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Jaksokirja - oppimistavoitteet

e Tunnistaa myasthenia graviksen taudinkuvan
e Tietaa myasteniapotilaan laakehoitoon liittyvat varotoimet

e Tietaa rabdomyolyysin tarkeimmat syyt, komplikaatiot ja
hoitoperiaatteet

* Tuntee myosiitin taudinkuvan ja yleisimmat syyt

e Tuntee yleisimpien lihasdystrofioiden kliiniset piirteet

Punainen = hallitse, osaa kayttaa tai soveltaa
Sininen = tied3, tunnista, ymmarra
Vihrea = erityisosaamista, hy6dyllista neurologiasta kiinnostuneille






Myasthenia Gravis on hermolihasliitoksen

autoimmuunisairaus

Fyysiseen rasitukseen (vasymiseen) liittyva lihasheikkous, oireet ovat tyypillisesti silmien/kasvojen
alueella



»

»

»

»

»

Ydinasiat

Myasthenia gravis on yleisin hermo-lihas-
liitoksen sairaus, joka aiheuttaa rasitukses-
sa korostuvaa poikkijuovaisten lihasten
vasyvyytta.

Diagnoosi tehdaan kliinisen kuvan, vasta-
ainemaaritysten ja ENMG:n avulla.

Ensisijainen hoito on pyridostigmiinilaa-
kitys, johon voidaan tarvittaessa yhdistaa
immunosuppressiivisia ja muita ladkkeita.

Tymektomia kuuluu yleistyneen MG:n hoi-
toon, ja taudin etenemisen hillitsemiseksi

se tulisi tehda riittavan varhain.

Potilaiden tarkempi diagnostiikka, hoidon
aloitus, alkuseuranta ja laakitysmuutokset
on keskitetty erikoissairaanhoitoon.

Pathogcncsis of myvastonia gravis

I axen

Sari Atula, Kathrin Pfau, Tapani Salmi, Eero Sihvo, Mikko Haapio, Mik

Luomen roikkuminen (ptoosi), kaksoiskuvat
(diplopia), puheen puuromaisuus -
nasaalinen puhe (= dysartria),
nielemisvaikeus (dysfagia)

hoito.
Duodecim 2017;133:1053-62.




Myasthenia Gravis - taudille
luonteenomaista (patognomonista)

* Fyysiseen rasitukseen (vasymiseen) liittyva
- lihasheikkous

e Oireet tyypillisesti silmien/kasvojen alueella:

- Luomen roikkuminen (ptoosi)
- Silmien liikeheikkous (2-kuvat, kohdistusvaikeus)

* Myateenisessa kriisissa potilas ei enaa jaksa
hengittaa ja tarvitsee tehohoitoa selvitakseen



Myasthenia Graviksen klassiset oireet

_Luomen roikkuminen (ptoosi)

Kaksoiskuvat (diplopia)

Puheen puuromaisuus - nasaalinen puhe
(=~ dysartria)

Nielemisvaikeus (dysfagia)

Proksimaalinen lihasheikkous (reisien,
nartiaseudun/olkavarsien/niskan heikkous)




Myasthenia Gravis - muut oireet

® Suun, aanihuulten vasyminen: aanen "honotus”
* Nielun vasyminen: nielemisvaikeus

e Raajavasyvyys: kasien, jalkojen proksimaaliset

neikkousoireet
e \artalon, rintakehan vasyminen: hengitysvaikeus

* \aikeissa tapauksissa hengityslihasten
taydellinen vasahtaminen (myasteeninen kriisi)



Luomen roikkuminen (ptoosi)
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Luomen roikkuminer
Kaksoiskuvat (dlplopla




TAULUKKO 1. Kliiniset lihasvdsyvyystestit.

Tutkimukset Normaall suoritus m

Kaslen nyrkistys yla- > 90 s, nyrkistys > 70 kertaa
raajat nostettuna
eteen hartlatasolle

<105, < 10 kertaa

A (GEETR ST G EL S > 1 min (2 min). Imaantuuko kaksolskuvia tal rlippu-
luomi siten, ettd mustualinen pelttyy alnakin osittain?
limaantumisalka kirjataan.

Kaksolskuvat tal rliippuluoml
llman rasitusta

Siimien sulkeminen Slimien voimakas sulkeminen Ja avaaminen 20 kertaa

Rlippuluomi voimistuu

Paan nosto alustalta > 20 kertaa < 5 kertaa
Alaraajojen kannatus B3GR <10s
30° kulmassa
Selinmakuulta ylos liman apua Tarvitsee apua
nousu
m >20 kertaa < 5 kertaa, hypomimia
_ El vasy 120 s alkana Dysartrista, honottavaa

Sari Atula, Kathrin Pfau, Tapani Salmi, Eero Sihvo, Mikko Haapio, Mika Saarela ja Mari Auranen. Myasthenia graviksen diagnostiikka ja

hoito. Duodecim 2017;133:1053-62.




TAULUKEKO 2. Myasthenia graviksen (MG) erotusdiagnostiikassa huomioitavia sairauksia tai oireita.

Erotusdiagnostisia vaihtoehtoja Erot MG:hen nahden

Aivoverenkiertohairiot Akillinen alku, halvaus tai tuntopuutokset noudattavat neuroanatomiaa

Motoneuronisairaus (ALS, spino- Etenevad, toispuolisesti painottunut oireisto, ei pahene rasituksessa

bulbaarinen lihasatrofia) ENMG-16ydos poikkeava

Lihassairaudet Yleensa perinndllisia ja hitaasti etenevia (esim. mitokondriotaudit, FSHD,
LGMD, DM1)

Lambert-Eatonin oireyhtyma Heijasteet tavallisesti puuttuvat, proksimaalinen lihasheikkous, ENMG-16yd&s
poikkeava

Liittyy usein sydpaan

Toiminnallinen lihasheikkous Epdloogiset statusloydokset, silmdoireet puuttuvat, yhdistetty edrofoni- ja
keittosuolatestaus voi selvittaa tilannetta

Akillinen alku, oireet eteneviat nopeasti silmista (laajat, valojaykat pupillit)
bulbaari- ja muihin lihaksiin

Kaksoiskuvien lisdksi mukana oftalmoplegia ja eksoftalmus

Fisherin oireyhtyma osana Oireina oftalmoplegia, ataksia ja arefleksia
polyradikuliittia

Mukana voi olla bulbaari- ja kaksoiskuvaoireita, usein lisdksi toispuoliset
raajaoireet tai toisen silman nadn heikentyminen, oireet aaltomaiset, eivat
pahene rasituksessa

Aivojen magneettikuvauksen ja aivo-selkdydinnestetutkimuksen I6yddkset
poikkeavia

ALS = amyotrofinen lateraaliskleroosi, ENMG =hermo-lihassahkétutkimus, FSHD = kasvo-hartiaseudun lihasdystrofia,
LGMD = hartia-lantiodystrofia, DM1 = tyypin 1 myotoninen dystrofia

Sari Atula, Kathrin Pfau, Tapani Salmi, Eero Sihvo, Mikko Haapio, Mika Saarela ja Mari Auranen. Myasthenia graviksen diagnostiikka ja
hoito
Duodecim 2017;133:1053-62.







A
Laakeaineet, joiden kaytto on kielletty

Antibiootit; aminoglykosidit, makrolidit (aritromysiini, klaritromysiini,
erytromysiini, roksitromysiini, telitromysiini)

Rytmihairiolaakkeet; disopyramidi, meksiletiini, prokainamidi, kinidiini

Anestesia-aineet; eetteri, tubokurariini

Muut; kloroformi, morfiini, penisillamiini, klorokiini

B

Laakeaineet, joiden kayttoa on syyta valttaa

Antibiootit; tetrasykliini, fluorokinolonit (moksifloksasiini, norfloksasiini,
ofloksasiini, siprofloksasiini

Verenpainelaakkeet; kalsiumsalpaajat

Psyyken ladakkeet; litium, fentiatsiinin johdannaiset, bentsodiatsepiinit

Unilaakkeet; barbituraatit, lyhytvaikutteiset unilaakkeet

Lihasrelaksantit; baklofeeni, titsanidiini

Muut; asetatsoliamidi, fenytoiini, etosuksimidi, magnesium

C

Laakeaineet, joita on kaytettava varoen

Antibiootit; sulfonamidit, doksisykliini

Verenpainelaakkeet; beeta-salpaajat (myos silmatipat)

Muut; e-pillerit, statiinit, alfa- ja beta-interferoni, antikolinergit,

karnitiini, paikallispuudutteet kasvojen alueella

Kuopiossa tammikuussa 2009 .
LT, professori Tuula Pirttila, www.suomenmg-yhdistys.fi

neurologian erikoislaakari
Suomen MG-yhdistyksen asiantuntijalaakari



Myasthenia Gravis - tutkimukset

e Tensilon-testi

e Asetyylikoliinireseptorivasta-aineet,
seerumista (S -AChR-Ab)

- AChR-Ab - negatiivissa tapauksissa harkinnan

mukaan lihasspesifisen tyrosiinikinaasin vasta-
aineet (S -MuSKADb)

e ENMG - toistostimulaatio, yksisaietutkimus
e THX-rtg, thoraxin TT (tymnooman poissulku)



Myasthenia Graviksen hoito (1)

* Pyridostigmiini (Mestinon®) ensisijainen
oireenmukainen laakehoito

e Aloitusannos 30 mg x 3/vrk, annosnosto tarv. viikon
valein 10 - 20 mg/kerta-annos/vrk, annos yksilollinen

e Maksimiannos yleensa ad 130 mg x 6 - 8

s(ei miel. annostelua alle 4 t valein), suuret annokset
voivat lamauttaa hermo-lihasliitoksen ja johtaa
kolinergiseen kriisiin



Myasthenia Graviksen hoito (2a)

e Kortikosteroidi (Prednison®, Prednisolon®)

e Aloitusannos 1 mg/kg/vrk ainakin 10 vrk:n ajan tai kunnes
saavutetaan kliininen laakevaste

* Annosta vahennetaan hitaasti 5 mg/kk kunnes paastaan
yllapitoannokseen 10 ja 20 mg jtp tai 5 - 10 mg paivittain,
tavoitteena vuoropaivin annostelu

e Tila huononee valiaikaisesti n. 30 %:lla 1 - 3 vk:n aikana, yleensa
2 - 5 pv:n kohdalla

e Kaliumin seuranta saannollisesti 3 - 6 kk:n valein



Myasthenia Graviksen hoito (2b)

 Metyyliprednisolonia (Solomet®, Solu-Medrol®) 1-1,5
gi.v. 3 vrk

e Edeltavasti CRP, PVK, K, Na, Krea, gluk.

e Tarv. thx-rtg, PLV+vilj, NSO-rtg

* RR, gluk ja tarv. PEF-seuranta

e Ensimmaisen kerran osasto-olosuhteissa

e Teho 1 - 2 vk:n kuluessa, yleensa sailyy n. 3 kk, joskus

12 kk.



Myasthenia Graviksen hoito (3)

o Atsatiopriini (Azamun®, Imurel®)
e \aste hitaasti n. 6 kk:n kuluttua
e Kontraindikaatiot:

raskaus, maksasairaudet, luuytimen
toimintahairiot



Myasthenia Graviksen hoito (4)

e Kateenkorvanpoisto (tymektomia)

- Kaikille yleistynytta myasteniaa sairastaville, joilla tauti
alkanut alle 60-v

e Plasmafereesi

- Myastenisessa kriisissa seka nopeasti pahentuneessa,
vaikeaoireisessa myasteniassa

 Immunoglobuliini (IVIG) laskimoon annettuna

- Harkiten myastenian pahenemisvaiheen hoitoon etenkin
infektion laukaisemaan tilanteeseen



Myasthenia Graviksen
laakehoito

Oireenmukainen hoito

Peruslaake
Immunologinen hoito

Krooninen vaihe

Akuutti tilanne

Kirurginen hoito

Ladke

Pyridostigmiini

Prednisoni
Atsatiopriini
Mykofenolaatti

Syklosporiini tai
takrolimusiini

Plasmafereesi

IVIG

Kateenkorvan poisto

IVIG = laskimoon annettava immunoglobuliini,, Ahde www.uptodate.com

Vaikutuksen
alku

10-15 minuuttia

2-3 viikkoa
~ 12 kuukautta
6-12 kuukautta

~ 6 kuukautta

1-7 paivaa

1-2 viikkoa

1-10 vuotta

Aika maksimi-
vaikutukseen

2 tuntia

5-6 kuukautta
1-2 vuotta

1-2 vuotta

~ 12 kuukautta

1-3 viikkoa
1-3 viikkoa

1-10 vuotta



Myasthenia Graviksen
uudet laakkeet

Vaikutusmekanismi

Selitys

Ekulitsumabi

Ravulitsumabi

Efgartigimodi

nnnnnnn

Heavy chains

Komplementin
aktivoitumisen estaja

Komplementin
aktivoitumisen estaja

lgG1-Fc -frakmentti,
joka toimii FcRn-
estajana

Komplementin aktivaatio
johtaa hermolihasliitoksessa
synapsin jalkeisen solun
tuhoon

Kts. ylla

FcRn:n esto vahentaa
patologisen IgG maaraa
vahentamalla sen kierratysta

FcRn = IgG:n neonataalinen Fc-reseptori



Table 2. Drugs Used Most Frequently for the Treatment of Myasthenia Gravis.

Drug Mode of Action Dose Side Effects Risks and Contraindications
Pyridostigmine Symptomatic; acetylcholinesterase  Single dose: 10120 mg; daily ~ Cholinergic autonomic effects Cholinergic crisis
inhibition dose: 40-600 mg
Prednisone or Immunomodulation Induction dose: 40-80 mg daily; Widespread dose-dependent glucocorticoid ~ Gastrointestinal bleeding, cushingoid
prednisolone stable dose: 5-20 mg daily; effects appearance
alternate-day treatment is an
alternative
Azathioprine Suppression of B and T cells 50-250 mg daily Nausea, vomiting, tiredness, infections, Leukopenia, liver toxicity
night sweats
Mycophenolate mofetil ~ Suppression of B and T cells 1.5-2 g daily Nausea, vomiting, diarrhea, joint pain, Leukopenia, progressive multifocal
infections, tiredness leukoencephalopathy; contraindi-
cated during pregnancy
Rituximab Suppression of B cells 0.5-1g, repeated after 2 wk; can Nausea, infections, infusion-related Progressive multifocal leukoencepha-
be repeated at 6-mo intervals  problems lopathy
Methotrexate Inhibition of folate metabolism Gradual increase to 20 mg/wk ~ Nausea, infections, lung disease Leukopenia, liver toxicity; contraindicat-
ed during pregnancy
Cyclosporine Suppression of T cells and natural ~ 2.5-5 mg/kg of body weight daily Nausea, hypertension, infections, Kidney toxicity
killer cells hypertrichosis
Tacrolimus Suppression of T cells and natural 3 mg daily Nausea, infections, lung disease, hyperten- Liver and kidney toxicity
killer cells sion, neuropsychiatric problems
Cyclophosphamide Suppression of B and T cells 1-5 mg per kg administered by  Nausea, vomiting, alopecia, discoloration Leukopenia

intravenous infusionevery4  of nails and skin, infections
wk for a limited period

Intravenous immune  Suppression of B and T cells, 2 g per kg administered overa  Nausea, headache, fever, hypotension or IgA deficiency, allergic reactions
globulin neutralization of autoantibodies period of 2 to 5 days hypertension, local skin reactions

Gilhus NE. Myasthenia Gravis. N Engl J Med. 2016;375(26):2570-81




Myasthenia Graviksen yleislaakariseuranta (1)

e Mikali myastenia on stabiili 1 - 2 vuoden ajan
eika immunosupressiivista laakitysta kaytossa,
seuranta voidaan toteuttaa tk:ssa tai tth:ssa

e Mikali myasteniaoireet lisaantyvat tai on
laakitysongelmia, pt otetaan uudelleen
arvioon neurologian pkl:lle



Myasthenia Graviksen yleislaakariseuranta (2)

Kun myastenian hoitotasapaino huononee ja ladakari maaraa laboratoriokokeita,
niin pyyda hantad maaraamaan kokeiden yhteydessa otettavaksi samalla seuraavat tutkimukset
MG:n takia:

Pieni verenkuva (Hb, Leuk, Hkr, MCHC)
Kalium (normaali 4,2-4,5)

Kalsium

Kilpirauhaskokeet

CRP (akuutin tulehduksen mittaus)

PLV (virtsanayte)

Krea (munuaiskoe)

O 0 0 0O 0O 0 0

Maardajoin on MG:n takia syytd kontrolloida seuraavat laboratoriokokeet:
o Pieni verenkuva 1 x 1 vuodessa
o Kalium 1 x 1 vuodessa
o Kilpirauhaskokeet 1 x 2 vuodessa.

Kuopiossa tammikuussa 2009
LT, professori Tuula Pirttila, neurologian erikoislaakari

Suomen MG-yhdistyksen asiantuntijalaakari . .
: Y ) www.suomenmg-yhdistys.fi

MG = Myastenia Gravis



Rabdomyolyysin tarkeimmat syyt,
komplikaatiot ja hoitoperiaatteet



Vakavan lihasvaurion aiheuttajia

Vakavan lihasvaurion (rabdomyolyysi) aiheuttajia

1. Trauma tai kompressio esim. monivamma, murskavamma, verisuoni - tai ortopedinen leikkaus,
tajuttomuus, pitkittynyt immobilisaatio

2. Fyysiseen rasitukseen liittyva vaurio
Normaali lihas
Aarimmainen fyysinen rasitus
Lampohalvaus
Sirppisoluanemia
Kouristuskohtaus (pitkittynyt)
Hyperkineettiset lilkehairiot
Lihassairaus
Metabolinen lihassairaus (myopatia) tai mitokondriotauti
Maligni hypertermia tai neuroleptisyndrooma

3. Muu syy - joka ei liity fyysiseen rasitukseen esim. alkoholismi, myrkytys, infektio, vakava elektrolyyttihairio,
endokrinologinen syy, tulehduksellinen lihassairaus

ML Miller. Causes of rhabdomyolysis. UpToDate 2015. http://www.uptodate.com




Rabdomyolyysi pahkinankuoressa

Vakava lihasvario -
rabdomyolyysi

Maaritelma

Qireet

Diagnoosi

Erotusdiagnoosi

Hoito

Ennuste

Kliininen kuva

Poikkijuovaisen lihaksen vaurio, joka voi johtaa
akuuttiin munuaisten vajaatoimintaan

Kipu, turvotus ja kosketusarkuus vaurioalueilla

Potilas voi olla tajuton ja sekava - anamneesi usein
taman takia puutteellinen

Virtsa voi olla tummaa
Plasman kreatiinikinaasi P-CK

Muita laboratoriol6ydoksia: korkea krea,
hypokalsemia, hyperkalemia, hyperfosfatemia

Syva laskimotukos - tajuttomuus tai myrkytys voi
vaikeuttaa diagnostiikkaa

Tehostettu nestehoito

Tavoitteena on sailyttaa diureesi 200-300 ml/t

Dialyysi, jos on kehittynyt anuria ja diureesi ei
palaudu

Kirurgin konsultaatio

Hyva, mutta pysyva hermo- ja lihasvaurio on
mahdollista

Huomio

Vakava lihasvaurio = rabdomyolyysi

Raajoissa, pakaroissa, seldssa

Kuivuminen (dehydraatio) ja kuume altistavat
komplikaatioille

Vari johtuu myoklobiinista
CK usein > 10 000-100 000 U/I

Loydokset ilmaantuvat munuaisten
vajaatoiminnan kehityttya

Tunnustele lihakset ja huomioi arkuus ja
turvotus.

1 000 ml 0.9 % NaCl-liuosta ensimmaisen tunnin
aikana

Virtsan alkalisointia voidaan harkita

Esim. faskiotomia voi tulla kyseeseen

Munuaisten vajaatoiminta palautuu hyvalla
hoidolla

Heikki Saha. Rabdomyolyysi. Laakarin kasikirja, 2019.




Myosiitin taudinkuvan ja
yleisimmat syyt

Myosiitti = poikkijuovaisen lihaksen tulehdus



Myosiittien taudinkuva

Table 1. Criteria Supporting the Diagnosis of Inflammatory Myopathies.

Criterion Dermatomyositis

Pattern of muscle
weakness

Subacute onset of proximal symmetric
weakness with characteristic skin
rash in patients of any age

Creatine kinase level High, up to 50 times the upper limit of

normal; can at times be normal

Electromyography Myopathic units (active and chronic)

Muscle biopsy Perivascular, perimysial, and perifascic-
ular inflammation; necrotic fibers in
“wedge-like” infarcts; perifascicular

atrophy; reduced capillaries

Anti-MDA-5, anti-Mi-2; anti-TIF-1 and
anti-NXP-2 (implicated in cancer-
associated dermatomyositis)

Autoantibodies

Magnetic resonance May show active inflammation

imaging

Polymyositis

Subacute onset of proximal symmetric

weakness in adults (diagnosis is
made when other causes have been
ruled out)*

normal in early active disease; may
linger at up to 10 times the upper
limit of normal

Myopathic units (active and chronic)

spread expression of MHC class |
antigen; no vacuoles; ruling out of
inflammatory dystrophies

overlap myositis) associated with in-
terstitial lung disease, arthritis,
fever, and “mechanic’s hands”

May show active inflammation; could

guide biopsy site

Necrotizing Autoimmune Myositis

Acute or subacute onset of proxi-
mal, often severe weakness in
adults

High, up to 50 times the upper limit of ~ Very high; more than 50 times the

upper limit of normal in early
active disease

Active myopathic units

CD8+ cells invading healthy fibers; wide- Scattered necrotic fibers with mac-

rophages; no CD8+ cells or vac-
uoles; deposits of complement
on capillaries::

Antisynthetase antibodies (often seen in Anti-SRP and anti-HMGCR, specif-

ic for necrotizing autoimmune
myositis

May show active inflammation;
could guide biopsy site

Inclusion-Body Myositis

Slow onset of proximal and distal weak-
ness; atrophy of quadriceps and
forearms; frequent falls; mild facial
muscle weakness in people older
than 50 years of age

Up to 10 times the upper limit of nor-
mal; can be normal or slightly
elevated

Myopathic units (active and chronic)
with some mixed large-size poten-
tials

CD8+ cells invading healthy fibers;
widespread expression of MHC
class | antigen; autophagic vacu-
oles,§ ragged-red or ragged-blue
fibers; congophilic amyloid depos-
itsq

Anti-cN1A (of uncertain pathologic sig-
nificance)

Shows selective muscle involvement,
but might be difficult to distinguish
atrophy from chronic inflammation

Dalakas MC. Inflammatory muscle diseases. N Engl J Med. 2015;372(18):1734-47




Yleisimpien lihasdystrotioiden
kliiniset piirteet

Maunu Jokela, Bjarne Udd. Lihastautiepaily - kuinka tutkin ja diagnosoin.
Suomen Laakarilehti 45/2014 vsk 69



Yleisimmat lihastaudit Suomessa ja niiden

keskeisimmat kliiniset piirteet (1)

Lihastauti Alkamisikd Anamneesi Status
Tibiaalinen lihasdystrofia 35-65 v Kavelyvaikeus, roikkunilkka Nilkan dorsifleksion heikkous ja mydhem-
noin 1 000 potilasta (potilaalla ja/tai sukulaisilla) min isonvarpaan ojennuksen heikkous
Tyypin 2 myotoninen dystrofia Aikuisika Lihaskivut, portaidennousun vaikeus, Syvakyykysta ylosnousemisen vaikeus,

(DM2) 600-700 potilasta

Myasteniat
600-700 potilasta

Tyypin 1 myotoninen dystrofia
(DM1) 500-600 potilasta

Kongenitaalinen myotonia
noin 500 potilasta

Amyotrofinen lateraaliskleroosi
(ALS) noin 350 potilasta

Sporadinen inkluusio-
kappalemyosiitti
noin 300 potilasta

Yleensa aikuisika

Mika ikd tahansa (myos vaikea
synnynndinen muoto)

Lapsuus- ja nuoruusika

Yleensa 40 ikdvuoden jalkeen

Lahes aina yli 50 v

suvussa DM2-sairautta

Kaksoiskuvat, puhe- ja sydmisvaikeudet,
lihasheikkouden vaihtelu

Suku: lihasheikkous, harmaakaihi,
sydansairaudet, kdsien distaalinen
heikkous (esim. purkkien avaamis-
vaikeus)

Liikkellelahtovaikeus, vaikeus irrottaa
otetta esineistd

Asymmetrinen, lihasheikkous,
lihasten nykinat ja krampit

Pullojen ja purkkien avaamisen vaikeus,
kaatuilu, portaidennousuvaikeus

pohkeiden hypertrofia

Vasyvyys toistoliikkeiden testauksissa
(nyrkistys, silmien rdpytys yms.)

Nyrkistys- ja perkussiomyotonia, distaali-
ja kasvolihastenheikkous, otsakaljuus

Nyrkistys- ja perkussiomyotonia,
lihaksikkaat alaraajat, ei heikkoutta

Ylemman motoneuronin loydokset,
lihasatrofia, faskikulaatiot

Sormien pitkien fleksorien heikkous,
syvakyykysta ylésnousemisen vaikeus,
lihasatrofiat kyynarvarsissa volaarisesti




Yleisimmat lihastaudit Suomessa ja niiden

keskeisimmat kliiniset piirteet (2)

Lihastauti

Alkamisikd

Anamneesi

Status

Dystrofinopatiat (Duchennen ja
Beckerin tauti) noin 250 potilasta

Hartia-lantiodystrofiat (LGMD)
yli 200 potilasta

Fakioskapulohumeraalinen
lihasdystrofia (FSH)
noin 200 potilasta

Welanderin tauti
yli 100 potilasta

Kennedyn tauti
yli 50 potilasta

LOSMoN
yli 50 potilasta

Ennen kouluikad (Duchennen tauti)
tai mydhemmin (Beckerin tauti)

Mika ikd tahansa (ei vauvaika)

90 %:lla alle 20-vuotiaana

Yli 40 vuotta

Ldhes aina aikuisika, esiintyy

ainoastaan miehilld

Lahes aina aikuisika

Kdvelyn ja portaidennousun vaikeus

Kdvelyn ja portaidennousun vaikeus

Vaikeus viheltda, imed pillilla ja nostaa
yldraajoja, joskus roikkunilkka

Sormien ojennusheikkous

Lihasheikkous (bulbaarinen tai raajat),
krampit, nykindt, suku usein ruotsin-
kieliseltd Pohjanmaalta (25)

Krampit, nykindt, raajalihasheikkous,
suku usein kotoisin Pohjois-Karjalasta

===

Gowersin merkki, reisilihasten atrofia ja
pohkeiden hypertrofia

Proksimaalilihasten atrofia, joskus
lapaluiden siirotus

Vaikeus viheltaa, lapaluiden siirrotus

Sormien (ensivaiheessa etusormen)
ojentajalihasvoimat, nilkkojen
dorsifleksio

Faskikulaatiot vartalolla, raajoissa ja
kielessa, kielen atrofia, gynekomastia

Lahes aina vaimeat alaraajajanne-
heijasteet
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Lihastautiepaily - oireet

e Kivuton eteneva lihasheikkous

e Fyysinen suorituskyky heikkenee

e |ihakset surkastuvat (atrofioituvat)

e Joskus: halvauskohtaukset (perinnolliset
lonikanavataudit), muutos virtsan varissa
(myoglobinuria)



Lihastautiepaily - status

* Neurologinen status

* [nspektio: lihasten koko ja muoto
- Proksimaaliset lihakset (reidet, hartiaseutu)

- Pohkeet (pseudohypertrofia)

- Kasvojen lihaksisto (mukaan lukien silmaluomet ja
silmien liikkeet)

e Lihasten palpaatio



Lihastautiepaily - perustutkimukset

¢ Kreatiinikinaasi (CK)
e Kilpirauhaskokeet (T4v, TSH)
o Elektrolyytit (K, Na) Ca-ioni

e Glukoosi

e Statiinien kaytto



Lihastautiepaily - jatkotutkimukset

e ENMG
® | ihasbiopsia

- Perusvarjaykset (tulehdukselliset lihassairaudet,
mitokondriotaudit, Duchennen ja Beckerin lihasdystrofia)

- Lisaimmunovarjaykset, immunoblottaukset
(Lihastautikeskus, Tampere, TAYS)

e Lihasten MK (magneettitutkimus)
e Spesifit geenitestit



Basal lamina

Duchennen lihasdystrofia johtuu dystrofiini-
proteiinin puutoksesta lihassolun solukalvolla

- Beckerin lihasdystofia dystrofiinin ositt&fsestearan
puutoksesta

Laminin

Sarcospan

Ca

Caveolin

Dystrobrevin

Dystrofin-proteiini

™~

— Syntrophins

) iINOS

Dystrophin

F-Actin Duchenne - dystrofiini puuttu taysin
‘ Becker - dystrofiinia liilan vahan

Myofibril
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