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LUKIJALLE

Tama opas on suunnattu henkiléille, joilla on todettu jokin
lihastauti tai neuromuskulaarisairaus. Pitkaaikainen sairaus
herattdad monia kysymyksia. Mista tssa sairaudessa on kyse?
Onko sairauteen olemassa laakitysta, enta auttaako kuntoutus?
Miten jaksan tdman sairauden kanssa? Voinko jatkaa tydssani
tai vanhojen harrastuksieni parissa? Opas pyrkii vastaamaan
naihin kysymyksiin ja tarjoamaan tietoa lihastautia sairastavien
lisaksi myds heille, jotka vastaavat ndihin kysymyksiin omassa
tydssaan.

Ensimmaisessa luvussa kdydaan lyhyesti lapi, mista talla het-
kelld tunnetuissa lihassairauksissa on kyse. Mista lihastaudit
johtuvat, minkalaisia tutkimuksia tehdaan silloin, kun epailys
lihastaudista heraa, mita eri lihastaudit ovat, kuka niihin sairas-
tuu ja mita lihastautien tutkimukselta voidaan odottaa?

Toisessa luvussa kasitelldan hyvinvointia ja sen eri osa-alueita;
fyysista, psyykkista ja sosiaalista hyvinvointia. Tekstit ovat syn-
tyneet kuntoutus- ja jarjestdtydssa kertyneista kokemuksista.

Kolmannessa luvussa pohditaan lihastautia sairastavan ihmi-
sen arkea ja sen sujumista muun muassa koulu- ja tyéeldman
kautta.

Uudistetun oppaan tekstit on paivitetty aiemmin ilmestyneen
ensimmaisen painoksen pohjalta. Oppaan ladketieteellisen
sisallén on tarkastanut Euro-NMD -osaamisverkoston Suomen
yksikkd, Lihastautien tutkimuskeskus (TAYS). Lihastautiliitto
kiittaa kaikkia alkuperaisen oppaan kirjoittajia ja muita paivitys-
tydhon osallistuneita!




NEUROMUSKULAARISAIRAUDET ELI
HERMOLIHASSAIRAUDET

Anatomia ja patologia

Ihmisella on yli 450 eri lihasta ja terveen ih-
misen painosta lahes puolet on lihaskudosta.
Esimerkiksi 70 kiloa painavalla ihmisella lihas-
massaa on 25-30 kiloa. Lihakset kiinnittyvat
luihin vahvojen janteiden valityksella. Lihasten
latinankieliset nimitykset kertovat usein niiden
kiinnityskohdat luissa, esimerkiksi kaulan ster-
nocleidomastoideus-lihas kiinnittyy toisesta
padsta rintalastaan (sternum) seka solisluuhun
(cleido) ja toisesta padsta ohimoluun ulokkee-
seen (mastoideus).

Lihasten toiminta perustuu aina lihasten su-
pistumiseen eli lyhenemiseen. Tama tarkoittaa
sita, etta vaikka lihasvoimaa voidaan kayttaa
seka vetamiseen etta tyontamiseen, lihas it-
sessaan ei koskaan tyonna. Niinpa esimerkiksi
kielen ulostydntamisessa leuankarjen sisapuo-
lelle kiinnittynyt lihas supistuu ja vetaa kielen
kantaa eteenpain. Raajalihasten toiminnassa
oleellista on, etta lihas ylittaa nivelen, jolloin
sen synnyttama supistusvoima aiheuttaa kysei-
sen nivelen likkkeen.

Lihaskudos jaetaan kolmeen paatyyppiin:
poikkijuovainen lihas, silea lihas ja sydanli-
has. Luita ja nivelia liikuttavia niin sanottuja
poikkijuovaisia lihaksia voidaan kayttaa tahdo-
nalaisesti, mutta esimerkiksi sydan- ja pallea-
lihaksen toiminta ovat automaattisia. Lisaksi
verisuonten, suoliston ja virtsateiden seina-
massa on sileaa lihasta, jonka supistumista tai
rentoutumista ei voi tahdonalaisesti hallita.

Lihassolut ovat hyvin pitkia monitumaisia
syita. Syytyyppeja on seka hitaita etta nopeita.
Nopeat lihassyyt tuottavat enemman voimaa,
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Terveen ihmisen
painosta ldhes puolet
on lihaskudosta

mutta vasyvat herkemmin kuin hitaat lihassyyt.
Eri lihaksissa on naita kahta syytyyppia eri
suhteissa, esimerkiksi joissakin saaren alueen
lihaksissa hitaita syita on selvasti enemman
kuin nopeita. Solujen tumat sisaltavat solun
rakennusohjeet eli periman (geenit), pakattuna
44 erilliseen kromosomiin (joista isalta ja aidil-
ta kummaltakin 22 kappaletta) seka kahteen
sukupuolikromosomiin (X ja Y miehelld, X ja X
naisella). Useimmat lihastaudit johtuvat peri-
man eli geenien virheista.

Tahdonalainen kasky lihaksen supistumi-
seen tulee aivojen liikeaivokuoren ylemmalta
liikehermolta otsalohkosta selkaytimen liike-
hermosoluun (alfamotoneuroniin), jota pitkin
sahkoéinen viesti kulkeutuu lihakseen. Tarkkoja
liikkeita tekevissa lihaksissa, kuten esimerkiksi
kasissa ja silmissa, yksi liikehermosolu her-
mottaa vain yhta tai muutamaa lihassolua eli
lihassyyta. Sen sijaan lihaksissa, joissa voiman-
tuotto on tarkeampaa kuin liikkeiden tarkka
saately, yksi hermosolu voi hermottaa satoja-
kin lihassyita.

Liikehermosolun ja lihaksen valisessa liitos-
kohdassa, synapsissa, hermosolulta tuleva

sahkoéinen viesti saa aikaan valittajaaineen

eli asetyylikoliinin vapautumisen kahden her-
mosolun valiseen synapsirakoon. "Asetyyliko-
liini-avaimen” sitoutuminen lihassyyn pinnan
"lukkoihin” (asetyylikoliinireseptoreihin) kayn-
nistaa puolestaan lihaksessa sahkdaallon, joka
leviaa koko lihassyykalvon yli. Taman seurauk-
sena lihassyyn solulimaan vapautuu kalsiumia,
joka mahdollistaa lihassupistuksen.

Lihaksen supistuminen aiheutuu muun
muassa miljoonien lihassyyn sisaisten aktiini-
ja myosiinisdikeiden vetaytymisesta toistensa
lomaan. Koska nama supistuvat sdikeet ovat
valillisesti yhteydessa solukalvoon ja lihassyyt
toisiinsa, on seurauksena lihassyiden ja edel-
leen koko lihaksen supistuminen. Tasta voi
paatelld, etta virheet aktiinin, eri myosiinien ja
muiden lihassyiden eri osien geeneissa voivat
aiheuttaa lihastaudin. Molekyylitasolla lihas-
supistus kayttaa energianlahteenaan korkeae-
nergista fosfaattiyhdistetta, ATP:ta. ATP:ta
tuottavat solun pienet elimet eli mitokondriot
verenkierrosta saadusta hiilihydraatista tai
rasvasta ja hapesta.

Lihassolut eivat kykene jakautumaan. Lihas-
solun tyvikalvon alla on kuitenkin lihassolujen
esiasteita (satelliittisoluja), jotka voivat korjata
lihaksen vaurioita sulautumalla osaksi lihasso-
lua. Monien lihastautien aiheuttamissa lihas-
ten rappeumavaurioissa lihaskudos sen sijaan
korvautuu pysyvasti rasva- ja sidekudoksella.

Terveiden lihasten kokoa voi kasvattaa ko-
valla harjoittelulla, jolloin lihassolujen koko
kasvaa, mutta niiden maara pysyy samana. Li-
hasten rappeumasairauksissa hauraat lihasso-
lut todennakadisesti karsivat liilan voimakkaasta
harjoittelusta, koska rasitus synnyttaa niissa
suurempia vaurioita kuin vastaava lihastyo
terveelld ihmisella.

Lihasten ja lilkehermojen taudeista voidaan
saada hyva kasitys tarkastelemalla lihaskoepa-
laa (biopsiaa) mikroskoopilla. Lihasbiopsiassa

jonkin verran heikentyneesta lihaksesta tai esi-
merkiksi magneettikuvassa vahaisesti vaurioitu-
neelta ndyttavasta lihaksesta otetaan naytteek-
si pieni pala. Nayte kasitellaan erilaisilla aineilla
sailyvyyden ja tyostettavyyden parantamiseksi
ja siita vuollaan ohuen ohuita poikkileikkaussii-
vuja tarkasteltavaksi mikroskooppilasilla.

Lihaskoepalan siivut varjataan monenlaisilla
menetelmilla. Vauriokuvio on usein erilainen
eri lihastaudeissa ja siksi lihaskoepala auttaa
kalliimpien, hitaampien ja tydlaampien tutki-
musten, kuten geenitestien kohdentamisessa
ja silla voidaan havaita hoidettavat syyt kuten
lihastulehdukset.

Lihastaudeissa yleisia [6yddksia ovat lihas-
syiden koon runsas vaihtelu, sisdiset tumat
(normaalisti tumat sijaitsevat solukalvon lahel-
1a), lihassyiden halkeamat, kuolleet lihassyyt
ja lisdantynyt rasva- ja sidekudos. Joskus lihas-
solujen sisalla nahdaan poikkeavia rakenteita.
Liikehermosolujen taudeissa, kuten ALS:ssa tai
spinaalisessa lihasatrofiassa (SMA) lihassyiden
koko voi vaihdella poikkeavasti hermotusta
vaille jadneiden lihassyiden surkastumisen
seurauksena. Normaalissa lihaksessa hitaita ja
nopeita lihassyita on sekaisin shakkilautamai-
sessa kuviossa, mutta hermovauriossa tama
kuvio yksinkertaistuu, koska jaljelle jaaneet
lihashermot ottavat hermotusta vaille jaaneita
lihassyita hallintaansa. Tallin eri lihassyytyypit
voivat muodostaa syytyyppiryvastymia. Jos
tallainen syytyyppiryvastyman kaitseakseen
ottanut hermosolu sitten kuolee, voidaan
lihaskoepalassa nahda kookas ryvastyma pie-
nid, surkastuneita lihassyita.

Pitkaan jatkuneessa hermovauriossa voi olla
vaikeaa lihaskoepalan avulla paatella, onko
alun perin ollut kyse lihassyiden vai lihasher-
mojen viasta, koska molemmissa tapauksissa
voidaan nahda sisaisia tumia, syykoon vaih-
telua seka lihaksen korvautumista rasva- ja
sidekudoksella. Esimerkiksi Suomessa yleisessa
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myotoninen dystrofia tyyppi 2:ssa tyypillistd on,
ettd osa nopeista lihassyista surkastuu taysin
jattaen jalkeensd muun muassa syita, joissa ei
ole enda juuri solulimaa ollenkaan, vaan yksin-
omaan tumia, niin sanottuja tumakasasyita.

Lihaskoepalan perusvarjdyssarjaan kuuluu
hematoksyliini-eosiini (H&E) -varjays. Silla
voidaan tarkastella kokonaisrakennetta ja
havaitaan myos kuolleet eli nekroottiset syyt ja
rasva- ja sidekudoksen lisddntyminen etenkin
rappeumataudeissa eli lihasdystrofioissa. Toi-
nen tarked varjaystekniikka, Gomérin trikromi-
varjays, voi paljastaa solujen energiayksikdiden
eli mitokondrioiden toimintahairiésta johtuvia
tauteja. Talléin nahdaan mitokondrioiden
kasautumista solukalvon laheisyyteen ns. repa-
lesyissa (ragged red fibers). Solujen energian-
tuotossa tarvittavan COX-entsyymitoiminnan
puuttuminen lihassoluista yleistyy idan myéta,
mutta poikkeavan runsas COX-puutteellisten
syiden maara on tyypillistd mitokondriotau-
deissa.

Lihassyista voidaan myds varjata tietyt kiin-
nostavat proteiinit vasta-ainevalitteisilld mene-
telmilla. Tata kutsutaan immunohistokemiaksi.
Esimerkiksi X-krosomissa periytyvaa Duchen-
nen tautia sairastavan pojan lihassyykalvoilta
dystrofiiniproteiini puuttuu taysin ja siten se ei
mydskaan varjaydy vasta-aineella. Vasta-aine-
varjays on hyddyllistd myds muiden solukalvon
rakenneproteiinien puutosten osoittamisessa.
Esimerkiksi sarkoglykaanin geenivirheista
johtuvissa taudeissa (hartia-lantiodystrofiat
LGMD2 C-F) sarkoglykaanien varjaytyminen
solukalvoilta puuttuu. Naiden lisdksi on kym-
menid muitakin lihasvarjayksia, joita voidaan
tehda harkitusti taudinkuvan perusteella.

Vaikka geenivirheet aiheuttaisivatkin lihas-
taudin, ne eivat valttamatta aiheuta tautipro-
teiinin puutosta lihaskudoksesta ja siksi edella
kuvatut immunohistokemialliset tutkimukset-
kaan eivat paljasta kaikkia lihastauteja. Varjay-
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Lihassolut
eivét kykene

jakautumaan

tyminen puuttuu lahinna peittyvasti periyty-
vissa taudeissa, koska vallitsevasti periytyvissa
taudeissa lihastautia sairastavalla on viallisen
geenin lisdksi myds normaalisti toimiva geeni,
joka synnyttda normaalia proteiinia.

Joskus proteiinin toiminta on poikkeavaa
ja voi muodostaa sakkautumia, jotka voidaan
paljastaa varjayksilla. Tarkemmin proteiinin
maaraa voidaan arvioida niin sanotulla immu-
noblotting-menetelmalla (Western blot), jossa
lihasten proteiinit erotellaan kokonsa mukaan
ja saadaan nakyviin vasta-ainevarjayksella.
Tama on hyddyllista etenkin sellaisissa taudeis-
sa, joissa ehdokasgeenin tutkiminen suoraan
olisi lilan ty®lasta geenin suuren koon vuoksi
tai epavarman varjaysloydodksen perusteella,
kuten kalpainopatiassa LGMD2A tai dysferlii-

ni-geenivirheesta johtuvassa LGMD2B-taudissa.

Tavallista valomikroskopiaa huomattavasti
tarkempaa elektronimikroskopiaa tarvitaan
diagnostiikassa harvemmin. Siita on kuitenkin
joskus apua solun sisdisten proteiinikasau-
mien, sakkautumien, rakkuloiden tai esimer-
kiksi mitokondrioiden tarkastelussa. On
my®os lihastauteja, joissa lihaksessa ei néhda
valomikroskoopilla tarkasteltuna mitdan poik-
keavaa. Tallaisia ovat esimerkiksi hermolihas-

litoksen taudit, kuten melko yleinen ja usein
erittdin hyvin hoidettavissa oleva lihassairaus
myasthenia gravis. Tassa taudissa vasta-aineet
estavat hermon ja lihaksen vélisen yhteistydn
ja sen diagnoosi perustuu oirekuvaan, lihas-
sahkétutkimukseen (ENMG) ja verikokeeseen.
Toinen esimerkki ovat solun ionikanavien
vioista johtuvat myotoniat ja jaksoittaiset hal-
vaukset, joihin voi liittya lihasten jaykkyytta
ja vaihtelevan pituisia heikkouskohtauksia
raajoissa tai vartalolla. My®&s lihasten aineen-
vaihdunnan ja energian tuotannon ongelmista
johtuvissa metabolisissa lihastaudeissa voi

lihaskoepalan 16ydds olla normaali. Lisaksi
monissa lihastaudeissa koepalaldydds on kyl-
lakin selvasti poikkeava, mutta epaspesifinen
eli samoja muutoksia voidaan todeta useassa
muussa lihastaudissa. Esimerkiksi hiljattain
|6ydetyssa ANO5-geenivirheestd johtuvassa
anoktaminopatiataudissa tilanne on téllainen.
Nain ollen, vaikka lihaskoepala on térked osa
lihastaudin selvittamistd, usein tarvitaan myos
muita tutkimusmenetelmia varsinaisen (geeni)
syyn selvittdmiseksi ja taudin tarkemmaksi
maarittelemiseksi.

Miten paadsta diagnoosiin?

Oireet
Lihaksiin liittyvat oireet ovat tavallisia ja jo-
kaisen kokemuspiiriin kuuluvia. Tavallisimpia
ovat rasituksen jalkeiset lihaskivut, toistotydn
aiheuttama lihaksen kiinnityskohdan aristus
ja rasituksen provosoimat lihaskrampit. Lihas-
tautiin viittaavia oireita puolestaan ovat joko
laaja-alainen lihasheikkous tai lihasmassan
vaheneminen tai molemmat, monessa lihak-
sessa esiintyvat elohiirimaiset lihasnykaykset
ja lihaksiston heikentyneeseen suorituskykyyn
liittyva alentunut rasituksensieto.
Useimmiten ensimmainen lihasoireisiin
perehtyva ladkari on perusterveydenhuol-
lossa tydskenteleva terveyskeskus- tai
tyoterveyslaakari. Oireiden, henkilon
tutkimisen ja peruslaboratoriokokeiden
viitatessa lihastaudin mahdollisuuteen,
han lahettaa potilaansa paikallisen tydn-
jaon mukaisesti joko keskussairaalan neuro-
logian poliklinikalle, neuromuskulaaritautien
erityispoliklinikalle tai konsultoivan neurologin
vastaanotolle.

Oireisiin perehdyttdessa selvitetdan hen-
kildn aiempi fyysinen suorituskyky ja siina
ehka jo lapsuudessa havaitut poikkeavuudet.
Nykyisten oireiden alkuvaiheet, kesto ja ete-
neminen ovat tarkeitd tietoja nykyisen suori-
tuskyvyn ohella. Henkilén muut merkittavat

Lihastautiin viittaavia
oireita ovat laaja-
alainen lihasheikkous
tai lihasmassan
vaheneminen
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sairaudet laakityksineen seka mahdolliset

suvussa esiintyvat lihastaudit ja toimintakyvyn
rajoitukset selvitetddn. Suvussa esiintyvista
lihasten toimintaa heikentavista oireista ja
taudeista pyritdan saamaan mahdollisimman
hyva kuva. Suuren periytyvien tautien osuuden
vuoksi ndma tiedot vaikuttavat siihen, mita
tutkimuksia tutkittavan henkilon kohdalla diag-
noosin selvittdémiseen tarvitaan.

Kliininen tutkimus

Liikuntakykya tutkitaan testaamalla kavelyn,
portaiden nousun seka tuolilta ettd makuulta
ylédsnousun onnistuminen. Lihasvoimia koetel-
laan yleensa tutkijan omien kasien vastustuk-
seen vertaamalla, aina kasien pikkulihaksista
olkavarsiin ja jalkaterista reisilihaksiin asti.
Alaraajojen voimia tutkitaan myds testaamalla
mahdollisuuksien mukaan seka varpailla etta
kantapailla kavelyn onnistuminen ja kyykysta
ylédsnouseminen. Lihasten koko ja kiinteys
arvioidaan suhteessa ikdan ja aiempaan fyy-
siseen kuntoon. Mahdollisen lihasmassan
vahentymisen eli atrofian aste ja paikantumi-
nen rekisterdidaan. Lihaksia naputtelemalla
ja nopean otteen irrotuksen onnistumista
testaamalla selvitetdaan mahdollinen myotonia
eli lihasten relaksaatiovaikeus. Tarkkailemalla
etsitaan pienia elohiirimaisia lihasnykayksia,
faskikulaatioita. Puhumisen, nielemisen ja
hengityksen vaivattomuutta seurataan tutki-
muksen aikana seka tutkitaan aivohermojen
toiminta. Tarvittaessa tehdaan lihasvasy-
vyystestit. Jdnnevenytysheijasteet eli refleksit
naputellaan, katsotaan liikkeiden hallinnan
sujuminen koordinaatiokokeissa ja tutkitaan
tuntoaistin toiminta.
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Lihaskudoksesta
voidaan suhteellisen
helposti saada
koepala

Laboratoriokokeet

Padosin lihassoluista vapautuvan kreatiiniki-
naasientsyymin (CK) toistuvasti koholla oleva
arvo veressa viittaa lihaskudosvaurioon tai
lihastautiin. Tama entsyymi kiihdyttaa solujen
solulimassa eli sytosolissa energia-aineen-
vaihdunnan kannalta tarkeaa reaktiota, ja sita
padsee lihaskudosvaurion yhteydessa veren-
kiertoon. Saman entsyymin toista muotoa
(isoentsyymi CK-MB) esiintyy sydanlihaksessa,
josta sita siirtyy vereen sydaninfarktin yhtey-
dessa. Osassa lihastauteja CK-arvo on kuiten-
kin normaali.

Maksan toiminnan tutkimuksessa usein
kaytetyt transaminaasit voivat myos olla li-
haksista peraisin ja johtaa tutkimuksia ensin
maksan sairauksien poissulkuun. Veren mai-
tohappo- eli laktaattipitoisuus voi olla solujen
energia-aineenvaihduntaan vaikuttavissa mi-
tokondriotaudeissa koholla tai toisaalta jaada
rasituksessakin matalaksi, silloin, kun ongelma
on lihaksen hiilihydraattiaineenvaihdunnassa.
Tulehdusarvoista lasko eli senkka saattaa jos-
kus nousta lihaskudoksen tulehduksellisissa
sairauksissa eli myosiiteissa.

Elektroneuromyografia

eli ENMG

Liiketta saatelevasta kahden hermosolun eli
motoneuronin ketjusta alemman toimintaa
voidaan tutkia elektroneuromyografialla
(ENMG), joka kertoo myds aareishermon ja
lihaksen toiminnasta. Hyvat esitiedot ja oikea

kysymyksenasettelu ovat edellytyksia onnis-
tuneelle tutkimukselle.

Lihastaudeissa hermojen toimintaa ku-
vaava hermosahkotutkimus on paasaantoi-
sesti normaali. Lihassoluissa voidaan nahda
lisaantynytta spontaanitoimintaa akillisen
lihassoluvaurion tai aktiivisen hermojen
kautta tulevan kaskytyksen heikkenemisen eli
denervaation merkkind. Lihaksissa saatetaan
havaita myos voiman alenemaa ja motoris-
ten yksikdiden toiminnan hairiéta ja katoa.
Epdvakaa lihassolukalvo tuottaa myotonisia
purkauksia, jotka ovat tyypillisia niissa lihas-
sairauksissa, joissa liilkkeen nopeassa aloi-
tuksessa ja otteen irrotuksessa on vaikeuksia
(esim. dystrofia myotonica ja kongenitaalinen
myotonia). ENMG:ssa laaja-alaiset poikkeavat
|6ydokset viittaavat lihastautiin ja siina ha-
vaittua poikkeavuuksien jakaumaa voidaan
kayttaa hyvaksi valittaessa sopivinta lihasta
koepalan ottoon.

Lihasten kuvantaminen
Magneettikuvaus (MRI) on paras lihasten
kuvantamismenetelma. Magneettikuvauksen
erilaiset sekvenssit (esim. T1 ja T2) kertovat
erilaisista muutoksista lihaksissa. T1-kuvissa
nahdaan lihasten mahdollinen atrofia ja li-
haskudoksen korvautuminen rasvalla ja side-
kudoksella. T2-painotteisissa kuvissa erottuu
tulehduksen yhteydessa lisdantynyt neste-
maara lihaskudoksessa. Lihasten kuvanta-
mista kaytetaan tautiin liittyvan lihasvaurion
luonteen maarittamisessa ja paikantamisessa
ja siten apuna esimerkiksi sopivimman lihas-
koepalan ottopaikan valinnassa.

Vahemman kaytetty tietokonekerrosku-
vaus ndyttaa magneettikuvausta huonommin

lihaksen sisaisen lisadntyneen nestemaaran
ja aiheuttaa toisaalta aina jonkin verran sade-
rasitusta. Ultradanitutkimuksesta on hyotya
|ahinna vain fysiatrian alaan kuuluvissa lihas-
ten kiinnityskohtien tai jannetuppien ongel-
mien selvittelyssa.

Rasitustutkimukset

Lihasten rasituksensietoa voidaan tutkia
esimerkiksi katta toistuvasti nyrkistamalla
tai tekemalla polkupyorarasitusergometria-
tutkimus. Jalkimmaisessa pyritaan yleensa
saavuttamaan tutkittavan maksimaalinen
rasitustaso, jota verrataan ian ja sukupuolen
mukaiseen normaaliarvoon. Tutkimuksessa
rekisterdidaan rasituksen jatkamista rajoit-
tavat tekijat seka seurataan EKG-rekisterdin-
nilla ja verenpainemittauksilla sydamen ja
verenkiertoelimistén toimintaa. Hengitys-
kaasut kertovat keuhkojen toiminnasta ja
maitohapon tuotannosta. Veren laktaatti- ja
ammoniakkitasojen mittauksella saadaan
lisatietoa lihasten aineenvaihdunnasta.

Lihaskoepala

Lihaskudoksesta voidaan suhteellisen hel-
posti saada koepala patologin tutkittavaksi.
Naytteen ottaa paikallispuudutuksessa joko
kirurgi veitsella tai neurologi tai kliininen
neurofysiologi magneettikuvauksen tai EN-
MG:n osoittamasta sopivasta kohdasta kon-
kotomilla, jolla tavallaan "haukataan” pieni
pala lihasta. Vaikka toimenpide sindnsa on
pieni, on sitd ennen muistettava tauottaa
veren hyytymista estava laakitys (Marevan
tai muu suun kautta otettava antikoagulant-
ti) ja korvata se valiaikaisesti ihon alle pis-
tettavalla lyhytketjuisella hepariinilla. Niilla
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tutkittavilla, joille on asennettu keinolappa
sydameen, on huolehdittava antibioottisuo-
jasta ennen naytteenottoa.

Patologi tutkii lihaksesta otetun naytteen
erilaisia varjayksia kayttden monin eri tavoin.
Perusvarjayksella (H&E) nahdaan lihassolujen
maara, koko ja yleisrakenne. Tulehdussolut
lihassolujen joukossa viittaavat myosiittiin,
solujen sisdiset kertymat eli inkluusiot ovat
tietyille lihastaudeille ominaisia ja pienikokoi-
set surkastuneet lihassolut kertovat menete-
tysta yhteydesta kaskyttavaan hermosoluun.
PAS-varjays nayttaa lihaksen hiilihydraatti-
aineenvaihdunnan varastona toimivan gly-
kogeenin ja sen mahdollisen kertyman joko
solulimassa tai solunsisaisissa lysosomeissa.
Rasva-aineenvaihdunnan hairidissa voidaan
Sudan-varjayksella nahda lisaantynyt rasvapi-
saroiden maara. NADH- ja COX-SDH -varjayk-
sia kaytetaan solunsisdisten energialaitosten
mitokondrioiden rakenteen tutkimisessa, ja
Kongo-varjdys nayttaa mahdollisen lihassolui-
hin tai niiden valitiloihin kertyneen amyloidin.
Jos lihassolujen lomassa on tulehdussoluja,
niiden tyypin tarkempaan maaritykseen kay-
tetdan immunovarjaysta.

Dystrofioissa sairauteen johtavat hyvin
erilaiset syyt, kuten lihassolukalvoa muo-
dostavan tai siihen liittyvan proteiinin puute
tai toimintaa heikentava poikkeavuus, tai
lihassolun muu rakennevirhe. Lihassolukal-
voproteiinin maaraa ja laatua voidaan tutkia
immunohistokemiallisilla erityistutkimuksilla
joko varjaamalla tai proteiinin maaraa mit-
taamalla. Osa lihaksen aineenvaihduntaan
osallistuvista entsyymeista voidaan varjayk-
sella osoittaa normaalitasolla oleviksi tai vas-
taavasti puuttuviksi, kun epaillaan lihaksen
aineenvaihdunnan ongelmaa eli metabolista
myopatiaa.

Erityistutkimuksina lihaskudoksesta voi-
daan tutkia mitokondrioissa tapahtuvan hen-
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gitysketjun eli aerobisen aineenvaihdunnan
perustan valkuaisaineiden aktiivisuus. Lisaksi
voidaan analysoida mitokondrioiden oman
periman eli rengasmuotoisen DNA:n rakenne
ja etsia mitokondriosairauksia aiheuttavia
pistemutaatioita suoraan lihaksesta.

Molekyyligeneettiset tutkimukset
verinaytteista

Lihastautien suuri maara suhteessa niiden
harvinaisuuteen vaestossa johtaa diagnostii-
kan haastavuuteen. Yleensa tarvitaan paljon
aiemmin kuvatuista tutkimuksista saatua tie-
toa, ennen kuin ollaan valmiita ehdottamaan
yhta monista lihastaudeista oireiden aiheut-
tajaksi. Lihaksesta otetun koepalan viitatessa
tiettyyn lihastautiin, voidaan osa diagnooseis-
ta varmistaa verindytteen molekyyligeneet-
tisella tutkimuksella. Eri tautiryhmien, kuten
lihasdystrofioiden, molekyyligeneettiseen
tutkimukseen on kaytdssa geenipaneeleja el
tassa esimerkissa useita lihassolukalvon pro-
teiinien virheita kartoittavia sarjatutkimuksia
lihastautien erityisdiagnostiikan osana seka
Suomessa etta ulkomailla.

Dystrofioissa lihassolukalvoproteiinin
vajavaisuuteen johtava geenivirhe on yha
useammin osoitettavissa. Duchenne- ja Bec-
ker-tyypin lihasdystrofioissa puuttuu yleensa
pala dystrofiinigeenista. Dystrofia myotonica
tyypin | muodossa laajentuu tietty kolmen
emaksen toistojakso ja tyypissa 2 puolestaan
toisen geenin neljan emaksen toistojakso.
Professori Bjarne Uddin alun perin Suomes-
ta kuvaamaan erityisesti saaren etuosan
lihaksia kuihduttavaan tibiaaliseen lihasdyst-
rofiaan johtaa virhe titiiniproteiinigeenissa.
Welanderin distaalinen myopatia puolestaan
perustuu taudin alkuperadisten kantajien
mukaiseen geneettiseen taustaan, joka
voidaan tutkia, kun sairastuneella epaillaan
tata tautia. Hartia- ja lantiorenkaan lihaksia
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surkastuttavat limb-girdle-lihasdystrofiat ovat
laaja tautiryhma, joista osa voidaan diagno-
soida verinaytteen molekyyligeneettisella
tutkimuksella.

Mitokondrioiden oman DNA:n tavallisimmat
tautia aiheuttavat pistemutaatiot nakyvat
myos veren valkosoluissa, vaikka virheellisten
mitokondrioiden osuus elimistdssa voikin
vaihdella. Samoin tuman DNA:ssa periytyvat
mitokondriotauteja aiheuttavat virheet tutki-
taan verinaytteesta. Lihassolukalvon ionikana-
vasairauksissa diagnoosi usein varmistetaan
verindytteesta. Useita geenivirheita etsivia
geenipaneeleja on tarjolla my6s mitokondrio-
tauteja epailtaessa, jos kliininen kuva ei suo-
raan viittaa yhteen tiettyyn sairauteen.

Miksi diagnoosiin pyritdan?
Tarkkaan diagnoosiin pyritaan, koska on tar-
kea tietdad mahdollisimman hyvin minkalainen
poikkeavuus johtaa nykyisiin lihasten toi-
mintakyvyn muutoksiin, ja voidaanko taman
tiedon perusteella ennakoida taudin tulevaa
kehitysta. Diagnoosi vaikuttaa myds osaltaan
lihastautia sairastavan kuntoutussuunnitel-
man laatimiseen ja apuvalineisiin varautumi-
seen. Erityisesti nuoren lihastautia sairastavan
kohdalla silla on vaikutusta opiskelualaa ja
tulevaa ammattia valittaessa.

Joihinkin lihastauteihin on tarjolla ainakin
0saa oireista lievittavia ladkkeita, ja joskus
harvemmin taudin etenemista estavaa tai
hidastavaa hoitoa. Merkityksellista on myds
tieto taudin mahdollisesta periytyvyydesta ja
perinndllisen taudin ilmenemismuodon vaih-
teluvalista.

Geenitestit
lihastautidiagnostiikassa

Kun sairauksien taustalla olevat geenit ja nii-
den mutaatiokirjo on opittu ymmartamaan,
on tauteja alettu diagnosoida oirekuvan,
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lihassahkokayran ja lihaskoepalaldyddsten
ohella geenitestien avulla. Geenitestin avulla
tauti voidaan tunnistaa jo sen varhaisessa
vaiheessa, jolloin esimerkiksi lihaskoepalassa
ei ole viela taudille tyypillisia muutoksia nahta-
vissa. Samoin geenitesti auttaa tunnistamaan
mutaation oireettomia kantajia tai |6ytamaan
mutaation jo sikidaikana, jos lasta odottava
perhe haluaa sen selvittaa.

Joskus diagnoosi tehdaan vain geenitestiin
tukeutuen, mutta usein muut lihastutkimuk-
set auttavat paitsi tautidiagnoosin tunnistami-
sessa my0s taudin etenemisen arvioinnissa.
Geenitestit tekevat myds mahdolliseksi
ennustaa suvun sairauden tuleva ilmaantumi-
nen vaikkapa nuorella aikuisella. Ennustaviin
geenitesteihin liittyy monimutkaisia psyko-
logisia ja esimerkiksi vakuutusoikeudellisia
kysymyksia, eika niita tulisi milloinkaan tehda
ilman niita edeltavaa perusteellista perinnélli-
syysneuvontaa.
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Lihastaudeista ja niiden oirekuvista

Ensisijaisiin lihastauteihin eli lihassolun hai-
riosta johtuviin sairauksiin, myopatioihin,
kuuluu laaja joukko erilaisia lihastauteja, jotka
voidaan jakaa lihasdystrofioihin, kongenitaali-
siin lihastauteihin, myotonioihin, tulehduksel-
lisiin ja metabolisiin eli aineenvaihdunnallisiin
lihastauteihin. Liséksi neuromuskulaaritau-
teihin eli hermo-lihastauteihin kuuluvat her-
molihasliitoksen taudit seka hermoperaiset
eli dareis- tai liikehermon hairiosta johtuvat
lihastaudit.

Lihastaudit aiheuttavat tyypillisesti tiettyjen
tahdonalaisten lihasryhmien heikkoutta ja sur-
kastumaa, mutta oireina voi olla myds lihasten
nopea vasyminen, lihasjaykkyys, krampit ja jos-
kus kipu. Ik, jossa oireet alkavat vaihtelee huo-
mattavasti, niin eri taudeissa kuin saman taudin
sisalla. Perinndllisissa taudeissa ensioireet
voivat ilmaantua jo heti syntymassa, lapsuudes-
sa tai nuoruudessa, mutta monissa lihastau-
deissa oireet voivat alkaa vasta myohemmalla
aikuisialla. Usein oireet etenevat hitaasti, mutta

Primaariset (ensi-
sijaiset) lihastaudit

Lihasdystrofiat

Synnynnadiset (kongenitaa-
liset) lihastaudit

Myotoniset lihastaudit

Tulehdukselliset lihastaudit
(myosiitit)
Metaboliset lihastaudit

Hermoperaiset taudit

+ Motoneuronitaudit
Spinaaliset lihasatrofiat

Periytyvat dareishermosto-
sairaudet

Hermolihas-
liitoksen taudit
Myasthenia gravis

Lambert-Eatonin myas-
teenin oireyhtyma

Synnynndiset myasteniat
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joissakin taudeissa eteneminen on nopeampaa
ja sairaus voi lyhentaa elinikda huomattavasti.
Talloin tautiin liittyy hengityslihasten ja joissakin
tapauksissa sydanlihaksen vaurio.

Useimmat lihastaudeista ovat perinndllisia,
eika niita voida parantaa, mutta oireenmukais-
ta ladkehoitoa voidaan kayttaa osaan lihastau-
tien oireista.

Lihasdystrofiat

Lihasdystrofiat aiheuttavat maaritelman
mukaisesti etenevaa lihasheikkoutta ja lihas-
surkastumaa. Dystrofiat jaetaan useaan ala-
ryhmaan ja luokittelu perustuu ensisijaisesti
siihen, missa lihasryhmissa oireet ilmenevat tai
missa idssa ja kuinka nopeasti tauti etenee.
Duchennen lihasdystrofian oireet alkavat
pojilla ennen kouluikaa kavelyvaikeutena ja
raajojen tyvilihasten heikkoutena; tyypillisesti
kyykysta ylésnousu on vaikeutunut. Pohkeiden
paksuuntuminen (pseudohypertrofia) on ta-
vallista. Kavelyvaikeus etenee ja johtaa pyora-
tuolin kaytté6n yleensa noin 12 vuoden iassa.
Tautiin kuuluvat myos selan virheasennot
(skolioosi), sydanlihaksen myopatia ja hengi-
tystoimintojen vaikeudet. Taudinkantajanaisilla
voi myés olla vaihtelevasti lihastaudin oireita.
Beckerin lihasdystrofiassa oireet ovat edellista
lievempia ja saattavat alkaa vasta keski-idssa.
Oireet etenevat hitaammin ja kavelykyky voi
sailya pitkaan. Sydanlihas voi vaurioitua tassa-
kin sairaudessa.

Synnynnaiset lihasdystrofiat ovat alaryhma
synnynnaisten lihastautien (kongenitaaliset
myopatiat) ryhmassa. Molemmat ryhmat muo-
dostavat laajan joukon erilaisia tauteja, joissa
tyypillisesti vastasyntyneelld tai muutaman
kuukauden ikaisella lapsella todetaan lihas-
taudin oireet. Taudit ilmenevat pienilla lapsilla
velttoutena, lihasheikkoutena, imemis- ja hen-
gitysvaikeutena. Oireet ovat hyvin vaihtelevia,
samoin oireiden eteneminen ja niihin voi liittya

laajemmin muitakin oireita, muun muassa
nivelten jaykistymia.

Hartia-lantiodystrofioissa (limb-girdle lihas-
dystrofiat, LGMD) lihassurkastuma ja -heikkous
kohdistuvat ensisijaisesti raajojen tyvilihaksiin,
hartian ja lantion alueen lihaksiin. Téhan ryh-
maan kuuluvien tautien taustalta on [6ytynyt jo
yli 20 geenivirhetta, joissa oireiden alkamisika
ja taudin vaikeusaste ovat hyvin vaihtelevia.
Suomessa on tunnistettu 13 LGMD-tautia
(tilanne vuonna 2018). Tyvilihasten heikkous ai-
heuttaa ensimmaisena kyykysta ylésnousun ja
rappusissa kavelyn vaikeutumista ja etenevaa
kavelyn heikkoutta. My6s ylaraajojen koholla
pito ja tydskentely vaikeutuvat.

Fasio-skapulo-humeraalinen (FSHD) eli kas-
vojen ja olka-hartiaseudun dystrofia aiheuttaa
tyypillisessa tautimuodossa heikkoutta kasvo-
jen lihaksiin, jolloin esimerkiksi viheltaminen ei
onnistu ja silmien sulkeminen on epataydellis-
ta. Olkavarsien kohotus on vaikeutunut ja la-
paluissa on siirrotusta. Oireet voivat kuitenkin
vaihdella huomattavasti lievista Idhes oireet-
tomista muodoista vaikeampiin lilkkkumisen
apuvalineita vaativiin muotoihin. Oireet voivat
olla myds epasymmetrisia.

Distaalisissa lihastaudeissa oireet painot-
tuvat kasien ja jalkojen aariosiin aiheuttaen
tyypillisesti jalkaterien lapsahtelya kavellessa,
nilkan roikkumista ja joissakin tautimuodoissa
myos kasien kdmpel6itymista. Tavallisin dis-
taalinen lihastauti on tibiaalinen lihasdystrofia
(TMD), jossa oireet alkavat keski-idlla, etenevat
hitaasti eivatka aiheuta merkittavaa kavelyky-
vyn menetystd. Osa sairastuneista tarvitsee
kavelyn apuvalineita.

Okulofaryngeaalisen lihasdystrofian tyypil-
liset oireet ovat silmaluomien roikkuminen
(ptoosi), nielemisvaikeus ja myéhemmin
ilmaantuva raajojen tyviosiin painottuva lihas-
heikkous. Oireet alkavat vasta myéhemmalla
ialla, 50-60 vuoden iassa.
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Myotoniat

Myotonia tarkoittaa vaikeutta tahdonalaisten
liikkeitten aloittamisessa ja lopettamisessa.

Se nakyy esimerkiksi istuma-asennosta liik-
keellelahddn hitautena ja jaykkyytena, samoin
katellessa puristusotteen pitkittymisena.Tar-
keimmat tahan ryhmaan kuuluvat taudit ovat
synnynnainen myotonia, joka jaetaan kahteen
tyyppiin (myotonia congenita tyypit Becker ja
Thompsen) seka dystrofia myotonican tyyppi 1
ja 2 (DM1, DM2). DM1- ja DM2- tauteihin liittyy
myotonian lisaksi lihaksen eteneva heikentymi-
nen ja surkastuminen.

Synnynndinen myotonia kuuluu ei-dystro-
fisiin myotoniasairauksiin, eli siina lihaksiin ei
tule mainittavaa lihasheikkoutta tai surkastu-
maa vaan paaoire on myotonian aiheuttama
lihasjaykkyys. Muita ei-dystrofisia myotoniasai-
rauksia ovat muun muassa paramyotonia con-
genita ja jaksoittaiset paralyysit, eli ohimenevat
lihasten halvaustilat. Hankalaoireista myotoni-
aa voidaan yrittaa lievittaa laakityksella.

Dystrofia myotonica 1 (DM1) -taudissa
myotoniaoireisto on usein kliinisesti selva ja
siihen yhdistyy lihasheikkous raajojen aario-
sista alkaen. Kavely muuttuu lapsahtavaksi ja
kasien puristusvoima heikkenee. Kasvot ovat
myopaattiset, eli todetaan silmaluomien roik-
kumista (ptoosia), kasvojen ilmeettomyytta,
kasvolihasten heikkoutta ja puheen epaselvyyt-
ta. Tyypillisessa tautimuodossa oireet alkavat
jo ennen 30 ikavuotta, mutta osa saattaa elaa
vanhaksi tietamatta taudistaan. Kyse on mo-
nielintaudista, johon liittyvat muun muassa
sydamen rytmihairidt, harmaakaihi, sappiki-
vitauti, ja erilaiset endokrinologiset (umpieri-
tysrauhasten toiminnan) ongelmat. Osalla voi
esiintya myos kognitiivisen suorituskyvyn ale-
nemaa. Hengityslihasheikkoutta voi esiintya ja
hengityslaman riski on otettava nukutuksessa
huomioon. DM1:lle on ominaista antisipaatio,
eli oireiden ilmaantuminen seuraavalla suku-
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polvella varhaisemmassa iassa, usein jo lap-
suudessa, jolloin myds sairauden vaikeusaste
voi olla vakavampi.

Dystrofia myotonica 2 (DM2, proksimaalinen
myotoninen myopatia, PROMM) on huomatta-
vasti vaihtelevampi oireiltaan ja vaikeusasteel-
taan. Taudinkuva vaihtelee lievista jaykkyys- ja
heikkousoireista vaikeampaan DM1-taudin
kaltaiseen tilaan. Kliinisen myotonian aste
vaihtelee. Tyypillisimmin oireena on lihaski-
pujen, kramppien ja jaykkyystuntemuksien
ilmaantuminen 30 ikavuoden jalkeen. Kipu
lisaantyy kylmassa, staattisessa asennossa ja
rankassa rasituksessa. Myos raajojen tyvilihas-
ten heikkoutta voi ilmaantua myohemmalla
ialla. DM2 on DM1:n tapaan monielintauti. Tyy-
pillista on, ettda DM2-tautia sairastavat saavat
vanhemmalla ialla harmaakaihin. Useilla tautia
sairastavilla esiintyy myés sydamen rytmihai-
ridita tai johtumishairidita, mutta ei varsinaisia
sydanlihassairauksia (kardiomyopatia). Tautiin
ei liity merkittavaa heikkoutta hengityslihak-
sissa tai nielun tai kasvojen lihaksissa. Yleensa
ylaraajojen toiminta sailyy hyvana. Joskus sai-
rauteen liittyy sokeriaineenvaihdunnan hairioi-
ta (insuliiniresistenssi).

Myosiitit

Lihaskudoksen tulehdukselliset sairaudet
jaetaan perinteisesti polymyosiittiin, derma-
tomyosiittiin ja inkluusiokappalemyosiittiin.
Myosiitti voi liittya myos laaja-alaiseen eli sys-
teemiseen reumasairauteen.

Polymyosiitissa (PM) vartalon ja raajojen
tyviosien symmetrinen lihasheikkous kehittyy
tavallisesti viikkojen tai kuukausien kuluessa.
Oireita on seka alaraajoissa etta ylaraajoissa
olkavarsien alueella. Myéhemmin myos raa-
jojen aareisosien, kaulan tai vartalon lihakset
voivat heikentya, harvoin kuitenkaan kasvo-,
nielu- tai hengityslihakset. Tautia esiintyy lahes
yksinomaan aikuisilla.

Dermatomyosiittia (DM) voi esiintya myds
lapsilla. Lihasheikkous painottuu tyvilihaksiin
kuten PM:ssa. DM:ssa oireet ilmaantuvat
yleensa nopeammin kuin PM:ssa. Noin 90 pro-
sentilla DM:aa sairastavista esiintyy ihomuu-
toksia: punottavaa ihottumaa silmaluomissa ja
poskipaissa, ylavartalolla ja rystysissa. lhottu-
ma voi edeltaa tai ilmaantua samanaikaisesti
lihasoireiden kanssa. Molemmissa muodoissa
lihakset voivat olla arat, mutta kipu ei ole paa-
oire, eika leposarkya esiinny.

Inkluusiokappalemyosiitti (IBM) on kroo-
ninen tauti, jota esiintyy tavallisimmin yli
50-vuotiailla ja miehilld enemman kuin naisilla.
Oireet tulevat vahitellen. Raajojen tyvi- ja aa-
reislihakset voivat olla yhta lailla heikentyneet.
Erityisesti reisien etupuolen lihakset vaurioi-
tuvat aiheuttaen liikuntakyvyn heikkenemista
ja kaatuilua, toisaalta sormien ja ranteiden
koukistajien vaurioituminen aiheuttaa puris-
tusvoiman heikentymista ja kaden nyrkistys
jaa vajaaksi. Heikkous voi olla epasymmetrista,
erityisesti kasissa. Nielemisvaikeudet ovat
tavallisia IBM-taudissa.

Myosiittien ensisijaisena hoitona kaytetaan
kortikosteroideja. Myds muita immuunijarjes-
telmaa heikentavia (ts. immunosupressiivisia)
ladkkeita kaytetaan. PM ja DM reagoivat melko
hyvin naihin hoitoihin, mutta IBM:iin ei ole
hyvaa hoitoa tarjolla.

Metaboliset lihastaudit

Metaboliset lihastaudit johtuvat lihaksen ener-
gia-aineenvaihdunnan hairiésta. Glukoosi on
rasituksen alussa tarkein lihaksen energianlah-
de ja rasvahapot ovat paaasiallinen energian-
lahde tunnin rasituksen jalkeen. Niinpa rasituk-
sen alussa ilmaantuva oire (lihaskivut, -krampit
ja lihasheikkous) voi viitata sokeriaineenvaih-
dunnan hairiéén. Pidemman rasituksen aikana
tulevat oireet viittaavat rasva-aineenvaihdun-
nan hairioon. Tahan ryhmaan voidaan liittaa

myos mitokondrion hengitysketjun hairiot,
joissa edella mainitut oireet tulevat epatavalli-
sesta rasituksesta tai jo levossa. Pahimmillaan
lihaksen aineenvaihduntahairit aiheuttavat
rabdomyolyysia, akuuttia massiivista lihas-
soluvauriota, johon liittyy munuaisvaurion
vaara. Osaan metabolisia myopatioita liittyy
pysyviakin lihasheikkousoireita. Varsinaista
hoitoa metabolisiin lihastauteihin ei ole, mutta
on tarkeaa valttaa maksimaalista rasitusta ja
rabdomyolyysin vaaraa.

Hermoperaiset lihastaudit

Tahan ryhmaan kuuluvat motoneuronitaudit,
periytyvat dareishermostosairaudet ja spinaali-
set lihasatrofiat.

Tavallisin motoneuronitaudeista on amyot-
rofinen lateraaliskleroosi (ALS), joka aiheuttaa
etenevan lihasheikkouden ja -surkastuman.
Suurimmalla osalla tauti alkaa epasymmetrise-
na raajan lihasheikkoutena seka lihassurkastu-
mana, etta lihasnykayksina edeten melko no-
peasti muualle tahdonalaiseen lihaksistoon ja
hengityslihaksiin. Osalla sairastavista tauti al-
kaa alimpien motoristen aivohermojen alueel-
ta aiheuttaen ensin nielun ja puheen vaikeutta.
RILUTEK-nimisella valmisteella taudin kulkua
voidaan hidastaa, mutta se ei sovi kaikille sen
aiheuttamien sivuvaikutuksien takia.

Spinobulbaarinen lihasatrofia eli Kennedyn
tauti (SBMA) esiintyy miehilla. Sen oireet alka-
vat aikuisena ja niihin kuuluu vartalon ja raajo-
jen lihasheikkous sekd myohemmin kasvojen
ja nielun heikkous.

Spinaaliset lihasatrofiat, eli SMA-taudit
jaetaan neljaan ryhmaan taudin alkamisian
mukaan. SMA I-Il ovat vakavampia oireiltaan ja
alkavat jo vastasyntyneena tai yhden vuoden
idkaan mennessa. SMA Il alkaa lapsuudessa
tai nuorena aikuisena, jossa sairauden vaikeus-
aste ja etenemisnopeus vaihtelevat. SMA-sai-
rauksissa vika ei ole lihaksessa, vaan sita
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hermottavassa hermossa. Oireena on symmet-
rinen lihasheikkous vartalolla ja raajoissa ja
usein alaraajat ovat heikommat kuin ylaraajat.
SMA IV tarkoittaa aikuisialla alkavaa tautimuo-
toa, joka aiheuttaa tyypillisesti heikkousoireita
raajojen aariosiin tai kammenlihaksiin.

Vuodesta 2018 alkaen SMA-tautiin kehitetty
nusinerseeni-hoito (Spinraza) on Suomessa
kuulunut julkisin varoin rahoitettavana kaikille
alle 18-vuotiailla lapsille ja nuorille, joilla on
SMA -sairauden muoto | tai Il.

SMAJ-tautia (Spinal Muscular Atrophy, Jokela
Type) on toistaiseksi todettu vain suomalaisilla
ja sita sairastavilla on yleensa pohjoiskarjalai-
set sukujuuret. Taudin aiheuttajaksi on paljas-
tunut yhden geenin (CHCHD10-geeni) muutos.
Taudin tyypillisia oireita ovat alaraajalihaksiin
painottuvat kivut ja hitaasti vuosien saatossa
kehittyva kavelykyvyn heikkeneminen.

Tavallisin perinndllinen aareishermostosai-
raus on sensomotorinen neuropatia (HMSN,
hereditary motor and sensory neuropathy
eli CMT, Charcot-Marie-Tooth), joka ilmenee
tyypillisesti 20 ikavuoden jalkeen hitaasti ete-
nevana kavelyvaikeutena ja raajojen aariosien
lihasheikkoutena. Lihassurkastumaa todetaan
jalkaterissa, sadrissa ja tavallisesti myos kasien
pikkulihaksissa. HMSN-taudeista tunnetaan
useita alaryhmia taudin periytyvyyden ja her-
movaurion tyypin mukaan jaoteltuna.

Hermolihasliitoksen taudit
Tunnetuin tahan ryhmaan kuuluvista taudeista
on myasthenia gravis (MG). Kyse on melko
harvinaisesta autoimmuunitaudista, jossa
tautia sairastavan elimisto tuottaa vasta-ainei-
ta sen omia asetyylikoliinireseptoreita vastaan
ja aiheuttaa ndin hermolihasliitoksen toiminta-
hairion. Oireena myasteniassa on poikkijuovai-
sen lihaksen vaihteleva-asteinen heikkous, joka
tulee tyypillisesti esiin rasituksessa tai staat-
tisessa lihastydssa ja pahenee aamusta iltaa
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kohti. Taudista erotetaan okulaarinen (vain
silmalihaksiin painottuva) ja yleistynyt muoto
(lihasvasyvyytta myos muissa lihasryhmissa).
Ensioireina ovat joko vaihtelevat kaksoiskuvat,
ylaluomen roikkuminen tai molemmat. Useim-
miten sairaus yleistyy myéhemmin muualle
lihaksiin ja tyypillisesti lihasvasyvyytta ilmenee
nielun ja kaulan lihaksissa ja raajojen lihaksis-
sa. Myasteniaa hoidetaan hermolihasliitoksen
toimintaa tehostavilla laakkeilla (pyridostigmii-
ni), kaliumlisalla ja immunosuppressiivisilla eli
immuunijarjestelmaa heikentavilla laakkeilla.
Kateenkorvan poisto (tymektomia) vahentaa
oireita useilla myasteniaa sairastavilla.

Viela myasteniaa harvinaisempi Lambert-Ea-
tonin myasteeninen oireyhtyma (LEMS) ei
aiheuta vaihtelevaa tai silmalihaksiin painot-
tuvaa oireistoa vaan tyypillisemmin pysyvan
tyvilihaksiin painottuvan lihasheikkouden.
Kongenitaalisessa myasteniassa (CMS) oire-
kuva vaihtelee huomattavasti taustalla olevan
geenivian mukaan. Oireet voivat alkaa varhais-
lapsuudessa, nuoruudessa tai vasta aikuisialla.

Harvinaisuus ja perinnallisyys

Suurin osa lihastaudeista on harvinaisia tai
jopa erittain harvinaisia. Valtaosa niista on
myos perinndllisia. Lihastaudit voivat periytya
kaikkia mahdollisia periytymistapoja noudat-
taen. Useimmiten lihastaudin syyna on yksin-
omaan perinnollisyys eli tauti ilmaantuu, kun
lihastautia sairastava on sattunut perimaan
sita aiheuttavan geenimuutoksen. Jotkut lihas-
taudit kuitenkin syntyvat periman ja ulkoisten
tekijoiden yhteisvaikutuksena tai Iaaketieteel-
le vield toistaiseksi tuntemattomista syista.
Vaikka lihastaudit useimmiten ovat jo alkioon
sukusolujen myota tulleen perimamuutoksen
seurausta, saattavat ne taudista riippuen an-
taa oireita heti vauvaidssa tai milloin tahansa
myohemmin. Jotkut lihastaudit ilmenevat
vasta keski-idssa tai vasta sen jalkeen. Tautien
monimuotoisuuden takia lihastautien harvinai-
suudesta ja perinndllisyydesta kerrotaan tassa
osuudessa vain esimerkkien avulla.
Tavallisimmatkin lihastaudit ovat harvinai-
sia. Esimerkiksi Duchennen lihasrappeumaa
sairastaa noin yksi 3500 vastasyntyneesta
poikalapsesta ja myotonista lihasdystrofiaa
arvellaan esiintyvan noin yhdella 8000 ihmises-
ta. Harvinaisimpia lihastauteja on diagnosoitu
vain muutamilla ihmisilla koko maailmassa.
Kun tautien taustalla olevia geenivirheita on
opittu tuntemaan, on lahes poikkeuksetta
ilmennyt, etta oireistoltaan yhtendisena pidet-
tya taudinkuvaa saattavat aiheuttaa erilaiset
geenivirheet jopa aivan eri geeneissa. Onko
siis samantapaista oireistoa pidettava kahtena
eri tautina, jos sita voivat aiheuttaa kahden eri
geenin mutaatiot (esimerkkina myotonisen
dystrofian kaksi geenitaustaltaan eroavaa
muotoa)? Tai toisin pdin: onko tautia pidettava
yhtena ja samana tautina, jos sita aiheuttavat
aina yhden tietyn geenin virheet, vaikka tau-
din oirekuva olisikin joskus aivan toisenlainen
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(esimerksi Duchennen tautia paljon lievempi
Beckerin taudiksi kutsuttu lihasrappeuma)?

Periytymistapojen periaatteet
Jokaisen ominaisuuden, myds jokaisen sairau-
den, taustalla on kaksi geenia eli geenit esiinty-
vat aina pareittain. Ihminen on perinyt puolet
geeneistaan isaltaan ja puolet adidiltaan ja siten
myos jokaisesta yksittaisesta geeniparista
toinen geeneista on peraisin aidilta ja toinen
isalta. Geenit sisaltavat kirjoituksen tavoin
ohjeet siita, miten ihmiselimiston tulee raken-
tua ja toimia. Kun jonkin geenin kirjoitukseen
on kenties jo monta sukupolvea sitten tullut
"painovirhe”, saattaa geeni olla toimimaton tai
toimia vaaralla tavalla. Naita "painovirheita”
kutsutaan mutaatioiksi.

Joskus mutaatio aiheuttaa sen, etta geeni ei
toimi. Jos sen pari toimii normaalisti, ei asiasta
useimmiten koidu terveydelle mitaan haittaa,
vaan ihminen on sairauteen johtavan mutaati-
on oireeton kantaja. Jos han hankkii lapsia toi-
sen samanlaisen mutaation kantajan kanssa,
saattaa lapsi perid molemmilta vanhemmiltaan
toimimattoman geenin. Tallgin lapsi sairastuu
perinndlliseen tautiin, vaikkei tuota tautia ole
kenties kelldan muulla koko suvussa. Tallaisen
pariskunnan hankkiessa lapsia, on joka kerta
25 prosentin mahdollisuus, etta lapsi saa vial-
lisen geenin ja perheen lasten riski sairastua
on joka kerta 25 prosenttia. Sattuma maaraa,
kuinka kunkin lapsen kohdalla kay. Esimerkiksi
spinaalisen lihasatrofian useimmat muodot
periytyvat ndin. Tata periytymistapaa kutsu-
taan peittyvaksi eli resessiiviseksi periytymisek-
si, koska siina viallinen geeni "peittyy” terveen
alle eika ilmene lainkaan, ellei sita ole peritty
molemmilta vanhemmilta. Nain periytyvia tau-
teja sairastavat saavat todennakdisesti terveita
lapsia, koska on hyvin epatodennakéista, etta
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Perinnéllisyys-
neuvontaa on tarjolla
kaikkien yliopisto-
sairaaloiden
poliklinikoilla

puoliso kantaisi oireettomana samaa geenimu-
taatiota.

Vallitseva eli dominantti periytyminen on re-
sessiivisen periytymistavan vastakohta. Silloin
geenissa oleva mutaatio on sen kaltainen, etta
se ei johda toimimattomuuteen vaan geeni kyl-
1a toimii, mutta se toimii vaarin. Talléin yksikin
geenimutaatio johtaa sairauteen. Vallitsevasti
periytyvat taudit saattavat ilmaantua suvun
ensimmaisina tapauksina silloin, kun geenissa
on tapahtunut sukusolujen muodostumisen
yhteydessa uusi mutaatio. Usein vallitsevasti
periytyvat taudit kuitenkin periytyvat suku-
polvesta toiseen siten, etta sairaalla henkildlla
on joka kerta lapsia hankkiessaan yhta suuri
mahdollisuus antaa jalkelaiselle terve tai vial-
linen geeni eli jalkeldisen riski sairastua on 50
prosenttia. Esimerkiksi aikuisidssa ilmeneva
saaren lihaksiston heikkoutta aiheuttava tibi-
aalinen lihasrappeuma periytyy talla tavoin.

Joskus vallitsevasti periytyviin sairauksiin
liittyy oireiden vaikeutuminen sukupolvesta
seuraavaan siirryttdessa. Tama johtuu siita,
ettd tautimutaatio on ns. dynaaminen mutaa-
tio, joka koostuu geenin kirjoitukseen ilmaan-
tuneesta toistojaksosta, joka herkasti pitenee
sukusolujen muodostumisen yhteydessa.
Tasta periytymistavasta on tyypillinen esimerk-
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ki myotoninen lihasdystrofia, jonka oirekuva
saattaa vaikeutua erityisesti taudin periytyessa
aidilta lapselle.

Jotkut lihastaudit ilmenevat vain poikalap-
silla. Naista tavallisin on Duchennen lihasrap-
peuma. Ilmioé johtuu sukupuoleen liittyvasta
eli X-kromosomisesta periytymisesta. Tassa
periytymistavassa oireettomat naiset saat-
tavat siirtaa suvun sairauden poikalapsilleen
tai geenimutaation kantajuuden tyttarilleen.
Kantajaaidin poikalapsilla on 50 prosentin riski
sairastua tahan tautiin. Periytymistavan syyna
on miehen ja naisen hieman toisistaan eroa-
va perima: naisilla on kaksi X-kromosomia ja
niissa sijaitsevaa Duchennen lihasrappeumaan
vaikuttavaa geenia siten kaksi kappaletta. Yk-
sikin terve geeni riittda suojaamaan talta sai-
raudelta. Miehilla on vain yksi X-kromosomi ja
tasta johtuen vain yksi “Duchenne-geeni”, joten
tuon ainoan geenin mutaatio aiheuttaa heilla
tautiin sairastumisen.

Lihastautien kohdalla kysymykseen tulee
viela yksi periytymistapa: mitokondriaalinen
periytyminen. Tama vaikeasti selitettava pe-
riytymistapa aiheutuu siita, etta soluissa si-
jaitsevien energiatalouden kannalta tarkeiden
mitokondrioiden perimaan on tullut tautia
aiheuttava mutaatio. Lapsi perii mitokondrion-
sa munasolun mukana aidiltaan, isan puolelta
niita ei tule. Mitokondriaalisesti periytyvaa
lihastautia sairastavan naisen kaikki lapset
perivat taudin, joskin sen vaikeusaste saattaa
vaihdella lahes oireettomasta vakavaoireiseen.
Sairaan miehen jalkelaisille tauti ei periydy
lainkaan. Esimerkki mitokondriaalisesti periyty-
vasta lihassairaudessa on MELAS-oireyhtyma,
johon saattaa lihasheikkouden lisaksi liittya
muitakin oireita. Mitokondriaalisen periytymi-
sen suhteen aiheuttaa joskus hdmmennysta
se seikka, ettd osa niin sanotuista mitokondri-
aalisista sairauksista periytyykin peittyvasti eli
resessiivisesti. Mitokondriaalinen lihassairaus

Suurin osa lihas-
taudeista on

harvinaisia tai jopa
erittain harvinaisia

ja mitokondriaalisesti periytyva lihassairaus
eivat siis ole sama asia.

Perinnéllisyysneuvonta
Perinndllisyyslaaketieteen erikoislaakarit ovat
perehtyneet harvinaisten tautien diagnostiik-
kaan ja periytymiseen liittyvien kysymysten
pohtimiseen yhdessa periytyvia sairauksia
sairastavien ja naiden perheiden kanssa. Kaik-
kein harvinaisimmissa lihastaudeissa kaynti
perinndllisyyspoliklinikalla voi auttaa tautidiag-
noosin tunnistamisessa. Kaikissa lihastaudeis-
sa perinndllisyysneuvonta auttaa lihastautia
sairastavaa, taman perhetta tai sukulaisia
hahmottamaan taudin periytymistapaa ja
toistumisriskia omalla kohdallaan ja kaikilla
lihastautia sairastavilla perheineen on oikeus
saada perinnéllisyysneuvontaa.

Vaikka taman laakaritapaamisen nimi on
perinndllisyysneuvonta, ei tilanteessa voida
antaa neuvoja siita, tulisiko lapsia hankkia tai
kannattaisiko turvautua sikiddiagnostiikkaan.
Sen sijaan neuvonnassa pyritaan antamaan
runsaasti tietoa taudista ja sen eri vaiheista
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ja pohditaan taudin periytymista asiakkaan
omassa tilanteessa. Lasten hankkimiseen liit-
tyvat ratkaisut pohjautuvat moniin seikkoihin,
ei ainoastaan ladketieteellisiin, ja siksi ne luon-
nollisesti ovat asiakkaan omia valintoja.

Perinnéllisyysneuvontaa on tarjolla kaik-
kien yliopistosairaaloiden poliklinikoilla ja
joskus perinnoéllisyyslaakarit tekevat kon-
sultaatiokdynteja myds keskussairaaloihin.
Ruotsinkielista neuvontaa tarjoaa Folkhalsanin
geneettinen klinikka Helsingissa, Vaasassa ja
Ahvenanmaalla.

Harvinaiskeskus Norio yllapitaa verkkosivuil-
laan kysymys-vastauspalstaa, jonka kautta voi
kysya harvinaisista perinnéllisista sairauksista.
Keskuksella on myds perinnéllisyyshoitaja,
jonka kanssa voi keskustella perinndllisyyteen
liittyvista asioista.

Takaisin sisallysluetteloon



Lihastautien tutkimus - hyoty ja

uudet hoidot

Lihastautitutkimuksessa tapahtui ratkaiseva
l&pimurto 1980-luvulla, kun tutkijat onnistuivat
kehittdmaan uusia valineita geenien tarkem-
paa tutkimusta varten. Vuonna 1987 I8ydettiin
geenivirhe, joka aiheuttaa Duchennen lihas-
dystrofiaa. Taman jalkeen on voitu maarittaa
syyperdiset geenit ja niiden mutaatiot yli 500
eri lihastaudissa. Talla hetkella 16ydetdan noin
30 uutta lihastautia aiheuttavaa tautigeenia
vuodessa. Erilaisia mutaatioita tunnetuissa
lihastautigeeneissa on tuhatmaarin.

Kaytannon ongelmana on ollut, ja on edel-
leen, erilaisten lihastautien suuri maara ja
aarettdman laaja kirjo. Tama on johtanut sii-
hen, ettd tarkkaa syyperdista taudinmaarittelya
on ollut vaikea tehda ja vield vaikeampaa on
ollut hyvan hoitosuunnitelman ja ennusteen
tekeminen lihastautia sairastavalle.

Lihastautien diagnostiset tutkimukset on
keskitetty yliopistosairaaloihin. Geeniperdinen
taudinmaadrittely vaatii uusia geenidiagnostii-
kan menetelmid, tiettyjen uusien lihasproteii-
nien vasta-aineiden kayttéa immunohistoke-
mian keinoin ja Western blotting-menetelmalla
seka vield tuntemattomien tautien laajamit-
taisempia molekyyligeneettisia selvityksia.
Lihastautitutkimuksen ja diagnostiikan uusien
molekyylitason erityismenetelmien kehitta-
minen on Suomessa keskittynyt Tampereen
Lihastautikeskukseen, joka on EU:n nimedma
eurooppalainen osaamiskeskus Tampere
Neuromuscular Center (TNMC). TNMC tarjoaa
uusimmat diagnostiset menetelmat palveluina
kaikille Suomen sairaaloille ja ulkomaillekin ja
keskuksen kautta tehdaan yli 300 uutta geeni-
diagnoosia vuosittain.

Tulehduksellisten ja autoimmuunivalitteis-
ten lihastautien (myosiitit, myasthenia gravis
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ja lihassurkastumaa aiheuttavat lihashermo-
tulehdukset) hoito niin sanotuilla immunosup-
pressiivisilla hoidoilla (kortisoni ja sytostaatit)
on jo vakiintunut hoitokaytantd. Myds gee-
niperaisiin lihastauteihin on avautumassa
parantavaa hoitoa, vaikka toiminta on vield
alkumetreilla.

Tutkimuksen ja tiedon lisdantymisen seka
oikean lopullisen diagnoosin my&ta parantu-
nut kuntoutustoiminta, hengityksen tukihoidot,
sydankomplikaatioiden hoitaminen ennalta ja
muut oireenmukaiset hoidot ovat huomatta-
vasti parantaneet useiden lihastautia sairasta-
vien eldmanlaatua.

Geeniperdisen diagnoosin saaminen on
tarkeda, koska nain voidaan valttaa vaaria
ja joskus jopa haitallisia hoitoja. Diagnoosin
myota voidaan tarkentaa hoitosuunnitelmaa
ja ennakoida mahdollisesti tulevia ongelmia.
Samalla perhe ja suku saavat tarkan tiedon
perinnéllisyydesta ja taudin ennusteesta, ja
mahdollisesti oirehtivat sukulaiset saavat
oikean diagnoosin aikaisemmin ilman turhia
laakarikaynteja.

Lihastautitutkimuksen tuomat tarkat geeni-
tiedot taudin syysta ovat myds avaamassa ovet
niin sanotulle geeniterapialle. Ensimmaiset
yritykset muuttaa ja vaikuttaa itse geenivirhee-
seen ovat jo meneillddn esimerkiksi Duchen-
nen lihasdystrofian ja vaikean spinaalisen
lihasatrofian (SMA) osalta.

Monet kokeelliset hoidot tahtaavat siihen,
ettd viallinen geeni korvataan terveella gee-
nilla. Talldin terve geeni yritetaan kuljettaa
kohteeseensa virusten tai muiden valittajien
avulla. Ongelmaksi on muodostunut muun
muassa se, kuinka oikein toimiva geeni saa-
daan oikeaan paikkaan. Esimerkiksi isoim-

Lihastauti-
tutkimuksessa tapahtui
ratkaiseva ldpimurto
1980-luvulla

mat geenit eivat mahdu pieniin viruksiin ja
muihin valittajiin. Ensimmaisista yrityksista
tiedetdan myos, ettad geenin, kuljettajan tai
tuotetun proteiinin esiintyminen elimistossa
voi herattaa haitallisia immuunijarjestelman
reaktioita. Joissain lihastaudeissa geenivirhe
aiheuttaa vaaran proteiinin tuotantoa, jolloin
lihassoluun kertyy liikaa virheellista proteii-
nia. Talléin ongelma onkin, miten vaientaa
haitallista geenivirhetta ilman vaikutusta
terveen geenin toimintaan.

Kantasoluhoitoja on jo kokeiltu. Suoraan
lihakseen annettu pistoshoito ei ole kuiten-
kaan tuottanut toivottuja tuloksia. Kokeilut
ovat osoittaneet, etta lihassolun mikrokos-
mosta eli molekyylien sdately-ohjausjarjestel-
mia ei edelleenkdan tunneta riittdvan tarkasti.
Uusien hoitomuotojen kehittdminen vaatii
vield vuosien tutkimustyota.
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HYVINVOINTI

Fyysinen hyvinvointi

Fysioterapia

Fysioterapia on osa lihastautia sairastavan
kuntoutusta. Silla pyritaan vaikuttamaan lihas-
tautia sairastavan ihmisen mahdollisuuksiin
pysya mahdollisimman toimintakykyisena sai-
raudestaan riippumatta. Oikeanlaisella fysio-
terapialla on mydnteinen vaikutus lihastautia
sairastavan fyysiseen toimintakykyyn ja arjessa
selviytymiseen. Koska lihastaudit ilmenevat
monella eri tavalla, ei voida esittaa yhta oikeaa
lihastautien fysioterapiamenetelmaa. Perusfy-
sioterapian rinnalla ovat kaytéssa muun muas-
sa allasterapia, ratsastusterapia, lymfaterapia
ja hengitysfysioterapia.

Lihastaudeissa oireet kohdistuvat joko koko
lihaksistoon tai valikoivasti yksittaisiin lihaksiin
tai lihasryhmiin, mika vaikuttaa fysioterapiame-
netelmien valintaan. Joissain sairauksissa hai-
tallisten oireiden lisaantyminen on hidasta, kun
taas toisissa fyysisen toimintakyvyn edellytykset
voivat heikentya hyvinkin nopeasti. Terapiame-
netelmien valintojen pitaa aina perustua sairau-
den tuntemiseen. Fysioterapiassa tarkasteltavia
ja harjoitettavia asioita ovat ryhti, liikeradat,
lihaskunto, hengitystoiminnot, tasapaino ja
koordinaatio. My6s sairaudesta johtuvia kipuja
pyritéan lievittdmaan. Lisaksi fysioterapiassa
voidaan arvioida apuvalineiden tarvetta.

Fysioterapiassa seurataan ryhtia ja kave-
lytyylia, jotta voidaan puuttua vaaranlaiseen
luuston ja lihaksiston kuormitukseen. Hyva
ryhti kuormittaa tuki- ja liilkuntaelimistoa
mahdollisimman vahan, kun taas epaedulli-
sesti kuormittavat asennot ja lilkkemallit voivat
aiheuttaa kipuja ja lisata lihaskireyksia. Tarvit-
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Fysioterapia on osa
lihastautia sairastavan
kuntoutusta

taessa turvaudutaan apuvalineisiin. Vaikka
kavelykyky heikentyisi, pystyasennon hallinta
tulee pyrkia sailyttdamaan mahdollisimman
pitkaan.

Lihaksistolle on l6ydettava oikeanlainen
rasitustaso. Heikentynytta lihasta tai hermoa
ei saa ylikuormittaa. Samalla pitaa kuitenkin
muistaa, etta lihas heikkenee, jos sita ei kay-
teta. Heikentyneissa lihaksissa tulee yllapitaa
toiminnallista liiketta. Niille lihaksille, joihin
sairaus ei ole vaikuttanut, fyysinen harjoitus on
tarkeaa ja tarpeellista liilkkumiskyvyn yllapita-
miseksi.

Lihasten kiristyminen on yleinen ongelma
useassa lihastaudissa. Kireat lihakset saatta-
vat aiheuttaa kipuja ja vaikeuttaa liikkeiden
suorittamista. Alaraajoissa hyva lihasvenyvyys
helpottaa siirtymisia ja kavelya. Avoimet yla-
raajojen liilkeradat auttavat sailyttamaan hyvan
ryhdin ja liikkuvuuden ylavartalossa. Tama
helpottaa myds hengittamista.

Hengitysfysioterapia
Lihastautia sairastavalla on usein perusterveet
keuhkot ja syy hengitysongelmiin on keuh-

kojen ulkopuolella rintakehan rakenteissa tai
heikoissa lihaksissa. Hengitysfysioterapia muo-
dostuu hengitystoimintojen mittaamisesta ja
arvioinnista, hengitysharjoitusten ja keuhkojen
tyhjennyshoitojen suorittamisesta seka hengi-
tysharjoitusvalineiden kayton ettd omaehtoi-
sen harjoittelun ohjaamisesta.

Hengitystoimintojen mittaaminen ja arviointi
ovat osa hengitysfysioterapiaa. Spirometria
(keuhkotilavuuksien mittaus) kuuluu perusmit-
tauksiin. Tilavuusmittaukset eivat kuitenkaan
yksinaan kerro hengityksen tehokkuudesta.
Hengitystiheyden mittaus, avustavien hengi-
tyslihasten kayton arviointi ja lepohengityksen
arviointi ovat myos tarkeita.

Yskimisvoimaa mitataan yskaisyn huippu-
virtausmittauksella. Rintakehan liikkuvuutta
mitataan sisaan- ja uloshengityksen erona
seka rintakehan yla- etta alaosasta. Mittaa-
malla sisaan- ja uloshengityspaineet saadaan
tietoa hengityslihasten voimasta. Mittaukset
lisaavat kuntoutujan tietoisuutta omista
hengitystoiminnoista ja ohjaavat terapeuttia
hengitysfysioterapeuttisten menetelmien va-
linnassa. Mittaukset ja arvioinnit tulee tehda
saanndllisesti.

Hengitysfysioterapian menetelmaét valitaan
aina yksildllisesti. Terapian tavoitteita ovat
keuhkotilavuuden ja rintakehan lilkkkuvuuden
lisaaminen ja yllapitaminen seka yskimistaidon
tehostaminen ja yllapitaminen. Ylaraajojen
liikeratojen pitaminen avoimina ja vartalon
hallinnan lisadantyminen ovat myds hengitys-
fysioterapian tavoitteita. Hengitystoimintojen
harjoittamiseen on erilaisia valineita, kuten
puhalluspullo ja hengityspalje.

Keuhkoeritteiden liiallinen kertyminen
keuhkoputkiin aiheuttaa ongelmia. Tama tulee
ennakoida kayttamalla menetelmia, joiden
avulla voidaan pitaa keuhkot avoimina ja ilma-
tiet puhtaina. Keuhkoeritteiden irrottamiseen
tarvitaan eri menetelmia kuin eritteiden ulos-

saamiseen. Tasta johtuen keuhkojen tyhjen-
nyshoidot ovat yhdistelma eri menetelmista.
Lihastautia sairastavia voidaan ohjata erilais-
ten hengitystoimintoja tukevien tai keuhkoerit-
teita irrottavien laitteiden itsendiseen kayt-
tamiseen. Hengitysharjoituslaitteita voidaan
kayttaa hengitysfysioterapian tukena. Hengi-
tysfysioterapian avulla voidaan ehkaista hengi-
tystieinfektioita tai lyhentda sairastamisaikoja.

Allasterapia

Veden kannattelevaa ja toisaalta vastustavaa
voimaa on pitkaan hyddynnetty kaiken ikaisten
lihastautia sairastavien kuntoutuksessa. Monet
ovat my®s innostuneet uinnista perheen yh-
teisenad harrastuksena tai yksildharrastuksena
vasta aikuisena. Nuorena saavutettu uima- ja
vesitaito sailyvat lapi elaman, kun harrastus on
saanndllista. Joskus tarvitaan uintiapuvalineita
harrastuksen aloittamisessa tai jatkamisessa,
kun lihasvoimat ovat heikot tai heikkenevat
sairauden edetessa.

Uintiharrastus on hyva aloittaa jo pienena.
Vauvauinti soveltuu monelle lihastautia sairas-
tavalle vauvalle ja myéhemmin harrastusta voi
jatkaa perheuinnissa. Uintiharrastuksen voi
myos aloittaa ilman erityista ohjausta. Joskus
huoltajat kuitenkin tuntevat epavarmuutta
ohjatessaan lastaan, ja silloin on hyva turvau-
tua asiantuntijoihin. Monet fysioterapeutit ovat
perehtyneet allasterapiaan.

Aloitetaanpa uiminen tai allasterapia mis-
sa eldaman vaiheessa tahansa, tarkeinta on
oppia rento uloshengitys veteen. On myos
hyva osata pidattaa hengitysta. Naiden tai-
tojen kautta edetaan kaikkiin vesitaitoihin,
kuten vatsallaan ja selallaan kellumiseen ja
liukuihin, kaannoksiin selalta vatsalle ja vat-
salta seldlle, erilaisiin sukelluksiin, pystyyn
nousuun eri uintiasennoista ja itse uintiin.
Uida voi selallaan, vatsallaan, kyljellaan ja
pystyasennossa. Pystyuinti on muun muassa
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Duchennen lihastautia sairastaville tehokas ja
mielekas uintitapa.

Uidessa, vedessa leikkiessa tai harjoitellessa
erilaisia vesitaitoja, tulee huomaamatta tehtya
paljon hengitysharjoituksia. Niita voi myds
tehda tietoisesti. Vedessa voi myos venytella
joko itsendisesti tai avustettuna.

Jos uimari on uinnin jalkeen vasynyt tai
hengitys tuntuu raskaalta, on syyta muuttaa
uintiohjelmaa tai lyhentaa uintiaikaa.

Lymfaterapia

Lymfaterapia on menetelmg, jolla voidaan va-
hentaa turvotusta, estaa sen lisadntymista ja yl-
|apitaa jo saatuja hoitotuloksia. Kasin tehtavalla
lymfaterapialla voidaan parantaa imusuonten
supistelua, vaikuttaa kudosten nestekuorman
liikkumiseen tai siirtymiseen soluvalitilassa ja
parantaa lymfanesteen muodostumista. Lymfa-
terapiaa ei tule kayttaa erilaisten tulehdusten,
kuten ruusun tai sieni-infektion yhteydessa tai
silloin, kun laajan turvotuksen on aiheuttanut
sydamen vajaatoiminta.

Manuaalisella lymfaterapialla on aikaansaa-
tu hyvia tuloksia lihastautia sairastavien alaraa-
jaturvotuksien hoidossa. Puristavilla sidoksilla
tai sukilla voidaan lymfaterapian ohella vaikut-
taa tehokkaasti turvotuksen hallintaan, mutta
sidoksia ja sukkia ei voi aina kayttaa heiken-
tyneen aareisverenkierron, tuntopuutoksien
tai kasien toimintojen heikentymisen vuoksi.
Puristavat sidokset tai sukat pitaa pystya itse
riisumaan tai kaytettavissa tulee tarvittaessa
olla avustaja.

Saanndllisesti tehdylla lymfakasittelylla
voidaan yllapitaa kudosten aineenvaihduntaa
ja helpottaa kipuja. Yksittaisen manuaalisen
lymfaterapiakasittelyn vaikutus kestda noin
nelja tuntia. Lymfaverkosto on kuitenkin
oppivainen aineenvaihduntajarjestelman
rakenneosa, joten jos lymfahoitoja tuetaan
joko liikunnalla tai mahdollisesti tarvittavilla
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Ratsastusterapia
ei ole vammais-
ratsastusta

passiivisilla hoidoilla, pitenee hoitotuloksen
pituus vahitellen.

Ratsastusterapia

Ratsastusterapia on kokonaisvaltainen kun-
toutusmuoto jossa kuntoutuja, hevonen ja
ratsastusterapeutti tekevat yhdessa toita
yksildllisesti asetettujen tavoitteiden saavutta-
miseksi.

Ratsastusterapiaa kaytetaan kuntoutujan
kuntoutussuunnitelman mukaisesti tukemaan
asetettuja kuntoutuksen tavoitteita. Se so-
veltuu hyvin niin lapsille, nuorille kuin aikui-
sillekin. Hevosen liikkeet ja hevosen kanssa
toimiminen parantavat kuntoutujan keho-
tietoisuutta, joka on kaiken tavoitteellisen
liikkumisen ja psyykkisen toiminnan perusta.
TyOskentely hevosen kannettavana, jatkuvas-
sa liikevuorovaikutuksessa eldvaan olentoon,
aikaansaa voimakkaita aistikokemuksia.
Kuntoutujan oppiessa ratsastusterapiassa
hahmottamaan kehonsa ja hallitsemaan sit3,
liikkumiseen tulee iloa ja uutta motivaatiota ja
sitd kautta saavutetaan paitsi fysioterapeut-
tisia tavoitteita, myos muita lilkkunnan tuomia
terveysvaikutuksia. Liikkeelld on myo6s teho-
kas vaikutus hengitykseen. Monet kuntou-
tujat kokevat luontoon paasyn ratsastaessa
tarkedksi.

Ratsastusterapia ei ole vammaisratsastusta,
joka tarkoittaa ratsastusta eri tavoin vammau-
tuneiden harrastusmuotona. Silloin tavoit-

teena ovat ratsastustaitojen karttuminen ja
esimerkiksi menestyminen kilpailuissa. Ratsas-
tusterapia eroaa my0s sosiaalipedagogisesta
hevostoiminnasta, joka on sosiaalista syrjayty-
mista ehkaisevaa toimintaa.

Puheterapia
Osa lihassairauksista vaikuttaa puheen tuot-
tamiseen seka syomiseen ja nielemiseen osal-
listuvien lihasten toimintaan. Synnynnaisissa
lihassairauksissa lihasheikkous hankaloittaa
usein vastasyntyneen imemista, jolloin letku-
ravitsemus tulee tarpeeseen. Suun motoriikan
asiantunteva kuntoutus on tall6in tarkeaa
suun kautta tapahtuvan ruokailun ja puheen
kehityksen edellytysten luomiseksi. Myos van-
hemman ja lapsen valisen vuorovaikutuksen
kehittyminen voi vaatia tukea. My6hemmin
alkavissa lihastaudeissa eriasteisia puhe- ja
nielemisoireita voi ilmaantua sairauden etene-
misen myota, tai ne voivat olla ensimmainen
merkki sairauden puhkeamisesta.
Puheterapian tarkea tavoite on vuorovai-
kutuksen turvaaminen kaikin mahdollisin
keinoin. Puhekykya yllapitava harjoittelu ja
puheen selkeytta edistavan puhetekniikan
omaksuminen voivat olla tarpeen lihastaudin
edetessa. Mikali puheen tuottaminen oleel-
lisesti vaikeutuu tai estyy, otetaan kayttéon
puhetta korvaavia keinoja ja apuvalineita,
joiden turvin viestinta on mahdollista. ltsensa
ilmaiseminen on mahdollista erilaisten kom-
munikaation apuvalineiden avulla. Myo6s lapsi
voi tarvita puheen ja kielellisen kehityksen
tueksi tai lisaksi muita ilmaisukeinoja.
Syéminen turvaa ravinnon saannin ja an-
taa makuelamyksia. Nielemisvaikeus uhkaa
monipuolisen ravitsemuksen toteutumista ja
heikentaa ruokailun turvallisuutta. Nielemista
voidaan tuolloin puheterapiassa arvioida ja
kuntouttaa, seka ohjata kayttamaan nielemi-
sen sujumista edistavia tekniikoita.
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Ravitsemus

Lihassairailla voi esiintya erilaisia ravitsemuk-
seen liittyvia ongelmia lihastaudista riippuen.
Ravitsemukseen liittyvat ongelmat tuleekin
aina kartoittaa ja ratkaista yksil6llisesti. Ra-
vitsemusterapeutin tapaaminen on tallgin
tarkeaa.

Heikkoudet vartalon ja raajojen lihaksissa
johtavat usein liikkumisen vahenemiseen ja
nain pienentynyt energiankulutus voi altistaa
ylipainon kehittymiselle. Ruokavaliossa tulee
talléin suosia kyllaisyytta lisaavia ruoka-aineita,
kuten vaharasvaisia tai rasvattomia kuitu- ja
proteiinipitoisia ruoka-aineita. Lisaksi saannal-
linen ateriarytmi auttaa pitamaan annoskoot
kohtuullisina.

Lihasheikkoutta voi esiintya myds kasvojen
ja nielun alueella. Sydmis- ja nielemisvaikeu-
det voivat johtaa vahentyneeseen ravinnon
saantiin, painon laskuun ja edelleen aliravitse-
mustilan kehittymiseen. Nielemisvaikeuksien
ilmetessa on tarkeda kiinnittda huomiota
ruoan sopivaan ja turvalliseen koostumuk-
seen, seka huolehtia riittavasta energian
saannista suosimalla energia- ja proteiinipi-
toisia ruokia. Tarvittaessa ruokia voi rikastaa
esimerkiksi rasvalla ja kermalla. Ruokavalion
lisana voi kayttaa taydennysravintovalmisteita.
Nielemisvaikeuksien edetessa riittava ravin-
nonsaanti voidaan turvata vatsanpeitteiden
lapi mahalaukkuun vietavan letkun eli PEG-let-
kun (perkutaaninen endoskooppinen gastros-
tomia) avulla.

Vahentynyt liikkunta ja syéminen, muutokset
ruokavaliossa ja monet laakkeet voivat ai-
heuttaa ummetusta. Ummetuksen ehkaisyssa
ja hoidossa on tarkeaa huolehtia riittavasta
kuidun ja nesteen saannista. Tarvittaessa
ummetuksen hoidossa voidaan kayttaa myos
apteekista saatavia, eri tavoin vaikuttavia um-
metuslaakkeita.
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Apuvdlineen tulee olla
turvallinen, kestava ja
helppokdyttoinen

Toimintaterapia ja apuvilineet
Toimintaterapian tarkoituksena on tukea asia-
kasta, kun arjen toiminnot (pukeutuminen, pe-
seytyminen, ruoanlaitto, kodinhoito tai asiointi
kodin ulkopuolella) muuttuvat haastaviksi.
Toimintaterapian avulla tuetaan niita valmiuk-
sia ja taitoja, joita tarvitaan arjen toiminnoista
suoriutumiseen.

Apuvalineiden tarpeen arviointi ja kodin
muutostéiden suunnittelu kuuluvat myds
toimintaterapiaan. Muutostyot asiakkaan ym-
paristossa tukevat omatoimisuutta ja tuovat
turvallisuutta arkeen. Pienetkin kodinmuutos-
tyot ja tekniset ratkaisut saattavat parantaa
olennaisesti kodin toimivuutta. Jo pelkastaan
huonekalujen jarjestyksen muuttaminen tai
mattojen poistaminen saattavat helpottaa
toimimista kotona.

Lihastautia sairastavalle apuvalineet mah-
dollistavat tasavertaisen osallistumisen arkeen
ja niiden avulla voidaan lisata omatoimisuutta
tai helpottaa avustajan tyota. Apuvalineen
tulee olla turvallinen, kestava ja helppokayt-
téinen.

Apuvalineen saamisen edellytyksena on
|adketieteellisin perustein todettu sairaus tai
vamma ja tasta johtuva toimintakyvyn heik-
keneminen, joka rajoittaa selviytymista pai-
vittaisista toiminnoista. Apuvalineen tarpeen
arviointi ja sopivan apuvalineen hankinta ovat
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osa lihastautia sairastavan kuntoutusprosessia
tai palveluketjua. Prosessi kdynnistyy fyysisen
toimintakyvyn arvioinnilla. Apuvalinetta taytyy
aina sovittaa, kokeilla seka saada sen kayttéon
tarvittava ohjaus.

Apuvalineen huolloista ja korjauksista vastaa
apuvalineen lainannut taho. Apuvalinepalvelu-
prosessiin sisaltyy apuvalineen kayton seuran-
ta. Apuvalinehuollon peruspalvelut saadaan
terveyskeskuksista ja apuvalinelainaamoista.
Apuvaline palautetaan sen lainanneelle taholle
kayttotarpeen paatyttya.

Omaehtoinen liikunta

Lihastautiin sairastuneet voivat harrastaa
monia liilkuntalajeja. Liikuntaharrastus tulee
soveltaa sairauden aiheuttamiin rajoituksiin ja
muutoksiin.

Hyotyliikunta kuten kotity6t, kaupassakaynti,
puutarhanhoito ja luonnossa liilkkkuminen ovat
myo6s hyvaa liikkuntaa. Hyva ja riittava tavoite
on pysya liikkeessa tavalla tai toisella.

Monissa kunnissa on nykyaan liikuntaneu-
vontapisteitd, joista saa tietoa liikuntapaikoista
ja -ryhmista, liikunnan toimintavalineista ja
mahdollisista alennuksiin oikeuttavista korteis-
ta. Kunnat jarjestavat myos neurologisia sai-
rauksia sairastaville soveltuvia liilkuntaryhmia.
Lajeista suosituimpia ovat vesiliikunta, uinti,
jooga, pilates, sauvakavely ja kuntosaliharjoit-
telu. Joukkuelajeista suosittuja ovat esimerkiksi
boccia ja sisacurling. Rentoutus ja venyttely
ovat tarkeita ja niita voi tehda kotona omatoi-
misestikin. Liikuntaohjelmat tulisi suunnitella
yhdessa fysioterapeutin tai liikunnanohjaajan
kanssa.

Liikuntaharrastuksen ja esimerkiksi luon-
nossa liilkkumisen tueksi on mahdollisuus
vuokrata apuvalineita. Verkkopalvelusta www.
valineet.fi 16ytyvat seka valtakunnalliset etta
alueelliset toimijat.

Sosiaalinen hyvinvointi

Sosiaalisella hyvinvoinnilla tarkoitetaan ihmi-
sen kokemusta oman eldaman toimivuudesta.
Siihen vaikuttavat yksilotasolla perhe- ja ysta-
vyyssuhteet ja muu sosiaalinen verkosto, kuten
tyo tai mielekas tekeminen, itsensa toteutta-
minen ja harrastukset. Yhteisotasolla hyvin-
vointiin kuuluvat muun muassa elinolosuhteet,
kuten asuminen, ymparisto ja toimeentulo.
Sairastumisen jalkeen arkielaman toimivuu-
teen vaikuttaa merkittavasti myos hyvin toimi-
va palvelujarjestelma.

Sosiaalisen hyvinvoinnin toteutuminen vaatii
hyvaa sosiaalista toimintakykya: edellytyksia
suoriutua rooleistaan elamdssa toisten ihmis-
ten kanssa perheessa, ty0- ja muissa yhtei-
soissa seka aktiivista toimijuutta ja jasenyytta
koko yhteiskunnassa. Sosiaalisen toimintaky-
vyn toteutuminen edellyttda myds fyysista ja
psyykkista toimintakykya.

Sosiaalinen tuki on keskeista ihmisen iden-
titeetin muodostumisessa, koetussa tervey-
dessa, kriisitilanteista selviytymisessa ja muu-
tokseen mukautumisessa. Ihminen tarvitsee
|ahipiirin antamaa sosiaalista tukea, joka nakyy
arvostuksena, hyvaksyntana ja rakkautena.
Empatian lisaksi sosiaalinen tuki voi olla huo-
lenpitoa, avunantoa tai tiedon valittamista.

Arjen toimivuuden kannalta olisi hyva,
ettd sosiaalinen tuki tulisi mahdollisimman
monesta eri suunnasta. Laheisten ja per-
heen antama tuki on erittain tarkead, mutta
sairastavan toimintakyvyn heiketessa ja avun
tarpeen lisdantyessa, laheisten tyotaakka voi
nousta lilan suureksi. Taman vuoksi olisi hyva
ottaa yhteiskunnan palvelut mahdollisimman
varhain kayttéén. Ulkopuolisen avun vastaan-
ottaminen vaatii usein totuttautumista uuteen
tilanteeseen.

Suomen perustuslaki takaa kaikille ihmisille
yhdenvertaisuuden ja maarittelee perusoi-

keuksiksi muun muassa liikkumisvapauden,
sananvapauden ja oikeuden ty6hon ja sosi-
aaliturvaan. Lainsaadannolla on turvattu sai-
rauden perusteella valttamattomaksi tulevat
palvelut. Vammaisten henkildiden oikeuksista
tehty YK:n yleissopimus tuli voimaan Suomes-
sa kesakuussa 2016.

Kuntien peruspalvelut ovat lainsaadannol-
lisesti ensisijaisia. Mikali peruspalvelut eivat
ole riittavia, voidaan arjen selviytymista tukea
vammaispalvelulain mukaisilla palveluilla.
Vammaispalvelulain tarkoituksena on edistaa
vammaisen henkilon edellytyksia elaa ja toimia
muiden kanssa yhdenvertaisena yhteiskunnan
jasenena ja ehkaista ja poistaa vammaisuuden
aiheuttamia haittoja ja esteita. Palvelut kohdis-
tuvat asumiseen, liikkkumiseen, kotona selviy-
tymiseen, kommunikointiin ja taloudelliseen
tukeen. Palvelut tukevat myds osallistumista
harrastuksiin ja yhteiskunnalliseen toimintaan.

Asiakkuus monimutkaisessa palvelujarjes-
telmassa ei ole helppoa ja siksi onkin hyva
kayttaa apuna esimerkiksi sosiaalityontekijoita
ja kuntoutusohjaajia palveluiden suunnittele-
misessa ja hakemisessa.

Yhteiskunnalla on velvollisuus tarjota
erilaisia palveluja ja tukimuotoja, mikali toi-
mintakyky heikkenee ja avun tarve lisaantyy.
Palveluiden I6ytamisessa suurin haaste voi
olla se, etta eri tukimuodoista ja palveluista
vastaavat monet eri tahot. Apua on mahdol-
lista saada niin liikkumiseen (kuljetuspalvelut,
apuvalineet), asumiseen (asunnon muutostyot,
palveluasuminen), kuntoutukseen (fysiotera-
pia, apuvalineet), kotiapuun (kotipalvelu ja/tai
kotisairaanhoito) kuin paivittaisista toiminnois-
ta suoriutumiseen ja harrastamiseen (henkil6-
kohtainen apu).

Sairauden edellyttamiin asunnon muutos-
toihin tai henkilokohtaisen avustajan palkkaa-
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Sosiaalitoimi
(esim. vammaispal-
velut, kuten asunnon
muutostydt, kuljetus-
palvelut ja henkil6-
kohtainen apu)

Kela

(esim. vammaisetuudet,
vaativa laakinnallinen
kuntoutus)

Lihastautiliitto
ja paikallis-
yhdistykset
(esim. sopeutumis-

valmennus, ohjaus ja

neuvonta, vertaistuki-
toiminta)

freevector.com

Terveyden-
huolto

(esim. apuvalineet,
kuntoutus, mikali ei tayta
Kelan vaativan kuntou-
tuksen kriteeria)

Sosiaalisella hyvinvoinnilla
tarkoitetaan ihmisen
kokemusta oman eldmdén
toimivuudesta
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Muut

(esim. Traficomilta
pysakointilupa, Vero-
hallinnolta autoveron-

palautus)

miseen voi hakea tukea vammaispalvelulain
nojalla kunnan sosiaalitoimen vammaispalve-
lusta. Vammaispalvelulain mukainen palvelu-
suunnitelma on asiakkaan ja kunnan sosiaa-
liviranomaisen yhdessa laatima yksiléllinen
suunnitelma niistd palveluista ja tukitoimista,
joita henkild tarvitsee selviytydkseen jokapai-
vaisesta elamasta. Suunnitelman keskeinen
tavoite on itsemaaraamisoikeuden vahvistami-
nen niin, ettd asiakkaan mielipide, yksil6llinen

avuntarve ja eldmantilanne otetaan huomioon
suunnitelmaa tehtdessa. Palvelusuunnitelman
pohjalta ei kuitenkaan synny oikeutta siihen
kirjattujen palvelujen ja tukitoimien saami-
seksi, vaan paatokset palveluista tehdaan

aina erikseen palvelukohtaisten hakemusten
pohjalta.

Vammaistuki ja elakettd saavan hoitotuki
ovat Kelalta haettavia rahallisia tukia. Tuki on
kolmiportainen ja sen maara on sidottu toi-
mintakyvyn alenemaan ja avun tarpeeseen.
Liikkumiseen tarvittavia ladkinnallisen kun-
toutuksen apuvalineitd, kuten rollaattoreita
ja pyoratuoleja, myéntaa puolestaan tervey-
denhuolto. Lisaksi esimerkiksi Traficom voi
myontaa liikkkumista ja asiointien hoitamista

helpottavan vammaisen pysakdintiluvan,
mikali kriteerit tayttava liikkumisen haitta on
olemassa. Naiden tukitoimien saamiseksi tarvi-
taan lausunnot terveydenhuollosta.

Euromaaraisten tukien summat muuttuvat
joissakin tapauksissa jopa vuosittain indek-
simuutosten my6td. Terveydenhuollon asia-
kasmaksuja tarkistetaan myds saannéllisesti.
Lakimuutokset puolestaan vaikuttavat siihen,
milla kriteereilld tukia taikka kuntoutusta
mydénnetaan.

Lihastautiliitto julkaisee vuosittain paivitetyn
sosiaaliturvaoppaan Sosiaalikompassin, jossa
kerrotaan eri tukimuotojen ja palveluiden
kriteereista seka siitd, mika taho naista palve-
luista vastaa.

Psyykkinen hyvinvointi

Sairaus ja sairastuminen ovat useimmiten
shokki ja aiheuttavat kriisin niin sairastuneen
kuin laheistenkin elamassa. Jokaisella yksil6lla
on oma eldmantarinansa; eldma ennen, nyt
ja tulevaisuudessa. Sairastuminen muuttaa
eldmantarinan suuntaa ja kulkua merkitta-
vasti. Sairauteen sopeutuva ihminen rakentaa
uudelleen eldmantarinaansa ja ajatuksissa on
eldama ennen ja jalkeen sairastumisen. Sairaus
muuttaa ihmisen kasitystd omasta itsesta ela-
man eri rooleissa, aitina, isana, puolisona ja
tydntekijdnad. Myds kasitys omasta elamasta ja
tulevaisuudesta muuttuu. Sairaus on asia, joka
on tullut elamaan toivomatta, suunnittelemat-
ta ja sita ei ole kutsuttu tai odotettu.
Pitkaaikaiseen, mahdollisesti etenevaan sai-
rauteen sopeutuminen on yksiléllista ja riippuu
monista eri tekijoista. Persoonallisuus, eldman-
kokemukset, ikd ja elamantilanne sairastuessa
vaikuttavat siihen, miten sopeutuminen ete-

nee. Silld, miten diagnoosi kerrotaan ja miten
turvalliseksi sairastunut kokee hoitosuhteen,
vaikuttaa myos siihen, miten sopeutuminen
paasee alkuun.

Usein sairastunut ja laheiset aluksi kieltavat
diagnoosin oikeellisuuden kuten lisdantyvat
sairauden oireetkin. Vahvistusta voidaan ha-
kea useilta eri tahoilta tai erilaisista vaihtoeh-
toisista hoitomuodoista. Diagnoosin saamisen
jalkeen eldma voi olla melkoista myllerrysta
ja tuntuu, ettei mikaan ole kuten ennen. Arki
muuttuu ja mukaan tulevat mahdolliset 1aa-
kitykset, kuntoutukset ja apuvalineet. Paluu
aikaan ennen sairastumista on mahdotonta ja
tulevaisuus nayttaytyy pelottavana ja toivot-
tomana. Tarvitaan rohkeutta ja voimia katsoa
todellisuutta silmiin.

Alkuvaiheen kieltdmisen, shokin ja myller-
ryksen jalkeen suruty® menetysten suhteen
voi alkaa. Terveyden ja entisen toimintakyvyn
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menettamisen lisaksi sairastunut joutuu
kasittelemaan myds luopumista monista
tulevaisuuden suunnitelmistaan ja haa-
veistaan. Huoli perheestd, taloudellisesta
toimeentulosta ja omasta avuttomuudesta
painaa mielta. Erilaiset pelot, kuten hylatyksi
tulemisen pelko, kuolemanpelko, katkeruus
siitd, ettd eldma on pettanyt ja eldman epaoi-
keudenmukaisuus aiheuttavat vihan tunteita
ja toivottomuutta. Sairaus voi synnyttaa myos
vahvaa yksindisyyden tunnetta; sairastumi-
nen ei ole pysdyttanyt muita tapahtumia tai
maailmaa ymparilla, eika se ole jaettavissa.
Kysymys siitd, miksi mina olen sairastunut ja
miksi juuri minun elamassani on kaynyt nain,
elda vahvana.

Ihmiselld on tarve saada selitys asioille.
Erilaiset selitykset voivat aiheuttaa eparealisti-
sia syyllisyydentunteita ja jopa hdpeda. Naiden
joskus hyvinkin vahvojen tunteiden ja ajatus-
ten kasitteleminen on valttdmatonts, jotta
sairastunut voisi paasta eteenpain siita, mita
on tapahtunut ja kykenisi hyvaksymaan sairas-
tumisen osaksi omaa eldmantarinaansa.

Vahitellen hahmottuu myés nykyhetki:
miten mina voin nyt, minkalaiset asiat ovat
ajankohtaisia ja mahdollisia sairaudesta
huolimatta? Sairastunut tekee inventaariota
eldmastaan: mista on luovuttava, mitd on
jaljelld, mita voin saada tilalle ja milla keinoin?
Apuvalineiden hyvaksyminen arjen ja eldman
helpottamiseksi mahdollistaa monet asiat,
jotka olivat tarkeitd ennenkin. Aluksi sairastu-
neen voi olla vaikeaa olla tyytyvainen siihen,
etta pyoratuolilla padsee paikkoihin, joihin
aikaisemmin saattoi juosta. Toimintakykya ja
vaatimuksia itsed kohtaan verrataan aikaan
ennen sairastumista.
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Jokaisella on oma
elamantarina

Sairastuminen muuttaa
elamantarinan suuntaa
ja kulkua

Usein asioiden tarkeysjarjestys muuttuu,
eika valttdmatta ole enda itsestaanselvyyksia.
Tassa vaiheessa syntyy jo toivon ajatusta -
mutta ei paranemisesta, vaan siitd ettd elamas-
sa voi olla mydnteisidkin asioita.

Usein sairastumisen my6ta itsetunto laskee,
varsinkin, jos on arvioinut ja arvostanut omaa
eldmaansa ja itsedan fyysisen toiminnan ja
itsendisen selviytymisen kautta. Sopeutumises-
sa on kyse asenteen muutoksesta suhteessa
itseen ja oman eldman merkitykseen. Onnis-
tunut sopeutuminen auttaa nakemaan sen,
mika kuitenkin on hyvaa tassa hetkessa. Tyd
sopeutumisen eteen on tehtava itse, ei kuiten-
kaan yksin.

Apua uuden tilanteen kasittelyyn saa esi-
merkiksi sopeutumisvalmennuskurssilta. So-
peutumisvalmennuksen juuret ovat vammais-
jarjestdjen toiminnassa, josta se on noussut
hyvien kaytantdjensa kautta lakisdateiseksi
kuntoutukseksi. Sopeutumisvalmennuskurssil-
la keskeinen tehtdva on tukea osallistujia oival-
tamaan oman vamman tai sairauden merkityk-
sid identiteettiin, mahdollisuuksiin elda hyvaa
arkea ja |0ytaa oma paikkansa yhteison jase-
nyydessa (Sopeutumisvalmennus suomalaisen
kuntoutuksen oivallus 2014).

Lihastautiliitto on jarjestanyt sopeutumis-
valmennuskursseja aikuisille vuodesta 1979
alkaen ja lapsiperheille vuodesta 1982.

Perhe, ldheiset ja sopeutuminen
Sairastuminen vaikuttaa ihmisiin sairastuneen
ymparilld. Sairastuminen tuo mukanaan vais-
tamattdmia muutoksia parisuhteeseen, per-
heen toimintakykyyn, keskindisiin suhteisiin,
tydnjakoon, vanhemmuuteen, sukulaisuus- ja
ystavyyssuhteisiin.

Laheiset kdyvat lapi samanlaista prosessia
kuin sairastunut ja sopeutuminen on etenkin
parisuhteen ja koko perheen yhteinen haaste.
Oikean ja oikeaan aikaan annetun tiedon saa-
minen on tarkead, on tiedettava mihin pitaa
sopeutua. Perheenjasenet kayvat lapi sopeu-
tumisen eri vaiheita omassa tahdissaan. Tama
voi vaikeuttaa toisen kayttaytymisen ymmarta-
mista. Avuttomuuden tunne suhteessa sairau-
teen ja pelko toisen kuormittamisesta voivat
muuttaa vuorovaikutusta perheen sisalla.
Tama voi tarkoittaa erilaisten asioiden ja pu-
heenaiheiden valttelya. Kun toinen on sairas,
voimmeko riidelld, saanko tuntea iloa omasta
onnistumisestani? Laheisyyden ja hellyyden
osoitukset voivat vahentya. Tunteet liikkuvat
vuoristoradalla ja omainen kokee empaattista
tuskaa laheisen sairastumisesta. Sairaus hor-
juttaa tunnetta eldman vakaudesta ja turval-
lisuudesta. Laheiselle voi nousta syyllisyytta
omasta terveydesta.

Lapsille vanhemman sairaudesta kertomi-
nen ikatasoisesti ja ymmarrettavasti on tar-
kedd, koska he kuitenkin ndkevat muutokset
perheessa ja esimerkiksi kodin tyénjaossa.
Lapset luovat selityksid omassa mielessaan
oikean tiedon puuttuessa ja tdma voi aiheuttaa
turhia pelkoja.

Sairaudesta kertominen voi olla vaikeaa.
Perhe saattaa myds jaada yksin, koska muut

Sairaudesta kertominen
voi olla vaikeaa

laheiset ja tuttavat eivat tiedd, miten suhtautua
uuteen tilanteeseen ja vélttelevat kohtaamisia.
Sairastuneen ja omaisten voimavarat eivat
ehka riita pitamaan yhteytta ja osallistumaan
yhteisiin asioihin samalla tavalla kuin ennen
sairastumista.

Sairastuneen lapsen sopeutuminen kulkee
hieman eri tavalla kuin aikuisen riippuen lap-
sen iasta. Sairaudesta puhumista ei ole syyta
véltelld. Vanhempien olisi hyva olla aina as-
keleen edelld sopeutumisessa, jotta he voivat
olla tukena erilaisuuden kasittelyssa ja lapsen
turhautuessa sairauden asettamiin esteisiin.
Lapsi on kuitenkin ensisijaisesti ikdisensa lapsi
ja lapselle térkeat asiat liittyvat padasiassa
ikatasoisiin kehityshaasteisiin.

Rutiinit ja uudessa tilanteessa arjen raken-
taminen sairauden asettamissa raameissa
auttavat suuntautumaan nykyhetkeen ja sel-
viytymaan arjesta uusin keinoin. Vahitellen sai-
rastuminen muuttuu osaksi yksilén ja perheen
eldmantarinaa ja sairauden mukanaan tuomat
muutokset osaksi arjen eldmaa - on tapahtu-
nut sopeutuminen uuteen tilanteeseen.

Voimavarat ja jaksaminen

Sairaus ja siihen sopeutuminen vievat voima-

varoja seka sairastuneelta ettd hanen laheisil-
taan. Lisaksi on my6s muita tavalliseen arkeen
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Lapsilla ja nuorilla
vertaistukikokemukset
syntyvdt usein tekemisen
kautta

liittyvia asioita, jotka vaativat aikaa ja jaksa-
mista. Tallin perheessa avoimuus ja laheisyys
tukevat selviytymista.

Voimavaroja lisdavat muun muassa vertais-
kokemukset. Samassa elamantilanteessa ole-
vien kanssa saa kokemuksen siita, etta ei ole-
kaan ainoa ja taysin yksin kamppailussa oman
sairauden kanssa tai sairastuneen laheisen
roolissa. Voimaannuttavassa vertaisryhmassa
voi jakaa tunteita ja kokemuksia seka arjen
konkreettisia haasteita ja tietaa samalla, etta
toinen ymmartaa oman kokemuksensa kautta.
Tama lisaa toivoa ja uskoa.

Uskaltautuminen kodin ulkopuolelle ja
uusien kokemusten hankkiminen vahvista-
vat itseluottamusta ja rikastuttavat elamaa.
Perheenjasenien olisi hyva myos yllapitaa
aikaisempia harrastuksia ja etsia uusia yhteisia
kiinnostuksen kohteita. Tunteista puhuttaessa
tarvitaan myos kuuntelijaa, uupumisen uhates-
sa ammattiapu voi olla paikallaan.

Sairaus vie helposti kaiken huomion ela-
massa niin, ettd perusasiat jaavat taka-alalle.
Riittava lepo, ruokailuista huolehtiminen, mer-
kityksellinen toiminta ja sosiaalisen verkoston
yllapitaminen ovat tarkeita. Oman rentoutu-
mistavan [6ytaminen ja ajan antaminen itselle
ovat elamanlaatua lisdavia asioita. Kriisi ei ole
pysyva olotila: harrastukset, uudet tavat toimia
ja mahdolliset uudet arvot elamassa vahvista-
vat ja auttavat jaksamaan.
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Vertaistuki

Jokaisella ihmisella tulee joskus eldmassaan
vastaan tilanteita, jolloin tuntuu, etta ainoas-
taan saman kokenut, vertainen, voi ymmartaa
hanta. Vertaisilla on oman kokemuksen kautta
kertynytta tietoa ja kaytannon neuvoja, joista
toinen samassa tilanteessa oleva usein hyotyy.
Vertaiset ovat usein myos merkittavia henki-
sia tukipilareita. Vertaistuesta hyotyvat myos
laheiset. Vertaistuki ei korvaa ammattilaisilta
saatua tukea, mutta tdydentaa sita.

Vertaistuelle ei ole yhta ja oikeaa hetkea tai
tapaa. Halu tavata muita saman kokeneita voi
syntya esimerkiksi heti diagnoosin saamisen
jalkeen tai vasta vuosia myéhemmin. Tarve
voi olla toistuvaa tai tulla vastaan elamanti-
lanteen muuttuessa. Muiden samassa tilan-
teessa olevien tapaaminen voi tuntua myos
pelottavalta, jolloin kynnys vertaistuen etsi-
miselle voi olla suuri. Koska kaikki lihastaudit
ovat harvinaisia sairauksia, vertaisen [6ytami-
nen ei aina ole helppoa. Lihastautiliitto ja sen
paikalliset jasenyhdistykset voivat olla apuna
vertaisen |6ytamisessa. Nykyaan vertaiset
|6ytyvat usein myos internetin tai sosiaalisen
median kautta.

Erityisesti lapsilla ja nuorilla vertaistukiko-
kemukset syntyvat usein tekemisen kautta. Jo
hyvin pienelle lihastautia sairastavalle lapselle
toisen samassa tilanteessa olevan lapsen ta-
paaminen voi olla tarked kokemus. Moni on
saanut vertaisiltaan parhaat vinkit harrastus-
ten parissa, kesaleirilla tai sopeutumisvalmen-
nuskurssilla. Hyvin merkittavaa on usein myos
itsedan vanhemman, samaa tai samankaltaista
lihastautia sairastavan henkilén kohtaaminen.
Tallaisilla henkil6lla voi olla hyvinkin merkittava
rooli lapsen identiteetin muotoutumisessa,
seka siina, millaisena lapsi nakee tulevaisuu-
tensa.

OSALLISTUMINEN

Koulunkaynti, opiskelu ja tyo

Paivahoito ja esiopetus

Paivahoito, esiopetus ja erilaiset avoimet ker-
hot kuuluvat varhaiskasvatuspalveluihin. Nii-
den tavoitteena on leikin ja toiminnan kautta
edistaa lapsen kasvua, kehitysta ja oppimista.
Paivahoito on yhteiskunnan jarjestamaa ja sita
toteutetaan padivakodeissa, perhepaiva- tai ryh-
maperhepaivahoidossa. Paivahoitoa voidaan
toteuttaa myos yksityisissa paivakodeissa. Kun-
touttavasta paivahoidosta puhutaan, kun lapsi
tarvitsee pdivahoitoa kuntoutuksellisista syista
esimerkiksi kehityksensa tueksi. Paivahoito voi
olla myds apuna, kun vanhempi tai vanhem-
mat tarvitsevat tukea tai lepoa jaksaakseen
hoitaa lastaan parhaalla mahdollisella tavalla.

Lihastaudit ovat harvinaisia sairauksia eika
paivahoidon henkilékunnalla yleensa ole tietoa
lihastaudeista. Jotta paivahoidossa voidaan ot-
taa lihastautia sairastavan lapsen erityistarpeet
huomioon, tulee pitaa huoli, etta hoitopaikassa
on riittavasti tietoa lapsen lihastaudista. Paiva-
hoidossa on erityisesti kiinnitettava huomiota
tilojen esteettomyyteen, apuvalineisiin ja
toimivaan avustamiseen. Myos retket, sisa- ja
ulkoleikit voidaan toteuttaa niin, etta lihastau-
tia sairastava lapsi voi niihin osallistua. Lapsen
vanhempien oma kokemus ja vinkit ovat tassa
usein korvaamaton apu.

Lapsen terapiat (esimerkiksi fysio- ja toi-
mintaterapia) voidaan nivoa osaksi lapsen
hoitopaivaa. Suunnitelmien ja moniammatil-
lisen osaamisen avulla arki saadaan sujuvaksi
ja turvalliseksi ja samalla voidaan ennakoida
lapsen tulevia tarpeita ja tukea koko perheen
jaksamista.

Pdivéhoidossa on
erityisesti kiinnitettavé
huomiota tilojen
esteettomyyteen,
apuvdlineisiin ja
toimivaan avustamiseen

Koulu
Kouluvalintaan ja koulunkayntiin liittyvat asiat
tulee ennakoida jo esikouluaikana ja keskus-
tella asioista esimerkiksi esikoulun opettajan,
tulevan opettajan, rehtorin ja muiden koulun
edustajien, kuten terveydenhoitajan, kanssa.
Sujuvaan koulunkayntiin kuuluvat tarvittavat
apuvalineet (esimerkiksi erikoispulpetit ja
-tuolit) avustuspalvelut ja koulukuljetukset.
Apuvalineiden ja avustuspalveluiden tarpeen
kartoitus ja hankinta voivat kestaa yllattavan
kauan aikaa, joten niiden hankinta kannattaa
aloittaa hyvissa ajoin ennen koulun alkua.
Lapsen tarvitsema apu ja apuvalineiden tarve
tulee kirjata ylos laakarinlausuntoihin.
Nykyaan kaikkien oppilaiden opetus pyritaan
jarjestamaan omassa lahikoulussa ja yhtei-
sessa opetusryhmassa (perusopetuslain pai-
nottama lahikouluperiaate). Tarkoitus on, etta
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palvelut ja tuki tuodaan sita tarvitsevan lapsen

luo, eika lasta palveluiden luokse. Lahikoulusta
|6ytyvat yleensa jo vanhat kaverit harrastuksis-
ta ja paivahoidosta.

Vammaisen lapsen vanhemmat voivat niin
halutessaan valita lapsensa kouluksi myds
erityiskoulun, jossa esteettdmyys- ja avustus-
asiat ovat useimmiten kunnossa. Erityiskou-
luissa ryhméakoot ovat pienia ja opettajilla on
erityisopettajan patevyys.

Kunnan opetustoimen vastuulla on koulu- ja
luokkakohtaisten apuvalineiden hankinta. Tal-
laisia apuvalineitd ovat muun muassa luiskat,
kaiteet ja hissit seka taitoaineissa tarvittavat
apuvalineet. Liikkunnan apuvalineitd voi myds
vuokrata. Opetustoimi vastaa myds koulun-
kaynninohjaajien palkkaamisesta. Koulun-
kaynninohjaaja voi olla yhden tai useamman
oppilaan kaytdssa lapsen tarpeista riippuen.
Ylakoulussa vaativat opiskelun apuvalineet,
kuten atk-laitteistot, hankitaan Kelan kautta.
Erikoissairaanhoidon vastuulla on suurin osa
lasten lagkinnallisen kuntoutuksen apuvali-
neista. Esimerkiksi pydratuolia kayttava oppi-
las voi saada kouluun porraskiipijan erikois-
sairaanhoidon kautta, jos koulussa on portaita
eikd muuta ratkaisua |6ydy.

Osa lihassairauksista voi aiheuttaa op-
pimisen erityisongelmia. Toisaalta pitkat
sairauspoissaolot voivat hidastaa oppimista.
Oppilaalla on oikeus saada tarvittaessa tukea
opiskeluunsa. Opetuksen yhteydessa annet-
tavaa lyhytaikaista tukea on esimerkiksi tuki-
opetus. Mikali tukiopetus ei riita, voi oppilas
saada tehostettua tukea. Tehostettua tukea on
esimerkiksi osa-aikainen pienryhmaopetus. Te-
hostetun tuen toimenpiteet tulee kirjata oppi-
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Nykyddn kaikkien
oppilaiden opetus
pyritaan jdrjestamaan
omassa ldhikoulussa

laan oppimissuunnitelmaan. Erityista tukea
tulee jarjestad, kun oppilasta ei voida riittavasti
tukea tukiopetuksen tai tehostetun tuen avul-
la. Erityinen tuki vaatii hallinnollisen paatok-
sen, jonka tekemisen yhteydessa tulee kuulla
lapsen huoltajia ja lasta itsedan.

Jokaiselle erityista tukea saavalle oppilaal-
le laaditaan henkilokohtainen opetuksen
jarjestamista koskeva suunnitelma (HOJKS),
jossa voidaan yksil6llistda oppimistavoitteita
ja jossa tuodaan esiin oppilaan tukitoimien
tarve. Aina yksil6llistdminen ei kuitenkaan
ole tarpeen vaan opetusta voidaan sovel-
taa. Lihastautia sairastavalla lapsella tdma
tarkoittaa yleensa liilkunnan ja taitoaineiden
opetusta. Henkil6kohtaisten oppimistavoit-
teiden yksildllistdaminen tehdaan kuitenkin
aina mieluummin kuin opiskelusta kokonaan
vapauttaminen.

Yli 16-vuotias opiskelija voi hakea Kelasta
nuoren kuntoutusrahaa. Sita voi saada jo
peruskoulun aikana. Kuntoutusrahan myén-
tamisen edellytys on kotikunnassa laadittava
voimassa oleva henkildkohtainen opiskelu- ja
kuntoutumissuunnitelma.

Ennen koulun alkua kannattaa miettia
yhdessa lapsen kanssa, miten lihastaudista
kerrotaan koulukavereille. Yleensa riittad, kun
lapsille kerran selittdd, mista on kyse. Oikean
ja ajantasaisen tiedon avulla ehkdistaan
muun muassa mahdollista kiusaamista. Van-
hemmat voivat halutessaan kertoa muiden
lasten vanhemmille esimerkiksi vanhempain-
illassa lihastaudeista ja siitd, mita lihastauti

Ennen koulun alkua
kannattaa miettid yhdessd
lapsen kanssa, miten
lihastaudista kerrotaan
koulukavereille

heidan arjessaan tarkoittaa. Hyva koti-koulu-
yhteistyd on edellytys onnistuneelle koulun-

kaynnille ja my®6s lasta tulee kuulla valintoja

tehtdessa.

Ammatti-, lukio- ja
korkeakouluopinnot
Lihastautia sairastavalla nuorella jatko-opiske-
luvalinnat voivat vieda aikaa, koska valintoja
tehtdessa on kartoitettava mahdollisten op-
pilaitosten esteettdmyys ja saatavilla olevat
tukitoimet. Erilaisten vaihtoehtojen vertailussa
voi kdyttad apuna esimerkiksi Kelan jarjesta-
maa koulutuskokeilua, oppilaitosten omia 1-3
paivan pituisia tutustumisjaksoja tai oman
kuntoutusohjaajan tai muun ammattihenkildn
kanssa tehtavaa kouluvierailua. Lisdopetuksen
(puhekielessa kymppiluokka) avulla voi tarvit-
taessa korottaa arvosanoja ja tutustua eri kou-
lutusvaihtoehtoihin ennen ammattiopintoihin
siirtymista.

Suurimpaan osaan ammatillisiin koulutuk-
siin ja korkeakouluopintoihin haetaan yhteis-
haussa, joita on kevaisin ja syksyisin. Lisaksi

I6ytyy ammatillisiin koulutuksiin valmentavia

koulutuksia. Vuoden kestavan linjan kautta
nuori saa valmiuksia itsendistymiseen ja han
voi selkiinnyttda omia tulevaisuuden suunni-
telmiaan.

Mikali koulutukseen hakeutumiseen liittyy
valintakoe, voidaan hakijan erityiset tarpeet
ottaa huomioon esimerkiksi myéntamalla
vastaamiseen lisdaikaa, jarjestamalla vaihto-
ehtoiset tilat valintakokeen tekemista varten
tai sallimalla erilaisten apuvalineiden tai
avustajan kayttd. Kaytannot vaihtelevat eri
oppilaitoksissa, joten niista kannattaa ottaa
selvaa hyvissa ajoin ennen valinta- ja soveltu-
vuuskokeita.

Kun nuoren jatko-opiskelupaikka on var-
mistunut, on Kelan kautta mahdollista hakea
nuoren kuntoutusrahaa. Kuntoutusrahan
mydntamisen edellytys on tdssdkin vaiheessa
kotikunnassa laadittava henkilokohtainen
opiskelu- ja kuntoutumissuunnitelma. Kela
voi auttaa edelleen, myds vaativien opiskelun
apuvalineiden hankkimisessa ja myodntaa
koulutarvikemaararahaa. Opiskelu- ja kun-
toutussuunnitelman tekemisen yhteydessa
on hyva paivittda myos nuoren palvelusuun-
nitelma.

Kotikunnan vammaispalvelut vastaavat
vaikeavammaisen nuoren tarvitsemista asu-
mispalveluista (esimerkiksi palveluasumisesta)
opiskelupaikkakunnalla. Vammaispalveluiden
kautta haetaan myds mahdollisesti tarvittavaa
henkildkohtaista avustajaa ja kuljetuspalve-
luita. Nuori voi saada vammaispalveluiden
kautta myds vapaa-ajan kuljetuspalveluita
asioimista, harrastamista ja virkistdytymista
varten.

37 Takaisin sisallysluetteloon



Tyé on jokaisen
ihmisen perusoikeus

Tyoé

Ty on jokaisen ihmisen perusoikeus. Tydkyky
on muutakin kuin fyysista tyokykya, siihen
liittyvdt muun muassa esteetdn tydymparistd
ja toimiva tydyhteisd. Tyéllistymisen haasteet
ovat erilaisia riippuen tyontekijan eldmantilan-
teesta: onko han vasta tyduransa alussa, vai
kenties jo mukana tydeldmassa, mutta tervey-
dentilanteen muutosten takia uusien haastei-
den edessa?

Tyéllistymista voidaan edesauttaa monin
tavoin. Vaikeasti ty6llistyvan, esimerkiksi
liikuntavammaisen henkilén, tydnantaja voi
saada palkkatukea tydntekijan palkkaamiseen.
Palkkatukea voi saada vain, jos tydsuhde on
uusi. Tyésuhde voi olla maaraaikainen tai olla
toistaiseksi solmittu.

Tydssa olevan tydkyvyn ollessa uhattuna
tydterveyshuolto on tarkea tuki. Ohjauksen
ja tydpaikalla pidettavien tapaamisten lisaksi
ty6terveyshuolto ohjaa ammatillisen kuntou-
tuksen toimenpiteisiin. Naita ovat esimerkiksi
ty6kokeilu, uudelleen koulutus ja erilaiset
kurssit. Yhdenvertaisuuslaki velvoittaa tyénan-
tajia tekemaan kohtuullisia mukautuksia tyo-
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ymparistdon, jos tyontekijan tyokyvyn yllapito
sitd vaatii. Téhan tyénantaja voi saada tydolo-
suhteiden jarjestelytukea. Tyéolosuhteiden
jarjestelytuella voidaan korvata mygs toisen
tydntekijdn antamaa apua. Jos tydntekija ei
terveydentilansa takia jaksa tehda taysipaivais-
ta tydviikkoa, on osatydkyvyttdmyyseldke yksi
vaihtoehto. Osatydkyvyttdmyyseldkkeen maa-
raé on puolet tydkyvyttdmyyseldkkeen maaras-
ta ja se voidaan mydntaa joko maaraajaksi tai
pysyvasti, jos tydkyky on alentunut vahintaan
40 prosenttia.

Etatydn, osa-aikatydn ja teknologisten
ratkaisujen avulla lihastautia sairastavan on
mahdollista tehdd omien voimavarojensa
mukaista ty6ta. Tydssa olevien henkildiden
ammatillisesta kuntoutuksesta vastaavat tyo-
eldkelaitokset, nuorten kohdalla Kela ja tyot-
tdmien avusta vastaa Tyo- ja elinkeinotoimisto
(TE-toimisto). Tyokyvyttémyyseldkkeenkaan ei
tarvitse merkita taytta toimettomuutta, vaan
tyokyvyttdmyyseldketta saava henkild voi myods
kouluttautua, tehda palkkaty6ta, olla yrittaja
tai asiakkaana TE-toimistossa.
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Lihastautiliitto ry

LIHASTAUTILITTO

Lihastautiliitto on vuonna 1972 perustettu valtakunnallinen vammaisjarjesto,
joka tarjoaa tietoa, sopeutumisvalmennusta, fysioterapiapalvelua, sosiaalitur-
va- ja diagnoosineuvontaa, juridista neuvontaa, tydelamaan ja koulunkayntiin
littyvaa neuvontaa ja ammatillista lisakoulutusta. Viisi kertaa vuodessa ilmes-
tyva jasenlehti Porras pitaa yhdessa liiton verkkosivujen ja sosiaalisen median
kanavien kanssa lihastautia sairastavat ajan tasalla ajankohtaisista asioista.
Liiton nuorisotoimintaa on kehitetty 1990-luvun alkupuolelta nuorison toiveet
ja tarpeet huomioiden.

Lihastautiliitto on mukana valtakunnallisissa ja alueellisissa verkostoissa, jotta
lihassairaiden asiat ja tarpeet nakyisivat paatoksenteossa.

Lihastautiliitto muodostuu 12 paikallisyhdistyksesta, joihin kuuluu noin 3 000
varsinaista tai kannattajajasenta. Yhdistystoiminnan keskeisia muotoja ovat
vertaistuki, oikeuksien valvonta, jdsentapaamiset seka virkistys- ja harrastustoi-
minta. Yhdistykset tarjoavat erilaisten vertaisryhmien toimintaa sairastaville ja
heidan perheilleen. Lihastautiyhdistyksen varsinaiseksi tai kannattajajaseneksi
voi liittya paikallisyhdistyksen kotisivujen kautta.
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