerunud lihasnérkus >80%
Randmeliigeste hiipermobiilsus >80%

Endomiiiisiumi fibroos >80% Igat lihaskiudu (mbritsev  kest ehk
endomdilisium, selle paksenemine.



Lihaskiudude diameetri suur varieeruvus
>80%

Kiifoos >80% Selgroo kbverdus.

Vahenenud selgroo liikuvus >80% Limiteerib pea ja kehatiive pééramist.

Diafragma norkus 30-80%
Koordsilmsus 30-80%

Generaliseerunud hiipotoonia 30-80%

Mikrognaatia 30-80% Léua htipoplaasia, vdike alaléug.

Hingamispuudulikkus 30-80%

Skolioos 30-80% Vildakselgsus.

Puusa dislokatsioon 30-80%

Torticollis 30-80% Koorkaelsus.

Parandumine
Enamasti on tegemist autosoom-dominantselt

paranduva (joonis 1) de novo ehk uustekkelise
muutusega. Jarglastel on 50% téendosus haigus parida.
Harvem parandub Ullrichi lihasdlstroofia autosoom-
retsessiivselt (joonis 2). Sel juhul on haiguse
avaldumiseks vaja saada mdlemalt vanemalt vigane
alleel. Uhe vigase alleeli saamisel on patsient kandja
ning vOib haigust edasi pdrandada. Kui mélemad
vanemad on kandjad, siis on 25% t&endosus, et laps
siinnib haigena. Voib esineda ka vanemate somaatilist
ja sugurakkude mosaiiksust. Kui on tuvastatud
perekonnas esinev patogeenne muutus on voimalik
teostada siinnieelset diagnostikat.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne
pdrandumisviis. Modifitseeritud. Wikimedia
Commons, 2023
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.

Modlifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023
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Jalgimine ja ravi

Puudub pohjuslik ja tervendav ravi. Vajalik on
hingamisfunktsiooni jalgimine, skolioosi jarjepidav
hindamine ja iga-aastane EKG ja ehhokardiograafia.
Lihasnorkuse ja kontraktuuride hindamiseks vajalik
iga aasta flisioteraapia ja tegevusteraapia. See aitab
hinnata ka liikumisabivahendite vajadust.
Hingamisfunktsiooni toetamiseks kasutatakse
mitteinvasiivset ventilatsiooniaparaati.
Kontraktuuride ja skolioosi korral vdib vajalik olla
kirurgiline ravi. Soovituslik on venitusharjutused,
ujumine ja veeteraapia. Olulisel kohal on
toitumisndustamine.

Prognoos
Ullrichi lihasdistroofia on raske progresseeruv

haigus. Liikumisvdéime tavaliselt kaob 10-11 aasta
vanuselt. Varajane hingamispuudulikkus on tavaline,
mis viib 6ise mitteinvasiivse ventilatsiooni vajaduseni
11. eluaastaks.
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