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1.Johdanto

Taman oppaan tarkoituksena on kuvata lihastautia sairastavan henkilon hoito- ja
palvelupolkua yleisella tasolla. Opas kokoaa yhteen tietoa polun eri vaiheista: en-
sioireista ja tutkimuksista diagnoosiin, hoidon ja kuntoutuksen toteutukseen seka
arjessa selviytymiseen.

Lihastaudit voivat aiheuttaa monimuotoisia oireita ja vaikuttaa lihasten lisaksi
myds muihin elinjarjestelmiin ja kehon toimintoihin. Oireiden kirjo ja vaikeusaste
vaihtelevat huomattavasti, minka vuoksi hoidon, kuntoutuksen sekd muun tuen
suunnittelu ja toteutus vaativat yksilollista lahestymistapaa. Tahan kokonaisuu-
teen voi osallistua useiden eri ammattialojen asiantuntijoita, joiden toimiva yh-
teistyd on palvelujen kokonaisuuden kannalta tarkeaa.

Harvinaisen diagnoosin osalta sopivan avun ja neuvonnan [éytdminen ei kui-
tenkaan ole aina helppoa. Sosiaali- ja terveydenhuoltojarjestelma on monimutkai-
nen ja palvelut ovat jakautuneet useille eri toimijoille. Haasteena on myds se, etta
harvoilla ammattilaisilla on kokemusta tai erityisosaamista lihastaudeista. Tama
voi vaikeuttaa oikea-aikaisen ja tarkoituksenmukaisen hoidon, kuntoutuksen ja
arjen tuen saamista.

Oppaan tavoitteena on helpottaa lihastautia sairastavien ja heidan laheistensa
tiedonhakua seka tukea yhteistyota terveydenhuollon ammattilaisten kanssa.
Kaikki oppaassa kuvatut asiat eivat koske kaikkia lihastautia sairastavia, silla jokai-
sen tilanne on yksiléllinen ja hoito seka palvelut muotoutuvat henkilokohtaisten
tarpeiden mukaan. Lisaksi palveluihin, tukiin ja etuuksiin saattaa tulla muutoksia,
joten ajankohtaiset tiedot on hyva tarkistaa erikseen asianomaiselta taholta.

Oppaan sisallon laadinnassa on hyddynnetty perinndllisyysladketieteen ja
lastenneurologian erikoislaakari Hannele Koillisen, neurologian erikoislaakari
Manu Jokelan ja lastenneurologian erikoisladkari Tiina Remeksen asiantuntija-
panosta seka Lihastautiliiton asiantuntijoiden tuottamaa materiaalia ja asian-
tuntemusta.

39 HUOM. Tiissd julkaisussa esitettyjen ohjeiden ja neuvojen ei ole
tarkoitus korvata lddkdrin antamaa hoitoa, eikd opas korvaa
ladkdri-potilassuhdetta. Oppaan neuvoja tulee seurata vain yhdessé
hoitavan Iddkérin antamien ohjeiden kanssa, ja lddkdrin kanssa
tulee aina neuvotella terveyteen liittyvistd kysymyksistd sekd
oireista, jotka saattavat vaatia diagnoosia tai hoitotoimenpiteitd.
Tdmdn julkaisun pohjalta tehdyt valinnat ja ratkaisut ovat lukijan
omalla vastuulla.”




2.Lihastaudit

Neuromuskulaaritaudit, eli kansankielisesti lihastaudit, ovat laaja joukko har-
vinaisia neurologisia sairauksia, joille on ominaista tahdonalaisen lihaksiston
eteneva heikkeneminen. Lihastauti voi ilmeta jo vastasyntyneella tai vasta
mydhemmin lapsuudessa, nuoruudessa tai aikuisena. Samakin diagnoosi voi
olla vaikeusasteeltaan erilainen jopa saman perheen jasenilla, vaihdellen lie-
vasta fyysisesta toimintarajoitteesta vaikeavammaisuuteen.

Erilaisia lihastauteja on useita satoja. Suomessa on nykyisten arvioiden
mukaan yli 15 000 henkilda, joilla on jokin lihastauti. Yhteen diagnoosiryh-
maan kuuluu tavallisesti muutamasta kymmenesta muutamaan sataan hen-
kiléa. Joihinkin diagnoosiryhmiin kuuluu vain muutama henkilé Suomessa.
Vaikka lihastautia sairastavia on maarallisesti melko paljon, niin satojen eri
diagnoosien vuoksi yksittdiset lihastaudit ovat harvinaisia tai jopa ultraharvi-
naisia.

Harvinaisuutensa vuoksi lihastaudit aiheuttavat haasteita usein niin
sairastaville itselleen kuin terveydenhuollon ammattilaisille. Harvinaista
sairautta sairastavalla henkil6lla voi tiedon puutteen vuoksi olla vaikeuksia
saada tarvitsemiaan yhteiskunnan palveluja, kuntoutusta ja vertaistukea oi-
kea-aikaisesti. Harvinaisten lihastautien erityispiirteita ei valttamatta tunneta
terveydenhuollossa tai palvelujarjestelmissa. Esille nousee usein kysymys,
mista l6ytyy laakari tai muu terveydenhuollon ammattilainen, joka tuntee li-
hastaudit. Diagnoosin saaminen voi viivastya, mika saattaa johtaa siihen, etta
sairauden hoito ja kuntoutus eivat kdynnisty ajoissa tai jaavat puutteellisiksi.
Haasteita voi ilmeta myds diagnoosin varmistumisen jalkeen, esimerkiksi hoi-
don ja kuntoutuksen toteutumisessa seka eri palvelujen saatavuudessa.




3.Lihastautien oireet

Kun heraa epailys lihastaudista - millaisia oireita
lihastaudit voivat aiheuttaa?

Lihasoireet ovat tavallisia ja jokaisen kokemuspiiriin kuuluvia.
Rasituksen jalkeiset lihaskivut, toistotyon aiheuttama lihasarkuus ja
satunnaiset lihaskrampit ovat yleensa hyvanlaatuisia ja ohimenevia
ilmidita. Lihastaudit ovat sen sijaan harvinaisia, ja niiden aiheuttamat
oireet voivat aluksi muistuttaa tavallisia tuki- ja lilkkuntaelimiston
vaivoja. Koska ilmiselvaa lihasmassan vahenemista ei aina ole
havaittavissa ja myds muut oireet voivat kehittya hitaasti, lihastaudin
tunnistaminen varhaisessa vaiheessa voi olla haastavaa. Myds
tutkimusloydokset voivat olla alkuvaiheessa epdselvia, jolloin tarkkaa
diagnoosia ei viela voida maarittaa.

Lihastautiin viittaavia oireita ovat laaja-alainen lihasheikkous, lihasmassan va-
heneminen seka lihaksiston heikentyneeseen suorituskykyyn liittyva alentu-
nut rasituksensieto. Lihasheikkous voi ndakya toimintakyvyn heikkenemisena
ja arjen lilkkumisen vaikeutena, kuten portaissa nousemisen tai kavelyn hi-
dastumisena. Joissakin lihastaudeissa heikkous voi kehittya akillisesti ja edeta
nopeasti, kun taas toisissa se etenee hitaasti ja pysyy pitkaan vahaoireisena.




Lihastauteihin voi liittya myos lihasjaykkyytta, lihaskipua ja lihaskouristuksia
seka nielemisvaikeuksia ja kasvolihasten heikkoutta. Tiettyihin lihastauteihin,
etenkin taudin myéhemmissa vaiheissa, liittyy hengityslihasten ja sydanlihak-
sen toiminnan hairidita, jotka voivat kehittya merkittaviksi terveysongelmiksi.

Lihastautien ilmenemisika ja oireet vaihtelevat suuresti taudin mukaan.
Osassa lihastaudeissa oireet voivat alkaa jo sikidaikana, syntymassa tai var-
haislapsuudessa, kun taas toisissa sairauden ensioireet iimenevat vasta aikui-
sialla tai vanhuudessa. Raskausaikana lihastaudin oireet voivat nakya sikion
vahaisina liikkkeina, mika voi johtaa pysyviin niveljaykistymiin (kontraktuuriin),
jotka todetaan syntyman yhteydessa. Vastasyntyneella lihastautiin viittaa-
via oireita voivat olla hengitysvaikeudet, heikko itkuaani, alhainen lihasjan-
teys (hypotonia) ja lihastaudille tyypilliset asennot ja liikemallit, kuten niin
sanottu "sammakkoasento”. Liséksi oireina voi esiintya nivelten poikkeavuuk-
sia, imemisen ja nielemisen haasteita seka kasvojen vahaista ilmeikkyytta.
Varhaislapsuudessa lihastaudin tavallinen ensioire on lihaskunnon heik-
kouteen liittyva motorisen kehityksen viive. My6hemmin huomio kiinnittyy
lapsen heikkoon motoriseen suorituskykyyn, mika herattaa epailyn sairau-
desta. Leikki-idssa lihastautiin viittaavia oireita ovat vaappuva kavely, vaikeus
juosta, hypata tai nousta portaita, kasvojen niukka ilmeikkyys, nasaalinen tai
epaselva puhe seka puremis- ja nielemisvaikeudet. Kun neuvolassa tai perus-
terveydenhuollossa huomataan tallaisia poikkeamia, ladkari tekee lahetteen
lastenneurologian poliklinikalle erikoissairaanhoitoon. Siella lapsi tutkitaan
tarkemmin ja selvitetadan mahdollinen diagnoosi, arvioidaan kuntoutuksen
tarve ja suunnitellaan sairauden etenemisen seuranta. Oireisiin on tarkeaa
reagoida varhain, silla oikea-aikainen diagnostiikka ja kuntoutus tukevat lap-
sen kehitysta ja hyvinvointia. Jos suvussa ei ole aiemmin todettu lihastauteja,
motorisen kehityksen viiveet tai muut varhaiset oireet saattavat jdada vahai-
semmalle huomiolle, mika voi viivastyttaa diagnoosin saamista.

Lihastautien luokittelu

Lihastautien luokitteluun on olemassa useita eri ldhestymistapoja. Yksi ylei-
nen tapa on jakaa lihastaudit karkeasti kolmeen padaryhmaan vaurion sijain-
nin mukaan:

1. Primaariset, eli ensisijaiset lihastaudit (myopatiat)
2. Hermoperaiset lihastaudit

3. Hermo-lihasliitoksen taudit




Ensisijaisissa lihastaudeissa sairaus on lihaskudoksessa itsessaan. Tahan
ryhmaan kuuluu laaja joukko erilaisia lihastauteja, jotka voidaan luokitella
viela erikseen lihasdystrofioihin, kongenitaalisiin lihastauteihin, myotonioihin,
tulehduksellisiin lihastauteihin eli myosiitteihin ja metabolisiin eli aineenvaih-
dunnallisiin lihastauteihin.

Hermoperadisiin lihastauteihin kuuluvat motoneuronitaudit, kuten amyot-
rofinen lateraaliskleroosi (ALS) ja spinaaliset lihasatrofiat (SMA), seka periy-
tyvat aareishermostosairaudet, kuten Charcot-Marie Toothin tauti (CMT).
Hermoperaisissa lihastaudeissa ensisijainen vika ei ole lihaskudoksessa, vaan
lihasten toimintaa ohjaavassa hermostossa.

Hermo-lihasliitosperaisissa lihastaudeissa hermon ja lihaksen valinen vies-
tinvalitys ei toimi normaalisti. Elimistd valmistaa tuntemattomasta syysta vas-
ta-aineita, jotka estavat hermo-lihasliitoksen reseptoreita toimimasta, jolloin
hermoimpulssi ei padse siirtymaan lihakseen ja lihas ei toimi halutulla tavalla.
Hermo-lihasliitoksen lihastaudeista tunnetuin on myasthenia gravis.

Primaariset lihastaudit:

e Lihasdystrofiat

* Synnynnadiset, eli kongenitaaliset lihastaudit
* Myotoniset lihastaudit

* Tulehdukselliset lihastaudit (myosiitit)

* Metaboliset lihastaudit

Hermoperiiset lihastaudit:

* Motoneuronitaudit
e Spinaaliset lihasatrofiat
e Periytyvat dareishermostosairaudet

Hermolihasliitoksen sairaudet:

* Myasthenia gravis
* Lambert-Eatonin myasteeninen oireyhtyma
* Synnynndiset myasteniat




Lihasdystrofiat

Lihasdystrofioihin kuuluu useita eri tautimuotoja, joilla jokaisella on omat tunnus-

omaiset piirteensa. Yhteista talle tautiryhmalle on kuitenkin eteneva lihasheikkous ja
lihassurkastumat. Lihasdystrofioissa sairauden edetessa lihaskudos korvautuu vahi-
tellen rasva- ja sidekudoksella, jonka seurauksesta lihasten toimintakyky heikkenee.

Duchennen lihasdystrofia (DMD)

Duchennen lihasdystrofia (DMD) on yleisin lihasdystrofia ja samalla yksi vaka-
vimmista perinndllisista lihastaudeista. Duchennen lihasdystrofia johtuu dystro-
fiini-geenin mutaatiosta X-kromosomissa. Geenivirhe johtaa dystrofiini-proteiinin
puuttumiseen tai sen liilan vahaiseen maaraan, jonka seurauksena lihakset vaurioi-
tuvat herkemmin, mika aiheuttaa lihasheikkoutta seka liilkkumiskyvyn vaikeuksia.
Sairaus periytyy X-kromosomissa peittyvasti, joten sairastuneista lahtdkohtaisesti
kaikki ovat poikia, mutta osalla kantajanaisista ilmenee vaihtelevan asteisia lihas-
taudin oireita. Arvioilta noin kaksi kolmasosaa sairastuneista pojista on perinyt
mutaation aidiltaan ja kolmannes sairaustapauksista johtuu uudesta geenimutaa-
tiosta. Sairauden oireet alkavat tyypillisesti varhaislapsuudessa, 2-3 vuoden idssa.
Tyypillisia oireita ovat varvaskavely, kdmpelyys, kaatuilu seka vaikeus juosta, kiiveta
portaita tai nousta lattialta (ns. Gowerin oire). Lihasheikkous painottuu aluksi alaraa-
joihin ja etenee vahitellen vartalon ja ylaraajojen lihaksiin. Osa lihaskudoksesta kor-
vautuu ajan myota side- ja rasvakudoksella, ja etenkin pohjelihakset voivat vaikuttaa
suurentuneilta (pseudohypertrofia). Useimmat sairastuneista siirtyvat pyoratuolin
kayttajiksi noin 12 vuoden idssa. Sairauden edetessa lihaksisto surkastuu ja lihas-
voima heikkenee, tarve henkilokohtaiselle avulle ja apuvalineille kasvaa. Luuranko-
lihasten lisaksi sairaus vaikuttaa myds sydanlihakseen ja hengityslihaksiin. Osalla
sairastuneista on myds alyllisen kehityksen ja oppimisen vaikeuksia. Elinajanodote
jaa tavanomaista huomattavasti lyhyemmaksi. Elinajanodote on kuitenkin kohen-
tunut vuosien saatossa ja sairastuneet elavat yha useammin aikuisikaan ja jopa
nelikymppisiksi. Tahan on vaikuttaneet uudet hoitomuodot ja jarjestelmallisempi
hoidon seuranta. Erityisesti sydan- ja hengityselimiston hoidon parantuminen on
ollut keskeinen tekija elinajan pidentymisessa. Nykyaan Duchennen lihasdystrofia
voidaan varmistaa geenitutkimuksella, jossa selvitetaan muutoksia dystrofiini-gee-
nissa. Aikaisemmin diagnoosi pohjautui pitkalti lihasndytteeseen, jossa voitiin nahda
sairaudelle tyypillisia muutoksia lihaskudoksessa seka dystrofiinin puuttuminen.




Duchennen lihasdystrofian hoito on moniammatillista ja padosin oireenmukaista.
Hoidon tavoitteena on yllapitaa toimintakykya, hidastaa sairauden etenemista ja
ehkaista liitannaisoireita. Kansainvalisten hoitosuositusten mukaisesti Duchennen
lihasdystrofian ladkehoidon perustana ovat kortikosteroidit. Kortikosteroidihoidon
on todettu voivan viivastyttaa kavelykyvyn menetysta 2-3 vuodella, vahentaa lihas-
jaykkyyksia ja hidastaa hengitystoiminnan heikkenemista. Duchennen lihasdystrofi-
aan hyvaksytyt ja tutkittavat Iadkehoidot annetaan tavallisesti kortikosteroidihoidon
rinnalla. Kortikosteroidihoitoon voi kuitenkin liittya haittavaikutuksia, kuten painon-
nousua, luiden haurastumista seka mielialan ja kayttaytymisen muutoksia.

Ladkehoidon ohella keskeisia hoidon osa-alueita ovat hengitys- ja sydanlihaksen
toiminnan tukeminen, tuki- ja liikuntaelimiston ongelmien ehkaisy seka ravitsemuk-
sen ja luuston terveyden yllapito. Naita tukevat fysioterapia, apuvalineet ja tarvit-
taessa ortopediset toimenpiteet. Moniammatillinen yhteisty6 on tarkeaa, jotta eri
osa-alueiden hoito ja seuranta muodostavat toimivan kokonaisuuden.

Dystrofiinigeenin muutokset voivat aiheuttaa myods oirekuvaltaan lievempaa Bec-
kerin lihasdystrofiaa. Beckerin lihasdystrofia johtuu geenimuutoksesta, joka mahdol-
listaa osittain toimivan dystrofiiniproteiinin tuotannon. My&s Beckerin lihasdystro-
fia periytyy X-kromosomissa peittyvasti. Sairaus on harvinaisempi kuin Duchennen
lihasdystrofia, mutta koska elinajanodote on pidempi, sita sairastaa vaestdssa lahes
yhta paljon ihmisia. Beckerin lihasdystrofian ilmenemisika vaihtelee 5-60 ikdvuoden
valilla. Joskus sairauden oireet voivat nakya jo alle kouluidssa.

Myotoniset dystrofiat

Dystrofia myotonica 1 ja 2. Myotoniset dystrofiat ovat yleisimpia aikuisialla esiin-
tyvia perinndllisia lihastauteja. Ne jaetaan kahteen tyyppiin: dystrofia myotonica
tyyppi 1 ja 2 (DM1 ja DM2). Dystrofia myotonica on autosomissa vallitsevasti periy-
tyva, eli sairaus voi periytya, jos toisella vanhemmista on geenivirhe. Tama tarkoit-
taa, etta jokaisella lapsella on 50 %:n mahdollisuus peria sairaus.

Dystrofia myotonica 1, joka tunnetaan myds nimella Steinertin tauti, on maail-
manlaajuisesti yleisin myotonisen dystrofian muoto. Suomessa tyypit 1 ja 2 ovat
kuitenkin suunnilleen yhta yleisia. Kyseessa on moninelinsairaus, jonka paaoireina
on myotonia ja eteneva lihasheikkous. Myotonialla tarkoitetaan luurankolihasten
rentoutumisen hairiota, jossa lihas jaa tavallista pidemmaksi aikaa jannittyneeksi
supistuksen jalkeen. Arjessa tama voi nakya esimerkiksi jaykkyytena liikkeelle 1ah-
dettdessa. Lihasoireiden lisaksi sairauteen voi liittya myds muiden elinjarjestelmien
ongelmia. Harmaakaihi ja sydamen rytmihairiét ovat tavallisia ja tauti voi vaurioittaa




myds sisaelimia, aivoja ja umpieritysrauhasia. DM1:ssa oireisto ja alkamisika voivat
vaihdella suuresti ja tauti erotellaan neljaan alaryhmaan oireiden seka alkamisian
perusteella. Tavallisin on aikuisialla alkava, hitaasti eteneva muoto. Diagnoosi teh-
daan usein ennen 30 ikavuotta lihasjaykkyyden seurauksena. Osa sairastuneista
saattaa kuitenkin saada diagnoosin huomattavasti myohemmin ja osa saattaa elaa
lievaoireisena pitkaikdiseksi tietamatta taudistaan (ns. mydhaan alkava, vahaoirei-
nen DM1). Muita muotoja ovat lapsuusiassa alkava DM1, jonka ensioireina on op-
pimisvaikeudet ja lihasoireet tulevat vasta myéhemmalla idlla. Vakavin muoto on
synnynnainen, eli kongenitaalinen DM, jossa lapsi syntyy usein pitkittyneen synny-
tyksen jalkeen velttona ja lapsen hengitysvaikeudet ovat selkeita.

Dystrofia myotonica 2 alkaa aikuisialla ja ilmenee tyypillisesti yli 50-vuotiaana.
Se on yleensa oireiltaan lievempi kuin tyyppi 1. Tyypillisia oireita ovat jaykkyys ja
lihaskivut, jotka lisadntyvat erityisesti rasituksessa. Tyvilihasten heikkous ilmaantuu
mydhemmalla idlla. Myés DM2 on moninelinsairaus. Siihen voi liittya harmaakaihia,
hormonaalisia hairidita seka sydamen rytmi- ja johtumishairidita. Sen sijaan sydanli-
haksen sairautta (kardiomyopatiaa) tai merkittavaa hengityslihasten, nielun tai kas-
vojen lihasten heikkoutta ei yleensa esiinny.

Myotonisen dystrofian hoito on moniammatillista yhteisty6ta. Hoito keskittyy
suurelta osin sairauden liitannadisoireiden ja komplikaatioiden hallintaan, silla varsi-
naista tautia parantavaa hoitoa ei ole.

Tulehdukselliset lihastaudit (myosiitit)

Inkluusiokappalemyosiitti (IBM) on yleisin tulehduksellinen lihastauti yli 50-vuo-
tiailla, ja se on noin kaksi kertaa yleisempi miehilld kuin naisilla. Sairaus etenee
hitaasti vuosien kuluessa, ja sille on tyypillista epasymmetrinen lihasheikkous. Heik-
kous painottuu raajojen aariosien (distaalisiin) lihaksiin, kuten sormien ja ranteiden
koukistajiin seka nilkan jalkateria nostaviin lihaksiin ja polven ojentajiin. My6s olka-
varsien ja lonkankoukistajien voima voi heiketa. Noin 60 %:lla esiintyy etenevia nie-
lemisvaikeuksia, jotka voivat johtaa tukehtumiskohtauksiin ja ruoan takertumiseen
kurkkuun. IBM ei yleensa reagoi immuunijarjestelman toimintaa hillitseviin (immu-
nosuppressiivisiin) Iadkkeisiin, eika parantavaa hoitoa ole toistaiseksi. Sairastuneet
hyotyvat kuitenkin usein kuntoutustoimenpiteista ja myds nielemisvaikeuksiin on
saatavilla erilaisia hoitovaihtoehtoja. Tulehduksellisten lihastautien, kuten inkluusio-
kappalemyosiitin, hoitovastuu voi vaihdella alueittain ja kuulua joko neurologian tai
reumatologian erikoisalalle.
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Hermoperaiset lihastaudit

Spinaalinen lihasatrofia eli SMA on perinnéllinen liikehermosairaus (motoneu-
ronisairaus), jossa selkdytimen alemmat liilkehermosolut vaurioituvat. Tdma johtaa
lihasten rappeutumiseen ja etenevaan lihasheikkouteen. SMA johtuu SMN1-geenin
mutaatiosta. Sairaus periytyy peittyvasti eli resessiivisesti. Lapsi sairastuu, jos han
perii virheellisen geenin molemmilta vanhemmiltaan. SMA on lasten yleisin liike-
hermosoluihin liittyva sairaus. SMA:sta on tunnistettu useampi eri tautimuoto ja ne
jaetaan paaasiallisesti alkamisajan seka vaikeusasteen perusteella SMA-tyyppeihin
1-4. Lisaksi tunnetaan myos tyyppi 0, joka on vakavin muoto. Se alkaa jo sikidaikana
ja johtaa menehtymiseen ensimmaisten elinkuukausien aikana. Lievin muoto, tyyppi
4, alkaa aikuisialla ja aiheuttaa lievaa lihasheikkoutta, mutta ei vaikuta elinikaan.

Tyyppi 1 (Werdnig-Hoffmanin tauti), alkaa tavallisesti ensimmadisten elinkuukau-
sien aikana. Tyyppioireita ovat vaikea lihasvelttous, paan hallinnan puuttuminen ja
normaalien refleksien puute. Tauti etenee nopeasti ja aiheuttaa yleensa kuolemaan
johtavan hengitysvajauksen ensimmaisen ikavuoden aikana. Uusien geneettisten
terapioiden myota ennuste on parantunut merkittavasti, erityisesti silloin kun hoito
voidaan aloittaa varhaisessa vaiheessa.

Tyyppi 2 (keskivaikea muoto) alkaa keskimaarin ensimmaisen ikdvuoden lopulla.
Lapsi oppii yleensa istumaan itsenaisesti, mutta ei opi koskaan seisomaan tai kave-
lemaan tuetta. Osa SMA2-lapsista saattaa oppia rydmimaan tai seisomaan avustet-
tuna. Itsenainen istumiskyky saattaa jossain vaiheessa havita. Hoidon ja kuntoutuk-
sen kehittymisen ansiosta monet elavat aikuisuuteen ja jopa vanhuusikaan.

Tyyppi 3 (Kugelberg-Welanderin tauti) on SMA:n lievempi ja hitaammin eteneva
muoto seka harvinaisempi kuin tyypit 1 ja 2. Sairaus ilmenee tyypillisesti 1,5-3 vuo-
den idssa. Lapsi on jo oppinut seisomaan ja kdvelemaan ilman tukea. My6s tyyppi
3:ssa lihasheikkous ja lihasten rappeutuminen alkavat alaraajoista. Myéhemmin oi-
reet etenevat myos ylaraajoihin ja vartaloon. Ensioireet nakyvat esimerkiksi vaikeu-
tena juosta, hypata, nousta lattialta tai kiiveta portaita. Sairauden edetessa lan-
tionseudun lihasten heikkous aiheuttaa vaikeuksia kavelyssa. Hengityslihasten ja
sisaelinten toimintahdiriot ovat tassa tyypissa harvinaisempia. Monet SMA3-tyyppia
sairastavat pystyvat sailyttamaan itsenaisyyden pitkaan, eika sairauden katsota vai-
kuttavan elinikaan.
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SMA:n lievin ja harvinaisin muoto on tyyppi 4. Oireet muistuttavat tyyppia 3,
mutta etenevat hitaammin. Sairaus alkaa aikuisialld, usein noin 30 ikdvuoden jal-
keen. Tyyppioireita ovat alaraajojen heikkous, vaappuva kavely, faskikulaatiot ja poh-
jelihasten suurentunut koko.

Lisaksi on olemassa harvinaisempia spinaalisen lihasatrofian muotoja, jotka joh-
tuvat erilaisista geneettisista muutoksista ja joiden taudinkulku vaihtelee. Naihin
kuuluu esimerkiksi suomalaisessa tautiperimassa tunnettu Jokelan spinaalinen liha-
satrofia (SMAJ). Sairauden aiheuttaa vallitsevasti periytyva CHCHD10-geenin mutaa-
tio, jota kantaa Suomessa arviolta 300 henkiloa. SMAJ alkaa tyypillisesti aikuisialla 40
ikavuoden jalkeen. Sairaudelle tyypillisia oireita ovat alaraajojen lihasheikkous, puut-
tuvat janneheijasteet seka lihasnykaykset, eli faskikulaatiot ja kivuliaat lihaskrampit.
Sairaus etenee hitaasti, eika se yleensa vaikuta puheeseen, nielemiseen tai hengi-
tyslihaksiin. Useimmilla liikkumiskyky sailyy vuosikymmenia, eika sairaus vaikuta
heidan elinikaansa.

Hermolihasliitoksen taudit

Myastenia gravis (MG) on hermo-lihasliitoksen sairaus, jossa elimistén oma im-
muunijarjestelma hairitsee lihasten ja hermojen valista viestinvalitysta. Sairauden
tunnusomainen piirre on aaltoileva lihasheikkous, joka pahenee fyysisen rasituksen
myd6ta ja pdivan mittaan, mutta helpottuu levossa. Oireita voi pahentaa useat tekijat,
kuten lampo, stressi, tietyt ladkkeet, leikkaukset, infektiot ja raskaus. Lihasheik-
kousoireiden perusteella potilaat luokitellaan kliinisesti okulaarista silmaoireisiin
rajoittunutta tai yleistynytta MG:ta sairastaviin.

Tyypillisiin ensioireisiin kuuluvat silman ja kasvon alueella esiintyvat oireet, kuten
luomen roikkuminen (ptoosi) ja silmien liikeheikkous, joka aiheuttaa kaksoiskuvia
ja kohdistusvaikeutta. Noin puolella potilaista oireet laajenevat kahden vuoden ku-
luessa yleistyneiksi ja oireita voi esiintya nielemisen, puheentuoton ja hengityksen
kannalta tarkeissa lihaksissa. Lihasheikkous painottuu vartalon tyvilihaksiin, niska-
lihaksiin seka hartioiden ja lantion lihasten seudulle. Myasthenia graviksessa myés
puheentuotto voi vaikeutua ja puheesta tulla puuromaista. Joskus sairastavien oireet
voivat pahentua nopeasti. Talldin puhutaan myastenisesta kriisista. Noin 10-20 %
myasthenia gravista sairastavista saa jossain vaiheessa myastenisen kriisin. Myas-
teninen kriisi liittyy useimmiten johonkin infektioon, mutta myds stressi, raskaus ja
leikkaukset voivat olla aiheuttajia. Uhkaavassa myasteenisessa kriisissa lihasheik-
kousoireet pahenevat nopeasti ja ovat tavallista voimakkaammat. Lisaksi voi ilmeta
hengitys- ja nielemisvaikeuksia. Myastenisen kriisin oireiden alkaessa on hakeudut-
tava valittdmasti sairaalahoitoon.
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Myasthenia graviksen perushoitona kaytetaan laakkeitd, jotka tehostavat hermo-
lihasliitoksessa vaikuttavan valittajaaineen, asetyylikoliinin vaikutusta. Kaikilla poti-
lailla nama eivat kuitenkaan riita oireiden hallintaan, jolloin tarvitaan lisdksi immuu-
nijarjestelman toimintaa hillitsevia laakkeita, joista yleisin on glukokortikoidihoito
(kansankielella "kortisoni”). Muita hoitovaihtoehtoja ovat suonensisdisesti annettava
immunoglobuliinihoito ja plasmanvaihtohoito, joilla sdddelldan immuunivastetta.
Yleistyneessa myasthenia graviksessa hoitoon voi kuulua myds kateenkorvan poisto
(thymektomia), erityisesti nuorilla aikuisilla. Leikkaus voi lievittaa oireita merkitta-
vasti ja joissain tapauksissa pysadyttaa taudin etenemisen. Viimeisten vuosien aikana
myasthenia graviksen tautimekanismien parempi ymmartaminen on johtanut lupaa-
vien, tarkemmin kohdennettujen hoitojen kehittamiseen.

Charcot-Marie-Toothin tauti (CMT), eli perinndllinen neuropatia, on monimuo-
toinen dareishermoston tunto- ja liikehermoja rappeuttava tautiryhma. CMT on yksi
yleisimmista perinndllisista neurologisista sairauksista. Sairauden tyyppioireita ovat
raajojen karkiosista (distaalisesti) alkava ja hitaasti eteneva lihasheikkous seka tun-
non heikkeneminen. CMT alkaa tyypillisesti lapsuudessa tai nuoruudessa vahitellen
kehittyvalla alaraajojen lihasheikkoudella. Mydhemmin oireet voivat levita myos yla-
raajoihin. Tietyissa CMT-alatyypeissa oireet painottuvat ensisijaisesti ylaraajoihin.

CMT-sairauksiin ei toistaiseksi ole parantavaa hoitoa, mutta oireita voidaan lie-
vittaa ja toimintakykya tukea monin eri keinoin. Hyvat elamantavat, tarkoituksen-
mukaiset apuvalineet, jalkojen saanndllinen hoito ja liikunta tukevat arjessa selviy-
tymista. Sairauteen mahdollisesti liittyvia kipuja voidaan hoitaa laakkeilla. Hoito
suunnitellaan kuitenkin aina yksildllisesti, ja siind on tarkeaa huomioida myos mah-
dollinen muu laakitys, joka voi pahentaa hermovaurioita.
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Perinndllisyys

Valtaosa lihastaudeista on perinndllisia. Lihastaudit voivat periytya eri tavoin, ja
periytymismalli vaihtelee sairaudesta riippuen. Osassa perheista sairaus nakyy
useissa sukupolvissa, kun taas toisinaan oireinen henkild voi olla suvun ensimmainen
sairastunut. Kaikkien lihastautien taustalla olevia geneettisida muutoksia ei
kuitenkaan viela tunneta, ja uusien tautigeenien tutkimus etenee jatkuvasti.
Perinndllisten lihastautien geneettista diagnostiikkaa ja perinnéllisyysneuvontaa on
tarjolla jokaisen viiden yliopistosairaalan perinnéllisyyslaaketieteen poliklinikalla.

Autosomissa vallitseva, eli dominantti periytymistapa tarkoittaa, etta jo yksi sairautta
aiheuttava geenikopio riittaa aiheuttamaan sairauden. Sairastuneen vanhemman lapsella
on ollut 50 %:n riski peria virheellinen geenikopio. Tallaiset sairaudet esiintyvat usein use-
assa sukupolvessa perakkain. Esimerkiksi tyypin 1 dystrofia myotonica on autosomissa val-
litsevasti periytyva lihastauti, jonka ilmiasuun vaikuttaa geenissa oleva toistojaksomaara.

Autosomisessa peittyvassa, eli resessiivisessa periytymisessa tarvitaan kaksi sai-
rautta aiheuttavaa geenikopiota sairauden ilmenemiseksi. Mikali molemmat vanhemmat
ovat kantajia, on perheen jokaisella lapsella ollut 25 % riski peria vialliset geenikopiot suku-
puolesta riippumatta. Esimerkiksi SMN1-geenin virheesta johtuva SMA periytyy autoso-
missa peittyvasti.

Sukupuoleen sitoutuneella periytymisella tarkoitetaan sairauksien periytymista
sukupuolikromosomien, tavallisesti X-kromosomin kautta (vallitsevasti tai peittyvasti).
X-kromosomissa peittyvassa periytymismallissa sairaus ilmenee paaasiassa pojilla ja mie-
hilla, kun taas tytot ja naiset ovat useimmiten oireettomia tai lievaoireisia geenivirheen
kantajia. Talloin jokaisessa kantajanaisen raskaudessa on 50 %:n todennakdisyys, etta poika
sairastuu ja tytar perii kantajuuden. X-kromosomaalisesti periytyva sairaus ei siirry isalta
pojalle. Duchennen lihasdystrofia on esimerkki X-kromosomissa peittyvasti periytyvasta li-
hastaudista. Duchennen lihasdystrofiassa noin viidesosa tapauksista saa kuitenkin alkunsa
uudesta mutaatiosta, jolloin geenivirhetta ei didin verindytteesta l0ydy, mutta se saattaa
kuitenkin olla hanen sukusoluissaan (mosaikismi) aiheuttaen toistumisriskin.

Mitokondriaalinen periytyminen (aitilinjainen). Mitokondriaalisesti periytyvat sai-
raudet siirtyvat mitokondrioiden oman DNA:n kautta. Lapsi perii kaikki mitokondrionsa
didiltaan. Jos aidilla on mitokondrion DNA:ssa geenivirhe, se voi siirtya hanen jalkelaisilleen.
Kaikki lapset eivat kuitenkaan valttamatta sairastu, ja oireiden vaikeusaste voi vaihdella.
Sairaan miehen jalkeldisille mitokondriaalinen tauti ei periydy lainkaan. Esimerkiksi
MELAS-oireyhtyma on mitokondriaalisesti periytyva harvinainen monielinsairaus.
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Lihastautien harvinaisuuden seka oirekuvien monimuotoisuuden vuoksi oikean
diagnoosin Idytaminen on usein haastavaa ja diagnoosi saaminen voi viivastya.
Diagnostiikka etenee vaiheittain. Perusta on huolellisissa esitiedoissa ja kliinisessa
tutkimuksessa, joita tdydennetaan tarkoituksenmukaisilla lisatutkimuksilla.
Diagnoosi syntyy kokonaisarvioista, ei vain yhden testin perusteella. Varhainen ja
tarkka diagnoosi mahdollistaa oikea-aikaisen kuntoutuksen seka tautikohtaiset
hoidot silloin, kun niita on saatavilla.

Miten ja minne hakeutua tutkimuksiin?

Aikuisilla ensimmainen lihasoireiden arvio tehdaan yleensa terveyskeskus- tai tyoter-
veysladkarin vastaanotolla. Alle kouluikdisten lasten kohdalla selvittely alkaa tavallisesti
lastenneuvolassa. Kouluikaisilla tutkimukset voivat kdynnistya kouluterveydenhuollossa tai
terveyskeskuksessa. Lihastautia epailtdessa tutkimukset kaynnistyvat potilaan kokonais-
tilanteen huolellisella kartoittamisella. Ladkari selvittaa oireita ja tilannetta haastattelun,
perustutkimusten ja verikokeiden avulla. Jos ndiden perusteella herda epaily lihastaudista,
|adkari kirjoittaa lahetteen jatkotutkimuksiin. Ldhete voidaan ohjata tapauskohtaisesti joko
neurologian poliklinikalle keskussairaalaan, lihastautien erikoispoliklinikalle tai suoraan
neurologin vastaanotolle. Vaihtoehtoisesti henkil®, joka epailee lihastautia, voi hakeutua
myds suoraan yksityiselle neurologille ilman ldhetettd, omakustanteisesti.
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Lihastautien tarkempi diagnostiikka ja hoito on keskitetty erikoissairaanhoitoon neu-
rologian poliklinikoille. Kaikissa yliopisto- ja keskussairaaloissa neurologian poliklinikoilla
on lihastautien perustutkimusmahdollisuudet. Erityisdiagnostiikkaa vaativissa tapauksissa
voidaan konsultoida Tampereen yliopistollisen sairaalan lihastautien tutkimuskeskusta. Ky-
seessa on lihastautien erikoispoliklinikka ja se toimii osana laajempaa eurooppalaista har-
vinaissairauksien osaamisverkostoa (European Reference Networks, ERN), johon kuuluvat
myds Suomen yliopistollisista sairaaloista HYKS, TYKS ja OYS.

Miten valmistautua vastaanotolle?

* Kirjaa ylos oireesi: milloin oireet alkoivat, miten ne ovat muuttuneet ja
miten ne vaikuttavat arkeen

* Ole tarvittaessa valmis kertomaan elamantavoistasi: uni, ravinto, liilkunta

* Listaa kayttamasiladkkeet, mukaan lukien vitamiinit ja ravintolisat

* Tuo aiemmat tutkimustulokset (esim. lausunnot, kuvat) mukanasi, jos niita on
* Kirjoita ylés kysymyksid, jos mielessasi on asioita, joihin haluat vastauksia

* Harkitse laheisen mukaan ottamista, jos tilanteesi sen edellyttaa

Miten lihastauteja tutkitaan

Diagnoosin perustana on potilaan tarkka oirekuva, huolellinen haastattelu ja
ladkarin tekema kliininen tutkimus. Diagnoosin varmistaminen ja sairauden tarkan
luonteen selvittdminen edellyttaa myos kohdennettuja lisatutkimuksia. Nailla
tutkimuksilla arvioidaan esimerkiksi lihasten ja hermoston sahkdista toimintaa ja
veresta mitattavia lihasperaisia merkkiaineita. Lihasten rakennetta voidaan arvioida
kuvantamisella (esim. magneettikuvauksella) tai ottamalla lihaskudosnayte. Koska
suuri osa lihastaudeista on perinnéllisia, geenitutkimuksilla on usein keskeinen rooli
diagnostiikassa.

Esitiedot (anamneesi)

Lihastaudin diagnosointi pohjautuu vahvasti esitietoihin. Keskeista on selvittaa, milloin
oireet alkoivat, olivatko ne akillisia vai kehittyivatko vahitellen, miten oireet ovat edenneet
ajan myota ja kuinka ne vaikuttavat arjen toimintakykyyn. Lisaksi selvitetaan, onko suvussa
ollut vastaavia sairauksia. On kuitenkin tarkeaa huomioida, etta suvussa aiemmin todettu-
jen tapausten puuttuminen ei sulje pois perinnéllisen sairauden mahdollisuutta. Esitiedot
tdydennetaan potilaan mahdollisilla aiemmilla sairauksilla ja ladkityksilla seka tyohon ja
arkeen liittyvilla kuormitustekijoilla.
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Lapsipotilailla selvitetadn motoriset kehitysvaiheet, milloin taidot on saavutettu ja mil-
loin mahdollinen taantuminen on alkanut. Koska lihastautien oireet etenevat tyypillisesti
hitaasti, on oireiden tarkka alkamisajankohta usein vaikea maarittaa. Lihastaudin varhaisia
merkkeja voivat olla esimerkiksi vauva-ajan hypotonia (alentunut lihasjantevyys), vahai-
set sikidliikkeet tai viive motorisessa kehityksessa. Myohemmassa vaiheessa huomiota voi
herattaa esimerkiksi kompelyys, portaiden nousemisen vaikeus tai kasvojen ilmeikkyy-
den puute. Sosiaalinen ja kielellinen kehitys sailyy tavallisena osassa sairauksista, kuten
SMA:ssa, kun taas esimerkiksi Duchennen lihasdystrofiassa ja myotonisessa dystrofiassa
neurokehityksen haasteet ovat tavallisempia.

Kliininen tutkimus

Perusteellisen sairauskertomuksen jalkeen tehdaan kliininen neurologinen tutkimus, jossa
arvioidaan lihasvoimaa, lihasten kokoa ja kiinteytta, reflekseja, tuntoa, koordinaatiota seka
autonomisen hermoston toimintoja. Lihasvoimaa ja lihasheikkoutta tarkastellaan seka yk-
sittdisten lihasryhmien osalta ettd toiminnallisesti, esimerkiksi arvioimalla kavelyd, portai-
den nousua, ylésnousua tuolilta ja lattialta. Tarvittaessa voidaan tehda lihasvasyvyystestit.
Tutkimuksessa kiinnitetddn huomiota myds lihasten rakenteeseen ja lihasmassan maaraan:
havaitaanko selkeaa atrofiaa, eli lihasten surkastumaa, tai pseudohypertrofiaa, jossa lihas-
ten ndenndinen suurentuminen johtuu rasva- ja sidekudoksen kertymasta. Osalle lihastau-
deista ominainen myotonia, eli lihaksen poikkeavan hidastunut rentoutuminen supistuk-
sen jalkeen, voi nakya jo tavallisessa tilanteessa, kuten potilasta kateltdessa, jolloin otteen
irtoaminen on hidas. Tutkimuksen aikana voidaan arvioida puheentuottoa seka nielemisen
ja hengityksen vaivattomuutta. Kiputilojen kartoittaminen on osa kliinista tutkimusta, eri-
tyisesti jos ne vaikuttavat liikkumiseen tai toimintakykyyn.

Lapsipotilaiden tutkimuksessa noudatetaan osin samoja diagnostisia periaatteita kuin
aikuisillakin. Pienten lasten, erityisesti imevaisikdisten, tutkiminen voi muodostua haasteel-
liseksi. Lapsipotilaan kliinisessa tutkimuksessa kiinnitetadn huomiota spontaanisen liikku-
misen maaraan ja laatuun, kasvojen ilmeikkyyteen, lihasten ulkondkdon, ryhtiin seka nivel-
ten asentoihin. Lihasvoimaa arvioidaan lihasryhmittdin ja janneheijasteet seka tuntoaisti
tutkitaan tavanomaisesti. Lisaksi lapsen lihasten toimintakykya arvioidaan standardoiduilla
toimintakykytesteilla seka tarvittaessa erillisilla lihasvoimamittareilla.

Kliininen tutkimus on tarkein osa diagnostiikka, silla sen kautta tehdyt [6yddkset tulisi
pystya yhdistamaan potilaan kertomiin oireisiin ja arjessa havaittuihin toimintakyvyn muu-
toksiin. Oireiden ja kliinisten 16yddsten seuranta on tarkeda seka taudin etenemisen arvioi-
misessa etta hoitopaatdsten tukena. Tutkimuksessa muodostuva kokonaiskuva ohjaa myds
tarkoituksenmukaisten jatkotutkimusten valintaa.
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Laboratoriokokeet

Esitietojen lapikaynnin ja kliinisten tutkimusten liséksi lihastautien perustutkimukseen
kuuluvat erilaiset verikokeet, joista tarkein on veren lihasentsyymipitoisuuden, eli kreatiini-
kinaasin maarittaminen. Kreatiinikinaasi on lihassoluissa esiintyva entsyymi, jota vapautuu
vereen pienid maaria myos normaalitilassa. Lihaskudoksen vaurioituessa entsyymia paatyy
verenkiertoon tavallista enemman. Mita suuremmasta lihaskudosvauriosta on kyse, sita
enemman veren CK-arvo nousee. On kuitenkin huomioitava, etta viitearvojen sisalla oleva
CK-arvo ei poissulje lihastaudin mahdollisuutta. CK-arvo voi olla normaali hyvin yleisissakin
lihastaudeissa, kuten myasthenia graviksessa, tibiaalisessa lihasdystrofiassa ja inkluusio-
kappalemyosiitissa. CK-arvoon voi vaikuttaa my6s muut tekijat, kuten mittausta edeltanyt
fyysinen rasitus, akuutit lihasvammat ja tietyt Iadkkeet.

Kreatiinikinaasin maarittamisen lisaksi perusterveydenhuollossa suositellaan tutkitta-
vaksi verensokeri ja elektrolyytit (natrium, kalium, kalsium) seka kilpirauhasarvot. Perustut-
kimuksiin lukeutuu myods perusverenkuva, myoglobiini, aldolaasiaktiivisuus ja lasko. Veri-
kokeiden avulla voidaan sulkea pois muita mahdollisia sairauksia, jotka voivat aiheuttaa tai
pahentaa lihasoireita.

Elektroneuromyografia (ENMG)

Elektroneuromyografiatutkimus (ENMG), eli hermo-lihastoimintatutkimus, on joukko
mittaustekniikoita, joilla voidaan selvittda monenlaisia lihasten ja hermojen vaurioita ja
sairauksia. ENMG on keskeinen menetelma lihastautien selvittelyssa. Sen avulla voidaan
arvioida, onko oireiden taustalla lihas- vai hermoperadinen vaurio, seka selvittaa vaurion
laajuutta ja sijaintia.

N\

ENMG mittaa hermojen ja lihasten sdhkdista toimintaa. Tutkimus koostuu yleensa
kahdesta osasta:
* Hermonjohtotutkimuksessa iholle annetaan pienid sahkdarsykkeita ja
mitataan hermon vasteita

* Neula-EMG-osassa tutkittavaan lihakseen viedaan ohut neulaelektrodi, joka
rekisterdi lihaksen sahkoista toimintaa levossa ja jannityksessa

\

ENMG on yleinen ja turvallinen tutkimusmenetelmad, joka kuuluu hyvin rutiininomaisesti
lihastautipotilaan tutkimukseen. ENMG-tutkimuksen tulokset tukevat 1dakarin tekemaa Klii-
nista tutkimusta ja muita kokeita, ja tulosten avulla voidaan saada tarkempi kuva sairauden
luonteesta. Yksinaan se ei kuitenkaan riita varmistamaan tai sulkemaan pois mitaan tiettya
lihastautia.
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Kuvantamismenetelmat

Lihastautien tutkimuksessa keskeisin kuvantamismenetelma on lihasten magneettikuvaus
(MRI), joka on herkka ja kajoamaton tapa tutkia lihaskudosta. Magneettikuvausta hyodyn-
netaan diagnoosin tukena, sairauden etenemisen seurannassa, hoitovasteen arvioinnissa
seka lihaskudosndytteen ottokohdan valinnassa. Kuvantaminen voi paljastaa lihasten vauri-
oiden sijainnin ja laajuuden seka auttaa tunnistamaan eri lihastaudeille tyypillisid muutok-
sia. Teknologian kehitys on mahdollistanut entista tarkemman lihasrakenteiden kuvantami-
sen. Kuvantamistutkimusten tuloksia ei tarkastella irrallaan, vaan ne on aina yhdistettava
oirekuvaan, laakarin kliinisen tutkimuksen [6yddksiin seka muihin tutkimuksiin, kuten
ENMG-tutkimukseen, verikokeisiin ja geenitutkimuksiin.

Lihasbiopsia

Lihasbiopsialla eli lihaskudosndytteen ottamisella on tarkea rooli lihastautien diagnostii-
kassa, erityisesti silloin, kun kliininen taudinkuva on epatyypillinen, sahkofysiologisten
tutkimusten (ENMG) tulokset ovat epaselvat, geenitutkimusten tulokset ovat negatiiviset tai
epaillaan tulehduksellista lihastautia. Nykyisin lihasbiopsiaa saatetaan hyddyntaa kuitenkin
aiempaa harvemmin, silld useissa tapauksissa diagnoosi voidaan varmistaa muilla, vdhem-
man kajoavilla menetelmilla, kuten geenitutkimuksilla.

Lihasbiopsia tehdaan yleensa silloin, kun lihastaudista on selkeita viitteita ja on todenna-
koista, ettei diagnoosi selvia vdahemman invasiivisilla (kajoavilla) ja edullisemmilla toimen-
piteilld. Lihasbiopsian avulla voidaan saada ratkaiseva ndytté mahdollisesta diagnoosista
tai sen avulla voidaan rajata vaihtoehtoisia diagnooseja pois. Vaikka lihaskoepalan ottami-
nen on melko suoraviivainen ja vahariskinen toimenpide, se edellyttaa kokonaisuudessaan
useiden eri asiantuntijoiden yhteisty6ta. Lihaskoepalan kohdan valinta on tarkea osa tutki-
musta. Tavoitteena on saada ndyte lihaksesta, joka on selkeasti taudin vaurioittama, mutta
ei vield loppuvaiheen muutosten peittama. Lihasbiopsia voi antaa tarkeaa tietoa lihasten
rakenteesta ja lihaskudoksessa tapahtuneista muutoksista. Lihaskoepalan avulla voidaan
arvioida muun muassa lihassolujen kokoa ja eri lihassolutyyppien jakaumaa seka havaita
merkkeja rappeumasta, sidekudoksen lisdantymisesta, rasvoittumisesta tai poikkeavista
rakenteista, kuten nemaliinikappaleista tai inkluusiokappaleista.
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Geenitestit

Viime vuosien aikana geenitutkimusten merkitys on kasvanut huomattavasti tutkimusme-
netelmien kehittymisen ja saatavuuden parantuessa. Geenitestit voivat auttaa diagnoosin
varmistamisessa, ohjata hoitoa ja kuntoutusta seka antaa tietoa sairauden ennusteesta ja
periytyvyydesta. Geenitestit eivat kuitenkaan aina johda selkedan vastaukseen. Tulosten
tulkinta vaatii erityisasiantuntemusta ja niita tulee tarkastella yhdessa kliinisen kokonaisku-
van kanssa.

Geenitutkimus tulee kyseeseen silloin, kun kliinisen tutkimuksen, laboratoriotulosten ja
muiden selvitysten perusteella herda epaily perinndllisesta lihastaudista. Tyypillisesti siihen
viittaavia tekijoita ovat nuori sairastumisika ja suvussa esiintyva samankaltainen oirekuva.
Perinndllinen lihastauti voi sairaudesta riippuen kuitenkin ilmaantua missa idssa tahansa
eika suvussa ole valttamatta muita sairastuneita. Geenitutkimus voi olla hyddyllinen myos
silloin, kun muiden tutkimusten osalta ei saada selkeda diagnoosia, mutta oirekuva viit-
taa lihastautiin. Jos kliininen tutkimus, oirekuva ja I16ydokset viittaavat selkeasti tiettyyn
tunnettuun lihastautiin, voi ladkari kirjoittaa suoraan lahetteen kyseisen taudin tai tauti-
ryhman geenitestiin. Geenitestien avulla mahdollinen lihastauti voidaan tunnistaa jo sen
varhaisessa vaiheessa, jolloin muiden testien avulla ei voida viela havaita taudille tyypillisia
muutoksia. Geenitestit voivat my0ds auttaa tunnistamaan sairauden oireettomia kantajia tai
selvittdamaan raskauden aikana sikion perimasta sellaisen geenivirheen, joka on jo suvussa
todettu, mikali lasta odottava perhe haluaa sen selvittaa.

Geenitutkimukset voivat olla yksittdiseen geeniin kohdistuvia tai laajempia geenipa-
neeleita tai koko periman (genomin) kattavia. Uuden sukupolven sekvensointimenetelmat
(Next Generation Sequencing, NGS) ovat mahdollistaneet sen, etta useita geeneja tai jopa
koko perima voidaan tutkia tehokkaammin. Jos tutkimus kattaa suuren osan perimasta, on
otettava huomioon, etta |I0yddsten joukossa voi olla myds sellaisia geenimuutoksia, joilla
ei ole yhteytta diagnosoitavan oireiston kanssa. Geenitutkimuksiin liittyy myds haasteita
johtuen siita, etta kaikkia geeni-sairausassosiaatioita ei vield tunneta. On mahdollista, etta
tutkittavalla on perinnéllinen lihastauti, mutta geenivirhetta ei tarkoista tutkimuksista huo-
limatta pystyta I6ytamaan. Toisaalta joskus harvoin tunnetussa sairausgeenissa saattaa
olla sen kaltainen geenivirhe, etta sen havaitseminen potilaan ndytteesta rutiinikdytossa
olevilla menetelmilla on mahdotonta. Mikali tautia aiheuttavaa geenivirhetta ei I6ydeta,
potilaan kanssa sovitaan usein, etta asiaan palataan muutaman vuoden kuluttua. Tiedon
lisadntyminen seka laboratoriomenetelmien kehittyminen parantavat jatkuvasti geenitut-
kimusten diagnostista tarkkuutta. Lihastautien tutkimusmahdollisuuksien ja menetelmien
kehittamisen saralla tehdaan tiivista ja aktiivista kansainvalista yhteistyota tutkijoiden ja eri
ammattilaisten valilla. Erityisesti lihastautien harvinaisuuden vuoksi kansainvalinen yhteis-
tyo on tarpeellista.
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Alkio- ja sikiédiagnostiikka

Perinndllisen sairauden riski voi herattaa huolta perheenlisdaysta pohdittaessa. Alkio- ja
sikiodiagnostiikka tarjoavat perheille vaihtoehtoja naiden pohdintojen tueksi. Neuvonnan
ja tutkimusten tavoitteena on auttaa perheita tekemaan heille sopivia ratkaisuja silloin, kun
huolena on vakavan sairauden mahdollisuus. Tutkimuksiin osallistuminen on aina perheen
oma, vapaaehtoinen valinta, ja vanhemmilla on oikeus saada tukea ja tietoa paatdksensa
tueksi kaikissa vaiheissa.

Sikiodiagnostiikan avulla voidaan istukka- tai lapsivesindytteesta raskauden aikana tut-
kia perheessa aiemmin todettu lihassairautta aiheuttava geenivirhe, mikali periytymismal-
lin mukaan periytyminen syntyvalle lapselle on mahdollista. Alkiodiagnostiikan tavoitteena
on saada aikaan raskaus, jossa sikiolla ei ole perheessa aiemmin todettua lihassairautta
aiheuttavaa geenivirhetta. Alkiodiagnostiikka on vaativaa ja edellyttaa tiivista yhteistyota
useiden eri tahojen kanssa. Alkiodiagnostiikka voi auttaa perheita, joissa on suurentunut
riski saada perinndllista lihastautia sairastava lapsi. Menetelmassa hyodynnetaan hedel-
moityshoitoja, joissa vanhempien sukusoluista alkunsa saanut terve alkio siirretaan koh-
tuun. Onnistuneen koeputkihedelmoityksen jalkeen alkio on siis mahdollista tutkia sai-
rautta aiheuttavan geenivirheen osalta. Alkio, jolla ei ole kyseista geenivirhettd, voidaan
taman jalkeen siirtaa kohtuun. Siten syntyva lapsi ei tule sairastumaan perheessa/suvussa
aiemmin todettuun lihassairauteen.

Padsaantoisesti sikio- ja alkiodiagnostiikkaa tarjotaan perheille, joilla on 25 %:n tai sita
suurempi riski saada lapsi, joka sairastaa vaikeaa, lapsuusidssa ilmenevaa lihastautia, kuten
Duchennen lihasdystrofiaa, tyypin 1 dystrofia myotonicaa tai SMN1-geenin virheesta johtu-
vaa spinaalista lihasatrofiaa (SMA).

Jos sikidaikana ultradanitutkimuksissa havaitaan poikkeavaa ja heraa epaily sikion ge-
neettisesta sairaudesta, voidaan raskauden aikana ottaa joko istukka- tai lapsivesinayte,
josta yritetaan varmistaa geenitutkimuksen avulla mahdollinen diagnoosi. Raskaana olevan
naisen ja hanen puolisonsa kanssa keskustellaan poikkeavista ultradaaniloydoksista ja mah-
dollisista epaillyista sikion diagnooseista. Lisaksi keskustelussa kdydaan lapi raskaudenai-
kaisia tutkimusmahdollisuuksia, tutkimusten hyotyja ja niihin liittyvia riskeja, kuten kesken-
menoriskia.
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Diagnoosin asettaminen, ensitieto ja sopeutumisen
alkuvaiheet

Diagnoosin asettaminen ei ole vain hetki, jossa oireiden taustalla olevalle sairaudelle an-
netaan nimi, vaan se on kokonaisuudessaan tarkead vuorovaikutustilanne. Diagnoosista
kertominen, etenkin vakavan sairauden osalta, voi olla henkisesti kuormittava tilanne seka
diagnoosista kertovalle ammattilaiselle ettd tiedon vastaanottajalle. Ladkarin tehtava on
varmistaa, ettd sairastava ja hanen ldheisensd ymmartavat diagnoosin ja sen merkityksen,
saavat riittavasti tietoa jatkosta seka kokevat, etteivat jaa tilanteessa yksin.

Ennen diagnoosin varmistumista moni sairastava on saatattanut kulkea pitkan ja kuor-
mittavan selvittelyvaiheen, johon on voinut sisaltyd epdvarmuutta, virhediagnooseja ja
viivetta oikean sairauden tunnistamisessa. Kun diagnoosi lopulta varmistuu, se voi tuoda
helpotusta ja osittaista selkeytta sairastavalle ja hdnen ldheisilleen. Vihdoin oireille on seli-
tys. Samalla mukana voi kuitenkin tulla joukko uusia kysymyksia ja huolia, jotka aiheuttavat
epatietoisuutta ja pelkoa tulevasta. Toisinaan diagnoosi voidaan saada akillisesti, eika siihen
ole osattu varautua etukateen. Erityisesti tieto sikion tai lapsen sairaudesta on uutinen,
joka koskettaa syvasti koko perhettd ja voi tuntua musertavalta.

Laaja-alaisesti ymmarrettynd ensitiedon antaminen on prosessi. Tietoa tulee tdyden-
taa ja antaa potilaan tilanteen tai sairauden muuttuessa. Ladketieteellisen tiedon lisaksi
ensitieto sisaltda myods esimerkiksi tietoa kuntoutuksesta, sosiaali- ja terveyshuollon tuki-
muodoista ja jarjestdjen palveluista. Varhaisessa vaiheessa annettavaa ensitietoa on usein
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hyva tdydentaa vaiheittain. Kaikkea tietoa ei ole tarkoituksenmukaista antaa yhdella kertaa.
Uuden tiedon sisdistaminen etenkin sairauden alkuvaiheessa on vaikeaa. Riittavalla ja laa-
dukkaalla ensitiedolla on kauaskantoinen merkitys. Sen tavoitteena on lisata ymmarrysta
sairaudesta ja sen hoidosta seka tukea ja ohjata sairastunutta ja hanen Iaheisidan tunnista-
maan omia voimavarojaan ja I6ytamaan arjessa selviytymista tukevia keinoja. Ensitieto luo
perustan, jonka varaan sairastunut ja hanen laheisensa voivat alkaa jasentaa tilannettaan
seka rakentaa uutta arkea ja tulevaisuutta. Puutteellinen, epaselva tai savyltdan epaonnis-
tunut ensitieto voi jattaa sairastuneen ja hanen laheisensa epatietoisuuden tilaan ja aiheut-
taa haittaa, jonka korjaaminen voi olla myéhemmin vaikeaa.

Perinnéllisyysneuvonta

Perinndllisyysneuvonnan tavoitteena on tarjota potilaalle tai perheelle selkeaa ja luotetta-
vaa tietoa sairaudesta, sen periytymisesta ja uusiutumisriskista. Perinndllisyysneuvonta
on tapahtumaketju, joka kdynnistyy, kun perhe tai potilas tiedustelee perinndlliseen tai
sellaiseksi epdiltyyn sairauteen liittyvia asioita terveydenhuollon ammattilaiselta tai ladkari
toteaa perinndllisen sairauden potilaallaan. Neuvontaa hakeva henkild saattaa itse olla
sairas tai sairaan henkilon terve sukulainen. Tavallisimmin perinnéllisyysneuvontaa antaa
perinndllisyyslaaketieteen ammattilainen, perinndllisyyslaakari tai -hoitaja.

Perinndllisyysneuvonta auttaa lihastautia sairastavaa, tdman perhettd tai sukulaisia
hahmottamaan taudin periytymistapaa ja toistumisriskia. Perinnéllisyysneuvonnan yhtey-
dessa kartoitetaan suositusten mukaiset seurantatarpeet ja tehdaan tarvittavat lahetteet
eri erikoisaloille. Neuvonnassa voidaan kasitelld myds perhesuunnitteluun liittyvia asioita.
Psyykkisen tuen tarpeesta keskustellaan ja tarvittaessa tehdaan lahete psykologille tai jar-
jestetaan esimerkiksi keskustelu psykiatrisen sairaanhoitajan kanssa. Potilaille ja heidan
perheilleen kerrotaan vertaistuen mahdollisuudesta ja myds kolmannen sektorin tarjoa-
masta tuesta.

Perinndllisyysneuvonnan yhteydessa keskustellaan myds siita, ketka potilaan sukulai-
sista voivat halutessaan olla perinnéllisyysladketieteen poliklinikalle yhteydessa mahdol-
lista neuvontaa ja geenitestausta varten. Potilaalle annetaan perinndllisyyslaaketieteen
poliklinikan yhteystiedot sukulaisille valitettavaksi. Tarvittaessa neuvonta seka mahdolli-
set diagnostiset, ennakoivat ja kantajatutkimukset ulotetaan laajemmin suvun jasenille.
Perinndllisyysneuvonnassa keskeista on, ettd sairastunut tai perhe tekee itse elamaansa
koskevat paatokset, ja ammattilaisen roolina on toimia puolueettomana tukijana ja tiedon
valittdjana. Perinndllisyysneuvontaa on tarjolla kaikkien yliopistosairaaloiden poliklinikoilla.
Ne ovat Iahetepoliklinikoita ja useimmiten potilaat hakeutuvat poliklinikalle joko neurologin
tai oman terveyskeskusladkarin lahettamina.
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5.Lihastautien hoito ja kuntoutus

Lihastaudit vaikuttavat usein toimintakykyyn monin eri tavoin, minka vuoksi sairastava voi
tarvita useiden eri asiantuntijoiden tukea. Hoitavan ladkarin, sairaanhoitajan, kuntoutus-
ohjaajan ja fysioterapeutin lisaksi mukana voi olla esimerkiksi puhe- ja toimintaterapeutti
seka psykologi. Sosiaalityéntekija neuvoo etuuksiin ja palveluihin liittyvissa kysymyksissa.
Tarvittaessa hoitoon osallistuvat myds muut erikoislaakarit, kuten ortopedi, keuhkolaakari
tai perinndllisyyslaakari. Kdytannon toteutus suunnitellaan aina yksiléllisesti ja toteutus
riippuu lihastaudin tyypista, sen etenemisesta ja oireiden vaikeusasteesta. Koska useimpiin
lihastauteihin ei ole saatavissa taudin kulkuun vaikuttavaa tai parantavaa laakehoitoa, hoito
on paaasiassa oireenmukaista ja kuntouttavaa.

Hoidon seuranta

Lihastautien diagnostiikka seka hoidon suunnittelu ja aloitus kuuluvat erikoissairaanhoi-
don vastuulle, mutta hoidon seuranta vaihtelee sairauden luonteen ja etenemisen mukaan.
Kaikki lihastaudit eivat edellyta seurantaa neurologian poliklinikalla. Hyvin hitaasti etene-
via, stabiileja tai ennakoitavia lihassairauksia voidaan seurata perusterveydenhuollossa,
tarvittaessa neurologia konsultoiden. Mikali oireet muuttuvat tai sairauden kulku poikkeaa
odotetusta, potilas voidaan ohjata uudelleen erikoissairaanhoidon arvioon. Osa potilaista
jaa erikoissairaanhoidon seurantaan. Tallaisia ovat esimerkiksi potilaat, joiden sairauden
syy on epaselva seka potilaat, joiden kuntoutus tai hoito on vaativaa.

Lihastautia sairastavan lapsen hoidon ja seurannan vastuu on lastenneurologilla. Seu-
rantakdynnit toteutuvat yleensa 6-12 kuukauden valein, ja tarvittaessa tihedmmin. Vas-
taanotolla arvioidaan lapsen vointia ja toimintakykya, tutkitaan lapsi seka sovitaan jatkotut-
kimuksista, hoidosta ja kuntoutuksesta yhteistydssa perheen kanssa. Lasten lihastauteihin
liittyy usein kehityksen hidastumista, minka vuoksi valtaosa lapsipotilaista kdy ladkarin,
fysioterapeutin ja sairaanhoitajan lisdksi puheterapeutin, toimintaterapeutin ja psykologin
tutkimuksissa ja seurannassa.
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Lihastautia sairastavan nuoren hoidon siirtyminen
aikuispuolelle

Transitiolla tarkoitetaan pitkdaikaisen sairauden hoitovastuun siirtymista lastenneurolo-
gian puolelta aikuispuolen seurantaan. Uusien hoitomahdollisuuksien ja kokonaisvaltaisesti
kehittyneen hoidon ansiosta yha useammat lihastautia sairastavat lapset elavat pidempaan
kuin aiemmin. Taman myota myos entista useampi nuori siirtyy hoitopolullaan lastenneu-
rologian puolelta aikuispuolen hoitoon. Sujuvalla transitiovaiheen hoidolla varmistetaan
lapsuudessa saavutettujen hoitotulosten pysyvyys. Onnistunut transitio vaatii suunnitel-
mallisuutta ja valmistelua seka johdonmukaisuutta.

Siirtyminen aikuispuolen hoitoon on merkittava vaihe nuoren potilaan hoitopolussa, ja
se herattaa aiheellisesti paljon ajatuksia, tunteita seka kysymyksia niin vanhemmissa kuin
nuoressa itsessaan. Siirtyma ei ole vain terveydenhuoltoon ja sen jarjestamiseen liittyva
muutos. Siirtymavaihe osuu usein ajankohtaan, jolloin nuori voi kdyda lIapi monia suuria
elamanmuutoksia (esimerkiksi opiskeluun liittyvat muutokset; uusi koulu ja mahdollisesti
muutto sen perassa, uudet kaverit ja muut muutokset ihmissuhteissa). Nuoruudessa itse-
naisyyden lisadaminen ja oman elaman hallinta ovat tarkeita tavoitteita. Samalla vastuu
omasta hoidosta alkaa vahitellen siirtya vanhemmilta nuorelle itselleen. Eteneva sairaus
seka mahdollinen riippuvuus toisten avusta voivat tehda tasta vaiheesta haasteellisen, mika
korostaa nuoren omahoitoisuustaitojen tukemisen merkitysta.

Ihanteellisessa tilanteessa siirtymavaihe lastenneurologialta aikuispuolelle on huolelli-
sesti suunniteltu prosessi, jolla on selkeat tavoitteet ja jossa huomioidaan potilaan ladke-
tieteelliset, psyykkiset seka sosiaaliset tarpeet. Kdytannossa siirtymavaihe on kuitenkin
usein haasteellinen, kun on kyse monimutkaisista sairauksista. Tyypillisesti pitkdaikaista
sairautta sairastava nuori siirtyy erikoissairaanhoidossa lasten hoitoyksikdista aikuisten
hoitoyksikkoihin 16-vuotiaana. Nuoren valmiutta pohditaan kuitenkin yksildllisesti. Keskus-
telut siirtymasta on hyva aloittaa nuoren kanssa ylakouluidssa.

Siirtyma lastenneurologiasta aikuispuolen hoitoon tapahtuu Idhetteen perusteella.
Lahete laaditaan lastenneurologialla, ja aikuispuoli arvioi jatkohoidon toteutumispaikan.
Usein lasten- ja aikuispuolen hoitopaikoilla on yhteinen sahkdinen potilaskertomus, jolloin
tiedot ovat molempien kaytettavissa. Jos yhteista jarjestelmaa ei ole, lastenpuolen yksikko
toimittaa lahetteen mukana tarvittavat tiedot aikuispuolelle, ja aikuispuoli voi tarvittaessa
pyytaa lisatietoja. Tietojen siirtoon tarvitaan vain nuoren (hoidettavan) suostumus.

Kun siirtyma on toteutettu suunnitellusti, jarjestelmallisesti seka potilaslahtéisesti, hyo-
tyvat siita kaikki osapuolet: sairastava itse, hanen laheisensa seka hoitoon ja kuntoutuk-
seen osallistuvat ammattilaiset. Onnistunut siirtyma vahvistaa nuoren toimijuutta ja tukee
hyvaa elamanlaatua ja toimintakyvyn sailymista aikuisuudessa.
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Laakehoidot

Lihastautien laakehoito on viime vuosina kehittynyt huomattavasti. Hoito on pitkaan
perustunut [ahinna oireiden lievittamiseen ja toimintakyvyn tukemiseen, mutta
viimeisen vuosikymmenen aikana on saavutettu merkittavia edistysaskelia. Tutkijat
ovat pystyneet aiempaa paremmin selvittdamaan eri lihastautien taustalla olevia
mekanismeja, tunnistamaan uusia mahdollisia hoitokohteita ja kehittamaan niihin
kohdennettuja hoitomuotoja.

Teknologian kehittyminen on vauhdittanut seka diagnostiikkaa etta hoitojen kehittamista.
Osaan lihastaudeista on jo kehitetty hoitomuotoja, joilla voidaan vaikuttaa itse sairauden
perimmaiseen syyhyn. Esimerkiksi spinaaliseen lihasatrofiaan on nykyisin kdytdssa taudin
kulkuun vaikuttavia hoitoja. Liséksi osaan hermo-lihasliitoksen lihastauteihin seka tuleh-
duksellisiin lihastauteihin on kehitetty tdsmahoitoja, jotka hillitsevat elimiston virheellista
puolustusreaktiota tai parantavat hermoimpulssin valittymista lihakseen. Osa uusista
hoidoista ei toistaiseksi kuitenkaan kuulu suomalaiseen palveluvalikoimaan, koska ndytto
tehosta tai turvallisuudesta on vield vajavaista. Lisaksi kaikkien uusien ladkkeiden kayt-
toonottoa ei pidetd perusteltuna, jos niiden hinnan arvioidaan olevan liian suuri suhteessa
hoitovaikutuksen merkittavyyteen.

Lihastauteihin liittyvien tutkimusten, erityisesti kliinisten laaketutkimusten, maara kas-
vaa kuitenkin jatkuvasti. Maailmalla on kdynnissa laajoja tieteellisia ja kliinisia hankkeita,
joiden tavoitteena on kehittda uusia hoitomenetelmia ja laakkeitd useisiin eri lihassairauk-
siin. Vaikka osa hoidoista on vield tutkimusvaiheessa, suunta on selva: tulevaisuudessa yha
useampi lihastauti voi olla hoidettavissa tavalla, joka vaikuttaa sairauden syyhyn eika pel-
kastaan sen oireisiin.

Kliiniseen l1aaketutkimukseen osallistuminen
Kliinisella tutkimuksella tarkoitetaan laaketieteellista tutkimusta, joka suoritetaan ihmisilla
esimerkiksi ladkkeen tai hoitomenetelman tehon ja turvallisuuden selvittamiseksi. Kliinisia
laaketutkimuksia saadellaan ja valvotaan tarkasti useiden lakien ja viranomaisten toimesta.
Ennen kuin uusi ladke paatyy potilaskdayttoon, sen on lapaistava monivaiheiset tutkimus- ja
testausprosessit, joilla varmistetaan valmisteen teho ja turvallisuus. Potentiaalisen lddkeai-
neen matka ideasta valmiiksi hoidoksi on pitka ja kestaa tavallisesti yli kymmenen vuotta.
Tutkimuksiin hakeudutaan tyypillisesti hoitavan laakarin ohjaamana tai potilaan oman
aktiivisuuden seurauksena. Ladkealan turvallisuus- ja kehittamiskeskus (Fimea) yllapitaa lis-
taa Suomessa osallistujia hakevista kliinisista ladketutkimuksista verkkosivuillaan. Lisaksi
Euroopan unionissa ja Euroopan talousalueella kaynnissa olevat kliiniset tutkimukset on
koostettu EU Clinical Trials Register -sivustolle (euclinicaltrials.eu)
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Tieteellisiin tutkimuksiin osallistuminen on aina vapaaehtoista. Laaketieteellisiin tutki-
muksiin osallistuville annetaan tietoa tutkimuksesta seka kirjallisesti etta suullisesti. Tut-
kittaville kerrotaan, mika on tutkimuksen tarkoitus, mita tutkimukseen osallistuminen tar-
koittaa ja mitka ovat siita koituvat mahdolliset hyddyt ja haitat. Tutkimukseen osallistuvat
allekirjoittavat suostumuksen tutkimukseen. Suostumuksen ja tutkimukseen osallistumisen
voi peruttaa koska tahansa, eika siita aiheudu kielteisid seuraamuksia.

Kuntoutus

Kuntoutus on keskeinen osa lihastautia sairastavan hoitoa. Sen paatavoitteena on tukea
sairastavan toimintakykyad, itsendisyytta ja eldmanlaatua sairaudesta huolimatta. Vaikka
sairautta ei voitaisi parantaa, kuntoutuksella voidaan lihastaudeissa yllapitaa toimintakykya
ja hidastaa sen heikkenemista seka tukea turvallista liikkkumista ja osallistumista arkeen,
tydhon ja opiskeluun. Kuntoutus suunnitellaan aina yksilllisesti yhdessa kuntoutujan
kanssa, ja sen sisalté maaraytyy lihastaudin tyypin seka sairauden vaiheen mukaan. Kun-
toutuksen tavoitteita tulee arvioida saannéllisesti, silld kuntoutustarpeet voivat muuttua
ajan myota. Etenevissa lihastaudeissa jatkuvan arvioinnin merkitys korostuu.

Kuntoutuksen oikea-aikainen aloittaminen ja johdonmukainen toteutus ovat keskeisia
kuntoutuksen tavoitteiden saavuttamiseksi. Kuntoutuja on itse keskeinen toimija proses-
sissa, ja hdnen motivaationsa seka sitoutumisensa kuntoutumistoimenpiteisiin ovat olen-
naisia kuntoutuksen onnistumisen kannalta. Ajoissa aloitetulla kuntoutuksella voidaan
esimerkiksi ehkaista haitallisten liike- ja toimintamallien muodostumista seka nivelten
jaykistymistd, joiden hoitaminen jalkikateen on haastavampaa kuin niiden ennaltaehkaisy.
Jo sairauden alkuvaiheessa, ennen merkittavaa lihasheikkoutta, kuntoutuksessa voidaan
keskittya myds voimavarojen hallintaan ja oman jaksamisen tukemiseen. Esimerkiksi arjen
toimien rytmittamiselld, tauoista huolehtimisella ja apuvalineiden oikea-aikaisella kdytolla
voidaan vahentaa lihastaudeissa yleistd uupumusta.

Kuntoutus kattaa monenlaisia tukitoimia ja muotoja, jotka ulottuvat arjen toimintakyvyn
edistdmisesta opiskelun ja tydeldaman tukemiseen. Tassa oppaassa keskitytdan erityisesti
toimintakykya tukevaan eli 1ddkinnalliseen kuntoutukseen. Laakinnalliseen kuntoutuk-
seen kuuluu kuntoutusneuvonta ja -ohjaus, toiminta- ja tyékyvyn seka kuntoutustarpeen
arviointi, kuntoutustutkimus (kuntoutumismahdollisuuksien selvittdminen), toimintaky-
vyn hidastamiseen ja yllapitamiseen tahtaavat terapiat ja muut tarvittavat toimenpiteet,
apuvaélinepalvelut, sopeutumisvalmennus sekd kuntoutusjaksot laitos- tai avohoidossa.
Lihastautia sairastava voi hydtya myds opiskeluun, sosiaaliseen parjaamiseen ja tyoky-
kyyn liittyvista kuntoutuksen muodoista. Koulunkayntia, opiskelua ja tyoeldmaa koskevissa
osioissa kasitelldan lyhyesti niitd kuntoutuksen muotoja, jotka liittyvat naihin eldaméanalu-
eisiin. Kuntoutusjarjestelma on useiden eri vastuutahojen myota vaikeaselkoinen. Kuntou-
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tusta jarjestavat eri tarpeisiin sosiaali- ja terveydenhuolto (hyvinvointialueet), Kela, vakuu-

tus- ja tydelakelaitokset, opetustoimi, TE-palvelut seka tyoterveyshuolto. Hyvinvointialueet
vastaavat terveydenhuoltolain mukaisesta laakinnallisesta kuntoutuksesta ja sosiaalihuol-

tolain mukaisesta sosiaalihuollon kuntoutuksesta. Kela korvaa vaativaa ladkinnallista kun-

toutusta, ammatillista kuntoutusta seka harkinnanvaraista kuntoutusta. Tydelakelaitokset

kustantavat ammatillista kuntoutusta.

Kuntoutukseen ohjaudutaan tyypillisesti hoitavan ladkarin tai muun terveydenhuollon
ammattilaisen arvion perusteella. Kuntoutustarve kirjataan osaksi hoito- tai kuntoutus-
suunnitelmaa, jonka pohjalta tehdaan tarvittavat lahetteet. Palvelu voidaan toteuttaa julki-
sessa terveydenhuollossa, Kelan kuntoutuksena tai yksityisena palveluna tilanteen mukaan.
Kuntoutuspalvelujen jarjestaminen ja saatavuus voivat vaihdella hyvinvointialueittain ja yk-
silollisen tilanteen mukaan. Hoitava taho auttaa arvioimaan sopivimman kuntoutusmuodon
ja ohjaa tarvittaessa oikean palvelun piiriin.

Yksityiskohtaisempia tietoja eri kuntoutusmuodoista ja niiden jarjestamisperusteista
loytyy Jarjestdjen sosiaaliturvaoppaasta (Verkkosivu) seka Kelasta (vaativa laakinnallinen
kuntoutus ja harkinnanvarainen kuntoutus) ja hoitavan tahon ja oman hyvinvointialueen
kuntoutusohjaajalta/sosiaalitydntekijalta. Lihastautiliiton asiantuntijat neuvovat myos kun-
toutukseen, etuuksiin ja palveluihin liittyvissa kysymyksissa.

Kuntoutussuunnitelma

Kuntoutussuunnitelma on kirjallinen asiakirja, joka ohjaa kuntoutusprosessia. Siind maarite-
taan laaketieteellisen tutkimuksen ja kuntoutujan kanssa kaytyjen keskustelujen pohjalta
tarvittavan kuntoutuksen maara ja toteutustavat. Suunnitelma laaditaan yhteistydssa kun-
toutujan ja hoitavan ladkarin kanssa, ja tarvittaessa siihen osallistuu myds muita kuntou-
tuksen ammattilaisia.

Kuntoutussuunnitelma sisaltda tiedot kuntoutujan tamanhetkisesta toimintakyvysta,
arjen sujumisesta eri ymparistdissa ja opiskelu- tai tydtilanteesta. Siind kuvataan aiemman
kuntoutuksen vaikutukset, asetetaan kuntoutumisen tavoitteet ja madritetdan tarvittavat
kuntoutuspalvelut. Lisdksi suunnitelmasta kdy ilmi sen voimassaoloaika seka seurannan
vastuutaho.

Kuntoutussuunnitelma vaatii huolellisen valmistelun lisdksi suunnitelman noudattamista
sekd sdannollista arviointia ja seurantaa. Kuntoutussuunnitelma laaditaan tyypillisesti 1-3
vuoden ajaksi. Kuntoutussuunnitelma on lakisdateinen edellytys tiettyja etuuksia tai palve-
luja haettaessa. Esimerkiksi Kelan vaativan laakinnallisen kuntoutuksen mydntédminen edel-
lyttad, ettd asiakkaalla on asianmukainen julkisen sektorin laatima kuntoutussuunnitelma.
Kuntoutussuunnitelma on ammattilaisen arvio kuntoutuksen tarpeesta, ja sita kdytetaan
kuntoutuspaatdsten tekemisen pohjana. Se ei kuitenkaan takaa, ettd haettua kuntoutusta
mydnnetdan tai ettd kuntoutusta toteutetaan suunnitelman mukaisessa laajuudessa.
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Hoitoon ja kuntoutukseen osallistuvat
ammattilaiset

Lihastautien hoito ja kuntoutus edellyttavat usein useiden

eri ammattilaisten yhteistyota. Seuraavaksi kuvataan eri
kuntoutusmuotoja ja ammattilaisia, jotka voivat sairauden
tyypista ja yksilollisesta tilanteesta riippuen olla osana lihastautia
sairastavan henkilén hoitoa ja kuntoutusta.

Fysioterapia

Fysioterapia on oleellinen osa lihastautia sairastavan kuntoutusta. Silla
pyritaan vaikuttamaan lihastautia sairastavan mahdollisuuksiin pysya
mahdollisimman toimintakykyisena sairaudesta riippumatta. Fysiote-
rapeutilla on erikoisosaamista tuki- ja lilkkuntaelimistdn tutkimisesta

ja arvioinnista. Fysioterapeutti pystyy suunnittelemaan harjoitteita ja
kuntoutusta, jotka tukevat lihasten toimintaa, liilkkumista ja paivittaisista
toiminnoista selviytymistd. Koska lihastaudit iimenevat monella eri ta-
valla, ei ole olemassa yhta oikeaa ja yhtenadista lihastautien fysioterapia-
menetelmaa. Lihastautia sairastavan fysioterapia voi olla hyvin erityyp-
pista riippuen sairaudesta ja sen aiheuttamista rajoitteista ja vaivoista.
Fysioterapeutin tulee tunnistaa lihastautia sairastavan yksilolliset tarpeet
ja suunnitella tarvittavat harjoitteet niiden perusteella. Fysioterapi-

assa tarkasteltavia ja harjoitettavia asioita ovat ryhti, liikeradat, lihas-
kunto, hengitystoiminta, tasapaino ja koordinaatio. Fysioterapian avulla
pyritaan myos lievittamaan sairaudesta mahdollisesti johtuvia kipuja.
Fysioterapiassa voidaan arvioida myds apuvalineiden tarvetta. Fysiote-
rapiaa voidaan toteuttaa eri ymparistdissa, kotona, kuntoutuslaitoksissa,
terveyskeskuksissa ja erikoissairaanhoidossa. Perusfysioterapian rinnalla
voi olla kaytdssa esimerkiksi allasterapia ja hengitysfysioterapia. Laaka-
rin laatiman kuntoutussuunnitelman perusteella voidaan myéntaa yksi-
|6llista fysioterapiaa joko hyvinvointialueen jarjestamana laakinnallisena
kuntoutuksena tai Kelan vaativana ladkinnallisena kuntoutuksena.

Kuntoutusohjaus

Kuntoutusohjaus on kuntoutusohjaajan antamaa lakisdateista, potilaille
maksutonta palvelua, jonka tavoitteena on auttaa pitkaaikaissairasta tai
vammaista henkilda saavuttamaan ja yllapitdamaan mahdollisimman hyva
toimintakyky, hyvinvointi ja eldmanhallinta. Kuntoutusohjaaja tukee
lihastautia sairastavan henkilon kuntoutumista ja arjessa selviytymista

29




hanen omassa elinymparistdssaan, kuten kotona, koulussa ja tydssa.
Kuntoutusohjaaja auttaa hahmottamaan kuntoutujan kokonaistilannetta
ja ohjaa sopivien tukipalvelujen pariin. Kuntoutusohjaaja koordinoi ja
seuraa kuntoutusta avohoidossa. Kuntoutusohjaaja voi toimia yhdys-
henkilona eri toimijoiden, kuten sairaalan, kodin, tydpaikan, koulun,
varhaiskasvatuksen seka muiden hoito- ja kuntoutustahojen ja viran-
omaisten valilla.

Aloite kuntoutusohjaukseen voi tulla potilaalta tai hanen laheisiltaan,
hoito- ja kuntoutustyontekijoilta, terveys-, sosiaali- tai koulutoimesta tai
muilta tahoilta. Lahetetta ei tarvita.

Keuhkolaakari

Lihastauti voi vaikuttaa hengitykseen, yskimiseen ja kurkunpaan toimin-
taan osallistuviin lihaksiin, minka vuoksi hengitykseen liittyvat kompli-
kaatiot ovat yleisia lihastauteja sairastavilla henkil6illa. Lihastaudit eivat
usein kuitenkaan vaikuta itse keuhkoihin. Lihastauti voi heikentaa kaikkia
hengityksen osa-alueita: itse hengitysta, hengitysteiden puhdistumista ja
hengitysteiden suojausta. Levossa esiintyva hengenahdistus on tyypilli-
nen merkki hengitysvajauksesta, mutta se ei valttamatta ilmene selkeasti
lihastautien alkuvaiheessa, koska hengityslihaksilla on normaalisti suuri
varareservi. Hengitystoimintaa tulisikin seurata asianmukaisin testein,
jotta hengityslihasten heikkeneminen voidaan tunnistaa ajoissa. Esimer-
kiksi fysioterapeutin tekemilla mittauksilla ja arvioinneilla on erityisen
tarkea merkitys lihastautia sairastaville. Jos hengityksen perusmittauk-
sissa saadut tulokset jadvat alle suositusarvojen, potilas tulee ohjata
tarkempiin tutkimuksiin ja tarvittaessa arvioon hengitystukihoidon
tarpeesta.

Hitaasti kehittyva hengitysvajaus aiheuttaa oireita yleensa ensin yén
aikana. Hengitysvajaus ja hiilidioksidipitoisuuden nousu voivat aiheuttaa
monenlaisia oireita. Tyypillisia merkkeja ovat rasituksen siedon heiken-
tyminen ja hengenahdistus sekd aamupaansarky ja tokkuraisuus. Paivan
aikana voi esiintyd vasymysta, uneliaisuutta, uupumusta, artyneisyytta
ja keskittymiskyvyn heikkenemista. Lisaksi voi ilmeta ruokahalun heikke-
nemista, ruoan menemista toistuvasti "vaaraan kurkkuun” seka lisaanty-
nytta infektioherkkyytta ja toistuvia keuhkokuumeita. Mikali testien pe-
rusteella havaitaan, etta hiilidioksidi ei poistu verenkierrosta riittavasti,
voidaan harkita hengitystukilaitteen kayttddnottoa. Hyvin toteutettu
hengitystukihoito poistaa hengitysvajauksen oireet ja vahentaa infektio-
herkkyytta.
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Jos lihastauti vaikuttaa hengitykseen, hoitotiimissa olisi hyva olla hen-
gitysvajauksen hoitoon perehtynyt Iadkari ja hoitaja, joihin potilas voi
olla yhteydessa, jos hengitys alkaa vaikeutua tai ilmenee uusia oireita.
Hengityshoitoon erikoistuneita asiantuntijoita voivat olla keuhkolaakarit
ja anestesialaakarit seka asiantuntijasairaanhoitajat. Myds hengitysoi-
reiden osalta on huomioitava, etta oireet voivat vaihdella suuresti sai-
rauden tyypista ja etenemisesta riippuen, minka vuoksi hoitokdytannot
eivat ole kaikille potilaille yhtenevia. Hengitysvajauksen ja unenaikaisten
hengityshairididen hoidon kulmakivena on noninvasiivinen ventilaatio-
tuki (NIV).

Ortopedi

Ortopedit ovat ladkareita, jotka ovat erikoistuneet tuki- ja lilkuntaeli-
mistdn sairauksiin - eli luihin, niveliin seka niita ympardiviin lihaksiin,
janteisiin ja nivelsiteisiin. Ortopedit toimivat yleensa konsultteina, kun
tarvitaan arviota luuston tai nivelten ongelmista erityisesti kirurgisen
hoidon nakdkulmasta. Vaikka lihastaudit eivat yleensa vaikuta suoraan
luihin, pitkaaikainen lihasheikkous voi aiheuttaa muutoksia luustossa ja
nivelissa. Esimerkiksi nivelia tukevat lihakset voivat jaykistya ja lyhen-
tya, mika johtaa nivelten virheasentoihin. Ndiden ehkaisyssa tarkeaa
on saanndllinen liikeharjoittelu, asentohoito, tukien kayttd ja joissakin
tapauksissa leikkaushoito. Lihasheikkous voi vaikuttaa my6s selkdran-
gan asentoon ja aiheuttaa skolioosia, jossa selkaranka kaartuu sivulle.
Sen etenemistad seurataan saanndllisesti, ja tarvittaessa ortopedi arvioi
tukien tai leikkauksen tarpeen.

Kardiologi

Kardiologi on sydansairauksiin erikoistunut 1dakari. Joihinkin lihastau-
teihin voi liittyd sydamen toiminnan hairidita ja sydanlihaksen sairautta,
kardiomyopatiaa. Sydansairaudet ovatkin merkittdva sairastavuutta

ja kuolleisuutta lisdava tekija tietyissa lihastaudeissa. Sydamen tilan
arviointi kuuluu olennaisena osana ndiden potilaiden hoitoa. Kardiolo-
gin varhainen mukaan ottaminen, riskipotilaiden tunnistaminen ja tiivis
yhteistyd muun hoitotiimin kanssa parantavat hoidon laatua ja voivat
ehkaista vakavia sydankomplikaatioita. Sydanoireiden eteneminen vaih-
telee lihastaudista ja yksilosta riippuen, minka vuoksi seurannan tarpeet
arvioidaan sairauskohtaisesti.
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Puheterapia

Osa lihastaudeista vaikuttaa puheen tuottamiseen seka syomiseen ja
nielemiseen osallistuvien lihasten toimintaan. Synnynnaisissa lihas-
taudeissa lihasheikkous voi vaikeuttaa vastasyntyneen imemista ja
ruokailua, ja letkuruokinta voi tulla tarpeeseen. Myds suun motoriikan
kuntoutus on tarkeaa ruokailun ja puheen kehityksen kannalta. Lisaksi
vanhemman ja lapsen valisen vuorovaikutuksen kehittyminen voi vaatia
tukea. Mybhemmin alkavissa lihastaudeissa puhe- ja nielemisoireet
voivat ilmaantua sairauden edetessa tai joissain tapauksissa olla sai-
rauden ensioireita. Puheterapia on laakinnallisen kuntoutuksen muoto,
jonka tavoitteena on edistaa toiminta- ja kommunikaatiokykya arjessa.
Puheterapeutti arvioi ja kuntouttaa vaikeuksia, jotka liittyvat seuraaviin
osa-alueisiin: puhe, kieli, kommunikaatio, dani, lukeminen ja kirjoittami-
nen, sydminen ja nieleminen sekd suun motorinen toiminta. Puhetera-
pia pohjautuu yksildlliseen suunnitelmaan, jonka tavoitteet ja toteutus
sovitaan yhdessa puheterapeutin, kuntoutujan ja tarvittaessa hanen
|aheistensa kanssa. Puheterapian avulla voidaan yllapitaa puhekykya ja
parantaa puheen selkeytta. Mikali puheen tuottaminen vaikeutuu mer-
kittavasti, voidaan ottaa kayttoon puhetta tukevia tai korvaavia keinoja ja
apuvadlineita. Puheterapiaan ohjaudutaan terveydenhuollon ammattilai-
sen lahetteelld, joka tehdaan yleensa hoitavan tahon toimesta.

Ravitsemusterapia

Lihastauteihin voi liittya erilaisia ravitsemukseen liittyvid haasteita.
Esimerkiksi lihastaudin aiheuttama lihasheikkous johtaa usein liilkkumi-
sen vahenemiseen ja sita kautta energiankulutuksen pienenemiseen,
mika voi altistaa ylipainon kertymiselle. Osaan lihastaudeista taas liittyy
kasvon ja nielun alueen lihasheikkoutta, jotka voivat vaikeuttaa sydmista
ja alentaa ravinnon saantia ja altistaa aliravitsemustilan kehittymiseen.
Merkittavimmat ravitsemukseen liittyvat ongelmat tulee kartoittaa ja
ratkaista ravitsemusterapeutin avulla. Ravitsemusterapeuteilta saa
luotettavaa ja ajantasaista tietoa ravitsemuksesta. Ravitsemusterapiaan
ohjataan ladkarin lahetteelld tai muun sovitun tyénjaon mukaisesti.
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Toimintaterapia

Toimintaterapia on laakinnallisen kuntoutuksen muoto. Toimintaterapian
tavoitteena on tukea eri-ikaisten ja erilaisissa elamantilanteissa ole-

vien ihmisten sujuvaa arkea siten, etta he voivat selviytya paivittaisista
toiminnoista, opiskella, kdyda tydssa ja osallistua itselleen merkityksel-
liseen vapaa-aikaan. Toimintaterapian avulla tuetaan niita valmiuksia ja
taitoja, joita tarvitaan arjen toiminnoista suoriutumiseen. Apuvalineiden
tarpeen arviointi ja kodin muutostdiden suunnittelu kuuluvat myds toi-
mintaterapiaan. Terapian sisaltéon vaikuttavat muun muassa kuntoutu-
jan ika ja elamantilanne ja hanen toiveensa. Toimintaterapiaan tarvitaan
terveydenhuollon ammattihenkilén tekema arvio kokonaistilanteesta
seka kuntoutussuunnitelma, joista ilmenee kuntoutuksen tarve.

Terveyssosiaalityo

Lihastautia sairastavalla on mahdollista saada useita tukitoimia ja
palveluja, mutta ndiden hahmottaminen voi olla sairastavalle ja hdnen
|aheisilleen hankalaa. Terveyssosiaality® on terveydenhuollossa tapah-
tuvaa sosiaalityota ja ohjausta ja se on osa kokonaisvaltaista hoitoa.
Terveyssosiaalityontekija tukee potilasta sairauden tai vamman myéta
muuttuneessa eldmantilanteessa. Sosiaalitydntekija ohjaa ja neuvoo
sosiaaliturvaan, taloudellisiin etuuksiin seka sosiaali-, terveys- ja kuntou-
tuspalveluihin liittyvissa asioissa. Sosiaalitydntekija tekee arvion potilaan
sosiaalisesta tilanteesta yhdessa potilaan kanssa. Arvion tekoon voivat
osallistua myds potilaan laheiset. Sosiaalitydntekija auttaa tarkoituk-
senmukaisten palvelujen ja tukitoimien hakemisessa ja jarjestamisessa
oikea-aikaisesti. Sosiaalityontekijan palvelut ovat maksuttomia.

33




Apuvalineet

Apuvaélineet helpottavat arjen sujumista, mahdollistavat liikkkumisen ja tukevat
kotona ja kodin ulkopuolella toimimista. Lihastautia sairastavalle apuvalineet
mahdollistavat tasavertaisen osallistumisen arkeen ja lisddvat omatoimisuutta.
Arkea tukevia apuvalineita voivat olla esimerkiksi liikkkumista ja hengitysta tukevat
ratkaisut, erilaiset pienapuvalineet, asumisymparistéon tehtavat apuvalineratkaisut
seka kommunikointia tukevat keinot. Apuvalineiden jarjestamisesta ja
kustantamisesta vastaavat eri toimijat apuvalineen kayttotarkoituksen

mukaan. Hyvinvointialueet jarjestavat ladkinnallisen kuntoutuksen apuvalineet
terveydenhuollon palveluna. Ladkinnallisen kuntoutuksen apuvalineiden
tarkoituksena on edistaa kuntoutumista, tukea, yllapitaa tai parantaa toimintakykya
tai ehkaista toimintakyvyn heikentymista.
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Apuvélineiden hankinta alkaa aina tarpeen arvioinnilla, jonka pohjalta laaditaan apuvali-
neen hankintasuunnitelma. Arviointi tehdaan kayttajalahtoisesti ja yksilollisesti apuvalinei-
siin perehtyneen terveydenhuollon ammattilaisen tai kuntoutuksen apuvalineasiantuntijan
toimesta. Arvioinnissa tulee huomioida potilaan toimintakyky, eldmantilanne ja elinympa-
ristd. Apuvdlineen kayttajalle ja hdnen Idheiselleen on tarjottava riittava ohjaus apuvalineen
kaytosta, jotta apuvalineen kayttd on turvallista ja tarkoituksenmukaista. Apuvalinepalve-
luprosessi on osa kuntoutus-, hoito- tai palvelusuunnitelmaa. Hyvinvointialueen apuvaline-
palvelut (arviointi, huolto ja korjaukset) ovat maksuttomia.

Perustason ladkinnallisiin apuvalineisiin, joista vastaa hyvinvointialueen perustervey-
denhuolto, ei tarvita lahetetta. Tallaisia apuvalineita ovat esimerkiksi kdvelykeppi, suih-
kutuoli, rollaattori ja manuaalipydratuoli. Hyvinvointialueen erikoissairaanhoito vastaa
vaativista laakinnallisista apuvalineista, joita varten vaaditaan ldhete. Tallaisia vaativia
apuvalineita ovat esimerkiksi kalliit liikkumisen apuvalineet, kuten sahkdpyodratuoli. Muita
vaativan ladkinnallisen kuntoutuksen apuvalineita ovat erilaiset kalliit kommunikoinnin, tie-
donsaannin ja ympariston hallinnan apuvalineet. Yksittdiset ympariston hallintaan liittyvat
laitteet, kuten oven aukaisupainike ja ovipuhelin kuuluvat padsaantodisesti sosiaalitoimen
vastuulle.

Jos asiakkaalla on tarve saada perustason apuvalineitd, han voi asioida oman asuinkun-
tansa apuvalinelainaamossa aukioloaikoina, usein ilman ajanvarausta. Apuvalinepalveluun
voi olla yhteydessa myds etukateen, jolloin voidaan sopia ajankohta apuvalineen noutoa
varten ja jarjestaa tarvittava opastus apuvalineen kayttddn. Mikali kyse on erikoissairaan-
hoidon kautta luovutettavasta apuvalineesta, apuvalineen saaminen edellyttda hoitavan
tahon arviota ja lahetetta.

Sopeutumisvalmennus

Sopeutumisvalmennuksella tuetaan vammaista henkil6a ja hanen perhettddan vammasta tai
sairaudesta johtuvassa elamantilanteen muutoksessa. Sen tavoitteena on edistaa vammai-
sen henkilon ja hanen perheensa toimintakykya ja lisata voimavaroja. Tarkeana tavoitteena
on myos vertaistuen hyddyntaminen. Sopeutumisvalmennusta jarjestavat paaasiassa Kela
ja hyvinvointialueet. Lisaksi jarjestot jarjestavat sopeutumista tukevia kursseja seka muuta
kuntoutusta tukevaa toimintaa. Sopeutumisvalmennusta jarjestetaan kursseina, jotka
sisaltavat ryhmamuotoista toimintaa, keskusteluryhmia ja asiantuntijaluentoja. Sopeutu-
misvalmennukseen hakemista varten tarvitaan terveydenhuollossa tehty kuntoutussuun-
nitelma tai laakarintodistus, jossa kyseista kuntoutusta on suositeltu. Lisatietoa Kelan
kuntoutus- ja sopeutumisvalmennuskursseista 10ytyy Kela.fi-sivuilta. Oman alueen kun-
toutusohjaaja osaa neuvoa my0ds muista mahdollisesti tarjolla olevista vaihtoehdoista.

35


https://www.kela.fi/aareishermo-ja-lihassairaudet-sopeutumisvalmennus

oy SEAS T ARCY o LT

_vx.
T G R ° U
M

._.-Um. i.a.m.“w“iﬁ»' & “_33_%,:.. e el

w oy n.‘ ¥ <.. .” . .**fr. ...M” .,.._. 1 .m._Truﬂ«4\

= Fo

3

1
X

i ..smri.?d.éw%i
i et ..._W_M .wnﬁ.%ﬂgfsa., :

ke S e et i v

TSI e e e




Palliatiivinen hoito

Palliatiivinen hoito tarkoittaa parantumatonta tai henkea uhkaavaa sairautta sairastavan
ihmisen ja hanen Idheistensa aktiivista, kokonaisvaltaista tukemista. Sen tavoitteena on
lievittaa oireita ja karsimysta seka yllapitaa mahdollisimman hyvaa eldmanlaatua. Pallia-
tiivinen hoito koskettaa kaikkia kroonista ja etenevaa sairautta sairastavia, joiden sairaus
heikentaa elamadnlaatua. Palliatiivista hoitoa ei ole rajattu tiettyyn sairauteen, ikaan tai ajan-
kohtaan. Palliatiivisen hoitolinjauksen jalkeen elama voi jatkua vuosia, mutta yleisimmin
kyse on kuukausista.

Sairastavan on hyva tietaa, miten palliatiivisen hoidon palveluketju etenee, mista apua
on saatavilla ja miten toimia, jos kotona selviytyminen ei ole enaa mahdollista. Lihastautia
sairastavan hyva palliatiivinen hoito edellyttaa, etta hoitava henkilékunta perehtyy taudin-
kuvaan ja potilaan tilanteeseen huolellisesti ja keskustelee seka sairaudesta etta sen etene-
misesta ja hoidosta avoimesti potilaan ja Iaheisten kanssa. Palliatiivisen hoidon tarpeen
esiin ottaminen riittavan varhain seka ajoissa laadittu hoitotahto luovat perustan elaman
loppuvaiheen hoidon suunnittelulle. Hoidosta vastaava ladkari ja muu hoitotiimi tekevat
ennakoivan hoitosuunnitelman yhdessa potilaan ja hanen Idheistensa tai laillisen edustajan
kanssa. Suunnitelmassa maaritellaan hoidon tavoitteet eli hoitolinjaus, valittavat hoitokei-
not seka mahdolliset hoidon rajaukset. Sairauden edetessa hoitosuunnitelmaa voi tarken-
taa ja muokata. Hoitoneuvottelun osana potilas voi myds tehda kirjallisen hoitotahdon.
Hoitotahto ilmaisee, millaista hoitoa potilas haluaa eldman loppuvaiheessa. Se myds auttaa
laheisia tekemaan hoitoon liittyvia padtoksia, jos potilas itse on estynyt. Hoitotahdossa
voidaan maaritella myds se, milloin aktiivisesta elintoimintoja yllapitavasta hoidosta luovu-
taan. Hoitohenkildkunnan tulee kunnioittaa hoitotahdon toiveita ja pyrkia noudattamaan
niita mahdollisuuksien mukaan. Hoitotahdon voi tehda Omakanta-palvelussa, suullisesti
hoitavalle taholle tai kirjallisesti todistajien vakuuttamana. Hoitotahdolle ei ole virallista lo-
maketta, mutta esimerkiksi Terveyden- ja hyvinvoinnin laitoksen sivuilta [6ytyy lomakepoh-
jia, joita voi kayttaa. On suositeltavaa, etta hoitotahto tehdadn aina kirjallisesti.

Hoidon rajaus tarkoittaa paatosta pidattaytya hyodyttomasta tai haitallisesta hoidosta.
Karsimysta aiheuttavaa hoitoa ei tulisi kenellekadn antaa, ja on tarkea keskustella hoita-
van laakarin kanssa hoidoista ja tutkimuksista, joista on viisasta pidattaytya. Ihminen saa
kieltaytya mista tahansa hoidosta, jolloin hanta hoidetaan muulla parhaalla mahdollisella
tavalla. Elvytyskielto on tunnetuimpia hoidon rajauksia. Ajoissa tehty paatos elvytyksesta
pidattaytymisesta on myods pitkalle edenneen sairauden hyvaa hoitoa. Elvytyksesta pidat-
tdytyminen rajaa pois vain elvyttamisen sydamen lopettaessa toimintansa, kaikki muu aut-
tava hoito toteutetaan normaalisti. Paatoksen voi tehda potilas itse kirjaamalla sen hoito-
tahtoonsa, tai paatoksen voi tehda myds hoitava ladkari laaketieteellisin perustein.
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Saattohoito on palliatiivisen hoidon viimeinen vaihe. Saattohoitopaatds tehdaan, kun
kuolema on todennakdinen lahipaivien tai viikkojen aikana. Saattohoitopaatds on ladketie-
teellinen paatos, ja sen tekee potilaan hoidosta vastaava laakari yhdessa potilaan kanssa.
Saattohoidon aikana keskitytaan potilaan kannalta merkityksellisiin asioihin, kuten valitto-
miin oireita lievittaviin hoitoihin, jaahyvaisiin ja henkiseen tukeen. Saattohoidossa kuole-
maa ladhestyvalle pyritdan takaamaan mahdollisimman arvokas ja oireeton loppuelama,
huomioiden samalla laheisten tarpeet. Saattohoidossa kuolemaa ei jouduteta, mutta
elamaa ei myodskaan pitkiteta keinotekoisesti. Saattohoidon tavoitteena on rauhallinen ja
turvallinen kuolema. Saattohoito voidaan toteuttaa kotona kotisairaalan turvin, palveluasu-
musyksikdssa, sairaalan osastolla tai saattohoitokodissa.




6.Lihastautipotilaan arki ja palvelut

Lastenneuvolapalvelu

Aitiys- ja lastenneuvolat tarjoavat lakisaateisia terveyspalveluja odottaville perheille, alle
kouluikaisille lapsille (0-6-vuotiaat) ja heidan huoltajilleen. Neuvolapalvelut ovat asiakkaille
maksuttomia perusterveydenhuollon palveluita ja ne palvelevat ajanvarauksella. Hyvinvoin-
tialueella on jarjestamisvastuu neuvolapalvelusta. Neuvolan tarkeimpiin tehtaviin kuuluu
lapsen kasvun ja kehityksen seuraaminen seka koko perheen terveyden, hyvinvoinnin ja
turvallisuuden edistdaminen. Neuvolassa tuetaan vanhempia ja huoltajia kasvatustydssa
seka vahvistetaan lapsen turvallista kasvuymparistod. Neuvolalla on keskeinen rooli lasten
lihastautien varhaisessa tunnistamisessa. Epaily lihastaudista voi herata esimerkiksi, jos
lapsen motorisessa kehityksessa havaitaan poikkeavuuksia tai kehityksen viivastymaa.
Talléin lapsi on syyta |dhettaa erikoissairaanhoidon arvioon. Lihastautia sairastavan lapsen
hoito ja seuranta tapahtuu ensisijaisesti erikoissairaanhoidossa lastenneurologien johdolla.

Varhaiskasvatus ja esiopetus

Kaikilla alle kouluikaisilla lapsilla on yhtaldainen subjektiivinen oikeus kokopaivaiseen var-
haiskasvatukseen. Varhaiskasvatuksessa lapsella on oikeus saada tukea heti, kun tuen tarve
on havaittu. Lapsi saa yksilollisesti kohdennettua ja eri tasoista tukea tarpeen mukaan.
Jokaiselle perhepadivahoidossa ja paivakodissa olevalle lapselle laaditaan oma henkilékoh-
tainen varhaiskasvatussuunnitelma. Suunnitelma laaditaan yhteistydssa henkiléston, huol-
tajan ja lapsen kanssa. Siihen kirjataan lapsen kehitykseen ja oppimiseen tarvitsema tuki
seka suunnitelma tuen antamisesta.

Koulunkaynti, opiskelu ja niihin liittyvat palvelut

Koulunkaynti on keskeinen osa lapsen kasvua, kehitysta ja osallisuutta. Sujuva koulupolku
muodostuu toimivan moniammatillisen ja monialaisen yhteistydn pohjalta, jossa tieto
lapsen jaksamisesta ja tarvittavista tukitoimista kulkee kodin, koulun ja terveydenhuollon
valilla. Koulutuksen jarjestajalla on velvollisuus varmistaa lihastautia sairastavalle lapselle ja
nuorelle yhdenvertaiset koulunkaynti- ja opiskelumahdollisuudet. Yhdenvertaisuuslaki seka
YK:n vammaissopimus edellyttavat kohtuullisia mukautuksia, joilla turvataan vammaisen
henkildn oikeus koulutukseen.
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Lihastautia sairastava lapsi koulussa

Lihastauti voi vaikuttaa oppilaan koulupdivaan monin tavoin. Se voi ilmeta hitaampana
tyoskentelyvauhtina, fyysisena uupumuksena, liikkumisen haasteina tai joissakin tapauk-
sissa kognitiivisen toiminnan haasteina. Osaan lihastaudeista liittyva hengitystoimintojen
heikentyminen voi lisata infektioherkkyytta, mika saattaa nakya runsaampina poissaoloina.
Lihastaudin monimuotoiset oireet edellyttavat usein joustoja ja koulupaivan rytmittamista.
Tavoitteena on, ettd oppilas voi osallistua taysipainoisesti oman ryhmansa toimintaan.
Hyvin kohdennettu tuki, kuten apuvalineet, avustaja tietyissa tilanteissa, mahdollisuus
taukoihin ja lisdaika tehtaville seka esteeton kouluymparistd tukevat oppilaan jaksamista
koulupaivan aikana.

Lihastautia sairastava lapsi tarvitsee usein koulussa avustajan (koulunkdynninohjaajan)
tukea. Tuki voi olla oppimista mahdollistavaa avustamista tai avustaminen voi liittya arjen
perustoimintoihin, kuten liikkumiseen, ruokailuun tai henkilékohtaisesta hygieniasta huo-
lehtimiseen. Avustamisen tarve ja toteutustavat ovat yksiléllisia, ja oppilaan oma ndkemys
on tassa keskeinen. Mikali lapsi tarvitsee hoitotoimenpiteita koulupdivan aikana, on tarkeaa
sopia vastuut ja mahdollinen hoitoringin mukanaolo koulussa. Jos koulunkaynninohjaaja on
vastuussa lapsen hoitotoimenpiteista, hanen asianmukainen perehdytyksensa on erityisen
tarkeda. Ennen koulunkaynnin alkua pidetaan hoitoneuvottelu erityisjarjestelyiden suun-
nittelemiseksi. Koulunkdynninohjaajan poissaolojen ajaksi tarvitaan toimiva, ennakkoon
mietitty ja sopimukseen kirjattu sijaisjarjestelma. Lihastautia sairastava oppilas voi myés
joutua olemaan koulusta poissa ikatovereitaan useammin hoitojaksojen tai sairaalakayn-
tien vuoksi, ja poissaolot voivat joskus venya pitkiksi. Tall6in on tarkeaa, etta oppilas saa
kayttéonsa poissaoloajaltaan muistiinpanot ja muut oppimateriaalit pysyakseen opetuksen
mukana. Digitaaliset oppimisymparistot ja mahdollisuus osallistua opetukseen etdyhteyden
valityksella voivat tukea opiskelua my6s silloin, kun fyysinen lasnaolo koulussa ei ole mah-
dollista. Opettajien ja vanhempien vélinen saannéllinen ja avoin yhteydenpito auttaa enna-
koimaan poissaoloja ja tukee opintojen sujuvaa etenemista.

Oppilaan siirtyessa kouluasteelta toiselle on tarkeaa jarjestaa yhteinen suunnittelupa-
laveri, jossa kdydaan lapi oppilaan terveys, tukitoimet, avustaminen ja kuljetukset. N&ain
varmistetaan, etta uudessa koulussa tiedetdan oppilaan tuen tarpeet jo etukateen ja niihin
osataan varautua ajoissa.

3 Oppilas itse ja hdnen perheensd ovat parhaita asiantuntijoita siitd, miten
sairaus ndkyy koulupdivdssd ja koulunkdynnissd.”
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Lihastautiliitto on tehnyt tydkalun, joka helpottaa lihastautia sairastavan lapsen
kodin ja koulun valista viestintad. Kyseessa on taytettava lomake, jonka huoltajat
tdydentavat lapsensa tarpeiden mukaisesti ja antavat koululle. Lomake kokoaa
olennaiset asiat esimerkiksi siirtymisistd, ruokailusta, valitunneista, apuvalineista
ja lilkuntatunneista. Lomake on ladattavissa Lihastautiliiton verkkosivuilta.

\

Koulunkayntia ja opiskelua tukevat apuvalineet

Perusopetuslain mukaisesti opetustoimi on velvollinen jérjestdmadn vammaiselle tai eri-
tyistd tukea tarvitsevalle oppilaalle maksutta tarvittavat koulu- ja luokkakohtaiset apuvali-
neet. Koulunkdynnin apuvalineisiin voi kuulua esimerkiksi erilaiset kommunikointia tukevat
materiaalit ja valineet, erityispulpetit ja tuolit seka koulun tilojen esteettdémyyttd parantavat
ratkaisut (luiskat, sdhkoiset ovenavausjarjestelmat, hissin kdyttd). Uudistetussa oppimisen
tuessa apuvalineet ovat oppilaskohtaisia pedagogisia tukitoimia, joista paatetdan opetuk-
sen jarjestajan tekemalld tukea koskevalla paatokselld, tarvittaessa yhteistydssa opiskelu-
huollon kanssa. Henkil6kohtaiset Iddkinnallisen kuntoutuksen apuvalineet jarjestaa tervey-
denhuolto osana ladkinnallista kuntoutusta.

Kela voi myontaa opiskeluun valttdmattémia, teknisesti vaativia ja kalliita apuvalineita,
kuten piste- ja isondyttdja, lukutelevisioita tai tietokoneita. Naitd voidaan mydntaa perus-
koulun ylemmilla luokilla, lukiossa tai muissa opinnoissa, jos apuvaline on opiskelun kan-
nalta valttdmaton eika sitd ole mahdollista saada koulun tai hyvinvointialueen kautta.

Toisen asteen opinnot ja korkeakouluopinnot

Oppivelvollisuus jatkuu 18 ikavuoteen tai toisen asteen tutkinnon suorittamiseen asti.
Oppivelvollisuuslain mukainen oikeus maksuttomaan koulutukseen jatkuu sen kalenteri-
vuoden loppuun, jona opiskelija tdyttda 20 vuotta. Tama on erityisen tarkeaa lihastautia
sairastaville opiskelijoille, silla sairauspoissaolot tai hitaampi opiskelutahti voivat viivastyt-
taa valmistumista. Jos opintopolkuun sisaltyy valmentavaa koulutusta, kuten TELMA-kou-
lutusta (tyohon ja itsenaiseen elamaan valmentava koulutus) tai TUVA-koulutusta (tutkin-
tokoulutukseen valmentava koulutus), maksuttomuuden kestoon liittyvat saannokset ovat
joustavammat.

Lihastautia sairastavalla nuorella jatko-opiskeluvalinnat voivat vieda aikaa, koska valin-
toja tehtaessa on kartoitettava mahdollisten oppilaitosten esteettomyys ja saatavilla olevat
tukitoimet. Perusopetuksen jalkeisia valintoja kannattaa alkaa pohtia hyvissa ajoin. Erilais-
ten vaihtoehtojen vertailussa voi kdyttaa apuna esimerkiksi Kelan jarjestamaa koulutus-
kokeilua, oppilaitosten omia tutustumisjaksoja tai ammattilaisen kanssa tehtavaa koulu-
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vierailua. Jotta nuori saa tukea heti opintojen alusta lahtien, kannattaa tuen tarpeista olla
yhteydessa oppilaitoksen erityisopettajaan tai opinto-ohjaajaan.

Opiskelija voi saada yksil6llista tukea esimerkiksi opinto-ohjauksesta seka opiskeluhuol-
lon ja hyvinvointipalvelujen ammattilaisilta, kuten kuraattoreilta, opintopsykologeilta ja
opiskeluterveydenhuollosta. Erityista tukea tarvitseville opiskelijoille voidaan tarjota henki-
I6kohtaista ohjausta opintojen eri vaiheissa seka yksildllisia jarjestelyja oppimistilanteisiin.
Tallaisia voivat olla esimerkiksi rauhallinen tila, lisdaika koetilanteissa tai tehtavien palaut-
tamiseen ja erilaiset apuvalineet. Jos ammatillisessa koulutuksessa, lukiossa tai korkea-
koulussa opiskeleva vammainen tarvitsee opiskelua varten henkilokohtaisen avustajan tai
liikkumisen tuen, se voidaan myontaa vammaispalvelulain perusteella.

Ammatillisessa koulutuksessa opiskelijalle laaditaan henkildkohtainen osaamisen ke-
hittamissuunnitelma (HOKS), jossa maaritelladn opintojen tavoitteet seka opiskelijan tar-
vitsemat yksildlliset ohjaukset ja tukitoimet. Lukio-opinnoissa oppimisen tuki perustuu
opiskelijan yksilollisten tarpeiden tunnistamiseen. Tuki voi sisaltaa seka opiskelijakohtai-
sia tukitoimia etta opiskeluymparistdoon ja koko opiskeluyhteis6on liittyvia ratkaisuja, joilla
edistetaan opintojen sujuvuutta ja yhdenvertaisia mahdollisuuksia opiskeluun. Opiskeli-
jan tukitoimet suunnitellaan yhteistydssa opiskelijan ja hanta opettavien aineenopetta-
jien, erityisopettajien seka opinto-ohjaajien kanssa. Tukitoimet voidaan kirjata opiskelijan
pyynnosta hanen henkilokohtaiseen opintosuunnitelmaansa. Vammaisten opiskelijoiden
tuen tarpeisiin vastaamiseksi tehdaan tarvittaessa yhteistyota hyvinvointialueen kanssa.
Opiskelijaa ohjataan tarvittaessa ylioppilaskokeiden erityisjarjestelyjen hakemisessa seka
niihin liittyvien lausuntojen hankkimisessa. Lisaksi opiskelijaa tuetaan vammaispalvelulain
ja muiden lakien mukaisten palveluiden ja apuvalineiden hakemisessa. Opiskelijan jaksa-
mista ja hyvinvointia tuetaan yhteistydssa opiskeluhuollon ja tarvittaessa muiden toimijoi-
den kanssa.

Kela myontaa koulunkayntiin ja opiskeluun liittyvia tukia ja kuntoutusetuuksia, jos sai-
raus tai vamma heikentaa olennaisesti nuoren tai aikuisen opiskelu- tai tyokykya. Etuuksien
myontaminen perustuu yksilolliseen arvioon. Kelan verkkosivuilta 16ytyy ajantasaiset ja
tarkemmat tiedot opiskeluun ja koulutukseen liittyvista tukimuodoista ja kuntoutusetuuk-
sista. Opintopolku.fi-verkkosivustolta 10ytyy tietoa eri opintovaihtoehdoista, opintoihin
hakeutumisesta seka esteettomasta ja saavutettavasta opiskelusta ja oppimisen tuen vaih-
toehdoista.
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Koululaisen ja opiskelijan terveydenhuolto

Peruskoulu

Kouluterveydenhuolto on peruskoulun oppilaille tarkoitettu lakisaateinen palvelu, jonka
tehtavana on tukea lapsen kasvua, kehitysta ja hyvinvointia koulupaivien aikana. Se on

osa koulujen monialaista opiskeluhuoltoa. Palvelut jarjestaa hyvinvointialue, ja ne ovat
saatavilla koululla tai sen laheisyydessa. Kouluterveydenhuoltoa toteutetaan kouluterve-
ydenhoitajan ja koululaakarin yhteistyona ja se toimii linkkina erikoissairaanhoitoon seka
muihin terveydenhuollon palveluihin. Kouluterveydenhuoltoon ja opiskeluhuoltoon kuuluu
my®&s psykologin ja koulukuraattorin palvelut. Lihastautia sairastaville lapsille koulutervey-
denhuolto voi olla tarkea tuki arjen sujuvuudessa ja koulunkayntiin liittyvien terveyteen
vaikuttavien asioiden huomioimisessa. Sairauksien hoito ei kuulu kouluterveydenhuollon
tehtaviin. Sairastumistilanteissa tulee ottaa yhteytta omaan terveysasemaan tai hoitavaan
yksikkdon. Oppilas voi menna kouluterveydenhoitajan vastaanotolle joko sopimalla tapaa-
misajan tai avoimilla, ilman ajanvarausta toteutuvilla vastaanotoilla. Kouluterveydenhuolto
on oppilaille maksutonta.

Toinen aste ja korkeakoulut

Opiskeluterveydenhuolto edistaa opiskelijoiden terveyttd, hyvinvointia ja opiskelukykya
seka tarjoaa perusterveydenhuollon palvelut. Palveluihin sisaltyvat muun muassa hoidon
tarpeen arviointi, sairaanhoito, suun terveydenhuolto seka tarvittavat perusterveydenhuol-
lon tutkimukset, fysioterapia ja ravitsemusterapia. Toisen asteen opiskelijoiden

(lukio ja ammatillinen koulutus) terveydenhuollosta vastaa hyvinvointialue. Palvelut jarjes-
tetdan joko oppilaitoksessa, sen laheisyydessa tai keskitetysti opiskeluterveydenhuollon
omassa toimipisteessa. Palvelut ovat maksuttomia alle 18-vuotiaille, jonka jélkeen osa mak-
suista maaraytyy asiakasmaksulain mukaisesti.

Korkeakouluopiskelijoiden opiskeluterveydenhuoltopalvelut jarjestda Kela ja tuottajana
toimii Ylioppilaiden terveydenhoitosaatio (YTHS). Korkeakouluopiskelijat maksavat Kelalle
lukukausittaisen terveydenhoitomaksun, joka kattaa YTHS:n tarjoamat opiskelutervey-
denhuollon palvelut. Erillisia kdyntimaksuja ei peritd. YTHS tarjoaa yleisterveyden, mielen-
terveyden ja suunterveyden palveluita kaikille perustutkintoa suorittaville opiskelijoille.
Opiskeluterveydenhuoltoon eivat kuitenkaan kuulu paivystystoiminta ja muu kiireellinen
sairaanhoito, sairauksien diagnostiikkaan liittyvat erityistutkimukset (kuten ENMG- ja mag-
neettitutkimukset), pitkaaikaissairauksiin liittyvat erikoissairaanhoidon seurantakaynnit ja
-tutkimukset, pitkdaikaissairauksien hoitotarvikkeet eivatka terveydenhuoltolain mukainen
laakinnallinen kuntoutus tai siihen liittyvat apuvalineet. Tutkimustarpeet tulee kuitenkin
tunnistaa YTHS:ss3, ja ohjata opiskelija tarvittaessa jatkotutkimuksiin ja hoitoon muualle
terveydenhuoltoon. Opiskelijalla on myds oikeus kadyttaa kotikuntansa terveyspalveluita.
Ajanvaraus YTHS:n tarjoamiin palveluihin tapahtuu hoidontarpeen arvioinnin kautta.
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Lihastauti ja tyoelama

Lihastauti voi vaikuttaa ty6- ja toimintakykyyn monin tavoin, mutta se ei suoraan tarkoita,
etta sairastava olisi tyokyvyton tai automaattisesti osatydkykyinen. Tyolla on monille mer-
kittava terveytta ja hyvinvointia edistava seka toimintakykya tukeva merkitys. Ty on jokai-
sen ihmisen perusoikeus.

Lihastautia sairastavien henkildiden tyokyvyn tukeminen edellyttaa yksildllista suun-
nittelua ja ennakoivaa otetta. Sairastavan ei tarvitse selviytya tydelaman haasteista yksin.
Ty6ssa jatkamista tai tydhon palaamista voivat tukea esimerkiksi sopivasti mitoitettu ja
oikein valittu tyd, tyotehtavien ja tydympariston mukauttaminen, riittava koulutus ja osaa-
minen seka viranomaisten tarjoama tuki tydllistymiseen. Tyon muokkausmahdollisuuksia
kaydaan tavallisesti lapi tyoterveysneuvottelussa yhdessa tydnantajan ja tyoterveyshuol-
lon edustajien kanssa. Yhdenvertaisuuslain mukaisesti tydnantaja on velvollinen tekemaan
kohtuullisia mukautuksia, jotta sairastunut pystyy jatkamaan tydssaan. Mukautukset voivat
olla tydymparistdon, tydaikoihin tai tydvalineisiin liittyvia muutoksia. Tydnantaja voi hakea
tyollisyysalueilta tydolosuhteiden jarjestelytukea, jos tydhon palkattavan tai tydssa jo ole-
van henkilén vamma tai sairaus edellyttaa uusia tyovalineita tai kalusteita, muutostoita tyo-
paikalla tai apua tydssa toiselta tyontekijalta. Tyodllisyysalueet voivat myos myontaa palkka-
tukea tydnantajalle, joka palkkaa ty6ttdman tydnhakijan, jonka tydskentelykyky on vamman
tai sairauden vuoksi pysyvasti alentunut.

Yrittdjyys voi avata lihastautia sairastavalle mahdollisuuksia silloin, kun perinteisen ty6-
elaman rakenteet eivat tarjoa riittavasti joustoa. Monille lihastautia sairastaville yrittajyys
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on tarjonnut mahdollisuuden tehda merkityksellista tyota omilla ehdoilla. Oman yritystoi-
minnan rakentaminen voi tuoda kaivattua joustavuutta, hallinnan tunnetta ja elamanlaa-
tua.

Tyon muokkaamiseen seka tydllistymiseen on saatavilla ohjausta ja tukea kuntien tyol-
lisyyspalveluista, Kelasta, vakuutus- ja eldkeyhtidilta seka Lihastautiliiton tydelamaasian-
tuntijalta. Oikeilla tukitoimilla moni voi jatkaa tydssa tai tyollistya uudelleen sairaudesta
huolimatta.

Tyoterveyshuolto. Kaikille tydssa kayville tyontekijéille kuuluu tyoterveyshuolto tydsuh-
teen laadusta ja kestosta riippumatta. Tydterveyshuollon tehtavana on edistaa turvallista ja
terveellista tydymparistoa seka tukea tyontekijan tyokykya koko tyduran ajan. Tyoterveys-
huolto arvioi tydssa olevien henkildiden ty6- ja toimintakykya suhteessa tyon vaatimuksiin.
Tybterveyspalvelusopimus tydnantajan ja tyoterveyshuollon valilla maarittad, kuuluvatko
sairaanhoitopalvelut tyoterveyden piiriin. Jos tydnantajalla on vain lakisaateinen tyoterveys-
palvelusopimus, ei perussairauksien hoito ole tyterveyshuollossa mahdollista. Sairauden
aiheuttaessa rajoituksia tydssa selviamiseen tulee henkild ohjata varaamaan aika tyoter-
veyslaakarin tyokykyarvioon. Tyokykyarvio on osa lakisaateista tydterveydenhuoltoa.

Kun ty6ttdman henkilon terveydentila vaikuttaa hanen tyollistymismahdollisuuksiinsa,
tyokyvyn arvioinnista ja tuen jarjestamisesta vastaa ensisijaisesti perusterveydenhuolto.
Tydllisyysalueet ohjaavat asiakkaat tavallisesti tyottomien terveystarkastuksia tekevalle
terveydenhoitajalle. Jos asiakkaalla on jo hoitosuhde, ohjaus voidaan tehda myds hanen ter-
veydentilansa tuntevalle ladkarille.

Ammatillinen kuntoutus tukee tydikaisia, joiden tyokyky on uhattuna sairauden tai
vamman vuoksi. Sen tavoitteena on edistaa tyohon paluuta tyollistymista ja tydssa jaksa-
mista. Ammatilliseen kuntoutukseen voi sisaltyd muun muassa tyo- ja koulutuskokeiluja,
tydhdnvalmennusta, elinkeinotukea, tydn tai opiskelun apuvalineita ja tutkimuksia, jotka
selvittavat kuntoutustarvetta ja mahdollisuuksia. Lakisaateista ammatillista kuntoutusta
jarjestavat Kela, tydelakelaitokset ja vakuutusyhtiot. Lakisaateinen ammatillinen kuntoutus
on asiakkaalle maksutonta. Tydelakelaitokset vastaavat tydelamaan vakiintuneiden henki-
|6iden ammatillisesta kuntoutuksesta. Kela huolehtii tydelamaan vakiintumattomien henki-
I6iden kuntoutuksesta. Ammatilliseen kuntoutukseen hakeutumiseen saa tietoa ja ohjausta
terveydenhuollon ja tydterveyshuollon ammattilaisilta, kuntoutusohjaajilta ja sosiaalityon-
tekijoilta seka Kelan, tydeldkelaitosten ja tyollisyyspalveluiden asiantuntijoilta. Tarvittaessa
hoidosta vastaava ladkari laatii kuntoutussuunnitelman, jossa kuvataan ammatillisen kun-
toutuksen tarve ja tavoitteet.

Tyollisyysalueet ohjaavat ja neuvovat seka henkilo- etta yritysasiakkaita tyénhaussa
ja tyontekijoiden rekrytoinnissa seka osaamisen kehittamisessa. Tyollisyysalueet voivat
tarjota asiantuntija-arvioita, ammatinvalintaohjausta ja uraohjausta, valmennuksia ja tyo-
kokeiluja tyodllistymisen tueksi. Lihastautia sairastavan osalta tukitoimia voivat olla lisaksi
palkkatuki rekrytointiin ja tuki tydymparistdon muutoksiin silta osin kuin ne eivat kuulu tyon-
antajan velvollisuuksiin.
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Mika auttaa lihastautia sairastavaa jaksamaan ty6ssa?

Lihastautiliiton jasenten kokemuksia

* Esihenkil6n tuki ja oikea asenne.
Ymmartava, joustava ja tyontekijan vointia kuunteleva johtaminen

* Tydnkuvan ja tehtdvien keventdminen.
Mahdollisuus muuttaa tehtavia tai siirtya kevyempiin tyérooleihin
* Joustavat tybajat.
Osa-aikaty0, kevennetyt viikot ja ty0ajan itsendinen rytmittaminen.
* Etatyon mahdollistaminen.
Tyoskentely kotoa silloin, kun voimavarat ovat vahissa
* Esteetdn ja ergonominen tydymparisté.
Sahkopdydat, tukevat tuolit, apuvdlineet, taukomahdollisuudet ja esteettémat tilat.
* Tydkavereiden henkinen ja kdytannon tuki.
Avuliaisuus, ymmarrys ja kannustava ilmapiiri

* Oma aktiivisuus ja tarpeiden esiin tuominen.
Omien voimavarojen, rajoitteiden ja ratkaisujen sanoittaminen tyopaikalla

3 Tyénteko ei ole endd samanlaista kuin ennen sairautta - mutta se on silti

mahdollista.”
(Lihastautiliiton toteuttama kysely 2025)

Sosiaalipalvelut ja etuudet

Lihastautia sairastavalla voi olla tarve erilaisiin sosiaalipalveluihin ja etuuksiin, joiden tavoit-
teena on edistaa arjessa selviytymista, toimintakykya seka yhdenvertaista elamaa sairau-
den erivaiheissa. Oikeutta sosiaalipalveluihin ja etuuksiin arvioidaan aina tapauskohtai-
sesti. Arvioinnissa huomioidaan henkilon toimintakyky, sairauden tai vamman aiheuttama
haitta seka yksilolliseen elaméantilanteeseen liittyvat olosuhteet. Lisaksi palvelujen mydn-
tamiseen vaikuttavat lainsaadantddn perustuvat kriteerit palvelun saamiselle. Etuuksien

ja palvelujen saaminen edellyttaa erillista hakemusta ja usein myds laakarinlausuntoa. Ha-
kemisessa ja palvelujen kartoittamisessa tukea voivat antaa esimerkiksi sairaalan sosiaali-
tyontekijat ja kuntoutusohjaajat, hyvinvointialueen sosiaalipalvelut seka Kelan asiantuntijat
ja Lihastautiliiton sosiaaliturva-asiantuntija.

Sosiaalihuoltolain mukaiset sosiaalipalvelut

Sosiaalipalvelut ovat sosiaalihuoltolakiin perustuvia hyvinvointialueiden jarjestamia palve-
luja, joita tarjotaan kaikille niita tarvitseville. Palvelujen tarkoituksena on tukea hyvinvoin-
tia ja auttaa arjen haasteissa eri elamantilanteissa. Lihastautia sairastavalla voi olla oikeus
yleisiin sosiaalipalveluihin, jotka tukevat esimerkiksi kotona selviytymista ja asumista.
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Sosiaalihuollon palveluihin kuuluvat muun muassa sosiaalityd ja sosiaaliohjaus, kotihoito ja
tukipalvelut, asumispalvelut, liikkumista tukevat palvelut sekd omaishoidon tuki. Palvelut
voivat olla tilapaisia tai pitkaaikaisia, ja ne sovitetaan yksilolliseen tarpeeseen.

Vammaispalvelut

Jos hyvinvointialueen yleiset sosiaalipalvelut eivat ole riittavia tai soveltuvia henkilén yksilol-
liseen tilanteeseen, lihastautia sairastava voi olla oikeutettu vammaispalvelulain mukaisiin
palveluihin. Vammaispalvelut on tarkoitettu henkildille, joiden sairaus, vamma tai toimin-
tarajoite on pitkdaikainen tai pysyva, ja jotka eivatilman apua ja tukea selviydy paivittai-
sista toiminnoista. Vammaispalvelut ovat erityispalveluja, joita jarjestetaan vain silloin, kun
ensisijaiset palvelut eivat vastaa henkilon yksildlliseen tarpeeseen. Vammaispalveluihin voi
kuulua esimerkiksi henkilokohtainen apu, liikkumisen tuet (esim. kuljetuspalvelut), asumi-
sen tuet sekd esteettdéman asumisen tuki asunnon muutostéihin. Palvelujen mydntadminen
perustuu aina yksildlliseen arvioon ja lihastaudin vaikutuksiin toimintakykyyn.

Palvelutarpeen arvio ja asiakassuunnitelma

Kun henkild hakeutuu sosiaalihuollon tai vammaispalvelujen asiakkaaksi, hénelle laaditaan
palvelutarpeen arvioinnin pohjalta asiakassuunnitelma, ellei kyse ole pelkastaan tilapai-
sestd neuvonnasta tai ohjauksesta. Asiakassuunnitelmaan kirjataan tiedot tarvittavista
palveluista ja tukitoimista seka kuvataan riittavan yksityiskohtaisesti henkilon toimintakyky,
elamantilanne ja palveluntarpeeseen vaikuttavat tekijat. Asiakassuunnitelma ei ole vield
paatos palvelujen mydntdmisestd, mutta sen perusteella haetaan suunnitelmaan kirjat-
tuja palveluja ja tukitoimia. Suunnitelmaa laadittaessa asiakasta on neuvottava siitd, miten
suunnitelmaan kirjattuja palveluja ja tukitoimia haetaan.

N

Esteettdman asumisen tuki

Asunnon muutostéilla voidaan lisata toimintamahdollisuuksia, itsenaisyytta ja
turvallisuutta. Kodin rakenteelliset ratkaisut, portaat, ahtaat oviaukot, kynnykset
ja tyypilliset peseytymis- ja wc-tilojen ratkaisut voivat asettaa merkittavia haasteita
lihastautia sairastavalle toimintakyvyn heikentyessa ajan myota. Asuntoon tehtavilla
muutoksilla ja teknisilla ratkaisuilla voidaan parantaa asunnon ja asuinympariston
toimivuutta ja turvallisuutta seka mahdollistaa kotona asuminen sairaudesta huo-
limatta. Esteettdman asumisen tukea voi saada, jos henkilé on vammaispalvelulain
tarkoittama vammainen henkil¢ ja tarvitsee vamman tai sairauden aiheuttaman
toimintarajoitteen vuoksi tukea voidakseen asua vakituisessa asunnossaan. Tukeen
sisdltyvat: valttamattomat ja kohtuulliset asunnon muutostyot, esteiden poistami-
nen asunnon valittdmasta lahiymparistosta, tekniset ratkaisut ja laitteet esteetto-
man asumisen mahdollistamiseksi seka esteettéman asunnon suunnittelu.
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N

Henkilokohtainen apu

Vammaisella henkil6lla on oikeus saada henkilékohtaista apua, jos han tarvitsee
toisen henkildn apua pdivittaisissa toimissa, tydssa tai opiskelussa, vuorovaikutuk-
sessa, vapaa-ajan toiminnassa tai yhteiskunnallisessa osallistumisessa. Henkil6-
kohtaisen avun saamisen edellytyksena on, etta henkild kykenee muodostamaan
ja ilmaisemaan tahtonsa avun sisalldsta itsendisesti tai tarvittaessa tuetusti. Lisaksi
edellytetadn, ettad hanen yksildllisiin avun ja tuen tarpeisiinsa ei voida vastata
sopivin palveluin muun lain nojalla. Henkilkohtaisella avulla pyritdan tukemaan
vammaisen henkildn yhdenvertaisuutta, itsemaaraamisoikeutta ja osallisuutta seka
mahdollisuuksia tehda omia valintoja ja elda omannakoista elamaa.

\

Kelan tuet ja palvelut

Hyvinvointialueen jarjestamien palvelujen lisaksi lihastautia sairastava voi olla oikeutettu
Kelan myontamiin etuuksiin ja kuntoutukseen. Kelasta on mahdollista saada esimerkiksi
vammaistukea tai elaketta saavan hoitotukea, jos sairaus aiheuttaa pitkaaikaista haittaa ja
lisda avun tarvetta arjessa. Lisaksi Kela voi korvata osan sairauden hoitoon liittyvista kus-
tannuksista, kuten ladkkeista ja matkakuluista muodostuvia kustannuksia. Tyo- ja opiske-
lukykyyn vaikuttavissa tilanteissa Kela voi mydntaa esimerkiksi sairaus- ja osasairauspaiva-
rahaa seka vaativia apuvalineita tyéhon ja opiskeluun. Kuntoutukseen osallistumisen ajalta
voidaan maksaa toimeentuloa turvaavaa kuntoutusrahaa. Jos lihastautia sairastava on alle
16-vuotias lapsi, huoltajalla voi olla oikeus Kelan maksamaan erityishoitorahaan tilanteissa,
joissa lapsen hoito tai kuntoutus edellyttaa tilapaista poissaoloa tydsta.

Kelan etuuksien ja kuntoutuksen saaminen edellyttaa hakemusta seka usein laakarin-
lausuntoa, jossa kuvataan sairauden vaikutukset toimintakykyyn. Ennen hakemuksen jat-
tamista on hyva selvittaa, mita lisatietoja tai asiakirjoja tarvitaan hakemuksen liitteeksi.
Tarvittaessa voit olla yhteydessa Kelan asiakaspalveluun saadaksesi ohjausta ja neuvontaa
etuuksien ja kuntoutuksen hakemiseen. Kelan etuudet ja hyvinvointialueen palvelut tay-
dentdvat toisiaan, ja molempia voidaan saada samanaikaisesti yksilollisen tarpeen mukaan.
Lisatietoja Kelan tarjoamista etuuksista on saatavilla Kela.fi-verkkosivuilta seka Jarjestéjen

sosiaaliturvaoppaasta.
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Vertaistuki

Pitkaaikaissairaus vaikuttaa usein myos henkiseen ja sosiaaliseen hyvinvointiin. Etenevat ja
vaikeat sairaudet koskettavat myos perhetta ja lIaheisia. Laheiset ovat usein sairastuneelle
tarkea tuki ja turva, mutta myds he voivat tarvita tukea sairauden mukanaan tuomaan
kuormitukseen.

Vertaistuella tarkoitetaan vuorovaikutuksellista kokemusten, tiedon ja tunteiden jaka-
mista samankaltaisessa tilanteessa olevien henkildiden, eli vertaisten kesken. Vertaistuki
on usein tarked voimavara lihastautia sairastavan henkilon ja hanen laheistensa arjessa. Se
voi auttaa sairauteen sopeutumisessa esimerkiksi lisdaamalla ymmarrysta siita, mita diag-
noosi tarkoittaa kaytanndssa ja miten sairaus voi vaikuttaa jokapaivaiseen elamaan. Lisaksi
jaetut kokemukset voivat helpottaa asioiden kasittelya ja vahvistaa tunnetta siita, ettei ole
yksin sairauden kanssa. Harvinaista lihastautia sairastavalle henkil6lle vertainen on usein
arvokas tietolahde ja tukija, sillda han ymmartaa oman kokemuksensa kautta sairauden ai-
heuttamia muutoksia ja sopeutumisen haasteita.

Suomessa yhdistykset seka potilas- ja vammaisjarjestot ovat keskeisia vertaistuen tar-
joajia. Vertaistukea on tarjolla seka sairastaville etta laheisille. Vertaistuen tarkoitus ei ole
korvata ammattilaisilta saatua tukea, vaan taydentaa sita. Vertaistuki voi olla spontaania tai
tavoitteellista koulutettujen vertaistukihenkildiden antamaa. Sita voidaan jakaa ryhmissa
tai henkilokohtaisesti, joko kasvotusten, puhelimitse tai verkossa. Se voi olla jatkuvaa ja pi-
dempikestoista tai yksittaisia tapaamis- tai keskustelukertoja.

N

Lihastautiliiton vertaistukitoiminta

Lihastautiliitolla on koulutettuja, eri-ikdisia ja eri diagnoositaustaisia vertaistuki-
henkil6ita, jotka ymmartavat oman kokemuksensa kautta haasteita ja tilanteita,
joita lihastauti tuo sairastavan tai laheisen elamaan. Lihastautiliiton vertaistuki-
henkildihin voit tutustua Lihastautiliiton verkkosivuilla tai Toivo-sovelluksessa.
Lisatietoja sovelluksesta saat Toivo-sovelluksen omalta sivustolta. Lisaksi ver-
taistukea on tarjolla Lihastautiliiton jarjestamilla kursseilla ja leireilla sekd muissa

tapahtumissa, paikallisyhdistysten toiminnassa ja verkossa toimivissa ryhmissa.
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Lihastautiliiton palvelut

Kysy lihastaudeista -palvelussa asiantuntijan ja puhelinlaakareiden antamalla neuvonnalla
vastataan yleisiin lihastauteja koskeviin kysymyksiin ja annetaan neuvontaa yleisella tasolla.
Palvelussa ei hoideta asiakkaan vastuulle kuuluvia asioita, mutta voidaan ohjata ja neuvoa
askeleissa kohti asian hoitamista oikean tahon kanssa. Kysy lihastaudeista -palvelussa ei
synny hoitosuhdetta, eika neuvonnan kaytdssa ole aikaisempia terveystietoja. Jarjesto-
|ahtdisessa palvelussa ei tehda diagnooseja, eika voida ottaa kantaa yksil6llisiin hoito- ja
kuntoutustoimenpiteisiin, -suunnitelmiin, diagnooseihin, henkilékohtaiseen ladkitykseen,
|aakemaariin, laakitysten aloittamiseen tai lopettamiseen.

Lihastautiliiton sosiaaliturvaneuvonta tarjoaa lihastautia sairastaville neuvontaa so-
siaali- ja terveyspalveluihin, taloudellisiin etuuksiin, apuvalineisiin ja kuntoutukseen seka
asiakkaan oikeusturvaan ja kohteluun liittyvissa kysymyksissa. Sosiaaliturva-asiantuntija
tukee tarvittaessa esimerkiksi hakemusten ja oikaisupyyntdjen laadinnassa. Mikali niiden
tueksi tarvitaan aiempia asiakirjoja, tulee ottaa yhteytta sosiaaliturva-asiantuntijaan, joka
antaa ohjeet asiakirjojen lahettamisessa salatulla sahkopostiyhteydella. Oikeudelliset asiat,
joilla ei ole valitonta kosketuspintaa vammaisuuteen, kuten avioerot, testamentit, perunkir-
joitukset ja rajariidat eivat kuulu liiton antaman neuvonnan piiriin.

Kuntoutusneuvonta ohjaa ja neuvoo Lihastautiliiton jarjestamien kurssien ja leirien
lisaksi Kelan jarjestamasta kuntoutuksesta. Kuntoutusasioissa kuntoutusasiantuntija on tu-
kena pohdittaessa itselle sopivia kuntoutusvaihtoehtoja.

Koulu-, opiskelu ja tyéelamdneuvonta. Lihastautia sairastavien henkildiden yksildllista
tukea koulunkayntiin, opiskeluun, tyénhakuun ja tyéllistymiseen liittyvissa kysymyk-
sissa antaa koulu- ja ty6elamaasiantuntija. Lihastautiliiton koulu- ja ty6elamaasiantuntija on
apuna tyénhakuasiakirjojen laadinnassa, erilaisten tukimuotojen selvittamisessa ja haastat-
teluun valmistautumisessa. Koulunkayntiasioissa koulu- ja tydelamaasiantuntija on tukena
pohdittaessa kouluvalintoja, koulunkayntiavustajaa, koulumatkoja ym. tukevia toimia.

Lihastautiliiton asiantuntijat eivat tee kotikaynteja eivatka ota asiakkaita vastaan
toimistolla, jolloin takaamme yhdenvertaisen palvelun kaikille Suomessa asuville
lihastauteja sairastaville. Kaikki liiton tarjoama neuvonta ja ohjaus on luottamuk-
sellista ja vaitiolovelvollisuuden alaista.
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Lihastautiliiton kurssitoiminta

Lihastautiliiton ryhméamuotoisten kurssien tavoitteena on tukea sairauteen sopeutumista,
vahvistaa lihastautia sairastavan henkilon ja hanen ldheisensa kokonaisvaltaista hyvinvoin-
tia ja toimintakykya, jotta oman elaman nakdinen arki on mahdollista. Kursseilla on mah-
dollista tavata ja jakaa kokemuksia muiden lihastautia sairastavien henkildiden ja heidan
laheistensa kanssa. Kurssit sisaltavat asiantuntijoiden tietoiskuja, keskustelua ja monipuo-
lista toimintaa ammattilaisten ohjaamissa vertaisryhmissa.

Kursseille voi hakeutua heti oireiden tai diagnoosin saamisen jalkeen, sairauden eri vai-
heissa, mutta myds elamantilanteiden muuttuessa. Tydssa jaksaminen, eldkkeelle jadminen
tai muutokset perhe-eldamassa saattavat tuoda tulessaan tarpeen tarkastella omaa elamaa
uudesta nakdkulmasta. Kursseilla asiantuntijoiden antama ammatillinen tieto ja tuki seka
vertaisten kokemuksellinen tuki voivat antaa uusia suuntaviivoja ja uudenlaista nakemysta
omaan elamantilanteeseen. Kurssit tarjoavat perustietoa lihassairauksiin liittyvista erityi-
sasioista, kuten tietoa palveluista, fysioterapiasta, lilkunnasta, ravinnosta, harrastusmah-
dollisuuksista ja tydelamaan liittyvista erityiskysymyksista. Lasten ja nuorten kurssit pai-
nottuvat heidan omiin toiveisiinsa. Tdmanhetkiseen kurssitarjontaan paaset tutustumaan
Lihastautiliiton verkkosivuilla.

Jasenyhdistykset

Lihastautiliitto toimii kattojarjestona 13 lihastautiyhdistykselle eri puolilla Suomea. Jasen-
yhdistykset ovat itsenaisia rekisterdityja yhdistyksia. Jasenyhdistykset tarjoavat alueellisesti
vertaistukea, harrastus- ja liikuntamahdollisuuksia seka yhteisia tapaamisia, tapahtumia

ja retkia. Toiminnan tavoitteena on lisata hyvinvointia ja auttaa elamaan hyvaa elamaa sai-
raudesta huolimatta. Voit tutustua Lihastautiliiton jasenyhdistyksiin osoitteessa: lihastauti-
litto.fi/mukaan-toimintaan/jasenyhdistykset
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