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Tama opas perustuu synnynnaisten lihasdystrofioiden (CMD) diagnostiikkaa ja ladketie-
teellista hoitoa koskeviin kansainvalisiin konsensusohjeisiin. Oppaan alkukielisen version
luomista ovat tukeneet Cure CMD (curecmd.org), TREAT-NMD (treat-nmd.eu), AFM-Asso-
ciation Francaise contre les Myopaties (afm-france.org) ja Telethon Italy (telethon.it).

Alkuperainen artikkeli on julkaistu lastenneurologian alan lehdessa: (Ching H Wang, ym.
Concensus Statement on Standards of Care for Congenital Muscular Dystrophies,

J Child Neurology 2010;25(12)1559-1581) ja verkossa 15.11.2010. Sen voi ladata ilmaiseksi
osoitteesta: http://jcn.sagepub.com/content/25/12/1559.

Tama perheille suunnattu opas synnynnaisten lihasdystrofioiden hoidosta perustuu 82
asiantuntijan kansainvalisen ryhman tyéhon. He edustivat seuraavia eri aloja: patologia,
neurologia, keuhkotaudit, tehohoito, gastroenterologia (suolistosairaudet), ravitsemus-
tiede, logopedia (puheterapia), suun hoito, ortopedia, kuntoutus, kardiologia ja palliatiivi-
nen hoito.

Yhteiseen ndkemykseen padstakseen asiantuntijaryhma kaytti
seuraavia keinoja:

+ kattava kirjallisuuskatsaus

+ verkkokysely asiantuntijoille synnynnaisen lihasdystrofian hoidon
tamanhetkisesta tilasta

+ verkkokysely vanhemmille hoitoon liittyvista keskeisista
kysymyksista ja ongelmista

+ kaksipaivainen neuvottelukokous, “"CMD Standard of Care
Workshop”, Brysselissa marraskuussa 2009.

HUOM.

Tassa julkaisussa esitettyjen ohjeiden ja neuvojen ei ole tarkoitus korvata ladkarin anta-
maa hoitoa, eika opas korvaa laakari-potilassuhdetta. Oppaan neuvoja tulee seurata vain
yhdessa hoitavan ladkarin antamien ohjeiden kanssa, ja ladkarin kanssa tulee aina neu-
votella terveyteen liittyvista kysymyksista seka oireista, jotka saattavat vaatia diagnoosia
tai hoitotoimenpiteita. Taman julkaisun pohjalta tehdyt valinnat ja ratkaisut ovat omalla
vastuullanne.

Taulukoiden lukuohje

Taulukoissa kaytetyt lyhenteet on selitetty kunkin taulukon alaosassa. Diagnoo-
sien lyhenteet rakentuvat siten, etta ensimmaisena ilmoitetaan geeni ja sen jal-
keen maaritellaan, onko kyseessa dystrofia vai myopatia (RD = related dystrophy
= ko. geenin virheeseen liittyva dystrofia, RM = related myopathy = ko. geenin
virheeseen liittyvéa myopatia).

Esimerkiksi:
LAMA2-RD on LAMA2-geenivirheeseen liittyva dystrofia
SEPN1-RM on SEPN1-geenivirheeseen liittyva myopatia
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1 Johdanto

Mita on synnynnainen

lihasdystrofia?

Tassa oppaassa kaytettyjen, alleviivattu-
jen termien madritelmat I6ytyvat sanas-
tosta (Liite C).

Sina tai lapsesi olette ehka juuri saaneet diagnoosin
synnynndinen lihasdystrofia (congenital muscular dyst-
rophy, CMD). Vastaan tulevan uuden tiedon maara
saattaa tuntua valtavan suurelta. On tarkeaa, etta
perheet ja henkil6t, joilla on synnynnainen lihasdyst-
rofia, ymmartavat diagnoosiin liittyvat ladketieteel-
liset nakdokohdat osatakseen varautua tulevaan ja
voidakseen panostaa oman tai lapsensa terveyden
hoitoon.

Taman oppaan tarkoituksena on auttaa ymmarta-
maan, kuinka erilaisia oireet voivat olla, ja millaisia
hoitoja ajan mittaan voidaan tarvita. Taman tiedon ja
ymmarryksen avulla on helpompi ennakoida synnyn-
naisen lihasdystrofian aiheuttamia tarpeita.

Synnynnaiset lihasdystrofiat ovat joukko perinnélli-
sid, harvinaisia sairauksia, joiden ensioireet havaitaan
alle kahden vuoden idssa. Tahan ryhmaan ei siis kuulu
Duchennen lihasdystrofia, joka ilmenee pojilla vasta
hieman myéhemmalla ialla. Varhaisiin oireisiin kuulu-
vat velttous (hypotonisuus), nivelten jaykistymat seka
hengityksen ja sydmisen vaikeudet. Synnynnaiset lihas-
dystrofiat ovat alaryhma synnynnaisten myopatioiden
eli synnynnaisten lihassairauksien joukossa. Niinpa
sama geeni, joka aiheuttaa synnynnaisen lihasdystro-
fian, voi aiheuttaa lantio-hartiadystrofian, LGMD:n, tai
mySéhemmalla iadlla alkavan lihasdystrofian. Toisaalta,
samaa synnynnaisen lihasdystrofian alatyyppia sairas-
tavien kokemukset sairaudestaan saattavat olla hyvin
erilaiset. He voivat olla lihasvoimiltaan vahvempia tai
heikompia kuin toiset samaa alatyyppia sairastavat, tai
heidan oireensa ovat voineet alkaa eri ikdisina. Tapaus-
ten joukossa on osa sellaisia alatyyppeja, joiden geeni-
mutaatiota ei viela ole |6ydetty.

Lukuisat tutkijat eri puolilla maailmaa tekevat toita

|oytadkseen kaikki synnynnaista lihasdystrofiaa ai-
heuttavat geenit, ja uusia l6ytoja tehdaan joka vuosi.

Joidenkin geenimutaatioiden vaikutuksesta lihasta
tuhoutuu nopeammin kuin uutta muodostuu tilalle.
Synnynnadista lihasdystrofiaa sairastavalla lapsella voi
olla erilaisia sairauteen liittyvia neurologisia ja fyysisia
ongelmia. Jotkut lapset kdvelevat itsenaisesti tai tuen
avulla, toiset oppivat kavelemaan, mutta menettavat
kavelykyvyn ian myo6ta, ja jotkut eivat opi kdvelemaan
lainkaan.

Kavelevien lasten tai vasta lapsuusian lopulla tai
aikuisena ensioireita saavien voidaan sanoa sairasta-
van hartia-lantio-lihasdystrofiaa (limb-girdle muscular
dystrophy, LGMD). Kaikki synnynnadiset lihasdystrofiat
kuuluvat kirjoon, jonka toisena aaripaana on CMD
(varhainen alku, enemman lihasheikkoutta) ja toise-
na LGMD (my&hempi alku, lievempi lihasheikkous).
Laatikossa 1 luetellaan tunnetut synnynnadisten lihas-
dystrofioiden alatyypit. Ks. Liite A, jossa taydellisempi
selvitys.

Miten tdta opasta kaytetaan?

Oppaassa luodaan ensin yleiskatsaus tarkeimpiin
hoidon osa-alueisiin. Hoito jaotellaan sitten elinjar-
jestelmittain sen mukaan, mihin synnynndinen lihas-
dystrofia vaikuttaa (esimerkiksi sydan tai keuhkot),
seka saman diagnoosin omaavilla esiintyviin muihin
ongelmiin. Joissain synnynnaisen lihasdystrofian
alatyypeissa on erityisongelmia, joita ei esiinny valtta-
mattd muissa alatyypeissa. Naita eroja kuvataan tassa
oppaassa.

Synnynnadisen lihasdystrofian hoitoon liittyvia, tas-
sa oppaassa kasiteltyja erikoisaloja ovat neurologia,
lihastaudit, keuhkotaudit (hengityksen hoito), gast-
roenterologia, ravitsemustiede ja suun terveydenhoi-
to, kardiologia, ortopedia ja kuntoutus seka henkinen
hyvinvointi ja palliatiivinen hoito. Vaikka nama vaikut-
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LAATIKKO 1

Synnynnaisten lihasdystrofioiden alatyyppien kirjo

Kollageeni VI -myopatiat
(muut nimet COL6-myopatiat)

+ Ullrichin synnynnainen lihasdystrofia (UCMD)
+ Valimuotoinen tauti
+ Bethlemin myopatia (my6haisempi alku)

Laminiini-alfa 2-dystrofia (muut nimet
LAMA2-dystrofia, sis. myos LAMA2-CMD, MD-
C1A tai synnynnainen merosiininpuutos)

laminiini-alfa2-varjayksen tulos lihas- tai ihokoepa-

lassa:

« Taydellinen puutos - yleensa ei kavelykykya*
(varhainen alku)
Osittainen puutos - yleensa kavelykyky
saavutetaan (mydhaisempi alku)

*Huom. On olemassa poikkeuksia: LAMA2-CMD
viittaa varhain alkavaan tautimuotoon, jossa kave-
lykykya ei saavuteta, kun taas LAMA2-RD-muotoon
kuuluu lapsia ja aikuisia, joiden tauti alkaa myo-
hemmin, ja jotka ovat kavelykykyisia.

Alfadystroglykaanidystrofia (muut nimet

aDG-dystrofia, dystroglykaanidystrofia, a-dyst-

roglykanopatia)

Walker-Warburgin oireyhtyma eli WWS
muscle-eye-brain disease eli MEB-sairaus tai
Fukuyaman kaltainen tauti

pikkuaivo-oireinen CMD; oireina voivat

olla pikkuaivojen kystat, hypoplasia ja dysplasia
CMD ja kehitysvammaisuus ilman aivojen
kuvantamisessa nahtavia rakenteellisia
muutoksia; tahan alatyyppiin kuuluu
pienipaisyytta (mikrokefaliaa) tai vahaisia
aivojen valkean aineen muutoksia, jotka
nakyvat MRI:ssa

CMD, johon ei liity kehitysvammaisuutta eika
kognitiivisen kehityksen viivetta
Hartia-lantio-lihasdystrofia (LGMD) ja kehitys-
vammaisuus (myohaan alkava lihasheikkous) ja
rakenteellisesti normaalit aivot kuvantamisessa

Hartia-lantio-lihasdystrofia (LGMD) ilman
kehitysvammaisuutta (mydhaan alkava lihas-
heikkous)

SEPN1-myopatia (muut nimet SEPNT-RM,
rigid spine -lihasdystrofia, RSMD1)

voi olla my6s diagnosoituna nimella multimini-
core-tauti, desmiinimyopatia Malloryn kappale
inkluusioin ja synnynnainen syytyyppiepasuhta
(kaikki lihaskoepalan antamia diagnooseja,
jotka eivat suoraan ole yhteydessa tiettyyn

eenivirheeseen)

RYR1-myopatia (muut nimet RYR1-CMD)

paallekkaisyytta esiintyy diagnoosien RYR1-
myopatia, central core- ja centronuclear-
myopatia kanssa

pidetadn synnynndisena lihasdystrofiana, mikali
lihaskoepalassa on lihaksen tuhoutumista ilman
tyypillisia lihassyiden keskustan varjdysmuutoksia

LMNA-dystrofia (muut nimet L-CMD ja
LMNA-CMD)

nuokkuvan paan oireyhtyma (Dropped Head
Syndrome), roikkuva nilkka, ei kavelykykya
kavelykykyisilla myds varhain ilmeneva
Emery-Dreifussin lihasdystrofia

Tarkemmin maarittamaton synnynndinen
lihasdystrofia

kliinisesti synnynnainen lihasdystrofia ilman
geenivarmistusta

vaikka taudinkuva ja/tai lihaskoepalan tulos
sopivatkin synnynnaiseen lihasdystrofiaan,
geenitutkimuksella ei valttamatta saada
diagnoosia selville, silla kaikkia CMD-tautien
geeneja ei ole viela l6ydetty. Geenitutkimuksia
tilatessa kannattaa kaantya synnynnaiseen lihas-
dystrofiaan perehtyneen asiantuntijan puoleen.




On syytd muistaa, ettei kaikilla synnynnaistd lihasdystrofiaa sai-

rastavilla ole kaikkia oppaassa mainittuja oireita, eivétké kaikki

tarvitse kaikkia niitd hoitoja, joista tdssd oppaassa kerrotaan.

Yhtélaisyyksisté huolimatta jokaisen sairastavan taudin kulku

on aina yksildllinen, ja eri ajankohtina ilmenee erilaisia tarpeita.

Tdstd johtuen hoito tulee aina suunnitella yksil6llisesti.

tavat selvasti erillisilta ja itsenaisilta aloilta, on mo-
niammatillinen tydskentely paras tapa hoitaa lapsen
terveyttd. Moniammatilliseen tyéryhmaan kuuluvat
edella mainittujen alojen asiantuntijat, muita hoitoon
osallistuvia ammattilaisia (kuten fysioterapeutit) seka
lapsen vanhemmat. Lapsen hoitoon liittyvista asioista
keskustelaan tydryhmassa ja paatokset tehdaan yh-
dessa vanhempien kanssa.

Moniammatillinen hoito edellyttaa erityisosaamis-
ta. Ensiaskel tallaisen hoidon piiriin paasemiseksi
on, etta ladkari tekee lahetteen lastenneurologiseen
yksikkdon yliopistolliseen keskussairaalaan, jossa on

kaikkien erikoisalojen asiantuntijoita ja osaamista las-
ten lihastaudeissa.

Jokaisella perheellda on oma tapansa hankkia lisa-
tietoa synnynnaisesta lihasdystrofiasta. Toivot-
tavasti tastd oppaasta on apua, riippumatta siita
miten haluat asiaan tutustua. Olemme huomioi-
neet, etta taman julkaisun voi lukea sairastava
henkilé itse, mutta lukemisen helpottamiseksi
sairastavaan henkil66n viitataan oppaassa sanal-
la "lapsesi”.

2 Kokonaisvaltainen hoito

Hyvin koordinoitu moniammatillinen hoito, vahvan
ladkari-potilassuhteen luominen ja yksiléllinen hoito-
ja kuntoutussuunnitelma ovat tarkeita taudin kaikissa
vaiheissa.

Tama luku jakautuu kolmeen aiheeseen: alkuhoito
diagnoosivaiheessa, seurantakaynnit poliklinikalla ja
akuutit sairaalahoitojaksot (sairaalaan joutuminen,
kun loukkaantuu tai sairastuu akillisesti).

Alkuhoito diagnoosivaiheessa

Kun lapsesi saa synnynnaisen lihasdystrofian diag-
noosin, tulee aloittaa asiaankuuluva, jaliempana ku-
vattu hoito, samoin kuin jatkuva tuki ja neuvonta.
Tavoite on, ettd hoidosta vastaa lastenneurologi
tai neurologi, joka on hyvin perehtynyt synnyn-

néisiin lihasdystrofioihin, ja tydskentelee perheen-
ne kanssa hyvassa yhteistydssa. Ladkarin tulee auttaa
lastanne pysymaan terveena ja toimintakykyisena
mahdollisimman pitkdan ja auttaa perhettanne va-
rautumaan terveydellisiin ongelmiin jo ennen kuin
niita ilmenee. Tata varten tulee ottaa huomioon seka
ladketieteellisia etta psykososiaalisia nakokohtia.
Tuloksellista hoito- ja kuntoutussuunnitelmaa varten
tarvitaan monen eri ammattiryhman nakemysta.
Ensimmaisen laakarikaynnin tulisi tapahtua heti
kun synnynnaisen lihasdystrofian kliininen diagnoosi
on tehty, vaikkei taudin tarkka alatyyppi viela olisi
tiedossa. Talla kaynnilla 1aakarin tulisi kertoa diag-
noosista ymmarrettavasti ja helppotajuisesti. Kayntia
varten kannattaa kirjoittaa muistiin kysymyksia ja

LAATIKKO 2

Viisi asiaa, jotka tulisi kasitella ensimmaisella
vastaanottokaynnilla:

1. Diagnoosi. Laakarin tulisi selittaa, mita taudin
syysta tiedetaan, ja miten tauti vaikuttaa erilaisiin
toimintoihin, kuten liilkuntakykyyn, hengitykseen,
sydamen toimintaan ja kognitiivisiin valmiuksiin.

2. Ennuste. Synnynnaisten lihasdystrofioiden
vakavuusaste ja elinaikaennuste vaihtelevat suu-
resti. Kuitenkin useimpien alatyyppien ennuste
on parantunut laaketieteellisen teknologian edis-
tymisen myota.

3. Toistumisriski ja vaikutus perhesuunnitte-
luun. Vaikkei tama ole tarkein keskustelunaihe
diagnoosihetkella, 1ddkarin tulisi kertoa, onko
olemassa riski, etta perheeseen syntyy toinen
samaa sairautta sairastava lapsi. Jos tarkka gee-
nivirhe tunnetaan, voidaan yleensa myds toistu-
misriski laskea. Vaikkei sita tunnettaisi, voidaan
toistumisriski arvioida karkeasti.

4. Hoito- ja kuntoutussuunnitelma. Moniam-
matillinen lahestymistapa on valttamaton. Tyo-
ryhmaan kuuluvat muun muassa lastenneurologi
tai neurologi, keuhkolaakari, kardiologi, silma-
laakari, fysioterapeutti ja ortopedi (ks. Liite B).
Ihannetapauksessa myds palliatiivisen hoidon
asiantuntija olisi jo varhain mukana elamanlaa-
dun parantamiseksi. Yleisesti ottaen hoito- ja

tehda muistiinpanoja, koska usein on jalkeenpain vai-
kea muistaa kaikkia tapaamisessa kasiteltyja asioita.
Tukiperheen tai tukihenkilon ottaminen mukaan voi
olla avuksi. Tasta kaynnista alkaen tarvitaan yleensa

kuntoutussuunnitelmaan ei vaikuta se, onko
tarkka geenivirhe tiedossa vai ei. Noin puolella
synnynnaista lihasdystrofiaa sairastavista lapsis-
ta ei ole tarkkaa geneettista diagnoosia.

5. Vertaistuki perheelle. Tieto vammaisjarjes-
toista ja vertaistukiryhmista on tarkeaa. Perheet
kokevat yleensa aarettdéman suureksi avuksi
toisten, samassa tilanteessa olevien perheiden
antaman vertaistuen. Jos ette saa vertaistukea,
sita voi etsia verkosta esim. www.lihastautiliitto.fi
tai www.curecmd.org.

saanndllisia seurantakaynteja, joiden aikatauluista
sovitaan. Laatikossa 2 on kooste alkutapaamisen kes-
kustelunaiheista.



Seurantakaynnit poliklinikalla

Lapsesi tulisi kdyda saanndéllisesti - noin 4-6 kuukau-
den valein - synnynnaisiin lihasdystrofioihin pereh-
tyneen lastenneurologin tai neurologin vastaanotolla
tai lihastautipoliklinikalla, jossa toimii useita eri aloja
edustava moniammatillinen tydéryhma. (ks. Liite B).
Alle vuoden ikaisia lapsia seka sellaisia lapsia, joilla
on vakavia ja nopeasti etenevia oireita, tulisi seurata
vahintaan 3-4 kuukauden valein. Vakavia oireita ovat
esim. hoitoon huonosti reagoiva epilepsia, voimakas
lihasvelttous, hengitysvajaus ja ravitsemusongelmat.
Vastaanottokadynneilla tulisi seurata seuraavia asioi-
ta: verenpaine, syke, hengitystaajuus, paino ja BMI
(body mass index), pituus seka pienilta lapsilta paan-
ymparys. Jos lapsesi ei pysty seisomaan tai hanelld on
skolioosi, pituuden voi arvioida kyynarvarren pituu-
den mittaamisen avulla (kyynarpituus). Myds muut
testaukset voivat olla lapsesi kohdalla tarpeen, esim.
nivelten lilkelaajuuksien mittaus (goniometria) ja lihas-
voimatestaus (myometria), sydansahkokayra (EKG),
hengitysfunktiotestit (spirometria) ja veren happisatu-

raatiomittaus (pulssioksimetria).

Muita tarkeita asioita, joita nailla kaynneilla
arvioidaan:

» Kehitys: Lapsille, joilla on kehitysviiveen riski, tulisi
tarjota varhain kuntoutusta, kuten fysioterapiaa, toi-
mintaterapiaa ja puheterapiaa. Kehitysviive voi ilmeta
motorisena viiveena (ongelmia lilkkkumisessa, kuten
istumisessa, pystyasennon hallinnassa tai esineisiin
tarttumisessa) tai kognitiivisten taitojen viiveena (kie-
lellisia- tai oppimisvaikeuksia).

» Keuhkot: Vakavien keuhkoinfektioiden ennalta-
ehkaisy (esim. rokottamalla tai ajoissa aloitetulla an-
tibioottihoidolla) on tarkeaa. Heikko yskiminen, hen-
genahdistus, univaikeudet, aamupaansarky, huono
painonnousu ja toistuvat infektiot ovat varoitusmerk-
keja, joista tulee puhua keuhkolagkarin kanssa (ks.
luku Hengityksen hoito).

» Sydan: Ainakin kertaalleen tulisi tehda sydantutki-
mukset (EKG ja sydamen ultradanitutkimus), jos lapse-
si sairastaa sellaista synnynnaista lihasdystrofiaa, jon-
ka tiedetaan vaikuttavan sydameen (kuten LMNA-RD,
aDG-RD, LAMA2-RD) tai jos alatyyppi on tuntematon.
Holter-monitorointi eli pitkaaikainen EKG-rekistrointi
on aiheellinen, jos diagnoosi on LMNA-RD. Sydanlaa-
karin arvio on myds usein valttdmaton, jos on viitteita
sydamen rytmihairidista tai sydamen laajentumasta

(kardiomyopatiasta). Joskus suositellaan tiheampaa
sydamen seurantaa synnynnadisen lihasdystrofian ala-
tyypin perusteella (ks. luku Kardiologia).

» Silmat: Mikali lapsellasi on tuntematon alatyyppi tai
sellainen alatyyppi, johon kuuluu silmaongelmia (kuten
aDG-dystrofia), on tarkeaa, etta mukana hoidossa on
jo varhaisessa vaiheessa silmalaakari seuraamassa
mahdollisia silmaongelmia kuten kaihia, likinakoisyytta,
verkkokalvon irtaumaa ja silmanpainetautia eli glau-
koomaa.

» Ravitsemus ja kasvu: Synnynnaista lihasdystrofi-
aa sairastavien lasten ei tarvitse kasvaa normaalien
kasvukayrien mukaan. Kuitenkin, jos lapsen oman
painokayran kehitys on poikkeavaa tai hanella on
nielemisvaikeutta tai takaisinvirtausta mahalaukusta
(refluksia), suoliston toimintahairidita, ummetusta tai
suun alueen epamuodostuma, hanen tulisi tavata ravit-
semusterapeutti, gastroenterologi (suoliston sairauk-
siin perehtynyt lastenlaakari) ja nielemisen asiantuntija
(esim. puheterapeutti) (ks. luku Ruoansulatuskanavan
oireiden hoito). Kalsium- ja D-vitamiinitasojen seuranta
on tarkeaa luun tiheyden vahvistamiseksi.

»” Luusto: Mikali lapsellesi kehittyy niveljaykistymia
(kontraktuuria) tai skolioosia, tulisi ajoissa tehda lahe-
te ortopedille tai selkakirurgille (ks. luku Ortopedia ja
kuntoutus)

» Liikkuminen: Lapsesi fysioterapian tulisi keskittya
fyysisen toimintakyvyn edellytysten ja liikkuvuuden
yllapitoon. Siihen sisaltyvat niveljaykistymien ja skolioo-
sin ennaltaehkaisy, samoin kuin erilaiset toimet hengi-
tystoimintojen parantamiseksi. On myds tarkeaa, etta
lapsi saa hanelle sopivan istumatuen ja pyoratuolin,
seka muita apuvalineita arkitoimintoja helpottamaan.
» Tunne-eldma ja kayttaytyminen: Jos lapsesi mie-
liala, kaytds tai jokin muu tunne-eldamaan liittyva asia
huolestuttaa, teidan kuuluisi saada apua ja tukea, esi-
merkiksi lahete psykologille, lastenpsykiatrille tai nuo-
risopsykiatrille (ks. luku Palliatiivinen hoito).
Psykososiaalinen tuki: Kuntoutusohjaaja tai sosiaali-
tyontekija tarjoaa apua kaytanndn asioihin (Kelan ja
vakuutusten kautta tulevat tuet, kunnan tarjoamat
perhe- ja vammaispalvelut ja kouluun liittyvat vaih-
toehdot, kolmannen sektorin tuki). Vanhempia tulisi
my0s auttaa ja tukea kohtaamaan monenlaisia tuntei-
ta, joita lapsen sairaus herattaa.

Sairaalahoito

Lapsesi saattaa tarvita akillista sairaalahoitoa (ks. Tau-
lukko 1). Lastasi hoitavan ladkarin, lastenneurologin,

tehtava on koordinoida ladketieteellista hoitoa akuu-
tin tai vakavan sairaalahoidon aikana. Joskus tama
tehtava voi myods kuulua lasten keuhkolaakarille.

Tavallisimpia syita akillisen sairaalahoidon
tarpeelle ovat:

» hengitystietulehdukset ja hengitysvaje
» epilepsiakohtaukset

» kasvun hairiintyminen (huono painonnousu tai
runsas painonlasku)

Jos lapsesi tarvitsee sairaalahoitoa suunnitellusti, esi-
merkiksi leikkausta tai muuta nukutusta vaativaa toi-
menpidetta varten, Idakarin tulisi ensin puhua teidan
kanssanne siihen liittyvista riskeista ja sitten koor-
dinoida hoitosuunnitelman laatiminen seka hoidon
toteutus leikkauksen aikana ja sen jalkeen.

TAULUKKO 1

Synnynnaisen lihasdystrofian oireita, jotka voivat johtaa akilliseen
sairaalahoidon tarpeeseen, ja niihin liittyvat CMD-alatyypit

Alatyyppi, johon oire

Sairaalahoitoa Alat i, johon oire liitt . .
. . pr ) Yy liittyy lapsuudessa ja
vaativa oire varhaislapsuudessa
nuoruudessa
Hengitysvaikeus, joka + aDG-RD * COL6-RM
edellyttaa hengitystukea * LAMA2-RD * SEPN1-RM
N . L . * aDG-RD (Fukutin, FKRP,
Sydamen vajaatoiminta tai
Qo v POMT1) *
rytmihairio, joka edellyttaa
- . * LAMA2-RD
ladkehoitoa
* LMNA-RD
Sybmisvaikeus, joka * LAMA2-CMD**
. . * COL6-RM
edellyttaa letkuruokintaa * RYR1-RM
(gastrostooman kautta) + aDG-RD
Epilepsiakohtauksia, jotka * aDG-RD (sis. Fukuyama, WWS
. ol s - . * LAMA2-RD
vaativat ladkitysta ja MEB)
. ) * SEPN1-RM * SEPN1-RM
Maligni hypertermia
* RYR1-RM * RYR1-RM

Lyhenteet: aDG-dystrofia, alfadystroglykaanidystrofia; FKRP, fukutin-related protein CMD; LAMA2-RD, merosiinin-
puutostauti; MEB, muscle-eye-brain disease; POMT1, proteiini-O-mannosyylitranferaasi 1; SEPN1-RM, selenoproteii-
ni1-myopatia eli rigid spine -lihasdystrofia; WWS, Walker-Warburg-oireyhtyma; LMNA-RD, lamiini A/C-dystrofia.
*Fukutin, FKRP ja POMT1 ovat geeneja, jotka voivat aiheuttaa aDG-dystrofian. Kahteen ensimmaiseen liittyy useammin
sydamen vajaatoimintaa kuin kolmanteen. Mikali aDG-dystrofian on aiheuttanut jokin naista kolmesta geenista, on
perusteltua seurata syddmen toimintaa tavallista tiheammin.

** LAMA2-CMD tassa kohdassa tarkoittaa varhaista LAMA2-dystrofian muotoa (merosiininpuutos), joka todetaan jo
vastasyntyneena eika lapsi opi kavelemaan. LAMA2-dystrofiaan kuuluu myos lievempi, mydhaisempi muoto, jossa

lapsi oppii kdvelemaan.




3 Neurologisten oireiden hoito

Erdisiin synnynndisen lihasdystrofian alatyyppeihin

liittyy neurologisia |6ydoksia ja oireita. Tavallisimpia
ovat aivojen rakenteelliset ja toiminnalliset poikkea-
vuudet ja epilepsiakohtaukset.

Aivojen rakennepoikkeamat

Kahteen synnynndisen lihasdystrofian alaryhmaan,
LAMA2-RD ja aDG-RD, liittyy useimmiten aivojen ra-
kennepoikkeavuuksia. Aivojen rakenteen selvittami-
seksi tehdaan aivojen magneettikuvaus (MRI).

Lapsilla, joilla on aDG-dystrofia ja normaali aivojen
rakenne MRI:ssa, saattaa kuitenkin olla oppimisen ja
kognitiivisten toimintojen ongelmia. Lisaksi aDG-dyst-
rofiaa sairastavilta lapsilta saattaa 16ytya laaja kirjo
magneettikuvaldydodksia normaalista hyvin vaikeisiin
rakennepoikkeavuuksiin.

Tavallisin synnynnainen aivojen epamuodostuma
on LAMA2-dystrofiaan liittyva valkean aineen muutos,
johon ei liity kognitiivisen toiminnan heikkenemista.
Valkean aineen muutos pysyy yleensa ennallaan, eika
aivoja tarvitse kuvantaa toistuvasti.

Aivoperaiset neurologiset oireet

Aivojen toimintamuutokset voivat aiheuttaa mo-
nenlaisia ongelmia kuten kognitiivisen tason laskua,
kaytosongelmia, kielellisen kehityksen hairi6ita, oppi-
misvaikeuksia, tunne-elaman vaikeuksia, motorisen
kehityksen viivetta, epilepsiaa ja nakdkyvyn heikkene-
mista.

Jos lapsellasi epdillaan neurologisia oireita, kuten
kognitiivisia ongelmia, hanet tulisi ohjata ajoissa psy-
kologin testeihin ja kuntoutukseen ja ns. tehostetun
tai erityisen tuen piiriin paivahoidossa ja koulussa.
Kielellisen kehityksen tukeminen tulee aloittaa ajois-
sa, jos lapsi ei puhu tai puhuu vain joitain sanoja.
Tukimuotoihin puheen kehittamiseksi kuuluvat tuki-
viittomat, kuvakommunikaatio (esim. PECS, Picture
Exchange Communication System), kommunikaatioa-
puvalineet ja puhelaitteet (esim. DynaVox, TapToTalk)
seka puheterapia.

Epilepsia
Epilepsia on maaritelman mukaan taipumus saada
toistuvasti kouristuskohtauksia ilman laukaisevaa
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tekijaa (kuumeen tai akuutin sairauden aiheuttama
kohtaus). Kaksi tai useampi kouristuskohtaus merkit-
see epilepsiaa.

Epilepsia on usein synnynnaisen lihasdystrofian
taudinkuvassa mukana niilla lapsilla, joilla tiedetaan
olevan aivojen poikkeavuuksia. Epilepsiakohtaukset
voivat olla tyypillisia poissaolokohtauksia, epatyypilli-
sia poissaolokohtauksia tai tajuttomuus-kouristuskoh-
tauksia. Kohtauksia voi ilmaantua missa idssa tahansa
vauvaiasta nuoruusikaan asti. Epilepsiakohtauksille
herkkien lasten kohtauksia voivat provosoida kuume
tai akuutti sairaus. Epilepsia voi myds puhjeta ilman
mitaan laukaisevaa tekijaa. Mikali mietit, voisiko jokin
lapsesi oire tai kayttaytymispiirre olla epilepsiaa, kan-
nattaa keskustella asiasta hoitavan lastenneurologin
kanssa.

Laakari maaraa tutkimuksia kohtausten luonteen
selvittamiseksi. Selvityksiin tulisi kuulua tarkka kuvaus
tapahtumasarjasta, joka saa epailemaan, etta kysees-
sa olisi epilepsiakohtaus, perusteellinen neurologinen
kliininen tutkimus ja vahintaan yksi aivosahkokayra
(EEG). EEG-tuloksen perusteella saatetaan suositella
tehtavaksi vield uusi, pidempi EEG-rekisterginti. Aivo-
jen magneettikuvaus (MRI) tai MRI-kuvauksen uusimi-
nen on yleensa tarpeen.

Jos lapsesi saa epilepsiadiagnoosin, lastenneurologi
maaraa todennakoisesti epilepsialadkityksen, jotta
kohtaukset vahenisivat ja olisivat lievempia.

LAMA2-dystrofiaa sairastavien lasten epilepsiakoh-
tausten hoitoon soveltuu yleensa natriumvalproaatti,
vaikka muitakin epilepsialaakkeita on kaytetty hyvin
tuloksin. Epilepsiakohtauksien kuriin saaminen saat-
taa olla hankalaa. Esimerkiksi aDG-dystrofiaa sairas-
tavilla lapsilla epilepsian hoito voi olla tavanomaista
vaikeampaa, jos heilld on rakenteellisia aivomuutok-
sia. On olemassa paljon erilaisia epilepsialaakkeita, ja
ladkari voi ehdottaa eri valmisteita tai useita laakkeita
yhtaikaa kohtauksien valttamiseksi.

4 Hengityksen hoito

Keuhkojen ja hengityksen tarkein tehtava on tuoda
happea (O,) verenkiertoon koko elimist6on seka
poistaa hiilidioksidia (CO,) elimistdsta. Tata kutsutaan
kaasujenvaihdoksi. Tama on kaikille ihmisille tarkea
toiminto ja lapsesi terveyden kannalta aivan keskei-
nen ja elintarkea asia.

Synnynnadista lihasdystrofiaa sairastavien lasten
hengitystuen tarve voi vaihdella eri CMD-alatyyppien
valilla huomattavan paljon. Kaikkia CMD-tyyppeja
sairastavilla lapsilla on keuhkofunktion heikkenemi-
sen vaara heikkojen hengityslihasten vuoksi. Hengi-
tysvaikeuksien alkamisika ja ongelmien vaikeusaste
vaihtelevat. Useimmiten hengitysvaikeuksia ilmenee
8-15-vuotiaana. Tata nuoremmilla synnynnaista lihas-
dystrofiaa sairastavilla lapsilla ei yleensa ole hengi-
tysvaikeuksiin liittyvia oireita, mutta on tarkeaa, etta
vanhemmat ja hoitajat osaavat tunnistaa hengitys-
vajeen varhaiset oireet. Suositellaan, etta keuhkolaa-
kari tutkii lapsesi siind vaiheessa, kun synnynnaisen
lihasdystrofian diagnoosi asetetaan, jotta hengitys-
toimintojen Idhtdtaso saadaan selville. Keuhkolaakari
opastaa my0s hengitysvajeen ensioireiden tunnista-
misessa. Hoidosta vastaava laakari ja keuhkolaakari
huolehtivat yhdessa kanssanne hengitystoimintojen
tehokkaasta hoidosta.

Oireet ja merkit

Lapsesi hengitysongelmien hoidossa ennakoiva lahes-
tymistapa on tarked, jotta toimintakyky sailyisi hyvana
mahdollisimman pitkaan. On tarkeaa, etta vanhem-
mat ja lasta hoitavat henkil6t huomaavat varhaiset
oireet, ja etta lapsi kdy sdanndllisesti keuhkolaakarin
seurannassa. Kaynteihin sisdltyy hengitystoimintojen
mittaaminen ja arviointi seka ohjeistus kotihoidosta.

Lapsesi hengityslihasten ongelmat ja hengitysvajeen
varhaisoireet voivat olla hyvin vahaisia ja muuttua
ajan myéta. Jos hiukankaan epailet lapsesi hengityk-
sen olevan heikentynyt, ota yhteytta keuhkolaakariin.
Mikali on kyse kiireellisesta tilanteesta, vie lapsi sai-
raalan ensiapuun. Pida silmalla erityisesti seuraavia
oireita:
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» heikko itkuaani

» heikko yskiminen

» toistuvat hengitystieinfektiot, epasaannollinen
hengitys, tai yleinen artyneisyys

» kakominen syodessa tai syljen/liman ajautuminen
hengitysteihin

» painonlasku tai huono painonnousu

Hengitysongelmat voivat alkaa ydaikaan, koska ihmi-
nen hengittaa yolla pinnallisemmin. Oireina ovat:

» unen keskeytyminen tai lisaantynyt kaantymisen
tarve yolla

» aamuvasymys, vaikka olisi nukkunut riittavan
monta tuntia

» tihentynyt hengitys tai hengenahdistuksen tunne

» aamupaansarky, pahoinvointi

» keskittymisvaikeudet paivisin

» nukkumaanmenon pelko ja painajaisunet

Skolioosi (selkarangan virheasento) ja rintakehan ra-

kennepoikkeavuudet voivat syntya osittain heikkojen

kylkivalilihasten ja heikentyneen pallean vuoksi, mika

voi rajoittaa lapsesi hengityskapasiteettia entisestaan.
Ks. luku Ortopedia ja kuntoutus.

Lapsesi pallealihas voi heikentya ilman mitaan na-
kyvia oireita. Tama koskee nimenomaan useita
CMD-alatyyppeja; hengitysvaikeudet voivat alkaa,
vaikka lapsesi pystyy vield kavelemaan (Ks. Taulukko
2 sivulla 12). Sen sijaan monissa muissa lihasdystro-
fioissa hengitysvaikeudet ilmaantuvat vasta sitten kun
kavelykyky lakkaa. Juuri tasta syysta on erittain tar-
keaa, etta keuhkolaakari tutkii lapsesi jo ennen hengi-
tysvajeesta kertovien oireiden ilmenemista.



TAULUKKO 2

Hengitysvaikeuksien oireet tunnetuissa CMD-alatyypeissa

CMD-alatyyppi Hengitysvaikeuden alku

* varhain alkava yéllinen hengitysvaikeus, johon liittyy pallean heikkous

COL6-RM , o I )

* hengitystuen tarve keskimaarin 11 vuoden ikddn mennessa

+ varhain alkavat yolliset hengitysvaikeudet: jopa ennen kavelykyvyn
SEPN1-RM menettamista

* hengitystuen tarve keskimaarin 10 vuoden ikddn mennessa

« liilkuntakyvyn ja hengitysfunktion huononeminen liittyvat toisiinsa
LAMA2-RD

* hengitystuen tarve keskimaarin 11 vuoden ikddn mennessa

aDG-RD, jossa kognitiivi-
sen tason laskua (WWS,
MEB, Fukuyama)

* vakava lihasheikkouden eteneminen ja hengitysvaje
* hengitystukihoito voi alkaa syntymasta tai alle 10 vuoden iassa,
jos lihasheikkous on huomattavaa

aDG-RD ilman kogni-
tiivisen tason laskua ja
LGMD-muodot

« liilkuntakyvyn ja hengitysfunktion valilld on yhteys

* hengityksen tukeminen aloitetaan kavelykyvyn lakatessa

Lyhenteet: CMD, synnynndinen lihasdystrofia; FKRP, fukutin-related protein; LAMAZ2, laminiini-alfa-2; LGMD,
hartia-lantiodystrofia; MEB, muscle-eye-brain-tauti; SEPN1, selenoproteiini, WWS, Walker-Warburg-oireyhtyma

Hengitystoimintojen
tutkimismenetelmia
Spirometriaa kdytetaan hengitystoimintojen tutkimi-
seen; tama tutkimus pitaisi tehda vahintaan kerran
vuodessa viimeistaan 6-vuotiaasta lahtien. Spiromet-
riatutkimus voidaan tehda samalla kun lapsesi kay
tavanomaisella keuhkolaakarin vastaanotolla. Useim-
miten taman tutkimuksen tekee sairaanhoitaja ennen
kuin lapsesi menee ladkarin vastaanotolle. Tahan
noninvasiiviseen eli kajoamattomaan tutkimukseen
kuuluvat nopean vitaalikapasiteetin (forced vital capa-
city, FVC) mittaaminen ja yskimisen huippuvirtauksen
(peak cough flow, PCF) mittaaminen. Naista kokeista
voidaan kayttaa myos nimea keuhkofunktiotestit.
Pulssioksimetria mittaa kivuttomasti veren happi-
kyllasteisyysastetta (happisaturaatiota) anturilla, joka
asetetaan yleensa sormeen tai varpaaseen ja tarvit-
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taessa kiinnitetaan pienella teipinpalalla.

Unipolygrafia (PSG) tai unitutkimus on yon yli kes-
tava tutkimuskokonaisuus, joka tehdaan unilabora-
toriossa lapsesi keuhkolaakarin suositusten mukaan,
mahdollisesti kerran vuodessa. Tutkimuksen avulla
seurataan unenaikaista hengitysta, ja sen avulla voi-
daan I6ytaa uniapnea ja maaritelld sen vaikeusaste.
Unitutkimuksia voidaan myds tarvita kaksoispaineven-
tilaatiohoidon (2PV) tehon seuraamiseen ja laitteen
saatdjen tarkistamiseen.

Verikaasuanalyysi tehddan verikokeesta. Sita kayte-
taan veren happi- ja hiilidioksiditasojen mittaamiseen,
jos lapsella on akuutteja tai vaikeita hengitysongelmia.

Kapnometria on mittaus laitteella, joka maarittaa
hiilidioksidin maaraa uloshengityksen loppuvaiheessa
(end-tidal CO,). Mittaustulos kertoo keuhkolaakarille,
kuinka hyvin hengitystukea (esim. 2PV-laitetta tai hen-

gityskonetta) kayttava henkild hengittaa, ja tarvitaanko
koneen saatoihin muutoksia. Keuhkolaakari voi myds
kayttaa ko. mittaria tarkistaakseen hiilidioksiditason
lapsilta, joilla ei vielad ole hengitystukihoitoa, mutta
heilla iimenee hengityksen ongelmia.

Puheen ja nielemisen tutkiminen voi olla tarpeen
aina silloin, jos on aspiraatioon viittaavia oireita kuten
yskimista, kakomista, nielemisvaikeutta, sydmisvai-
keutta, tai huonoa painonnousua.

Ennaltaehkaiseva hengityksen hoito

Kaikille lapsille ja aikuisille, joilla on synnynnadinen
lihasdystrofia, suositellaan rokottamista pneumokok-
kia (keuhkokuumetta) ja kausi-influenssaa vastaan.
My®ds respiratory syncytial -virusta vastaan suunnattua
RSV-rokotetta suositellaan alle 2-vuotiaille lapsille.

Lapsesi hyotyy seuraavista keinoista, joilla voidaan
helpottaa keuhkoeritteiden liikkeelle saamista, te-
hostamaan yskimista ja pitamaan ilmatiet ja keuhkot
avoimina:

» Mekaaninen laite ("yskityslaite tai yskimiskone”,
Cough Assist) voi tehostaa yskimista liman
poistamiseksi hengitysteista

» Keuhkolaakarin tai fysioterapeutin opastamalla
hengitystekniikalla (keuhkojen vaiheittainen taytto,
breath stacking) tai hengityspalkeella voi vahentaa
keuhkojen osien kasaanpainumista (atelektaaseja)

» Rintakehaan kohdistuva paivittainen fysikaalinen
hoito ja IPV-laite (Intrapulmonary Percussive
Ventilation) saavat eritteet liikkeelle ja nousemaan
ylempiin hengitysteihin, joista ne yskitetaan ulos.

» Keuhkoputkien tyhjennykseen tarkoitettu paalle
puettava liivi (SmartVest tai vastaava) tekee nopeita
varahtelyliikkeita niin, etta eritteet Idhtevat liikkeelle.

Lapsellasi voi olla hengitysongelmia muista kuin syn-
nynndiseen lihasdystrofiaan liittyvista syista. Vaikka
astma ei ole synnynnadisen lihasdystrofian oire, sita
tulee hoitaa avaavilla astmalaakkeillad ja hoitavilla laak-
keilla (esimerkiksi inhaloitavilla steroideilla) tarpeen
mukaan. Synnynnaista lihasdystrofiaa sairastavan
lapsen astman hoito ei eroa tavanomaisesta lasten
astman hoidosta.

Hengityksen tukeminen

Vaikea skolioosi voi estaa keuhkoja laajenemasta kun-
nolla ja lasta hengittdamasta syvaan. Lapsesi voi tarvita

13

korsettia estamaan skolioosin pahenemista ja yllapi-
tamaan selan asentoa paivittaisissa toiminnoissa. Kor-
settia kaytettdessa on tarked arvioida sen vaikutusta
paitsi skolioosiin, myds lapsen hengitykseen. Jokaista
korsettia tulee arvioida erikseen ja varmistaa, ettei se
haittaa hengittdmista. Lapsesi ortopedin ja keuhko-
l[aakarin tulisi yhdessa varmistaa, etta korsetti tukee
tarpeeksi selkaa, mutta ei vaikeuta hengitysta.

Vaikeutuneen hengityksen helpottamiseksi [dakari
voi suositella noninvasiivista hengityslaitehoitoa. Hen-
gityslaitehoidon avulla voidaan parantaa kaasujen-
vaihtoa ja vahentaa hengitystieinfektioita seka sairaa-
lajaksojen maaraa ja pituutta.

Noninvasiivista hengitystukea suositellaan, kun on
nayttda hengitysvajeesta tai muusta hengitystoiminto-
jen vajaatoiminnasta. Noninvasiivinen hengitystukihoi-
to toteutetaan maskin tai suukappaleen kautta.

Kaksoispaineventilaattori (2PV) on yleisesti kaytetty
laite, kun aloitetaan ydnaikainen hengitystukihoito.
Laite koostuu runko-osasta, joka pumppaa ilmaa let-
kuston kautta lapsen kasvoilla olevaan maskiin. Pai-
neella tuleva ilma tukee lapsesi hengitysta ja auttaa
hiilidioksidin poistamisessa uloshengityksen mydta.
Maskivaihtoehtoja on monenlaisia, ja maskin valintaan
vaikuttavat lapsesi ika, ihon kunto, kasvojen muoto ja
hoitomuodon siedettavyys.

Kun lapsellesi aloitetaan noninvasiivinen hengitystu-
kihoito, hanen tulee kdyda unipolygrafiassa vahintaan
kerran vuodessa, jolloin my0s tarkistetaan laitteen
saadot seka maskin ja muun varustuksen sopivuus.

Kun pitkaaikainen hengitystukihoito aloitetaan pie-
nelle lapselle, tulee hoitoa seurata erityisen tarkasti,
jotta valtettdisiin hoidosta mahdollisesti aiheutuva
kasvojen kehityksen poikkeavuus (keskikasvohypopla-
sia). Yksilollisesti sovitettu maski tai viiksien, nenamas-
kin ja kokokasvomaskin vuorottelu voivat auttaa ta-
man haittavaikutuksen ehkaisemisessa. Suukappaleen
avulla hengittaminen voi olla suositeltavaa niille, jotka
tarvitsevat hengitystukea paivalla.

Joskus pitkaaikainen hengityksen mekaaninen tu-
keminen tulee toteuttaa invasiivisesti (kajoavasti)
kaulalle tehdyn ilmatien (trakeostooma) ja siihen
asetetun kanyylin kautta. Perusteena invasiiviselle
hengitystuelle ovat krooninen aspiraatio toistuvine
keuhkokuumeineen tai riittamaton keuhkoeritteiden
poistuminen apukeinojen kaytdsta huolimatta. Jotkut
pitdvat parempana vaihtoehtona trakeostomointia
siina vaiheessa, kun he ovat noninvasiivisen hengitys-
tuen tarpeessa suurimman osan vuorokaudesta.



Akuutin hengitysvajeen hoito

Tavallisin syy sairaalaan joutumiseen tai henkea uh-
kaavaan tilanteeseen synnynnadista lihasdystrofiaa
sairastavilla henkil6illa on hengitystietulehdus (fluns-
sa tai keuhkokuume). Akuuttia hengitystieinfektiota
epailtaessa kannattaa vieda lapsi laakarin tutkitta-
vaksi ja kertoa, mita lihassairautta lapsesi sairastaa,
ja mita tiedat taudin kulusta. Akuutin hengitysvajeen
oireet voivat olla lievid, mutta niihin voivat kuulua:

» kalpeus

» lisdantynyt uneliaisuus

» ruokahalun huononeminen

» rintakehan ja vatsan epanormaalit liikkkeet

» sydamen nopealyontisyys (sydamentykytys) ja
tihentynyt hengitys

» ponneton yskiminen

» lisdantyva vasymys

Mika tahansa naista oireista vaatii huolellista tutki-
musta, mutta jos lisaksi happisaturaatio on alle 94
% tai matalampi kuin lapsellasi yleensa, lapsesi
tulee valittdémasti vieda ladkariin tai sairaalan ensia-
puun.

Laakari tutkii lapsen ja kuuntelee keuhkot arvioidak-
seen, onko tilanne vakava.

Muita diagnostisia keinoja ovat:

» yskimistehon mittaus (PCF)

» pulssioksimetria ja mahdollisesti hiilidioksidi-
mittaus hengitysvajeen maarittamiseksi

» keuhkorontgenkuva ("thorax-rontgen”) keuhko-
kuumeen tai kasaan painuneiden keuhkojen osien
(atelektaasien) toteamiseksi. Vertailukohdaksi
saatetaan tarvita aikaisempia rontgenkuvia.

”» bakteeriviljely yskosnaytteestd, mikali lapsi
kykenee yskimdaan keuhkoeritta ulos.
Naytteesta voidaan saada selville keuhkokuumeen
aiheuttava bakteeri.

Lapsesi akuutin hengitystieinfektion hoidon ta-
voite on hengityskyvyn pitdminen vakaana.

Antibioottien kayttda suositellaan useimpiin ylahen-
gitystieinfektioihin piilevan bakteerikeuhkokuumeen
mahdollisuuden takia, ja hengitystoimintoja tulee val-
voa, mikali keuhkokuume todetaan.

Jos lapsesi happisaturaatio on alhainen, tulisi antaa
lisahappea (viiksien tai maskin avulla). Mikali on nayt-
toa hiilidioksidin kertymisesta elimistoon, pelkan lisa-
hapen antamisen sijaan hengityskoneen kayttaminen
keuhkotuuletuksen lisaamiseksi on suositeltavaa.

Jos hengitysvajeesta on merkkeja, on aika harkita
hengitystukihoitoa. Jos hengitystukihoito on jo aloi-
tettu, on tarpeen tarkistaa laitteen saadot tai lisata
kayttétuntimaaraa, jotta lapsen hengityskyky pysyisi
vakaana. Mikali noninvasiivinen hengitystuki ei ole
riittadva, keuhkoeritteiden ulossaaminen on vaikeu-
tunut tai hengitysteiden suojaaminen ei onnistu ja
aspiraatioriski on lisdantynyt, voidaan joutua turvau-
tumaan intubaatioon.

Liman poistumista edistavaa hoitoa tulee tehostaa
mm. yskimisapulaitteella, IPV-laitteella, rintakehan
manipuloinnilla ja yskimisen manuaalisella tuke-
misella. Keuhkolaakari saattaa suositella avaavien
astmalaakkeiden tai rintakehan taputteluhoidon
kayttamista. Hengitystukihoito auttaa vain kaasujen-
vaihtotapahtumaa; siita syysta tallaiset hengitystei-
den aukipitédmiskeinot ovat paranemisen kannalta
ratkaisevan tarkeita, ja niita tulee jatkaa silloinkin, kun
hengitystukihoito on kaytossa.

TARKEITA MUISTETTAVIA ASIOITA

1. Pida tallella lapsesi synnynnaisen lihasdystrofian
alatyypin kuvaus, mikali se tunnetaan, ja viimeisen
spirometrian tulos (keuhkofunktiotesti, FVC-arvo), jotta
voit ndyttaa ne laakarille hatatilanteessa.

Lapsen hengityskapasiteetti taytyy tutkia aina ennen
HICERSER

2. Alahengitystieinfektiot tulee hoitaa tehokkaasti,
tavoitteina riittava hapensaanti ja hiilidioksiditaso.

Useimmiten tarvitaan antibioottia infektion hoitami-
seksi. Jos lapsen rintakehan lihaksisto on heikentynyt,
tarvitaan lisaksi yskimisapua.

3. Riittamattéman hengityksen oireisiin kuuluvat
kalpeus, uneliaisuus, ruokahalun huononeminen tai
painonlasku, epanormaali hengitystapa, heikko yski-
minen, toistuvat keuhkoputkentulehdukset tai keuh-
kokuumeet, lisdantynyt vasyneisyys, keskittymiskyvyn
huononeminen ja aamupaansarky. Oireet voivat alus-
sa olla hyvin vahaisia.

5 Ruoansulatuskanavan oireiden hoito

Syéminen ja ravitsemus

Sybmis- ja ravitsemuspulmat ovat tavallisia lapsilla,
joilla on synnynnainen lihasdystrofia. Muita yleisia
vaivoja voivat olla ruokatorven refluksitauti (GER), as-
piraatio ("vaaraan kurkkuun meneminen”), ummetus,
puhevaikeudet, luuston haurastuminen seka ham-
paiden ja suun hygieniasta huolehtimisen vaikeudet.
Naiden asioiden hoito tapahtuu parhaiten moniam-
matillisen tyéryhman avulla, jossa on ravitsemukseen
ja nielemiseen perehtyneita asiantuntijoita, kuten pu-
heterapeutti, ravitsemusterapeutti ja gastroenterologi
(maha-suolikanavan sairauksiin erikoistunut laakari).

Syéomisen ongelmat

Huono painonkehitys on yleinen pulma ihmisillg, joil-
la on synnynnainen lihasdystrofia. Joillekin voi tulla
ongelmia taas liiallisesta painonnoususta, joka usein
liittyy lihasvoimien heikkenemiseen ja sen myota
omaehtoisen liikkkumisen véhenemiseen.

Syémiseen ja ravitsemukseen liittyvia huolia:

» toistuvat keuhkotulehdukset

» rintakehan tai ylavatsan kiputilat ja oksentelu

» puremisen vaikeus, kakominen ja yskiminen

» suun alueen lihasten koordinaation puute ja
runsas kuolaaminen

» ummetus tai ripuli

» kyvyttomyys sy6da itse - ikd huomioon ottaen

» ruokailun pitkittyminen: yli 30 min kestavaa
ruokailua pidetaan pitkittyneenad, ja tdma voi olla
merkki sydmisvaikeudesta

» ateriatilanteiden perheelle aiheuttama stressi,
kyvyttdmyys nauttia yhteisesta ruokailusta

Tutkiminen

Kasvun seuranta eli pituuden ja painon mittaus kuu-
luvat jokaiseen suunniteltuun ldakarissakayntiin. Kyy-
narluun pituutta voidaan kayttaa pituusmittauksen
tilalla, kun lapsi on yli 5-vuotias eika pysty seisomaan.
Synnynnadista lihasdystrofiaa sairastavien lasten
kasvukayra kulkee usein ianmukaisen keskiarvo-
kayréan alapuolella. Se on hyvaksyttavaa, jos lapsen
terveydentila on hyva, eli hanella ei ole liiallista vasy-
mysta, toistuvia infektioita eika sydan- tai hengitys-

ongelmia. On tarkeaga, etta paino mitataan tarkkaan
ja painokayraa seurataan tiuhaan, jotta varmistetaan
painon kehitys lapsen omilla kasvukayrilla.

Jos kasvussa tai terveydentilassa ilmenee poikkea-
vuutta, saattaa syémistilanteen arvioiminen olla tar-
peen. Siihen tulisi sisdltya suun ja kasvojen seudun
tutkimus, syémis- ja nielemiskyvyn tutkimus seka istu-
ma- ja sydmisasennon arviointi.

Nielemisfunktiotutkimus (videofluoroskopia) tai ta-
hystys (endoskopia) saattavat auttaa diagnosoimaan
lapsen nielemisvaikeuksia, jotka voivat lisata aspiraa-
tioriskia.

Muita sydmis- ja nielemisarviossa huomioonotet-
tavia seikkoja ovat niskan heikkous, leukanivelen ja
kaularangan jaykistymat, korkea kitalaki tai kitalaen
toiminnanvajaus, heikko kielen sivusuuntainen liike,
hampaiston ahtaus, skolioosi, ponneton yskiminen,
raskas hengitys, riittamaton yonaikainen hengitys,
huono ruokahalu, ruokatorven refluksi (GER) ja ruoka-
torven lihastoiminnan hairio.

Syéomisongelmien hoito

Turvallisuus ja riittava ravinnonsaanti ovat hyvin
tarkeita nakodkohtia lapsesi sydmisongelmien hoidon
kannalta. Terveellisia ruokailutottumuksia koskeva,
ravitsemuksen ja sydmisen asiantuntijan antama oh-
jaus ja neuvonta ottaa huomioon lapsen diagnoosin,
ennaltaehkaisee aliravitsemusta tai ylipaino-ongelmia
ja auttaa myos yllapitamaan luuston kuntoa.

Jos lapsella on syémisvaikeuksia, apukeinoihin voivat
kuulua:

» istumis- tai sydbmisasennon muuttaminen ruokailun
aikana

» erilaisten ruokailuvalineiden ja muiden apu-
valineiden kokeileminen itsendisen syémisen
tukemiseksi

» turvallisten nielemistekniikoiden opettelu ja kaytto

» ruoan rakenteen muuttaminen (esim. nesteita
sakeuttamalla tai ruoan pilkkomisella hyvin pieniksi
paloiksi)

» syomiskertojen tihentdminen ja alipainon kyseessa
ollessa kaloripitoisemman ruoan nauttiminen
(useita pienia aterioita ja valipaloja jopa 2 tunnin
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valein koko paivan ajan)

» terapia, joka harjoituttaa leukaa, kielta seka paan ja
kaulan alueen tuntoaistia ja lihasten hallintaa
(yleensa puheterapeutin antamaa)

» ravitsemusterapeutin konsultaatio ruoka- ja
kalorimaarien arvioimiseksi ja kaloripitoiste
juomien lisaamiseksi alipainoisille ja kaloreiden
vahentamiseksi ylipainoisilta

Jos lapsen painonkehitys on edelleen huonoa, tai lap-
sen vastustuskyky hengitystieinfektioille on huonon
ravitsemustilan takia alentunut, tulee tehda lahete
gastroenterologille letkuravitsemuksen tarpeen selvit-
tamiseksi.

Lyhytaikaisesti, kuten leikkauksen yhteydessa tai
akuutin sairauden aikana, voidaan kayttaa nena-ma-
haletkua (nenan kautta asennettava syottoletku).

Pitkaaikaiseen kayttéon voidaan tarvita maha-
laukkuavanneletku (gastrostoomaletku) tai suoli-
avanneletku (jejunostomialetku), jotka asennetaan
leikkauksella. Jos vaikean refluksin vuoksi suositellaan
Nissenin fundoplikaatiota se voidaan tehda samassa
leikkauksessa.

Lapselle annettavan letkuravinnon aikataulu ja maa-
rat suunnitellaan tyéryhmassa siten, etta nesteen,
ravintoaineiden, vitamiinien ja hivenaineiden saanti
vastaa lapsen tarvetta

Niin kauan kuin nieleminen on turvallista, syottolet-

ku ei sulje pois suun kautta syémista. Painvastoin,
letkuruokinta voi olla valttamatoén lisaapu ravinnon-
saantiin, joka mahdollistaa sydmisesta nauttimisen ja
vahentaa sydmiseen liittyvaa stressia.

Maha-suolikanavan toimintahairiot

Synnynnadista lihasdystrofiaa sairastavilla lapsilla on
usein refluksia tai ummetusta.

Ruokatorven refluksitaudin (GER) oireita voivat olla
vatsakipu, oksentelu, aspiraatio ja toistuvat hengitys-
tietulehdukset. Refluksia hoidetaan erilaisten laakkei-
den ja mahan happoisuutta tasaavien valmisteiden
seka ravinnon ja asennon muutosten avulla.

Ummetukseen on monia syitd. Ummetusta voi hel-
pottaa ruuan koostumusta ja kuitupitoisuutta muut-
tamalla, lisdamalla nesteiden nauttimista, asennon
muutoksen ja liilkkumisen avulla seka kayttamalla
ladkarin maaraamia ulostuslaakkeitd. Synnynnaista
lihasdystrofiaa sairastavien lasten suoli toimii usein
laiskasti, ja se voi johtaa pitkittyneihin WC kaynteihin.

Puheen tuoton ongelmat

Synnynnadista lihasdystrofiaa sairastavilla lapsilla
esiintyvan puheen tuoton vaikeuden syina ovat kas-
volihasten heikkous, leukanivelen jaykistymat, huono
hengitys, korkea tai heikko kitalaki, huulion sulkemis-
vaikeus ja aivoperaiset tekijat. Suun alueen terapia ja
harjoitukset voivat auttaa lasta yllapitamaan suun ja

TAULUKKO 3

Suun terveyden ongelmat synnynnaisten lihasdystrofioiden

yhteydessa

Ongelma Terveydellinen huolenaihe

Ruokatorven refluksi

Hampaan kiilteen sydpyminen ja kipu

Suun bakteerit Keuhkokuumeen riski

Suuhengitys

Suun kuivuminen ja suutulehduksen vaara

Purentavirhe, ahtaus

Hammaspesun vaikeutuminen, reikiintyminen, puremisvaikeus

Ruokailu muuten kuin
suun kautta

lenturvotus, ienten liikakasvu

leuan liikeratoja. Puheterapiassa voidaan myds etsia
vaihtoehtoisia tapoja kommunikoida. Kommunikaa-
tiolaite on hyddyllinen, jos lapsella on dantamisvai-
keuksia tai vaikea puhua tarpeeksi kuuluvalla aanella
tullakseen kuulluksi, tai jos han on kuuro tai kuulo-
vammainen.

Suun ongelmien tutkiminen ja hoito

Lapsen hampaiden kunto vaikuttaa hanen yleiseen
terveydentilaansa, ravitsemukseen ja puheeseen.
Taulukkoon 3 on koottu tavallisimpia suun terveyden
ongelmia.

Kaynnit lasten hammaslaakarilla tulisi aloittaa en-
nen kahden vuoden ikaa tai diagnoosin saamisen
aikoihin. Nailla vastaanottokaynneilla tulisi erityisesti
huomioida oikea istuma-asento, jos lapsen nielemis-
ja yskimiskyky on alentunut. Mikali lapsi kayttaa pyo-
ratuolia, varmista etta hammaslaakarin vastaanotolla
on tarpeeksi tilaa, jotta lapsi saadaan siirrettya pyo-
ratuolista hammaslaakarin tuoliin ja takaisin, tai etta
tarjolla on mahdollisuus hoitaa lasta pydratuolissaan.

Seurantakaynteja, joihin sisdltyy hammaslaakarin teke-
ma hampaiden puhdistus, tulisi olla tiheasti (vahintaan
joka 6. kuukausi) ja seuraavat asiat tulisi huomioida:

» Vanhempia ja huoltajia on neuvottava kotihoidon
suhteen. Siihen sisaltyy mm. kunnollinen hampais-
ton puhdistaminen, fluorin kayttd ja antibakteeri-
sen suuveden kayttd, seka omatoimisuuden tuke-

6 Kardiologia

miseksi tarpeelliset jarjestelyt ja erityisapuvalineet.

» Poskihampaisiin tulee hampaiden syvien uurteiden
takia laittaa pinnoitukset.

» 6-vuotispaivan tienoilla lapsen tulisi tavata suun
alueen lihasheikkouden vaikutuksiin perehtynyt
oikojahammaslaakari oikomishoidon tarpeen
arvioimiseksi ja mahdollisen hoidon suunnittelemi-
seksi.

» Synnynnaista lihasdystrofiaa sairastavien aikuisten
tulisi kdyda saannollisesti hammaslaakarilla suun
tutkimuksessa ja suuhygienistilla ammattimaisessa
hampaiden puhdistuksessa.

» Jos toimenpide edellyttaa nukutuksen tai sedaation
(ladkkeellisen rauhoittamisen), varmista ettd ham-
maslaakari tuntee diagnoosista johtuvat, toimenpi-
teisiin liittyvat riskit ja pystyy antamaan tekohengi-
tysta tarvittaessa. Hanen tulisi tuntea malignin
hypertermian varotoimet ja taman henkea uhkaa-
van reaktion hoito.

Sydamen hoidon tavoitteena on synnynnaiseen li-
hasdystrofiaan liittyvien sydanongelmien varhainen
tunnistaminen ja niiden hoito. Ongelmat voivat ilmeta
missa iassa tahansa. Niissa CMD-alatyypeissa, joihin
tiedetaan liittyvan sydanoireita, on saanndllinen syda-
men seuranta valttamatonta. Joskus sydanoireet joh-
tuvat sydanlihaksen heikentymisesta, mutta ne voivat
my0s johtua hengitysvaikeuksista, joita ei ole diagn-
osoitu tai hoidettu kunnolla, jolloin sydan rasittuu (ks.
luku Hengityksen hoito). Naissa tilanteissa, tai epail-

taessa oireiston aiheuttajaksi sydamen rytmihairiota
tai sydamen vajaatoimintaa, voidaan tarvita sydantut-
kimuksia. Lapsille, joiden CMD:n alatyyppi on tunte-
maton, on tarpeellista suorittaa sydantutkimuksia.

Kaksi tavallisinta sydanongelmaa ovat rytmihairiot
ja kardiomyopatia (sydanlihaksen sairaus + laajentu-
nut sydan).

Kumpi tahansa voi olla paaasiallinen sydanongelma
(ks. Taulukko 4).
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TAULUKKO 4

Sydanongelmia, joita on kuvattu synnynnaisen lihasdystrofian
eri alatyypeissa

abG-RD Lisaantynyt kardiomyopatian kehittymisen riski.

Lieva sydamen laajentuma, joka ei haittaa, on mahdollinen. Hoitoa vaativien

LAMA2-RD
rytmihairididen riski.

Vakava ja kohonnut rytmihairididen ja kardiomyopatian riski. Tarkeinta on var-

LMNA-RD . . . . e
hainen kardiologin tutkimus ja saanndllinen seuranta.

Sydanlihas ei sairastu, mutta hoitamattomat keuhko-ongelmat voivat aiheuttaa

kardiomyopatiaa.
Suositellaan sydamen ultraaanitutkimusta, kun hengitystukihoito aloitetaan.

COL6-RM

Sydanlihas ei sairastu, mutta hoitamattomat keuhko-ongelmat voivat aiheuttaa
kardiomyopatiaa.

Suositellaan sydamen ultradanitutkimusta siina vaiheessa, kun hengitystukihoi-
to aloitetaan.

SEPN1-RM

Sydanlihas ei sairastu, mutta hoitamattomat keuhko-ongelmat voivat aiheuttaa

RYR1-RM kardiomyopatiaa.
Suositellaan sydamen ultradanitutkimusta, kun hengitystukihoito aloitetaan.

Lyhenteet: aDG-RD, alfadystroglykaanidystrofia; CMD, synnynnainen lihasdystrofia; COL6-RM, kollageeni VI -myopa-
tia; LAMAZ2-RD, laminiini-alfa-2-dystrofia, sis. merosiininpuutostaudin MDC1A; RYR1-RM, ryanodiinireseptori 1-myopa-
tia; SEPN1-RM, selenoproteiini N1-myopatia; LMNA-RD, lamiini A/C -dystrofia

Sydanoireet Sydanongelmien tutkiminen

Seuraavassa on lueteltu tyypillisia sydanoireita. Huo-
maa, etta pienet lapset eivat pysty valttamatta kuvai-
lemaan naita oireita.

Ensimmainen sydantutkimus olisi syyta tehda
diagnoosin saamisen aikoihin. Tutkimuksiin kuulu
sydansahkokayra (EKG) ja sydamen ultradanitutki-
mus. Lapsen kardiologi voi pyytaa 72 tunnin EKG:n
(Holter-EKG) tai tapahtumamonitoroinnin (2 viikon
monitoriseuranta) tarkistaakseen, esiintyyko poikkea-
via sydamen rytmeja. Kardiologi maarittelee, kuinka
usein seurantakaynnit ovat tarpeen. Kayntien tiheys
rilppuu lapsen lihastaudin alatyypista, mikali se tun-
netaan, seka sydanoireista tai muista sydanta koske-
vista huolenaiheista.

Kuten taulukosta 4 ilmenee, laminopatiaa sairasta-
villa (LMNA-RD) on suurin sydédnongelmariski, mika

» vasyneisyys

» hengenahdistus

» ihon ja limakalvojen kalpeus
» tihealyontisyyskohtaukset
» sydamentykytys

» tajuttomuuskohtaukset

» huimaus

» pyorrytys
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edellyttaa tiheita seurantakaynteja diagnoosihetkesta
alkaen aina 6 kk:n valein. aDG-dystrofiassa (fukutiiniin
tai FKRP:hen liittyvissa muodoissa) tarvitaan tiheaa
kardiologin seurantaa diagnosointivaiheessa ja sen
jalkeen vuosittain. Muissa aDG-dystrofioissa (muihin
geeneihin tai tuntemattomiin geeneihin liittyvissa
muodoissa) ja LAMA2-dystrofian alatyypeissa on ko-
honnut syddnongelmien riski, ja sydamen seuranta
on tarpeen diagnoosihetkelld, 5-vuotiaana, 10-vuo-
tiaana ja sen jalkeen kerran vuodessa. Jos sydamen
toiminnassa ilmenee poikkeavuutta EKG:ssa, ultraaa-
nitutkimuksessa tai Holter-monitoroinnissa, voi edella
mainittua tihedmpi seuranta olla tarpeen.

Sydanongelmien hoito

Jos lapsella on sydanlihassairauden eli kardiomyo-
patian oireita, tulee aloittaa ACE-estdja- tai beetasal-
paajalaakitys. Vaikean kardiomyopatian tai sydamen
vajaatoiminnan hoitaminen synnynnaista lihasdystro-
fiaa sairastavilla lapsilla ei eroa tavanomaisista lasten
sydanongelmien hoitotavoista.

Sydan muodostuu neljasta lokerosta: kahdesta etei-
sesta ja kahdesta kammiosta. Sydan "lyd” (supistuu
pumpaten verta sydamesta verenkiertoon), kun oikea
eteinen lahettaa kaskyn sydamelle. Ongelmia taman
kaskyn lahettamisessa tai johtumisessa kutsutaan
rytmihairidiksi. Rytmihairidita potevat ihmiset voivat
tuntea, ettd sydan lyd epatasaisesti.

Rytmihairidita on kahdenlaisia
Nopealydntisyytta aiheuttavat supraventrikulaariset
rytmihairiot (SV-hairiét) aiheutuvat ylempana olevasta
lokeroparista ja johtumisjarjestelmastg, ja niita hoide-
taan tavallisesti beetasalpaajilla.

Kammioperaiset rytmihairidt tapahtuvat alemmassa
lokeroparissa ja ovat hengenvaarallisia. Tallaisen ryt-
mihairion aikana sydan ei lyd riittavan hyvin, eika veri
kierra tehokkaasti. Tallaista rytmihairiota voi esiintya
LMNA-dystrofiassa, ja se voi vaatia rytmihairiétahdis-
timen (defibrillaattori, AICD, automatic implantable
cardioverter defibrillator) asentamisen ihon alle, kos-
ka kammioperaiset rytmihairiot eivat havia itsestaan.
Tahdistin korjaa rytmihdirién varmistamalla, etta sy-
dan lyo oikein ja estaa siten myos akillisen sydankuo-
leman. Tahdistimen asentamisesta tulee keskustella,
jos lapsella on eteneva, vaikea sydamen laajentuma ja
kammioperaisten rytmihairididen riski, jos hanella on
esiintynyt tajunnanmenetyksia tai jos hanet on elvy-
tetty sydanpysahdyksen jalkeen.

TARKEAA MUISTAA

Ole tietoinen naista mahdollisista
sydanperaisista oireista:

» vasyneisyys

» hengenahdistus

» kalpeus

» epasaannollinen tai tihead sydamen syke
(tihealyontisyys tai sydamentykytys)

» tajunnanmenetys

» huimaus

Sadnnollinen syddmen seuranta auttaa diagnosoimaan
ajoissa syddnongelmat niissé CMD-alatyypeissd, joihin
saattaa liittyd sydédnsairaus.
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/ Ortopedia ja kuntoutus

Niveljaykistymat ja skolioosi
Kaikkiin synnynnaisen lihasdystrofian muotoihin liittyy
raajojen, nivelten ja selkarangan ortopedisia ongelmia.
Ortopedisen hoidon ja kuntoutuksen osuus on hyvin
tarkea koko eldaman ajan toimintakyvyn edellytysten
turvaamiseksi ja yllapitamiseksi, turvallisuuden ja itse-
naisen liilkkumiskyvyn edistamiseksi, kipujen lievittami-
seksi seka elamanlaadun parantamiseksi.

Ortopedisiin ongelmiin voi kuulua nivelten ja kau-
larangan jaykistymista (kontraktuuria), hypotoniaa,
skolioosia, jalkateran virheasentoja ja lonkan sijoil-
taanmenoa eli luksaatiota tai subluksaatiota.

Syntymahetkella voi esiintya artrogrypoosia, hypo-
toniaa, kenokaulaisuutta, lonkan sijoiltaanmenoa,
skolioosia ja kampurajalkaa

Lapsen myéhemmalla ialla yleisia ortopedisia on-
gelmia ovat mm. nivelten jaykistyminen ja skolioosi,
joilla voi olla vaikutus lapsen hengitystoimintoihin (ks.
luku Hengityksen hoito).

Ortopedista hoitoa ja kuntoutusta tulee tarkastella
seka lyhyella etta pitkalla tahtaimella. Niita voi pitaa
sijoituksina tulevaisuuden varalle.

LAATIKKO 3

Tutkiminen

Lasta hoitavaan moniammatilliseen tyéryhmaan tulisi
kuulua ortopedi ja lddkinnallisen kuntoutuksen
edustajia. Laakinnallisen kuntoutuksen ammattilaisiin
kuuluu fysioterapeutteja, toimintaterapeutteja seka
apuvalineteknikkoja.

Lapsen selan ryhti, nivelten liikeradat, istuma-asen-
to ja paivittaistoiminnoista selviytyminen tulisi tutkia
vahintaan kerran vuodessa. Yleisesti kaytossa olevia
menetelmia ovat kliininen tutkiminen, selkarangan
réontgenkuvaus, nivelten liikeratojen mittaus (gonio-
metria) ja lihasvoiman testaukset.

Pienille ja hyvin hypotonisille lapsille, joilla on hen-
gitysvajetta ja nopeasti paheneva selkarangan vir-
heasento, tai joiden hoitovaste on huono, taytyy jar-
jestaa tyéryhman arviointeja tihedammin kuin kerran
vuodessa.

Ortopedisen hoidon toteuttaminen vaatii van-
hemmilta ja lapsen muilta hoitajilta aktiivista
osallistumista. Kannattaa pyytaa herkasti asiantun-
tijan apua, jos ortopediaan liittyvat kysymykset paina-
vat mielta.

Niveljaykistymat synnynnaisissa lihasdystrofioissa

* Niveljaykistymalla eli kontraktuuralla tarkoite-
taan nivelta, jonka liikelaajuus on pienentynyt, eli
se ei enaa liiku koko liikeradan matkalla. Useim-
mat kehon nivelet (kuten kyynarnivel tai polvi)
ovat sarananivelid ja toimivat yhdessa tasossa sal-
lien taipumisen vain yhteen suuntaan. Kun nivel
jaykistyy, lilkeradat pienevat ja raajan suoristami-
nen vaikeutuu.

* Niveljaykistyma hankaloittaa elamaa, kun raajo-
jen liikeradat lyhenevat

+ Kontraktuurat kehittyvat asteittain ja pahenevat
ajan myota. Ainoat kdytdssa olevat hoitokeinot
talla hetkelld - tosin vaatimattomalla menestyk-
sella - ovat venyttely ja kevyt liikunta, jossa joutuu
kayttamaan koko liikerataa (esim. uiminen).

+ Kaularangan tai leukanivelten jaykistymisella voi
olla huomattava vaikutus toimintakykyyn (paan
kannatteluun ja sydémiseen), ja ne tulee huomioi-
da, kun suunnitellaan nukutusta leikkausta varten.

TAULUKKO 5

Ortopedisten ongelmien alkamisika synnynndisen lihasdystrofian

eri alatyypeissa

Tyypillinen orto-

pedinen ongelma

Loysat nivelet (ranne,
nilkka, sormet, varpaat)

CMD-alatyyppi

COL6-RM, aDG-RD, SEPN1-RM

Alkamisika

Syntymassa. Voivat muuttua nivel-
jaykistymiksi

Niveljaykistymat

Ullrichin lihasdystrofia*
taydellinen LAMA2-RD

Voi olla syntymassa. Nivelet alka-
vat jaykistya jo ennen kavelykyvyn
menetysta

aDG-RD, osittainen LAMA2-RD, LM-
NA-RD ja COL6-RM

Nivelet alkavat jaykistya kavely-
kyvyn menetyksen jalkeen

Lonkkaluksaatio

COL6-RM

Syntymassa

Kaularangan jaykistyma

UCMD, LAMA2-RD, LMNA-RD

0-10 vuoden iasta alkaen

Jaykka selkaranka

SEPN1-RM, LMNA-RD, COL6-RM, LA-
MA2-RD

Ei tarkkaa alkamisikaa. Alaselka
jaykistyy vahitellen.

Skolioosi

UCMD

Syntymassa (kyfoskolioosi)

LMNA-RD, SEPN1-RM, LAMA2-RD,
RYR1-RM

Varhain alkava muoto varhais-
lapsuudessa

aDG-RD

Mybhaan alkava muoto (notko-
selkd) teini-iassa kavelykyvyn
menetyksen myoéta

*Huom. Tassa taulukossa Ullrichin lihasdystrofia (UCMD)on eroteltu COL6-myopatioista osoittamaan, etta Ullrichin
lihasdystrofia tai varhain alkava, nopeasti eteneva COL6-myopatian muoto, alkaa usein nuorempana kuin muut ala-
tyypit. COL6-myopatialla tassa taulukossa tarkoitetaan valimuotoista COL6-myopatiaa ja Bethlem-myopatiaa.
Samoin tdydellinen ja osittainen LAMA2-RD on eroteltu selventamaan, etta taydellinen on varhain alkava merosiinin-
puutostauti, ja osittainen on myohaan alkava, kavelykyvyn sailyttava merosiininpuutostauti.

Lyhenteet: aDG-RD, alfadystroglykaanidystrofia; CMD, synnynnainen lihasdystrofia; COL6-RM, kollageeni VI -myopa-

tia; LAMA2-RD, laminiini a2,-dystrofiaryhmaan sisaltyvat merosiininpuutostaudit; RYR1-RM, ryanodiinireseptori 1-myo-

patia; SEPN1-RM, selenoproteiini N1-myopatia; LMNA-RD, lamiini A/C -dystrofia.
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Ortopediset ongelmat

Vaikka ortopedisia ongelmia voi ilmaantua kaikissa
synnynnaisen lihasdystrofian muodoissa, niiden va-
kavuusaste, tyyppi ja sijainti eroavat toisistaan eri
alatyypeissa (ks. Taulukko 5, s. 21). Niveljaykistymia
kasitellaan tarkemmin laatikossa 3 sivulla 20.

Ortopedisten ongelmien hoito

Varautuminen ja ennaltaehkaisy ovat tarkeita synnyn-
naisten lihasdystrofioiden ortopedisten ongelmien
hoidossa.

Ortopedin, kuntoutustydryhman ja perheen valinen
vuorovaikutus ja keskustelu ovat tarkeitd, jotta erilai-
set hoitotoimenpiteet olisivat lapsellesi mahdollisim-
man mielekkaita.

Lapsi tulee ohjata fysioterapiaan ja toimintaterapi-
aan ennen kuin syntyy niveljaykistymia, toimintakyky
heikkenee, kavely tai asennon yllapitaminen vaikeutu-
vat, tulee kipuja tai skolioosia, siirtymiset vaikeutuvat,
syntyy virheasentoja tai selviaminen paivittaisista toi-
mista vaikeutuu.

Terapialla, johon kuuluvat paivittaiset raajojen,
lonkkien, kaulan ja leuan alueen venyttelyt, voidaan
auttaa jaykistyvia nivelia. Lastat, tuet ja erilaiset ortoo-
sit saattavat olla tarpeen paivisin tai yolla. Esimerkkei-
na nilkkaortoosit (AFOt), polvi-saariortoosit (KAFOt),
seka dynaamiset ja passiiviset kaden, polven ja kyy-
narpaan tuet (DAFOL).

Lapselle voidaan suositella korsettia, kun yritetaan
estaa skolioosin eteneminen. Korsetin kayton tai or-
topedisen toimenpiteen yhteydessa tulee huomioida
niiden mahdollinen vaikutus hengitystoimintoihin.
(ks. luku Hengityksen hoito).

Apuvalineista voi tulla lapsen arkipdivan toimien
tarkea tuki. Seisomisen, kavelemisen ja muunlaisen
liikkumisen apuna voivat olla kavelysauvat, kavely-
teline, rollaattori, tukipohjalliset, seisomateline,
sahkdémopo ja pyoratuoli. Muita apuvalineita saa-
tetaan tarvita siirtymisiin, sydmiseen ja juomiseen,
kommunikointiin, vuoteessa kaantymiseen, WC:ssa
kaymiseen ja peseytymiseen. Yhteistyd kokeneen
kuntoutustydoryhman kanssa on tarkeaa, jotta apu
jarjestyy.

Jos lapsella on kipuja, voivat kuntoutustydryhman
asiantuntijat auttaa I6ytamaan keinoja kivun poista-
miseksi tai lievittdmiseksi. Istuma-, seisoma- ja nuk-
kumisasentojen miettiminen ja muuttaminen seka
ortoosien ja lastojen istuvuuden seka oikeanlaisen
kayton varmistaminen voivat helpottaa kipua. Uimi-
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nen tai ohjattu allasterapia saattavat myds vahentaa
Kipuja.

Leikkaushoito

Leikkausta voidaan suositella lapselle toimintakyvyn
edellytysten yllapitamiseksi tai parantamiseksi, kivun
lievittamiseksi seka istuma-asennon tai ortoosien
istuvuuden parantamiseksi seisomista ajatellen. Syn-
nynndisissa lihasdystrofioissa leikkaushoito ei ole vaa-
ratonta. Hyva etukéateisneuvonta on vélttaméaton-
ta, ja leikkaustoimenpiteen hyodyt ja riskit tulee
aina punnita laddkérin kanssa. Lopullinen tavoite
ortopedisissa leikkauksissa on toimintakyvyn pa-
raneminen.

Lonkan sijoiltaanmeno

Jos lapsesi kavelee, lonkkaleikkausta voidaan suunni-
tella varhaisessa vaiheessa seisomisen ja kavelykyvyn
parantamiseksi. Tulee kuitenkin huomioida, etta leik-
kauksen jalkeen nivelten liikuttelua rajoitetaan jonkin
aikaa ja tdma saattaa vaikuttaa nivelliikkuvuuteen ja
sita kautta myos kavelykykyyn.

Jos lapsesi ei kavele, lonkkaleikkausta suositellaan
vain silloin, kun lonkkaluksaatio aiheuttaa pitkaaikais-
ta sarkya.

Polven jaykistyminen
Polvinivelen jaykistymia korjataan harvoin leikkauksel-

la, mutta korjaaminen voi olla tarpeen vakavissa, yli
90 asteen jaykistymissa, jotka haittaavat istumista.

Nilkan jaykistyminen

Akillesjanteen leikkaaminen on tavallista, ja sen us-
kotaan parantavan kavelemista ja asennonhallintaa
seka kenkien tai ortoosien kayttamista.

Leikkauksen jalkeiset riskit voivat tassakin tilanteessa
olla tavoiteltua hyétya suuremmat.

Skolioosi

selkanikamien luudutuksen (fuusioimisen) tarkoituk-
sena on saada pysyvasti aikaan paras mahdollinen
selan asento lapsen hyvinvointia ja toimintakykya aja-
tellen. Leikkauksen tyyppi ja laajuus riippuvat lapsen
kavelykyvysta ja selkarangan skolioosin asteesta. Leik-
kaavan kirurgin tulee olla lihastauteihin erikoistunut
selkakirurgi.

Aivan pienten lasten selkdranka tulisi leikata vain,
jos konservatiivinen hoito korsetilla ei tule kyseeseen
tai epaonnistuu.

LAATIKKO 4

Synnynnaista lihasdystrofiaa sairastavan
selkaleikkausta suunniteltaessa huomioitavia asioita

» Hengitysfunktio ja sydamen toiminta on eh-
dottomasti tutkittava ennen leikkausta.

» Jos potilaan hengitysfunktio on poikkeava,
(mika ilmenee spirometriasta), taytyy aloittaa
tehokas hengitystoimintojen hoito, johon kuu-
luvat syvaan hengittamisen tekniikat, yskimisen
avustus tarvittaessa yskittamiskoneella seka
mekaaninen hengitystuki.

» yhdessa anestesialaakarin kanssa tulee arvi-
oida hengitykseen liittyvat haasteet, tarvittavat
erityisjarjestelyt leikkauksen aikana seka nuku-
tuksessa kaytettavat aineet.

» Sairaalassaolon vaikutus leikkauksen jalkei-
seen toipumiseen tulee ottaa huomioon jo leik-
kausta suunnitellessa.

» Toimintaterapeutin, fysioterapeutin ja kun-
toutustydryhman tulee etukateen huomioida
kaikki leikkauksen jalkeiset tilanteet ja paivittai-
set toiminnot, kuten:

* Syéminen: omatoiminen sydminen voi vaikeu-
tua ja tarvitaan apuvalineita tai avustamista

Leikkaus ilman luudutusta (ns. pidennettavien sau-
vojen menetelma), jossa sauvoja pidennetaan lapsen
seldn kasvun myo6ta, vaati ennen useita leikkaustoi-
menpiteitd, nykyisin sauvojen pidentaminen magnee-
tilla ilman leikkausta on mahdollista.

* Lilkkkuminen: siirtymiset, sairaalavuode ja apu-
valineet; pyoratuolin saadot, kodin muutostyot,
kotihoidon jarjestdminen ja sosiaalinen tuki

* Paan ja kaulan alue: korsettia ja tukikaulus-

ta voidaan tarvita leikkauksen jalkeen; niskan
yliojentuminen ajan myo6ta on tavallista ja sita
taytyy seurata

» Kivun hoitoon (sairaalassa ja kotona) on pa-
nostettava

» Selkakirurgin toteuttama pitkaaikainen jalki-
seuranta on jarjestettava

Isompien lasten elamanlaadun on osoitettu para-
nevan selkarangan virheasennon korjauksen ansios-
ta. Kyseessa on kuitenkin suuri ja riskeja sisaltava leik-
kaus, jota tulee harkita perusteellisesti.
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8 Palliatiivinen hoito

Palliatiivisen hoidon tavoitteena on tarjota apua, kun
hoidettava sairaus on henkea uhkaava. Se on koko-
naisuus, joka sisaltaa tunne-elaman, henkisen hyvin-
voinnin ja fyysiset elintoiminnot. Se huomioi potilaan
koko elamankaaren. Palliatiivisen hoidon tulisi sisal-
tya hoitosuunnitelmaan heti sairauden toteamisesta
[ahtien. Palliatiivisen hoidon tydryhman tuella pystyt-
te ennakoimaan asioita, varautumaan muutoksiin ja
tekemaan hoitopaatoksia lapsenne eldmanlaatuun
vaikuttavista asioista.

Palliatiivinen hoito yhdistetdan usein "luovuttami-
seen” tai elaman lopun ldhestymiseen. Palliatiivinen
hoito on kuitenkin paljon enemman: se on kokonais-
valtainen lahestymistapa vakavien sairauksien aiheut-
tamien oireiden hoitamiseen.

Palliatiiviseen hoitoon kuuluu laaja joukko erilaisia
palveluita. Hoidon tavoitteet ovat konkreettisia: kivun
hoito, henkisesta hyvinvoinnista huolehtiminen, per-
heen tukeminen, seka sellaisten keinojen |dytaminen,
joiden avulla lapsi voi elaa aktiivista elamaa.

Kipu ja vasymys

Kipu saattaa olla huomattava ja aliarvioitu ongelma,
jonka taustalla voi olla monia erilaisia syita eri elin-
jarjestelmissa. Esimerkiksi lisaantyvasta lihasheik-
koudesta, skolioosista tai niveljdykistymista johtuva
kipu voi vaatia istuimen ja ortoosien saatamista. Tun-
ne-elamaan ja henkiseen hyvinvointiin liittyvat asiat,
kuten ahdistuneisuus, masentuneisuus ja pelko, voi-
vat myds osaltaan vaikuttaa kipuun ja vasymykseen.
Asioilla voi olla merkittavia keskinaisia yhteyksia, joita
on hyva pohtia ja selvittaa.

Lapsen kivun tehokas hoito aloitetaan akillisten tai
kroonisten oireiden huolellisella arvioinnilla. Kipujak-
sojen esiintymisen, toistuvuuden ja keston selvittami-
nen auttaa tunnistamaan kipujen syita ja valitsemaan
sopivia hoitokeinoja.

Synnynnadista lihasdystrofiaa sairastavat lapset ker-
tovat usein olevansa vasyneita. Aktiivisuuden maara,
hengitystoimintojen tila, nukkumistottumukset ja mo-
net ladkkeet voivat aiheuttaa tai pahentaa vasymysta.

Henkinen hyvinvointi

Synnynnadisen lihasdystrofian diagnosoinnin vaikeus
ja sairauteen liittyva epavarmuus taudin kulusta voi-
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vat aiheuttaa stressia koko perheelle. Stressiin liittyy
mm. masennuksen, ahdistuksen, pelon ja surun tun-
teita.

Lapsen henkisen hyvinvoinnin seuraaminen on
tarkeaa. Huolestuttavat merkit voivat olla selkeits,
kuten surullisuus, tai epasuoria, kuten vihaisuus tai
levottomuus. Kaikista lapsen henkiseen hyvinvointiin
liittyvista huolista kannattaa keskustella hoitavan
ladketieteellisen tydryhman kanssa, jotta saatte psy-
kologista asiantuntija-apua ja tukea, ja voitte miettia,
mitka asiat auttaisivat selviamaan tilanteen kanssa.
Vanhempien tai huoltajan on tarkeaa huolehtia myds
omasta henkisesta hyvinvoinnistaan. Jokaisella ihmi-
sella on omat tapansa parjata stressin ja erilaisten
tunnetilojensa kanssa. On hyvin tavallista, etta van-
hempien on vaikea tulla toimeen tunteidensa kanssa,
kun lapsella on krooninen sairaus. Kun vanhemmilla
ja perheenjasenilla on stressia, myos lapsilla on stres-
sid. Koko perheen huomioiminen ja tukeminen on
tarkeaa.

Asiantuntijoiden tapaamisten tavoitteena on auttaa
kaymaan avointa keskustelua ja tunnistamaan pelko-
ja, jannitteita ja surua seka vahvistaa perheen vuoro-
vaikutustaitoja.

Muita tukea tarjoavia tahoja voivat olla:

» Vertaistuki verkossa, esim. diagnoosikohtaiset
Facebook-ryhmat (Merosin Positive Mums for
Merosin Negative Kids), ja Yahoon vertaistuki-
ryhmat eri alatyypeille.

» Cure CMD -verkkosivut curecmd.org

» Sairaalan tai jarjestojen koordinoimat vanhempien
vertaistukiryhmat

» Hengellinen tuki seurakunnan tai vastaavan kautta

Nama tukimuodot ja muilta perheiltd saatu koke-
mustieto voivat auttaa perhettasi tekemaan suun-
nitelmia, ennakoimaan tulevaa ja osallistumaan
aktiivisesti paatoksentekoon hoitolinjauksia tehta-
essa, silloinkin kun asiat tuntuvat hammentavilta ja
hankalilta.

Elaman loppuvaihe

Kuoleman mahdollisuus on vaikea asia perheelle ja
terveydenhuollon henkilékunnalle. Synnynnainen
lihasdystrofia voi vaikuttaa elinaikaan, ja sen vuoksi
on aiheellista keskustella my&s elaman loppuvaiheen
hoidosta.

On tarkeaa, etta lastanne hoitava laakari ja tyoryh-
ma auttavat ja neuvovat teita elaman loppuvaiheen
hoitoa koskevissa kysymyksissa. Ihanteellista olisi,
ettd tama keskustelu kaytaisiin jo ennen kuin henkea
uhkaavia tilanteita syntyy, jolloin on aikaa selvittaa
rauhassa vaihtoehtoja ja hankkia tietoa paatdksen-
teon pohjaksi. Tallaisen keskustelun tarve ja ajoitus
rilppuvat diagnoosista ja taudinkulusta. Asia on usein
tavallista kiireellisempi silloin, kun sairaustyyppi on
vakava tai kun diagnoosi on avoin. Tavoitteena on
aina, etta sairaalan tydéryhma ja perhe pohtivat ja te-
kevat yhdessa paatoksia naista vaikeista asioista.

Viimeisten 10-20 vuoden aikana synnynnaista lihas-
dystrofiaa sairastavien hoidossa on otettu tavattoman

monta edistysaskelta. Hoito-ohjeiden laatiminen, kan-
sainvalisen potilasrekisterin perustaminen ja lisdan-
tynyt tutkimusty6 uusien hoitojen I6ytamiseksi ovat
herattaneet toivoa tulevaisuuden suhteen. Verkostoi-
tuminen ja sairauden tunnetuksi tekeminen edistavat
terveydenhoitoa ja tiedettd, johtavat uusiin keksintoi-
hin ja pidentavat ja parantavat sairastuneen elamaa.
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Synnynnaisen lihasdystrofian alatyyppien

maaritelmat

Alfadystroglykaanidystrofiat (aDG-RD dystrofiat, dystroglykanopatiat):
Dystroglykaanidystrofiat ovat tautiryhma, johon kuuluu joukko erilaisia neurologisia ja fyysisia
toimintarajoitteita. Synnynnaisiksi lihasdystrofioiksi kutsutaan niita tautimuotoja, jotka esiintyvat
varhaislapsuudessa, ja joihin usein liittyy aivo-oireita, kuten epilepsiaa ja kehitysviivetta. Nama
lapset voivat olla my6s kognitiiviselta kehitykseltddn normaaleja. Tautimuotoja, jotka ilmenevat
joko lapsuudessa tai aikuisena, kutsutaan hartia-lantiodystrofioiksi, (limb-girdle muscular dyst-
rophy, LGMD), ja niissa lihasoireet ovat hallitsevia, joskin niihin voi liittya lievia kognitiivisia ongel-
mia. Puheen tuottamisessa voi esiintya ongelmia.

Vakavaa vauvavaiheen sairausmuotoa nimitetaan Walker-Warburg-oireyhtymaksi (WWS), li-
has-aivo-oireyhtymaksi (muscle eye brain disease, MEB) tai Fukuyaman lihasdystrofiaksi. Naista
taudeista moneen liittyy poikkeavuuksia aivojen magneettikuvissa, kuten rakenteellisia muu-
toksia, esim. lissenkefaliaa (hermosolujen poikkeavasta vaelluksesta eli migraatiosta johtuva,
alkiovaiheessa syntynyt aivojen kehityshairio). Epilepsia, sydmisongelmat ja silmaongelmat (aa-
rimmainen likinakoisyys, verkkokalvo-ongelmat, kaihit) ovat ndissa kolmessa alfaDG-dystrofiassa
tavallisia.

Bethlem-myopatia:
Tama kollageeni VI -myopatia muodostaa jatkumon Ullrichin synnynnaisen lihasdystrofian kans-
sa. Se tarkoittaa, ettad kahden eri taudin sijaan kyseessa on saman sairauden kaksi daripaata.
Kollageeni VI -myopatioissa (Ullrichin CMD:ssa ja Bethlemin myopatiassa) on yhteista nivelten
jaykistyminen, iholoyddkset ja geenivirhe eli mutaatio yhdessa kolmesta kollegeeni VI:n geenista.
Bethlemin myopatiaa sairastavilla aikuisilla voi olla kireat akillesjanteet seka kireytta muissa nive-
lissa (kyynar- ja polvinivelissa tai selan nivelissa). Kireytta voi esiintya myds kaden lihaksissa.
Muut oireet, kuten heikko rasituksen sietokyky, portaidennousun vaikeus tai vaikeus nostaa ka-
det paan ylapuolelle, johtuvat Bethlemin myopatiassa usein todettavasta lievasta lihasheikkou-
desta.

Kuten kaikissa synnynnaisissa lihasdystrofioissa, Bethlemin myopatiassakin taudin harvinai-
suuden vuoksi sairastavalla on usein voinut olla muita diagnooseja tai diagnoosiehdotuksia ai-
kaisemmin.

LMNA-dystrofia;

Taman CMD-alatyypin (L-CMD) aiheuttaa mutaatio lamiini A/C-geenissa (LMNA). Sita ei pida se-
koittaa laminiini A2-geeniin (LAMA2), jonka virhe on kyseessa merosiininpuutosdystrofiassa eli
LAMAZ2-dystrofiassa. Joillain LMNA-dystrofialapsilla on aarimmaisen heikko niska, mika vaikeut-
taa paan kannattelua. Tata kutsutaan nuokkuvan paan oireyhtymaksi (dropped head syndrome).
LMNA-dystrofiaa sairastavalla voi olla roikkuva nilkka, jolloin jalkateran nostaminen on mahdo-
tonta, vaikka muuten alaraajan lihasvoimat ovat tallella. LMNA-dystrofiassa lapsen ikatasoinen
motorinen kehitys viivastyy, eika lapsi valttamatta saavuta ikdtasonsa motorisia taitoja esimer-
kiksi rydmimisasennon saavuttaminen on hankalaa. LMNA-dystrofiaa sairastavat lapset tarvitse-
vat tiheda hengityksen ja sydamen seurantaa, joka aloitetaan varhaisella ialla.
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Hartia-lantiodystrofia (limb-girdle dystrophy, LGMD):

Hartia-lantiodystrofialla tarkoitetaan tavallisesti sellaisten lihasdystrofioiden ryhmaa, jotka tode-
taan myo6haislapsuudessa, nuoruusiassa tai aikuisena. LGMD:sta on monta erilaista, geneettisesti
madriteltya muotoa. Synnynnaiset lihasdystrofiat sulautuvat LGMD-tautien kirjoon. Lapsilla, joilla
on mutaatio LAMA2-, kollageeni VI-, LMNA- tai jossain aDG-geenissa, voi olla lievempi, myohem-
malla ialla ilmeneva tauti ja he oppivat kdavelemaan seka sailyttavat kavelykykynsa. CMD ja LGMD
ovat saman sairausryhman aaripaita, eivat itsenaisia diagnooseja. Diagnoosin varmistaminen gee-
nitutkimuksella on darimmaisen tarkeaa seka CMD- ettd LGMD-taudeissa.

Laminiini-a2-dystrofia (MDC1A, merosiininpuutosdystrofia):
Tunnetaan myds LAMA2-dystrofiana. LAMA2-dystrofiaa sairastavat lapset syntyvat velttoina ja li-
haksistoltaan heikkoina, ja heilla voi olla varhain hengityksen ja sydmisen ongelmia seka etenevaa
nivelten jaykistymista. Vain harvat pystyvat kavelemaan. Tosin osittaista laminiini-a2:n (merosiinin)
puutosta sairastavat lapset oppivat yleensa kavelemaan, ja kavelykyky sdilyy varhaiseen aikuisuu-
teen asti. Toisaalta taydellisen laminiini-a2-puutoksenkin omaava lapsi saattaa saavuttaa ja sailyt-
taa kavelykykynsa aikuisuuteen asti.

Diagnoosiin johtavia [6ydoksia ovat taydellinen tai osittainen laminiini-a2:n (merosiinin) puutos
immunohistokemiallisesti lihas- tai ihokoepalasta, kaksi mutaatiota LAMA2-geenissa, toinen aidilta
ja toinen isalta tulleessa geenissa, ja aivojen valkean aineen poikkeavuus aivojen magneettikuvassa.

RYR1-myopatia:

Ryanodiinireseptorigeenin (RYR1) mutaatiot on viime aikoihin asti yhdistetty kahteen synnynnaisen
lihastaudin muotoon: central core -tautiin ja multi-minicore-tautiin. Nykytiedon mukaan taman
geenin mutaatioista voi olla kyse my6s synnynnaisessa lihasdystrofiassa. Kuvaavampi ja parem-
min ajan tasalla oleva kuvaus tasta sairausryhmasta voisi olla synnynnainen lihastauti, joka kasittaa
seka synnynnaiset myopatiat ettd synnynnaiset lihasdystrofiat.

Nama termit pohjautuvat alun alkaen lihaskoepalaldydoksiin. Varjdysten avulla voidaan valo- ja
elektronimikroskooppisesti tunnistaa lihaskudoksen rakenteessa tyypillisia muutoksia, joita kutsu-
taan myopatiaksi tai lihassyiden tuhoutumista (degeneraatiota), korjaantumista (regeneraatiota) ja
arpeutumista (fibroosia), joita kutsutaan dystrofiaksi (surkastumaksi). Raja naiden kahden valilla voi
kuitenkin olla hailyva. Synnynndisen myopatian ja lihasdystrofian paallekkdisyyttd on nahtavissa
SEPN1-myopatioitten kohdalla. Todennakdisesti 16ytyy muitakin geeneja, joihin liittyvat taudit sopi-
vat molempiin tautiryhmanimikkeisiin.

Ihmiset, joilla RYR1-mutaatio ilmenee synnynnaisena lihasdystrofiana, ovat tavallisesti perineet
taudin autosomissa peittyvasti periytyvalla mekanismilla, mika tarkoittaa, etta toinen kopio on saa-
tu aidilta ja toinen isalta. Kliininen oirekuva vaihtelee, kuten muissakin synnynnaisissa lihasdystro-
fioissa. Syntymahetkella todettavia oireita ovat hypotonisuus eli velttous, kasvojen lihasheikkous,
seka joillakin lapsilla silmalihasten heikkous. Jotkut lapset oppivat kavelemaan. Syomis-, hengitys-
ja nielemisvaikeudet voivat johtaa jo varhaisella idlla_gastrostooman tekemiseen ja syottdletkun
asentamiseen seka hengityksen tukemisen tarpeeseen 2PV-laitteen tai hengityskoneen avulla. Sai-
rastavilla on usein nasaalinen sointi puheaanessa. Taudin vakavissa muodoissa saattaa jo varhain
esiintya toistuvia keuhkoinfektioita ja etenevaa skolioosia. Kognitiivisesti nama lapset suoriutuvat
ikaistensa kanssa samalla tasolla tai paremmin.
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Erityisosaamista tarjoavat

asiantuntijatanot™®

SEPN1-myopatia (selenoproteiini 1:n puutos, rigid spine -dystrofia RSMD):

SEPN1-myopatia ilmenee lihasten heikkoutena; paan kannattelun vaikeutena, selkarangan vir-
heasennon kehittymisena (skolioosi) ja hengitysvaikeutena, vaikka lapsi vield kykenee kavelemaan.
Monilla lapsilla esiintyy reiden sisasivun lihasten katoa ja hyvin hoikka ruumiinrakenne yhdistynee-
na taudille ominaiseen selkdrangan virheasentoon. Lihasbiopsialdyddkset voivat olla hyvin vaih-
televia, kuten lihasten dystrofia, multi-minicore-l6ydds tai synnynndinen syytyyppiepasuhta. On
tarkea varmistaa SEPN1-diagnoosi geneettisesti, koska LMNA-dystrofiapotilaiden kliininen kuva voi
olla hyvin samanlainen. SEPN1-myopatiaan ei kuulu sydéamen ongelmia (joskin toissijaisia sydanon-
gelmia voi aiheutua tunnistamattomista hengitysvaikeuksista), kun taas kardiologin taytyy seurata
tarkkaan LMNA-potilaita sydéamen rytmihairididen ja kardiomyopatian riskin vuoksi ja tehda sydan-
tutkimukset kerran vuodessa.

Ullrichin synnynnainen lihasdystrofia (UCMD):

Ullrichin synnynndiseen lihasdystrofiaan kuuluu lihasheikkous, suurten nivelten jaykistyminen ja
aariosien pienten nivelten yliojentuvuus. Muita oireita voivat olla jaykka alaselka, ylaselan kyfoosi,
ihomuutokset (keratosis pilaris, arpikasvaimet eli keloidit, pehmea tai samettimainen iho), hengi-
tyksen ongelmat, korkea suulaki, ulkoneva kantapaa ja taudin hidas eteneminen. Sairaus voidaan
diagnosoida lihas- tai ihokoepalasta, josta voidaan todeta kollageenin puutos, kollageenin kerty-
mat sidekudossolujen sisalla ja mutaatio yhdessa kolmesta kollageeni VI:n geenista. Ullrichin syn-
nynndinen lihasdystrofia ja Bethlemin myopatia kuuluvat kumpikin samaan tautikirjoon.

Tarkemmin maarittamatoén synnynndinen lihasdystrofia:

Viime vuosikymmenina on uuden sukupolven sekvensointimenetelman, geenipaneelien ja eksomi-
sekvensoinnin yleistymisen myo6ta 16ytynyt kymmenia uusia geeneja. Nama menetelmat auttavat
ymmartamaan paremmin synnynnaisen lihasdystrofian monia eri geneettisia syita ja jo tunnettuja
alatyyppeja. Esim. Walker-Warburg-oireyhtymaa (WWS) sairastavilta 16ytyy geenivirhe jostain tun-
netusta kuudesta geenista vain 40 % tapauksista. (Tdma tarkoittaa, etta 60 %:lla WWS-lapsista kyse
on tuntemattomista geeneista).

Henkilda, jolla on synnynndinen lihasdystrofia, suositellaan rekisterditymaan kansainvaliseen
CMD-rekisteriin (cmdir.org). Rekisterdityminen tarjoaa mahdollisuuden saada tietoa tutkimuksista
ja paasta niihin mukaan. Geenivirheen tunteminen auttaa lasta hoitavaa tydryhmaa ennakoimaan
joitain hoidon kannalta keskeisia asioita, mutta koska moniin synnynnaisen lihasdystrofian alatyy-
peihin liittyy samanlaisia ladketieteellisia nakokohtia, taman hoito-oppaan ohjeet auttavat niitakin,
joilta puuttuu lopullinen geneettinen diagnoosi.
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Anestesiologi:

Erikoislaakari, joka on opiskellut erityisesti nukutusta eli anestesiaa ja puudutusta seka ensi- ja
tehohoitoa. Anestesialaakari huolehtii lapsen tarkeista elintoiminnoista leikkauksen aikana ja valit-
tdmasti sen jalkeen. Anestesiologi vastaa yleensa hengitystukiyksikén antamasta hengitystukihoi-
dosta.

Apuvailineteknikko:

Apuvalineteknikko suunnittelee ja valmistaa yksildllisia apuvalineita niita tarvitseville henkilGille.
Apuvalineteknikoita tydskentelee sairaaloissa, proteesipajoilla seka apuvalineita ja kuntoutuslait-
teita valmistavissa yrityksissa. Tehtaviin kuuluu mm. pydratuolin sovittaminen, hankkiminen ja
huoltaminen.

Endokrinologi:

Erikoislaakari, usein lastentautien tai sisatautien erikoislaakari, joka on opiskellut erityisesti hormo-
neja tuottavien elinten eli ns. sisderitysrauhasten sairauksia. Endokrinologi hoitaa monia sairauk-
sia, kuten diabetesta, lyhytkasvuisuutta ja murrosian viivastymista.

Erikoislaakari:

Vahintaan 5-6 vuotta omaa erikoisalaansa ja joitakin lahierikoisaloja laakariksi valmistumisen jal-
keen opiskellut laillistettu 1aakari. Voi vastata erikoistumiskoulutuksessa olevien laakareiden ohjaa-
misesta. Voi toimia myds yksityissektorilla.

Erikoissairaanhoitaja:

Sairaanhoitaja, jolla on erikoistumisopintoja tietyn erikoisalan tai sairausryhman osalta esim. lihas-
taudit tai sydansairaudet. Erikoissairaanhoitaja voi tydskennelld itsendisesti tai yhdessa laakarin
ja muiden moniammatillisen tyéryhman jasenten kanssa.

Erikoistuva ladkari:
Ladketieteen jollekin erikoisalalle kouluttautumassa oleva laillistettu laakari.

Erityisopettaja:

Koulussa tai varhaiskasvatuksessa tyoskenteleva kasvatustieteellisia jatko-opintoja suorittanut
opettaja. Lastenneurologisen tyéryhman jasen, joka vastaa kouluikaisten lasten saamasta opetuk-
sesta ja tuesta sairaalassaoloaikana. Voi toimia yhteyshenkilona lapsen omaan kouluun. Tarkea
erityisesti, jos lapsella on kehitysviivetta tai oppimisvaikeuksia lihasoireitten lisaksi.

Fysiatri:
Erikoislaakari, joka on perehtynyt ladkinnalliseen kuntoutukseen toimintakyvyn kohentamiseksi eri
sairauksien, erityisesti tuki- ja liilkuntaelimiston sairauksien, hoidossa.

* luku muokattu Suomen olosuhteita vastaavaksi (JL).
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Fysioterapeutti:

Kuntoutusalan ammattilainen ja terveydenhuollon laillistettu ammattihenkild, jonka tehtavana on
arvioida, edistaa ja yllapitaa asiakakkaan fyysista toimintakykya fysioterapian keinoin. Moniamma-
tillisen kuntoutustyéryhman jasen. Fysioterapiaa voidaan tarvita seka lyhytaikaisesti (kuten leik-
kauksista toipumiseen) etta pitkaaikaisesti (lihaskunnon ja nivelten liikeratojen yllapito, paivittais-
toimista selviaminen, kivun valttaminen). Fysioterapeutit toimivat sairaaloissa, terveyskeskuksissa
ja avoterveydenhuollossa.

Gastroenterologi:

Erikoisladkari, usein lastentautien tai sisatautien erikoislaakari, joka on opiskellut erityisesti ma-
ha-suolikanavan sairauksia ja ruoansulatukseen liittyvia ongelmia. Gastroenterologi hoitaa monia
sairauksia, kuten vaikeaa ummetusta, poikkeavaa painonkehitysta ja ruokatorven refluksitautia.

Kardiologi:

Erikoislaakari, usein lastentautien tai sisatautien erikoislaakari, joka on opiskellut erityisesti sydan-
sairauksia ja erikoistunut niihin. Kardiologi hoitaa monia sairauksia kuten rytmihairiéita, verenpai-
netautia ja sydanvikoja. Jotkut kardiologit ovat perehtyneet sydanlihassairauksiin ja kardiomyopa-
tiaan.

Keuhkoldakari:

Erikoislaakari, usein lastenlaakari, allergologi tai sisatautiladkari, joka on opiskellut erityisesti keuh-
kojen sairauksia ja hengitysfunktion arvioimista ja hoitokeinoja. Ohjaa tarvittaessa hengitystuen
kayttdéon moniammatillisen tyéryhman jasenena.

Kirurgi:
Erikoislaakari, joka on opiskellut leikkauksella hoidettavia sairauksia. Kirurgit hoitavat hyvin mo-
nenlaisia sairauksia ja voivat erikoistua edelleen esim. ortopediaan tai lastenkirurgiaan.

Kuntoutusohjaaja:

Sosiaalialan ammattilainen ja sosiaalihuollon laillistettu ammattihenkild. Kuntoutusohjaajina toimii
myds terveydenhuollon ammattilaisia. Kuntoutusohjaaja on yhdyshenkild kuntoutujan ja hanen
kuntoutusprosessiinsa osallistuvien ammattihenkildiden ja palvelujarjestelmien valilla. Kuntoutus-
ohjaus on vuorovaikutuksellista ja moniammatillista verkostoyhteistyota.

Lastenkirurgi:

Erikoislaakari, joka on opiskellut operatiivisesti hoidettavia lasten sairauksia. Lastenkirurgit hoita-
vat hyvin monenlaisia sairauksia, mm. synnynnaisia rakenteellisia poikkeavuuksia, kuten synnyn-
naisia sydanvikoja, lonkkaluksaatiota ja raaja-anomalioita. Jotkut lastenkirurgit voivat erikoistua
edelleen esim. ortopediaan.

Lastenneurologi:

Erikoisladakari, joka on opiskellut erityisesti hermostoon liittyvia sairauksia (ks, neurologi) lapsilla ja
nuorilla (0-18 v.). Lastenneurologi hoitaa monia eri sairauksia kuten epilepsiaa, synnynnaisia aivo-
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jen kehityshairidita, likuntavammaisuutta ja kehitysviivetta. Jotkut lastenneurologit ovat perehty-
neet lasten ja nuorten lihastauteihin.

Lastenpsykiatri:

Erikoislaakari, joka on opiskellut lasten (yleensa 0-12 vuotiaiden) psykiatrisia sairauksia. Lastenpsy-
kiatri toimii tarvittaessa moniammatillisessa tydryhmassa lapsen ja perheen henkisen hyvinvoin-
nin tukemiseksi. Auttamiskeinoja ovat psykoterapia tai perheterapia. Ks. Psykiatri.

Laakari:

Yliopistollisen loppututkinnon suorittanut terveydenhuollon ammattihenkild, joka diagnosoi tau-
teja ja maaraa niihin hoitoja. Laakari tutkii ja haastattelee potilaita ja teettaa seka tulkitsee erilaisia
kokeita. Laakarit antavat myds terveysneuvontaa. Yleislaakari voi toimia (erikoistumattomana tai
yleislaaketieteen erikoislaakarina) perusterveydenhuollossa kuten terveyskeskuksessa, paivystyk-
sessa, lastenneuvolassa tai koululadkarina ja l[ahettaa tarvittaessa edelleen potilaita erikoissairaan-
hoitoon.

Neurologi:

Erikoislaakari, joka on opiskellut erityisesti hermostoon liittyvia sairauksia. Hermostoon kuluvat
keskushermosto (aivot ja selkaydin) ja dareishermosto (selkaytimesta lahtevat hermot, hermojen
ja lihasten liittymakohdat ja lihakset). Neurologi hoitaa monia eri sairauksia, kuten epilepsiaa,
migreenia ja aivoverenkiertohairidita. Jotkut neurologit ovat perehtyneet erityisesti lihastauteihin.

Neuropsykologi:

Psykologi, joka on jatko-opiskellut n. 4 vuotta aivojen rakenteen ja toiminnan seka kognitiivisten
taitojen, kdyttaytymisen ja/tai vireystilan valisten yhteyksien tutkimista, ongelmien diagnosoimista
ja kuntoutusta. (Ks. Psykologi)

Omahoitaja:

Sairaanhoitaja tai erikoissairaanhoitaja, joka on nimetty lapsen paaasialliseksi hoitajaksi joko sai-
raalahoitojakson ajaksi tai pitkdaikaisemmaksi tukihenkiloksi, ja jolta voi pyytaa terveydellisia neu-
voja.

Ortopedi:

Kirurgi, joka on opiskellut erityisesti vammojen, sairauksien ja rakenteellisten vikojen leikkaushoi-
toa. Ortopedi korjaa fyysisia vikoja, luu- ja nivelvammoja tai leikkauksen avulla ennaltaehkaisee
toimintakykya haittaavien muutosten syntya pitkdaikaissairauksissa. Ortopedia on yksi yleisimmis-
ta kirurgian osa-alueista (ks. Kirurgi ja Lastenkirurgi).

Perinndllisyyslaakari:

Erikoislaakari, joka on opiskellut erityisesti perinndllisia sairauksia ja genetiikkaa. Perinndllisyyslaa-
kari antaa perinnoéllisyysneuvontaa, johon kuuluu mm. sairautta aiheuttavan geenivirheen selvitta-
minen. Han auttaa my®os toistumisriskin arvioinnissa uutta raskautta suunniteltaessa.
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Psykiatri:

Erikoislaakari, joka on opiskellut mielenterveyden hairididen diagnosoimista ja hoitoa psykoterapi-
an, psykoanalyysin, osastohoidon ja/tai ladkkeiden avulla. Ks. Psykoterapeutti. Psykiatri voi toimia
yksin tai moniammatillisen tyéryhman jasenena.

Psykologi:

Yliopistollisen loppututkinnon suorittanut ammattihenkild, joka tutkii ja testaa ihmisia psykologian
menetelmin, ohjaa hoitoon ja/tai antaa psykoterapiaa. Psykologi voi toimia yksin tai moniamma-
tillisen tydryhman jasenena. Psykologit voivat erikoistua moniin eri tehtaviin, kuten kliiniseen neu-
ropsykologiaan tai psykoterapiaan.

Psykoterapeutti:
Terveydenhuollon ammattihenkild, jolla on psykoterapeutin koulutus ja patevyys. Pohjakoulutus
voi vaihdella ja patevyystasoja on useita.

Psykoterapiassa autetaan potilaita saannollisin keskusteluin ongelmiensa ratkaisemisessa tut-
kimalla aikaisempia elamankokemuksia ja pyrkimalla muuttamaan ajattelumalleja ja sita kautta
kaytosta. Psykoterapian kohteena voi myos olla ryhma tai perhe. Psykoanalyysi on psykoterapian
eri muodoista intensiivisin ja pitkakestoisin.

Puheterapeutti:

Yliopistollisen loppututkinnon suorittanut terveydenhuollon ammattihenkild, joka tutkii, diagnosoi
ja hoitaa puheen tuottoon, puheen ymmartamiseen, kommunikointiin, vuorovaikutukseen, aanen-
kayttéon, puremiseen ja nielemiseen liittyvia vaikeuksia. Puheterapeutti toimii joko yksin tai osana
moniammatillista tydryhmaa.

Ravitsemusterapeutti:

Yliopistollisen loppututkinnon suorittanut terveydenhuollon ammattihenkild, joka on opiskellut
ravitsemukseen eri sairauksissa liittyvia asioita. Han tutkii ja neuvoo ja toimii usein moniammatilli-
sen tydryhman jasenena.

Sairaalapappi:
Teologin koulutuksen saanut henkild, joka on sairaalassa kaikkien potilaiden ja perheiden kaytetta-
vissa henkildkohtaista keskustelua, rippia tai sielunhoitoa varten.

Sairaanhoitaja:

Terveydenhuollon ammattihenkild, jolla on sairaanhoitajan koulutus. Sairaanhoitaja voi opiskella
lisaa tiettya erikoisalaa tai sairausryhmaa ja erikoistua esim. leikkaussali-, teho-osasto- tai hengi-
tystukihoitoon tai terveydenhoitajaksi (ks. Erikoissairaanhoitaja). Han toimii usein laakarin tyopari-
na ja/tai moniammatillisen tiimin jasenena.

Silmalaakari:

Erikoislaakari, joka on opiskellut silmasairauksien diagnosoimista ja hoitoa. Neuro-oftalmologi on
silmalaakari, joka on kouluttautunut silman hermojen ja silméalihasten seka nakéradan sairauksiin.
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Sosiaalityéntekija:

Sosiaalialan ammattilainen ja sosiaalihuollon laillistettu ammattihenkild. Sosiaalityontekija antaa
neuvontaa ja ohjausta sosiaalitydssa, selvittaa tuen tarvetta ja ohjaa perhetta yhteiskunnan ja
kolmannen sektorin tarjoaman tuen piiriin. Han voi olla myds yhteyshenkil® kotikunnan sosiaalitoi-
men, vammaispalvelun, sairaalan tydryhman ja perheen valilla.

Toimintaterapeutti:

Kuntoutusalan ammattilainen ja terveydenhuollon laillistettu ammattihenkild, jonka tehtavana on
arvioida, edistaa ja yllapitaa toimintakykya. Moniammatillisen tyéryhman jasen. Toimintaterapeut-
teja tyoskentelee sairaaloissa, terveyskeskuksissa, lastensuojelussa, kuntoutuskeskuksissa, kou-
luissa, pdivakodeissa seka yksityisina ammatinharjoittajina.

Varhaiskasvatuksen erityisopettaja:

Erityislastentarhanopettaja, joka on opiskellut alle kouluikaisten lasten kasvatusta, joilla on erityi-
nen tuen tarve esim. vammaisuudesta johtuen. Voi toimia moniammatillisen tyéryhman jasenena
ja yhteyshenkilona lapsen paivahoitoon ja tulevaan kouluun. Erityislastentarhanopettajan ty® on
lapsen kasvun ja oppimisen ohjaamista seka perheiden tukemista lapsen kasvatuksessa.

33



Sanastoa ja terminologiaa

(tekstissa olevat alleviivatut sanat)

ACE-estaja:

Angiokonvertaasin estdjat. Ladkeaineryhma kardiologiassa, joka vahentamalla verisuonten vastus-
ta helpottaa sydamen pumpputy6ta, jotta veri kiertaa paremmin elimistdssa. ACE-salpaajia ovat
enalapriili, kaptopriili, kinapriili, lisinopriili, perindopriili ja ramipriili.

AICD:
Automaattinen implantoitu sydamen defibrillaattori. Rytmihairidtahdistin. Ihon alle asennettu sy-
damen tahdistin, joka pystyy defibrilloimaan vakavan rytmihairion ilmetessa. Ks. Defibrillaattori.

Artrogrypoosi:
Synnynndinen usean nivelen virheasento tai jaykistyma. Tama voi olla synnynnaisen lihasdystrofi-
an varhainen oire, joka voidaan sekoittaa muihin vastasyntyneiden niveljaykistymien syihin.

Aspiraatio:
Ruoan, nesteen, syljen tai muun eritteen tahaton vetaminen hengitysteihin. Keuhkoissa tama voi
aiheuttaa tulehduksen (keuhkokuumeen tapaan).

Atelektaasi:
Keuhkon tai sen osan kasaan painuminen, mika voi johtua ilmatien tukkeutumisesta tai keuhko-
putkiin ulkopuolelta kohdistuvasta paineesta.

Beetasalpaaja:

Ladkeaineryhma kardiologiassa sydamen sykkeen hidastamiseen, vahentaa myos verisuonten
vastusta ja alentaa verenpainetta. Tavallisia beetasalpaajia ovat atenololi ja propranololi, mutta
vaihtoehtoja on paljon.

BMI:

Body Mass Index eli painoindeksi lasketaan jakamalla paino pituuden neliélla (kg/m2). Painoindek
si on kaytetyin lihavuuden ja laihuuden mittari. Aikuisen normaali BMI on 19-24. Lapsille (2-18 v.)
on maaritetty erikseen ianmukaiset normaaliarvot.

CMD:
Congenital Muscular Dystrophy. Synnynnadinen lihasdystrofia. Lyhenne, jota tassa julkaisussa kay-
tetaan kaikista taman lihastautiryhman taudeista ja alatyypeista.

CPAP:

Continuous Positive Airway Pressure. Tavallisimpia noninvasiivisen hengitystuen menetelmia, jos-
sa laite puhaltaa ilmaa hengitysteihin tasaisesti koko ajan sita kaytettdessa. Tata menetelmaa kay-
tetdan esimerkiksi uniapnean hoitoon. Ks. PAP.

Defibrillaattori:
Sydamen kayntihairion hoitokeino, sydaniskuri. Laite jolla sydan pysaytetaan hetkellisesti voimak-
kaalla lyhyelld sahkdimpulssilla, jotta normaali rytmi kaynnistyisi.
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Diagnoosi: Sairauden ladketieteellinen nimi.
Dysplasia: Kudoksen rakentuminen soluista vaaralla tavalla, todetaan mikroskoopin avulla.

Dystrofia: Surkastuminen. Ks. Lihasdystrofia.

EEG:

Elektroenkefalogrammi eli aivosahkdkayra. Tarkea keino tajuttomuuskohtausten ja muunlaisten
kohtausten syyn selvittdmiseksi. Aivojen sahkoisia tapahtumia rekisteréidaan paan iholle asetetuil-
la elektrodeilla. Hermoverkkojen toiminta aiheuttaa varahtelyja, joiden normaaleja ilmenemismuo-
toja voidaan tunnistaa ja erottaa epanormaaleista, usein epilepsiaan viittaavista ilmidista.

EKG:

Elektrokardiogrammi eli sydansahkokayra. Tarkea keino sydamen toiminnan ja sydamen rytmin
tutkimiseksi. Tutkimus tehdaan laittamalla rintakehalle, kasiin ja jalkoihin elektrodit ja rekisterdi-
malla sahkaisia tapahtumia.

Endoskopia:

Tahystys. Ruoansulatuskanavan tutkimuksissa kaytetty menetelma, jossa kuituoptiikalla voidaan
tutkia maha-suolikanavan seinamaa ja ottaa tarvittaessa siita koepaloja. Lapsille mahalaukun ta-
hystys tehdaan anestesiassa.

Epilepsia:

Sairausryhma, jossa esiintyy toistuvia kohtausoireita. Oireet ovat aivoperaisia. Epilepsian diagn-
osointi ja hoito kuuluvat neurologille tai lastenneurologille. Hoitona ovat epilepsialdakkeet.

FVC: Forced Vital Capacity. Spirometriassa mitattava suure, joka kertoo maksimaalisen uloshengi-
tyksen antaman vitaalikapasiteetin eli keuhkoista Iahtevan ilmamaaran tilavuuden.

Gastrostooma:

Mahalaukkuavanne. Asennetaan leikkauksella henkil6lle, jolla on sydmisvaikeuksia tai aspiraatio-
riski. Mahdollistaa letkuravinnon antamisen ilman ylahengitysteihin kohdistuvaa arsytysta, mika
osaltaan auttaa vahentamaan liiallista limaneritysta.

Geeni:

Perintotekija, joka on biologisen informaation yksikk®. Ihmiselld on n. 20000 eri geenia. Geeneja
on pareittain, toinen aidilta ja toinen isalta peritty. Geenit ovat DNA-molekyylien osia. Geenista lue-
taan (kopioidaan) lahetti-RNA:ta, jonka valittaman informaation perusteella solussa syntyy erilaisia
valkuaisaineita.

Geenivirhe/geenimutaatio:

Haitallinen ja sairauteen tai sairauden kantajuuteen johtava mutaatio geenissa. Geenit ovat kokoa-
misohjeita elimistdon rakentamiseen. Perimme geenimme biologisilta vanhemmiltamme. Geenit
koostuvat tavallaan kirjaimista, joista muodostuu sanoja, lauseita ja kokoamisohje. Samaa vertaus-

35



ta kayttden mutaatio on kuin kirjoitusvirhe tai sanan, lauseen tai kappaleen poisjaaminen. Jo-
kaisen ihmisen geeneissa on mutaatioita. Useimmat mutaatiot ovat harmittomia, mutta jotkut
voivat aiheuttaa sairauksia.

GER:

Ruokatorven (gastro-esofageaalinen) refluksi. Ruoan takaisinvirtaus eli refluksi mahalaukusta
ruokatorveen tai suuhun saakka. Hoidetaan mm. nesteiden sakeuttamisella, mahahappoa sal-
paavilla antasidiladkkeilla ja/tai mahahapon eritysta vahentavilla l[aakkeilla, happosalpaajilla,
kuten omepratsoli.

Goniometria:
Nivelkulmien mittaus. Yleensa fysioterapeutin suorittama niveljaykistymien ja nivelten liikerato-
jen testaus. Voidaan tehda myds réntgenkuvista.

Hiilidioksidiretentio:

CO? on kaasu, jota muodostuu elimistdssa ns. soluhengityksessa, ja joka poistuu normaalisti
uloshengityksen kautta. Jos hengitysfunktio on huonontunut, hiilidioksidia alkaa kertya elimis-
toon. Hiilidioksidin osapaine veressa voidaan maarittaa verikaasuanalyysilla tai mitata sen pi-
toisuus uloshengitysilmasta kapnometrian avulla.

Holter-EKG:
Pitkaaikainen 24-72 tuntia kestava EKG-rekisterdinti sydamen rytmihairididen tunnistamiseksi.
Laitetta voi yleensa pitda mukana kotona ja arkiaskareissa.

Hypoplasia:

Vajaakehitys. Esimerkiksi lihasten hypoplasia tarkoittaa pienia, tai surkastuneita lihaksia. Keski-
kasvohypoplasialla tarkoitetaan kasvojen kehityksen poikkeavuutta, erityisesti kasvojen keski-
osassa. Pienilla lapsilla pitkaaikainen hengitystukihoito altistaa keskikasvohypoplasialle.

Hypotonia tai hypotonisuus:

Matala lihasjantevyys. Tyypillistd monille lihassairauksille. Lihastonus kertoo lihaksen jantevyy-
desta tai kyvysta vastustaa liiketta. Tonus on eri asia kuin lihasvoima. Hypotonia viittaa alentu-
neeseen lihasjantevyyteen, jota kutsutaan myos velttoudeksi.

Immunohistokemia:
Koepalan varjaaminen kayttamalla spesifisia vasta-aineita tiettyjen valkuaisaineiden osoittami-
seksi mikroskooppisesti kudospalanaytteesta.

Invasiivinen:

Kajoava. Elimiston sisalle ulottuva tai leikkauksella suositettava toimenpide, esimerkiksi intu-
baatio, trakeostomia ja gastrostomia seka endoskopia.
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Intubaatio:
Putken asettaminen hengitysteihin. Voidaan tehda nenan, suun tai trakeostooman kautta hen-
gityksen varmistamiseksi. Yleensa anestesialaakarin suorittama toimenpide.

IPV:
Intrapulmonary Percussive Ventilation. Laite, joka suukappaleen kautta valittaa ilmaa nopeitten
sykayksien avulla keuhkoihin ja saa keuhkoeritteet nousemaan ylospain hengitysteissa.

Jejunostomia:

Ravintoletkun asentaminen leikkauksessa ihon 1api suoraan ohutsuolen alkupaahan.
Kaksoispaineventilaatio, 2PV: Englanniksi Bi-PAP. Tavallisimmin kdytetty noninvasiivisen hen-
gitystuen muoto. Sisaanhengitysta tukee korkeampi paine, uloshengittamisen helpottamiseksi
paine laskee. Laite séddetaan toimimaan henkilén oman hengityksen tahdissa tai saatymaan
automaattisesti.

Kapnometria:
Hiilidioksidin osapaineen maaritys kaasuseoksesta. Anestesiologin kaytdssa oleva mittaus, joka
tehdaan uloshengityksen loppuvirtauksesta. Hengityskoneen saatdja ohjaava mittaus.

Kardiomyopatia:
Sydanlihassairaus, joka johtaa sydamen laajentumiseen ja sen seindmien jaykistymiseen. Voi
kehittya lihastaudin tai sydansairauden komplikaationa.

Keratosis pilaris:

Ihomuutos, jossa on talirauhasen sarveistappeja. Keratosis pilarista on useimmin olkavarsien
ulkosivuissa. Seuraavaksi yleisin se on reisissa, sitten pakaroissa. Se on tavallinen nuorilla eika
useinkaan vaadi hoitoa.

Kognitiivinen:
Kognitiivisilla toiminnoilla kasitetaan oppimiseen, muistiin, ajatteluun ja paattelytoimintoihin liit-

tyvia kielellisia ja nadnvaraisia aivotoimintoja. Neuropsykologi tutkii erityisesti naita toimintoja.

Kontraktuura:
Nivelen jaykistyminen, nivelen lilkeradan pysyva lyhentyminen.

Koordinaatio:
Lihasten yhteistoiminta, joka mahdollistaa liikkeiden sulavuuden ja tarkoituksenmukaisuuden.

Kyfoosi:
Selkarangan virheasento, yleensa ylaselassa, ns. kyttyraselkaisyys.

Kyfoskolioosi:
Selkarangan virheasento, jossa on seka kyfoosia etta vinoutta, ks. Kyfoosi ja Skolioosi.
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Kysta:
Rakkula. Aivokystat ovat synnynnaisia rakennepoikkeavuuksia, joista on harvoin haittaa.

LGMD:
Limb-girdle muscular dystrophy. Hartia-lantiodystrofia. Lihastautien ryhma, jolla on osittaista
paallekkaisyytta synnynnaisten lihasdystrofioiden kanssa.

Lihasdystrofia:

Lihaksen rakenteessa mikroskooppisesti nahty muutos, johon kuuluu lihassolujen tuhou-
tumista, regeneraatiota ja fibroosia. Yleisnimi ryhmalle lihastauteja, joissa muutos ilmenee
lihaskoepalatutkimuksessa.

Lordoosi: Notkoselkd, yleensa alaselassa.
Luksaatio:

Nivelen sijoiltaanmeno. Esim. synnynnadinen lonkkaluksaatio on erdissa CMD-alatyypeissa
tavallinen.

Magneettikuvaus, MRI:

Kuvantamiskeino, jolla saadaan tarkka kuva elimiston rakenteesta ilman sateilyn kayttoa.
Nayttaa paljon tarkempia yksityiskohtia kuin tietokonetomografia tai rontgenkuvaus. Sovel-
tuu pehmeiden kudosten, kuten aivojen ja lihasten tutkimiseen, ei niinkaan luiden tutkimi-
seen.

Maligni hypertermia:

Elimiston liiallista kuumenemista aiheuttava reaktio eraille nukutusaineille leikkauksen aika-
na, voi olla hengenvaarallinen. Vain osalla ihmisista on tama alttius, ja se voi liittya tiettyihin
geenimutaatioihin.

Mikrokefalia: Pienipaisyys.

Mutaatio: Geenimuutos, jonka seurauksena jokin elintoiminto muuttuu. Ks. Geenivirhe.

Myometria: Lihasvoimatestaus. Fysioterapeutin suorittama testi.

Myopatia: Lihastauti.

Nend-mahaletku:
Ravitsemuksen turvaamiseksi nenan kautta mahaan asennettava letku, jolla varmistetaan
ravinnonsaanti sydmis- ja nielemisvaikeuksissa.

Nielemisfunktiotutkimus:
Videofluoroskopia. Videoitu rontgentutkimus, joka toteutetaan bariumvarjoaineen avulla.
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Tehdaan aspiraatiota epailtdessa.

Nissenin fundoplikaatio:

Solmun tekeminen mahalaukun ylaosan ymparille, tarkoituksena estaa ruokatorven refluksia.
Noninvasiivinen: Kajoamaton. Ks. Invasiivinen. Kajoamaton hengitystuki toteutetaan maskin, viik-
sien tai suukappaleen avulla. Kajoamaton hengitystukihoito on ensisijaisesti yonaikaista hoitoa.
Sita voidaan kayttda myos akuutin sairauden aikana. Hengitystukihoito aloitetaan useimmiten no-
ninvasiivisena.

Oraalimotorinen: Suun alueen lihaksistoa koskeva.

Ortoosi:

Keinotekoinen tai mekaaninen apuvaline, kuten lasta, joka tukee kehon liiketta. Esimerkkina nilk-
kaortoosi AFO (Ankle-Foot Orthosis). AFO tukee hypotonisen lapsen jalkateraa ja voi auttaa sailytta-
maan kavelykyvyn.

Palliatiivinen:

Vakavan sairauden moniammatillisen hoidon muoto. Palliatiivinen hoito ei tarkoita saattohoitoa tai
elaman lopun hoitoa. Palliatiivisen hoidon tavoite on parantaa sairastavan ja perheen eldamanlaa-
tua oireita lievittamalla.

PAP:

Positive Airway Pressure. Noninvasiivisen hengitystuen muoto, joka kehitettiin alun perin uniap-
nean hoitoon, mutta jota usein kdytetaan myds lihastautia sairastavien hoidossa. PAP-hoitoa on
kahdenlaista: jatkuva positiivinen ilmatiepaine, CPAP, ja kaksoispaineventilaatio 2PV.

PCF:

Peak cough flow, yskaisyn huippuvirtaus. Kertoo henkilon yskimiskyvysta/ kyvysta yskia keuhkoerit-
teet ulos.

PECS: Picture exchange communication system. Kuvakommunikaatio.

PSG: Polysomnografia. Unitutkimus eli yopolygrafia. Ks. Unitutkimus.

Pulssioksimetria: Veren happikyllasteisyyden eli saturaation mittaus iholta.

Refluksi:
Takaisinvirtaus. Mahan sisallén nouseminen mahalaukusta ruokatorveen ja suuhun, narastys.

Skolioosi:

Selkarangan virheasento, jossa selka muotoutuu C- tai S-kirjaimen muotoiseksi. Skolioosi on eri
asia kuin notkoselka (lordoosi) alaselassa tai kyttyraselka (kyfoosi) ylaselassa. Kyfoosin ja skolioosin
yhdistelmasta kaytetaan nimitysta kyfoskolioosi.
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Diagnostiset menetelmat

Spirometria:
Keuhkofunktion mittaus laitteella. Spirometrialla tutkitaan keuhkojen toimintaa ja tilavuutta, mm
FVC-arvoa. Spirometria edellyttaa potilaan yhteistyokykya.

Subluksaatio:
Osittainen sijoiltaanmeno nivelessa. Synnynnaisessa lihasdystrofiassa lonkat ovat usein subluksaa-
tiossa, jolloin nivelkuoppa ei pida reisiluun paata taysin paikoillaan, vaan se liukuu sielta osittain pois.

Thorax-réntgen: Tavallinen keuhkojen rontgenkuva, joka otetaan keuhkokuumetta epadiltdessa.

Trakeostooma:

Henkitorviavanne, tehdaan leikkauksella. Avanteeseen asennettava hengitysputki mahdollistaa
pitkdaikaisen invasiivisen hengityskonehoidon. Invasiivinen hengitystukihoito vaatii aina erityis-
osaamista, jonka vuoksi hoitajat ja vanhemmat tarvitsevat koulutusta ja opastusta.

Uniapnea:

Uniapneassa esiintyy unenaikaisia hengityskatkoksia. Hengityskatkosten aikana veren happipitoi-
suus laskee. Mikali hengitys pysahtyy pitkaksi aikaa, kertyy vereen hiilidioksidia ja hapen saanti
aivoissa voi huonontua. Uniapnea rasittaa elimistda ja pitkaan jatkuvana se voi johtaa sydamen
vajaatoimintaan ja monen eri elimen oireisiin.

Unipolygrafia:

Tunnetaan myds yopolygrafia-nimelld. Tutkimus, jossa seurataan, mitd muutoksia elintoiminnoissa
tapahtuu ydunen aikana. Tutkimuksessa rekisterdidaan keuhkojen, sydamen ja aivojen toimintaa
seka silmien liikkeita ja lihasliikkeita. Tutkimuksesta on hydtya paivavasymyksen syyn selvittami-
sessa.

Valkea aine:

Kun katsotaan aivoja, nahdaan kahta varia: valkeaa ja harmaata. Valkea ja harmaa aine jakautuvat
aivojen eri osissa eri tavoin. Harmaa aine koostuu hermosolujen solun keskusosista, joista impuls-
sit lahtevat liikkeelle, ja valkea aine sisaltaa solujen ulokkeita, aksoneita, jotka vievat viesteja eteen-
pain hermoverkossa solusta toiseen. Aksonia verhoaa myeliini-niminen aine, jonka ansiosta her-
moimpulssit kulkevat nopeasti. Myeliini antaa aivoille valkean varin rasvapitoisuutensa ansiosta.

Ventilaatio:

Ventilaatiolla tarkoitetaan keuhkotuuletusta. Sisdanhengityksessa happi siirtyy keuhkorakkuloiden
kautta verenkiertoon, uloshengityksessa hiilidioksidi poistuu elimistdsta. Synnynnaisen lihasdyst-
rofian hoidossa ventilaatiovajeen eli hengitysvajeen toteaminen ajoissa on tarkeaa.

Videofluoroskopia: Ks. Nielemisfunktiotutkimus.

Yopolygrafia: Ks. Unipolygrafia.
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Synnynnadisen lihasdystrofian diagnosoiminen alkaa potilaan tutkimisella. Usein taustalla on ter-
veysalan ammattilaisen havainto lihasdystrofiaan viittaavista oireista: varhainen lihasheikkous,
nivelten jaykistyminen, hengitysvaikeuksia tai selkarangan virheasento. Kreatiinikinaasin (CK)
pitoisuus veressa voi olla korkea tai arvo voi olla normaali.

Jos laakarintutkimuksessa todetut oireet ja I6yddkset sopivat tunnettuun synnynnaiseen lihas-
dystrofiaan, l[adkari voi maarata suoraan kyseisen taudin tai tautiryhman geenitestin. Se otetaan
verikokeesta. Esimerkiksi, jos ladkari toteaa lapsella jaykan alaselan, yliojentuvat sormet, puna-
kat posket, arpikasvaimia, kuoppaisen ihon ja jaykistyneen kyynarnivelen, han voi huomata nai-
den oireiden sopivan kollageeni VI -myopatiaan ja pyytaa suoraan ko. geenien (COL6A1, COL6A2
ja COL6A3) sekvensointia.

Jos laakari arvelee, ettd kyse on synnynnaisesta lihasdystrofiasta, muttei voi tunnistaa sita tar-
kemmin, on seuraavaksi aiheellista ottaa joko lihaskoepala tai ihokoepala. Ihokoepalatutkimuk-
sesta voidaan tutkia erityisesti LAMA2- ja COL6-tauteja. *

Muissa synnynnaisen lihasdystrofian tyypeissa lihaskoepala on valttamaton. Lihaksen rakennet-
ta tutkitaan mikroskoopilla, ja erityisvarjayksin etsitaan puuttuvia valkuaisaineita (immunohisto-
kemia), jotka voisivat selittaa lihastaudin syyn. Jos lihaskoepala osoittaa, etta jokin valkuaisaine
puuttuu tai sita on hyvin vahan, ja oireet sopivat kuvaan, voidaan pyrkia tarkempaan eli geneet-
tiseen diagnoosiin.

Lisakeinoja diagnosoimiseen ovat mm. lihasten ultradanitutkimukset ja lihasten magneettiku-
vaus, joilla voidaan selvittaa missa lihaksissa lihastaudin vaikutus nakyy. Eraissa CMD-alatyy-
peissa (kuten SEPN1) vaikutus nakyy erityisesti reiden sisasivun lihaksissa, toisin kuin muissa
lihasdystrofioissa. Aivojen MRI voi olla tarkea dystroglykaanidystrofian ja LAMA2-dystrofian diag-
noosin tekemisessa, paljastaen aivojen rakenteellisia muutoksia ja valkean aineen muutoksia.

Geenitutkimus antaa lopullisen varmuuden synnynnaisen lihasdystrofian diagnoosista, ja ge-
neettinen varmistus on tarkeda seka itse sairastavalle, etta hanen perheelleen. On my®ds tarkeaa
saada tietoa tautia aiheuttavista mutaatioista, mutaatiotyypin ja taudin vaikeusasteen valisesta
yhteydesta seka uusista geenildyddista. Kaikkia synnynnaisen lihasdystrofian geeneja ei viela
ole 16ydetty. Tutkimus kuitenkin etenee nopeammin kuin koskaan ennen. On toiveita, etta kaikki
synnynnaisten lihasdystrofioiden geenit viela [6ytyvat.

*Varmaan diagnoosiin padstékseen Iddkdrit turvautuvat entisté enemman ns. geenipaneeleihin, joil-
la tutkitaan yhtaikaa kymmenid, jopa satoja, saman tautiryhmdn geenejé, tai eksomitutkimukseen,
jolla tarkoitetaan kaikkien ihmisen geenien eksonien sekvensointia, tai koko genomin sekvensointiin.
Apuna voidaan kayttad mm. lihaksen ldhetti-RNA-lajien mdadritystd ns. silmukointivirheitd aiheutta-
vien tautimutaatioiden ldytdmiseksi. Geenitekniikan kehittyessd diagnostiikan saatavuus, hinta, laatu
ja luotettavuus paranevat koko ajan.
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Synnynnadisen lihasdystrofian alatyypin

tunnistamiskaavio

Onko synnynnadisen lihasdystrofian alatyypin
kliininen diagnoosi selvilla?

Lihaskoepala lhokoepala

Vain jos LAMA2
tai COL6-
myopatioita
epaillaan

Varjataan
lihasdystrofia-
muutosten
toteamiseksi

Jonkin tietyn
valkuaisaineen puutos
todettavissa lihas- tai

ihokoepalasta
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Geenitestit

* yksittaisen geenin
sekvensointi-

* geenipaneeli

* eksomitutkimus

* koko genomin tut-
kimus

GEENIDIAGNOOSI

Kaikilta CMD:ta sairastavilta
pyritdan saamaan selville
geenitestilla taudin syy
ja tarkka diagnoosi



