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JOHDANTO

Duchennen lihasdystrofia (Duchenne muscular
dystrophy, DMD tai Duchenne) on diagnoosina
vaikea ja monimutkainen ymmmartaa ja hoitaa.
Diagnoosin saaminen on useimmiten jarkytys.

Muscular Dystrophy Association (MDA), Parent
Project Muscular Dystrophy (PPMD), TREAT-
NMD ja World Duchenne Organization (UP-
PMD) jarjestdjen parissa ymmarretaan, miten
suurta tuskaa ja pelkoa vanhemmat kokevat,
kun lapsi saa diagnoosin, seka kasitetaan diag-
noosin jalkeen tarvittavan tuen merkitys.

On tarkeaa, etta lapsi saa diagnoosin myéta par-
haan mahdollisen hoidon ja tuen, seka tarvitta-
vat resurssit. Sen vuoksi laadittiin uusi, vuoden
2018 hoitosuosituksiin perustuva opas.

Duchenne on dystrofinopatioiden ryhmaan
kuuluva lihassairaus. Dystrofinopatiat johtuvat
dystrofiini-nimisen lihasproteiinin puutteesta.
Ne vaihtelevat vaikeimmasta fenotyypista (eli
nakyvista oireista), Duchennen lihasdystrofiasta,
lievempaan, mutta silti vaihtelevaan muotoon,
Beckerin lihasdystrofiaan.

Tassa oppaassa perheille kadytetaan yksinkertai-
suuden vuoksi paaasiassa nimitysta Duchennen

"Tassa oppaassa keskitytaan
Duchennen lihasdystrofiaan liitty-
viin laaketieteellisiin seikkoihin. On
kuitenkin hyva muistaa, etta ladke-
tieteen lisaksi on paljon muutakin.
Kun laaketieteelliset ongelmat on
minimoitu, lapsi voi perheineen kes-
kittya perheena elamiseen.

Kannattaa muistaa, etta useimmat
Duchennen lihasdystrofiaa sairas-
tavat lapset ovat onnellisia, ja etta
useimmat perheet parjaavat hyvin
diagnoosin aiheuttaman ensijarky-
tyksen lievennyttya.”

Elizabeth Vroom,
World Duchenne Organization
(UPPMD)
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tyjen suositusten taustalla on CDC yhteistydssa potilasjarjestdjen seka TREAT-NMD -verkoston
kanssa.

Artikkelit on julkaistu Lancet Neurology -julkaisussa ja ne ovat saatavilla PPMD:n, MDA:n, UPPM-
D:n, TREAT-NMD:n ja CDC:n verkkosivustoilla. TREAT-NMD:n ja UPPMD:n ansiosta TREAT-NMD:n
sivustolta on saatavana myos useita erikielisia kaannoksia.

Jokaisesta erikoisalasta on lisaksi kirjoitettu erillinen artikkeli, jossa kyseisen alan hoitoon pereh-
dytaan syvallisemmin. Nama artikkelit on julkaistu American Academy of Pediatricsin Pediat-
rics-lehden Pediatric Supplementissa vuonna 2018, ja ne ovat saatavilla jaljempana luetelluilla
verkkosivustoilla.

Kuvien ja taulukoiden jarjestysnumeron perassa esiintyvat numerot (1,2,3) ilmaisevat, mihin artik-
keliin viitataan.

lihasdystrofia. Tama opas on kirjoitettu seka perheille etta henkildille, joilla on Duchennen lihas-
dystrofia. Tassa oppaassa "sind” tarkoittaa henkiloa, jolla on Duchennen lihasdystrofia.

DUCHENNEN HOITOSUOSITUSTEN TAUSTAA

Yhdysvaltojen terveysvirasto (Centers for Disease Control and Prevention, CDC) on antanut

Duchennen lihasdystrofiaa koskevia hoito-ohjeita, tai hoitosuosituksia. Seka alkuperaiset etta
paivitetyt suositukset perustuvat kansainvalisen, Duchennen lihasdystrofian diagnosointiin ja
hoitoon perehtyneiden, eri |ladketieteen aloja edustavien asiantuntijoiden (84 henkiloa) teke-

maan laajaan tutkimukseen.

He luokittelivat itsendisesti Duchennen lihasdystrofian hoitokdytantoja taudin eri vaiheissa. Arvi-
ointivaihtoehdot olivat "valttamaton”, "kdypa” ja "ei-kaypa” hoito. Arviointi kattoi kaikkiaan yli 70
00O erilaista hoitovaihtoehtoa. Talta pohjalta sovittiin ohjeet hoitokaytannoista, jotka enemmis-
ton mielesta edustivat "parasta hoitokaytantéa” Duchennen lihasdystrofian hoidossa. Paivitetyt
ohjeet on laadittu vastaavalla menettelylla.

Vuoden 2018 Duchenne-oppaaseen perheille on koottu Duchennen lihasdystrofiaa koskevan
|aaketieteellisen hoidon uusimmat tulokset. Seka alkuperaisten hoitosuositusten etta paivitet-

PAAARTIKKELIN LAHDEVIITTEET:
Potilasjarjestot:

www.mda.org
www.parentprojectmd.org
www.treat-nmd.eu
www.worldduchenne.org/

JULKAISTUT HOITOSUOSITUKSET (englanniksi)

Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part 1: Diagno-
sis, neuromuscular, rehabilitation, endocrine, and gastrointestinal and nutritional mana-
gement

Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part 2: Respira-
tory, cardiac, bone health, and orthopedic management

Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part 3: Prima-
ry care, emergency management, psychosocial care, and transitions of care across the
lifespan

KOTISIVUT (englanniksi)

« CDC: www.cdc.gov/ncbddd/musculardystrophy/care-considerations.html

« Parent Project Muscular Dystrophy: www.parentprojectmd.org/careguidelines

« MDA: www.mda.org

+ World Duchenne Organization: www.worldduchenne.org

« TREAT NMD: www.treat-nmd.eu/resources/care-overview/dmd-care/
diagnosis-management-dmd/
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2. TAMAN OPPAAN KAYTTO

TATA OPASTA VOI KAYTTAA KAHDELLA ERI TAVALLA:

1. Voit keskittya johonkin tiettyyn Duchennen lihasdystrofian vaiheeseen.
2. Voit keskittyd johonkin tiettyyn Duchennen lihasdystrofian hoidon alueeseen.

Tassa osiossa ja taulukossa 1 on esitetty Duchennen lihasdystrofian eteneminen vaiheittain. Tau-
dinkulku vaihtelee kuitenkin yksildllisesti. Tama opas on tarkoitettu yleiskatsaukseksi mahdolli-
sista tulevista hoitotarpeista.

Jos haluat lukea tietyista, itsellesi juuri talla hetkellda mahdollisesti olennaisista hoidoista, |[6ydat
haluamaasi kohtaan sisallysluettelon avulla.

HOITOTIIMIN KOKOAMINEN

Duchennen lihasdystrofian paras mahdollinen hoito edellyttaa hoidosta vastaavien asiantuntijoi-
den moniammiatillista yhteistyéta.

Hoitotiimia johtaa neurologian erikoislaakari, joka on perehtynyt lihassairauksiin ja vastaa
hoidostasi kokonaisvaltaisesti. Siirtyessasi lastenklinikalta aikuispuolelle erikoislaakari voi vaihtua
lastenneurologista aikuisten neurologiksi, jolle hoitotiimisi johtamisvastuu kuuluu.

Hoitokoordinaattori on hoitotydryhman tarkea jasen. Han auttaa varmistamaan, etta viestinta
ja hoito koordinoidaan ryhman sisalla, sinun ja rynman kesken seka ryhman ja perusterveyden-
huollon kanssa.

Jos hoitotiimiisi ei kuulu hoitokoordinaattoria, kysy, kenelle voit soittaa, jos sinulla on kysytta-
vaa, huolia tai hatatilanne ennen seuraavaa vastaanottoa.

Tama opas perheille antaa perustiedot, joiden avulla pystyt osallistumaan tehokkaasti katta-
van hoidon jarjestamiseen. Laakarisi taytyisi olla perehtynyt kaikkiin Duchennen lihasdystrofiaan
mahdollisesti liittyviin ongelmiin, ja hanen taytyisi pystya jarjestamaan kaikki asianmukaiseen
hoitoon tarvittavat toimenpiteet seka konsultoimaan keskeisia erikoisaloja.

lan myota joidenkin toimenpiteiden ja erikoisalojen painotukset ja tiettyjen osa-alueiden osuu-
det muuttuvat.

Tama opas perheille kuljettaa sinut Duchennen hoitoon liittyvien eri osa-alueiden lapi (Kuva 1).
Kaikkia erikoisaloja ei tarvita kaikissa ikavaiheissa tai taudinkulun vaiheissa, mutta niiden taytyy
olla saatavilla tarvittaessa, ja hoitoa koordinoivalla henkildlla taytyy olla kaikkien tuki.

SINA olet hoitotiimin keskitssa. Sinun ja perheesi on tarkeaa keskustella aktiivisesti hoitoasi
koordinoivan ja yksilollisia hoitovaihtoehtoja jarjestavan terveydenhuollon ammattilaisen kans-
sa (Kuva1).

DUCHENNE ASKEL ASKELEELTA (TAULUKKO 1)

Olemme erotelleet Duchennen lihasdystrofian paavaiheet, jotta pystyt tutustumaan ennalta
tuleviin hoitosuosituksiin.

Vaikka naita vaiheita voi olla vaikea maarittaa tarkasti, nilden nimeaminen on hyddyllista, koska
niiden avulla I6ydat kuhunkin ajankohtaan suositellut hoitotoimenpiteet ja naet, mita hoitavalta
tyoryhmalta voi odottaa kunakin ajankohtana.
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2. VARHAINEN KAVELYVAIHE (lapsuus)

Varhaisessa kavelyvaiheessa lapsilla esiintyy Duchennen lihasdystrofialle tyypillisia oireita. Oireet
voivat olla seuraavanlaisia:

vaikeus kannatella paata

kavelyn viivastyminen

kavely- tai juoksuvaikeudet tai vaikeus kiiveta portaita

toistuva kompastuminen ja kaatuilu

hyppiminen ei onnistu

puheen viivastyminen

avun tarvitseminen lattialta nousuun tai nouseminen lattialta tukeutumalla kasilla reisiin (ks.
Gowersin oire, Kuva 2)

tavanomaista paksumman nakoéiset pohkeet (pseudohypertrofia)

1. DIAGNOOSI (vauva-/lapsuusika)

Duchennen lihasdystrofiaa ei useinkaan diagnosoida ennen oireiden alkamista (jolloin lapsilla
on vain vahan tai ei lainkaan oireita), ellei tautia esiinny suvussa tai verikokeita ole otettu joistain
muista syista.

Myohainen kavelemaan tai konttaamaan oppiminen tai viivastynyt puheenkehitys ovat enna-
koivia oireita, mutta ne ovat yleensa lievia ja jaavat usein tunnistamatta tassa vaiheessa.

Vanhemmat huomaavat usein lapsen kehityksen poikkeamat ensimmaisina, esittavat kysy-
myksia ja pyytavat tarkempia tutkimuksia, jotta heidan havaitsemilleen kehityksen viivastymille
[Oytyisi selitys.

American Academy of Pediatrics on laatinut vanhemmille tarkoitetun tydkalun, jonka avulla
vanhemmat voivat arvioida lapsensa kehitysta, etsia merkkeja mahdollisista viiveista ja kasitella
naita huolia terveydenhuollossa. Tama englanninkielinen tyokalu on saatavana osoitteessa mo-
tordelay.aap.org.

Psykososiaalinen ja emotionaalinen tuki on erittain tarkeaa, kun Duchennen lihasdystrofian
diagnoosi varmistuu. Avoimia kysymyksia on paljon ja perheet kokevat usein olevansa voimat-
tomia ja jaavansa yksin. Perheissa kaydaan lapi monenlaisia tunteita ja apua on saatavilla vain
harvoista paikoista.

Perusterveydenhuolto ja neurologian erikoislaakarit voivat olla tassa vaiheessa suureksi avuksi
ohjaamalla asianmukaiseen hoitoon ja tarjoamalla tietoa potilasjarjestoista, niin etta vanhem-
mat saavat tietoa ja tukea itselleen voidakseen auttaa perhettaan.

ParentProjectMD (PPMD) on kehittanyt Yhdysvalloissa erityisen verkkosivuston, jonka englan-
ninkielisistd materiaaleista on apua vanhemmille ensimmaisten kolmen diagnosointia seuraa-
van kuukauden aikana (ParentProjectMD.org/for-newly-diagnosed).

Suomessa tietoa ja tukea voi saada mm. Lihastautiliitosta ja DMD Finland -diagnoosiyhdistyk-
sesta.
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kaveleminen jalat harallaan

varvaskavely ja vaappuminen

kaveleminen rintakeha eteenpain tydntyneena (tai notkoselka tai kdyristynyt selka)
kreatiniinikinaasitason nousu (CK-entsyymi, jota vapautuu vaurioituneesta lihaksesta). CK-ta-
so mitataan veresta. Jos CK-arvo on yli 200, tarvitaan tarkempia Duchennen lihasdystrofiaan
liittyvia tutkimuksia)

maksaentsyymien tason nousu (ASAT tai ALAT; kohonnut ASAT- tai ALAT-taso voi my®os viitata
tarkempien Duchennen lihasdystrofiaan liittyvien kokeiden tarpeeseen. Muita maksatutki-
muksia ei pitaisi tehda ennen Duchennen lihasdystrofian poissulkemista.)

DUCHENNEN LIHASDYSTROFIAN DIAGNOSOINTI:

Mikali epailladn Duchennen lihasdystrofiaa, on ensimmainen testi usein verikoe, jolla selvitetaan,
onko seerumin kreatiniinikinaasitaso kohonnut. Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla CK-taso
on usein 10-100 -kertainen tavanomaiseen verrattuna.

Jos ldydokset ovat tallaisia, suositellaan tehtavaksi kokeita, joissa voidaan tunnistaa Duchennen
lihasdystrofiaa aiheuttava DNA:n muutos (eli geenimutaatio). Erikoislaakareiden konsultointia ja
etenkin perinndllisyysneuvontaa voidaan tarvita verikokeen tuloksen tulkitsemiseen ja sen pohti-
miseksi, mita tulos merkitsee poikanne ja muiden perheenjasenien kannalta.

Diagnoosi tehdaan usein varhaisessa kavelyvaiheessa.

PSYKOSOSIAALINEN KEHITYS, OPPIMINEN JA KAYTOS:

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla pojilla saattaa esiintya oppimiseen ja kayttaytymiseen
liittyvia haasteita. Osa haasteista johtuu dystrofiinin vahyydesta aivoissa, osa taas fyysisiin rajoit-
teisiin sopeutumisesta.

Eraat ladkkeet, kuten usein varhaisessa tai myohaisessa kavelyvaiheessa aloitettava kortikoste-
roidihoito, vaikuttavat myds asiaan. Joillakin, muttei kaikilla, kortikosteroideja kayttavilla lapsilla
on impulssien hallintaan, aggressiivisuuteen, mielialan vaihteluun, keskittymiseen ja muistiin
liittyvia haasteita.

Jos lapsella todetaan kehityksen ja/tai oppimisen viiveita, psykologin tai neuropsykologin
tekema arviointi voi auttaa ongelmien maarityksessa ja han voi antaa suosituksia, joiden avulla
lasta voi tukea. Tunne-elaman ja kayttaytymisen ongelmat ovat melko yleisia, ja niita pystytaan
hoitamaan parhaiten, jos hoito aloitetaan mahdollisimman pian lastenlaakarien ja -psykologien
johdolla. Myés puheen ja kielen kehitysta on syyta arvioida, ja tarvittaessa puheterapia on aloitet-
tava mahdollisimman varhain.

Sosiaalitydntekija/kuntoutusohjaaja voi auttaa, jos perheen on vaikea 16ytaa eri tukimuotoja.
Perheen tukeminen on tarkeaa, ja psykososiaalisten, oppimiseen ja kayttaytymiseen liittyvien
erityisongelmien ratkaiseminen voi vaatia asiantuntija-apua (Luku 14).

FYSIOTERAPIA:
Fysioterapiatiimin (Luku 10) ottaminen mukaan hoitoon jo varhaisessa vaiheessa auttaa aloitta-
maan lihasten joustavuutta yllapitavat ja nivelten jaykistymista vahentavat harjoitukset ja veny-
tykset asteittain.

Kuntoutustiimi voi myos antaa ohjeita sopivasta liikunnasta leikkitaukojen tai valituntien ai-
kana seka lilkuntatuntien mukauttamisesta niin, etta lapsi pystyy osallistumaan koululiikuntaan
turvallisesti. Fysioterapiaohjelmassa on keskityttava ennemminkin venyttelyyn ja liikelaajuuksien
sailyttamiseen kuin lihasvoiman lisaamiseen.

Yélastojen (nilkkaortoosien) kayttd voi olla suositeltavaa tassa vaiheessa, silla niilla saadaan
aikaan pitkakestoinen venytys, joka ehkaisee nilkan liikeradan supistumista.

Fysioterapeutin suosittelema venytysohjelma tulisi ottaa osaksi paivarutiineja kotona.

KORTIKOSTEROIDIT:
Kortikosteroidien eli steroidien kayttdon on hyddyllista tutustua jo diagnoosivaiheessa, jolloin
niiden kayttokin voidaan aloittaa (Luku 6). Kortikosteroidien kayttéa suunniteltaessa on tarkeaa
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keskustella hoidon eduista, varmistaa, etta kaikki rokotukset on annettu, ja selvittaa, onko laak-
keen sivuvaikutusten riskitekijoita olemassa ja voiko niita ehkaista ennalta.

Esimerkiksi ravitsemusterapeutin antama ravitsemusneuvonta voi olla tarpeen painonhallinnan
ja luuston terveyden tukemiseksi.

LUUSTON TERVEYS JA HORMONIT:
Kortikosteroidien kayttd voi heikentaa luustoa ja vaikuttaa useiden hormonien, kuten kasvuhor-
monin ja testosteronin (miessukupuolihormonin) tasoihin (Luku 7).

Oikea ravinto on tarkeaa luuston lujuuden sailyttamiseksi, ja D-vitamiini- seka kalsiumlisan kayt-
to on suositeltavaa (Luku 8 ja 13). Ravintoon liittyvista tarpeista voi keskustella sairaalan ravitsemus-
terapeutin kanssa.

Pituus ja paino tulisi mitata jokaisella lihassairauteen liittyvalla laadkarikdynnilla, ja tiedot tulisi
kirjata kasvukayralle (Luku 7).

Pituusmitan voi ottaa myods mittaamalla kyynarluun tai saariluun pituudet tai laskemalla olka- ja
kyynarvarren pituudet yhteen. Naita arvoja tulisi seurata ja verrata lahtotilanteeseen.

Luuntiheyden lahtdarvo tulisi maarittaa luuntiheysmittauksella (DEXA-kuvaus), kun steroidihoito
aloitetaan (ks. Luku 8).

SYDAN JA HENGITYSLIHAKSET:

Sydamen tai hengityslihasten ongelmia ei tassa vaiheessa todennakodisesti esiinny, mutta niiden
toiminnan seuranta tulisi kytkea tavanomaisiin sairaalakaynteihin ja arvioida lahtotaso (oma 'nor-
maalitaso’). Seurantaa jatketaan saanndllisilla seurantakaynneilla.

Hengitystoimintojen seuranta suositellaan aloitettavaksi jo lapsen ollessa pieni, jolloin han tot-
tuu kaytettaviin mittauslaitteisiin ja saa kokemusta puhallusmittauksista.

Sydamen seuranta (EKG ja sydamen MRI- tai kaikukuvaus) suositellaan aloitettavaksi heti diag-
noosin varmistuttua ja jatkettavaksi sen jalkeen vuosittain kymmeneen ikavuoteen saakka, jonka
jalkeen seurantaa tulee tarvittaessa tiivistaa (Luku 12).

Pneumokokki- ja influenssarokotteiden ottaminen on tarkeaa sairastelun valttamiseksi (Luku 11).
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3. MYOHAINEN KAVELYVAIHE (lapsuus/nuoruus/nuori aikuinen)

Myohaisessa kavelyvaiheessa kavely muuttuu koko ajan vaikeammaksi, samoin kuin portaiden
kilpeaminen ja lattialta ylos nouseminen.

PSYKOSOSIAALINEN KEHITYS, OPPIMINEN JA KAYTOS:

Oppimisviiveiden tai oppimisvaikeuksien arviointia on tarkeaa jatkaa tassa vaiheessa. Psykologit
ja neuropsykologit voivat auttaa I6ytamaan parhaat oppimisen tukikeinot.

Oppimisvaikeuksien tai kaytoshairididen ilmetessa tarvitaan ammattiauttajien jatkuvaa tu-
kea, ja fyysisen toimintakyvyn heikkenemiseen sopeutuminen saattaa vaatia erityishuomiota ja
uudenlaisia sopeutumiskeinoja (Luku 14). Tassa vaiheessa sinun kannattaisi pohtia tulevaisuuttasi
koskevia tavoitteita, jotta sina ja perheesi voitte yhdessa koulun kanssa suunnitella tarvittavan
opetuksen ja harjoittelun tavoitteiden saavuttamiseksi. Jotkut voivat hyodtya neuropsykologin
tekemasta arviosta, jossa tunnistetaan mahdolliset kognitiiviset vaikeudet ja |dydetaan kotiin ja
kouluun keinoja, joiden avulla pystyt toimimaan mahdollisimman hyvin.

Tassa vaiheessa lapsen tarpeista huolehtiminen ja avustaminen vaatii vanhemmilta seka
psyykkista etta fyysista jaksamista. Oman ajan raivaaminen itselle ja |aheisille on erittain tarkeaa.
Erilaiset tukiverkostot (sukulaiset, luotettavat ystavat) voivat auttaa tarjoamalla vanhemmille
mahdollisuuden lepoon ja palautumiseen.

FYSIOTERAPIA:

Liikelaajuuksien, voiman ja itsenaisen toimintakyvyn tukeminen ovat edelleen fysioterapian
painopisteita (Luku 10). Mikali nivelten kireyksia ei pystyta enaa fysioterapian keinoin riittavasti
estamaan, ortopedin arvio tilanteesta on tarpeen. Fysioterapeutilla on hoitotiimissa useita teh-
tavia: venyttelyharjoitusten seuraaminen, apuvalineiden (esimerkiksi pyoratuoli, seisomateline)
suosittelu ja pystyasennon merkityksen esille tuominen seka luuston terveyden etta ruoansula-
tuksen kannalta. Liikkumisen apuvalineissa, kuten pyoratuolissa, on tarkeaa kayttaa istuinta, joka
tukee kehon symmetrista asentoa ja tuntuu mukavalta. Paivittainen venyttely kotona on edel-
leen tarkeaa.

KORTIKOSTEROIDIT:

Kortikosteroidihoidon jatkuminen tassa vaiheessa on tarkeaa ja ladkkeen annostusta tulee tarvit-
taessa saataa (Luku 6). Lisaksi tulee kiinnittdd huomiota sivuvaikutusten ehkaisyyn, seurantaan ja
hoitamiseen. Lihasten voiman ja toimintakyvyn arviointi kahdesti vuodessa on tarkeaa. Painon-
hallinnan seurannassa on huomioitava taipumus ali- tai ylipainoisuuteen, ja jos ongelma tode-
taan, siihen on puututtava asianmukaisesti (Luku 13).

LUUSTON TERVEYS JA HORMONIT:

Luuston terveyden ja murtumariskien seuranta on tarkeaa kortikosteroidien kaytdn aikana ja
etenkin liikuntakyvyn vahentyessa. Laakarin on tarkeaa seurata murtumariskia D-vitamiiniko-
keilla (D-vitamiini-25-OH) seka kuvantamistesteilla, kuten DEXA-kuvauksella tai selkarangan
rontgenkuvauksella, joilla voidaan arvioida luuntiheytta ja luuston terveytta (Luku 8). Ruokavali-
on arviointi kuuluu ohjelmaan jokaisella kaynnilla, jotta D-vitamiinin ja kalsiumin riittava saanti
voidaan varmistaa. Pituuden, luiden pituuksien ja painon seurannan tulisi jatkua kasvun hidastu-
misen merkkien tunnistamiseksi (Luku 7).

SYDAN JA HENGITYSLIHAKSET:

Sydamen ja hengityslihasten jatkuva seuranta on valttamatonta. EKG, sydamen MRI- tai kaiku-
kuvaus ja muut tutkimukset on tehtava vuosittain diagnoosista alkaen ja tarvittaessa tiheam-
min 10-vuotiaasta alkaen. Kardiologi suosittelee toimenpiteitd, jos EKG:ssa tai sydamen MRI- tai
kaikukuvauksessa havaitaan muutoksia (Luku 12).
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4. VARHAINEN KAVELYKYVYTON VAIHE (lapsuus/nuoruus/nuori aikuinen)

Pystyasennon hallinnan vaikeutuessa saatat alkaa vasya, kun kavelet hieman pidempaan. Siina
vaiheessa sahkdomopo tai pyoratuoli voivat auttaa liikkkumisessa (Luku 10).

PSYKOSOSIAALINEN KEHITYS, OPPIMINEN JA KAYTOS:

Viimeistaan 13- tai 14-vuotiaana taytyisi aloittaa nuoren ja hanen perheensa kanssa keskustelut
aikuistumisesta ja hoidon siirrosta aikuispuolelle. Siirtymavaiheen tukemiseen osallistuvat lasten-
ja aikuisneurologian hoitotydryhmat sekd mm. sosiaalitydntekija ja koulu. Tulevaisuutta koskevis-
sa keskusteluissa pitaisi kasitella koulutustavoitteita seka sita, missa haluat asua, opiskella, tehda
toita ja saada laaketieteellista hoitoa. Itsenaisyyden sailyttaminen on tarkeaa. Silloin voit jatkaa
elamasta nauttimista kotona, koulussa ja ystavien kanssa. Ihmissuhteiden luominen ja hoita-
minen on tassa vaiheessa hyvin tarkeaa. Joskus Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla saattaa
esiintya psykososiaalisia ongelmia. Ladkarikayntien yhteydessa tulee aina arvioida mielialaa ja
ahdistuneisuutta. Jos masennusta tai ahdistusta ilmenee, niihin tulee puuttua ajoissa ja asian-
mukaisella tavalla.

FYSIOTERAPIA

Kotona tehtavan venyttelyohjelman lisaksi huomion kiinnittdaminen ylaraajojen kireyksiin (olka-
paat, kyynarpaat, ranteet ja sormet) on erittain tarkeaa, myds pystyasennon harjoittaminen (tar-
vittaessa tuettuna) on tarpeen. Selkarangan vinoutta eli skolioosia esiintyy kortikosteroidien yleis-
tyneen kayton ansiosta nykyisin harvemmin kuin ennen, mutta siita huolimatta ryhdin tarkkailun
merkitys korostuu kavelykyvyn menetyksen myéta. Joissain tapauksissa skolioosi voi kehittya
melko nopeasti, jopa kuukausien kuluessa (Luku 9). Ortopedin arviota voidaan tarvita jalkateran
asennon aiheuttamien ongelmien takia, koska niista voi seurata kiputiloja ja epamukavuutta, ja
sopivia jalkineita voi olla vaikea I6ytaa. Nilkan ja jalkateran nivelten kireytta lieventavista kirurgi-
sista toimenpiteistd voidaan keskustella.

KORTIKOSTEROIDIT:

Steroidien kayton jatkuminen on edelleen tarkea hoidon osa tassa vaiheessa (Luku 6), olipa se
aloitettu aiemmin ja jatkunut tahan asti, tai aloitettu vasta nyt.

LUUSTON TERVEYS JA HORMONIT:

Luuston terveytta tulisi seurata edelleen huolellisesti ja erityista huomiota tulisi kiinnittaa selkani-
kamien mahdollisiin kompressiomurtumiin (Luku 8). Pituuden, luiden pituuksien ja painon saan-
noéllinen mittaus on tarkeaa kasvun seuraamiseksi. Ellei pituutta saada mitattua seisten, mittoja
voi kirjata myos mittaamalla kyynarluun tai saariluun pituudet tai laskemalla olka- ja kyynarvarren
pituudet yhteen. Murrosian seuraaminen on tarkeda noin 9-vuotiaasta lahtien. Jos puberteetti ei
ole alkanut 14 vuoden ikddn mennessa, |ladkari ohjaa sinut endokrinologille. Jos sinulla on alhai-
nen testosteronitaso, saatat tarvita testosteronihoitoa (Luku 7).

SYDAN JA HENGITYSLIHAKSET:

Sydamen toiminnan vuosittainen seuranta on edelleen oleellisen tarkeaa. Sydamen toiminnan
mahdollinen heikkeneminen tai sydanlihaksen fibroosi (arpeutuminen), joka voidaan havaita vain
sydamen MRI-kuvauksella, tulee hoitaa ripeasti (Luku 12). Hengitystoimintoja tulisi seurata puolen
vuoden valein tehtavilla keuhkojen toimintakokeilla. Jos hengitystoiminnot alkavat heikentya, on
keskusteltava hengitystoimintoja tukevista toimenpiteista, ja aloitettava hoito tarvittaessa (Luku 11).

PALLIATIIVINEN HOITO:

Palliatiiviseen hoitotydoryhmaan kuuluu ladketieteen ammattilaisia, jotka keskittyvat auttamaan
sinua elamaan mahdollisimman hyvaa elamaa, lieventamaan kipua ja epamukavuutta ja varmis-
tamaan, etta tavoitteesi elamassa ja hoitosi sopivat yhteen.
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Palliatiivinen hoito mielletaan toisinaan elaman loppuvaiheeseen kuuluvaksi, mutta palliatiivi-
nen hoitotydéryhma auttaa sinua kuitenkin sairautesi kaikissa vaiheissa ja tukee sinua ja perhetta-
si monenlaisissa siirtymavaiheissa koko eldamasi ajan.

Kaikkien ihmisten - olipa heilld Duchennen lihasdystrofia tai ei - taytyy tehda akuuttihoitoa
koskevia paatoksia siita, kuinka heidan kehoaan tulisi hoitaa hatatilanteessa, mita he eivat halua
tehtavan ja kuka saa tehda heita koskevia laaketieteellisia paatoksia, jos he eivat pysty tekemaan
niita itse.

Palliatiivisesta hoitotydoryhmasta on apua myods akuuttihoitosuunnitelman tekemisessa, sen
sisallén maarittamisessa ja hoitotahdon kirjaamisessa.

5. MYOHAINEN KAVELYKYVYTON VAIHE (nuori aikuinen/aikuinen)

Tassa vaiheessa vartalon ja ylaraajojen voimat voivat heikentya, jolloin jokapaivaiset toiminnot ja
hyvan asennon sailyttdminen kayvat vaikeammiksi.

FYSIOTERAPIA:

On tarkeaa pohtia fysioterapeutin kanssa, minkalaiset venytykset, lihasharjoitukset ja apuvalineet
tukevat parhaiten itsenaista lilkkkumista ja osallistumista. Kuntoutustydoryhman toimintaterapeut-
ti voi tarvittaessa ohjeistaa esimerkiksi sydmisessa, juomisessa, wc:ssa kdymisessa, vuoteeseen
menemisessa ja vuoteessa kaantymisessa. Erilaisia apuvalineita voidaan tarvita itsenaisyyden ja
turvallisuuden tukemiseen.

KORTIKOSTEROIDIT:

Steroidihoitoa, ravitsemusta, puberteettia ja painonhallintaa pitaisi kasitella edelleen hoitotiimin
kanssa. Nykysuosituksissa kannustetaan steroidien elinikaiseen kayttdon (Luku 6), silla ne autta-
vat sdilyttdmaan hengityslihasten ja ylavartalon voimaa ja toimintakykya.

LUUSTON TERVEYS JA HORMONIT:

Luuston terveytta tulisi seurata huolellisesti koko elamasi ajan. Luuston ongelmat voivat aiheut-
taa kipua, ja niita tulisi kasitella lihastaudin hoidosta vastaavan hoitotydérynhman kanssa (Luku 8).

SYDAN JA HENGITYSLIHAKSET:

Sydamen ja keuhkojen toimintakyvyn seuranta ainakin kahdesti vuodessa on suositeltavaa.
Usein saatetaan tarvita tarkempia tutkimuksia ja hoitoa (Luvut 11 ja 12).

PALLIATIIVINEN HOITO:

Palliatiivinen hoitotydryhma on tarkea myds tassa vaiheessa. Kuten edella todetaan, tahan hoi-
totydryhmaan kuuluu ladketieteen ammattilaisia, jotka keskittyvat auttamaan sinua eldmaan
mahdollisimman hyvaa elamaa, lieventamaan kipua ja epamukavuutta ja varmistamaan, etta
tavoitteesi elamassa ja hoitosi sopivat yhteen. Palliatiivinen hoito mielletaan toisinaan elaman
loppuvaiheeseen kuuluvaksi. Palliatiivinen hoitotydryhma auttaa sinua kuitenkin sairautesi kai-
kissa vaiheissa ja on sinun ja perheesi apuna monenlaisissa siirtymavaiheissa koko elamasi ajan.

Kaikkien inmisten - olipa heilla Duchennen lihasdystrofia tai ei - taytyy tehda akuuttihoitoa
koskevia paatoksia siita, kuinka heidan kehoaan tulisi hoitaa hatatilanteessa, mita he eivat halua
tehtavan ja kuka saa tehda heita koskevia laaketieteellisia paatoksia, jos he eivat pysty tekemaan
niita itse.

ELAMINEN DUCHENNEN LIHASDYSTROFIAN KANSSA AIKUISENA:

Monipuolinen, tyydyttava ja itsenadinen aikuinen elama Duchennen lihasdystrofian kanssa vaatii
suunnittelua. Viimeistaan 13- tai 14-vuotiaana taytyisi alkaa suunnitella siirtymista nuoruudesta
aikuisuuteen. Sinun suunnitelmasi pitaisi perustua omiin odotuksiisi ja tulevaisuuden tavoittei-
siisi. Siirtymissuunnitelmassa pitaisi miettia koulutusta, tydta, asumista, liikkkumista ja kulkemista
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seka hoidon siirtamista lasten palveluista aikuisille tarkoitettujen palvelujen piiriin (tata ei ehka
tarvita, jos sinua hoitavat |adketieteen ammattilaiset vastaavat myds aikuisten hoidosta).

Siirtyminen lapsuudesta aikuisuuteen vaikuttaa kaytettavissa oleviin resursseihin ja etuuksiin
riipppumatta siita, vaihtuuko hoitotydryhma. Sinun itsesi, perheesi, koulusi ja terveydenhuollon
hoitotyéryhmasi pitaisi osallistua naiden muutosten suunnitteluun. Tata prosessia ja siihen liit-
tyvia asioita kasitellaan luvussa 17. Tarvitset tukea tavoitteidesi saavuttamisessa. Lihassairautesi
hoitotiimi auttaa sinua selvittdamaan kaytettavissa olevia eri tukimuotoja. He auttavat sinua myos
hakemaan tukea seka kotikunnastasi etta valtion (Suomessa Kelan) tarjoamaa tukea. Erilaisia
keinoja yhteydenpitoon ystavien kanssa kannattaa kehittaa.

Vaikka kaikilla ei ole psykososiaalisia ongelmia, joillakin Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla
aikuisilla voi olla ahdistusta tai masennusta, joita kannattaa hoitaa. Jokaisella lihassairauteen liit-
tyvalla laakarinkaynnilla pitaisi arvioida myds ahdistusta ja masennusta. Jos sinulla on ahdistus-
tai masennusoireita, niita pitaisi hoitaa nopeasti ja asianmukaisesti.




Lihastaudin hoito

Kuntoutus

Endokrinologinen
hoito

Ruoansulatuselimiston
ja ravitsemuksen hoito
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Vaihe 1: Vaihe 2: Vaihe 3:
Diagnoosi Varhainen kévelyvaihe Myohéinen kavelyvaihe
e

| Monialainen hoito; uusia hoitomuotoja koskeva neuvonta; potilaan ja perheen tukeminen, opastus ja perinndllisyysneuvonta

|R0k°'U$°|1ie|mﬂ" mukaisten rokotteiden vurmismminenl | Fyysisen toimintakyvyn, lihasvoiman ja nivelten liikelagjuuksien arviointi vihintidn 2 x/vuosi sairauden vaiheen mirittimiseksi

|Keskustelu kortikosteroidien kiytstd | | Kortikosteroidien kiiytdn aloitus ja seuranta

|
[

|Taudin kantajille lihete kardiologille | Elgmiin loppuvaiheen hoidon tuki

| Kattavat moniammafilliset arvioinnit, sisiltiien standardoidut arvioinnit viihintiitin 2 x/vuosi

| Fysioterapeutin, foimintaterapeutin ja puheterapeutin terapioiden tarjoaminen arviointien ja potilaan yksiléllisten tarpeiden mukaisesti
Ohjaus niveljiiykistymien tai virheasentojen, liiallisen rasituksen ja kaatumisten ehkiisemiseksi Aikaisempien toimenpiteiden jatkaminen; liikkumista, istumista, tuettua seisomista ja muita toimintoja tukevien apuvilineiden kytts. Kivun jo
oikeanlaisesta liikunnasta ja harjoitteista sekii sopivasta rasitustasosta kertomalla. Jalkaortoosien murtumien syntymisen ehkiseminen ja hallinta. Aikuistumiseen liittyvien asioiden tukeminen.
jo muiden apuvilineiden kiiyttgénotto.

| Seisomapituuden mittaus 2 x/vuosi |

| Kasvun arviointi 2 x/vuosi

| Puberteefin arviointi 2 x/vuosi 9-vuotiaasta alkaen

jos kiyttid korfil i

| Perheen ja ohjaus. Kortik

Jen ehkiiisy; yli- ja alipainon seuranta etenkin kriittisissi siirtymévaiheissa

|Rovitsemuslerupeuiin arvioinnit liiikarikayntien yhteydessii (6 kk:n vlein); li

| Seerumin D-vitamiini-25-OH-arvon ja kalsiumin saannin arviointi vuosittain

| Arvioi nielemishiiris, ummetus, ruokatorven refluksitauti ja gastropareesi 2 x/vuosi

Keskustelu gastrostomialetkun tarpeesta vuosittain

| Spirometrian opetus ja unitutkimus tarpeen mukaan

Hengitystoimintojen arviointi vihintiidn 2 x /vuosi

o
s Rokotusohjelman mukaiset rokotukset kuntoon, lisiksi pneumokokki- ja influenssarokotukset
o
é Hengitystii tukevien menefelmien
§ Avustetun yskitttimisen ja yaikaisen hengitystuen aloittaminen,
£
Piiiviiaikainen ventilaatiotuki
]
2 Kardiologin konsultointi; EKG- ja kaikuk Sydiimen seuranta vuosittain; ACE:n estiijien Sydiimen seuranta viihintiiin vuosittain ja tiifi fihedmmin, jos oireita fai kuvantamisessa havaittuja poikkeamia; rytmihiirisiden seuranta
g arviointi* fai syddmen MRI tai angiotensiini-reseptorin salpagjien aloitus
= viimeistidn 10-vuofiaana
:% Tavanomaiset sydiimen vajaatoiminnan hoidot kiiyttdon, jos sydiimen toiminta heikkenee
e
g2
] § | Selkii arviointi réntg ksin 1-2 vuoden vilein kortikosteroidia kiyttivilld, muuten 2-3 vuoden vilein
S >
-2 | Liihete luuston terveyden asiantuntijalle ensimmisen murtuman merkkien ilmaantuessa (nikamamurtuma Genant gradus 1 tai korkeampi tai 1. putkilvumurtuma)
Q
= T T E—
% | Nivelten liikelaajuuksien arviointi vihintiidn 2 x/vuosi I
=
§ | Skolioosin seuranta vuosittain Skolioosin seuranta 2 x/vuosi
=
é’. Tarvittaessa lihete ortopedille (tarvitaan vain Joissakin tapauksissa lihete jalan ja akillesjiinteen leikkaukseen kéivelyn parantamiseksi Leikkauksen harkinta jalan asennon parantamiseksi pydratuolissa; joissakin tapauksissa
£ harvoin L i P
E )
s | Lapsen ja perheen jaksamisen arviointi jokaisella kiynnilli ja jatkuvan tuen tarjoaminen
o
E | Neuropsykologisen arvioinnin/toimenpiteiden tarjoaminen, jos oppimisen, tunne-ldmn tai kiyttiiytymisen ongelmia
S
§ 2 | Koulutustarpeiden ja resurssien arviointi (mukautettu opetus, erityisopetus); aikuisten ammafillisten tukitarpeiden arviointi
-
> | Ikitasoisen itseniistymisen ja sosiaalisen kehityk |
o T aaaSas—SSLSSS—
e ———— —————————
3 Optimistiset keskustelut tulevaisuudesta ja Tavoitteiden asettamisen ja aikvisuutta Terveydenhuoltoon, koulutukseen, tyshin ja aikuiseliimiidn liittyviin muutoksen suunnittelun aloitus (viimeistiidn 13-14-vuotiaana); efenemisen
E || aikuisuuteen jatkuvasta eldmiisti koskevien odotusten edistdminen; hoidon siirtoon | | seuranta vihintiiin vuosittain; sosiaalitydntekijiin jo kuntoutusohjacjan tuki
:‘E valmistautuminen (viimeistiiin 12 )
n | Hoidon siirron (transition) tuk ja terveydentilan muutoksia koskeva ennakoiva neuvonta

Taulukko 7: Duchennen lihasdystrofiaan liittyvien osa-alueiden suositeltava hoito sairauden
eri vaiheissa
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3. HOITO DIAGNOOSIVAIHEESSA

Diagnoosi on |aaketieteelliseen tietoon perustuva kasitys terveysongelman syista. Oikeaan
diagnoosiin paatyminen on tarkeaa, mikali |laakari epailee Duchennen lihasdystrofiaa. Tervey-
denhuoltojarjestelmasta riippuen perusterveydenhuollon tydntekija saattaa olla ensimmainen
ladketieteen ammattilainen, jolle lapsen toimintakyvyn heikkoutta tai viiveita koskevista huolista
kerrotaan. Perusterveydenhuollossa laakarit ja terveydenhoitajat edustavat eri osaamisalueita
painottuen lastentauteihin, neuvola- ja kouluterveydenhuoltoon, yleisladketieteeseen tai sisatau-
teihin. Nama tyontekijat muodostavat eraanlaisen "lahitiimin”.

Hoidon tavoitteena tassa vaiheessa onkin saada tarkka diagnoosi niin nopeasti kuin mahdol-
lista. Vahvistetun diagnoosin kautta koko perhe saa tietoa Duchennen lihasdystrofiasta, perin-
nollisyysneuvonnasta seka hoitomahdollisuuksista. Asianmukainen hoito voidaan kaynnistaa ja
perheelle voidaan tarjota tietoa ja tukea. Diagnoosin tekevan laakarin tulisi mieluiten olla lihas-
tauteihin perehtynyt erikoislaakari (Suomessa lastenneurologian erikoislaakari), joka osaa itse tut-
kia lapsen kliinisesti seka maarata ja tulkita tarpeelliset tutkimukset (Luku 4). ChildMuscleWeak-
ness.org tarjoaa ammattilaisille englanninkielisen tyokalun, jonka avulla lapsen kehitysta ja
mahdollisia lihastautidiagnooseja voidaan arvioida.

American Academy of Pediatrics (AAP) on tietoinen siita, ettd vanhemmat huomaavat lapsen
kehitysviiveet usein ensimmaisina. AAP onkin kehittanyt liikunnallisen kehityksen viivetta arvioi-
van tyékalun, jonka avulla vanhemmat voivat seurata lapsensa kehitysta, arvioida, mika on nor-
maalia kehitysta ja mika viivastynytta, seka arvioida, milloin on syyta huoleen.

Tama englanninkielinen tydkalu on kaytettavissa osoitteessa www.HealthyChildren.org/Motor-
Delay.

Diagnoosin varmistuessa perheen on tarkeaa paasta Duchennen lihasdystrofiaa tuntevan, lihas-
tauteihin perehtyneen lastenneurologin vastaanotolle.

Alla englanninkielisia verkkosivuja, joista I16ytyy Duchennen lihasdystrofian hoitoa koskevaa tietoa:

MDUK UK:n listaamat keskukset Englannissa:
www.musculardystrophyuk.org/get-the-right-care-and-support/people-and-places-tohelp-you/
professionals-and-organisations/muscle-centres/

TREAT-NMD:
www.treat-nmd.eu

World Duchenne Organization:
http://worldduchenne.org/

Myos potilas- ja vammaisjarjestdjen ja diagnoosikohtaisten yhdistysten kautta voi saada tukea:
Suomessa tukea tarjoavat Lihastautiliitto ja DMD Finland. Kansainvalisia jarjestdja ovat mm.
TREAT-NMD (www.treat-nmd.org/) ja World Duchenne Organization (www.worldduchenne.org/).

MILLOIN DUCHENNEN LIHASDYSTROFIAA PITAISI EPAILLA (KUVA 3)
Ensimmainen epaily heraa usein seuraavien kolmen oireen pohjalta (vaikkei suvussa esiintyisikaan
Duchennen lihasdystrofiaa):
Kehityksen ja/tai puheen viivastyminen
Lihasten toiminnan ongelmat ja Gowersin oire, joka on Duchennen lihasdystrofian klassinen
oire (Kuva 2)
- Tavanomaista paksummat pohjelihakset ("pseudohypertrofia”)
. Korkea kreatiniinikinaasiarvo (CK) ja/tai transaminaasien, ASAT- tai ALAT-maksaentsyymien
taso verikokeissa
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PERUSTERVEYDENHUOLLON ROOLI HOIDOSSA

Vaikka epaily voi herata monien eri syiden vuoksi, seuraavana kuvataan, miten Duchennen lihas-
dystrofia diagnosoidaan.

Kun lastenneurologian erikoislaakari on tehnyt diagnoosin, Duchennen lihasdystrofiaa koskevia
tietoja ja resursseja pitaisi lahettaa perusterveydenhuoltoon. Perusterveydenhuollossa tydskente-
lee yleensa lastentauteihin, yleislaaketieteeseen tai sisalaaketieteeseen erikoistuneita terveyskes-
kuslaakareita ja terveydenhoitajia.

..... Hoitosuhde perusterveydenhuoltoon takaa jatkuvan, hyvin tarpeellisen vakauden ja tuen lah-

teen.
Koholla olevat transaminaasiarvot Jos suvussa on DMD:fii Jos suvussa ei ole DMD:ti
ilman selitystii M!!(l.l"fuh(llfu lihastoiminnan Kavelyn oppiminen viivistynyt yl Perusterveydenhuollon vastuisiin kuuluvat:
hiiirign epiiily 16-18 kk icin, Gowersin oire fai

varpaillakiively (minki ikiisen vain,

akuuttien ja kroonisten laaketieteellisten ongelmien ensimmainen hoitokontakti
erifyisesti alle 5-vuotiaalla)

ian/kehitysvaiheen mukainen hoito kaikissa vaiheissa eli normaali heuvolaseuranta ja kouluter-
| | veydenhuolto
yhteistyo ja tydnjako erikoissairaanhoidon kanssa

Kreatiinikinaasi P Verikokeesta kreatiinikinaasin Kreatiinikinaasi vuosittaiset kuulon- ja nadntarkastukset
(CK) ei koholla [ (CK) tutkimus | (CK) koholla - mielialahairididen, paihteiden vaarinkaytdn ja muiden mielenterveyden ongelmien vuosittai-
v nen seulonta
Dystrofiiniaseni L rokotuksista huolehtiminen, mukaan lukien vuosittaiset influenssarokotteet (influenssarokote
ystrofiinigeenin deleetioiden ja . o . T ST o
duplikaatioiden tutkimus pistoksena on parempi vaihtoehto kuin elavaa virusta sisaltava nenasuihke)
sydan- ja verisuonitautien riskitekijoiden, kuten kohonneen verenpaineen (hypertensio) ja kor-
¢ | ¢ keiden kolesterolitasojen (hyperkolesterolemia) vuosittainen seuranta
Ei mutaafiota Mutaatio léytyy
v
ki mutaafiota < Geenin sekvensointi
v
Lihashiopsia p| Dystrofiini puuttuy
\ 4 N
Dystrofiinia on normaalisti Mutaatio ldytyy
A A v y
DMD epiitodenniikéinen, harkitse muita vaihtoehtoja DMD
Yleisimmin havaitut varhaisvaiheen merkit ja oireet Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla
Motoriset Muvut kuin motorinen
e Poikkeava kiively o Kiiyttiiytymisongelmat

* Pohkeiden paksuus

* Kyvyttomyys hypitii

* Alentunut rasituksen siefo

* Heikko piitin hallinta istumaan vedettiiessi
* Vaikeus nousta portaita

e Lattajalat

¢ Toistuva kaatuilu tai kémpelyys

* Gowersin oire latfialta noustessa

* Karkeamotoriikan viive

* Velttous, alhainen lihasjéintevyys

« Vaikeus pysyi ikitovereiden tahdissa
* Motoristen taitojen hiividminen

e Lihaskipu tai -krampit

* Varvaskively

* Juoksu- tai kiipeilyvaikeudet

* Kognitiiviset viiveet

* Huono kasvu ja kehittyminen tai heikko
painon listidntyminen

« Oppimisen ja tarkkaavuuden vaikeudet

e Puheen viiviistyminen tai didnnehiirit

Kuva 3
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4. DUCHENNEN LIHASDYSTROFIAN

DIAGNOSOINTI

MISTA DUCHENNEN LIHASDYSTROFIA JOHTUU?

Duchennen lihasdystrofia on perinnéllinen sairaus, joka johtuu dystrofiinia koodaavan geenin
mutaatiosta eli geenivirheesta. Dystrofiiniproteiinia on kehon jokaisessa lihassaikeessa.

Dystrofiiini toimii "iskunvaimentimena’, jonka ansiosta lihakset voivat supistua ja rentoutua
vaurioitumatta. llman dystrofiinia lihakset eivat pysty toimimaan tai korjaamaan lihasvaurioita
kunnolla. Lisaksi lihaskudokseen tulee helposti vaurioita normaalissa paivittaisessa toiminnassa:
solukalvoon repeaa pienia mikrorepeamia.

Ilman dystrofiinia lihakset eivat pysty korjaamaan lihasvaurioita kunnolla. Naiden pienten re-
peamien kautta solun sisaan paasee kalsiumia, joka on lihakselle myrkyllista.

Kalsium vaurioittaa lihassoluja ja lopulta tappaa ne. Lihassolujen tilalle tulee arpikudosta ja
rasvaa. Lihassolujen haviaminen johtaa ajan mittaan voiman ja toimintakyvyn haviamiseen.

DIAGNOOSIN VARMISTAMINEN

Duchennen lihasdystrofian diagnoosi on aina varmistettava geenitestilla. Testi tehdaan yleensa
verindytteestd, mutta myds muita testeja saatetaan tehda.

1) GEENITESTI

Geenitesti on aina tarpeen tehda ja sita tulisi tarjota jokaiselle potilaalle. Erilaisilla geenitesteil-
|3 saadaan tarkkaa ja yksityiskohtaista tietoa DNA:ssa olevasta muutoksesta, geenivirheesta eli
mutaatiosta.

Diagnoosin varmistaminen geenitestilla on tarkedad monestakin syysta, ja se voi auttaa arvioi-
maan, soveltuuko lapsi kenties erilaisiin mutaatiokohtaisiin kliinisiin laaketutkimuksiin.

Mutaation selviamisen jalkeen aideille tulisi tarjota mahdollisuus geenitestiin kantajuuden
toteamiseksi tai poissulkemiseksi. Tama tieto on tarkea aidinpuoleisen suvun naispuolisille jase-
nille (siskot, tyttaret, tadit, serkut), koska myos he saattavat olla kantajia.

Tama tieto auttaa perheita arvioimaan periytymisriskia seuraavissa raskauksissa, ja tekemaan
sikiddiagnostiikkaa koskevia paatoksia.

Perheille tulisi tarjota perinndllisyysneuvontaa, kun diagnoosi on varmistunut (Kehys 2).

GEENITESTAUKSEN TYYPPEJA

MPLA-tutkimus (multiplex ligation-dependent probe amplification): MLPA-tutkimuksessa
tutkitaan deleetioita (haviama) ja duplikaatioita (kahdentuma). Sen avulla voidaan tunnistaa
70 prosenttia Duchennen lihasdystrofian geenimutaatioista.

Geenisekvensointi: Jos MLPA-tutkimuksen tulos on negatiivinen, voidaan tehda geenisekven-
sointi, jolla voidaan tunnistaa muita mutaatioita kuin deleetioita tai duplikaatioita. Naita ovat
esimerkiksi pistemutaatiot (nonsense- tai missensemutaatiot) seka pienet duplikaatiot/inser-
tiot. Talla tutkimuksella pystytaan tunnistamaan viela 25-30 prosenttia lisaa sellaisia Duchen-
nen geenimutaatioita, joita ei pystyta tunnistamaan MLPA-tutkimuksessa.

2) LIHASBIOPSIA
Jos CK-taso on korkea ja Duchennen lihasdystrofian oireita esiintyy, mutta geenimutaatioita ei

I6ydy geenitesteissa, saatetaan tarvita lihasbiopsia eli lihaskoepala. Lihasbiopsiassa otetaan lihak-

sesta kirurgisesti pieni nayte analyysia varten.
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Duchennen lihasdystrofian aiheuttama geenimutaatio tarkoit-
taa, ettei elimistod pysty muodostamaan dystrofiiniproteiinia tai
etta sitd muodostuu lilan vahan.

Lihaskoepalasta voidaan saada tieto lihassoluissa olevan dystro-
fiinin maarasta (Kehys 1).

Lihaskoepalaa ei yleensa tarvitse ottaa Duchennen lihasdystrofi-
aa sairastavilta.

Lihaskoepala tutkitaan normaalisti kahdella eri tavalla: immu-
nohistokemiallisesti ja Western blotting -menetelmalla. Testien
tarkoituksena on selvittaa, onko lihaksessa dystrofiinia.

Immunohistokemiallisessa tutkimuksessa laitetaan pieni, ohut
siivu lihasta objektilasille, varjataan se ja tutkitaan sen jalkeen
mikroskoopilla, nakyyko lihassoluissa dystrofiinia.

Western blotting -menetelma on laboratoriomenetelma, jossa
tutkitaan kemiallisesti, onko naytteessa dystrofiinia.

2) MUUT TUTKIMUKSET

Aikaisemmin lapsen lihastautiepailyn tutkimukseen kaytettiin
usein lihassahkotutkimuksia (elektromyografia, EMG) ja hermora-
tatutkimuksia (heulatesti).

Asiantuntijoiden mielestd EMG ja hermoratatutkimukset EIVAT
ole asianmukaisia eivatka tarpeellisia Duchennen lihasdystrofiaa

epailtaessa.

NORMAALI

Kehys 1: Lihasbiopsia

Normaali: Normaali nayte,
jossa dystrofiini nakyy vaaleana
alueena lihassaikeiden ym-
parilla

Duchennen lihasdystrofia:
Nayte, josta puuttuu dystrofiini
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KEHYS 2. MIKSI VARMISTUS GEENITESTILLA ON TARKEAA?

PERINNOLLISYYSNEUVONTA JA KANTAJATESTAUS:

Joskus Duchennen lihasdystrofian aiheuttama geenivirhe ilmaantuu sattumalta, jolloin
puhutaan spontaanista mutaatiosta. Suvussa ei ole silloin aiemmin esiintynyt Duchennen
lihasdystrofiaa. Duchennen lihasdystrofiaa sairastavista 30 %:lla on kyseessa dystrofiinia
koodaavan geenin spontaani mutaatio sen sijaan, etta he olisivat perineet sairauden van-
hemmaltaan.

Jos aidin DNA:ssa on mutaatio, jonka han siirtaa lapselleen, hanta sanotaan kantajaksi.
Kantajalla on jokaisessa raskaudessa 50 % todennakdisyys siirtdad geenimutaatio lapselle.
Jos virheellisen geenin saava lapsi on poika, han saa Duchennen lihasdystrofian, jos tytto,
lapsesta tulee geenin kantaja.

Testaus ja tieto mutaatiosta auttaa aitia tekemaan tulevia raskauksia koskevia paatdksia, ja
hanen naispuoliset sukulaisensa (siskot, tyttaret, tadit, serkut) voivat tutkituttaa itsensa ja
selvittaa, ovatko hekin Duchennen lihasdystrofian kantajia.

Jos nainen on kantaja, ja hanelld on joitakin Duchennen lihasdystrofian oireita (lihasheik-
koutta, vasymysta, kipua jne.), on kyseessa oirehtiva kantajuus. Oireiden mahdollista ilme-
nemista naispuolisella kantajalla ei voida etukateen testata.

Vaikka nainen ei olisikaan kantaja, on tulevissa raskauksissa pieni Duchennen lihasdystro-
fian riski, koska mutaatiota voi esiintyd myos pelkastdan munasoluissa sen sijaan, etta se
nakyisi kantajan kaikissa soluissa. Tata sanotaan sukusolulinjan mosaikismiksi. Sukusolulin-
jan mosaikismia ei voida selvittaa verikokein.

Kantajalla on myos suurentunut sydamen vajaatoiminnan tai luustolihasten heikkouden
ja toimintahairididen riski. Naispuoleisten kantajien tulisi kayda kardiologin sydanseuran-
nassa (EKG ja sydamen MRI- tai kaikukuvaus) 3-5 vuoden valein, jos tutkimustulokset ovat
normaalit (tai useammin, jos se on kardiologin mukaan tarpeen). Tieto kantajuudesta
auttaa tunnistamaan taman riskin ja saamaan oikeanlaisia neuvoja ja oikeaa hoitoa.

Naita asioita kasitellaan tarkemmin perinndéllisyysneuvonnassa.

MAHDOLLISUUS OSALLISTUA KLIINISIIN LAAKETUTKIMUKSIIN:

Useita tiettyihin mutaatioihin kohdistuvia Duchennen lihasdystrofian kliinisia laaketutki-
muksia on kdynnissa. Geenitesti on tarkea, jotta edellytykset osallistua tallaisiin l1aaketutki-
muksiin voidaan selvittaa. Jotta tutkimuksiin soveltuvat henkilot 1dytyisivat, tulee rekiste-
roitya potilasrekisteriin. Luettelo eri maiden potilasrekistereistd 16ytyy osoitteesta https://
treat-nmd.org/patient-registries/linking-up-the-national-registries/

Jos aiemmin tehty geenitesti ei tayta talld hetkelld noudatettavia vaatimuksia ja mutaatio-
ta ei pystyta maarittelemaan sen avulla riittavan tarkasti, saatetaan tarvita lisatutkimuksia
tai geenitesti voidaan joutua uusimaan. Keskustele tasta lihastauteihin perehtyneen laa-
karin ja/tai perinnéllisyysneuvontaa antavan |aakarin kanssa. Tarkan mutaation taytyy olla
selvilla myds, jos halutaan liittya Duchennen lihasdystrofian potilasrekisteriin. Tarkempia
tietoja erilaisista geenitesteista ja niiden tarkkuudesta, on alkuperaisessa artikkelissa.

Aikuisten, joille ei ole tehty geenitestia tai jotka haluavat, etta aiemmin tehty testi toistetaan
nykymenetelmilla (kysy perinndllisyysneuvojalta, kannattaako testi uusia), tulisi harkita gee-
nitestausta, jotta he voisivat mahdollisesti osallistua kliinisiin laaketutkimuksiin.

»

23 [ 64

5. LIHASTAUDIN HOITO

Duchennen lihasdystrofiassa luustolihakset muuttuvat asteittain heikommiksi, koska niissa ei ole
dystrofiinia. Sinun tulisi kdyda saanndllisesti Duchennen lihasdystrofiaa tuntevan, lihastauteihin
perehtyneen lastenneurologin tai neurologin tarkastuksissa.

Han ymmartaa, miten lihasheikkous etenee, ja pystyy auttamaan sinua ja perhettasi valmis-
tautumaan hoidon seuraavaan vaiheeseen. Tieto lihasten toiminnasta on |aakarille ensiarvoisen
tarkeaa, silla sen perusteella oikeanlaiset hoidot voidaan aloittaa hyvissa ajoin.

LIHASTAUDIN ETENEMISEN SEURANTA

Sinun olisi hyva kayda erikoislaakarilla puolivuosittain ja fysioterapeutin ja/tai toimintaterapeutin
arviossa 4 kuukauden valein.

Tama on tarkeaa, jotta voidaan paattaa uusien hoitomuotojen aloittamisesta juuri oikealla
hetkell3, ja jotta voidaan ennakoida ja ennaltaehkaista eteen tulevia ongelmatilanteita mahdolli-
simman hyvin.

Sairauden etenemisen seurantaan kaytettavat testit voivat vaihdella eri sairaaloissa. Tarkeinta
on, etta arvioinnit tehdaan saanndllisin valein kayttamalla aina samoja testeja, jolloin muutokset
pystytaan havaitsemaan.

Saanndllisten arviointien tulisi sisaltdd myos sairauden etenemista seuraavia testeja, jolloin voi-
daan arvioida, milloin on syyta ryhtya toimenpiteisiin. Ainakin seuraavia asioita on syyta seurata:

LIHASVOIMA:

Luustolihasten voimaa voidaan mitata usein eri tavoin, jolloin saadaan selville, tapahtuuko tietty-
jen lihasten voimassa muutoksia.

NIVELTEN LIIKERADAT:

Liikeratoja mitataan mahdollisten kontraktuurien tai nivelkireyksien syntymisen varalta seka niita
parhaiten estavien venytysten ja harjoitteiden suunnittelemiseksi.

NOPEUS:

Usein on tapana mitata kellon kanssa esimerkiksi lattialta nousemiseen, tietyn matkan kavelemi-
seen tai usean portaan kiipeamiseen kuluva aika. Tama antaa arvokasta tietoa sairauden etene-
misesta tai hoidon vasteesta.

LIIKUNTAKYKYMITTARIT:

Liikuntakyvyn testaamiseen on olemassa useita erilaisia mittareita, mutta seurannassa tulisi kayt-
taa aina samaa mittaria. Erilaisia mittareita voidaan tarvita sairauden eri vaiheissa.

PAIVITTAISET TOIMINNOT:
Hoitotiimin on arvioitava, tarvitaanko itsenaisen selviytymisen tueksi lisaapua.

LIHASTEN LAAKEHOITO

Uusien Duchennen lihasdystrofian hoitamiseen tarkoitettujen lddkkeiden kehittdmisen parissa
tehdaan talla hetkella paljon tutkimusta. Paivitetyissa hoitosuosituksissa suositellaan vain 1aak-
keitd, joista on jo olemassa tarpeeksi tutkimustietoa.

Jatkossa suositukset tulevat muuttumaan sita mukaa, kun uusista laakkeista kertyy tuoretta tut-
kimusnayttda. Hoitosuosituksia arvioidaan ja paivitetdan uusien tulosten perusteella.
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Vaikka kaytettavissa olevien laakitysvaihtoehtojen maara tulevaisuudessa oletettavasti kasvaa,
laakkeita on talla hetkelld kaytettavissa vain vahan. Steroidit ovat talla hetkella ainoa laake, jota
suositellaan Duchennen lihasdystrofian lihasoireiden hoitoon, koska sen kayttdéa tukevaa nayttoa
on alan asiantuntijoiden mielesta riittavasti. Steroideja kasitellaan tarkemmin luvussa 6. Sairau-
den liitannaisoireiden, kuten sydanongelmien ladkehoitoa kasitellaan mydhemmin.
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STEROIDIEN ANNOSTUS, HOITO JA HAITTAVAIKUTUKSET (KUVA 4, TAULUKKO 2)

Steroidien haittavaikutusten huolellinen hoitaminen on hyvin tarkeaa. Steroidit ovat talla het-
kelld Duchennen lihasdystrofian hoitoon selvasti sopiva laakitys, mutta hoitoa ei pida aloittaa
kevyin perustein ja riittavan kokeneen erikoislaakarin on valvottava hoitoa.

Steroidiannoksen yllapitamista tai suurentamista harkittaessa on otettava huomioon muun
muassa hoitovaste, paino, kasvu, puberteetti, luuston terveys, kaytoshairiot, kaihi ja haittavaiku-
tusten esiintyminen ja hallittavuus.

6. STEROIDIHOITO

Kortikosteroideja tai steroideja kaytetaan maailmanlaajuisesti moniin eri sairauksiin.

On selvaa, etta useat Duchennen lihasdystrofiaa sairastavat saavat niista apua, mutta laakehoi-
don hyéty on arvioitava suhteessa mahdollisten haittavaikutusten estdmiseen. Steroidihoito on
hyvin tarkeda Duchennen lihasdystrofiassa ja sita tulisi pohtia jo ennen fyysisen toimintakyvyn
heikkenemista.

TAUSTAA

Steroidihoidon tiedetaan hidastavan Duchennen lihasdystrofiaan liittyvaa lihasvoiman ja moto-
risen toimintakyvyn heikkenemista. Kortikosteroidit eivat ole sama asia kuin anaboliset steroidit,
joita urheilijat voivat vaarinkdyttaa lihasvoimansa kasvattamiseksi.

Duchennen lihasdystrofian steroidihoidon tavoitteena on yllapitaa lihasten voimaa ja toiminta-
kykya, sailyttaa itsenainen kavelykyky mahdollisimman pitkaan, suojella ylaraajoja ja hengitystoi-
mintoja seka estaa skolioosileikkauksen tarve.

Steroidien kaytdsta tulisi keskustella jo diagnoosin saamisen yhteydessa. Ihanteellinen aika
aloittaa steroidien kayttd on kavelyvaihe ennen fyysisten taitojen merkittavaa heikkenemista
(ks. Kuva 4).

Kansallisen rokotusohjelman mukaiset rokotukset tulisi ottaa ennen steroidihoidon aloitta-
mista ja immuniteetti vesirokkoa vastaan tulisi olla hankittuna.

Kysy rokotuksista myos omalta neurologiltasi.

Kansallisesta rokotusohjelmasta [6ydat lisatietoa Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen verkkosi-
vuilta.

Steroidien haittavaikutusten ehkaisyyn ja hallintaan tulee suhtautua aktiivisesti ja ennakoivasti
(ks. Taulukko 1).

STEROIDIEN ANNOSTUKSET

Hoitoon voidaan kayttaa erilaisia steroideja. Naihin hoitosuosituksiin on yritetty koota selke3,
tehokas ja turvallinen steroidien kayttéohje, johon liittyy oleellisesti toimintakyvyn ja haittavaiku-
tusten saannollinen seuranta (ks. Kuva 4).

Duchennen lihasdystrofian hoitoon kaytetaan yleensa prednisonia ja deflatsakortia. Niiden ar-
vioidaan vaikuttavan yhta hyvin. Naita laakkeita koskevan tutkimuksen jatkuminen on tarkeaa
ja auttanee ymmartamaan kummankin laakkeen tarjoamia hyotyja paremmin.

Kaytettavan steroidin valintaan vaikuttavat kayttajan/perheen mielipide, erikoisldakarin suosi-
tus, steroidin saatavuus kyseisessa maassa, steroidin hinta ja koetut haittavaikutukset. Predni-
sonin etuna on edullisuus.

Deflatsakortia saatetaan suosia prednisonin sijaan, koska painonnousun ja kayttaytymisongel-
mien riski on ehka hieman pienempi, mutta sen kayttodn liittyy vahainen kasvuviiveiden ja
kaihin riskin kasvu.

Aikataulu ja annostus

Aloituskeskustelu
Steroidien kiiyton kiisittely perheen kanssa

Huomauvutuksia

Vi

Steroidihoidon aloitus

* Ennen fyysisen toimintakyvyn edellytysten merkittiviidi
heikkenemisti

* Haittavaikutuksista keskustelemisen jiilkeen

* Ravitsemusterapeutin konsultaation jiilkeen

v

Suositeltava aloitusannos

* Prednisoni fai prednisoloni 0,75 mg/kg/vrk
TAl

* Deflatsakort 0,9 mg/kg/vrk

Lisémunuaisten vajaatoiminta
Potilaan ja perheen opastaminen
* Tiedot Addisonin kriisin merkeistii, oireista ja hoidosta
Lihakseen annettavan hydrokortisonin miiridminen kotikiiyttdtn
* 50 mg alle 2-vuotiaille lapsille
* 100 mg véihintiidn 2-vuotiaille lapsille jo aikuisille
Stressiannos potilaille, jotka kiiyttiiviit prednisonia/
deflatsakortia péivittdin >12 mg/m2/vrk
* Voidaan tarvita vakavan soirastumisen,

merkittiviin trauman tai leikkauksen yhteydessii
* Anna hydrokortisonia 50-100 mg/m2/vrk

Y%

Annoksen muuttaminen

Jos haittavaikutukset ovat sietimiittomii fai niiti ei voida hoitaa

* Pienenni steroidiannosta 25-33 %

* Arvioi uudelleen 1 kk:n kuluttua

Jos toimintakyky heikkenee:

* Suurenna steroidiannosta aloitusannoksen perusteella
painon mukaiseen tavoiteannokseen

* Arvioi uudelleen 2-3 kk:n kuluttua

Y%

K&ytté kavelykyvyttoméssa vaiheessa

* Jutka steroidien kiiyttsd, mutta pienennii annosta farpeen
mukaan haittavaikutusten hallitsemiseksi

* Vanhemmat aiemmin steroideja kiiyttdmiittomiit potilaat
voivat hybtyi steroidihoidon aloituksesta

Steroidien kaytt6a ei saa

lopettaa dkillisesti

* Noudata PJ Nicholoffin steroidien kiiyton
viihentiimisprotokollaa

* Pienennii annosta 20-25 % 2 viikon viilein

* Kun fysiologinen annos on saavutettu (3 mg/m2/vrk
prednisonia tai deflatsakortia), vaihda hydrokortisoniin
12 mg/m2/vrk joettuna kolmeen yhtii suureen annokseen

* Jatka annoksen pienentiimisti 20-25 % viikossa,
kunnes hydrokortisoniannos on 2,5 mg joka toinen piivii

* Lopeta hydrokortisonin kiiyttd, kun sitii on kiiytetty 2 viikon
ajan joka toinen piivii

* Tarkista CRH:n tai ACTH:n stimuloima kortisolipitoisuus
aamulla siidnndllisesti, kunnes HPA-akseli on normaali

* Jatka stressiannosta, kunnes HPA-akseli on korjaantunut
(voi kestiidi jopa yli 12 kuukautta)

Kuva 4. Steroidien annostelu ja hoito
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LISAMUNUAISTEN VAJAATOIMINTA JA ADDISONIN KRIISI

Munuaisten ylapuolella sijaitsevat lisamunuaiset tuottavat kortisoli-hormonia, joka auttaa elimis-
toa selviamaan stressista (kuten vaikeasta sairaudesta tai vammasta).

Kun steroideja kaytetaan paivittain, lisamunuaiset lopettavat kortisolin tuotannon (= lisamu-
nuaisten vajaatoiminta) ja muuttuvat toimimattomiksi. Jos steroidien kayttd lopetetaan, elimis-
tolta voi kulua useita viikkoja tai kuukausia, ennen kuin kortisolin tuotanto kaynnistyy uudelleen.

Elimisto ei pysty kasittelemaan stressia ilman kortisolia, jolloin seurauksena on mahdollises-
ti hengenvaarallinen Addisonin kriisi. Paivittaista steroidien kayttda ei sen vuoksi saa koskaan
lopettaa akillisesti (tai ilman ladkarin apua), eikd annosten vali saa olla yli 24 tuntia. Jos elimis-
too6n kohdistuu lisastressia (esim. korkea kuume, leikkaus, murtumat), voidaan tarvita steroidien
lisdannoksia tai stressiannoksia.

Lisatietoja annostelusta, akuutin Addisonin kriisin tunnistamisesta, hoidosta ja ennaltaeh-
kaisysta on englannin kielella PJ Nicholoffin laatimassa ohjeessa, joka on saatavana osoitteesta
www.parentprojectmd.org/pj.

MUUT LAAKKEET JA LISARAVINTEET

Duchennen lihasdystrofian hoitoon on steroidien lisaksi hyvaksytty joitakin muita laakkeita, ku-
ten EXONDYS 51 (eteplirseeni), jolle on mydnnetty Yhdysvalloissa FDA:n hyvaksynta, ja atalureeni
(Translarna), jolla ei ole myyntilupaa Yhdysvalloissa, mutta jolle Euroopan laakevirasto (EMA) on
myontanyt myyntiluvan.

Seka EXONDYS 51 -valmistetta etta atalureenia (Translarna) kaytetaan inmisilla, joilla on tiet-
tyjd Duchennen lihasdystrofiaan liittyvia mutaatioita. EXONDYS 51 -valmiste on tarkoitettu
Duchenne-potilaille, joiden geenimutaatioihin voidaan vaikuttaa eksonin 51 vaistamisella (noin
13 prosenttia tapauksista). Laakkeella pyritaan vaistamaan virheellisen osan (eksonin) lukeminen,
jolloin syntyy osittain toimintakykyinen dystrofiini.

Atalureeni on tarkoitettu dystrofiinigeenin nonsense-mutaatiosta johtuvan Duchennen lihas-
dystrofian hoitoon (noin 13 prosenttia tapauksista). Vaikka atalureenin vaikutusmekanismia ei
tunneta, sen arvellaan vaikuttavan solun proteiineja lukevaan osaan siten, etta solu osaa lukea
nonsense-mutaatioiden "lapi” ja valmistaa toimintakykyista proteiinia.

Useita tiettyihin mutaatioihin kohdistuvia Duchennen lihasdystrofian kliinisia laaketutkimuk-
sia on kaynnissa. Geenitesti on tarkea, jotta soveltuvuutesi tallaisiin kliinisiin laaketutkimuksiin
voidaan selvittaa. Jotta tutkimuksiin soveltuvat henkilot 16ytyisivat, tulee rekisterditya potilasre-
kisteriin. Luettelo on saatavana taalta: http://www.treat-nmd.eu/resources/patient-registries/list/
DMD- BMD. Edella kasiteltyjen laakkeiden lisaksi on olemassa monia muita laakkeita ja lisara-
vinteita, joita voidaan kayttaa Duchennen lihasdystrofian hoidossa, mutta joilla ei ole FDA:n tai
EMA:n hyvaksyntaa.

Vaikka joitakin kehyksessa 3 mainittuja laakkeita kaytetaan yleisesti, kaytettavissa ei ole riitta-
vasti nayttda siitd, ovatko ne hyoddyllisia vai haitallisia. Kaikesta laakityksesta on tarkeaa keskustel-

la hoitavan ladkarin kanssa, varsinkin ennen jonkin ladkkeen kaytéon aloittamista tai lopettamista.
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KEHYS 3. MUUT LAAKKEET JA LISARAVINTEET, JOITA El OLE HYVAK-
SYTTY DUCHENNEN LIHASDYSTROFIAN HOITOON

Asiantuntijat ovat tutkineet suuren maaran laakkeita ja lisaravinteita, joita tiedetaan kay-
tetyn eraissa tapauksissa Duchennen lihasdystrofian hoitoon. He ovat perehtyneet naista
aineista julkaistuun tietoon ja tutkineet, onko niiden kayttd niin turvallista tai tehokasta,
etta kayttoa voitaisiin suositella.

Asiantuntijoiden johtopaatokset ovat seuraavat:

Anabolisiin steroideihin kuuluvan oksandrolonin kaytto ei ole suositeltavaa.
Botuliinitoksiinin kaytto ei ole suositeltavaa.

Kreatiinin jarjestelmallisen kayton hyddyista ei 10ydy nayttoa. Sen kaytosta ei osoitettu
olevan selvaa hydtya Duchennen lihasdystrofiaa koskevassa satunnaistetussa vertaile-
vassa laaketutkimuksessa. Mikali kreatiinia kayttavalla henkilolla on viitteita munuais-
ongelmista, tdman lisaravinteen kayttd on lopetettava.

Tutkimusten perusteella ei talla hetkella voida suositella muitakaan Duchennen li-
hasdystrofian hoitoon joskus kaytettyja laakkeita tai lisaravinteita. Tallaisia aineita ovat
mm. koentsyymi-QI10, karnitiini, aminohapot (glutamiini, arginiini), tulehdusta torjuvat
aineet / antioksidantit (kaladljy, E-vitamiini, vihreateeuute, pentoksifylliini) ja erilaiset
yrtti- tai kasviuutteet. Asiantuntijoiden mukaan julkaistussa kirjallisuudessa ei ole tar-
peeksi nayttda naiden aineiden vaikutuksista.

Asiantuntijat olivat yksimielisia siita, etta laakkeista ja lisaravinteista tarvitaan lisaa tut-
kimustietoa. He kannustavat perheita olemaan aktiivisia esim. osallistumalla potilas-
rekistereihin ja kliinisiin [aaketutkimuksiin, jotta uutta tutkimustietoa kertyisi.

TAULUKKO 2. STEROIDIEN HAITTAVAIKUTUKSET: SEURANTA- JA TOIMENPIDESUOSITUKSET

Tahan taulukkoon on koottu yleisimpia pitkaaikaisen steroidihoidon haittavaikutuksia. On tar-
kead muistaa, etta eri ihnmiset reagoivat steroideihin hyvin eri tavoin.

Steroidihoidon onnistuminen riippuu siitd, tiedostetaanko uhkaavat haittavaikutukset, ennalta-
ehkaistaanko niita ja vahennetaanko haittoja mahdollisuuksien mukaan. Steroidiannosta voi olla
tarpeen pienentaa, jos haittavaikutuksia ei pystyta hallitsemaan tai ne ovat sietamattomia (Kuva
4). Jos annoksen pienentamisesta ei ole apua, on kokeiltava toisen tyypista steroidia tai annoste-
lua ennen steroidihoidon lopettamista kokonaan. Laakityksen muutoksista paattaa laakarisi.
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TAULUKKO 2. STEROIDIEN HAITTAVAIKUTUKSET

Steroidin haittavaikutus

Lisatietoja

Keskustele laakarin kanssa

Painonnousu ja lihavuus

Steroidit voivat lisata ruo-
kahalua. Ennen steroidihoi-
don aloittamista ravitse-
musterapeutin tulisi antaa
neuvontaa.

Koko perheen on tarkeaa
syoda jarkevasti lihomisen
valttdmiseksi. Terveellisesta
ravitsemuksesta saa tietoa
ravitsemusterapeutilta tai
hoitotiimilta.

Cushing-oireet
("kuukasvoisuus”)

Kasvojen ja poskien pyo-
ristyminen voi alkaa nakya
ajan mittaan.

Ruokavalion huolellinen
tarkkailu seka suolan ja so-
kerin rajoittaminen auttavat
vahentamaan painonnou-
sua ja saattavat ehkaista
Cushing-oireita.

Ihokarvoituksen lisaanty-
minen (hirsutismi)

Steroidit aiheuttavat usein
ihokarvoituksen lisaanty-
mista.

Tama ei yleensa ole niin va-
kavaa, etta laakitysta pitaisi
muuttaa.

Akne, ihon sieni-infektiot
(silsa), syylat

Naita voi esiintya enemman
teini-ikaisilla.

Hoidetaan naihin tarkoi-
tetuilla, iholle levitettavilla
laakkeilla. Steroidilaakitysta
ei pida muuttaa hatikoiden,
ellei tilanne hairitse potilas-
ta kovasti.

Pituuskasvun
hidastuminen

Pituus on mitattava vahin-
tdan 6 kk:n valein osana
yleista hoitoa

Jos kasvu on hidastunut tai
pysahtynyt tai pituuskasvu
on < 4 cm/vuosi tai pituus
on alle -2 <SD:n lapsi voi
olla tarpeen lahettaa en-
dokrinologille

Steroidin haittavaikutus

Lisatietoja

Keskustele laakarin kanssa

Viivastynyt murrosika

Puberteetin alkaminen tuli-
si tarkistaa jokaisella kayn-
nilla 9-vuotiaasta alkaen.

Laakarille on kerrottava,
esiintyyko suvussa myohais-
ta sukukypsyytta.

Testosteronikorvaushoitoa
suositellaan yleensa pajille,
joiden puberteetti ei ole
alkanut 14-vuotiaaksi men-
nessa.

Jos olet huolissasi murros-
ian viivastymisesta tai jos
murrosika ei ole alkanut
14-vuotiaaksi mennessa,
lahete endokrinologille voi
olla tarpeen.

Kaytoshairiot
(lisatietoja kayttaytymi-
sesta on luvussa 10)

Kerro laakarille mahdollisis-
ta yleiseen mielialaan, tem-
peramenttiin ja ADHD:hen
viittaavista ongelmista.

Huomaa, etta tallaiset
oireet pahenevat usein
tilapaisesti steroidinoidon
kuuden ensimmaisen vii-
kon aikana.

Lahtotilanteen kayttayty-
misongelmia olisi hoidet-
tava ennen steroidihoidon
aloittamista, esim. ADHD-
ohjaus tai laakitys.

Steroidilaakkeen ottami-
nen mydhemmin paivalla
saattaa auttaa. Keskustele
tasta laakarin kanssa; laaka-
ri voi myos harkita |ahetetta
kayttaytymiseen liittyviin
tutkimuksiin.

Immunosuppressio

Steroidien kaytto saattaa
heikentaa immuniteettia
(vastustuskykya).

Vakavien infektioiden ris-

kista on oltava tietoinen ja
lievempiinkin infektioihin
on reagoitava ripeasti.

Vesirokkorokote on annet-
tava ennen steroidihoidon
aloittamista (muussa ta-
pauksessa on kaannyttava
laakarin puoleen, jos potilas
on kosketuksessa vesirok-
koon).

Jos alueella esiintyy tuber-
kuloosia, erityisseuranta voi
olla tarpeen.




»

30 // 64

TAULUKKO 2. STEROIDIEN HAITTAVAIKUTUKSET

»

31// 64

TAULUKKO 2. STEROIDIEN HAITTAVAIKUTUKSET

Steroidin haittavaikutus

Lisatietoja

Keskustele laakarin kanssa

Lisamunuaisten vajaatoi-
minta

Kerro kaikille sinua hoi-
taville terveydenhuollon
ammattilaisille, etta kaytat
steroideja, ja pida mukana-
si korttia, jossa steroidien
kaytosta kerrotaan.

On tarkeaa, ettei steroidian-
nosten vali ole yli 24 tuntia,
sillda muuten seurauksena
voi olla Addisonin kriisi.

Varmista, etta tiedat,
milloin steroidien stressi-
annos on annettava (vaikea
sairaus, vakava trauma tai
leikkaus) Addisonin kriisin
estamiseksi.

Varmista, etta tunnistat
Addisonin kriisin merkit ja
oireet (oksentelu ja letargia
eli pitkittynyt uneliaisuus).

Pida lihakseen annetta-

va hydrokortisoni-injektio
mukanasi ja varmista, etta
osaat antaa sen, jos Addiso-
nin Kkriisi ilmaantuu.

Ala koskaan lopeta steroidi-
en kayttoa akillisesti.

Pyyda laakaria laatimaan
steroidille stressiannos-
suunnitelma, jossa seloste-
taan:

Miten taytyy toimia, jos
steroidiannosten valiksi
tulee > 24 tuntia (paaston,
sairauden tai laakkeiden
loppumisen vuoksi).

Milloin stressiannos ste-
roideja annetaan, kuinka
suuri annos on ja mika

sen antotapa on (suun
kautta, injektiona lihak-
seen vai suonensisaisesti);
esimerkkisuunnitelma on
saatavana PJ Nicholoffin
steroidiprotokollassa: www.
parentprojectmd.org/pj

Jos aiot lopettaa steroidi-
en kayton, pyyda laakariasi
laatimaan suunnitelma
laakityksen asteittaisesta
lopettamisesta. Han voi
katsoa esimerkkia PPMD:n
PJ Nicholoffin steroidipro-
tokollasta: www. parentpro-
jectMD.org/PJ

Kohonnut verenpaine

Verenpaine on mitattava
jokaisella laakarikaynnilla.

Kohonneen verenpaineen
hoito voi alkaa suolan
kaytdn vahentamisella ja
painon pudotuksella.

Ellei se auta, laakari voi har-
kita laakitysta.

Steroidin haittavaikutus

Lisatietoja

Keskustele l1aakarin kanssa

Kohonnut verensokeri

Virtsan glukoosin liuskakoe
on tehtava jokaisella vas-
taanottokaynnilla.

Kerro laakarille, jos huo-
maat virtsaamisen tai janon
tunteen lisdantymista. Ve-
rikokeista seurataan tyypin
2 diabeteksen ja muiden
ylipainon aiheuttamien
komplikaatioiden ilmaantu-

mista steroidihoidon aikana.

Lisda verikokeita voidaan
tarvita, jos virtsassa on glu-
koosia tai oireet viittaavat
diabetekseen.

Mahakatarri/ruokatorven
refluksitauti

Steroidit voivat aiheuttaa
refluksioireita (narastysta).
Kerro laakarille tallaisista
oireista.

Valta tulehduskipulaakkei-
ta, kuten aspiriinia, ibupro-
feenia ja naprokseenia. Oi-
reiden lieventamiseen voi
kayttaa narastyslaakkeita.

taa hyvanlaatuista kaihia.
Silmat on tutkittava vuos-
ittain.

Mahahaava Mahakivuista tulee maini- Valta tulehduskipulaakkei-
ta, koska ne saattavat olla ta (aspiriini, ibuprofeeni,
merkki mahan limakalvon naprokseeni). Oireita voi
vauriosta. hoitaa reseptilaakkeilla ja
Ulosteen veri voidaan tut- nerEsEEEEdeElle.
kia, jos olet aneeminen tai Hoito voi edellyttaa gast-
oireet viittaavat suoliston roenterologin arviointia ja
verenvuotoon. toimenpiteita.

Kaihi Steroidit voivat aiheut- Deflatsakortin vaihtoa pred-

nisoloniksi on harkittava,
jos kaihi etenee nakokykya
haittaavaksi (deflatsakortin
on osoitettu aiheuttavan
kaihia todennakoisemmin).
Jos kaihia ilmaantuu, voi-
daan tarvita silmalaakarin
konsultaatio. Kaihi tarvitsee
hoitaa vain, jos se heikentaa
nakokykya.
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Steroidin haittavaikutus

Lisatietoja

Keskustele laakarin kanssa

Osteoporoosi Kerro laakarille mahdollisis- D-vitamiinilisda voidaan
ta murtumista ja selkakivus- tarvita, jos veren D-vitamii-
ta joka kaynnilla. nitaso on riittAmaton.
Selkarangan rontgenkuvaus D-vitamiini-25-OH-tason
1-2 vuoden valein selkaran- mittaus vuosittain; vitamii-
gan nikamien kompressio- nilisa tarpeen mukaan.
murtumien seuraamiseksi. e
Luuntiheysmittaus (DEXA) liosta kalsiumia ianmukai-
2-3 vuoden valein. sen tarpeen verran.
D-vitamiinitason (D-vitamii- Jos ruokavalio ei sisalla riit-
ni-25-OH) mittaus veresta tavasti kalsiumia, kalsium-
vuosittain (mieluiten loppu- lisan kayttd voi olla tarpeen.
talvesta) ja D3-vitamiinilisa, . .
jos taso on alhainen. PyEBEEEMAET) Eel el
nen (seisominen) voi olla
Ruokavalio olisi arvioitava hyvaksi luuston terveydelle.
vuosittain, jotta riittava kal- Keskustele laakarin tai
siumin saanti (ruoasta/juo- fysioterapeutin kanssa
mista) voidaan varmistaa. ennen harjoitusohjelman
tai pystyasentoharjoittelun
aloittamista.
Tummavirtsaisuus [Imoita tummavirtsaisuu- Valta rajua lilkuntaa, kuten

(Virtsa nayttaa punaruskeal-
ta, koska se sisaltaa lihas-
proteiinien hajoamistuot-
teita. Tama on tutkittava
laboratoriossa.)

desta laakarille. Virtsasta
voidaan tutkia myoglobiini.
Virtsasta tulee poissulkea
myoOs virtsatietulehdus.

alamakeen juoksemista tai
trampoliinihyppelya.

Riittava nesteiden nautti-
minen on tarkeaa.

Munuaisten tutkiminen on
tarpeen, jos vaiva jatkuu.
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7. ENDOKRINOLOGINEN HOITO

Duchennen lihasdystrofian hoitoon kaytettavat steroidit voivat vaikuttaa haitallisesti moniin

eri hormoneihin, yleisimmin kasvuhormoniin (jolloin kasvu heikkenee ja pituuskasvu vahenee)

seka testosteroniin (miessukupuolihormoniin, jolloin puberteetti viivastyy). Laakari voi suositella
lastenendokrinologilla kayntia, jos ilmaantuu kasvuun, puberteettiin tai lisemunaisten vajaatoi-
mintaan liittyvia huolia.

KASVU JA PUBERTEETTI

Lyhyt pituus ja murrosian viivastyminen voivat tuntua ikavalta, ja naista aiheista voi keskustella
laakarin kanssa. Lyhytkasvuisuus voi olla oire muista laaketieteellisista ongelmista, ja testostero-
nin puutos voi heikentaa luuston terveytta, joten on tarkeaa, etta lihastaudin hoidosta vastaava
tyoryhma seuraa tarkasti kasvuasi ja murrosikasi etenemista (Kuva 5).

KASVUHORMONIHOITO

Laakari saattaa maarata sinulle hidastuneen pituuskasvun vuoksi kasvuhormonia, jos sinulla
todetaan kasvuhormonin puutosta.

Kasvuhormonin turvallisuudesta tai tehosta ei ole nayttoa tai kirjallisuutta niilla Duchennen
lihasdystrofiaa sairastavilla, joilla ei ole kasvuhormonin puutosta.

Kasvuhormonin kayttodn voi liittya mahdollisia riskeja, kuten paansarkyja, idiopaattista int-
rakraniaalista hypertensiota (aivojen ja silmien kohonnut paine), reisiluun paan epifysiolyysia
(lonkkavika, joka voi aiheuttaa kipua ja vaatia korjauksen leikkauksella), skolioosin pahenemis-
ta seka diabeteksen todennakdisyyden kasvua.

Endokrinologi keskustelee kanssasi hoidon mahdollisista riskeista ja hyddyista ennen kuin
paatat kasvuhormonin kaytosta.

TESTOSTERONIHOITO

Testosteroni on tarkeda luuston terveydelle sekd psykososiaaliselle/emotionaaliselle kehityksel-
le.

Testosteronikorvaushoito tulisi aloittaa pienilla annoksilla kasvattaen annoksia asteittain, mika
vastaa normaalia puberteettia.

Testosteronia on saatavana useissa eri muodoissa, kuten lihakseen annettavina pistoksina,
geeleina ja laastareina.

Endokrinologi keskustelee kanssasi hoidon odotettavissa olevista vaikutuksista ennen testos-
teronikorvaushoidon aloittamista. Niita ovat esimerkiksi hienhaju, kasvojen karvoitus, akne,
kasvupyrahdys, kasvulevyjen sulkeutuminen ja sukupuolisen kiinnostuksen lisaantyminen.
Mahdollisia haittavaikutuksia ovat esimerkiksi pistoskohdan tulehdus, allerginen reaktio, mie-
lialan vaihtelut ja punasolujen maaran kasvu.

Testosteronihoidon aikana otetaan saannollisesti verikokeita, joiden avulla seurataan elimistdsi
reagointia hoitoon.

ADDISONIN KRIISI

Munuaisten ylapuolella sijaitsevat lisamunuaiset tuottavat kortisoli-hormonia, joka auttaa elimis-
toa selviamaan stressista (kuten vaikeasta sairaudesta tai vammasta). Lisamunuaiset lopettavat
kortisolin tuotannon steroidien kaytdn aikana (lisamunuaislama). Kun steroidien kayttd lopete-
taan, elimistolta voi kulua useita viikkoja tai kuukausia, ennen kuin kortisolin tuotanto kaynnistyy
uudelleen. Elimisto ei pysty kasittelemaan stressia ilman kortisolia, jolloin seurauksena on mah-
dollisesti hengenvaarallinen Addisonin kriisi. Lisamunuaisten vajaatoiminta ja kriisi ovat pitka-
aikaisen steroidihoidon mahdollisesti hengenvaarallisia komplikaatioita (ks. Kuva 5). On tarkeaa
ymmartaa, etta Addisonin kriisi voi olla vaarana, jos steroidien kayttd lopetetaan yllattaen tai jos
annosvali on sairauden tai muun syyn vuoksi yli 24 tuntia. Kaikilla pitkaaikaisesti paivittain steroi-
deja kayttavilla tulisi olla valmiina suunnitelma, jossa kerrotaan, mita taytyy tehda, jos annoksia
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jaavaliin, seka tilanteissa, joissa tarvitaan steroidin stressiannos, kuten vaikean sairastumisen tai
pahan tapaturman yhteydessa. Lisatietoja annostelusta, akuutin Addisonin kriisin tunnistamises-
ta, hoidosta ja ennaltaehkaisysta on englannin kielelld PJ Nicholoffin laatimassa ohjeessa, joka
on saatavana osoitteesta www.parentprojectmd.org/pj.

8. LUUSTON TERVEYDEN HOITO

Luuston terveys on tarkeaa seka Duchennen lihasdystrofian kavelyvaiheessa etta kavelykyvytto-
massa vaiheessa. Kaikenikaisilla Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla on heikot luut, etenkin
jos he kayttavat steroideja. Steroidit heikentavat luiden mineraalitiheytta, mika suurentaa mur-
tumien riskia muuhun vaestodn nahden. Myos lihasheikkous ja vahainen liikkuvuus ovat luuston
kannalta riskeja.

Luuntiheysmittaus (DEXA) on kajoamaton (noninvasiivinen) tutkimus, jossa mitataan luun mi-
neraalitineys pitkista luista (yleensa jalasta tai kasivarresta). Ohuempi luu on vahemman tervetta
ja murtuu helpommin. Luun mineraalitiheyden mittaus on tarkea osa luuston kokonaisterveyden
seurantaa. Luuntiheysmittaus on suositeltavaa tehda ainakin 2-3 vuoden valein.

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavat ja etenkin steroidien kayttajat voivat saada selkanika-
mien kompressiomurtumia. Nikamien kompressiomurtuma tapahtuu, kun selkdarangan nikamiin
tulee pienia murtumia, joiden seurauksena niiden muoto vaaristyy ja hikamat painuvat toisiaan
vasten. Tallaiset murtumat ja selkarangan romahtaminen voivat aiheuttaa kipua.

ADDISONIN KRIISIN OIREET

Sinun pitaisi saada tietoa Addisonin kriisin merkeista ja oireista:
voimakas vasymys
paansarky
pahoinvointi/oksentelu
matala verensokeri
matala verenpaine

pyortyminen

Suositukset

Kasvun hiiiriot

Kasvu

Pituuden mittaus 6 kk:n viilein murrositin
piiiittymiseen ja loppupituuden
saavuttamiseen asti

Murrosikii

Fyysisen puberteettiasteen arviointi
Tannerin asteikolla 6 kk:n vilein
9-vuotiaasta alkaen

4

Mikii tahansa seuraavista:

o Siirtyminen alemmalle kasvukiyrille
* Kasvunopeus <4 em/vuosi

e Pituus alle -2 SD

Kuva 5. Kasvun ja puberteetin arviointi ja hoito kortikosteroidihoidon aikana

A4

Viiviistynyt murrosiké
Kivesten koko <4 cm? 14-vuotiaana
tai vanhempana

Lihete
endokrinologille

Liihete
endokrinologille

o Luustoiin arviointi vasemman kiiden réntgenkuvasta
o Kilpirauhasen toimintakokeet

* Keliakiaseulonta

* Kasvutekijiit

* Kattava metaboliapaneeli

* Suuri verenkuva

Harkittava
Kasvuhormonirasituskoe

Suositukset

Laboratoriokokeet:

* Luteinisoiva hormoni (LH)

* Follikkelia stimuloiva hormoni (FSH)

* Testosteroni

Todetun hypogonadismin hoito:

© Testosteronikorvaushoidon aloittaminen
pienilli annoksilla ja annoksen asteittainen
suurentaminen

* Suositeltava ikii 14 vuotta; voidaan harkita
12-vuofiaasta alkaen

Harkittava
Luustonidin arviointi vasemman kiiden rontgenkuvasta




» »

36 // 64 37 /] 64

Nikamien kompressiomurtumat voidaan havaita selkarangan réntgensivukuvien avulla, vaikka
selkakipua ei esiintyisi. Nikamamurtumia voidaan hoitaa bisfosfonaateilla etenkin, jos kipua
esiintyy. Selkdrangan rontgensivukuvaus on suositeltavaa tehda 1-2 vuoden valein tai tata useam-

9. ORTOPEDINEN HOITO

min, jos selkakipua esiintyy. Luukudosta hajoaa jatkuvasti, imeytyy verenkiertoon ja rakentuu uu-
delleen. Steroidit hidastavat luunkasvun uudelleenrakennusvaihetta. Bisfosfonaattilagke sitoutuu
luun pintaan ja hidastaa hajoamis- ja reabsorptioprosessia, jolloin luu kasvaa tehokkaammin.
Taman prosessin ansiosta luut pysyvat paksumpina ja toivottavasti terveempina seka kestavam-
pina. Bisfosfonaattien kaytdsta voidaan keskustella, jos luuntiheyden alentumisesta on merkkeja,
pitkiin luihin tulee murtumia ilman merkittavaa tapaturmaa ja/tai ilmaantuu nikamien komp-

ressiomurtumia (ks. Kuva 6).

Arviointi ja ohjaus

Toiminta- tai fysioterapeutin arviointi ja ohjaus

* Kaatumisriskin minimointi kaikissa ympiiristoisst, mukaan lukien kéivelyalustan, maaston ja esteiden huomiointi
o Pyiriituoliturvallisuutta koskevan koulutuksen tarjoaminen pofilaille ja perheille; selostaminen, ettii pydriituolista putoaminen

on yleinen lvunmurtumien aiheuttaja

e Perheiden opettaminen turvalliseen nostamiseen ja siirtimiseen pydriituoliin ja tolista sekd eri pinnoilta kaikissa ympiristoissi

Yleisia huomioita ja mahdollisia muutostéita

Kotiympiriston turvallisuus
* Esteiden poistaminen
(matot, lelut, johdot, yleinen siisteys)

Pyériituolista tai liikkumisen apuvilineestii putoamisen
viilttdminen

* Turvavyin kiiytto

* Pyiriituolin kaatumisenestotukien kiiytto

Turvallisuus epiitasaisella tai livkkaalla alustalla

o Erityinen varovaisuus ulkona (epiitasaiset alustat)

o Allaskenkien kiiytto kaatumisen estiimiseksi kiivelfdiessi
liukkailla tai kosteilla pinnoilla

o Livkuesteiden kiyttd nilkkaortooseissa ydll
(pienempi kaatumisriski we-kéiyntien yhteydessi)

Turvalliset siirrot pydrituoliin ja pydrituolista

* Apuviilineiden ja nostojiirjestelmien kiiyton harkinta

jo varhain kaikissa ympiiristsissi - pienempi putoamis- tai
tapaturmariski siirtojen, we-kiiyntien jo peseytymisen
yhteydessii

Kodin muutostydt

* Luistamaton matto suihkussa tai kylpyammeessa
o Tukikahvat suihkussa tai kylpyammeessa

o Suihkutuoli tai muu peseytymisen apuviline

* Luistamattomat askelmat puuportaissa

* Kaiteet kiytiivien molemmin puolin

Kuva &2 Turvallisuuteen ja kaatumisen estdmiseen liittyvid seikkoja

Ortopedisen hoidon tarkeimmat tavoitteet ovat kavelykyvyn ja/tai motorisen toimintakyvyn sai-
lyttaminen mahdollisimman pitkaan seka nivelten jaykistymisen minimointi. Kavely- tai seiso-
miskyky auttaa pitamaan selkarangan suorana ja edistaa luuston terveytta (katso kuva 7).

NIVELTEN JAYKISTYMAT

Kun lihakset heikkenevat ja nivelten liikuttaminen muuttuu vaikeammaksi, nivelet ovat vaarassa
lukittua tiettyyn asentoon. Tata sanotaan nivelen jaykistymaksi eli kontraktuuraksi. Oikea asento
voi auttaa estamaan selan, jalkojen ja nilkkojen jaykistymia. Istuessa on tarkeaa varmistaa, etta
asento on symmetrinen ja suora ja etta paino jakautuu tasaisesti kehon molemmille puolille.
Jalkaterien ja jalkojen pitaisi olla symmetrisesti, hyvassa asennossa ja hyvin tuettuina. Pyératuolis-
sa on tarkeaa olla kunnollinen istuin, joka tukee selkarangan ja lantion symmetriaa seka selka-
rangan pysymista ojentuneena. Jalkaterien ja jalkojen asentoa voidaan tarvittaessa korjata myos
kirurgisesti.

SKOLIOOSI

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla on ilman kortikosteroidihoitoa 90 prosentin todennakai-
syys saada eteneva skolioosi (selkdrangan sivusuuntainen kayryys, joka voi pahentua ajan mit-
taan). Paivittaisen steroidihoidon on osoitettu vahentavan skolioosiriskia tai viivastyttavan sko-
lioosin kehittymista huomattavasti. Skolioosin estamisen kannalta on erittain tarkeaa kiinnittaa
huomiota ryhtiin ja asentoon. Selkarankaa on seurattava saannoéllisesti koko elinian.

PITKIEN LUIDEN MURTUMAT

Alaraajan luunmurtuma voi vaarantaa kavelykyvyn. Jos jalkasi murtuu, kysy, olisiko murtuma
tarpeen hoitaa leikkauksella. Leikkaushoito auttaa usein Duchennen lihasdystrofiaa sairastavia
paasemaan takaisin jaloilleen mahdollisimman pian. Jos saat murtuman, varmista, etta lihas-
sairautesi hoidosta vastaavaan hoitotiimiin otetaan yhteytta ennen hoitopaatdsten tekemista.
Hoitotiimisi ohjaa seka murtuman hoitoa etta terapiaa murtuman paranemisen jalkeen.

Rasvaemboliaoireyhtyma (FES) on Duchennen lihasdystrofiaan liittyva riski, joka vaatii kiireel-
listd hoitoa. Rasvaembolia johtuu siita, etta pieni rasvahiukkanen paasee verenkiertoon luunmur-
tuman tai pahan osuman seurauksena. Rasvahiukkanen ("embolus”) voi kulkea verenkierrossa
keuhkoihin, jolloin se voi estaa elimistéa saamasta riittavasti happea. Rasvaembolian oireita
voivat olla esimerkiksi sekavuus, desorientaatio, normaalista poikkeava kayttaytyminen, nopea
hengitys ja syke ja/tai hengenahdistus. Jos olet saanut kolhun, kaatunut ja/tai saanut luun-
murtuman ja huomaat FES:n merkkeja, mene heti ensiapuun. Kerro henkilostolle, etta epailet
rasvaemboliaa. Se vaatii kiireellista hoitoa.
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Kévelyvaihe
ARVIOINNIT

Liikelagjuuden arviointi viihintéidn 2x/vuosi

Selkiirangan vuosittainen silmiiméirdinen arvioini

Seliin vinouden miiritys rontgenkuvasta, jos kyryytti
havaitaan tai silmiimirdinen arviointi vaikeaa

TOIMENPITEET

Kun nilkan passiivinen dorsifleksio < 10°, riiiitiilidyn
nilkkaortoosin kiiyttd ydlld neutraalin asennon
siilyttdmiseksi

Lhete jalan ja akillesjiinteen leikkaukseen kiivelyn
parantamiseksi, jos nilkka on huomattavan jiiykki,
mutta reisilihas ja lonkan ojentajat ovat vahvoja

Selkiirankaortoosien (korsettien) kiiytfd on viiltettiivi

Murtumien ehkiisemistii koskeva neuvonta perheille

Kardiologia ja hengitysasiantuntijaa on konsultoitava ennen kirurgisia toimenpiteiti

Lihete fysioterapiaan leikkauksen jiilkeen

Selkiirangan silmimiidrdinen arviointi puolen vuoden vilein

Selkiirangan réntgenkuvaus, kun potilaasta tulee
kiivelykyvyton; jos kiiyryyttii havaitaan, réntgentutkimus
6-12 kk:n viilein luuston kypsyysasteen mukaan
vaihdellen; lihete ortopedille, jos kiyryys > 20°

Fysioterapeutin ohjaukseen perustuva kotivenyttelyohjelma, joka keskittyy nilkkoihin, polvin ja lonkkiin

Toimintaterapeutin ohjauksen avulla keskittyminen yliraajoihin

Ritélsidyn nilkkaortoosin kiiyttd piivilld jolkateriin
vitheasennon pahenemisen estimiseksi

Seisomisharjoittelu aloitetaan seisomatelineen tai
pystyasentoon nostavan pyariituolin avulla.

Liihete jalke- ja nilkkaleikkaukseen jalan asennon
parantamiseksi vain, jos potilas toivoo sit.

Lihete posterioriseen selkiirangan instrumentaatioon
ja luudutukseen, jos selkirangan kiyryys > 20-30°
ennen puberteettia henkilslld, joka ei kiiyti
kortikosteroideja; arviointi ennen leikkausta ja
leikkauksen jiilkeen seki fysioterapia

Varmista, etfii perhe ja hoitotiimi ovat fietoisia rasvaemboliaoireyhtymiisti

Kuva 72. Selkdrangan ja nivelten arviointi ja hoito

Selkiirangan vuosittaiset rontgenkuvat,
pystyasennossa etu-fakasuunnassa, jos etenevii skolioosi
on tiedossa

Alaraajojen ortoosien kiiytén jatkaminen; mukautettuja
ranne- ja kiisilastoja saatetaan tarvita

Seisomista on harjoiteltava varovaisesti

Lihete posterioriseen selkiirangan instrumentaatioon
o luudutusleikkaukseen, jos kiiyristyminen etenee
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10. KUNTOUTUS

Fysio-, toiminta- ja puheterapia

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavat tarvitsevat kuntoutusta lapi koko elamansa. Kuntoutustii-
miin voi kuulua laakareita, fysioterapeutteja, toimintaterapeutteja, puheterapeutteja, ortopedeja,
ravitsemusterapeutteja, ortoosisuunnittelijoita ja Iddkinnallisten apuvalineiden asiantuntijoita.

Kuntoutustiimin pitaisi ottaa huomioon sinun tavoitteesi ja elamantyylisi ja tarjota jatkuvaa
ennaltaehkaisevaa hoitoa, minimoida Duchennen lihasdystrofian vaikutus eldamaasi ja toimintaa-
si seka varmistaa sinulle hyva elamanlaatu. Kuntoutusta voidaan antaa avohoidon kuntoutusyksi-
koissa tai koulun yhteydessa. Kuntoutuksen tulisi jatkua koko elamasi ajan. Kuntoutusasiantunti-
jan pitaisi arvioida tilanteesi ainakin 4-6 kuukauden valein.

LIKELAAJUUDET, LIIKUNTA JA VENYTTELY (KUVA 8)

Duchennen lihasdystrofiassa nivelilla on taipumus kiristya ja jaykistya useista syista. Lihasrasi-
tuksen vahetessa lihas lilkkuu vahemman, ja sen joustavuus vahenee hiljalleen. Nivelen ympa-
rilla olevissa lihaksissa voi olla epatasapainoa (yksi lihas on vahvempi kuin toinen).

Hyvien liikelaajuuksien ja symmetrisyyden sailyttaminen nivelissa on tarkeaa. Niin saavutetaan
paras mahdollinen toimintakyky, valtetaan pysyvien virheasentojen kehittyminen ja estetaan
ihon painehaavojen syntymista.

Aerobinen lilkunta tai tekeminen on suositeltavaa, ja esimerkiksi uinti on hyvaa, turvallista lii-
kuntaa. Jotkin toiset liikuntamuodot (kuten pomppiminen trampoliinilla tai pomppulinnassa)
taas voivat olla haitallisia lihaksille. Fysioterapeutin pitaisi sen vuoksi ohjata kaikkea liikuntaa.
Fysioterapeutti ohjaa venyttelya, mutta venyttelyn taytyy sisaltya paivittaisiin rutiineihisi.
Venyttelyn ja ortoosien kdytodn tavoitteena on diagnosoinnista alkaen toimintakyvyn tukemi-
nen ja sailyttdminen.
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Duchennen lihasdystrofiaan liittyviit kuntoutusarvioinnit ja toimenpiteet sairauden eri vaiheissa

Arviointi
Moniammatillinen kuntoutusarviointi 2x/vuosi tai useammin, jos
huolia, tilanne muuttuu tai erityisid tarpeita.

Toimenpide

TERAPIAT JA APUVALINEET

Fysioterapeuttien, toimintaterapeuttien ja puheterapeuttien anta-
ma terapia, joka on mukautettu yksiléllisiin tarpeisiin, sairauden
vaiheeseen, terapialla saavutettuun vasteeseen ja siefokykyyn.

Nivelten jiiykistymien ja virheasentojen ennaltaehkisy

* Piiivittiiinen ennaltaehkiisevi venyttely kotona 4-6 x/
viikko; siidnnéllinen nilkkojen, polvien ja lonkkien venyttely;
mydhemmin myds ranteiden, kiisien jo niskan venyttely, jos
arvioidaan tarpeelliseksi

* Jiiykistymille ja virheasennoille™ alttiiden ja herkiksi havaittu-
jen nivelten ja muiden kehonosien venyttely

* Ortoosien kiiyttd, lastoitus, kipsaus, asentohoito ja apuviili-
neet:

* Nilkkaortoosit yoaikaiseen venytykseen - siedettiivyys
mahdollisesti parempi, jos aloitetaan ennaltaehkiiseviisti
jo pienenii

* Nilkkaortoosit piiviiikaiseen venytykseen tai asennon
siiilyttimiseen kiivelykyvyttomissi vaiheessa

* Ranne- tai kisilastat pitkien luiden jo ranteiden sormien
taivuttajien/ojentajien venyttelyyn - tyypillisesti kiivelyky-
vyttomiissii vaiheessa

* Toistokipsaus - kiivelyvaiheissa tai kiivelykyvyttomiissi
vaiheessa

* Manuaaliset tai moottorikiiyttdiset seisomatelineet - kun
seisominen symmetrisessii asennossa kiy vaikeaksi; ja jiiy-
kistymiit eiviit ole niin vaikeita, eftii ne estvit pystyasen-
toon asettamisen tai venytysharjoittelu ylittiiii sietokyvyn

* Polvi-nilkkaortoosit, joissa polven asento on lukittu - yksi
vaihtoehto myéhiiiseen kiivelyvaiheeseen jo kiivelykyvytto-
miin vaiheisiin

* Manuaalisen ja sihkdpydrituolin yksilollinen istuin (kiin-
teii istuin, kiintei selkdoja, lonkkien asentotuet, vartalon
sivutuet, reisituet ja pédntuki)

* Siihkopybrituolien sihkokiyttoiset sddat (kallistus, selin-
makuu, jalkatukien nostaminen, seisontatuki ja sidettiivi
istuinkorkeus)

LIKUNTA JA OMAEHTOINEN HARJOITTELU
Siitinnollistd, ei tdysitehoista, aerobista harjoittelua tai likuntaa

lihastyditd ja suuren vastuksen tuottavia lajeja viiltettivd; ylirasi-

tuksen valvonta; levon ja voimien siidistimisen kunnioittaminen;
mahdollisesti alentuneen verenkierto- ja hengityselimistin
rasituksen siedon ja lihasvaurioiden riskin huomioon ottaminen
silloinkin, kun toimintakyky vaikuttaa hyviiltd.

KAATUMISTEN JA MURTUMIEN ENNALTAEHKAISY JA HOITO

* Kaatumisten minimointi kaikissa ympristissi

* Fysioterapeutin tuki ortopedialle, pitkien luiden murtumien
nopea hoito tyéryhmiinii, tarvittavan kuntoutuksen tarjoami-
nen kiivelykyvyn ja/1ai tuetun seisomiskyvyn siiilyttimiseksi

OPPIMISEN, TARKKAAVUUDEN JA AISTITIEDON KASITTELYN HAAS-
TEIDEN HOITO

Hoito tydryhmiissi huolen ja arvioinnin perusteella

APUVALINETEKNOLOGIA JA MUKAUTETUT APUVALINEET
Apuvilinesuunnittelun ja arvioinnin ohjaus, apuvilineiden
valinta, hankinta ja niiden kéytdn opetus.

OSALLISTUMINEN
Osallistumista tuetaan kaikilla elimdnalueilla kaikissa vaiheissa

KIVUN ENNALTAEHKAISY JA HOITO
Kivun ennaltaehkdisy ja kattava hoito tarpeen mukaan

“Tyypillisi riskialueita jiiykistymien ja virheasentojen kehittymi-
selle ovat lonkkien koukistajat, hamstring-lihakset, jalkateriissii
plantaarikoukistajat jo plantaarifaskiat, kyynirpidn koukistajat,
kyyniirvarren kiertiijiilihakset, pitkét ranne- ja sormikoukistajat
ja ojentajat, sormien pikkunivelten lihakset (kaiamilihakset)

ja kaularangan ojentajat; yksittiistd niveljiykkyytti lonkan ja
polven koukistussuuntaan ja plantaarikoukistukseen, jalkateriin
taka- jo etvosan sisiitinkddntyminen, kyyniirpiin koukistuminen,
ranteen koukistuminen tai ojentuminen seké sorminivelet; jo
selkiirangan ja rintakehiin virheasennot ml. skolioosi, liiallinen
kyfoosi tai lordoosi sekii rintakehiin likkuvuuden alentuminen.

Kuva 8’
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PYORATUOLIT, ISTUIMET JA MUUT APUVALINEET (KUVA 9)
Kavelyvaiheessa sahkdmopoa, rollaattoria tai pydratuolia voidaan kayttaa apuna pitkilla mat-
koilla voimien saastamiseksi.
Kun alat kayttaa pyoratuolia pysyvammin, istuma-asentoon taytyy kiinnittaa erityista huomio-
ta. Pyoratuolin istuinosa on sovitettava ja muokattava siten, etta se tukee kehosi kaikkia osia
oikeaan ja symmetriseen asentoon.

Kavelyn vaikeutuessa sahkdpyoratuoli kannattaa hankkia mieluiten hyvissa ajoin. Mahdollisuus
nousta seisoma-asentoon sahkdisesti tuettuna on suositeltava.

Fysio- ja toimintaterapeutit auttavat l1dytamaan apuvalineita, joiden avulla pystyt toimimaan
itsenaisesti ja turvallisesti.

Kannattaa miettia jo hyvissa ajoin etukateen, minkalaiset apuvalineet auttavat sinua toimi-
maan itsenaisesti ja tekemaan asioita, joista pidat, ja suunnitella apuvalineet sen mukaan.

Saatat tarvita lisdapuvalineitd, jotka auttavat sinua portaiden nousemisessa ja siirtymissa, syo-
misessa ja juomisessa, vuoteessa kaantymisessa, wc-kaynneilla ja peseytyessa.

Toimintaa voi helpottaa yksinkertaisilla valineilla, kuten kohotetuilla tarjottimilla ja pillin pidik-
keilla.

Robotiikasta, Bluetoothista ja muista ympariston hallintakeinoista voi olla apua. Edistyneista
tietokoneavusteisista tekniikoista seka aanentunnistusohjelmista voi olla apua ymparistdn
hallinnassa ja paivittaisissa toimissa.

Kaikessa tekemisessa seka kotona ettd muualla on erittain tarkeaa varmistaa turvallisuus.

KEHYS 4. KIVUN HOITO

Kerro laakarille, jos sinulla on kipuja, jotta niita voidaan arvioida ja hoitaa oikein. Tilanne
pitaisi arvioida uudelleen jokaisella lihastautiin liittyvalla laakarikaynnilla. Duchennen lihas-
dystrofiaan liittyvasta kivusta on valitettavasti hyvin vahan tietoa ja lisda tutkimusta tarvitaan.
Jos sinulla on kipuja, keskustele siita hoitavan |adkarin kanssa ja kerro, etta siita on haittaa.

Tehokkaan kivunhallinnan kannalta on ensiarvoisen tarkeaa selvittaa, mika kivun aiheut-
taa, jotta |adkarit voivat tarjota oikeanlaista hoitoa.

Kipu voi johtua epamukavasta asennosta ja asennon korjaamisen hankaluudesta. Kivun
hoitoon kuuluvat yksilollisesti sovitetut ortoosit (lastat), istuimet, vuoteet ja liikkuminen
seka tavanomaiset laakkeet (esim. lihasrelaksantit, tulehduskipulaakkeet).

Ladkkeiden mahdolliset yhteisvaikutukset (esim. steroidit ja tulehduskipulaakkeet) ja
haittavaikutukset, etenkin mahdolliset sydamen ja hengityselimistdn toimintaan kohdis-
tuvat haittavaikutukset, on otettava huomioon.

Ortopedinen leikkaushoito saattaa joskus harvoin tulla kyseeseen kivun hoitokeinona,
jos mikdan muu hoito ei tehoa. Jos erityisesti steroidilaakitysta kayttavalla on selkakipu-
ja, kyse voi olla selan nikamien kompressiomurtumista, joita voidaan hoitaa tehokkaasti
bisfosfonaateilla.

Huumaavia kipulaakkeita on kaytettava erittain varovasti etenkin, jos potilaalla on keuh-
kojen toimintahairidita. Huumaavat laakkeet voivat aiheuttaa hengityksen muuttumista
pinnallisemmaksi tai johtaa hengityksen pysahtymiseen.
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Arviointi ja ohjaus

Toiminta- tai fysioterapeutin arviointi ja ohjaus

* Kaatumisriskin minimointi kaikissa ympiristdissd kiinnittdmilld huomiota kiivelyalustaan, maastoon ja esteisiin

* Pyiriituoliturvallisuutta koskevan koulutuksen tarjoaminen pofilaille ja perheille; huomioiden myés, etfii pyériituolista
putoaminen on yleinen tapaturman syy

* Turvallisten nostojen, pydrituoliin ja -tuolista siirtymisten sekii erilaisilla pinnoilla likkumisen opettaminen eri
ympiristoissi perheille

Yleistd huomioon otettavaa ja mahdollisia mukautuksia

Kotiympiiriston turvallisuus Pyériituolista tai liikkumisen apuvilineestd putoamisen
* Esteiden poistaminen viilttiminen
(matot, lelut, johdot; yleinen siisteys) * Jatkuva turvavydn kéytto

e Pybriituolin kaatumisenestotukien kiytto

Turvallisuus epiitasaisella tai livkkaalla alustalla Turvalliset siirrot pydriituoliin ja pydrituolista

(pienempi kaatumisriski we-kiiyntien yhteydessi)

* Erityinen varovaisuus ulkona (epitasaiset alustat) * Apuviilineiden ja nostojdirjestelmien kiyton harkinta

e Allaskenkien kiiyttd kaatumisen estiimiseksi kiiveltdessi jo varhain kaikissa ympiiristdissi - lisidmitn turvallisuutta
livkkailla pinnoilla lghelld vetti jo viihentiméidn putoamis- tai tapaturmariskia siirtojen,

e Livkuesteiden tai nilkkaortoosien kiyttd ydll we-kiiyntien jo peseytymisen yhteydessii

Kodin muutostydt

* Luistamaton matto suihkussa tai kylpyammeessa
¢ Tukikahvat suihkussa tai kylpyammeessa

e Suihkutuoli tai muu peseytymisen apuviiline

* Luistamattomat askelmat puuportaissa

* Kaiteet portaikon molemmin puolin

Kuva 9? Kuntoutustiimin seuranta ja toimenpiteet
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11. KEUHKOJEN HOITO

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla ei yleensa ole hengitykseen tai yskimiseen liittyvia ongel-
mia silloin, kun he viela pystyvat kavelemaan. [an mydta yskimislihakset heikkenevat, jolloin te-
hottomampi yskiminen voi lisata hengitystietulehdusten riskia. Mydhemmin myos hengityslihak-
set voivat heikentyd, jolloin hengitysongelmia saattaa ilmeta nukkuessa. Lihassairautesi hoidosta
vastaavan tiimin on tarkeaa tietda, mikali sinulla on paansarkyja tai olet vasynyt aamuisin, silla
nama oireet voivat viitata siihen, etta hengitat nukkuessasi lilan pinnallisesti. Silloin on tarpeen
tehda unitutkimus.

Jos yskimisesi heikkenee, sinun on tarkeaa kayttaa yskimista tehostavia apuvalineita ja me-
netelmia etenkin silloin, jos sairastut. Unitutkimuksessa arvioidaan, miten hyvin hengitat nuk-
kuessasi. Jos happitasot ovat nukkuessasi liilan alhaiset, tarvitset Bi-PAP-laitteen (kaksoispai-
neventilaatio) tehostamaan hengitysta nukkuessasi. Saatat huomata, etta idn myota tarvitset
hengitystukea myos paivisin. Hengitysta on hoidettava ja suunniteltava aktiivisesti, ja hoidon
tulisi perustua tiiviiseen seurantaan, ongelmien ennaltaehkaisyyn ja varhaiseen puuttumiseen.
Keuhkojen hoitotiimiin tulisi kuulua laakari (keuhkosairauksien erikoislaakari) ja fysioterapeutti,
jolla on kokemusta Duchennen lihasdystrofiaa sairastavien hengityksen arvioinnista.

Hoidon tavoitteina on yleensa sellaisten menetelmien kaytto, jotka lisdavat keuhkotilavuutta ja
pitavat rintakehan lihakset joustavina (hengityspaljehoito), yskimisen avustaminen manuaalisesti
ja mekaanisesti ilmateiden puhdistamiseksi tehokkaasti seka noninvasiivisen (kajoamattoman)
tai invasiivisen (kajoavan) hengitystuen antaminen yo- ja paivaaikaan.

SEURANTA JA ENNALTAEHKAISY (KUVA 10)

Sinun pitaisi alkaa kayda keuhkolaakarilla vuosittain heti diagnoosin asettamisesta alkaen ja
keuhkojen toimintakokeet tulisi aloittaa mahdollisimman pian diagnoosin jalkeen. Toimintako-
keisiin pitaisi kuulua nopean vitaalikapasiteetin mittaus (FVC; suurin ilmamaara, jonka inminen
pystyy puhaltamaan ulos). Kun nama tutkimukset aloitetaan varhaisessa vaiheessa, lapset ehtivat
tutustua laitteisiin ja hoitotiimiin ja pystytaan maarittelemaan hengitystoimintojen lahtotaso.

Kun et enaa pysty kavelemaan ilman tukea, sinun pitaisi kdyda hengitystoimintojen arvioinnis-
sa vahintaan puolen vuoden valein. Arvioinnissa tehtavia mittauksia ovat keuhkojen toiminta-
testit: FVC, sisddnhengityksen enimmaispaine (MIP - kuinka voimakkaasti pystyt hengittdmaan
sisaan) ja uloshengityksen enimmaispaine (MEP - kuinka voimakkaasti pystyt hengittamaan
ulos) seka yskimisen huippuvirtaus (PCF). Keuhkojen hoitotiimi seuraa naiden arvojen kehitysta
saannollisesti.

Lisaksi pitaisi tehda pulssioksimetriamittaus (SpO2 - mittaa veren happipitoisuutta, kun olet
hereilld) ja mikali mahdollista, hiilidioksidiosapaineen mittaus joko uloshengityksen loppuvir-
tauksesta (end-tidal) tai mittaamalla ihon lapi transkutaanisesti (PetCO2/PtcCO2 - mittaa veren
hiilidioksidipitoisuuden, kun olet hereilla).

Unitutkimusta saatetaan tarvita, jos nukut levottomasti, sinulla on paansarkya aamuisin tai
olet paivalla erittain vasynyt. Unitutkimuksessa arvioidaan hengitysta ja mitataan veren happi- ja
hiilidioksiosapaineita nukkuessasi.

Pneumokokkirokote (keuhkokuumeen ehkaisyyn) ja vuosittaiset influenssarokotteet (pistokse-
na, valta virusta sisaltdvaa nenasuihketta) auttavat ehkaisemaan vaikeita flunssia ja keuhkokuu-
meita.
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OTA YHTEYTTA LIHASSAIRAUTESI HOIDOSTA VASTAAVAAN LAAKARIIN TAI
KEUHKOSAIRAUKSIEN LAAKARIIN, JOS:

Vahaoireinen ylahengitystietulehdus pitkittyy

Olet paivalla tavanomaista vasyneempi tai unisempi ilman selvaa syyta

Sinulla on hengenahdistusta tai sinusta tuntuu, ettet saa vedettya henkea tai puhuessasi ilma
loppuu kesken lauseen

Sinulla on paansarkya useimpina aamuina tai jatkuvasti

Nukut huonosti, herailet paljon, heraat huonosti tai naet paljon painajaisia
Heraat henkeasi haukkoen tai sydamentykytykseen

Sinulla on keskittymisvaikeuksia paivan mittaan kotona tai koulussa.

Ké&velyvaihe
Arvioinnit
Kerran vuodessa: FVC Kahdesti vuodessa: FVC, MIP/MEP, PCF, Sp02, pet(02

Unitutkimus™ ja kapnografia: uniapnean fai unenaikaisten hengityshiirididen merkit ja oireet

Toimenpiteet

Pneumokokkirokote ja vuositiainen influenssarokotus inakfivoidulla roketteella

Hengityspalkeen kiiyttd (LVR-hoito, lung-volume-recruitment), kun FVC < 60 % viitearvosta
[ 1

Tuettu yskitttiminen, kun FVC < 50 % viitearvosta,
PCF <270 |/min fai MEP <60 cm H20
[ ]

Yénaikainen hengityksen tukihoito hengitystaajuus varmistaen
(mieluiten non-invasiivinen hoito), jos unenaikaisesta
hengitysvajeesta tai muista hengityshiiriésti on viitteit tai
oireita, unipolygrafiatutkimus,* FVC < 50 % viitearvosta,

MIP <60 cm H20 tai valveilla ldhdtilanteen Sp02, < 95 % ta
pC02 > 45 mmHg

Hengitystuen listigminen piivilli
yoaikaisesta hengityskonehoidosta
riippumatta, jos piivilli

Sp02 <95 %, pC02 > 45 mmHg
tai hengitysvaikeuksia hereilld
ollessa

Kuva 10?7 Hengitystiimin seuranta, arviointi ja hoito
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HOITOKEINOT (KUVA 10)

Keuhkojasi voidaan auttaa toimimaan mahdollisimman hyvin ja pitkaan.

Keuhkoihin menevan ilman maaran lisaaminen erilaisilla syvahengitystekniikoilla voi olla
avuksi. Naita menetelmia ovat mm. hengityspalkeen kayttaminen tai keuhkojen vaiheittainen
taytto eli Air stacking -menetelma.

Jos yskimiskyky heikentyy, yskimista voidaan avustaa manuaalisesti tai yskityskoneen avulla,
jolloin hengitystiet tyhjentyvat ja lima seka taudinaiheuttajat pysyvat poissa keuhkoista, mika
pienentaa keuhkokuumeen riskia.

Jossain vaiheessa tulee tarpeelliseksi hengityksen tukeminen, ensin ydaikaan (noninvasiivinen
hengityksen tukeminen BiPAP-laitteella) ja myohemmin myds paivisin (noninvasiivinen hengi-
tystuki paivallad), kun seurantaa vaativien oireiden listassa mainittuja oireita ilmenee.

Saatavana on monenlaisia maskeja ja suukappaleita, joita voit kokeilla, silla juuri sinulle sopi-
van vaihtoehdon Idytaminen on tarkeaa. Keuhkojesi hoidosta vastaava tiimi voi tarjota kokeil-
tavaksi erilaisia vaihtoehtoja, kunnes mielestasi mukavin ratkaisu |oytyy.

Hengitysta voidaan tukea myds tekemalla kaulan ihon lapi henkitorveen kirurgisesti pieni auk-
ko (henkitorviavanne eli trakeostomia), johon asetetaan putki hengityksen tukemista varten.
Taman vaihtoehdon kaytto riippuu paikallisista kaytannoista. Kyseessa on invasiivinen eli ka-
joava hengitystukihoito. Ei ole olemassa ohjeita siita, milloin trakeostomiaa saatetaan tarvita.
Kyse on usein sinun itsesi ja keuhkojasi hoitavan laakarin tekemasta paatodksesta.

Edella esitetyt toimenpiteet voivat auttaa sinua hengittamaan helpommin ja valttdmaan
akuutteja hengitystiesairauksia.

Rokotuksista on erittain tarkeda huolehtia. Tama sisaltaa myos pneumokokkirokotuksen ja
vuosittaisen kausi-influenssarokotuksen. Duchennen lihasdystrofiaa sairastavien pitaisi aina
ottaa influenssarokote injektiona, ei elavaa virusta sisaltavana nenasuihkeena.

Suunnitteilla oleva leikkaushoito vaatii erityistda huomiota myds hengittamiseen (ks. Luku 15).

Jos saat hengitystietulehduksen, tarvitaan usein hoidoksi manuaalisesti tai laitteella avustetun
yskittamisen lisaksi antibiootteja.

Lisahappea tulee aina kayttaa varovaisesti. Varmista, etta sinua hoitavat inmiset tietavat, etta
happihoidon yhteydessa tulee kayttaa BiPAP-laitetta ja hiilidioksiditasoja tulee seurata tarkas-
ti.
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12. SYDAMEN HOITO

Sydan on lihas, joten Duchennen lihasdystrofia vaikuttaa myods siihen. Sydanlihaksen sairautta
sanotaan sydanlihasrappeumaksi eli kardiomyopatiaksi. Duchennen lihasdystrofiassa kardiomy-
opatia johtuu dystrofiinin puutteesta sydanlihaksessa. Kardiomyopatia johtaa ajan mittaan syda-
men toimintakyvyn heikkenemiseen eli syddmen vajaatoimintaan. Sydamen vajaatoiminnassa
on useita eri tasoja ja ihmiset voivat elaa sydamen vajaatoiminnan kanssa pitkaankin, jos he
kayttavat laakkeita ja kayvat saanndllisesti kardiologin eli sydanlaakarin seurannassa. Duchennen
lihasdystrofiassa sydamen hoidon tavoitteena on sydanlihaksen muutosten varhainen havaitse-
minen ja hoito. Sydanongelmat ovat kuitenkin valitettavasti usein salakavalia, etkd ehkda huomaa
mitaan oireita. Sen vuoksi on erittain tarkea, etta hoitotiimiisi kuuluu kardiologi heti diagnoosi-
vaiheesta alkaen (kuva 11).

SEURANTA

Sinun pitaisi kayda kardiologilla vahintaan kerran vuodessa diagnoosin varmistumisesta lah-
tien tai tarvittaessa useammin.

Sydamen toiminnan arvioinnin tulisi sisaltaa sydansahkokayra (EKG-tutkimus, joka arvioi syda-
men sahkdisia impulsseja ja mittaa sydamen sykkeen) ja sydamen kaikututkimus (jolla saa-
daan kuvallista informaatiota sydamen rakenteesta ja toiminnasta) tai sydamen magneettiku-
vaus (MRI-tutkimus, joka tuottaa yksityiskohtaiset kuvat sydamen rakenteesta ja toiminnasta
ja jolla voidaan selvittaa, onko sydanlihaksessa fibroosia tai arpeutumista).

Duchennen lihasdystrofian naispuoleisten kantajien sydan tulisi tutkia 3-5 vuoden valein, jos
sydan on normaali (tarvittaessa useammin), silla heilla voi olla samankaltaisia sydanongelmia
kuin Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla.

HOITO

Sydanlaakitys tulisi aloittaa heti, kun saadaan ensimmaiset merkit sydamen fibroosista (arpi-
kudoksen muodostuminen sydanlihakseen; voidaan todeta MRI-kuvantamisella) tai sydamen
toiminnan heikkenemisesta (kay ilmi ejektiofraktion pienentymisesta MRI- tai kaikukuvassa).
Laakitys sydamen suojaamiseksi on aloitettava viimeistaan 10-vuotiaana, vaikka testitulokset
olisivat normaalit.

Angiotensiinikonvertaasin estajia (ACE:n estajat - lisinopriili, kaptopriili, enalapriili jne.) tai
angiotensiinireseptorin salpaajia (ATR:n salpaajat - losartaani) tulisi kayttaa ensisijaisina laak-
keind. Nama laadkkeet avaavat sydamesta lahtevia verisuonia, jolloin sydamesi ei joudu supistu-
maan yhta voimakkaasti pumpatessaan verta elimistoon.

Muut laakkeet, kuten beetasalpaajat, hidastavat sydamen syketta, jolloin sydan paasee taytty-
mMaan ja pumppaamaan verta tehokkaasti. Nesteenpoistolaakkeet (diureetit) auttavat elimis-
toa poistamaan nestetta, jolloin veren maara pienenee eika sydamen tarvitse pumpata niin
nopeasti ja voimakkaasti. Myos niitd voidaan maarata sydamen vajaatoiminnan edetessa.
EKG:ssa nakyvat sydamen rytmihairidt tulee tutkia ja hoitaa asianmukaisesti. Oman lahtétilan-
teen EKG-kayraa kannattaa pitaa saatavilla.

Holter-EKGC:l1ad (EKG:n pitkaaikaisseuranta) arvioidaan sydamen syketta ja rytmia 24 tai 48 tun-
nin ajan. Tama tutkimus tehdaan, jos sydamen sykkeessa tai rytmissa on muutoksia, joita on
tutkittava tarkemmin.

Sydamen tihealyéntisyys ja/tai sydamentykytys (satunnainen nopea syddmen syke) on usein
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Duchennen lihasdystrofiaan liittyva harmiton ilmio, mutta se voi olla myos oire vakavammista
sydanongelmista, joten se vaatii kardiologin tekemaa tutkimusta.

Voimakas, jatkuva kipu rintakehassa voi olla sydamen vaurioitumisen merkki. Mene silloin heti

ensiapuun.

Steroidihoitoa kayttavia henkildita on tarkkailtava mahdollisten sydameen liittyvien haittavai-
kutusten varalta. Niita ovat esimerkiksi verenpaineen ja kolesterolitason nousu. Steroidiannos-
ta voidaan joutua muuttamaan tai aloittamaan verenpainelaakitys (ks. Taulukko 2).

Diagnoosi
Lihtstilanteen arviointi diagnoosin varmistuessa
* Kardiologin konsultointi
* Aiemmat sydiinsairaudet
e Perhetausta
« Liiiikdrintutkimus
* EKG
* Non-invasiivinen kuvantaminen:
- Sydiimen kaikukuvaus (< 6-7-vuotias)
- Sydiimen ja verisuonten MRI (2 6-7-vuotias)

Vuosittainen arviointi

Vuosittainen sydiimen ja verenkierron arviointi
* Aiemmat sydiinsairaudet

« Liiiikrintutkimus —>
* EKG

« Non-invasiivinen kuvantaminen

Naispuolisten kantajien arviointi

Sydimen arviointi nuorena aikuisena

* Sydiimen ja suurten suonten MRI

* Jos oireita tai kuvantamisessa [dydoksii
arviointeja syyti tehdi tihemmin,
kardiologin suosituksen mukaan

* Jos ei loydaksi, toistetaan 3-5 vuoden
viilein

* Arviointitiheyden nostaminen kardiologin
Oireellinen suosituksen mukaan
« Liiiikehoidon aloitus

Kiivelyvaihe ja varhainen kévelykyvyton vaihe

* Sydaintutkimus véhintiin kerran vuodessa

* ACE:n estijien tai angiotensiinireseptorin salpaajien aloitus
viimeistddn 10-vuotiaana

Myéhiiinen kiivelykyvyton vaihe

* Sydiimen toimintahiiirigiden merkkien ja oireiden fiivis seuranta
oireellinen sydiimen vajaatoiminta voi olla vaikea diagnosoida
tiissii vaiheessa

* Rytmihiirididen seuranta

« Hoito tunnetuilla syddmen vajaatoiminnan hoitomuodoilla

Leikkaukset

© EKG-tutkimus ja non-invasiivinen kuvantaminen ennen
suuria leikkauksia

« Vlarmista, ettii anestesiologi on tiefoinen Duchennen
lihasdystrofian diagnoosista: pofilailla kohonneet anestesiaan
littyviit riskit

Kuva 11?7 Syddmen hoitotiimin valvonta, arviointi ja hoito
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13. RUOANSULATUSKANAVAN HOITO DYSPAGIAN OIREET:

Sinusta voi tuntua, etta "ruoka jaa kiinni kurkkuun”.

Ravitsemus, nieleminen ja muut maha-suolikanavaan liittyvat asiat - Painosi voi laskea tahattomasti yli 10 prosenttia tai painosi ei lisdanny riittavasti (jos olet viela
kasvamassa).

Saatat tarvita eri ikdvaiheissa seuraavien asiantuntijoiden osaamista: ravitsemusterapeutti, + Ruokailu voi kestaa pidempaan (yli 30 minuuttia) ja/tai ruokailuun liittyy vasymysta, kuolaa-

fysioterapeutti, puheterapeutti ja suolistosairauksiin (gastroenterologiaan) erikoistunut 1d&kari. mista, yskimista tai tukehtumisen tunnetta.

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla saattaa esiintya seuraavia ruoansulatukseen liittyvia on- - Keuhkojen toiminnan akillinen heikkeneminen tai tuntemattomasta syysta johtuva kuume

gelmia: yli- tai alipainoisuus, krooninen ummetus ja nielemisvaikeudet (dysfagia). voivat viitata aspiraatiokeuhkokuumeeseen tai keuhkoihin kulkeutuneen nesteen aiheutta-

maan keuhkokuumeeseen.
RAVITSEMUKSEEN LIITTYVAT ASIAT (KUVA 12)

Ravitsemusterapeutti voi auttaa sinua arvioimaan paivittaisen energiantarpeesi. Laskelma perus- DYSFAGIAAN LIITTYVAT TOIMENPITEET:

tuu lepoenergiankulutukseesi, pituuteesi, ikaasi ja aktiivisuuden tasoosi. - Jos naita oireita ilmenee, on laakarin tehtava kliininen tutkimus ja otettava réntgenkuvat.
Hyvasta ravitsemuksesta huolehtiminen on tarkeaa seka yli- etta alipainon ehkaisemiseksi - Puheterapeutin tulisi osallistua nielemisvaikeuksien tutkimiseen, silla han voi auttaa yksildlli-
diagnoosin varmistumisesta lahtien lapi koko elaman. sen hoitosuunnitelman laatimisessa. Tavoitteena on sailyttaa hyva nielemiskykysi.
Painoindeksin eli BMI:n (paino jaettuna metreina mitatun pituuden neliélla), tulisi pysytella - Ravitsemusletkun asettamisesta voidaan keskustella, jos painon yllapitdmisesta ja nesteiden
valilla 18-25 kg/m2 riittavasta saannista ei pystyta huolehtimaan suun kautta.
Kehon terveys edellyttaa terveellista, tasapainoista ruokavaliota, johon kuuluu aineksia eri - Ravitsemusletkun asettamisen mahdollisista riskeista ja hyddyistd on keskusteltava
ruoka-aineryhmista. Neuvoja koko perheen hyvaan ruokavalioon voi saada kansallisista ravit- yksityiskohtaisesti.
semussuosituksista. Ravitsemukseen liittyvista asioista tulee keskustella ravitsemusterapeutin

- Ravitsemisletkun asettamiseen on kaytettavissa monta eri menetelmaa. Kun teet tata

koskevaa paatosta, keskustele laakarin kanssa myos leikkaustoimenpiteeseen ja
Ruokavalioon on kiinnitettava erityistd huomiota diagnoosivaiheessa, steroidien kaytdn aloi- nukutukseen liittyvista riskeista seka omista nakemyksistasi.

tuksen yhteydessa, kavelykyvyn menetyksen aikaan, ja jos nielemisvaikeuksia ilmaantuu.

kanssa.

Energian, proteiinien, nesteiden, kalsiumin, D-vitamiinin ja muiden ravintoaineiden saanti
ruokavaliosta on arvioitava vuosittain.

Riittavasta nesteiden saannista huolehtiminen auttaa valttdmaan kuivumista, ummetusta ja
munuaisongelmia.

Jos paino alkaa nousta liikaa, on suositeltavaa vahentaa energiansaantia ja lisata turvallista

L Ravitsemuksen, nielemisen ja ruoansulatuksen arvioinnit
lilkuntaa.

. . . . I P G Jokaisella kaynnilla
Gastropareesia eli mahan tyhjentymisen viivastymista voi alkaa esiintya hieman vanhempana. e A

Se aiheuttaa mahakipua sydmisen jalkeen, pahoinvointia, oksentelua, ruokahaluttomuutta ja Painon ja pituuden seuranta; kivelemiittomilli potilailla on kiytettivissi vaihtoehtoisia arviointimenetelmid
nopeaa kyllaisyyden tunnetta.

6 kuukauden viilein

Jos paino laskee yllattaen, on tarkeaa ottaa huomioon, etta syyna voi olla jonkin toisen elinjar- Dystagiaa, ummetusta relokso o gustropareesia koskevat kysymykset

jestelman sairaus (esim. sydan- tai hengitysongelmat). DA
vosIirrain
Myos nielemisvaikeudet voivat aiheuttaa laihtumista. Ravitsemusterapeutin ja puheterapeutin Seerumin D-vitamiini-25-OH-arvon miritys

tulisi laatia yhdessa ravitsemussuunnitelmat, joiden avulla pystyt yllapitdmaan tai saamaan Ravinnon kalsiuminsaannin miiiritys
lis3a painoa ja/tai muuttamaan ruuan koostumusta helpommin nieltévaksi sekd paattaa, mil-
loin nielemiskykyasi on tarpeen arvioida.

v v v v

NIELEMISEN HOITO (KUVA 12) Dysfagian oireet Yksi tai useampi seuraavista D-vitamiini-25-0H <30,0 ng/ml Kalsiuminsaanti alle piivittiisen
* Painon lasku ja kuivuminen saantisuosituksen
Kasvojen, leuan ja kurkun lihasten heikkeneminen voi vaikeuttaa nielemista (dysfagia) ja lisata :ﬁls';fr‘:;f:ws
ravitsemusongelmia. Dysfagia voi aiheuttaa my0s aspiraatiota (ruoan tai nesteen vetamista keuh- o Keskivaikea tai vaikea nielemisvaikeus
koihin), koska nielemislihakset toimivat heikosti. Tama voi lisata keuhkokuumeen riskia. ¢ ¢ ¢ ¢
Dysfagia voi kehittya hyvin vaivihkaa, joten sita saattaa olla vaikea huomata. Nielemisvaikeudet
pitaisi sen vuoksi arvioida jokaisella l[aakarikaynnilla. Liihete puheterapeutille nielemisen Ravintoletkun asettaminen suositeltavaa D-vitamiinin puutoksen hoito Suositus kalsiumin saannin listmiseksi
arviointiin, ml. videofluoroskopialla ruokavaliosta ja lisiravinteena

tehtiivii nielemistutkimus

Kuva 12 Ravitsemuksen, nielemisen ja ruoansulatuksen arviointi ja hoito
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- Oikeaan aikaan asetettu ravitsemusletku voi vapauttaa sinut sydmistilanteen
aiheuttamasta stressista, jos joudut sydmaan vakisin saadaksesi tarpeeksi kaloreita.

- Jos nielemislihaksesi ovat vahvat, ravitsemusletkun asettaminen El tarkoita, ettet voisi
edelleen sydda suun kautta mita haluat! Ravitsemusletku poistaa stressin riittavan
energian ja ravintoaineiden saannista, koska se taydentaa suun kautta sydmistasi.

UMMETUS JA REFLUKSITAUTI

Ummetus ja narastys (ruokatorven refluksi eli takaisinvirtaus) ovat kaksi Duchennen lihasdystrofi-
aan yleisimmin liittyvaa ruoansulatusvaivaa. Koska ummetus on yleinen vaiva, joka jaa liian usein
kertomatta, sinun on tarkeaa keskustella hoitotiimin kanssa myés suolesi toiminnasta.
Ummetuksen hoito voi auttaa valttamaan pitkakestoisen ummetuksen aiheuttamia myohempia
suoleen liittyvia komplikaatioita.

Ulostuslaakkeista (laksatiiveista) ja vastaavista muista laakkeista voi olla hyotya. Kysy laakarilta,
mitka laksatiivit sopivat sinulle parhaiten ja kuinka kauan niita pitaisi kayttaa. Laksatiiveissa on
eroja.

Riittavasta juomisesta on tarkeaa huolehtia joka paiva. Kuidun saannin lisadminen voi pahen-
taa oireita, etenkin jos ei samalla lisata nesteita. Sen vuoksi on tarkeaa, etta kayt ruokavaliosi ja
nesteiden saantisi lapi ravitsemusterapeutin kanssa jokaisella kaynnilla, etenkin jos sinulla on
ummetusta.

Refluksia (narastysta) hoidetaan yleensa narastyslaakkeilla. Niitd maarataan yleensa inmisille,
jotka kayttavat steroideja tai suun kautta otettavia bisfosfonaatteja.

Suun hoito on tarkeaa kaikille ja etenkin ihmisille, jotka kayttavat bisfosfonaatteja luukadon
hoitamiseen. Kehyksessa 5 on esitetty suun hoitoa koskevat asiantuntijoiden suositukset.

Purentalihasten heikkenemisen vuoksi pureskelu voi olla vasyttavaa, mika voi heikentaa riitta-
vaa kalorien saantia.

KEHYS 5. SUUN HOITOA KOSKEVAT SUOSITUKSET

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavien tulisi paasta sairauteen ja siihen liittyviin suun
alueen ongelmiin perehtyneen hammaslaakarin vastaanotolle jo pienesta pitaen. Kor-
keatasoisen hoidon, hyvan suuterveyden ja hyvinvoinnin yllapitamisen lisaksi hoidosta
vastaavan hammaslaakarin tulee tukea perusterveydenhuollon hammaslaakaria. Ham-
maslaakarin tulee tuntea Duchennen lihasdystrofiaan liittyvat hampaiden ja luuston
kehityksen erityispiirteet ja toimia yhteistydssa sairauteen perehtyneen ja kokeneen
oikojahammaslaakarin kanssa.

Suun terveydenhoidon paamaarana on hyvan hammas- ja suuhygienian yllapitaminen
ennaltaehkaisevien toimenpiteiden avulla.

Vanhempia ja muita hoitajia on tarkeaa opettaa harjaamaan toisen henkilén hampaat.
Duchennen lihasdystrofiassa suuri kieli ja toisinaan suun rajallinen avautuminen vaikeut-
tavat harjaamista.

Suun ja hampaiden hoidon apuvalineet tulee valita yksilollisesti hyvan suuhygienian yl-
lapitdmiseksi, kun kasien, kasivarsien ja niskan lihasvoima alkaa heiketa tai leukanivelissa
on jaykistymaa.
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KEHYS 6. PUHEEN JA KIELENKEHITYKSEN ONGELMIEN HOITO
- TARKEMPIA TIETOJA:

Tutkimusten mukaan osalla Duchennen lihasdystrofiaa sairastavista lapsista on puheen-
ja kielenkehityksen ongelmia, kuten kielellisen kehityksen ongelmia, kielellisen lyhytkes-
toisen muistin ja fonologisen prosessoinnin ongelmia seka alentuneen alykkyysosamaa-
ran ja oppimisen erityisvaikeuksien riski.

Naita ongelmia ei ole kaikilla Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla, mutta ne on pyrit-
tava tunnistamaan ja hoitamaan.

Lahete puheterapeutille kielellisen kehityksen arviointia varten on tarpeen, jos kielellisen
kehityksen ongelmia epaillaan.

Puheen tuottamiseen ja aantamiseen osallistuvien lihasten harjoittaminen voi olla
aiheellista ja valttamatonta lapsilla, joilla on puheen ja kielenkehityksen ongelmia. Siita
voivat hyotya myds vanhemmat henkildt, joiden suun alueen lihasvoimat ovat heikenty-
neet ja/tai puhe on muuttunut epéaselvaksi.

Kompensointikeinot, aaniharjoitukset ja aanenvahvistajat ovat tarpeen, jos Duchennen
lihasdystrofiaa sairastavan henkilén puheesta on vaikea saada selvaa.

Puhelaite voi olla tarpeen kaikenikaisille, jos puheentuotto on rajoitettua.

Kielelliset ongelmat voivat johtaa koulunkayntivaikeuksiin, joita voidaan vahentaa asian-
mukaisen arvioinnin ja tukitoimien avulla.

14. PSYKOSOSIAALINEN TUKI

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavan ettd hanen perheensa on erittain tarkeaa saada psykoso-
siaalista ja henkista tukea (Kehys 7). Psykososiaalisia ongelmia voi ilmaantua missa tahansa vai-
heessa. Sinun on tarkeaa kertoa lihassairautesi hoitotiimille, jos sinulla esiintyy jotakin seuraavaa:

Vaikeudet ihmisten véalisessa vuorovaikutuksessa ja/tai kaverisuhteiden solmimisessa (esim.
sosiaalinen kypsymattdémyys, huonot sosiaaliset taidot, kaveripiirista vetaytyminen tai eristayty-
minen)

Oppimisvaikeudet
Liiallinen tai jatkuva ahdistus/huolestuneisuus

Usein toistuva uhmakkuus ja kayttaytymisongelmat; vihan tai surun tunteiden hallinnan vai-
keudet

Tunteiden saatelyn ja ahdistuksen ja/tai masennuksen ongelmat

Neuropsykiatristen hairididen, kuten autismikirjon hairididen, yliaktiivisuus- ja tarkkaavuus-

hairion (ADHD) ja pakko-oireisen hairion (OCD) riski on Duchennen lihasdytrofiaa sairastavilla
tavanomaista suurempi.

Psykososiaaliset ja tunne-elaman kysymykset ovat tarkea osa terveyttasi, eika niiden roolia pida
vahatella. Jos sinulla on sairauteesi tai mihinkaan muuhun asiaan liittyvia huolia, kysymyksia tai
ahdistusta, vastausten [oytaminen on tarkeaa. Laakarin pitaisi kysella sinulta ahdistuksesta ja
masennuksesta jokaisella lihassairauteesi liittyvalla vastaanottokaynnilla. Jos sinulla on tamankal-
taisia ongelmia, sinun pitaisi saada lahete tutkimuksiin ja hoitoon mahdollisimman pian.
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KEHYS 7. PERHEIDEN TUKEMINEN

Lasten on helpompi esittaa kysymyksia, jos vanhemmat suhtautuvat niihin avoimesti ja
ovat valmiita vastaamaan. Vanhempien on tarkeaa vastata kysymyksiin avoimesti, rehelli-
sesti ja ikatason mukaisesti seka ainoastaan siihen, mita lapsi kysyy laajentamatta aihetta.
Ymmarramme, etta sairaudesta keskusteleminen voi olla hyvin vaikeaa. Erilaiset vertaistu-
kiryhmat ja lapsen sairautta hoitava henkildsto voivat tarjota tietoja, ohjeita ja resursseja.
Lihassairauden hoidosta vastaavalle tiimille pitaa kertoa, etta lapsi on ottanut asian pu-
heeksi ja etta perhe tarvitsee tukea. Tiimi voi auttaa perhetta saamaan yhteyden parhaiten
sopivaan ammattilaiseen, jonka kanssa voi puhua naista aroista asioista.

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavan on tarkeaa saada psykososiaalista ja henkista tu-
kea, mutta tama sairaus koskettaa koko perhetta. Myds vanhemmat ja sisarukset saattavat
olla vaarassa eristaytya ja masentua. Jokaisella lihastautiin liittyvalla laakarikaynnilla onkin
tarkeaa keskustella perheen voinnista. Jos arvelet, etta voisit itse hydtya neuvonnasta tai
terapiasta, pyyda tarvittavat lahetteet.

Kaytettavissa on monia psykoterapeuttisia keinoja, joista voi olla apua, kuten vanhempien
tukeminen kayttaytymisongelmien ja ristiriitojen kasittelyssa, yksilo- tai perheterapia seka
muut kaytdshairidihin vaikuttavat toimenpiteet.

Kayttaytymisterapia voi auttaa joissakin autismikirjoon liittyvissa kayttaytymismalleissa.

Arviointi

Toimenpiteet
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ARVIOINNIT (KUVA 13)

Varhaisvaiheen psykososiaalisissa arvioinneissa pitaisi arvioida ainakin kognitiivista ja kielellista
kehitystd, tunne-elaman kehitysta, kayttaytymista ja sosiaalisia taitoja.

Seuraavat ohjeet on tarkoitettu yleisiksi suosituksiksi siita, mitka arvioinnit ja toimenpiteet olisi
hyva ottaa huomioon psykososiaalisessa hoidossa.

Kavelyvuihe / Iupsuus _ _

o Liihtdtason arviointia harkittava vuoden sisiill

« Neuropsykologinen arvio: kognifiivisten tai

Neuropsykologinen arvio, jos on huolta toimintakyvyn tai

diagnoosista oppimisvaikeuksien tunnistaminen, jos on huolta piiivitfdisten toimien hoitamiskyvyn muuttumisesta
* Tehdidin kehitysarvio (< 4-vuotiaat) tai koulunkiiynnisti

neuropsykologinen arvio (> 5-vuotiaat), jos on huolta « Neuropsykologinen arvio, kun hoito siirtyy aikuis-

sosiaalisista fai tunne-eldmén asioista tai oppimisessa puolelle opiskelun tukitarpeen selvittiimiseksi

viivett

Puheterapeutin arvio, jos puheen- tai kielenkehityksen Puheterapeutin arvio, jos on kommunikoinikyvyn puutteita
viivettii epiilldn tai heikkenemistd, pureskeluvaikeuksia tai
nielemisvaikeutta

Sosiaalitydntekijiin tekemd arviointi diagnosointivaiheessa Sosiaalitydntekijiin arviointi: potilaan ja perheen tarpeet
jo myshemmin farvittaessa

Lihete psykoterapiaan tai liiikitys tai molemmat, jos pofilaalla tai perheelld on mielenterveyteen liittyvii ongelmia

Terveyteen, turvallisuuteen ja esteettomyyteen liittyvien muutosten tekeminen koulussa; terveyssyisti johtuvia poissaoloja
koskeva suunnitelma

Jutkokoulutuksen, ammattikoulutuksen ja valmistavan
koulutuksen tukeminen 22-vuofiaaksi asti

Tulevaa koulutusta jo ammattia koskevien tavoitteiden Tydssii tarvittavien mukautusten tukeminen
asettaminen

Vanhempien tukeminen Duchennea koskevan tiedon jakamisessa opettaiille, koulupsykologeille ja koulun muulle henkildstslle

Vanhempien ja pofilaiden tukeminen Duchennea koskevan tiedon jakamisessa ikiitovereille

| Tarvittaessa lihete psykologille sosiaalisten taitojen harjoittelua varten

| Lapsen/nuoren ja perheen kannustaminen aktiivisuuteen ja osallistumiseen

| Lapsen/nuoren oman oikeuksien valvonnan ja itseniiisyyden tukeminen

Kotihoitopalvelujen jiirjestiminen, jos potilaan terveys
on vaarassa nykytilanteen puutteellisen hoidon vuoksi

Kertominen palliatiivisen hoidon saatavuudesta
[ |

Tilapiiishoidon jiirjestiimisen tukeminen

Saattohoidon jiirjestiminen eliimn loppuvaiheessa

Kuva 133 Psykososiaalinen tuki ja hoito
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HOITO- JA TUKITOIMENPITEET

Sinun on tarkeaa kertoa Duchennen lihasdystrofiasta koulusi tyontekijoille, jotta he tietavat
diagnoosisi ja pystyvat auttamaan sinua saamaan kayttdosi kaiken, mita tarvitset koulutuk-
seen, osallistumiseen seka tulevaan opiskeluun ja tydhon liittyen.

Henkilokohtaisessa opetuksen jarjestamista koskevassa suunnitelmassa (HOJKS) on kasiteltava
mahdollisia oppimisvaikeuksia ja mukautustarpeita sellaisissa toiminnoissa, jotka saattaisivat
muuten olla haitallisia lihaksillesi (esim. liikuntatunnit), vieda energiaasi liikaa tai lisata vasy-
mystasi (esim. pitka kavelymatka ruokatunnilla) tai vaarantaa turvallisuutesi (esim. ulkoleikit).
Lisaksi siina tulisi kasitella esteettomyyteen liittyvia asioita.

Omista asioista huolehtiminen, itsenaisyys ja paatdksentekoon osallistuminen (etenkin [aa-
ketieteelliseen hoitoon liittyvissa asioissa) seka avustajien kayttéon tottuminen (muiden kuin
perheenjasenten) on valttamatonta ja erittain tarkeaa itsenaistymisen kannalta (ks. Luku 17).
Sosiaalisten taitojen ja osaamisen kehittdminen helpottaa tydllistymista ja paivittaista elamaa
aikuisuudessa.

Kivun hoidon lisaksi (Kehys 4) palliatiivinen hoitotiimi voi tarjota emotionaalista ja henkista
tukea, avustaa perhetta tarvittaessa tilapaishoidon jarjestamisessa, selventaa hoidon tavoittei-
ta vaikeita laaketieteellisia paatoksia tehtaessa, avustaa sinua viestinnassa hoitotiimin kanssa
seka olla tukena surun ja menetyksen tunteisiin liittyvien asioiden kasittelyssa.

PSYKOTERAPIA JA LAAKEHOITO

Jos sinulla on ahdistus- tai masennusoireita, masennuslaakkeista voi olla apua. Niita voidaan
maarata, ja hoitoa on seurattava tarkasti, mikali sinulla on todettu tallaista [3akitysta vaativa
diagnoosi.

15. HUOMIOITAVAA LEIKKAUSTA

HARKITTAESSA

Leikkaushoito ja/tai nukuttaminen voi olla tarpeen sekd Duchennen lihasdystrofiasta johtuvissa
tilanteissa (lihaskoepalan otto, nivelten jaykistymien leikkaus, selkaleikkaus, ruokintaletkun aset-
taminen) etta siita riippumattomissa tapauksissa (akuutit leikkaukset). Leikkausta suunniteltaes-
sa on osattava ottaa huomioon useita Duchennen lihasdystrofiaan liittyvia asioita turvallisuutesi
takaamiseksi.

Sairaalassa leikkaussalin, herdadmodn ja osaston henkildkunnan tulee olla tietoisia Duchennen li-
hasdystrofiasta ja pystya toimimaan yhteistydssa varmistaakseen, etta kaikki sujuu mutkattomasti.
Steroidien stressiannoksen antamista on harkittava. Ohjeet stressiannoksen antamisesta on esitet-
ty PJ Nicholoffin steroidiprotokollassa, joka on saatavana osoitteesta www.parentprojectmd.org/pj.

Kaikilla Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla on rabdomyolyysin riski. Rabdomyolyysi syntyy,
kun suuri maara lihaskudosta hajoaa. Lihaskudoksen hajotessa verenkiertoon vapautuu myoglo-
biinia ja kaliumia. Myoglobiini on haitallista munuaisille ja voi aiheuttaa munuaisten vajaatoi-
minnan, ja kalium puolestaan voi olla vaaraksi sydamelle. Rabdomyolyysin riski edellyttaa tietty-
jen asioiden huomioimista nukutettaessa Duchennen lihasdystrofiaa sairastavaa henkilda.

Kaikkien nukutusaineiden kaytdssa on oltava varovainen, jos potilaalla on Duchennen lihas-
dystrofia.

- Suksinyylikoliini aiheuttaa rabdomyolyysia, eika sita pida kayttaa missaan tapauksessa.
- Inhalaatioanestesiaa on valtettava, silla se lisda rabdomyolyysin riskia.
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Suonensisaisen nukutusaineiden kaytté on yleensa turvallista.

Turvallisina/vaarallisina pidettyjen anestesia-aineiden luettelo on saatavana PPMD:n verkkosi-
vustolta www.parentprojectmd.org/Surgery

Muistuta hoitotiimille, etta hapen kaytdssa on noudatettava varovaisuutta (ks. Luku 11).

Opiaattien, muiden rauhoittavien ladkkeiden ja lihasrelaksanttien kaytdssa on oltava varovai-
nen, silla ne voivat vaikuttaa hengitystiheyteen ja hengityksen syvyyteen (hengitys voi muuttua
pinnallisemmaksi ja hitaammaksi).

Syddamen hoito

Kardiologia on konsultoitava ennen jokaista kirurgista toimenpidettd. Anestesiologin on fiedettiiv, ettii Duchennen
lihasdystrofiaa sairastavilla on leikkauksissa suurentunut sydiinkomplikaatioiden riski.

Suuret leikkaukset
* Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla potilailla on erityinen sydinkomplikaatioiden riski suurissa leikkauksissa.
« Sydiimen kaikukuvaus ja EKG tulisi tehdi juuri ennen suunniteltuja leikkauksia.

Pienet leikkaukset
* Jos pofilaan sydiin toimii normaalisti, suositellaan tutkimaan sydiin, jos edellisesti tutkimuksesta on kulunut > 1 vuosi.

Hengityksen hoito

Avustetun yskimisen harjoittelu ennen leikkausta ja kiiyttd leikkauksen jiilkeen
* Yskitysmenetelmii on kéiytettivii pofilailla, joiden ldhtétilanteen yskiiisyn huippuvirtaus on < 270 |/min tai
lihtétilanteen uloshengityksen enimmiiispaine on <60 cm H20*

Noninvasiivisen hengitystuen kiiyton harjoittelu ennen leikkausta ja kiiytf leikkauksen jilkeen

« Noninvasiivista hengitystukea on kiiytettivii pofilailla, joiden ldhttilanteen FVC < 30 % viitearvosta

« Noninvasiivisen hengitystuen kéiyttd on erittiiin suositeltavaa potilailla, joiden lihtétilanteen FVC < 50 % viitearvosta.
Kun hengitysputki on poistettu (ekstubaatio), on viltettiivii pelkiin lisihapen kiytt ilman noninvasiivista ventilaatiota.

Anestesia

Pelkiistiiin suonensisiiisen anestesian kiiyttd on erittiiin suositeltavaa.
Depolarisoivien lihasrelaksanttien, kuten suksametonikloridin kiiyttd on ehdottomasti vasta-aiheista, koska ne voivat
aiheuttaa hengenvaarallisia reaktioita.

Rabdomyolyysin ja hyperkalemian riski

« Pofilailla, joilla on Duchennen lihasdystrofia, on inhalaatioanestesian tai suksametonikloridin kiiytén yhteydess
suurentunut rabdomyolyysin riski.

* Rabdomyolyysikomplikaatiot sekoitetaan usein maligniin hypertermiaan

Verenhukka

Verenpainetta alentavien anestestesia-nineiden kiiytto verenhukan minimoimiseksi ei ole suositeltavaa Duchennen lihasdystrofiaa
sairastavien pofilaiden kardiomyopatiaan liittyvin hemodynaamisen riskin vuoksi.

Veripesurin kiiyttsi yhdessi aminokapronihapon tai traneksaamihapon kanssa voidaan harkita verenmenetyksen
vithentiimiseksi leikkauksen aikana.

Postoperatiivista antikoagulointia hepariinilla tai aspiriinilla ei tulisi kéiyttii Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla potilailla

Tukisukkien kiiyttd on suositeltavaa syvien laskimotukosten viilttimiseksi

Kuva 142 Duchennen lihasdystrofiaan liittyen leikkauksissa huomioon otettavaa
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16. HUOMIOITAVAA AKUUTTIHOIDOSSA

Jos joudut hatatilanteeseen ja joudut menemaan sairaalan ensiapuun, on otettava huomioon

useita eri tekijoita.

Hoitavan laakarin tai neurologisi tulisi soittaa sairaalaan etukateen. Nain sairaalan henkilosté

pystyy ottamaan sinut vastaan ja hoitamaan sinua oikein.

Jos joudut ensiapuun, soita hoitavalle laakarille tai lihassairautesi hoitotiimille.

Vastaanottavalle yksikolle tulee kertoa Duchennen lihasdystrofiasta, laakityksesta, mahdollisis-

ta sydan- ja hengitysongelmista seka antaa hoitavan laakarin tai sairaalan nimi.

HATATILANTEISSA HUOMIOITAVAA

Sinun olisi hyva pitaa aina mukanasi ensiapukorttia, johon on kirjattu lupa katsoa sairauskerto-

mustietojasi ja tarkeimpia tilannettasi koskevia tietoja:

Diagnoosi
Ladkeluettelo

Ladketieteellinen peruskunto viimeisimpien
keuhko- ja sydantutkimusten perusteella

Mahdolliset aiemmat toistuvat laaketieteelli-
set ongelmat (esim. keuhkokuume, sydamen
vajaatoiminta, munuaiskivet, gastropareesi
[mahalaukun hidastunut tyhjeneminen])

Lyhyt keskustelu alustavasta arvioinnista ja
hoidosta

STEROIDIT

Ensiavussa taytyy kertoa steroidien jatkuvasta
paivittaisesta kaytosta. Kerro ensiavun henkilds-
tolle, kuinka pitkaan paivittainen steroidilaakitys
on ollut kdytdssa ja onko sinulta jaanyt valiin
annos tai annoksia. Ensiavun henkildstén on
myos tarkeaa tietaa mahdollisesta aiemmasta
steroidien kaytdosta, vaikka et kayttaisi niita talla
hetkella.

Se voi olla tarkeaa, koska

Steroidit voivat heikentaa elimistdn reagointia
stressiin, jolloin ensiavussa voi olla tarpeen
antaa ylimaaraisia steroidiannoksia

Steroidit voivat lisata mahahaavan vaaraa,
mika taytyy ottaa huomioon ensiavussa

Steroidien kayttéon voi joskus harvoin liittya
akuutteja komplikaatioita, jotka taytyy ottaa
huomioon ensiavussa.

KEHYS 8. AKUUTTIHOIDOSSA
HUOMIOITAVA ERITYISESTI:

1. Ota mukaan esiapukorttisi tai lataa
PPMD-sovellus (www.parentprojectmd.
org/App) tai omassa maassasi saatavana
oleva sovellus, jota voi kayttaa tukena
keskusteluissa |aakarien ja hoitajien
kanssa.

2. Ota alustavan tutkimuksen jalkeen
yhteytta hoitavaan laakariin hoidosta
keskustelemista varten.

3. Kerro ensiavun henkilostolle, jos kaytat
steroideja.

4. Jos mahdollista, ota mukaan tuoreim-
mat sydan- ja keuhkokokeiden tulokset
(esim. FVC, EKG ja LVEF).

5. Jos kaytat yskityslaitetta ja/tai hengi-
tyslaitetta (esim. BiPAP), ota se mukaan
sairaalaan.

6. Jos happitasosi alenee, lisahapen kay-
téssa ilman hengityskonetta on oltava
erittain varovainen, jottei hengittamis-
tarve havia.

7. Jos saat luunmurtuman, vaadi, etta
ensihoidon laakari keskustelee hoitavan
|aakarisi tai fysioterapeuttisi kanssa. Pida
silmalla rasvaemboliaocireyhtyman (FES)
merkkeja ja oireita (Luku 9).
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SYDAMEN TOIMINTA

Viimeisimmat sydankokeiden tulokset saattavat olla hyddyllisia (esim. EKG, kaikukuvaus tai
MRI-kuvaus); ota ne mukaasi, mikali mahdollista

Muistuta ensiavun tyontekijoita siita, ettd Duchennen lihasdystrofiaa sairastavien EKG on
yleensa poikkeava kaikenikaisilla; ota mukaan oma EKG-kayrasi, jos mahdollista.

Jatkuva sydamen seuranta voi olla tarpeen akuutissa sairaustilanteessa, jotta voidaan varmis-
taa, ettei sydamen sykkeeseen tai rytmiin liittyvia ongelmia ole.

HENGITYS

Viimeisimmat hengitysmittausten tulokset (esim. FVC) saattavat olla hyodyllisia; ota ne mu-
kaasi, mikali mahdollista

Ota kaytossasi olevat laitteet mukaan sairaalaan (yskityslaite, BiPAP jne.) silta varalta, ettei siella
ole tarvittavia laitteita. Vaadi ensiavun henkildstoa kayttamaan hoidossa sinun omia laitteitasi.

Jos kaytat hengityskonetta kotona, oman hengityksen hoitotiimisi pitaisi osallistua hoitoon
mahdollisimman pian.

Opiaattien, muiden rauhoittavien ladkkeiden ja lihasrelaksanttien kaytdssa on oltava varovai-
nen, silla ne voivat vaikuttaa hengitystiheyteen ja hengityksen syvyyteen (hengitys voi muuttua
pinnallisemmaksi ja hitaammaksi) (ks. Luku 15).

Jos nukuttaminen on tarpeen, on kaytettava suonensisaista anestesiaa. Inhalaatioanestesiaa
on valtettava. Suksinyylikoliinin kaytté on ehdottomasti vasta-aiheista Duchennen lihasdystro-
fiaa sairastavilla potilailla, eika sita saa antaa (ks. Luku 15).

Hengitys- ja yskimislihakset ovat entista heikommat, kun olet sairas, jolloin yllamainittujen
komplikaatioiden riski kasvaa voimakkaasti. Jos hengityslihaksesi ovat selvasti heikentyneet:

Hengitystieinfektoiden hoitoon voidaan tarvita antibiootteja

Hengityksen tukeminen noninvasiivisella hengityslaitteella on todennakdisesti tarpeen tai
saattaa kestaa tavanomaista pidempaan

Jos happea tarvitaan, sita on kaytettava varoen (ks. Kehys 9)

Noninvasiivisen hengitystuen kayton tulisi olla ensiavussa hengitystietulehduksen vakiohoito-
na henkildn ollessa hereilla, ja se keskeytetdaan vain tarvittaessa yskittamisen ajaksi.
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KEHYS 9. HAPPI - TARKEAA!

Me kaikki hengitdmme sisdan happea (O2) ja ulos hiilidioksidia (CO2).

Jos keuhkojesi toiminta on heikentynyt, lisdhapen antaminen voi heikentaa elimistén
hengitystarvetta ja johtaa hiilidioksiditasojen nousuun (CO2:n kertyminen eli hengitysasi-
doosi). Tdma voi olla vaarallinen, jopa hengenvaarallinen tila. Lisdhappea tulisi antaa vain
erittain varovaisesti ja hiilidioksiditasoja tulisi seurata.

Veren hiilidioksiditaso on tarkistettava, jos veren happisaturaatio (pulssioksimetrilla sor-
menpaasta mitattuna) on alentunut < 95 prosenttiin.

Jos veren hiilidioksiditaso on kohonnut, tarvitaan manuaalista ja laitteella avustettua
yskitysta seka noninvasiivista hengitystukea.

Jos lisdhappea tarvitaan, se on annettava noninvasiivisen hengityslaitteen avulla (BiPAP)
ja veren hiilidioksiditasoa on seurattava huolellisesti.

LUUNMURTUMAT

Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla on kohonnut luunmurtumariski. Reisi- tai sdariluun
murtuman jalkeen voi olla vaikeaa toipua kavelevaksi, etenkin jos kavely on jo ollut hankalaa.
Murtumista on kerrottava lihassairauden hoitotiimille ja etenkin fysioterapeutille, jotta he voivat
tarvittaessa neuvotella edelleen kirurgin kanssa.

Murtuman leikkaushoito on usein kipsausta parempi vaihtoehto, jos se soveltuu kyseessa ole-
valle murtumalle, etenkin jos potilas on edelleen kavelykykyinen (kirurgisesti korjattua luuta
voidaan yleensa kuormittaa nopeammin kuin kipsattua).

Fysioterapeutilla on keskeinen rooli, jotta paaset takaisin toimintakykyiseksi niin pian kuin
mahdollista.

Jos selassa on kipua aiheuttava nikamamurtuma, tarvitaan luustoon tai endokrinologiaan
erikoistuneen laakarin nakemysta oikean hoitomuodon loytamiseksi (ks. Luku 9).

Rasvaemboliaoireyhtyma (FES) on Duchennen lihasdystrofiaan liittyva riski, joka vaatii kiireellista
hoitoa (ks. Luku 9). Kerro ensiavun henkilostolle heti, jos epailet rasvaemboliaa. FES:n oireita:
sekavuus ja/tai puutteellinen ajan- ja paikantaju
normaalista poikkeava kayttaytyminen
nopea hengitys ja syke
hengenahdistus

17. SIRTYMAVAIHE (TRANSITIO) AIKUIS-

PUOLELLE

Terveyteesi ja hoitoosi liittyvia seikkoja on pohdittava, kun valmistaudut yha itsenaisempaan ela-
maan. Haluamasi itsenaisen elaman tason saavuttaminen vaatii suunnittelua.

TRANSITION SUUNNITTELUN AJOITUS

Terveydenhuollon henkildstdn, opettajien ja vanhempien tulisi osallistaa sinua mukaan omaan
terveyteesi liittyvissa asioissa ja tulevaisuuden suunnittelussa jo lapsesta alkaen. Aikuistuessa hoi-
tovastuu siirtyy aikuispuolen ammattilaisille. Siirtymista lastenklinikalta aikuispuolen seurantaan
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tulisi alkaa pohtia, kun olet 12-vuotias, ja siirtoa koskevat keskustelut ja suunnittelu aloittaa, kun
olet 13-14-vuotias.
Suunnitelmassa pitaisi pohtia, mita palveluita tarvitset, kuka ne tarjoaa ja miten ne rahoite-
taan.
Hoidon siirtoa koskevan suunnitelman tulisi perustua sinun ja perheesi tarpeisiin, tahtoon ja
arvoihin seka tarkeana pitdmiinne asioihin.
Suunnitelmassa tulisi esittda sinulle tarkeat padmaarat neljaltad elamanalueelta: tyd/kou-
lu (mita haluat tehda), itsendinen asuminen (missa haluaisit asua ja kenen kanssa), terveys
(omien prioriteettiesi perusteella) ja sosiaalinen vuorovaikutus (ystavat ja yhteisot)
Taloudelliset suunnitelmat kannattaa tehda pitkalle aikavalille

Myos oikeudellinen suunnitelma taysi-ikaisyyden ajalle pitaisi laatia. Eri maiden kaytannét
vaihtelevat. Lihastautiyhteisdt (mm. jarjestot ja yhdistykset) tarjoavat neuvontaa.

HOIDON KOORDINOINTI (KUVA 15)

Hoitokoordinaattori, kuntoutusohjaaja ja/tai sosiaalitydntekija voi olla keskeinen avunlahde, jos
sinulla on Duchennen lihasdystrofian hoitamiseen ja terveydenhuoltoon liittyvia kysymyksia. Hoi-
tokoordinaattorit auttavat viestinnassa lihassairauden hoidosta vastaavan tiimin, perusterveyden-
huollon, kunnan ja perheen valilla. He voivat myos auttaa terveydenhuoltoon liittyvien tarpeidesi
ennakoinnissa ja ottaa yhteytta tarvittaviin palveluntuottajiin. He auttavat usein myos etuuksien
ja apuvalineiden hakemisessa. lIman hoidon koordinointia ja sosiaalityon osallistumista toimen-
piteet voivat jaada hajanaisiksi, suositukset noudattamatta ja tarpeet tayttymatta.

TERVEYDENHUOLTO

Siirronsuunnittelun tulisi sisaltaa suunnitelma hoidon sujuvasta siirtamisesta pediatriselta
puolelta aikuispuolelle. Hoitokoordinaattorin pitaisi auttaa sinua hoitamaan omaan terveyteesi
liittyvia asioita, jarjestaa lahetteita tarvittaville aikuispuolen toimijoille ja varmistaa potilastietojen
siirtyminen.
Sinua pitaisi kannustaa osallistumaan omaa terveyttasi koskeviin keskusteluihin jo nuoresta
pitaen, ja jossakin vaiheessa (noin 14-vuotiaasta alkaen) sinun pitadisi tavata terveydenhuollon
palveluntarjoajia myds yksin.
Kun alat osoittaa kiinnostusta ja olet valmis ottamaan vastuuta omasta hoidostasi, olet valmis
siirtymaan perhekeskeisesta lastensairaanhoidosta potilaskeskeiseen aikuisten hoitoon.

Sairautesi myéta joudut nuoruudessa tai nuorena aikuisena luultavasti pohtimaan ikatoverei-
tasi enemman hankalia asioita, kuten kipu, ahdistus, sopeutuminen ja menetys. Niita pitaisi
kasitella ammattilaisten kanssa. Jos keskustelet naista asioista avoimesti lihassairautesi hoito-
tiimin kanssa, he voivat paremmin auttaa sinua saamaan tarvitsemaasi tukea.

Sinun on tarkeaa kertoa arvoistasi ja terveyteen liittyvista hoitotoiveistasi hoitotiimillesi. Van-
hempasi ja terveydenhuollon ammattilaiset auttavat sinua, kun alat pohtia aikuisikaasi koske-
via tarkeita laaketieteellisia ratkaisuja.

KOULUTUS JA TYOELAMA
Peruskoulun jalkeisen koulutuksen ja tydn suunnittelu vaatii huomiota. Koulun tyéntekijat, opin-
to-ohjauspalvelut ja erityiskoulut saattavat pystya tarjoamaan lisdneuvoja. Vahvuutesi ja lahjak-
kuusalueesi pitaisi kartoittaa, ja niiden perusteella suunnitella sinulle mielekkaita ja palkitsevia
asioita.
Koulutukseen liittyvia suunnittelukokouksia tulisi jarjestaa vahintaan vuosittain siita alkaen,
kun olet noin 13-vuotias. Tapaamisissa pitaisi arvioida henkildkohtaisia vahvuuksiasi ja kiinnos-
tuksen kohteitasi sinun tarpeidesi ja tavoitteidesi pohjalta.

On tarkeaa laatia suunnitelma, jossa laaketieteelliset tarpeesi ja lepoon tarvittava aika tasapai-
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notetaan koulunkaynnin ja koulun/tydn vaatimusten kanssa. - Seurustelu, intiimi laheisyys ja seksuaalisuus ovat tarkeita aiheita myds Duchennen lihasdystrofiaa
sairastaville. Suhteisiin, seurusteluun, seksuaaliseen suuntautumiseen ja avioitumiseen liittyvia kes-
kusteluja kannattaa kayda luotettavan ystavan tai perheenjasenen kanssa.

Keskustelemalla pystytte I6ytamaan ratkaisuja mahdollisiin huolenaiheisiin, kuten ihmissuhteiden
luominen tai sosiaalisiin tapahtumiin osallistuminen. Myds jonkun lihassairauden hoitotiimiin kuulu-
van tydntekijan kanssa voi olla hyva keskustella.

Lihassairauden hoitotiimissa tulisi huomioida nuoren tarve puhua intiimeista asioista kuten itsetyy-

Suunnitelmassa on otettava huomioon tarvittavat apuvalineet ja muutostyot seka kuljetuspal-
velut.

Sinun on tarkeaa saada mahdollisuudet elaa itsellesi merkityksellista, antoisaa elamaa valitse-
mallasi tavalla.

ASUMINEN JA HENKILOKOHTAINEN APU dytys, seksi tai vaikkapa vanhemmuus.
Kun siirryt nuoruudesta nuoren aikuisen eldmanvaiheeseen, sinun tulisi pohtia, miten itsenai-
sesti haluat elaa, seka mita resursseja ja tukea tarvitset oman itsenaisyytesi tukemiseen. Kun olet Tarvittaessa voit hakeutua parisuhdeterapeutin neuvontaan yksin tai kumppanisi kanssa.

lapsi, perheenjasenesi tukevat sinua paivittaisissa toiminnoissa, mutta vanhempana perheen
ulkopuolisten avustajien osuus yleensa kasvaa. Avustajat ja koulunkdynnin ohjaajat voivat avustaa
hygieniaan, ruokailuun, siirtymisiin ja hoitotoimenpiteisiin liittyvissa asioissa. Kotisairaanhoidon
kautta voidaan tarjota vaativampiin hoitotoimenpiteisiin liittyvia palveluita.

Vammaisetuusjarjestelma on monimutkainen ja hajanainen, joten saatat tarvita etuuksien
hakemiseen ja taloudellisten asioiden hoitamiseen tukea. Lihassairautesi hoitotiimi ja etenkin
sosiaalitydntekija tai kuntoutusohjaaja ohjaa ja neuvoo sinua ja perhettasi suomalaiseen sosiaali-
turvaan liittyvissa asioissa. Myos potilas- ja vammaisjarjestot auttavat naissa asioissa.

Tassa on joitakin mahdollisia vaihtoehtoja, kun harkitset itsenaista asumista:

Erilaisia asumismuotoja ovat lapsuudenkodissa asuminen, opintojen aikana asuminen opiske-
lija-asuntolassa ja asuminen palvelutalossa tai asunnossa joko yksin tai jonkun toisen henkildon
kanssa.

Asunnon muutostdilla voidaan mukauttaa asuntoa paremmin tarpeisiisi sopivaksi. Muutokset
suunnitellaan asiantuntijoiden kanssa samalla kun selvitetddan muutostdiden taloudellinen
tuki ja tarvittavat apuvalineet. Suomessa asunnonmuutostoéita voidaan korvata vammaispalve-
lulain perusteella.

Henkildkohtaista apua voidaan Suomessa vammaispalvelulain mukaisesti jarjestaa kolmella
eri tavalla, joita voidaan tarpeen mukaan yhdistaa. Avun voi jarjestaa palkkaamalla itse henki-
I6kohtaisen avustajan, palvelusetelin turvin tai kunnan jarjestamana avustajapalveluna. Mikali
palkkaa avustajan itse, on velvollinen hoitamaan tydnantajuuteen liittyvat velvoitteet. Kunnan
on tarvittaessa ohjattava ja autettava naiden velvoitteiden hoitamisessa.

LIIKKUMINEN

Kuljetuspalveluilla on suuri vaikutus itsenaisyyteesi ja riippumattomuuteesi seka mahdollisuuk-
siisi kayda koulua, tehda toita ja olla tekemisissa muiden kanssa vapaa-ajallasi. Lihassairautesi
hoitotiimin pitaisi keskustella kanssasi mahdollisista liikkumiseen liittyvista vaihtoehdoista:

Oman auton kaytto tarvittavilla muutostéilla

Perheen yhteisessa kaytossa olevan auton muutostyot
Joukkoliikenne

Kuljetuspalvelut vammaispalveluna (VPL)

HENKILOKOHTAISET SUHTEET

Sosiaaliset suhteet ovat erittain tarkeita terveydelle, hyvinvoinnille ja elamanlaadulle.

Toisinaan henkildkohtaisten kontaktien ja sosiaalisen osallistumisen luontaiset mahdollisuu-
det ovat heikommat ja vaativat enemman ennakkosuunnittelua.

Nuorille ja aikuisille, joilla on Duchennen lihasdystrofia, on olemassa paljon erilaisia rynmia,
joista saa tietoa vammaisjarjestoilta. Myos sosiaalitydntekijalla saattaa olla tietoa sinua mah-
dollisesti kiinnostavista ryhmista.
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Suhteet muihin ihmisiin

* Omien asioiden hoitamiseen liittyvien
taitojen kehittdminen
(esim. sosiaaliset tilanteet, tapaamiset)

* Halutun itsendisyyden ja
riippumattomuuden tason
saavuttaminen

Asuminen

* Asumisen vaihtoehtojen selvittiiminen
(lapsuudenkofi tai asuminen muualla)

* Esteettomyyttii ja turvallisuutta
parantavat asunnon muutostyst

* Teknisten apuviilineiden kiiytto

Koulutus ja tyo

* Tulevan ammatin suunnittelu ajoissa

* Verkkokurssit vs. ldhiopetus

o Esteettomyysasioiden huomiointi
opiskelupaikassa

* Urasuunnittelu

Nuori

aikuinen

Liikkuminen

e Oman auton kéiytto tarvittavilla
muutostoilli

e Perheen yhteisessi kiytdssi olevan
auton muutostyot

o Esteettomiin joukkolilkenteen
mahdollisuuksien selvittiminen

* Kuljetuspalvelut (VPL)

eoe o

Paivittaiset toiminnot

* Talous- ja etuusasioiden selvittely

* Henkilkohtaisen avustajan
palkkaaminen ja koulutus

* Intervallihoito omaishoitajan vapaita
varten

* Holhoojan tai edunvalvonnan
harkinta

Terveydenhuolto

* Siirtyminen lasten sairaanhoidosta
aikuispuolelle

o Siirtymii perhekeskeisestii ajattelusta
potilaskeskeiseen vuorovaikutukseen

o Ikdin liittyviit muutokset terveyden-
huollon etuuksissa

* Hoitoa koskevan pysyviin valtakirjan
tarpeen arviointi

Kuva 15% Pohdittavia asioita aikuisille, joilla on Duchennen lihasdystrofia

18. LOPPUSANAT

Toivomme, etta tasta oppaasta on sinulle apua. Muista aina, etta on olemassa potilas- ja vam-
maisjarjestdja, lihassairauksiin keskittyneita keskuksia ja tydryhmia seka erilaisia vertaistukiryh-

miad. Myos perheenjasenet ja ystavat ovat valmiita tukemaan sinua.

Avun pyytaminen on usein vaikein, mutta valttamatoén ensiaskel. Et ole yksin.

www.parentprojectmd.org

www.mda.org
www.treat-nmd.org

www.worldduchenne.org
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