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LUKU 1

Opas on tarkoitettu 5g-tyyppista

SMA:ta sairastaville nuorille, aikuisille
seka lasten vanhemmille ja hoitajille.
Oppaan tarkoituksena on tarjota tietoa
mahdollisista hoitovaihtoehdoista, jotta
keskustelu ladketieteen ammattilaisten
kanssa parhaista hoidoista ja mahdollisista
hoitovaihtoehdoista seka valintojen
tekeminen olisi helpompaa.

Oppaan tietojen ja neuvojen ei ole tarkoitus
korvata terveydenhuollon ammattilaisen
palveluita. Mikali olet SMA:ta sairastava
aikuinen, keskustele terveydenhuollon
ammattilaisen kanssa kaikista terveyteesi
liittyvista asioista. Jos olet tata opasta
lukeva vanhempi tai huoltaja, keskustele
lapsesi terveydenhuollon ammattilaisten
kanssa kaikista lapsesi terveyteen liittyvista
asioista. Ota lapsi mukaan keskusteluihin,
jos han on siihen riittavan vanha.

Tama opas voi myds auttaa tilanteissa,
joissa tarvitset tukea tai keskustelet
SMA:ta vahemman tuntevan ladketieteen
ammattilaisen kanssa. Tatd opasta lukevan
nuoren henkilon olisi hyva keskustella
jonkun sairautta hyvin tuntevan ihmisen,
kuten vanhempien, hoitajan tai ladkarin
kanssa niistd asioista, jotka jaivat
mietityttdmaan oppaan lukemisen jalkeen.

Mika on SMA?

Spinaalinen lihasatrofia (Spinal Muscular
Atrophy, SMA) on harvinainen ja perinndllinen
lihas-hermosairaus eli neuromuskulaaritauti.
Se aiheuttaa etenevaa lihasheikkoutta

lihassurkastumisen (atrofia) seurauksena, ja

sen seurauksena liikuntakyvyn heikkenemista.
Lihasheikkous voi vaikuttaa kykyyn ryomia ja
kavella, hengittamiseen ja nielemiseen seka
kasien ja kasivarsien, paan ja niskan liikkeisiin.
SMA:sta on olemassa vaikeusasteeltaan
erilaisia muotoja, minka seurauksena lasten,
nuorten ja aikuisten oireet ovat hyvin erilaisia.
SMA:n yleisimmista muodoista kdytetaan
nimitysta ’'5g-tyypin SMA’ (ks. kohta “Taman
oppaan kayttd”).




MITA SMA:N

Oppaan laatineessa ryhmassa

resursseista, minka vuoksi laadittu
suositus perustuu sellaiseen
hoidon ja tuen vahimmaistasoon,
joka jokaisen SMA:ta sairastavan
tulisi saada asuinpaikastaan
riijppumatta.

HOITOSUOSITUKSET OVAT?

Kansainvalisista terveydenhuollon
ammattilaisista ja potilasasiantuntijoista
koostuva toimikunta on laatinut suositukset
SMA:ta sairastavien lasten, nuorten ja
aikuisten hoidosta. Suositukset julkaistiin
perheille vuonna 2007 englanniksi otsikolla
’International Standards of Care for SMA’
(1). Niiden julkaisemisen jalkeen on yha
enemman nayttda siita, etta erityisesti
ladketieteellisten hoitojen kehittyminen on
parantanut SMA:ta sairastavien henkildiden
ja heiddn perheidensd elaméanlaatua
aiemmasta.

Kavikin ilmeiseksi, etteivat alkuperaiset
hoitosuositukset enda vastanneet naita
hoitokdytantdjen parannuksia ja muutoksia
riittavan hyvin. Koska SMA:n hoito voi
vaatia useiden eri alojen ammattilaisten
asiantuntemusta, 26 asiantuntijaa ja
potilaiden edustajaa yhdeksasta eri maasta
kokoontui paivittdmaan hoitosuosituksia
(2) vuonna 2016. Suositusten paivittamisen
aikana Yhdysvalloissa hyvaksyttiin

ensimmainen SMA:n hoitoon tarkoitettu
ladke, Spinraza® (geneerinen nimi
nusinerseeni). Vaikka ladkehoitojen
kehittyminen onkin merkittava saavutus,
ladke ei kuitenkaan paranna sairautta,
joten laakityksen lisaksi on tarjottava
parasta mahdollista muuta hoitoa. SMA-
hoitosuositusten paivittamisesta tuli siten
vieldkin tarkeampaa.

"Mahdollisen laakehoidon
lisdksi hyva ja oikeanlainen
oireiden hoitaminen
seka psyykkinen ja

sosiaalinen tuki ovat
avainasemassa parhaan
mahdollisen elamanlaadun
saavuttamisessa. ”
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oltiin tietoisia eri maiden erilaisista

Asiantuntijat jaettiin erikoisalojensa mukaisiin
tyoryhmiin. Ryhmien tehtdvana oli tutkia
oman alansa uusin tieteellinen naytto ja
asiantuntijoiden nakemykset parhaasta
mahdollisesta hoidosta eri puolilta maailmaa.
Ryhmien jasenet kavivat lapi tieteellisia
julkaisuja ja pyysivat lausuntoja monilta muilta
kansainvalisilta asiantuntijoilta.

Toimikunta totesi, ettd SMA:ta sairastavista
aikuisista on tehty melko vahan tutkimuksia,
mutta monia keskusteluita ja suosituksia
pystyttiin kdyttamaan seka lasten etta aikuisten
parasta mahdollista hoitoa suositeltaessa.
Sopivimman toimenpiteen ja hoidon
valitseminen maaraytyi erityisesti lapsen,
nuoren tai aikuisen toimintakyvyn edellytysten
pohjalta, sen perusteella pystyikd han istumaan,
seisomaan vai kavelemaan, vaikuttiko SMA
hdnen hengitykseensa ja mistad paivittaisista
toiminnoista han pystyi suoriutumaan
itsendisesti. Nama hoitosuositukset koskevatkin
kaiken ikdisia SMA:ta sairastavia. Toimikunta
totesi kuitenkin, ettda SMA:n elinikdisten
vaikutusten ymmartamiseen on syyta perehtya
lisaa, kuten myds aikuisia tukevan hoidon
seurausten ymmartamiseen. Monissa maissa
on jo kdynnistetty tai suunnitteilla tahan liittyvia
hankkeita, jotka tulevat vaikuttamaan tulevien
hoitosuositusten kehittamiseen.

Toimikunnassa oltiin tietoisia eri maiden
erilaisista resursseista, minka vuoksi laadittu
suositus perustuu sellaiseen hoidon ja tuen
vahimmaistasoon, joka jokaisen SMA:ta
sairastavan tulisi saada asuinpaikastaan
huolimatta.

Kokousten ja kadytyjen keskustelujen perusteella
marraskuussa 2017 julkaistiin kaksi paivitetyt
ohjeet sisaltavaa tieteellista artikkelia

(3,4). Artikkelit on kirjoitettu ladketieteen
ammattilaisille, joten ne sisaltavat runsaasti
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|aaketieteellisia termeja ja yksityiskohtia.
Ammattilaiset voivatkin kayttaa niitda SMA:ta
sairastavien paivittaisen hoidon tukena.

Vuonna 2017 julkaistut tieteelliset artikkelit

Diagnosis and management of spinal

muscular atrophy: Part 1: Recommendations

for diagnosis, rehabilitation, orthopaedic and

nutritional care

Diagnosis and management of spinal

muscular atrophy: Part 2: Pulmonary and

acute care; medications, supplements and
immunisations; other organ systems; and

ethics
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MITA TAMA OPAS
SISALTAA?

TREAT-NMD on laatinut taman oppaan
useiden potilas- ja tukijarjestojen kanssa
helpottamaan uusien hoitosuositusten
kayttoa.

Etujarjestojen verkkosivustoja

¢ Spinal Muscular Atrophy UK
www.smauk.org.uk

¢ Cure SMA
WWW.curesma.org

¢ SMA Europe
WWW.sma-europe.eu

¢ Muscular Dystrophy UK
www.musculardystrophyuk.org

¢ TREAT-NMD Alliance
www.treat-nmd.org

Tekstissa esiintyvat ladketieteelliset termit on
yritetty selittdd mahdollisimman selkeasti.

Talla varilla korostetut sanat on selostettu
sanastossa.

Marraskuussa 2017 julkaistujen
tieteellisten artikkelien kirjoittajat
ovat tarkistaneet taman oppaan
sisallon laaketieteen ammattilaisina.
Oppaan suomenkielisen version
on laaketieteellisen sisallon osalta
tarkastanut lastenneurologi Tiina Remes.

Opas spinaalisen lihasatrofian vuoden 2017 kansainvalisiin hoitostandardeihin

TAMAN OPPAAN KAYTTO

Tama opas on jaettu lukuihin, joista kukin keskittyy tiettyyn SMA:n hoitoon liittyvdaan nakokohtaan,
kyseisen asian arviointitapaan ja ajankohtaan seka erilaisiin hoitovaihtoehtoihin. Luvuissa esitetdan
usein monia erilaisia hoito-ohjeita ja vaihtoehtoja SMA:n fyysisten etenemisvaiheiden ja sairauden
tyypin mukaan (Taulukko 1). SMA vaikuttaa jokaiseen ihmiseen eri tavoin, joten kaikki ohjeet eivat

sovi kaikille.

SMA:n yleisimmistda muodoista kaytetdadn nimitysta '5q9-tyypin SMA’. SMA:n tyyppia kuvaillaan
usein oireiden alkamisajankohdan ja fyysisen toimintakyvyn mukaan:

Taulukko 1. SMA:n kliininen luokittelu (taulukko mukautettu lahteestd RS Finkel et al, 2017, s. 597)

SMA:n tyyppi Oireiden tavanomainen Lihasheikkouden vaikutus
alkamisaika istumiseen/kévelyyn

Tyyppi 1 Alle 6 kuukautta Ei pysty istumaan tai kddantymaan
itsendisesti

Tyyppi 2 7-18 kuukautta Pystyy istumaan, mutta ei kdvelemaan
itsenaisesti

Tyyppi 3a 18-36 kuukautta Pystyy kdvelemaan, kavelykyky

saatetaan menettdd myohemmin

Tyyppi 3b 3-18 vuotta Pystyy kdvelemaan, mutta kdvelykyky
saatetaan menettda myohemmin

Tyyppi 4 Yli 18 vuotta Lievia kdvelemisvaikeuksia

Lapsuudessa alkavien eri SMA-tyyppien muotoja voi olla vaikea erottaa toisistaan, koska niiden
valilld ei ole selkeita rajoja. Lisaksi eri ihmisilla 5g-tyypin SMA:n oireet voivat vaihdella suurestikin,
my0s aikuisena alkavissa SMA-tyypeissa. Nykyisin osalle SMA:ta sairastavista tarjolla oleva laake-
hoito voi vield entisestdan lisata SMA:n oirekuvan vaihtelua. Hoidosta keskusteltaessa on tarkea
huomioida SMA:n kliinisen luokittelun lisdksi ne fyysisen kehityksen vaiheet, jotka henkild on
saavuttanut, koska fyysisen toimintakyvyn vaiheet eivat valttamatta vastaa taulukossa kuvattua eri
tyyppien luokittelua.

Opas spinaalisen lihasatrofian vuoden 2017 kansainvalisiin hoitostandardeihin
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SMA vaikuttaa jokaiseen ihmiseen
eri tavoin, joten kaikki ohjeet eivat

LUKU 2

sovi kaikille.

Tassa oppaassa kaytetdaan selkeyden vuoksi
seuraavia termeja kuvailtaessa, mitka hoi-
to-ohjeet koskevat mitakin lasten ja aikuisten

ryhmaa:

Ohjeissa saatetaan viitata myos taulukon 1
mukaisiin SMA:n tyyppeihin tai varhaislapsuu-
dessa alkavaan SMA:han. Varhaislapsuudessa
alkavassa tyypissa oireet alkavat ennen puolen
vuoden ikaa, eivatka lapset yleensa opi istu-
maan ilman tukea (ei-istuvat). Myéhemmin
alkavassa SMA-tyypissa oireet alkavat yleensa
kuuden kuukauden ian jalkeen, ja henkilot
yleenséd oppivat istumaan (istuvat) tai kavele-

maan (kavelevat).

Kun keskustelet SMA:n hoidosta terveyden-
huollon ammattilaisten kanssa, voit kysya heil-
ta, missa perheille tarkoitetun oppaan luvussa
on lisatietoja asiasta.

Useimmilla ihmisilla on kaksi (survival motor neuron 1) kopiota, yksi
kummaltakin vanhemmalta. Nama sisaltavat tarvittavan tiedon SMN-proteiinin
valmistukseen. SMN-proteiinia puolestaan tarvitaan selkdytimen hermosolujen (ns.
alempien ) normaaliin toimintaan. HenkilGill3, joilla on todettu 5g-tyypin
SMA, on molemmissa SMN1-geenin kopioissa rakenteellinen muutos eli . Taman
seurauksena henkildiden elimisto ei pysty tuottamaan SMN-proteiinia. Iman SMN-proteiinia
selkaytimessa sijaitsevat alemmat liikkehermosolut sairastuvat. Solut eivat pysty kuljettamaan
aivoista lahtevia sahkadisia toimintakaskyja niille lihaksille, joihin SMA vaikutttaa. Tasta seuraa

lihasheikkous, joka voi vaikeuttaa liikkumista, hengittamista ja nielemista.

SMN1-geeni sijaitsee viidennen g-alueella, minka vuoksi SMA:n paatyyppeja

sanotaan usein 5g-tyypin SMA:ksi.

. . . . Taulukko 2. Eri SMA-tyyppeihin yleensa
My®os toinen geeni, (survival

motoneuron 2) tuottaa SMN-proteiinia. Tata
geenia kutsutaan myds toisinaan SMA:n

liittyvat SMIN2-geenin kopioiden maarat.

varageeniksi. Suurimmasta osasta SMN2-geenin
tuottamasta SMN-proteiinista puuttuu kuitenkin
tarkea rakenneosa, jota puolestaan SMN1-geeni

tuottaa. Vaikka SMIN2-geeni pystyy tuottamaan 1 2
osittain toimivaa SMN-proteiinia, ei sen tuottama 2 3
proteiini pysty korvaamaan SMA:ta sairastavien 3a 3
henkildiden virheellistd SMN1-geenid. SMN2- 3b 4
geenikopioiden maara voi vaihdella eri ihmisilla 4 4-6

nollasta kahdeksaan. Yleensa suurempi SMIN2-
geenikopioiden maara aiheuttaa lievemman
taudin kuvan. Taulukossa 2 on esitetty eri
SMA-tyypeissa tavanomaisimmin odotettavissa
olevat SMIN2-geenin kopioiden maarat. Taudin
vaikeusastetta ei kuitenkaan voida luotettavasti
ennustaa pelkdstaan SMN2-kopioiden maaran
perusteella. Todennakdisesti myds muut
perinnolliset tekijat vaikuttavat SMN2-geenin
tuottamaan SMN-proteiinin maaraan ja siten
myos taudin vaikeusasteeseen.
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Jos haluat lisatietoa genetiikasta
ja SMA:n perinnollisyydestsd, lue
perinnollisyydesta lisaa (Liite 1.)

Voit myos tutustua kohdassa
"Hyodyllisia tietolahteita”
lueteltuihin eri maiden

potilasorganisaatioihin.

MITEN 5Q-TYYPIN SMA PERIYTYY

5g-tyypin SMA periytyy vanhemmilta

lapsille SMIN-geenimuutoksien kautta. Se
periytyy yleensa peittyvasti ei-sukupuolta
maaradvien kromosomien eli autosomien
kautta, eli sairaus periytyy molemmilta
vanhemmilta lapsille vanhempien virheellisten
SMN1-geenien valityksellda. Tama tarkoittaa
seuraavaa:

€ Henkilo, joiden perimassa on kaksi
SMN1-geenin virheellista kopiota
(yksi kummaltakin vanhemmalta),
sairastuu SMA:han.

Henkilot, jotka saavat toiselta
vanhemmaltaan SMN1-geenin
virheellisen kopion ja toiselta
terveen kopion ovat SMA:n

kantajia. Noin joka 40. ihminen

on SMA:n . Kantajat eivat
sairastu SMA:han, eika heilla ole
SMA:n oireita.

Henkilot, jotka perivat kaksi SMIN1-
geenin tervettd kopiota (yhden
kummaltakin vanhemmalta), eivat
sairastu SMA:han tai ole sairauden
kantajia.

Vaikka useimmat saavat SMA:n
perinndllisend molemmilta
vanhemmiltaan, noin 2 % sairaus on
seurausta uudesta mutaatiosta, joka on
peraisin hedelmoittymisen yhteydessa
tapahtuneesta munasolun tai siittion
DNA:n muutoksesta. Tallaista muutosta
kutsutaan uudeksi (de novo) mutaatioksi.

Perheenjdsenten on tarkedaa ymmartaa
geenitutkimuksien tulokset, joiden
pohjalta SMA-diagnoosi voidaan
asettaa. Perheelle tulisi tarjota
perinndllisyyteen erikoistuneen
terveydenhuollon ammattilaisen
antamaa perinnoéllisyysneuvontaa.
Perinnollisyysneuvoja vastaa perheiden
kysymyksiin diagnoosin perinnéllisyyteen
liittyvista asioista ja antaa tietoa
mahdollisia seuraavia raskauksia varten.

Jos haluat lisdtietoa genetiikasta ja SMA:n
perinnodllisyydestd, lue perinnéllisyydesta
lisaa (Liite 1.) Voit myos tutustua kohdassa
"Hyddyllisia tietolahteitda” lueteltuihin eri
maiden potilasorganisaatioihin.

Opas spinaalisen lihasatrofian vuoden 2017 kansainvalisiin hoitostandardeihin

OIREET

SMA-diagnoosi l6ytyy yleensa vanhemman tai
terveydenhuollon ammattilaisen havaintojen
perusteella.

Vaikeimman, varhaislapsuudessa alkavan SMA
tyypin 1 (ei-istuvat) kohdalla vanhemmat ja
hoitajat huolestuvat yleensa vauvan velttoudesta
(alentuneesta lihasjanteydesta) ja tyypillisten
fyysisen kehitysvaiheiden saavuttamatta
jaamisesta. Alentunut lihasjanteys vaikuttaa
lapsen jalkojen lihaksiin voimakkaammin kuin
kasivarsiin. Vauvan on usein myos vaikea imea
maitoa nielun lihasten heikkouden vuoksi.
Hengityslihasten heikkous saattaa usein
aiheuttaa myos hengitysvaikeuksia.

Vaikka tyypin 2 SMA:ta sairastavien (istuvat)
oireet eivat ole aivan yhta vaikeita kuin tyypin 1
SMA:han sairastuneilla, on lihasheikkous myd&s
heilla voimakkaampaa jaloissa kuin kasivarsissa.

Tarkemmin SMA:n oireita on kuvattu
potilasjarjestdjen verkkosivuilla.
Potilasjarjestojen yhteystietoja [6ydat
tdman oppaan lopusta kohdasta “Hyodyllisia
tietolahteita”.

Osalla sairastuneista nielun lihakset tai
hengityslihakset voivat olla heikentyneet.

Lihasheikkous on voimakkaampaa jaloissa kuin
kasissa myos tyypin 3 SMA:ta sairastavilla lapsilla
(kavelevat). Nielun lihakset ja hengityslihakset
eivat yleensa ole heikentyneet, joten nielemis- ja
hengitysvaikeudet ovat harvinaisia.

Aikuisiassa alkavan tyypin 4 SMA:n ensimmaiset
oireet ovat tavanomaisesti lihasvaivat ja/tai
lihaskivut. Nielun lihakset ja hengityslihakset
eivat yleensa ole heikentyneet, joten nielemis- ja
hengitysvaikeudet ovat harvinaisia.

Tarkemmin SMA:n oireita on kuvattu
potilasjarjestojen verkkosivuilla.
Potilasjarjestdjen yhteystietoja loydat
tdman oppaan lopusta kohdasta "Hyodyllisia
tietolahteita”.

Opas spinaalisen lihasatrofian vuoden 2017 kansainvalisiin hoitostandardeihin

13



Mikali lapsen tai aikuisen oireet viittaavat
SMA:han, laakari jarjestaa verindytteen

oton. Naytteesta tutkitaan SMIN1-geenin
haviamaa eli deleetiota. Mikdli SMN1-geenin
molemmissa kopioissa todetaan deleetio,
diagnoosiksi varmistuu 5g-tyypin SMA. Nykyaan
suositellaan myds SMIN2-geenin kopioiden
maaran tutkimista, koska geenikopioiden

maara voi auttaa ennakoimaan sairauden
etenemistd (ennuste), ja auttaa parhaan hoidon
suunnittelussa. Myos uusien ladkkeiden kliinisten
tutkimuksien sisaanottokriteerit tutkimukseen
osallistumiseksi yleensa edellyttavat tiettya
SMN2-geenikopiomdaraa, jotta tutkimukseen voi
osallistua.

Jos tutkimuksessa todetaan, ettd vain toinen
SMN1-geenin kopio on virheellinen, mutta
oireet silti viittaavat ensisijaisesti SMA:han,
on suositeltavaa tehda tarkempi geenitesti eli
geenin rakenneyksikdiden tarkan jarjestyksen

maarittaminen (sekvensointi). Siina etsitdan

geenista yksittdisia, pienempia mutaatioita.
Mikali mutaatio varmistuu sekvensoinnilla,
voidaan 5g-tyypin SMA-diagnoosi vahvistaa.

Jos molemmat SMN1-geenin kopiot ovat
olemassa, eikd niissa todeta poikkeavuutta, on
hyvin epatodennakdistd, etta oireet johtuisivat
SMA:sta. Silloin diagnoosin tekemiseen tarvitaan
muita jatkotutkimuksia.

5g-tyypin SMA:n toteamiseen ei yleensa tarvita
geenitutkimuksen lisaksi muita tutkimuksia,
kuten pienen lihasndytteen ottamista

( ) ja hermoratatutkimusta. Naita
lisatutkimuksia saatetaan kuitenkin tehda, mikali
SMA:n oireet ovat alkaneet myohemmin, jolloin
ne saattavat olla lievempia ja siten diagnoosin
tekeminen saattaa olla haastavampaa. Myos
verikoe ( eli CK)
tutkimiseksi voidaan joskus ottaa.

Perinnollisyyslaakarin tai neurologin tulisi
antaa SMA-diagnoosi henkilokohtaisessa
tapaamisessa. Ensimmaisessa tapaamisessa
tulisi kasitella seuraavia asioita:

mika sairauden aiheuttaa
miten sairaus yleensa etenee

kuinka sairaus yleensa vaikuttaa SMA:ta
sairastavaan lapseen tai aikuiseen

miten sairaus saattaa vaikuttaa
perheeseen

mita hoitovaihtoehtoja on kdytettavissa

minkalaisia sopivia hoitovaihtoehtoja on
erilaisiin oireisiin

Psyykkisen ja emotionaalisen tuen
tarjoaminen on erittdin tarkeda seka tassa
ettd sairauden myohemmissa vaiheissa.

Diagnoosin tekevan ladkarin tulisi myos
varmistaa, ettd perheen omalaakari ja
perusterveydenhuollon yksikko saavat tiedot
diagnoosista ja ohjeita SMA:n hoidosta.




H O I D O N JA T U E N JA RJ E STA M I N E N Asiantuntijoiden tulisi tyoskennella Sinulle tulisi myds antaa tietoja, joiden avulla voit

moniammatillisessa tydoryhmassa, joka ei halutessasi

pelkdstaan huomioi ladketieteellisia tarpeita,
SMA on monimutkainen sairaus, joka # hengitys (hengityksen tukeminen) vaan ottaa huomioon ja kunnioittaa my®s ¢ ottaa yhteytta SMA:han liittyviin jarjestéihin
vaikuttaa siihen sairastuneisiin eri perheen sosiaalisia, kulttuurisia ja henkisia tai ryhmiin

tavoin. Parhaan mahdollisen hoidon ¢ gastroenterologia, ravitsemusterapeutti tarpeita. Tydryhmasn voi kuulua myds

o ] P ¢ kayttaa luotettavia verkkoldhteita hoitoa
palliatiivisen hoidon ammattilaisia, joilla

jarjestamiseksi tarvitaan eri alojen e o
koskevien lisdtietojen hankkimiseen

@ luusto ja lihakset (ortopedia)

terveydenhuollon ammattilaisia (kuva on kokemusta monimuotoisten oireiden

1). Diagnoosin varmistumisen jalkeen ¢ kuntoutus (fysioterapeutit ja toimintaterapeutit). hoitamisesta. Palliatiivinen hoito liitetdan usein @ keskustella sopivista kliinisista
tulisi sairastunut ohjata lihastauteihin vain elaman loppuvaiheen hoitoon, mutta silld on lasketutkimuksista.
perehtyneiden erikoissairaanhoidon SMA:han sairastuneille ja heidan perheilleen tulisi kaytannossa paljon laajempi tehtava auttaa hyvin

ammattilaisten hoitoon. SMA:n hoitoon tarjota myos perinndllisyysneuvontaa. eldmanlaadun saavuttamisessa.

osallistuvat asiantuntijat voivat hoitaa

mm. seuraavia asioita: Palliatiivinen hoito auttaa varmistamaan, etta

hoitovaihtoehdot sopivat henkilon elaman
tavoitteisiin, ja tukevat niiden saavuttamisessa.
Palliatiivista hoitoa tulisikin pitdaa muuta
|adketieteellista tukea taydentavana palveluna.

Hoitovaihtoehtoja tulisi kdsitella yhdessa
moniammatillisen tyéryhman kanssa pian
diagnoosin saamisen jalkeen, ja keskusteluja tulisi

Lihassairaudet /
kayda saannollisesti. Hoidollisten toimenpiteiden

vaihtoehtoja tulisi uudelleenarvioida muuttuvissa
tilanteissa, jos se on tarpeen sairastuneen, hdnen

kuntoutus
Hoidon koordinointi

perheensa tai hoitotydoryhman mielesta.

Kaikkien hoitoon liittyvien arviointien ja kdyntien
tulisi olla ladketieteellisen tyoryhman yhden,

SMA:ta
sairastava

henkilo sairauden hyvin tuntevan jasenen, keskitetysti

Muiden
elinten oireet

jarjestamia. Yleensa tama henkil6 on neurologi,
lastenneurologi tai joissain keskuksissa hoidon
suunnittelija.

Ortopedia

Kuva 1.

Ravitsemus, maha-
suolikanava ja luuston
terveys

Ladkehoito
SMA:ta sairastavan henkilon

hoitoon liittyvia eri alojen
ammattilaisia ja hoitomuotoja
(mukautettu ldhteesta E. Mercuri
et al, 2018, s. 106.)
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LUKU 3

Tassa osiossa kuvaillaan, miten fysioterapian
avulla voidaan tukea toimintakyvyn edellytyksia
ja hyvaa elamanlaatua. Fyysinen toimintakyky
maarittdda muuan muassa, miten ihminen
pystyy suoriutumaan paivittaisista toiminnoista:
esimerkiksi istumaan, kdymaan wc:ssa,
pukeutumaan, sydomaan tai nousemaan
portaita.

SMA:han sairastuneilla on usein nivelten
jaykistymia ( ), jotka voivat
aiheuttaa kipua ja vaikeuttaa liikkumista.
Kontraktuuria esiintyy yleensa olkapaissa,
kyynarpaissa, ranteissa, sormissa, lonkissa,
polvissa, nilkoissa ja jalkaterissa. Nivelten
jaykistymia ja muita SMA:han liittyvia oireita
voidaan helpottaa sdaannollisella fysioterapialla.
Lapsille, nuorille ja aikuisille tulisi aina
tarjota tukea, neuvontaa ja valineita, joiden
avulla he voivat toimia mahdollisimman

itsendisesti SMA:n vaikutuksista huolimatta.
Yleensa fysioterapeutti ja toimintaterapeutti
suunnittelevat ja ohjaavat sopivia yksil6llisia
harjoitteita. He osaavat my0s tarjota kdyttoon
apuvalineita ja neuvoa kodin muutostdissa,
jotka helpottavat liikkumista ja paivittaista
elamaa.

Perheille ja aikuisille neuvotaan yleenss,

miten he voivat auttaa venytyksissa ja muissa
harjoituksissa seka erilaisten apuvalineiden
kaytossa siten, ettd saannollisesta harjoittelusta
tulee osa paivittaista rutiinia.

Tassa osiossa esitetdadn hoitosuosituksia ja
annetaan uuden hoitosuosituksen mukaisia
ohjeita esimerkiksi ortoosien kayttdajasta

ja siitd, kuinka usein venyttelyja tulisi

tehda. Muista kuitenkin, etta yksildllisen
harjoitusohjelman laatiminen on aina
fysioterapeutin tai muun asiantuntijan tehtava.

Fysioterapian ja kuntoutuksen tavoitteena on
ei-istuvilla vahentaa nivelten kireyksien haitto-
ja, parantaa toimintakykya ja auttaa tottumaan
erilaisiin asentoihin, kuten selinmakuu, kylki-
makuu tai tuettu istuminen. Fysio- tai toiminta-
terapeutin tulisi suosituksien ohella ohjata ja
opastaa harjoitusten toteuttamisessa.

Erilaiset tuet, kuten rullat, kiilat, sakkituolit ja
tyynyt auttavat tukemaan ei-istuvia selin- tai
kylkimakuuasennossa tai istuvassa asennossa.

Erityisvalmisteisia istuimia ja nukkumisen
ratkaisuja suositellaan kadytettavan.
Sahkopyoratuolissa tai rattaissa on
suositeltavaa kayttaa selkanojia, joiden
kaltevuutta voidaan saataa makuuasentoon
saakka.

Mahdollisimman hyva nivelten liikelaajuus
on kaikille SMA:ta sairastaville tarkeas,
silla liikelaajuus auttaa yllapitamaan
omatoimisuutta. Kireiden lihasten
venytteleminen on suositeltavaa.

Venyttelyvaihtoehdot valitaan aina
yksilollisesti, seuraavassa on esitetty erilaisia
vaihtoehtoja:

Avustetut venytykset, joissa toinen henkilo
avustaa liikkeen tekemisessa. Venyttelyita
suositellaan tehtdavan kolmesta viiteen
kertaan viikossa.

Lastat, joita kdytetdaan raajan tai selkarangan
tukemiseen tai estamaan niiden liiketta.
Kasivarsien lastat voivat tukea liikettd, mutta
silti mahdollistaa nivelen liikkuvuuden.
Lastoja tulisi liikkuvuuden parantamiseksi
kayttaa yhtajaksoisesti vahintaan 60
minuuttia tai esimerkiksi yon yli.

Sarjakipsaus, jossa raajan toistuva
kipsaaminen tietyn ajanjakson aikana korjaa
hitaasti asentoa kipsin vaihtojen avulla.

Tuet, joita kaytetaan lastojen tapaan
tukemaan, vakauttamaan ja edistamaan
kehon jonkin osan liikkumista. Jotta tuesta
olisi hyotya, sita tulisi kdyttaa vahintaan viisi
kertaa viikossa.

Kaulatuet voivat auttaa paan kannattelussa

ja tukea oikeaa niskan asentoa, ja ndin
helpottaa hengittamista.

Seisomateline on apuviline, joka auttaa
pysymaan turvallisesti seisoma-asennossa.
Niiden avulla voidaan ylldpitaa tai parantaa
asentoa, luuston terveytta ( )
ja ruoansulatusta. Nama apuviélineet eivat
sovellu kaikkien kdyttoon, ja niita tulisi
kayttaa vain fysioterapeutin suosituksen
perusteella.



Harjoittelu ja liikkeen tuottaminen voi olla haastavaa
joillekin henkil6ille, jotka eivat pysty istumaan ilman
tukea. Vedessa liikkuminen voi olla hyva vaihtoehto, jos
paa on tuettuna ja valvonnasta huolehditaan. Fysio- tai
toimintaterapeutti voi neuvoa ja antaa ohjeita.

Lilkkkumisen apuna voidaan kayttda erilaisia apuvalineita ja teknisia ratkaisuja. Harjoittelu ja liikkeen
tuottaminen voi olla haastavaa joillekin henkilGille, jotka eivat pysty istumaan ilman tukea. Vedessa
liikkuminen voi olla hyva vaihtoehto, jos paa on tuettuna ja valvonnasta huolehditaan. Fysio- tai
toimintaterapeutti voi neuvoa ja antaa ohjeita.

Erilaisten harjoitteiden ja apuvalineiden saanndllinen kdyttdminen on tarkeda hengitystoiminnan
maksimoimiseksi ja liman irrottamiseksi. Hengitysfysioterapia on erityisen tarkeada sairaana ollessa
tai ennen leikkausta (ks. Luku 6, Hengitystoimintojen tukeminen).

Kommunikaation tueksi [6ytyy erilaisia vaihtoehtoisia kommunikaatiomenetelmia. Katseohjattu
tietokone on hyva esimerkki teknisesta ratkaisusta, joka voi tukea kommunikaatiota ja lisata
itsendisyytta.

Istuvilla fysioterapian paatavoitteina on
vahentda lihaskireyksien vaikutuksia pitamalla
nivelten liikelaajuuksia ylla ja estda selkdrangan
vinoutumista ( ) seka yllapitda aktiivisia
liikelaajuuksia, mika helpottaa olemaan
itsendisempi paivittaisissa toiminnoissa.

Fysio- tai toimintaterapeutti antaa ohjausta ja
harjoitteita ndiden tavoitteiden saavuttamiseksi
seuraavien menetelmien avulla:

ovat ulkoisia apuvalineita, jotka
tukevat kasivarsia, jalkoja tai selkdrankaa
joko estamalla tai helpottamalla liiketta,
jotta henkild onnistuisi toiminnassaan, kuten
seisomisessa tai tuetussa kavelyssa. Niita ovat
esimerkiksi:

Tuet, joita suositellaan tukemaan ja
vakauttamaan (stabiloimaan) selkdrankaa
tai helpottamaan kasivarsien liiketta. Jotta
korsetista ja tuista olisi hyotya, tulisi niita
kayttda vahintaan viisi kertaa viikossa.

Lastat ja tuet, joita voidaan kayttaa nivelten
tukemiseen tiettyyn asentoon. Jotta naiden
kaytosta olisi hyotya, tulisi niita kayttaa yli 60
minuuttia paivassa tai esimerkiksi yon yli.

Niskatuesta voi olla apua matkustaessa.

Tuettuna seisominen venyttda jalkojen
lihaksia, mahdollistaa paremman seisoma-
asennon, lisda luustontiheytta, parantaa
verenkiertoa ja vahentda ummetusta.
Tuettua seisomista suositellaan 60 minuuttia
kerrallaan vahintdan kolmesta viiteen

kertaan viikossa. Parhaan hyddyn ajatellaan
tulevan viidesta seitsemaan kertaan viikossa
tapahtuvalla tuetulla seisomisella, joten
seisomista suositellaankin vahintaan viitena
paivana viikossa.

Lihaskireyksiin kohdistuvat harjoitteet voidaan
tehda avustettuna tai niissa voidaan kayttaa
apuna lastoja, seisomatelinetta tai tukia
(ortooseja), jotka auttavat yllapitamaan asentoa.

Venytysharjoituksia kannattaa tehda
johdonmukaisesti. Tehokkaiden venytysten
lisaksi on valttamatonta kayttaa lastoja ja seista
tuetusti. Fysioterapeutin ja toimintaterapeutin
tulisi ohjeistaa yksil6llisesti nama harjoitteet
niin, etta niista tulee rutiinia. Jotta venyttely olisi
tehokasta, tulisi sita tehda viidesta seitsemaan
kertaan viikossa.

Kaikilla istuvilla tulisi olla kdaytdssdaan
sahkopyoratuoli, jonka istuin on raataloity
kayttajan yksilollisten tarpeiden mukaiseksi.
Lapset saavuttavat sahkopyoratuolin kayttoon
tarvittavat kognitiiviset ja fyysiset taidot yleensa
jo ennen kahden vuoden ikaa, joten arviointi
kannattaa tehda alle kaksivuotiaana.

Lihasvoimiltaan vahvemmalle henkil6lle saattaa
sopia myos kevyempi manuaalinen pyoratuoli,
tai pyoratuoli, jossa on kelauksen keventajat.

Harjoitteluun tulisi kannustaa sen erilaisten
hyotyjen vuoksi. Harjoittelu esimerkiksi



yllapitaa ja lisaa voimaa, liikkkuvuutta, kestavyytta ja tasapainoa. Se voi myds parantaa
osallistumismahdollisuuksia koulussa, oppilaitoksessa, tydssd, vapaa-aikana ja sosiaalisissa
tilanteissa. Harjoituksia tulisi vaihdella. Esimerkiksi kasvavien painojen nostaminen
(vastusharjoittelu), uinti,

Saat lisdtietoja fysioterapeutilta.

Kuten ei-istuvilla, erilaisten menetelmien ja apuvalineiden avulla voidaan tukea
hengitystoimintoja ja vahentaa liman kertymista (ks. Luku 6, Hengitystoimintojen tukeminen).
Ndiden merkitys korostuu sairastaessa ja leikkauksiin valmistautuessa.

seka pyoratuoliurheilulajit ovat mukavia tapoja liikkua.

Kavelevien fysioterapian tavoitteena on
yllapitaa ja edistaa liikuntakykya, nivelten
lilkelaajuuksia ja mahdollisimman hyvaa
omatoimisuutta. Taman saavuttamiseksi
joustavuuden, voiman, kestavyyden ja
tasapainon harjoittaminen on tarkeaa.

Fysio- tai toimintaterapeutin tulisi neuvoa

ja opastaa tavoitteiden asettamisessa ja
sopivien harjoitteiden tekemisessa, joita ovat
esimerkiksi:

Harjoituksien tulisi sisdltaa venyttelya, joka
yllapitaa etenkin nilkka- ja polvinivelten
liilkkuvuutta. Venyttely voidaan tehda
avustettuna tai itsendisesti. Lastoja voidaan
kayttaa venytyksen pidentamiseksi ja
tehostamiseksi. Venyttely tulisi tehda
vahintaan kaksi tai kolme kertaa viikossa, ja
parhaat tulokset saavutetaan venyttelemalla
kolmesta viiteen kertaan viikossa.

Alaraajojen ortooseja (tukia) voidaan kayttaa
nilkan ja polven liikelaajuuksien, asennon

ja toiminnan yllapitamiseen. Rintakehan ja
selkdarangan ymparilla kaytettava VOi
tukea asentoa istuttaessa, mutta sen kaytto
kaveltdessa ei ole suositeltavaa.

Kevyt manuaalinen pyoratuoli tai kelauksen
keventajilla varustettu pyoratuoli voivat
olla apuna, jos kavely vasyttaa. Pidemmilla

matkoilla voi olla apuna sahkdpyoratuoli tai
skootteri.

Voimaan, kestavyyteen, joustavuuteen ja
tasapainoon keskittyvista harjoituksista on
hyotya. Hoitosuositus suosittelee hyvina
liilkuntamuotoina aerobista liikuntaa, uintia,
kavelya, pyorailya, joogaa, soutamista, esim.
kuntosaleilla kaytettavia ellipsilaitteita tai
crosstrainereita, seka ratsastusterapiaa.

Fysioterapeutti antaa neuvoja liikuntakertojen
tiheydesta ja kestosta.
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SMA aiheuttaa yleensa
luustoon ja lihaksiin liittyvia
(ortopedisid) ongelmia, jotka
voivat vaikuttaa muun muassa
selkarankaan, lonkkiin ja

muihin isoihin niveliin.

LUKU 4

ORTOPEDINEN

HOITO

SMA aiheuttaa yleensa luustoon ja lihaksiin liittyvia (ortopedisid) ongelmia, jotka voivat vaikuttaa

muun muassa selkarankaan, lonkkiin ja muihin isoihin niveliin. Kdytossa olevista lddke- tai muista
hoidoista huolimatta, kaikkien SMA:ta sairastavien (ei-istuvien, istuvien ja kdvelevien) tulisi kdyda
saannollisessa tuki- ja liikuntaelimiston arviossa, jonka voi tehda ortopedi, fysioterapeutti tai

toimintaterapeutti. Ndin voidaan puuttua ajoissa mahdollisiin ongelmiin fyysisen toimintakyvyn ja

hyvinvoinnin edistamiseksi tai yllapitamiseksi.

VAIKUTUKSET SELKARANKAAN

SMA voi heikentda selkarankaa tukevia

lihaksia, ja ilman riittdvaa tukea selkdranka voi
painovoiman vaikutuksesta vinoutua. Selkaranka
vinoutuu kasvun myota arviolta 60—-90 % ei-
istuvista ja istuvista seka 50 % kavelevista.

Mikali selkdranka on vinoutunut sivuttain C- tai
S-kirjaimen muotoiseksi, on kyseessa skolioosi.
Selkdarangan taipuessa eteenpain, on kyseessa
kyfoosi. Selkarangan kayristyminen aiheuttaa
muutoksia my0ds rintakehaan ja kylkiluiden
asentoon, joka voi rajoittaa keuhkojen kasvutilaa
ja vaikuttaa hengittamiseen. Siksi on tarkeaa
seurata jokaista lapsena SMA-diagnoosin
saanutta mahdollisen skolioosin kehittymisen
riskin vuoksi. Skolioosirontgenkuvaus, jossa

kuvataan koko selkdranka, on luotettavin

tapa arvioida seldn vinoutta. Seldan vinous
pystytdaan mittaamaan rontgenkuvasta. Nain
saatua arvoa sanotaan Cobbin kulmaksi.
Mikali henkild pystyy istumaan tai kdvelemaan,
rontgenkuva otetaan mahdollisimman pystyssa
istuma- tai seisoma-asennossa. Ei-istuvien

skolioosirontgenkuva otetaan makuuasennossa.

Mikali Cobbin kulma on yli 20 astetta, tulisi
ei-istuvien ja istuvien tilannetta seurata %-1
vuoden valein luiden kasvun paattymiseen
asti (luuston kypsyminen). Sen jalkeen
tulisi seurantaa tehda vuosittain, silla selan
vinoutuminen voi jatkua vield aikuisenakin.
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SKOLIOOSIN HOITO
Ei-istuvat

Pdivasaikainen korsetin kayttaminen voi

auttaa ei-istuvia lapsia istumaan tai olemaan
hieman pystymmadssd asennossa, ja silla
voidaan yrittda ehkaista skolioosia. Korsetin
kayttaminen paivasaikaan myos koetaan usein
mukavammaksi. Korsetin tulisi olla yksildllisesti
valmistettu, ja apuvalineteknikon tulisi sovittaa
se siten, ettd korsetti ulottuu seldn ja rintakehan
ympari, ja se istuu mukavasti.

Istuvat

Mikali todetaan yli 20 asteen skolioosi,
selkdrankatuki tai korsetti voi tukea istuma-
asentoa, mutta ei ehkaise selan vinouden
lisaantymista. Selkarankatukia suositellaan
lapsille, joilla on paljon pituuskasvua jaljella.
Talléin pehmea tai puolipehmea korsetti on
suositeltava. Korsetti voi vahentaa kipua,
parantaa tasapainoa ja hidastaa vinouden
etenemista.

Mikali vinous on yli 45 astetta, suositellaan
seldn suoristamista kirurgisesti. Kirurgia
helpottaa istumatasapainoa, ja mahdollistaa
keuhkojen laajenemisen sisddanhengityksessa

ja siten helpottaa hengittamistd. Jos leikkausta
harkitaan, on varattava riittavasti aikaa
keskusteluun moniammatillisen tydryhman
kanssa eri vaihtoehdoista ja siitd, mitd ne pitavat
sisallaan.

Selkdarankaleikkauksen suositteleminen perustuu
useisiin eri tekijoihin. Niista tarkeimmat ovat
Cobbin kulman kasvaminen yli 45 asteen
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(lihastautia sairastavilla progressiivinen yleensa
taman jalkeen) tai vinouden lisddntymien yli 10
asteella vuodessa.

Leikkausta harkittaessa on arvioitava ja otettava
huomioon myds seuraavia seikkoja:

@ |kd vuosina ja kuukausina
(kronologinen ika) ja tieto siitd, onko
luuston kasvu paattynyt (luuston
kypsyminen). Luustoika ja todellinen
ika poikkeavat usein toisistaan,
joten luustoikda voidaan arvioida
vasemmasta kadesta otettavan
rontgenkuvan avulla.

Kuinka paljon hengityselimiston
toiminta vaikeutunut tai
hengitysfunktio alentunut

Onko rintakehdan muoto muuttunut tai
ovatko kylkiluut painuneet kokoon

Vaikeuttaako selan vinoutuminen
paivittaista toimimista

Onko jatkuvaa selka- ja lonkkakipua

Onko lonkkien ja lantion asento
vino, mika saattaa vaikeuttaa

istumatasapainoa
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Skolioosileikkauksen vaihtoehtoja on kaksi:

Selkdrangan luudutusleikkauksessa selkdranka
suoristetaan kahdella selkdrangan kummallakin
puolella olevalla tangolla, jotka kiinnitetaan
useisiin selkanikamiin ja kylkiluihin seldan
virheasennon kohdalla. Leikkaus korjaa
vinouden ja suojaa selkda painovoiman
vaikutukselta. Lisaksi selkanikamat luudutetaan
kiinni toisiinsa, jotta ne tukisivat lisaa
selkarankaa.

Pituuskasvua sallivaa selkaleikkausta
suositellaan alle 10-vuotiaille lapsille, joilla

on selkdrangassa ja kylkiluissa huomattavasti
pituuskasvua jaljella. Selkdrankaa tukevat
tangot on kiinnitetty ainoastaan selkdrankaan
tai kylkiluihin selkarangan virheasennon yla- ja
alapadhan, mika antaa niiden vélissa oleville
selkdanikamille ja kylkiluille mahdollisuuden
jatkaa kasvua. Selkdarangan virheasentoa
pyritdan suoristamaan mahdollisimman paljon
tankojen asettamisen yhteydessa, ja sen jalkeen
kahdesta kuuden kuukauden valein selkdarankaa
tukevia tankoja pidennetaan. Nain selkdrangalla
ja kylkiluilla on mahdollisuus jatkaa kasvua.
Uudet pituuskasvua sallivat tekniikat ovat tulleet
mahdollisiksi skolioosileikkauksissa, esimerkiksi
magneettisdddettavat kasvavat tangot voivat
olla kdytossa, mika tekee tankojen saatamisen
mahdolliseksi ilman toistuvia leikkauksia.

Moniammatillisen tydryhman tulee arvioida
potilaan terveys ja hyvinvointi kattavasti ennen
jokaista leikkausta. Tama sisaltaa painoon tai
ruokavalioon liittyvien haasteiden, luuston
terveyden ja hengityskyvyn seka leikkauksen
aikaisen hengityksen tukemisen tarpeen
arvioinnin. Jotta paatos olisi yhteinen, tulee
ladketieteellisen tyoryhman keskustella
perusteellisesti toimenpiteen hyddyista ja
haitoista.

My®os leikkauksen jalkeinen hengityksen
hoitaminen tulee suunnitella |ddketieteellisessa
tyoryhmassa.

Selkadleikkauksien suositusiat:

Tassa hoitosuosituksessa annetut
suositukset laaketieteellisille

tyoryhmille vaihtelevat lapsen ian

mukaisesti ja ovat seuraavat:

o Alle 4 vuotta: Yleisesti ottaen,
lapsen selkaleikkausta tulisi
siirtaa neljan ikavuoden jalkeen
tehtavaksi.

4-10 vuotta: Lapsen luuston
kypsymattomyyden vuoksi
suositellaan pituuskasvun sallivaa
selkaleikkausta.

10-12 vuotta: Tassa idssa

lasten luusto on kypsymassa.
Mikali leikkausta suunnitellaan,
leikkaustapaan vaikuttavat luuston
kypsyyden aste ja selkdrangan
jaljella olevan kasvun arvio.

Yli 12 vuotta: Tassa vaiheessa
lapsen luusto alkaa olla kypsynyt.
Mikali leikkausta suunnitellaan,
suositellaan luudutusleikkausta.

Asiantuntijat neuvovat, etta kaikissa
tulevissa selkaleikkauksissa tulisi jattaa
alaseldn keskiosaan (keski-lanneselkdan)
luuduttamaton alue selkdydinkanavaan

annosteltavien (intratekaalisesti)
ladkkeiden, kuten Spirazan®, antamista
varten. (ks. Luku 11, Uusien SMA-
ladkkeiden annostelu).
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Uudet pituuskasvua sallivat tekniikat ovat tulleet
mahdollisiksi skolioosileikkauksissa, esimerkiksi
magneettisaddettavat kasvavat tangot voivat olla
kaytossa, mika tekee tankojen saatamisen mahdolliseksi
ilman toistuvia leikkauksia.

2
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Vaikutus lonkkiin

Ei-istuvien ja istuvien lasten lonkat pyrkivat
usein menemaan pois paikaltaan tai ovat
lahtokohtaisesti pois paikaltaan. Tilanne voi
vaikuttaa yhteen tai kumpaankin lonkkaan.
Mikali henkil pystyy seisomaan tai siirtymaan
ja/tai kavelemaan avustettuna ja mikali
lonkkien tilanne vaikeuttaa toimimista tai
aiheuttaa kipua, suositellaan lonkan kirurgista
toimenpidetta kokonaan tai osittain pois
paikaltaan olevan lonkan korjaamiseksi. Lonkan
kirurgista toimenpidetta suositellaan myos ei-
kaveleville, joilla on jatkuvaa kipua tai lonkan
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liikkerajoitus vaikeuttaa toimimista, kuten
ruokailua, wc:ssa kaymista, pukeutumista tai
istumista.

Vaikutus niveliin

Nivelten jaykistyminen (kontraktuurat) on
yleinen ongelma, joka voi aiheuttaa kipua

ja vaikeuttaa lilkkkumista. Fysioterapiaa ja
lastahoitoja suositellaan nivelten jaykistymisen
hoidoksi (ks. Luku 3, Fysioterapia ja kuntoutus).
Leikkaushoitoa tulisi harkita vain, jos nivelen
jaykistyminen aiheuttavaa kipua tai rajoittavaa
kykya liikuttaa ja kayttaa nivelta.
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Vaikutus luustoon

Ei-istuvilla ja istuvilla on tavanomaista suurempi riski saada osteoporoosista johtuvia luunmurtumia, Ravitsemusterapeutin tulisi
koska he eivit seiso (kannattele painoaan) eivatka kayta luitaan ja lihaksiaan. SMA:ta sairastavien arvioida saannollisesti
lasten ja aikuisten riittavasta kalsiumin ja D3-vitamiinin saannista on tarkeaa huolehtia (ks. Luku 5,

jokaisen SMA:ta sairastavan
Ravitsemus, kasvu ja luuston terveys).

kasvua, painoa ja

Hoitosuositus ohjaa lddketieteellisia tyéryhmia luunmurtuman hoidossa: ruokavaliota.

Istuvat ja ei-istuvat Kavelijat

e Valta kipsausta, joka rajoittaa nivelen e Harkitse leikkaushoitoa, mikali henkilo LUKU 5
liiketta yli nelja viikkoa on yleensa kavelykykyinen ja murtuma

e Valta leikkaushoitoa, mikali se on on jalan luissa R AV I T S E M U S ’ K A S V U
mahdollista, ja harkitse sen sijaan Harkitse leikkaushoitoa ydinnauloilla ,l A |_ U U S TO N T E RV E Y S

kipsausta tai lewyilld, jos henkilo ei yleensa
kavele ja lonkka on murtunut. Tama
voi vauhdittaa parantumista ja antaa
parhaan mahdollisuuden liikkeen
sailyttamiseksi.

Ravitsemusterapeutin tulisi arvioida sdannollisesti
jokaisen SMA:ta sairastavan kasvua, painoa ja
SMA:n keskeiset ravitsemukseen ruokavaliota.

liittyvat ongelmat:

Tavoitteena on sopiva paino, ruokavalio ja nesteiden

* nielemisvaikeudet saanti. SMA-lapsille ei ole olemassa omia kasvukayris,
mutta ravitsemusterapeutti voi kdyttaa arvionsa tukena
WHO:n standardoituja kasvukayria. Painon ja pituuden
tutkimus ruoan hidastunut kulkeminen mittaamista seka painoindeksin (BMI) laskemista
ruoansulatuselimistdssa suositellaan jokaisella sairaalakaynnilla.

. . painonhallinta
Selkarangan kliininen

Selkirangan Painoindeksilla voidaan pituuden ja painon avulla

T

réntgenkuvaus arvioida, onko painoa lilan vahan, sopivasti vai liian
paljon. Mikali SMA:ta sairastavalla painoindeksi on yli
25 persentiilin, tulee arvioida, onko henkild ylipainoinen
| tai onko hanella liikaa rasvakudosta. Myds kehon
Jos Cobbin kulma Jos Cobbin kulma on Jso Cobbin kulma on yli 50°, kocistumus tulisi mitata., jc.)tta voidaan varmistaa,
on alle 15-20° yli 15-20°, korsetti ja keskustele leikkauksesta etta ke.hon luu-, rasva- ja lihaskudosten osuudet ovat
seuranta seuranta moniammatillisessa tyoryhmassa tasapainossa.
| SMA:han voi liittyd maha-suolikanavan (eli
gastrointestinaalisia) oireita, joita seurataan ja
tarvittaessa hoidetaan. Niitd ovat esimerkiksi refluksi,
Jos lapsen luusto ei Jos luusto on hidastunut mahalaukun tyhjeneminen, oksentelu ja
Kuva 2. ole viela kypsynyt, kypsynyt, harkitse ummetus.
harkitse kasvua luudutusleikkausta

Kliininen hoitopolku selkdrangan tukevaa leikkausta SMA:ta sairastavilla voi my6s olla aineenvaihduntaan

(metaboliaan) liittyvia ongelmia ravinnon pilkkomisessa
ja muuttamisessa energiaksi. Seurauksena voi olla
veren happamoituminen (metabolinen asidoosi eli
ketoasidoosi). Myds verensokeri voi olla liian korkea tai
matala ja rasvan pilkkoutuminen voi olla hdiriintynytta.

kayristymistd epailtdaessa (kuva
mukautettu ldhteestd E Mercuri
et al. 2018, s. 109):
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Ravitsemusterapeutin tapaaminen
on tarkeaa, jotta voidaan
suunnitella yksilollinen ruokavalio.

SMA:ta sairastavasta pienesta vauvasta on
kaikkein tarkeinta arvioida hanen kykynsa
niella. Nielemisvaikeuksia kutsutaan
. Niihin liittyy vaara ruoan tai juoman

ajautumisesta hengitysteihin ( ), joka
puolestaan voi aiheuttaa keuhkokuumeen.
Pian SMA-diagnoosin varmistumisen
jalkeen suositellaan nielemistutkimuksen
( ) tekemistd. Mikali
tutkimuksessa todetaan, ettei nieleminen ole
turvallista, voidaan ruokaa antaa tilapaisesti
nenan kautta: kulkee nendn
kautta mahaan ja kulkee
nenan kautta ohutsuoleen. Pidempiaikaiseen
kayttoon suositellaan gastrostomialetkua tai

-tahystysta, jolloin letku asetetaan kirurgisesti
ihon lapi mahalaukkuun. Jotkut asiantuntijat
suosittelevat myos refluksia vahentavaa kirurgista
toimenpidetta. Jos leukalihakset alkavat jaykistya,
pureskelusta ja nielemisesta voi myos tulla
vaikeaa. Jos lapsella tai aikuisella on esitettyja
vaikeuksia, niistd kannattaa keskustella hoitavan
tyoryhman kanssa.

Nielemislihasten heikkouden ja
nielemisvaikeuksien vaikeuttaman
ravinnonsaannin lisaksi ei-istuvat kayttavat
runsaasti energiaa hengittamiseen ja
keuhkoinfektioiden vastustamiseen. Tama lisaa

riskia aliravitsemukseen, ja painon kerryttaminen
voi olla haasteellista. Ravitsemuksesta on erilaisia
vaihtoehtoja, ja jokainen tarvitseekin yksil6llisen

vaihtoehdon, joka myds takaa riittdvan nesteiden
saannin.

Elavat bakteerit ja hiivat ( ) ovat
ruoansulatusjarjestelmalle erityisen hyvia. Ei-
istuvat saattavat tarvita myos ummetusladketta
ja ladkkeitd, jotka edistavat vatsalaukun
tyhjenemista, jos ruoka kulkee hitaasti
ruoansulatuselimistdssa.

Sairastumisen yhteydessa on tarkeaa kysya
ohjeita ja neuvoja ladketieteelliselta tyoryhmalta,
silla potilas tarvitsee lisanesteytysta tavanomaista
aikaisemmin ja veren suola-arvoja tulee

seurata saannollisesti. SMA-potilailla rasva-
aineenvaihdunta ei valttamatta toimi normaalisti,
mika voi aiheuttaa ja muiden
sivutuotteiden kertymista elimistéon. Jotta

talta valtyttaisiin, on suositeltavaa noudattaa
saannollista hiilihydraatti- ja proteiinipitoista
ruokavaliota, mika vahentaa rasvojen
pilkkoutumista energiaksi. Sairastuessa tama
tulee huomioida erityisesti ja aloittaa sokereiden
ja proteiinien antaminen kuuden tunnin sisalla
sairastumisesta ja jatkaa sita koko sairauden ajan.
Paastoamista tulee valttaa.

Istuvilla on usein pureskeluvaikeuksia

ja sydbminen saattaa vasyttaa heita.
Ravitsemusterapeutin tapaaminen on tarkeaa,
jotta voidaan suunnitella yksildllinen ruokavalio.
Istuvien lasten ruokavalio tulisi arvioida
kolmesta kuuteen kuukauden valein diagnoosin
asettamisen jalkeen ja myohemmin vuosittain.

Mikali on ollut tikahtumista tai yskimista
ruokailun aikana, istuville tulisi tehda
nielemisfunktiotutkimus ( ).
Puheterapeutin tulisi arvioida ruokavaliota,
pureskelua ja nielemista seka antaa suositus
ruoan koostumuksesta (esimerkiksi soseutettu,
puolikiinted tai paksumpi neste, kuten pirtelo).
Puheterapeutti voi myds ohjata syottamista
tarvittaessa.

Mikali lapsi ei kasva hyvin, tulisi harkita
letkuravitsemusta, jotta lapsi saa tarvitsemansa
lisdravitsemuksen. Mikéli nieleminen on
edelleen turvallista, tulisi suun kautta

syomista edelleen kannustaa. Koska istuvien
liikkkuminen on tavanomaista vahaisempaa,

ja kehonkoostumus on poikkeava, on istuvilla

riski ylipainoon. Mikali paino alkaa nousta,
suositellaan verikokeilla tarkistettavan
sokeriaineenvaihduntaa mittaavia verindytteita.

Ladketieteellisen tydryhman kanssa voi
keskustella ummetuksen hoidosta. Suolen
liikeitd edistavat ladkkeet voivat olla hyodyllisia.

Sairastumisen yhteydessa on tarked saada
ladketieteelliselta tyoryhmalta hoito-ohjeita,
koska potilas tarvitsee aikaisin lisanesteytysta
ja veren suola-arvojen seuraamista. SMA:ta
sairastavilla rasva-aineenvaihdunta voi olla
poikkeavaa, mika voi johtaa ketonien ja muiden
rasva-aineenvaihdunnan sivutuotteiden
liialliseen kertymiseen. Taman valttamiseksi
suositellaan sdannollista hiilihydraatti- ja
proteiinipitoista ruokavaliota, joka vahentaa
rasvojen pilkkoutumista energiaksi. Sairastuessa
tadma on erityisen tarkeaa, jolloin hiilihydraatti-
ja proteiinipitoisen ravinnon tulisi aloittaa
kuuden tunnin kuluessa sairastumisesta ja
jatkaa saannollisesti sen jalkeen. Paastoamista
tulisi valttaa.
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KAVELEVAT

Kavelevilld on nielemis- ja syomisvaikeuksia
harvoin. Ravitsemusterapeutin arviota
suositellaan, mikali todetaan paino-ongelmia,
erityisesti jos paino nousee tai todetaan
ylipainoa, silld se heikentaa liikkkumiskykya

ja lisda muiden terveysongelmien, kuten
korkean verenpaineen ja diabeteksen

riskid. Jos paino alkaa nousta, suositellaan
sokeriaineenvaihduntaan liittyvien
verindytteiden tarkistamista.

LUUSTON TERVEYS — KAIKKI

SMA:TA SAIRASTAVAT

SMA:han liittyy aina luustontiheyden
alentumisen (osteopenia) ja luunmurtumien
riski. Luustontiheysmittausta suositellaan
vuosittain tehtavaksi.

Myos veren D-vitamiinipitoisuuksia tulisi
seurata vuosittain, ja D-vitamiinilisaa
suositellaan kaytettavan, mikali
D-vitamiinipitoisuus on matala tai on todettu
alentunut luustontiheys. Kalsiumlisan kayttoa
saatetaan myds suositella. Jos murtumia
syntyy usein, luustontiheytta parantavan
ladkkeen (bisfosfonaatin) aloittamista
saatetaan suositella.
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suositellaan tehtavaksi

vuosittain.

LUKU 6

HENGITYSTOIMINTOIJEN
TUKEMINEN

SMA:n aiheuttama lihasheikkous voi vaikuttaa hengityslihaksiin. Hengitykseen

liittyvia ongelmia esiintyy seka ei-istuvilla etta istuvilla, kun taas kavelevilla ne ovat
harvinaisia. Jokaiselle SMA:ta sairastavalle suositellaan vuosittaista influenssarokotetta
seka pneumokokkirokotteen ottamista. Muiden rokotteiden ottamista suositellaan
tavanomaisten terveydenhuollon suositusten mukaisesti, ellei [adketieteellinen tyéryhma

suosittele toisin.

Hengitysongelmia voidaan hoitaa useilla tavoilla, ja hoito valitaan sen perusteella, miten

SMA vaikuttaa hengitystoimintoihin.

EI-ISTUVAT

Hengitysongelmat ovat paaasiallinen
syy vakaviin terveysongelmiin
varhaislapsuudessa alkavassa SMA:n
muodossa.

Koska yskiminen on heikkoa, liman
irrottaminen keuhkoista voi olla vaikeaa,
mika voi aiheuttaa hengitysinfektioita.

Lihasheikkous voi joillain aiheuttaa sen, ettei
hengityksen liikkeet ole riittavia hiilidioksidin
ja hapen vaihtumisen takaamiseksi
(hengitysvajaus eli hypoventilaatio). Tasta
voi seurata veren matalaa happipitoisuutta
(matala happisaturaatio). Hengitysvajausta
ja veren matalaa happipitoisuutta esiintyy
ensin unen aikana, jolloin hengityslihakset
ovat rennoimmillaan. Hiilidioksidin
vaihtuminen happeen vaikeutuu asteittain
siten, ettd hengitysvajaus todetaan myos
hereilla ollessa.

Koska hengitysvaikeudet ovat tdssa
ryhmassa yleisia ja ne ovat todennakoisesti
terveydelle haitallisia, hengityksen
hoitaminen tulisi aloittaa varhain, ja sita

tulisi seurata saannollisesti, vaikkei oireita
vield olisikaan (ennaltaehkaiseva hoito).
Keuhkolaakarin tulisi olla mukana lapsen
hoidossa mahdollisimman pian taudin
toteamisen jalkeen.

Kaikkien SMA:ta sairastavien ei-istuvien
imevadisten tulisi kayda poliklinikalla
ladkarintarkastuksessa vahintaan kolmen
kuukauden valein.

Mikali hengitys ei ole tehokasta
(hengitysvajaus eli hypoventilaatio),
elimistoon voi kertya hiilidioksidia.
Hiilidioksidin pitoisuuden tarkistaminen
uloshengityksen lopussa on tarkeaa.
Unitutkimusta (unipolygrafia) suositellaan
saannollisesti tehtavaksi, jotta unenaikainen
hengitys voidaan arvioida hypoventilaation
ja matalan happisaturaation varalta.

Nama tutkimukset auttavat yhteisessa
paatoksessa siitd, tarvitaanko unenaikaista
hengitystukihoitoa (non-invasiivinen
ventilaatio tai NIV — katso seuraava sivu).
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Hoito:

Ylahengitystieinfektiot voivat aiheuttaa
keuhkokuumeita, jotka ovat yleisia ja erityisen
hankalia niille, joilla on vaikeuksia yskia limaa
ja muita hengitysteiden eritteita riittavasti

pois hengitysteista. Kaikilla ei-istuvilla tulisi
hengitysfysioterapian olla osa fysioterapiaa ja
yskimista tukevien yskityskoneiden kayttamista
suositellaan (esim. Cough Assist®, Vital
Cough®). Mikali yskiminen ja nieleminen on
tehotonta, suositellaan imulaitteen kayttamista
suun eritteiden imemiseksi. Vanhemmille ja
huoltajille tulee tarjota koulutusta ja tukea,
jotta he pystyvat noudattamaan annettuja
ohjeita ja kdyttamaan laitteita oikein.

Non-invasiivista (NIV) eli ilman
henkitorviavannetta tapahtuvaa ventilaatiota
(hengitystukea) suositellaan veren matalan
happipitoisuuden tai liiallisen veren
hiilidioksidipitoisuuden (hypoventilaatio)
parantamiseksi unen aikana. NIV-tukihoidossa
kaytetdan laitetta, josta voidaan myods kayttaa
nimea kaksoispaineventilaatio (BiPAP).

Laite tukee kahdella eri paineella hengitysta
yksil6llisen nena- tai nena-suumaskin kautta.
Sisaanhengitysta tuetaan korkeammalla
paineella unenaikaisen hengityksen
syventamiseksi. Laite laskee paineen
alemmaksi uloshengityksen ajaksi. NIV on
suunniteltu toimimaan normaalin hengityksen
rytmissa. Asetukset tulisi valita siten, etta
kayttaja pystyy hengittdamaan riittavasti, eika
lisdshappea tarvita.

Muiden hengitysta tukevien laitteiden, kuten
ylipainehengityshoidon (CPAP) kadyttoa ei
suositella muuten kuin erikoistapauksissa,
koska ne eivat edista hapen ja hiilidioksidin
vaihtumista.

Ladkareiden ja perheen kdyman perusteellisen
keskustelun jalkeen invasiivinen eli
hengitysavanteen kautta annettava
hengitystukihoito voi olla vaihtoehto niille,

joille NIV ei ollut hoitona riittava.

Invasiivinen hengityksen tukihoito edellyttaa
leikkausta, jossa henkitorveen tehdaan
aukko hengitysputken asettamista varten
sen sijaan, ettad hengitysta tuettaisiin

nenan ja suun kautta. Toimenpidetta
kutsutaan henkitorviavanteen tekemiseksi
eli trakeostomiaksi. Ratkaisu on

yleensa pitkdaikainen, ja hengitystuen

eri vaihtoehdoista tulee keskustella
ladketieteellisessa tyoryhmassa silloin, kun
terveydentila on hyva. Kaikkien paatosten
on perustuttava SMA:ta sairastavan henkilon
etuun.

Hengitysteitad avaavia ladkkeitd (sumuttimella
annettavia bronkodilataattoreita) suositellaan
kaytettavaksi, mikali on vahva astma-epaily tai
niiden antamisen jalkeen hengittaminen on
selkedsti helpompaa. Syljen eritystd vahentavia
laakkeita (kuten glykopyrrolaattia) tulisi
kayttaa varovaisesti ja annosta tulisi tarpeen
mukaan saatda laakarin ohjeiden mukaisesti.
Tarkoituksena on estda eritteiden liiallinen
kuivuminen, silld kuivaa eritettd on vaikea
poistaa. Hengitysteiden eritteitd hajottavien
laakkeiden (Pulmozyme?® tai hypertoninen
keittosuolaliuos) pitkaaikainen paivittainen
kaytto ei ole suositeltavaa. Antibioottien
kdytosta sairauksien hoitoon on keskusteltava
yksilollisesti ladketieteellisen tydéryhman
kanssa.

Vuosittaisten influenssa-rokotteiden,
pneumokokki-rokotteen ja muiden
rokotusohjelman mukaisten rokotteiden
lisdksi, suositellaan alle 2-vuotiaille lapsille
Palivitsumabi-vasta-aineen antamista yleista
hengitystievirusta, RS-virusta vastaan. RS-virus
voi aiheuttaa hengitysvaikeuksia. Kuten luvussa
5 (Ravitsemus, kasvu ja luuston terveys)
todetaan, myos muita hengitysta vaikeuttavia
tekijoita, kuten refluksia, tulee hoitaa.
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ISTUVAT

Hengitysvaikeudet eivat ole yhta yleisia istuvilla,

mutta siitd huolimatta ladkarintarkastusta

suositellaan tehtavan vahintdan kuuden kuukauden

valein. Vastaanoton yhteydessa tulisi tehda
hengitysfunktiotutkimus (spirometria), jolla

mitataan keuhkojen tilavuutta ja hengityslihasten

voimaa, mikali henkil®d pystyy tutkimukseen.
Unenaikaista hengitysta tutkiva unitutkimus

tulisi tehda kaikille, joilla on mitdaan oireita, tai
joiden kohdalla herda epaily riittamattomasta
hengitysfunktiosta. Tallaisia oireita ovat esimerkiksi
huono unen laatu, aamupaansarky ja paivavasymys.

Hoito:

Mikali istuvalla on heikko yskimisvoima,
suositellaan hengitysfysioterapiaa.
Vanhemmille ja huoltajille tulee tarjota
koulutusta ja tukea, jotta he pystyvat
noudattamaan annettuja ohjeita ja
kdyttamaan laitteita oikein ja luovuttaa
kayttoon yskityslaite (esim. Cough
Assist®, Vital Cough®). Noninvasiivista
ventilaatiohoitoa (NIV) tulisi kdyttda aina,
jos oireet viittaavat siihen, ettei henkilo
ei hengita riittavan hyvin nukkuessaan
(univaikeudet, paansaryt ja paivavasymys).

Unitutkimuksella tulisi varmistaa,
aiheuttavatko hengityksen haasteet
ongelmia, ja asettaa NIV-laitteeseen

sopivat saadot. NIV tulisi saataa siten,

ettd sisddanhengitys on riittavan syva, eika
lisdhappea tarvita. (Lisdtietoja NIV:sta ja sen
kaytosta on ei-istuvien hoitoa koskevassa
0sassa ja sanastossa.)

Muiden hengitysta tukevien laitteiden, kuten
ylipainehengityshoidon (CPAP) kayttoa ei
suositella muuten kuin erityistapauksissa,
koska ne eivat edista hapen ja hiilidioksidin
vaihtumista.

Ylahengitystieinfektiot voivat aiheuttaa
keuhkokuumeita, jotka ovat yleisia ja
erityisen hankalia niille, joilla on vaikeuksia
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yskia limaa ja muita hengitysteiden eritteita
pois hengitysteista. Hengitysfysioterapiaa
yhdessa yskityskoneen kanssa suositellaan
kaikille istuville. Jos henkil6 ei pysty
yskimaan ja nielemaan tehokkaasti,
suositellaan kayttoon myds imulaitetta, jolla
voidaan imea suun eritteitd. Vanhemmille ja
huoltajille tulee tarjota koulutusta ja tukea,
jotta he pystyvat noudattamaan annettuja
ohjeita ja kayttdmaan laitteita oikein.

Hengitysteita avaavia ladkkeita
(sumuttimella annettavia
bronkodilataattoreita) suositellaan
kaytettavaksi, mikali on vahva astma-
epaily tai niiden antamisen jalkeen
hengittdminen on selkeasti helpompaa.
Syljen eritysta vahentavia ladkkeita (kuten
glykopyrrolaattia) tulisi kdyttaa varovaisesti
ja annosta tulisi tarpeen mukaan saataa
ladkarin ohjeiden mukaisesti. Tarkoituksena
on estaa eritteiden liiallinen kuivuminen,
silla kuivaa eritettd on vaikea poistaa.
Hengitysteiden eritteita hajottavien
ladkkeiden (Pulmozyme® tai hypertoninen
keittosuolaliuos) pitkaaikainen paivittainen
kaytto ei ole suositeltavaa. Antibioottien
kaytosta sairauksien hoitoon on
keskusteltava yksil6llisesti ladketieteellisen
tyoéryhman kanssa.
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Suurimmalla osalla

kavelevista hengitys
on normaalia,

vaikka yhdessa
tutkimuksessa on
ollutkin viitteita siihen,
etta hengitysfunktio
saattaa hieman laskea
ian myota

Suurimmalla osalla kdvelevista hengitys on normaalia,
vaikka yhdessa tutkimuksessa on ollutkin viitteita siihen,
ettd hengitysfunktio saattaa hieman laskea ian myota. Mikali
kavelevalla esiintyy toistuvia keuhkokuumeita, klinikalla tulisi
tutkia henkilon yskimistehokkuus ja selvittaa, onko hanella
hengitysvajauksen oireita (huono unenlaatu, paansarky

ja paivavasymys). Saanndllisia hengitysfunktiotutkimuksia
(spirometria) tulisi harkita niilla henkildilla, joilla on viitteita
hengityksen ongelmista. Hengitysongelmia ei kuitenkaan ole
tarpeen hoitaa ennaltaehkdisevasti, ellei aikuinen tai perhe
tuo esiin huoltaan.

Hengitysteita avaavia ladkkeita (sumuttimella annettavia
bronkodilataattoreita) suositellaan kaytettavaksi, mikali on
vahva astma-epaily tai niiden antamisen jalkeen hengittaminen
on selkeasti helpompaa. Syljen eritysta vahentavia ladkkeita
(kuten ) tulisi kdyttaa varovaisesti ja annosta
tulisi tarpeen mukaan saataa ladkarin ohjeiden mukaisesti.
Tarkoituksena on estaa eritteiden liiallinen kuivuminen, silla
kuivaa eritetta on vaikea poistaa. Hengitysteiden eritteita
hajottavien ladkkeiden (Pulmozyme® tai hypertoninen
keittosuolaliuos) pitkdaikainen paivittdinen kaytto ei ole
suositeltavaa. Antibioottien kdytosta sairauksien hoitoon on
keskusteltava yksil6llisesti ladketieteellisen tydoryhman kanssa.

LUKU 7

SMN-proteiinia ei ole pelkastdaan selkdytimessd, vaan sita on kaikissa soluissa munasolun
hedelmdittymisesta [ahtien. Tama tarkoittaa sita, etta proteiinin puute voi vaikuttaa myos
muihin elimiin ja kehon osiin. SMA:n eldinmalleja tutkineet tutkijat ovat I6ytaneet viitteita
siitd, ettd SMN-proteiinin vahdinen maara saattaa vaikuttaa aivoihin, hermoihin, sydameen
ja haimaan.

Kuitenkin vain pienellad osalla SMA:ta sairastavista on selvid muiden elinten ongelmia, eika
selkeda yhteytta SMA:han ole voitu osoittaa ndiden ongelmien taustalla.

Syddamen rakenteellisia muutoksia on kuvattu
vaikeimmin sairastuneilla imevaisilla (yleensa
niilla, joilla on ollut hengitysvaikeuksia
syntyman jalkeen), ja joillakin syddmen syke
saattaa olla tavanomaista hitaampi, mika voi
vaatia hoitoa.

Vaikeaa SMA:n muotoa sairastavien
pikkulasten syddmen toimintaa on sen vuoksi
suositeltavaa seurata. Sydanongelmat ovat
harvinaisia istuvilla ja kdvelevilla, eivatka he
tarvitse saannollista sydanseurantaa, ellei

sydanoireita ilmaannu.

Joissakin tutkimuksissa (solu- ja eldinkokeet seka ihmistutkimukset) on saatu alustavia viitteita
siitd, ettd seuraavat ongelmat saattavat olla hieman yleisempia SMA:ta sairastavilla:

Haimaongelmat (joihin voi liittyd myos )
Korkeat pitoisuudet (sdatelee ruokahalua ja painoa vahentamalla ndlan tunnetta)
Lihasten mitokondrioiden ongelmat (mitokondrio on solujen energiaa tuottava osa)

Kaikkien SMA:ta sairastavien veren sokeritaso on suositeltavaa tarkistaa, erityisesti jos henkild
on huonovointinen.
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LUKU 8

LAAKEHOITO

Tata opasta laadittaessa Spinraza®-niminen valmiste on hyvaksytty uusi ladkehoito, jolla
on todettu positiivisia tuloksia SMA:n hoidossa. Tietoa sen antotavasta l6ytyy luvusta 11
(Uusien SMA-ldakkeiden annostelu).

Albuterolia (tunnetaan yleensa salbutamoli-nimelld), jota yleensa kdytetdan astman
hoidossa, on tutkittu suun kautta annettavana tablettina tai nestemaisena valmisteena,
ja silla on todettu olevan jonkin verran hyotya lihasvoimiin. Hyodyista ei kuitenkaan ole
riittdvaa nayttoa. Siitd huolimatta sita joskus kdytetdan istuvilla ja kdvelevilla. Lisatietoja
taman ladkkeen vaikutuksista |6ydat jarjestdjen verkkosivuilta, jotka l6ytyvat Hyodyllisia
tietolahteita -osiosta.

Laakkeita, joita voidaan suositella SMA:n oireiden ja vaikutuksien hoitoon ovat esimerkiksi:

¢ D-vitamiini (Luku 5, Ravitsemus, kasvu ja luuston terveys)

¢ Kalsium (Luku 5, Ravitsemus, kasvu ja luuston terveys)

¢ Bisfosfonaatit (Luku 5, Ravitsemus, kasvu ja luuston terveys)
& Refluksiladkkeet (Luku 5, Ravitsemus, kasvu ja luuston terveys)
4 Antibiootit (Luku 6, Hengitystoimintojen tukeminen)

Spinraza®-valmisteen saatavuus todennakdisesti paranee ja muita mahdollisia [adkkeita
todennakoisesti keksitaan. Keskustele laaketieteellisen tyoryhmasi kanssa uusimmista

tutkimuksista, kliinisista ladketutkimuksista ja omassa maassasi saatavilla olevista laakkeista.
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LUKU 9

AKUUTTIHOITO

Hengitystieinfektiot ja hengitysvaikeudet ovat yleisimpia akuuttihoitoa vaativia ongelmia.
Jokaisella SMA:ta sairastavalla tulisi olla sairastumisen varalta valmiiksi laadittu
toimintasuunnitelma. Ladkarin ja aikuisen tai ladkarin ja lapsen vanhemman tulisi sopia
suunnitelmasta, silloin kun SMA:ta sairastava voi hyvin. Lasten tulisi osallistua keskusteluihin
ikdtasonsa mukaisesti.

Suunnitelma tulisi kirjata erityiseen akuuttihoitosuunnitelmaan. Tavoitteena on rohkaista
SMA:ta sairastavia aikuisia ja perheitd ilmaisemaan toiveensa seka parantaa heidan,
akuuttihoitotiimien ja pitkaaikaisen hoidon osaajien valista kommunikaatiota.

Akuuttihoitosuunnitelma tulisi laatia yhdessa ladketieteellisen tyéryhman kanssa.
Suunnitelman tulisi sisaltaa seuraavat tiedot:

jonka kautta voidaan asettaa suoraan
henkitorveen hengittamista helpottava
putki (trakeostomia).

¢ Mitka ovat sellaisia varoitusmerkkeja tai
oireita, ettd SMA:ta sairastava henkilo
tarvitsee sairaalahoitoa

# Mihin terveydenhuollon yksikkoon tulisi & Mahdolliset niskan ja leuan liikkuvuuden
ottaa yhteytta hatatilanteessa ongelmat ja rajoitukset

& Hengityksen hoitoon liittyvat valinnat, ¢ Eritteiden puhdistamiseen kaytettavat
jotka sisaltavat oman nakemyksesi tekniikat ja tiheys
hengityksen tukihoitojen vaihtoehdoista.
Hengityksen tukihoitoa voidaan antaa
noninvasiivisesti maskilla (NIV) tai
lyhytaikaisesti henkitorveen viedyn

¢ Ravintoa ja nesteytysta koskevat tarpeet
sairaustilanteessa

) ) ¢ Milloin ja mita antibiootteja tulisi kayttaa
joustavan muoviputken kautta

(intubaatio). Pitkdaikaisessa hoidossa ¢ Toimiminen elvytystilanteessa; misti on

voidaan tehda ihon lapi kaulaan aukko, sovittu ja miten toimitaan

Mikali mahdollista, tulisi paikalliseen ensihoitoon ottaa yhteyttd etukateen ja keskustella
mahdollisista erityistarpeista ja kotona kadytettavista laitteista. Hatatilanteessa on mentava
[ahimpaan sairaalaan. Mahdollisuuksien mukaan on kadytettava kotona kaytettavia laitteita,
jopa silloin, kun on kyseessa hyvin varusteltu ambulanssi. Ei-istuvia ja istuvia joudutaan
toisinaan siirtdmaan sairaaloiden valilld, sellaiseen erikoissairaanhoidon yksikkéon, jossa
pystytdan tarjoamaan heidan tarvitsemaansa hoitoa. Pitkdaikaisesta hoidosta vastaavalle
ladketieteelliselle tydryhmalle tulisi ilmoittaa sairastumisesta.

Opas spinaalisen lihasatrofian vuoden 2017 kansainvalisiin hoitostandardeihin
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tavoitteena on rohkaista

SMA:ta sairastavia aikuisia ja perheita ilmaisemaan

toiveensa seka parantaa heidan, akuuttihoitotiimien ja
pitkaaikaisen hoidon osaajien valista kommunikaatiota.

Hengityksen hoitaminen ja tukeminen on kaikkein tarkein asia hatatilanteessa. Naita korostaak-
seen, tama hoitosuositus neuvoo ladketieteellisia tydoryhmia harkitsemaan akuuttihoitotilanteissa

seuraavia asioita:

Hoidossa tulisi ensisijaisesti kayttaa
NIV-hoitoa ja hengitysteiden eritteiden
poistamista ennen happihoidon
aloittamista

Pelkalla happihoidolla ei saa korvata
NIV-hoitoa ja happea saa antaa vain
siina tapauksessa, etta happipitoisuus
pysyy matalana NIV-hoidosta ja
hengitysteiden eritteiden riittavasta
poistamisesta huolimatta (tama tulisi olla
kuvattuna akuuttihoitosuunnitelmassa).
Tamankin jalkeen happea saa antaa vain
pienimmalla mahdollisella virtauksella,
mika vaaditaan hapettumiseen, ja
lopettaa hitaasti hapen antaminen kun
parantuminen edistyy.

Hiilidioksidipitoisuutta tulisi seurata
joko verikokein tai eli
ihon lapi mittaavalla anturilla lisahapen
antamisen aikana

Jos alkaa nayttaa silta, etta
hengitysputkea tullaan tarvitsemaan,
tulee aina huomioida potilaan oma

ndakemys tai lapsipotilaan kohdalla
vanhempien tai huoltajien mielipide.

Jos hengitysputkea ei enda tarvita ja
putki aiotaan ottaa pois, tulisi keuhkojen
olla hyvin ilmastoituneet, ja hapetus
optimoitu etukateen. NIV-hoitoa tulisi
kayttaa valiaikaisena tukihoitona
hengitysputken poistamisen jalkeen.

Lapsia, nuoria ja aikuisia tulisi hoitaa
antibiooteilla vain, jos siihen on erityinen
syy, kuten verenmyrkytys (sepsis) tai
keuhkokuume

Akuuttihoitotiimien tulisi
uudelleenarvioida oireet sisddanoton
yhteydessa ja arvioida altistavat
tekijat, kuten askettaiset leikkaukset,
hengitystoimintoihin liittymattomat
verenmyrkytyksen syyt (esim.
virtsatieinfektio, ihoinfektiot)

Mikali potilas on tarpeellista nukuttaa,
suositellaan seuraamaan luvun 10
(Anestesia) ohjeita

Akuuttihoidossa on tarkeaa aloittaa nesteiden antaminen nopeasti seka seurata nesteytystd, veren
suola- ja kivennadisainearvoja, munuaisten toimintaa seka verensokeripitoisuutta. Proteiinipitoista
ravintoa annetaan kuuden tunnin sisalla sairastumisesta, ja pitkia ravinnotta olemisia tulisi valttaa.
Sairauden aikana tulisi kiinnittda erityista huomiota nielemiseen ja ottaa huomioon ruoan tai
juoman hengitysteihin kulkeutumisen riski (ks. Luku 5, Ravitsemus, kasvu ja luuston terveys).

Pian sairaalaantulon jalkeen ladketieteellisessa tyoryhmassa tulisi keskustella hoidon
tavoitteista ja suunnitelmista, joiden avulla kotiin palaaminen on turvallista ja toteutettavissa.
Kotiutusta suunniteltaessa tavoitteet tulisi maaritelld kotiutujan tai taman edustajan, sairaalan
hoitotiimin ja perusterveydenhuollon tydéryhman kesken. Fysio- ja toimintaterapia, puheterapia,
psykososiaalinen tuki ja palvelut voivat auttaa sairaudesta toipumisessa ja

toimintakyvyn sailyttamisessa.

LUKU 10

Kardiologin tekema sydantutkimus vain,
jos potilaalla on tiedossa oleva sydameen
liittyva ongelma

Tilanteen huolellinen arvioiminen aina
ennen nukutusta, mika voi sisaltaa
unitutkimuksen ja ravitsemusterapeutin
arvion

Hengitysputken laittamiseen liittyvien
vaikeuksien arviointi; mahdollisia syita:

e leukanivelen jaykkyys

e niskan rajallinen liikkuvuus

e tiettyyn asentoon asettamisen
vaikeudet

Paikallispuudutuksen tai alueellisen
puudutuksen kayton harkitseminen:
yleisesti ottaen anestesiaan liittyy haasteita

Anestesiaa eli nukutusta voidaan kayttaa suunnitelluissa leikkauksissa ja muissa tilanteissa, kuten
uusia ladkkeita annettaessa.

Suositukset hoidosta vastaavalle ladketieteelliselle tyoryhmalle:

Hiilidioksidipitoisuuden ja happipitoisuuden
seuraaminen koko toimenpiteen ajan
valitusta anestesiamenetelmasta
huolimatta

Muiden mahdollisten tarpeiden ennakointi,
kuten NIV ja muiden mahdollisten
hengityshoitojen antaminen

Toimenpiteen jalkeen voidaan tarvita
kipulaakitysta

Anestesiaa eli nukutusta voidaan
kayttaa suunnitelluissa leikkauksissa

ja muissa tilanteissa, kuten uusia

laakkeita annettaessa.




Tieteellisten julkaisujen
kirjoittamisen aikaan Spinraza®-
valmiste oli ensimmainen, ja
ainoa mahdollinen, SMA:n
taudinkulkuun vaikuttava
ladkehoito.

LUKU 11

Tieteellisten julkaisujen kirjoittamisen aikaan Spinraza®-valmiste oli ensimmainen, ja ainoa
mahdollinen, SMA:han taudinkulkuun vaikuttava lddkehoito.

Spinraza® annetaan suoraan

, joka kiertaa
selkarangan ja aivojen ymparilla. Nain
se padsee vaikuttamaan suoraan siihen
keskushermoston osaan, joka on
vaurioitunut SMA:n vaikutuksesta. Yhteys
selkaydinnestetilaan onnistuu laakarin
tekemalld lannepistolla, jossa neula pistetdaan
alaselan ihon lapi ja selkanikamien valista
pieneen selkdydinnesteonteloon. Parhaan
pistoskohdan |6ytamiseksi lddkarit voivat
kayttaa rontgenohjausta, ja yleensa kaytetaan
paikallispuudutetta, kuten ,
mutta joskus voi myos nukutuksen eli
yleisanestesian kdyttaminen olla tarpeellista.
Selkdydinnestetta otetaan pois pieni maara,
minka jalkeen Spinraza®-valmiste ruiskutetaan
selkdaydinnesteeseen 1-3 minuutin aikana.

Mikali Spinraza®-valmistetta on saatavana

ja sen katsotaan olevan henkildlle sopiva,
tulee ldaketieteellisen tyéryhman, potilaan ja
huoltajan myds hyvaksya hoitomuoto. Taman
jalkeen ladketieteellisen tyéryhman tulee
suunnitella huolellisesti, miten ladke annetaan,
jotta toimenpide ja hoito ovat turvallisia ja
sopivia yksilon fyysisen kehityksen kannalta.

Taman hoitosuosituksen ohjeet
|laaketieteelliselle tydryhmalle, joka
keskustelee henkildn tai perheen
kanssa taman ladkkeen antamisesta,
sisaltdvat seuraavat harkittavat
suositukset:

€ Mitd sedaatiomenetelmaa
kaytetaan toiminpiteen aikana

€ Minkalaista kuvantamista (esim.

rontgen) tarvitaan toimenpiteen
onnistumiseksi

€ Mitka ongelmat ovat mahdollisia
selkaleikkauksen tai selan
vinoutumisen vuoksi (ks. Luku 4,
Ortopedinen hoito)

LUKU 12

Kuten tdman oppaan kaikissa osissa on todettu,
jokainen ihminen, jolla on SMA, on erilainen —
samoin jokainen perhe ja perheen olosuhteet.
Hoidoille on yleensa erilaisia vaihtoehtoja,
joita voidaan yksil6llisesti suunnitella. Siksi

on tarkeaa, etta ladketieteellinen tyoryhma
keskustelee avoimesti hoidon kaikista
nakokohdista diagnoosin asettamisesta lahtien.
Keskusteluissa tulisi kayda lapi mahdollisia
hoitovaihtoehtoja, niiden sopivuutta seka
niiden hyotyja ja haittoja. Nama keskustelut
tulisi kdyda yhdessa SMA:ta sairastavan
aikuisen, lapsen vanhempien/huoltajan ja

ikatason mukaisesti myds lapsen itsensa kanssa.

Keskustelun voi aloittaa koska tahansa mista
tahansa hoitoon liittyvasta asiasta. Kaikkia
paatoksia voidaan harkita uudelleen koska
tahansa ja etenkin silloin, jos tilanne muuttuu.

Osaan keskusteluista tulee aloite
ladketieteelliselta tyoryhmalta, ja ne voivat

sisaltaa vaikeita aiheita, kuten miten toimitaan
hengenvaarallisissa paivystystilanteissa
esimerkiksi hengitysvaikeuksien yhteydessa.

Vaikka SMA:n hoitoa tutkitaan jatkuvasti
ja uusia, mahdollisesti merkittavaa hyotya
tarjoavia hoitoja saattaa edelleen |6yty3,
hoidossa on tarkeintda SMA:ta sairastavan
hyva elamanlaatu ja riittava tuki oireiden
mahdollisimman tehokkaaseen hoitoon.
Toivomme, ettd olet saanut tastd oppaasta
hyodyllista tietoa, josta voit keskustella
ladketieteellisen tydryhmasi kanssa.

Muista, ettd neuromuskulaarisien sairauksien
hoitoon keskittyneet keskukset, |lddketieteelliset
tyoryhmat, potilasjarjestot seka perheesi ja
ystavasi ovat aina valmiita tukemaan sinua.



Muista, etta on olemassa potilasjarjestoja,
jotka voivat tukea sinua perheen ja

ystavien lisaksi.

Spinal Muscular Atrophy UK
www.smauk.org.uk

Cure SMA
WWW.curesma.org

SMA Europe
WWW.sma-europe.eu

Muscular Dystrophy UK
www.musculardystrophyuk.org

TREAT-NMD Alliance

www.treat-nmd.org

Lihastautiliitto
www.lihastautiliitto.fi

SMA Finland ry
www.smafinland.fi

Seuraavissa kaavioissa on esitetty todennakdisyyksia siihen, etta syntyva lapsi sairastuu SMA:han.

Huomaa, ettd SMA periytyy yhta todennakadisesti pojille ja tytdille. Kuvissa esitetyt lasten ja
vanhempien sukupuolet on tarkoitettu vain kuvailun tueksi.

2 tervetta geenia = Terve
2 virheellistad geenia = SMA

1 terve geeni + 1 virheellinen geeni = Kantaja
Molemmat vanhemmat ovat kantajia.

Kantaja Kantaja
Todennakoisyydet kaikissa raskauksissa:

(1:4) Lapsi saa SMN1-geenin molemmat
virheelliset kopiot ja hanella on SMA

(1:2) Lapsi saa yhden SMIN1-geenin virheellisen
ja yhden terveen kopion ja hdan on kantaja

(1:4) Lapsi saa SMN1-geenin kaksi tervetta
kopiota, eikd han ole kantaja eika hanelld ole SMA:ta

Terve Kantaja Kantaja SMA

N /
25% 50% 25%

2 tervetta geenia = Terve
2 virheellista geenid = SMA
1 terve geeni + 1 virheellinen geeni = Kantaja

Toinen vanhempi on kantaja, toisella ei ole SMA:ta eika
han ole kantaja.

Kantaja Ei-kantaja

Todennakoisyydet kaikissa raskauksissa:

(1:2) Lapsi saa SMN1-geenin kaksi tervetta
kopiota, hanella ei ole SMA:ta eika han ole kantaja

(1:2) Lapsi saa yhden SMN1-geenin virheellisen

ja yhden terveen kopion ja han on kantaja

Terve Terve Kantaja Kantaja

25% 25% N\ 50% /
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PERHE 3.
Toisella vanhemmalla on SMA, toisella ei ole SMA:ta eika
han ole kantaja.

Todennakoisyydet kaikissa raskauksissa:

100% (4:4) Lapsi saa yhden SMN1-geenin virheellisen
ja yhden terveen kopion ja han on kantaja

PERHE 4.

Toisella vanhemmalla on SMA, toinen on kantaja.
Todennakoisyydet kaikissa raskauksissa:

50% (1:2) Lapsi saa kaksi SMN1-geenin virheellista
kopiota ja hanelld on SMA

50% (1:2) Lapsi saa yhden SMN1-geenin virheellisen ja
yhden terveen kopion ja han on kantaja

PERHE 5.

Molemmilla vanhemmilla on SMA.
Todennakoisyydet kaikissa raskauksissa:

100% (4:4) lapsi saa kaksi SMN1-geenin virheellista
kopiota ja hanelld on SMA

Opas spinaalisen lihasatrofian vuoden 2017 kansainvalisiin hoitostandardeihin

[7] 2 tervettd geenid = Terve
I 2 virheellisti geenia = SMA
[l 1terve geeni + 1 virheellinen geeni = Kantaja

SMA Ei-kantaja

Kantaja Kantaja Kantaja Kantaja

100%

] 2 tervettd geenid = Terve
I 2 virheellistd geenid = SMA
[l 1terve geeni+ 1 virheellinen geeni = Kantaja

$
f

SMA SMA Kantaja Kantaja

AN / AN 7
50% 50%

Kantaja

[ 2tervettd geenid = Terve
I 2 virheellisti geenia = SMA
[l 1terve geeni+ 1 virheellinen geeni = Kantaja

SMA

R
4

$

\\ 100% //
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SANASTO

Akuuttihoitosuunnitelma on viline, jolla voidaan
helpottaa kommunikointia terveydentilan dkilli-
sesti muuttuessa. Se helpottaa ladkareiden ja po-
tilaiden yhteista paatoksentekoa, koska se mah-
dollistaa niistd toimenpiteistad keskustelemisen ja
kirjaamisen, joita terveydenhuollon ammattilais-
ten tulisi tehda, kun kiireellinen terveydenhoitoa
vaativa tilanne tapahtuu. Suunnitelman laatimi-
nen voi vaatia useita keskusteluja, ja monien eri
alojen asiantuntijoiden tulisi osallistua siihen.

Apuvilineteknikko on apuvalineiden asiantun-
tija, joka voi suositella, valmistaa ja korjata tukia
(ortooseja).

Aspiraatio tarkoittaa ruoan, syljen, nesteiden tai
oksennuksen ajautumista keuhkoihin johtaviin
hengitysteihin sen sijaan, etta aine kulkisi suusta
ruokatorven kautta mahaan.

Atrofia. Lihasatrofia tarkoittaa lihaskudoksen sur-
kastumista tai haviamista. SMA:ssa tdma johtuu
liikehermosolujen eli motoneuronien rappeutu-
misesta.

Autosomaalinen peittyva periytyminen on
kyseessa, jos sairaus periytyy siten, etta henkilo
saa geenista kaksi virheellista kopiota, yhden
kummaltakin vanhemmalta. Jos sairaus periy-
tyy peittyvasti autosomien kautta, sairastuneen
henkilén kummallakin vanhemmalla on mutatoi-
tuneen geenin yksi kopio, mutta heilld ei yleensa
ole mitadn sairauden merkkeja tai oireita. Van-
hempia sanotaan silloin sairauden kantajiksi.
Autosomeiksi kutsutaan niitd kromosomeja, jotka
eivat ole sukupuolikromosomeja.

BiPAP-laite (kaksoispaineventilaatio, Bi-level Po-
sitive Airway Pressure) on hengitysta tukeva apu-
valine, jossa nendn tai nenan ja suun peittavan
maskin kautta tulee ilmaa kahdella eri paineta-
solla. Laite tukee sisdanhengitystd korkeammalla
paineella ja uloshengityksen aikana laitteen paine
on alhaisempi.

Bisfosfonaatit ovat ryhma |ladkkeitd, joita kayte-
taan yleensa hidastamaan luuntiheyden heikke-
nemistd. Ne hidastavat luukudosta hajottavien
solujen (osteoklastien) toimintaa.

Cobbin kulma mittaa selkdrangan vinoutta. Se
lasketaan asteina rontgenkuvista. Sen avulla 13a-
kari voi miettia tarvittavia hoitoratkaisuja. Nimi
tulee amerikkalaisen ortopedin ja kirurgin John
Robert Cobbin mukaan, koska han kaytti mittaus-
ta ensimmaisena.

CPAP-hoito (ylipainehengityshoito, Continuous
Positive Airway Pressure) on hengitystukihoito,
jota annetaan maskin kautta, non-invasiivisesti
CPAP-laitteella. Laite tuottaa jatkuvaa ilmavirtaa,
joka auttaa hengittamaan.

De Novo -mutaatiolla (uudella mutaatiolla) tar-
koitetaan geeniin spontaanisti syntynyttd mutaa-
tiota erotuksena perinndllisestda mutaatiosta.

Diabetes mellitus eli diabetes tarkoittaa tiettyja
sairauksia, joissa verensokeripitoisuus on kohon-
nut pitkdaikaisesti. Nain tapahtuu, jos elimisto ei
tuota riittavasti insuliinia tai jos solut reagoivat
puutteellisesti kaytdssa olevaan insuliiniin. Insu-
liini on haiman tuottama hormoni, joka saatelee
verensokeripitoisuutta.

DNA (deoksiribonukleiinihappo) on molekyyli,
joka sisaltaa kaikkien tunnettujen organismien
rakentamiseen tarvittavat geneettiset ohjeet
DNA:ta verrataan usein kopiopaperiin, reseptiin
tai koodiin, koska se sisaltaa ohjeita, joita tar-
vitaan solujen muiden osien, kuten proteiinin,
rakentamiseen.

Dysfagia eli nielemishairio tarkoittaa nesteiden,
ruoan tai syljen nielemisen vaikeutta tai nielemi-
sen aiheuttamaa epamiellyttavaa tunnetta. Se voi
toisinaan vaikeuttaa riittavaa kalorien ja nestei-
den saamista.
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Entsyymi on proteiini, joka nopeuttaa eldvdssa
organismissa tapahtuvaa kemiallista reaktiota.

Gastroesofageaalisessa refluksissa ruokatorven
ja vatsalaukun liitoskohdassa oleva sulkijalihas
avautuu vaadraan aikaan tai ei sulkeudu kunnol-
la, jolloin vatsalaukun sisdltoa (ruokaa/nestettd)
nousee ruokatorveen. Tata voidaan kutsua myos
refluksiksi tai narastykseksi, sillda ruoan mukana
nousevat happamat ruoansulatusnesteet aiheut-
tavat polttavan tuntemuksen.

Gastrostooma eli mahalaukkuavanne on kirurgi-
sesti vatsanpeitteiden lapi vatsalaukkuun tehtava
aukko, jonne asetetaan joustava ruokintaletku,
jonka kautta voidaan turvata riittdva ravinnon
saanti. Tastd voidaan kdyttda myos nimitysta
PEG-letku (percutaneus endoscopic gastrostomy
eli ihonldpi tahystimelld tehty gastrostomia).

Geeni eli perintotekija on biologisen perinnol-
lisen tiedon yksikko. Geenit periytyvat vanhem-
milta jalkeldisille, ja koostuvat DNA:sta, joka
sisaltdaa henkilon ominaisuuksien maarittamiseen
tarvittavat tiedot. Jotkin geenit sisaltdavat ohjeet
proteiinien rakentamiseksi. Jokaisella ihmiselld on
kaksi jokaisen geenin kopiota, yksi kummaltakin
vanhemmalta.

Glykopyrrolaatti on hengitettavassa muodossa
annettava ladke. Sita voidaan kayttaa liiallisen
sylienmuodostuksen hoitoon.

Hapen desaturaatio on veren matala happipitoi-
suus.

Hormoni on elimiston tuottama aine, joka ohjaa
ja saatelee tiettyjen solujen ja elinten toimintaa.

Hypoventilaation eli vahentyneen keuhkotuu-
letuksen aikana henkil6 ei pysty hengittamaan
riittavasti, jotta happi pystyisi siirtymadan sisdaan-
hengitysilmasta verenkiertoon ja hiilidioksidi
verenkierrosta uloshengitysilmaan, minka seu-

rauksena veren happipitoisuus voi laskea ja hiili-
dioksidi pitoisuus nousta.

Intubaatio eli hengitysputken asettaminen on toi-
menpide, jossa henkitorveen asetetaan joustava
muoviputki, joka toimii ilmatiend, mutta sen kaut-
ta voidaan joskus antaa myds joitakin laakkeita.

Intratekaalisessa ladkkeen annossa laake piste-
taan selkdydinkanavaan, jotta |ladke paasee vaikut-
tamaan selkdydinnesteessa.

Kantajilla tarkoitetaan henkil6ita, joilla on auto-
somien kautta peittyvasti periytyvan tai X-kro-
mosomien kautta peittyvasti periytyvan sairauden
aiheuttavasta geenista yksi virheellinen ja yksi ter-
ve kopio. Kantajilla ei ole yleensa mitdan oireita,
koska heillda on myds geenin terve kopio, mutta he
voivat perimdssaan siirtaa sairauden lapsilleen.

Ketoasidoosissa tai diabeettisessa ketoasidoosis-
sa elimisto pilkkoo rasvaa liian nopeasti. Maksa
pilkkoo rasvaa polttoaineeksi, ketoneiksi, minka
seurauksena veri muuttuu happamaksi.

Ketonit ovat aineenvaihduntatuotteita, joita
syntyy maksassa rasvasolujen pilkkoutumisen
seurauksena.

Kontraktuurat eli niveljaykkyydet ovat janteiden
ja lihasten lyhentymisid nivelen ymparilla, minka
vuoksi nivel jaykistyy tiettyyn asentoon tai nivelen
liilkelaajuus pienenee.

Korkean verenpaineen eli hypertension maari-
telmana pidetdan arvoa 140/90 mmHg. Ensim-
mainen luku ilmaisee systolisen verenpaineen eli
ylapaineen, joka on verisuonissa sydamen supis-
tuksen aikana sydamen pumpatessa verta kehon
eri osiin. Toinen luku on diastolinen verenpaine
eli alapaine, joka on veren virratessa verisuonissa
sydamen lepovaiheen aikana. Molempien yksikko
on (mmHg).
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Korsetti eli kova korsetti on tiivis, joustamaton
tuki, joka ulottuu koko selan alueelle (rinta-ja lan-
nerangan seka ristiluun alueille). Sita kdytetaan
selkarangan rakenteiden tukemiseksi.

Kreatiniinikinaasi (CK) on lihasten toimintaan tar-
vittava entsyymi. CK-pitoisuus voi nousta luusto-
lihaksen vaurioitumisen tai joidenkin sairauksien
seurauksena. Veren kreatiniinikinaasipitoisuus
voidaan mitata, ja ldakari voi maarata taman veri-
kokeen helpottamaan diagnoosin tekemista.

Kromosomi on jarjestaytynyt DNA-paketti, joka
sijaitsee jokaisen solun tumassa. Ihmisilla on 46
kromosomia kaikissa soluissa. Kromosomeista 23
periytyy didilta ja 23 isalta.

Kyfoosi tarkoittaa selkdrangan kaartumista eteen-
pdin. Jos se etenee liian pitkalle, seurauksena voi
olla ylaselan kumartuminen.

Leptiinin on rasvakudoksen tuottama hormoni,
joka on mukana vaikuttamassa ruokahaluun.
Rasvakudos varastoi energiaa rasvan muodossa,
sekd pehmustaa ja eristda elimistoa. Tyypillisesti
rasvakudoksen lisdantyessa leptiinipitoisuudet
nousevat ja ruokahalu vahenee. Kuitenkin joilla-
kin henkil6illa leptiinin vaikutus on heikompi, eika
heidan ruokahalunsa vahene.

Lilkehermosolut eli motoneuronit sijaitsevat
selkaytimessa ja aivorungossa. Liikehermosolut
valittavat aivojen ja selkdytimen viesteja, jotka
kaskevat luustolihaksia supistumaan ja saavat
kehon liikkumaan.

Lihasbiopsia on pieni kirurginen toimenpide,
jossa otetaan lihaskudoksesta pieni nayte labo-
ratoriotutkimuksia varten. Toimenpide tehdaan
yleensd paikallispuudutuksessa. Nadytteestd voi
olla apua diagnoosin maarittamisessa.

Luuston kypsyminen tai ”luustoika” viittaa lap-
sen luuston ikaan, joka ei ole sama kuin lapsen
kalenteri-ika. Lapsen luiden koko ja muoto muut-

tuvat lapsen kasvaessa. Luustoikaa tutkitaan
ottamalla rontgenkuva kddestd ja ranteesta.

Luustontiheydella tarkoitetaan luuston mine-
raalipitoisuuden suhdetta luun tilavuusyksikkoa
kohden. Se ilmaisee luiden lujuuden.

Luustontiheysmittaus (kaksienergiainen ront-
genabsorptiometria, Dual energy X-ray absor-
ptiometry, DEXA) on tutkimus, jossa kdytetaan
matalaa annosta rontgensateitda mittaamaan,
kuinka paljon kalsiumia ja muita mineraaleja on
tietylla luualueella. Luustontiheysmittauksessa
ollaan yleensa makuuasennossa hoitopdydalla,
ja kuvantamislaite kulkee alaseldn ja lonkan yli.
Luustontiheysmittauksen tuloksena saadaan T-lu-
ku, joka kertoo, onko henkil6lla osteoporoosin
esiaste (osteopenia) vai osteoporoosi (luukato).
Lapsilla ja nuorilla usein kaytetdaan Z-lukua, jossa
luustontiheyttd verrataan terveiden samanikais-
ten ja samaa sukupuolta olevien luustontiheysar-
voihin.

Ladkesumuttimella annetut keuhkoputkia avaa-
vat ladkkeet eli inhaloitavat bronkodilataattorit
ovat laakkeitd, joita annostellaan keuhkoihin
hengitettdavana hoyryna, mika helpottaa hengit-
tamista rentouttamalla pienten hengitysteiden
seinamissa olevia lihaksia ja laajentamalla hengi-
tysteitd (keuhkoputkia).

Mutaatio on geenin DNA:n emasjarjestyksen py-
syva muutos, joka voi siirtya seuraavalle sukupol-
velle. Mutaatiot voivat syntya solunjakautumisen
aikana tapahtuneista DNA:n kopiointivirheista.

Nikamat ovat 33 selkdrangan muodostavaa luuta.

Noninvasiivinen ventilaatio eli noninvasiivinen
hengitystuki eli maskiventilaatiotukihoito on
hengitystukihoito, jota annetaan nena- tai kasvo-
maskin avulla.

Nena-mahaletku asetetaan nenan ja kurkun
kautta mahalaukkuun, jolloin turvataan riittava
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ravinnonsaanti letkun kautta (rasvaa, hiilihydraat-
teja, proteiineja, vitamiineja ja kivenndisaineita).

Nena-ohutsuoliletku asetetaan nenan, kurkun

ja mahalaukun kautta ohutsuoleen, jolloin turva-
taan riittava ravinnonsaanti letkun kautta (rasvaa,
hiilihydraatteja, proteiineja, vitamiineja ja kiven-

ndisaineita).

Ortoosit eli tuet ovat valmistettavia apuvalineita,
joita kdytetdan raajoissa tai seldssa estamaan tai
tukemaan liiketta. Ne voivat olla lastoja, korsetteja
selkdarankatukia, jalkatera-nilkkatukia (AFO) tai
jalkatera-polvitukia (KAFO).

Osteopeniassa luun mineraalitiheys on tavan-
omaista matalampi, mutta kuitenkin korkeampi
kuin osteoporoosissa. Osteoporoosi eli luukato on
sairaus, jossa luut haurastuvat luukudoksen mine-
raalipitoisuuden haviamisen vuoksi. Osteopeniaa
ja osteoporoosia tutkitaan luustontiheysmittauk-
sen avulla.

Painoindeksi (BMI) tarkoittaa painon ja pituuden
valista suhdetta, jonka avulla voidaan arvioida
elimistdn rasvan maaraa. Se lasketaan jakamalla
kiloina ilmoitettu paino henkilon metreind ilmoi-
tetun pituuden neliélla (BMI = kg/m?2).

Palliatiivisella eli oireita lievittavalla hoidolla tar-
koitetaan monitieteista erikoissairaanhoitoa, jon-
ka tavoitteena vahentaa sairauden vaikeusastetta
tai hidastaa sen etenemistd, mutta joka ei tarjoa
siihen parantavaa hoitoa. Tavoitteena on parantaa
potilaan ja perheen eldmanlaatua helpottamalla
oireita ja sairauden aiheuttamaa rasitusta.

PEG-toimenpide on kirurginen leikkaus, jossa vat-
san peitteiden lapi vieddan mahalaukkuun putki.
Sita voidaan tarvita, mikali riittava ravitsemus ei
onnistu suun kautta nielemisvaikeuksien vuoksi.

Probiootit ovat elavia bakteereja ja hiivoja, jotka
voivat edistda terveytta suoliston bakteerien ta-
sapainoa ja toimintaa parantamalla. Niita voi olla

ruoassa luontaisesti tai siihen lisattyna (jogurtit,
tabletit, kapselit ja pussit).

Puudutusrasva on yksi paikallispuudutusvaih-
toehto, jota kdytetdan kivun estamiseksi ennen
toimenpiteitd, kuten neulalla pistamistd. Rasvaa
levitetdan terveelle, ehjalle iholle. Se puuduttaa
ihon ja sen alla olevaa kudosta tilapaisesti.

Ratsastusterapia on hevosavusteista fysioterapiaa
ja kuntoutusta, jonka avulla voidaan harjoittaa
kehonhallintaa, tasapainoa ja lihasvoimaa.

Ruoansulatuskanava muodostuu eri elimista;
siihen kuuluvat suu, ruokatorvi, maha, ohutsuo-
li, paksusuoli ja perdsuoli. Se kasittelee syodyn
ruoan siten, etta siita erottuu ja imeytyy energi-
aa, ravintoaineita ja vettd sekd erottelee jatokset
ulosteiksi. Lopuksi se poistaa jatteen ulosteena.

Ruokatorvi on nielun jalkeen oleva putki, joka
kuljettaa ruoan nielusta mahalaukkuun.

Rontgenkuva on sadetutkimus, jossa sahkdmag-
neettisilla sateilld voidaan luoda kuva ihmisen
sisdisista rakenteista. Erilaiset kehon kudokset
padstavat rontgensateita lavitseen eri maaria,
minka seurauksena muodostuu kuvia, joissa luut
nayttavat valkoisilta ja pehmytosat, kuten rasva,
harmailta. Keuhkot nayttavat mustilta, koska nii-
den sisalla oleva ilma paastaa sateita lapi kaikkein
parhaiten.

Selkaydinneste on kirkasta nestetta, joka ymparoi
selkaydinta ja aivoja. Se toimii selkdrangan neste-
pehmusteena. Lisaksi se kuljettaa kuona-aineita,
kemikaaleja ja vasta-aineita verenkiertoon, pois
aivoista ja selkdydinkudoksesta.

Skolioosilla tarkoitetaan selkdarangan vinoutumis-
ta sivusuunnassa.

SMN 1 -geeni (survival motor neuron 1) sisaltaa
ohjeen SMN-proteiinin valmistamiseen. SMN-pro-
teiinia on erityisesti selkdaytimessa, mutta sita
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esiintyy myos kaikkialla muualla elimistossa.
Sita tarvitaan erikoistuneiden liikkehermosolujen
yllapitamiseen.

SMN 2 -geeni on ”varageeni”, joka tarjoaa
elimistolle SMIN-proteiinin valmistusohjeen.
SMN-proteiinia on erityisesti selkdytimessa,
mutta sitd esiintyy myos kaikkialla muualla eli-
mistOssa. Sita tarvitaan erikoistuneiden liikeher-
mosolujen yllapitamiseen. SMN2-geeni tuottaa
kuitenkin useita erilaisia SMN-proteiinin versi-
oita, joista vain yksi on tdysikokoinen ja erikois-
tuneiden hermosolujen yllapitdmiseen riittdvan
toimintakykyinen.

Spirometrialla arvioidaan keuhkojen toimintaa
mittaamalla sisdaan- ja uloshengityskykya.

Trakeostomiassa eli henkitorviavanneleikkauk-
sessa tehdaan kaulalta henkitorveen ulottuva
aukko. Aukkoon voidaan asettaa putki, joka

helpottaa hengittamista. Trakeostooma voi olla
pysyva tai tilapdinen.

Transkutaaninen eli ihon |api mittaava anturi
asetetaan suoraan iholle mittamaan ei-kajoa-
vasti sahkokemiallisella tekniikalla veren hiili-
dioksidipitoisuutta jatkuvana mittauksena. Talla
voidaan varmistaa, ettd hengitys on riittavaa.

Unitutkimuksessa tutkitaan elimiston toimintaa
unen aikana. Siinad voidaan tutkia sykettd, hengi-
tysta ja veren happipitoisuutta.

Videofluoroskopiatutkimus eli nielemistut-
kimus on tutkimus, jossa nielemisen aikana
voidaan rontgentutkimuksena tutkia nielemista-
pahtumaa tarkemmin. Tutkimuksella tutkitaan,
onko nieleminen turvallista.
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SUOMEA KOSKEVIA LISATIETOJA

HOITO JA KUNTOUTUS

Suomessa spinaalisen lihasatrofian

hoito on keskitetty lastenneurologian ja
neurologian erikoislaakareille, jotka toimivat
erikoissairaanhoidossa eli padsaantoisesti
keskussairaaloiden tai yliopistosairaaloiden
lastenneurologisissa ja neurologisissa
yksikoissa. Kuntoutuksesta vastaavana ladkarina
voi toimia my0ds esim. fysiatrian erikoislaakari.
On hyva tietaa, kuka on hoitava laakari, klinikka
tai sairaala ja pitda yhteystiedot aina mukana
tarpeen varalta.

SMA-potilaan hoito ja kuntoutus perustuvat
moniammatilliseen tydskentelyyn.
Lastenneurologisessa tydoryhmassa on laakarin
lisdksi yleensa sairaanhoitaja, kuntoutusohjaaja
tai sosiaalityontekija, fysioterapeutti,
toimintaterapeutti, ja puheterapeutti. Sairaalan
ulkopuolella tyoskentelevien, kuntouttavien
terapeuttien, opettajien, avustajien ja muiden
tahojen nakemykset huomioidaan. Potilaan tai
lapsen huoltajien omat toiveet ja nakemykset
on aina otettava huomioon. Potilaan tilannetta
ja sairauden vaihetta arvioidaan monipuolisesti
ja pyritaan kayttamaan laadukkaita ja tutkittuja
mittausmenetelmia. Potilaalle laaditaan
tyoryhmassa yhdessa hanen itsensa ja/tai
hdnen huoltajiensa kanssa saannollisin valein
kuntoutussuunnitelma, johon kootaan hoitoon
ja ladakinnalliseen kuntoutukseen kuuluvat eri
nakokohdat.

SMA:ta sairastavan lapsen hoitoon osallistuu
lisaksi paljon muitakin terveydenhuollon
ammattilaisia kuten ravitsemusterapeutti,
keuhkojen toiminnasta huolehtiva
lastenlaakari ja/tai hengitystukityoryhma,
ruuansulatuselimiston ongelmiin perehtynyt
lastenldakari, selan ja nivelten virheasentojen
hoidosta vastaava lastenortopedi, luuston
haurauden hoitoon perehtynyt lastenldaakari,
psykiatri ja psykologi. Aikuispuolella kaytetaan
mm. keuhkotautien, anestesiologian,

Opas spinaalisen lihasatrofian vuoden 2017 kansainvalisiin hoitostandardeihin

sisatautien, gastroenterologian ja

ortopedian erikoisalojen konsultaatioapua.
Apuvalineyksikko ja siella tyoskentelevat
fysioterapeutit, toimintaterapeutit ja fysiatrit
osallistuvat myds SMA-potilaan hoitoon
tukemalla potilaiden toimintakykya tarvittavien
apuvalineiden avulla.

Perinnollisyysneuvontaa annetaan
yliopistosairaaloiden kliinisen genetiikan
yksikoissa. Jarjestolahtoista perinndllisyyteen
liittyvaa neuvontaa, tietoa ja tukea tarjoaa
Harvinaiskeskus Norio suomen kielella ja
Samfundet Folkhalsan ruotsin kielella.

Sosiaaliturva ja palvelut

Yhteiskunnalla on velvollisuus tarjota erilaisia
palveluja ja tukimuotoja, mikali toimintakyky
heikkenee ja avun tarve lisdantyy. Palveluiden
|6ytamisessa suurin haaste voi olla se, etta

eri tukimuodoista ja palveluista vastaavat
monet eri tahot. Apua on mahdollista

saada niin liikkkumiseen (kuljetuspalvelut,
apuvdlineet), asumiseen (asunnon muutostyot,
palveluasuminen), kuntoutukseen (fysioterapia,
apuvélineet), kotiapuun (kotipalvelu ja/

tai kotisairaanhoito) kuin paivittaisista
toiminnoista suoriutumiseen ja harrastamiseen
(henkilokohtainen apu).

Sairauden edellyttamiin asunnon muutostdihin
tai henkilokohtaisen avustajan palkkaamiseen
voi hakea tukea vammaispalvelulain

nojalla kunnan sosiaalitoimen
vammaispalvelusta. Vammaispalvelulain
mukainen palvelusuunnitelma on asiakkaan
ja kunnan sosiaaliviranomaisen yhdessa
laatima yksil6llinen suunnitelma niista
palveluista ja tukitoimista, joita henkil
tarvitsee selviytydkseen jokapaivaisesta
elamastd. Suunnitelman keskeinen tavoite

on itsemadraamisoikeuden vahvistaminen
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niin, etta asiakkaan mielipide, yksilollinen
avuntarve ja eldmantilanne otetaan huomioon
suunnitelmaa tehtdessa. Palvelusuunnitelman
pohjalta ei kuitenkaan synny oikeutta siihen
kirjattujen palvelujen ja tukitoimien saamiseksi,
vaan paatokset palveluista tehd&dan aina
erikseen palvelukohtaisten hakemusten
pohjalta.

Vammaistuki ja eldketta saavan hoitotuki

ovat Kelalta haettavia rahallisia tukia. Tuki

on kolmiportainen ja sen maara on sidottu
toimintakyvyn alenemaan ja avun tarpeeseen.
Liikkumiseen tarvittavia ladkinnallisen
kuntoutuksen apuvalineita, kuten rollaattoreita
ja pyoratuoleja, myontaa puolestaan
terveydenhuolto. Lisdksi esimerkiksi Traficom
voi myontaa liikkkumista ja asiointien hoitamista
helpottavan vammaisen pysakdintiluvan,
mikali kriteerit tayttava liikkumisen haitta

on olemassa. Nadiden tukitoimien saamiseksi
tarvitaan lausunnot terveydenhuollosta.

Euromaaraisten tukien summat muuttuvat
joissakin tapauksissa jopa vuosittain
indeksimuutosten myo6ta. Terveydenhuollon
asiakasmaksuja tarkistetaan myos
saannollisesti. Lakimuutokset puolestaan
vaikuttavat siihen, milla kriteereilla tukia taikka
kuntoutusta myonnetaan.

Lihastautiliitto julkaisee vuosittain paivitetyn
sosiaaliturvaoppaan Sosiaalikompassin, jossa
kerrotaan eri tukimuotojen ja palveluiden
kriteereista seka siita, mika taho naista
palveluista vastaa. Lisdksi kannattaa
hyodyntaa sairaaloiden sosiaalityontekijoita ja
kuntoutusohjaajia tukimuotojen ja palveluiden
selvittamiseksi ja saamiseksi.

Sosiaalityontekijoita ja kuntoutusohjaajia
tyoskentelee sairaaloissa, terveyskeskuksissa,
kunnan sosiaalitoimessa, kuntoutuslaitoksissa
ja vammaisjarjestoissa.

Koulunkaynti

SMA:ta sairastavan lapsen hyva ja laadukas
koulunkaynti on kaikkien etu; sen kautta
luodaan mahdollisuudet jatko-opintoihin

ja tyoelamaan. Perusopetuslaki painottaa
lahikouluperiaatetta, jossa pyrkimyksena

on jarjestaa kaikkien oppilaiden opetus
[ahikoulussa ja yhteisessa opetusryhmassa.
Lahikouluperiaate tukee myos yhteisollisyytta.

Perusopetuslain lisdksi yhdenvertaisuuslaki
ohjaa koulutuksen jarjestajaa. Perusopetuslaki
varmistaa tarvittavat tukitoimet esim.
koulunkdyntiavustaja ja koulunkdynnin
apuvdlineet. Yhdenvertaisuuslain velvoite tehda
kohtuullisia mukautuksia seka YK:n vammaisten
ihmisten oikeuksia koskevan sopimuksen Artikla
24 varmistavat yhdenvertaisen osallisuuden
koko koulupolun ajan.

Oppilaalla on oikeus saada tukea koulunkayntiin
koko oppivelvollisuuden ajan. Oikeus tukeen on
lyhytaikaisten ja pidempien poissaolojaksojen
aikana. Tuen muodot ovat lyhytaikainen tuki
esim. tukiopetus, tehostettu tuki tai erityinen
tuki. Erityinen tuki on pitkaaikainen tuki ja

se vaatii hallinnollisen paatoksen. Tassa
yhteydessa tulee kuulla lapsen huoltajia

ja lasta itsedan. Paatoksen toimeenpanoa
varten tehdaan henkildokohtainen opetuksen
jarjestamista koskeva suunnitelma (HOJKS),
jonne kirjataan tarvittavat tukitoimet seka
mahdolliset yksildlliset oppimistavoitteet.

Lihastautiliiton verkkosivuilta |6ytyy
Lihastautia sairastava lapsi koulussa -opas,
josta loytyy tietoa, kokemuksia ja kdytannon
vinkkeja. Opasta l6ytyy my0s ruotsiksi seka
painettuna versiona. Lihastautiliitosta voidaan
tehda kouluvierailuja seka olla perheen
tukena koulupalavereissa paikan paalla tai
etdyhteyksin.
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Lihastautiiitto tukee valtakunnallisena keskusjarjestona yhdessa jasenyhdistystensa
kanssa neuromuskulaaritauteja sairastavien ja heidan laheistensa oikeutta tasa-arvoiseen
ja monimuotoiseen ja hyvaan elamaan. Lihastautiliiton palvelut ovat kaikkien lihastautia
sairastavien kdytettavissa. Lisdtietoja: www.lihastautiliitto.fi.

SMA Finland ry on yhdistys SMA:ta sairastaville ja heidan |aheisilleen. Mukana on eri ikdisia
ihmisia ympari Suomen. Yhdistys on perustettu tammikuussa 2018. Silloin tavoitteena

oli saada Spinraza-hoito kaikkien sita haluavien ulottuville, ja tama vaikuttamisty6 jatkuu
edelleen. Yhdistys jarjestda jasenilleen vertaistapaamisia erilaisilla teemoilla ja tekee
yhteisty6ta muiden yhdistysten kanssa. SMA Finland on SMA Europe -jarjeston jasen.
Lisatietoja www.smafinland.fi

Vertaistukea spinaalista lihasatrofiaa sairastaville lapsille ja aikuisille seka heidan perheilleen
[6ytyy SMA Finland ry:n ja Lihastautiliitto ry:n kautta.

Haluamme kiittaa kaikkia, jotka ovat osallistuneet taman oppaan laatimiseen antamalla
palautetta. Erityisesti kiitdmme lastenneurologi Tiina Remestd kadnnostyon ladketieteellisen
oikeellisuuden tarkistamisesta ja SMA Finland ry:n hallitusta ja jasenistoa tekstin
lapiluennasta ja kommentoinnista sekd kansilehden kuvasta.

Alkuperdinen opas:
A Guide to the 2017 International Standards of Care for SMA

Alkuperdisoppaan kadnnostyo:
Kielipalvelu Kauriin Kaantopiiri Oy

Taitto: Milart
Painopaikka: 4M Suomi Oy, Jyvaskyla

Julkaisija: Lihastautiliitto ry 2021
ISBN 978-952-69392-6-1

Kansikuvassa Peppi Suominen istuu potkukelkassa, taustalla potkuttelee pikkusisko
Pilvi Suominen. Kuvan on ottanut tyttdjen aiti Pia Lemmetty.
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