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PAAKIRJOITUS B

Esimerkki perinndllisen harvinaissairauden tutkimisen epavarmuudesta

Unverricht-Lundborgin taudin epidemiologia

Suomessa

nverricht-Lundborgin tauti (tyypin 1

etenevi myoklonusepilepsia, EPM1)

on suomalaiseen tautiperintdén kuu-
luva peittyvisti periytyvd harvinaissairaus.
Sairaus aiheutuu kystatiini B -geenin (CSTB)
mutaatioista, mutta sen patofysiologia tunne-
taan huonosti (1). Sairaus alkaa 6-16-vuotiaa-
na, tyypillisimmin kymmenennen ikdvuoden
tienoilla, ja sen oirekuvalle tyypillisid piirteitd
ovat myokloniat, yleistyneet epileptiset koh-
taukset, ataksia ja kompelyys. Liikuntakyvyn
ongelmat ovat henkisen suorituskyvyn ongel-
mia suurempia, eikd varsinaisia
kognitiivisia ongelmia valtta-
mitti esiinny (2,3).

On yleisesti tunnettua, ettd
sama mutaatio voi saada eri
yksiloissd aikaan erilaisen tau-
dinkuvan ja -kulun (4). Timi
niyttdd pitevin myoés EPM1:n
osalta, silld siind esiintyy huomattaviakin yk-
silollisid oireiden vakavuuden ja taudin keston
eroja (5). Sairauden on raportoitu etenevan
kolmessa vaiheessa, joiden vililld saattaa olla
pitkidkin tasannevaiheita (6).

Tautia kutsuttiin aiemmin Baltian myokloni-
aksi, mutta nimesti luovuttiin, kun selvisi, ettd
Vilimeren ympérilld esiintyvidn samanlaisen
taudin taustalla on myds CSTB-mutaatio (2).

vaativaa

Sairautta esiintyy maailmanlaajuisesti. Se on
yleisin yksittdinen etenevin myoklonusepi-
lepsian muoto, mutta todennikéisesti alidiag-
nosoitu monissa maissa (2,7).

Systemaattinen maanlaajuinen tutkimus
EPM1:n epidemiologiasta on tehty ainoastaan
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Harvinaissairauksien
epidemiologian ja
kliinisten ominais-
piirteiden tutkiminen
ja tulosten tulkinta on

Suomessa, jossa taudin esiintyvyys vuoden
2016 lopussa oli 1,92/100 000 henkilsi (3).
Tamin perusteella sairaus on maassamme har-
vinaisempi kuin esimerkiksi Huntingtonin tauti
(8). On kuitenkin mahdollista, etti EPM1 on
Suomessakin alidiagnosoitu, mihin viittaavat
esimerkiksi tutkimuksessa tehty ldhdeaineisto-
jen vertailuanalyysi seki se, ettei tutkimusjak-
son loppuvuosina todettu tehdyn yhtdin uutta
diagnoosia (3).

Muuhun viestdon verrattuna suomalaisten
EPMI-potilaiden ennenaikainen kuolleisuus
alkoi selvisti lisdantya 40. ika-
vuoden jilkeen ja potilaiden kuo-
lemanriski oli lahes viisinkertai-
nen viestoverrokkeihin nihden.
Kuolemanriski liittyi kdanteisesti
sairauden alkamisikdin.

Vaikka monet potilaat menet-
tivat itsendisen toimintakykynsa
nuorina, joidenkin potilaiden tdysi toiminta-
ja jopa tyokyky siilyi kuitenkin pitkille keski-
ikddn (3). Varmoja tekijoitd toimintakyvyn ke-
hittymisen ennustamiseksi ei aineistostamme
hahmottunut, mutta aiemmissa tutkimuksissa
huonon ennusteen merkeiksi on todettu nuori
taudin alkamisikd, varhainen aktiomyoklonus
ja hoidosta huolimatta jatkuvat epileptiset koh-
taukset (9,10).

Sairauskertomuksista totesimme my®ds, ettd
monen potilaan tauti pysyi pitkddn vakaana.
Toimintakyky saattoi jopa parantua kuntoutuk-
sella ja ladkitysmuutoksilla, kuten on jo aiem-
min raportoitu (6). Lisiksi havaitsimme, ettd
monilla potilailla oli teini-idssdé huomattavia
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elamanhallinnan haasteita. Mikali esimerkiksi
péihderiippuvuudet ja mielenterveyden jark-
kyminen tdssd idssd voitaisiin valttdd, saattaisi
useammankin ennuste olla vihemmin synk-
ka. Ja jos nimenomaan aikuisikdin lievioirei-
sina selvidvien potilaiden ryhmi osoittautuu
alidiagnosoiduksi, muodostuu kokonaiskuva
sairauden ennusteesta selvisti nykyistd hyvin-
laatuisemmaksi.

Huomionarvoista on, etti tutkimuksessam-
me monen potilaan taudinkuva oli hyvin lievd
ja tautia olikin saatettu hyvin perustein hoitaa
vuosikymmenii esimerkiksi nuoruusiin myok-
lonusepilepsiana (JME) (3). JME-tyyppinen
EPM1-taudinkuva on hiljattain raportoitu
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tunisialaisessa suvussa (11). Olemme itsekin
sittemmin diagnosoineet aikuisikdin ehtinei-
ti tyo- ja toimintakykyisid potilaita, joiden
oirekuva on verrattain lievi. On ilmeisti, ettd
ilmiasultaan ja oireiden voimakkuudeltaan mo-
nimuotoisten harvinaissairauksien epidemiolo-
gian ja kliinisten ominaispiirteiden tutkiminen
on vaativaa, eiki tuloksia voida pitdid ehdotto-
man varmoina totuuksina.

Unverricht-Lundborgin tauti ei siis véista-
mittd tarkoita itsendisyyden nopeaa menet-
timistd ja ennenaikaista kuolemaa. Tdmi on
tarkedd kertoa potilaille, erityisesti siksi, ettei
huonosta ennusteesta tulisi itsedin toteuttava
ennuste. W
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