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Ulevaade
Kongenitaalne miiasteenia on haruldane seisund, mis pdhjustab lihasndrkust. Lihasjéudlus

halveneb fllsilise koormuse korral. Tavaliselt algab haigus varases lapsepdlves, kuid esmased
simptomid vdivad tekkida ka teismelise- vOi taiskasvanueas. Sageli on haigusest mojutatud
ndo- ja silmalihased, sh lihased, mis aitavad maluda, neelata ja liigutada silmi. Norkus vdib
esineda ka jasemete lihastes.

Imikutel v&ib lihasndrkus raskendada toitmist ning fliUsiliste oskuste saavutamine voib
kulgeda hilistumisega (nt roomama ja kdondima Gppimine). Lihasndrkuse raskusaste voib olla
vaga erinev: monel patsiendil esineb vaid kerge lihasndrkus, teistel aga esineb niivord tugev
lihasndrkus, et nad ei suuda kdndida. Mdnel patsiendil voivad tekkida hingamisraskused, eriti
palaviku voi viirushaiguse ajal. Raskematel juhtudel vdivad tekkida hingamise pausid (apnoe),
mis vOib pdhjustada naha voi huulte sinakat tooni.

Tekkepohjused
Kongenitaalse muiasteenia pdhjuseks on mutatsioonid geenides, mis mdjutavad narvi- ja
lihasrakkude vahelisi Ghendusi, ehk neuromuskulaarset stinapsit. Need geenid jagunevad
kolme rihma soltuvalt nende rollist slinapsis: presitinaptilised, slinaptilised ja
postsiinaptilised.
Presiinaptilised protsessid: narviimpulss jéuab narvikiu I6ppu, avanevad kaltsiumikanalid ja
kaltsium siseneb rakku. See omakorda paneb vesiikulid liikuma ja ihenduma membraaniga,
vabastades atsetlilkoliini stnaptilisse pilusse. Atsetiilkoliini tootmine ja vesiikulitesse
pakkimine kuuluvad ka siia rihma.
Siinaptilised protsessid: atsetililkoliin liigub siinaptilises pilus ja seondub postsiinaptiliste
retseptoritega. Ensliim atsetidilkoliini esteraas lagundab atsetlililkoliini ehk stinapsi kaudu
Ule kantava aine, I6petades signaalililekande ja valtides liigset stimulatsiooni.
Postsiinaptilised protsessid: atsettlkoliin seondub lihasraku retseptoritega, avades
ioonkanalid. See pdhjustab lihasrakus ioonide tasakaalu muutuse, millele jargneb lihase
kokkutdmme.
Koik eelnevad protsessid on signaali edastamiseks ja lihase toimimiseks adarmiselt vajalikud.
e Presitnaptiliste protsesside t66ga seotud geenid: CHAT, SLC5A7, SLC18A3, SNAP25,
SYT2, VAMP1.
e Siinaptiliste protsesside t66ga seotud geenid: COLQ, AGRN, LRP4, MUSK, DOK7, ALG2,
ALG14, DPAGT1, GFPT1, GMPPB, MACF1, COL13A1, LAMB2, LAMAS.
e Postsilinaptiliste protsesside té6ga seotud geenid: CHRNA1, CHRNB1, CHRND, CHRNE,
RAPSN, DES, PLEC, SCN4A, MYO9A, TOR1AIP1, CHD8, UNC50.
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Joonis 1. Siinapsi lihtsustatud skeem. Khan Academy, 2025.

Kbdige sagedamini esinevad muutused CHRNE, RAPSN, CHAT, COLQ ja DOK7 geenides,
sealjuures CHRNE geenimuutused pdhjustavad (ile poolte haigusjuhtudest.

Kliiniline pilt

Kongenitaalne miasteenia ilmneb tavaliselt juba stinnil, kuid kerged juhtumid voéivad jaada
markamata kuni lapsepdlve voi harva isegi taiskasvanueani. Haiguse raskusaste on varieeruyv -
monel patsiendil esineb vaid kerge lihasnorkus, teistel aga esineb nii tugev lihasnorkus, et nad
ei suuda kdndida. Véimalik on isegi eluohtlike simptomite esinemine osadel patsientidel.
Kdigi alatllpide korral kehtib reegel, et lihasndrkus stiveneb flilsilise koormuse ajal. Kdige
sagedamini on haaratud lihased, mis juhivad silmalaugude ja silmade liikumist ning narimist ja
neelamist. Vastsiindinutel ja vaikelastel voib esineda silmalaugude allavaje (ptoos) ja
topeltndgemine, narimis- ja neelamisraskused, naolihaste ndrkus, nork voi haaletu nutt,
kdnehaired (ebaselge kdne vbi nina kaudu kolav haal), flilsilise arengu hilistumine (nt
roomama ja kondima hakkamine), kde- ja sormeosavuse kohmakus (nt harjamise voi
kammimise tegevused), raskused pea hoidmisel, hingamisprobleemid, sh lihikesed
hingamispausid (apnoe episoodid), mis vdivad sliveneda viirushaiguse, palaviku véi stressi ajal.
S6ltuvalt haiguse alatlilbist voivad lisaks esineda luu- ja liigesdeformatsioonid (nt selja,
jalgade voi liigeste vadarasendid), ebatavalised naojooned (kitsas I6ug, lai silmade vahe),
kuulmislangus, jasemete tundetus, norkus voi valu, krambihood ja probleemid neerude t60s.
Harva voivad esineda ka kognitiivsed raskused. Kognitsioon on labi motlemise, kogemuste ja
tajude teadmiste omandamise ja nende mdistmise protsess.

Oluline on teada, et simptomid vdivad elu jooksul periooditi halveneda ja seejarel taas
leeveneda. Muutus tekib tavaliselt flisilise pingutuse, haiguse voi liigse stressi ajal.



Pdrandumine
Haiguse parandumismuster soltub sellest, millise geeni muutusest haigus on tingitud. Allpool
on loetletud geenide muutused parandumisviisi jargi.
Autosoom-retsessiivsed muutused: AGRN, ALG2, ALG14, CHAT, CHRNA1, CHRNBI,
CHRND, CHRNE, COL13A1, COLQ, DES, DOK7, DPAGT1, GFPT1, GMPPB, LAMAS5, LAMB?2,
LRP4, MACF1, MUSK, MYOS9A, PLEC, PREPL, RAPSN, RPH3A, SCN4A, SLC5A7, SLC18A3,
SLC25A1, TOR1AIP1, UNC13A, UNC50, VAMP1
Autosoom-dominantsed muutused: CHDS8, SNAP25
Nii autosoom-retsessiivsed muutused kui autosoom-dominantsed muutused: CHRNA1I,
CHRNB1, CHRND, CHRNE, SYT2
Autosoomne tdhendab, et muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel
kui naisel ning seetdttu mdjutab haigus mdlemat sugu vordselt.
Retsessiivne tahendab, et haigus avaldub, kui haigestunul on mdlemas geenialleelis haigust
pOhjustav muutus. Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem Uhes alleelis haigusseoselist

muutust, kuid teine alleel on muutuseta. Lapsevanematel seega haigus ei avaldu ning neid
nimetatakse haiguse kandjaks.

Dominantne tdhendab, et haiguse avaldumiseks piisab (ihest muutunud alleelist. Kui inimesel
on Uhes geenikoopias haigust pShjustav muutus ja teises normaalne alleel, siis muutunud
alleel “domineerib” ning pdhjustab haiguse. Sellisel juhul on haige tavaliselt Ghelt vanemalt
parinud patogeense variandi ja teisel vanemal seda ei pruugi olla. Haigestunud inimesel kdigil
jarglastel on 50% parida geenimuutusega alleel.

Autosoomne retsessiivne

parandumisviis Autosoomne dominantne
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pédrandumisviis.

Joonis 3. Autosoomne dominantne pdrandumisviis.
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Jalgimine ja ravi

Ravi soltub haiguse alatlilibist, sest erinevad geenimuutused reageerivad erinevatele
ravimitele. Mdnel lapsel ei pruugi ravi vaja minnagi, kuid paljudel parandavad ravimid
lihasjdudlust ja igapdevast toimetulekut. Levinumad ravimid on naiteks puridostigmiin,
neostigmiin, albuterool, efedriin, fluoksetiin, atsetasoolamiid ja amifampridiin. Ravimid véivad
oluliselt leevendada slimptomeid, tervistav ravi puudub.

Lisaks ravimitele kasutatakse toetavaid ravimeetodeid. Fisioteraapia, logopeedia ja
tegevusteraapia aitavad sailitada funktsiooni ja kohaneda igapdevaeluga. Mdne haiguse
alatiibi korral voivad tekkida hingamispausid voi 6ised hingamisraskused, mille korral
kasutatakse CPAP-maski voi muud hingamistuge. Kui narimine vdi neelamine on raskendatud,
voib olla vajalik sondiga toitmine v0i gastrostoomi paigaldus. Raskeid lihas- voi luude
deformatsioone korrigeeritakse monikord kirurgiliselt.

Haigus vajab regulaarset jalgimist mitme spetsialisti poolt. See aitab ennetada tisistusi,
kohandada ravi ja pakkuda tuge nii kodus, koolis kui ka to6o6l. Rasedus vdib monel juhul
simptomeid ajutiselt halvendada, seega on oluline rasedusaegne siivendatud jalgimine.

Prognoos
Kongenitaalne miasteenia voib kulgeda vaga erinevalt, sdltudes geenimutatsioonist ja ravi

efektiivsusest. Enamikel inimestest on haigus stabiilse kuluga voi aeglaselt progresseeruv.
Moéne alattitbi korral (DOK7, RAPSN, MUSK, AGRN, SCCMS) vdib haigus olla raskekujulisem.
Voivad esineda varajased hingamisraskused, vajadus ajutise hingamistoe jarele voi vajadus
ratastooli kasutamiseks.

Suremus on vaga madal ning enamik patsiente ei vaja plisivat hingamistuge ega ratastooli.
Oigesti valitud ravi v8ib oluliselt parandada enesetunnet ja toimetulekut.

Prognostiliselt kdige olulisem kriteerium on patsiendil esinev konkreetne geenimuutus.
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