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Ulevaade
LAMA2 lihasdiistroofia on harvaesinev parilik haigus, mis vdib avalduda erineva

raskusastmega, pOhjustades sageli elukvaliteeti oluliselt mojutavat progresseeruvat
lihasndrkust ja lilkkumisraskust.

Tekkepohjused
Inimese parilik informatsioon paikneb kokkupakitult kromosoomides, mis asuvad kdikides

keharakkudes. Geen on DNA [6ik kromosoomis, mis maarab pariliku tunnuse. LAMA2
lihasdlstroofiat pdhjustavad haigusseoselised muutused LAMAZ2 geenis. Antud geen kodeerib
laminiin alfa-2 valku, mis on oluline komponent lihasrakke ja narvikude Umbritsevates
basaalmembraanides. Laminiin alfa-2 tagab lihaste ja narvide ehitusliku terviklikkuse ja
talitluse.

Kliiniline pilt
LAMA?2 lihasdistroofiat jaotatakse kaheks peamiseks vormiks: kaasastindinud lihasdistroofia
tidp 1A (MDC1A) ja hilise algusega LAMA2 lihasdistroofia.

Kaasasiindinud lihasdistroofia tlilip 1A avaldub alates siinnist vbi esimese kuue elukuu
jooksul. Patsientidel esineb siigav lihasndrkus ja lihastoonuse langus. Haigetel on piiratud
iseseisev lilkkumisvdime ning tihti esinevad suurte liigeste kontraktuurid (seisund, kus liigesed
muutuvad osaliselt voi taielikult jaigaks ning kaotavad liikuvuse). Levinud probleemid on
raskused s66tmisel, alatoitumus, aspiratsioon ja sagedased hingamisteede infektsioonid, mis
vajavad sageli haiglaravi. Motoorsete oskuste omandamine kulgeb hilistumisega. Enamik
patsiente suudab kill IGpuks istuda, kuid iseseisvalt kdndima hakkavad vaid viahesed. Haiguse
progresseerumisel tekib selgrookdverus ning kaela painutajalihaste ndrkus. Viimane neist
raskendab peahoidu. Intellekt on tavaliselt LAMA?2 lihasdlstroofiaga isikutel normaalne.
Harvem esinevad siimptomid on hingamispuudulikkusega seotud nork nutt, epilepsia
(sealhulgas raskesti ravitav vorm), siidameprobleemid ja progresseeruv demiueliniseeriv
senso-motoorne neuropaatia (sensoorsete ja motoorsete narvide jarkjarguline kahjustumine
ning maeliinikihi lagunemine, mis pdhjustab lihasndrkust ja tundlikkuse kadu).

Hilise algusega LAMA2 lihasdiistroofia siimptomid ilmnevad tavaliselt lapsepdlves voi
tdiskasvanueas. Patsientidel esineb proksimaalne lihasndrkus, mis mdjutab kehatiivele
lahemal asuvaid lihaseid ja raskendab igapaevaste tegevuste sooritamist. Kuigi motoorsete
oskuste areng voib olla hilistunud, saavutatakse tavaliselt iseseisev kondimisvéime. Vahem
levinud slimptomite hulka kuuluvad jaiga selgroo siindroom, liigeste kontraktuurid (peamiselt
kitnarliigeses), krambihood lapsepdlves, progresseeruv hingamispuudulikkus,
selgrookdverus ja kardiomuopaatia.



Parandumine

LAMAZ2 lihasdustroofia parandub edasi autosoom-retsessiivsel teel. Autosoomne tahendab, et
muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu
mdojutab haigus mdlemat sugu vordselt. Retsessiivne tdahendab, et haigus avaldub, kui
haigestunul on mdlemas LAMA?Z2 geenialleelis ehk geenikoopias haigust pdhjustav muutus.
Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine
alleel on muutuseta ja vanematel haigus ei avaldu. Neid nimetatakse haiguse kandjateks.

LAMA?2 lihasdistroofiaga isik parandab haigust pdhjustava muutuse oma lastele jargmiste

tdendosustega:

kui tema partner kannab Uhes alleelis haigusseoselist muutust (ehk on haiguse kandja),

siis kordusrisk on 50%;

kui tema partner on samuti homostigoot ehk haigusseoseline muutus esineb mdlemas

geenikoopias, siis kordusrisk on 100%;

kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis on risk vaga madal ehk vorreldav
tavapopulatsiooni riskiga ehk <1%. Kill aga on sel juhul jareltulija 100% juhul haiguse

kandja.
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Jalgimine ja ravi

LAMA?2 lihasdlistroofiale puudub veel pdhjuslik ravi, mistdttu keskendutakse siimptomite
leevendamisele, hdélmates filsioteraapiat lihaste tugevuse ja liikuvuse sailitamiseks,
ortopeedilist ravi, igapaevaelu toimingute toetamist, toitumisalast ndustamist ning muid
spetsiifilisi ravimeetodeid. Oluline on ka patsientide regulaarne jalgimine, sealhulgas
neuroloogiline hindamine, kopsufunktsiooni jalgimine, arengu hindamine, psiihhiaatriline
tugi, siidamearsti poolne kontroll, ndgemiskontroll ja sotsiaalsete vajaduste toetamine.

Prognoos
LAMA?2 lihasdiistroofia prognoos soltub suuresti haiguse raskusastmest ja individuaalsetest

eriparadest. Haiguse raskemate vormide korral on prognoos t3sine — sageli ilmnevad varases
eas lihasndrkus ja jarkjarguline liikumisvéime kadu, mis mdjutab oluliselt igapaevaelus
toimetulekut ja elukvaliteeti.
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