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Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtymé&én tai sairauteen, ne eivat
korvaa perinnéllisyysneuvontaa tai erikoisladkarin konsultaatiota.

Myotoninen dystrofia

Erikoisladkari Sirpa Kivirikko, Vaestoliiton perinndllisyysklinikka, 2004

Avainsanat (synonyymit): Steinertin tauti, DM1, myotonic dystrophy

Johdanto

Dystrophia myotonica on yleisin aikuisella
esiintyva perinndllinen lihasdystrofia eli ete-
neva lihasten surkastumatauti. Tautia esiintyy
vaestdssa 1:20 000 henkildlld. Dystrophia
myotonican kuvasi v. 1909 saksalainen Hans
Steinert, ja tAsta syysta dystrophia myotoni-
casta kaytettiin aikaisemmin nimea Steinertin
tauti. Tauti johtuu geenivirheestd, jossa CTG-
toistojen lukumaara on lisdantynyt.

Dystrophia myotonican tarkeimmat
piirteet

Klassisessa dystrophia myotonicassa lihas-
oireet ovat hallitsevia. Lisaksi oireita voi olla
silmissa, sydamessa, umpieritysrauhasissa,
suolistossa ja ihossa. Yleensa tauti iimenee
nuorella aikuisialla noin 20—-25-vuotiaana, ja
80 %:lla on oireita 50 vuoden ikdan mennes-
sd. Tavallisimmin tauti alkaa lihasheikkoutena
tai -myotoniana. Myotonialla tarkoitetaan
vaikeutta rentouttaa lihas valittémasti lihas-
supistuksen jalkeen, esim. hellittda puris-
tusotetta kattelyn jalkeen. Lihasoireet
painottuvat raajojen aariosiin sekd kasvojen,
kaulan ja hartiaseudun lihaksiin. Tauti on
luonteeltaan eteneva ja lihasheikkous
lisdantyy ian myoéta. Kuitenkin hyvin harvoin
joudutaan vuosikymmenien sairastamisen-
kaan jélkeen turvautumaan pydératuoliin.

Kasvoissa voidaan jo varhain nadhda lihas-
heikkoutta. Kasvot muuttuvat ilmeettémiksi ja
puhe epaselvaksi. Osalla miehistad on ennen-
aikaista kaljuuntumista, erityisesti ohimolta
hiukset voivat harventua. Ylasilmaluomien

avaaminen jaa hiukan vajaaksi, mista kayte-
téaan nimitysta ptoosi (riippuluomi). Melkein
kaikilla on silman mykiéssa samentuma eli
harmaakaihi. Osalla samentuma aiheuttaa
nadn huononemisen, osalla se on taas
oireeton ja nékyy ainoastaan silméalaakarin
tarkoissa tutkimuksissa.

Sydanoireita on valtaosalla potilaista. Tavalli-
simmin ne ovat sydamen rytmi- tai johtumis-
hairiéitd. My6s verenpaine voi olla matala.
Uniapneaa eli unenaikaisia hengityskatkoksia
voi esiintyd ja ruuansulatuskanavan oireita,
kuten ruuan takaisinvirtausta mahalaukusta
ruokatorveen ja ummetusta. Naisilla voi kuu-
kautiskierto olla epasaannéllinen ja miehilla
voi olla impotenssia. Hedelmaéllisyys voi olla
alentunut sek& miehilld etta naisilla.
Dystrophia myotonicaan liittyy taipumus soke-
ritautiin ja kilpirauhasen vajaatoimintaan.

Harmaakaihi on hallitseva oire lievassa tauti-
muodossa. Talldin potilailla on yleensa vain
lievaa lihaksien myotoniaa ja joillakin voi olla
sokeritauti. Tama tautimuoto voi olla niin
lieva, ettd dystrophia myotonicaa ei edes
huomata epailla.

Synnynnaisessa muodossa voidaan vasta-
syntyneelld todeta vaikea lihasheikkous,
minka takia lapsella on hengitys-, imemis- ja
nielemisvaikeutta. Lisdksi osalla voi olla kam-
purajalat. Harmaakaihi on tassa tautimuodos-
sa harvinainen. 50—-60 % naista lapsista, jotka
selviavat alkuvaiheista, ovat alyllisesti kehi-
tysvammaisia.
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Dystrophia myotonican taudinkuva ja sairas-
tumisika voi vaihdella suuresti samankin
suvun jasenilla.

Mista dystrophia myotonica aiheutuu?

DM aiheutuu dystrophia myotonica prote-
iinikinaasi (DMPK)-geenin virheesta. Tama
perint6tekija sijaitsee kromosomissa 19.
Dystrophia myotonicaan voi sairastua yhta
hyvin mies kuin nainen. DMPK-perintéteki-
jasséa on kolmesta emaksesta (C, T ja G)
muodostunut toistojaksoalue. Naitd CTG-
toistoja on normaalisti 5-35 kpl perakkain.
Lievemmassa tautitapauksessa CTG-toisto-
jen lukumaara on noin 50—-100 kpl, klassi-
sessa dystrophia myotonica -tautimuodossa
toistoja on 100—1000, ja synnynnaisessa
muodossa noin 1000-4000 CTG-toistoa.
Kirjallisuudessa on kuitenkin raportoitu yksi
tapaus, jossa lapsella oli synnynnainen tauti-
muoto ja CTG-toistojen lukumaara oli vain
730 kpl. Toistojaksojen lukumé&ara korreloi
sairastumisikaan ja taudin vaikeusasteeseen.

Perinndllisyys

Dystrophia myotonica periytyy vallitsevasti eli
dominantisti. Tama tarkoittaa sita, etta jo
yhden virheellisen perintdtekijan periminen
riittdd aiheuttamaan sairauden, vaikka perin-
tétekijaparin toinen eli vastingeeni on
normaali. Henkil6lla, jolla itselladn on
dystrophia myotonica, on joka kerta lapsia
hankittaessa 50 %:n todenndkdisyys siihen,
ettd lapsi perii virheellisen DMPK-perinto-
tekijan vanhemmaltaan ja taten sairastuu
dystrophia myotonicaan. Kuitenkin yhta lailla
on 50 %:n todennakdisyys siihen, etta lapsi ei
peri virheellistéa dystrophia myotonicaa aihe-
uttavaa perintétekijad. Dystrophia myotoni-
calle on ominaista myds se, etta kun virheel-
linen perint6tekija siirtyy isalta lapselle, pysyy
toistojen lukumé&éra suunnilleen samanlai-
sena. Kun virheellinen perintotekija siirtyy

aidilta lapselle, on todennakdista, etta toisto-
jen lukumaara kasvaa, ja silloin dystrophia
myotonica alkaa yleensa nuorempana ja tauti

on luonteeltaan vaikeampi. Tata tapahtumaa
kutsutaan antisipaatioksi.

Synnynnaista dystrophia myotonicaa esiintyy
lahes yksinomaan lapsilla, jotka ovat perineet
virheellisen DMPK-perintétekijan aidiltaén.
Eraan tutkimuksen mukaan, jos aidin CTG-
toistojen lukum&aré on alle 330, riski synnyn-
naiseen tautimuotoon on 17 % silloin, kun
sikié on perinyt virheellisen dystrophia myo-
tonicaa aiheuttavan perintétekijan. Jos aidin
CTG-toistojen lukumaara on yli 330, riski
synnynnaiseen muotoon on 59 %, jos siki6é on
perinyt virheellisen DMPK-perintdtekijan.

Diagnostiikka

Jos toisella vanhemmista on dystrophia
myotonica, voidaan tehda molekyyligeneetti-
nen tutkimus, jossa nahdaan, onko henkil®
perinyt vanhemmaltaan poikkeavan vai nor-
maalin geenin. Jos tauti on periytynyt, voi-
daan molekyyligeneettisessa tutkimuksessa
todeta DMPK-perintbtekijassa CTG-toisto-
jaksoalueen laajentuma. Veresta mitattava
lihasperainen kreatiinikinaasi eli CK on
yleensa koholla ja lihasten hermojohtumis-
tutkimuksessa voidaan todeta dystrophia
myotonicalle tyypillisid 16ydoksia.

Siki6-ja alkiodiagnostiikka

Dystrophia myotonicassa on mahdollista seka
sikid- etta alkiodiagnostiikka. Sikiddiagnos-
tikkaa voidaan tehda 10. raskausviikon jal-
keen istukkanaytteestéd. Tahan naytteen-
ottoon liittyy pieni 0,5 %:n keskenmenoriski.
Sikiddiagnostiikan avulla voidaan luotettavasti
todeta, onko siki6 perinyt dystrophia myotoni-
caa aiheuttavan perintétekijavirheen vai ei.
Toistojen lukumaaran perusteella ei kuiten-
kaan voida tarkkaan ennustaa syntyvan
lapsen tautimuotoa.
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Alkiodiagnostiikkaa varten raskaus kaynnistyy Raskaus ja synnytys vaativat erityista seu-
koeputkihedelmoityksen avulla. Diagnostiik- rantaa sydamen rytmihairidtaipumuksen

kaa varten otetaan kaksi solua kahdeksan- takia, ja toisaalta synnytys voi pitkittya lihas-
soluisesta, kolmen paivan ikaisesta alkiosta. oireiden takia. Synnytyksen jalkeen voi olla
Naista soluista voidaan tutkia, onko alkio riski verenvuotoon ja sydamen rytmihairidihin.
perinyt tautia aiheuttavan vai normaalin Lisaksi leikkauksia suunniteltaessa on otet-
DMPK-perintétekijan. tava huomioon, etté potilaiden herddminen

nukutuksesta on usein hidasta.

Dystrophia myotonica suomalaisella
Dystrophia myotonica on yhta yleinen

potilaalla / _ _

Suomessa kuin muuallakin maailmassa.
Koska dystrophia myotonicassa on oireita Maassamme on arviolta noin 300—400
useissa eri elimissa, kuuluu taudin seuranta henkild, jolla on dystrophia myotonica.
ja hoito neurologin liséksi myds sisatauti- ja Dystrophia myotonican potilasyhdistyksena
silmalaakarille. Mitaan tautia parantavaa hoi- toimii Suomessa Lihastautiliitto, joka jarjestaa
toa ei viela ole, mutta lihasvoimaa voidaan sopeutumisvalmennuskursseja.

auttaa pitdmaan ylla fysikaalisella hoidolla.
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