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NAIN TUTKIN P

Aineenvaihduntasairaus lihasoireiden

taustalla

Lihasten toiminta kuluttaa paljon energiaa ja vaatii aktiivista aineenvaihduntaa, joka voi hdiriytya useissa
endokriinisissa sairauksissa. Lihasheikkous voi olla laajan aineenvaihduntahdirion ensimmainen oire tai
ilmaantua tunnetun endokriinisen sairauden hoitotasapainon heikentyessa. Metaboliset myopatiat puo-
lestaan ovat harvinaissairauksia, joissa lihassolujen oman aineenvaihdunnan hairié heikentda rasituksen-
sietoa jopa toistuviin voimakkaan rasituksen tai infektioiden aiheuttamiin rabdomyolyyseihin saakka.
Tdssa katsauksessa kasittelemme aikuisten tavallisimpiin aineenvaihduntasairauksiin liittyvid lihasoireita
ja lihasoireiden taustalta I16ytyvid aineenvaihduntasairauksia sekd niiden diagnosointia ja hoitoa.

ihakset ovat yksi suurimmista kudosryh-

mistd, ne kisittavit noin 40 % normaalipai-

noisen aikuisen kehon massasta (1). Luu-
rankolihasten normaali toiminta vaatii paljon
energiaa, ja ne kiyttavit levossa noin 20-30 %
tarvitsemastamme hapesta sekd moninkertais-
tavat energia-aineenvaihduntansa maksimaa-
lisessa rasituksessa (2). Lihaksen aineenvaih-
duntahiirio altistaa potilaan lihaskudoksen
vaurioitumiselle erityisesti rasituksen yhteydes-
sd, ja vaurioiden taustalta voi 16ytyd endokriini-
sia syitd, kuten diabetes taikka kilpirauhasen tai
lisimunuaisten vajaa- tai litkatoiminta. Vaurion
syntyminen voi liittyd my0s lihaksen harvinai-
seen aineenvaihduntasairauteen eli metaboli-
seen myopatiaan.

Lihaksen aineenvaihdunnan
perusteita

Lihaksen energia-aineenvaihdunnan perusteita
esitetddn KUVASSA 1. Piiasialliset energialihteet
ovat glykogeenistd pilkottava glukoosi ja vapaat
rasvahapot, joiden kéyttéosuus riippuu lihasrasi-
tuksen kestosta ja voimakkuudesta. Naistd ener-
gianlihteisti muodostuu lihaksen polttoainetta,
adenosiinitrifosfaattia (ATP), jota muodostuu
joko aerobisesti tai anaerobisesti (1). Nopeim-
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min kiytt66n otettavia lihasten energianlihteitd
ovat lihassolun oma ATP ja sen varastomuodon
kreatiinifosfaatin purkaminen ATP:ksi hyvin ly-
hytkestoiseen suoritukseen (3).

Glykolyysissa hiilihydraattien varastomuoto
glykogeeni pilkkoutuu vaiheittain glukoosiksi,
josta edelleen muodostuu ATP:ti ja pyruvaat-
tia. Hapettomissa oloissa siitd syntyy laktaatti-
dehydrogenaasientsyymin avulla maitohappoa,
jonka kertyminen aiheuttaa lihasvisymyksen.
Anaerobinen glykolyysi on tirkein aineenvaih-
duntareitti erittiin intensiivisen lihasrasituksen
kuten pikajuoksun yhteydessi (4).

Aerobinen glykolyysi on tehokkaampaa.
Siind pyruvaatti muuntuu pyruvaattidehyd-
rogenaasientsyymin avulla asetyylikoentsyy-
mi A:ksi, joka jatkaa sitruunahappokiertoon ja
edelleen oksidatiiviseen fosforylaatioon. Aero-
binen glykolyysi on pidasiallinen energiantuo-
tantoreitti pitkdkestoisessa, rauhallisemmassa
rasituksessa, kuten hiihdettiessa tai holkatties-
si (5).

Hyvin pitkikestoisessa pienitehoisessa rasi-
tuksessa lihakset kayttavit energiantuotantoon
rasvahappoketjuja. Pitkdt rasvahappoketjut
muuntuvat eri entsyymien, kuten karnitiini-
palmityylitransferaasi I:'n ja Il:n (CPTI jaII)
avulla mitokondrioissa kiytettdvain muotoon.
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KUVA. Lihassolun energia-aineenvaihdunta yksinkertaistettuna (3). Numeroituna kohdat, joissa tavallisimmat
metabolista myopatiaa aiheuttavat entsyymi- tai aminohappopuutokset vaikuttavat. 1. Fosforylaasikinaasi.
2. Myofosforylaasi (McArdlen tauti). 3. Hapan alfaglukosidaasi (Pompen tauti). 4. Fosfofruktokinaasi. 5. Karnitiini.
6. Karnitiinipalmityylitransferaasi 2 (CPT 2). 7. Mitokondriotaudit.

ADP = adenosiinidifosfaatti, ATP = adenosiinitrifosfaatti, ATPaasi = adenosiinitrifosfataasi, Pi = fosfaatti

Rasvahapot hapetetaan mitokondriossa, ja
reaktion lopputuotteena syntyvi asetyylikoent-
syymi A voidaan sy6ttdd edelleen sitruunahap-
pokiertoon ATP:n tuottamiseksi (3). Lihakset
kiyttavit proteiinia energianlihteend harvoin
muulloin kuin paaston yhteydessa.

Endokriiniset sairaudet

Lihasten aineenvaihduntaongelmia epiiltdessi
tutkimukset aloitetaan TAULUKON 1 mukaisesti,
ja spesifiseen diagnoosiin pyritdan kuten TAULU-
KOSSA 2 esitetaan.

Diabeteksen tyypillisin, lihes puolella po-
tilaista esiintyvd neurologinen komplikaatio
on sensomotorinen polyneuropatia, joka ede-
tessidn johtaa raajojen lihasheikkouteen (6).
Diabeettinen amyotrofia eli diabeettinen lum-
bosakraalinen pleksopatia kuuluu diabeteksen
harvinaisempiin komplikaatioihin. Todenni-
koisimmin kyseessd on iskeeminen vaurio pien-
ten suonten tulehduksellisten muutosten seu-
rauksena. Oireilu alkaa usein reiden tai pakaran
alueen kivulla, jota seuraa muutamassa viikossa
kehittyvi toispuolinen reisilihasheikkous ja -at-
rofia. Tilaan liittyy joskus merkittavikin painon
viheneminen (7).
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Tutkittaessa havaitaan heikkojen lihasten
atrofia ja jinnevenytysheijasteiden puuttumi-
nen, tunto on usein normaali (8). Elektroneu-
romyografiassa (ENMG) havaitaan aksonaalis-
ta vauriota hermojuuri- ja hermopunostasolla,
mutta myds perifeerisimmissi hermoissa (9).
Magneettikuvauksella suljetaan pois hermopu-
nosta painavat muutokset, ja samalla voidaan
nihdi affisioituneiden hermojen signaalinvoi-
mistumaa seki varjoainetehostumista (10). Ti-
laa hoidetaan diabeteksen hyvin hoidon lisaksi
kuntoutuksella ja tarvittaessa neuropaattisen
kivun lddkitykselldi. Immunosuppressiivisten
hoitojen tehoa ei ole pystytty kiistatta osoitta-
maan (7).

Lihasinfarkti, jota on kutsuttu my6s spontaa-
niksi diabeettiseksi myonekroosiksi, on toinen
vihemmain tunnettu diabeteksen verisuonipe-
raisistd komplikaatioista. Se liittyy diabeteksen
pitkdaikaiseen huonoon hoitotasapainoon.
Tyyppioireita ovat pdivien tai viikkojen kulues-
sa alkava kipu, arkuus ja turvotus usein eturei-
dessi tai pohkeessa. Infarktin alueella voi tun-
tua palpoituva resistenssi (11).

Taudin toteamiseksi ei ole olemassa spesifi-
sia merkkiaineita, mutta laboratoriotutkimuk-
sissa voidaan todeta leukosytoosia seki plas-
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TAULUKKO 1. Lihaksen aineenvaihdunnan ongelmaa epdiltdessa harkittavia tutkimuksia.

Perustutkimukset

Laboratoriotutkimukset

PVK, K, Na, Krea, CK, CRP, La, ALAT, Ca-ion, TSH, S-Korsol, fp-Gluk, HbA,_, maksan toimintakokeet

Tarvittaessa laajemmat kilpirauhas-, lisakilpirauhas- ja aivolisakehormonien tutkimukset

Jatkotutkimukset

Kuvantaminen Lihasten magneettikuvaus

KNF- ja KLF-tutkimukset | Elektroneuromyografia (ENMG)

Spiroergometria laktaattimaarityksin

Patologia Lihasbiopsia

Erityistutkimukset

Esim. entsyymimaaritykset ja molekyyligeneettiset tutkimukset

ALAT = alaniiniaminotransferaasipitoisuus; Ca-ion = ionisoituneen kalsiumin pitoisuus, CK = kreatiinikinaasipitoi-
suus, CRP = C-reaktiivisen proteiinin pitoisuus, fp-Gluk = plasman glukoosipitoisuuden paastoarvo, HbA, = gly-
kosyloituneen hemoglobiinin pitoisuus; K = kaliumpitoisuus, KLF = kliininen fysiologia, KNF = kliininen neurofy-
siologia, Krea = kreatiniinipitoisuus, La = lasko, Na = natriumpitoisuus, PVK = perusverenkuva, S-Korsol = seeru-

min kortisolipitoisuus, TSH = tyreotropiinipitoisuus

man C-reaktiivisen proteiinin (CRP) ja krea-
tiinikinaasin (CK) pitoisuuden suurenemista.
Diagnoosi vahvistuu viimeistddn lihaksen
magneettikuvauksessa. Lihasbiopsiassa voidaan
havaita pienten valtimoiden tukoksia, joita suu-
rimmalla osalla potilaista esiintyy muuallakin
elimistossd (11). Hoitona on kiytetty tavan-
omaisen kivun hoidon lisaksi antitromboottista
laakitystd (12).

Kilpirauhasen vajaa- ja liikatoiminta. Val-
taosa kilpirauhasen vajaatoimintaa sairastavista
potilaista kirsii lihasheikkoudesta, johon saat-
taa liittyad kipua ja kouristuksia. Missd tahansa
sairauden vaiheessa ilmenevien oireiden vai-
keus vaihtelee, aina rabdomyolyysiin saakka
(TAULUKKO 2). Harvinaisia ilmentymii ovat
lihasturvotukset ja -hypertrofia. Lihasoireet
esiintyviat muiden hypotyreoosin tyyppioirei-
den kanssa (13). Oireiden tarkka mekanismi
on episelvd, mutta eldintutkimuksissa on osoi-
tettu, ettd hypotyreoosin seurauksena glyko-
genolyysi hiiriintyy (14). Loydoksid ovat vai-
mentuneet jinnevenytysheijasteet ja lihastur-
votukset (13). Hypotyreoosin hoidon mydti
oireet véistyvit hitaasti kuukausien kuluessa.

Kilpirauhasen liikatoiminnan yhteydessa
erityisesti idkkaimmilld potilailla voi esiintya
nopeastikin alkavia lihasoireita. Tyypillisti on
proksimaalinen lihasheikkous ja -kato erityises-
ti lonkankoukistajissa ja reisilihaksissa. Hyper-
tyreoosiin liittyvd myopatia voi vaikuttaa jopa
hengitys- ja bulbaarilihaksiin (TAULUKKO 2)
(13). Diffuusi lihasheikkous, faskikulaatiot ja

mahdollisesti vilkkaat jinnevenytysheijasteet
saattavat harhaanjohtavasti muistuttaa kliini-
sesti motoneuronitautia. Oireet kuitenkin hel-
pottavat kuukausien kuluessa litkatoiminnan
hoidon aloittamisesta.

Lisdksi hypertyreoosiin voi liittyd harvoin
jaksoittaista hypokaleemista tyreotoksista pa-
ralyysia erityisesti nuorilla aasialaisperaisill
aikuisilla. Siind kilpirauhashormoni vaikuttaa
natrium-kalium-ATPaasi-entsyymin toimin-
taan, jonka seurauksena solunulkoisen nes-
teen kaliumpitoisuus vihenee. Taudinkuvaan
kuuluvat ohimenevi proksimaalispainotteinen
lihasheikkous, hypotonia ja hypokalemia. Hal-
vauskohtaukset kestivdt minuuteista péiviin.
Hoitona on kaliumkorjaus seki hypertyreoosin
tavanomainen hoito (15).

Lisimunuaisen vajaa- ja liikatoiminta.
Yleisimmissd hypokortisolismia aiheuttavassa
tilassa, Addisonin taudissa, lahes kaikki potilaat
karsivit vaikeasta yleisestd lihasheikkoudes-
ta, johon voi liittyd lihaskouristuksia ja -visy-
vyyttd. Osalle potilaista kehittyy alaraajoihin
kontraktuuria ja lihaskipuja (TAULUKKO 2) (16).
Oireet helpottavat yleensd perustaudin hoidon
myota.

Hyperkortisolismin endokriinisista aiheut-
tajista tavallisin on lisimunuaisen tai aivoli-
sikkeen adenooman aiheuttama Cushingin
oireyhtymd. Alaraajapainotteiset proksimaa-
linen lihaskato ja -heikkous ovat tyypillisid, ja
hypokalemia, painon lisddntyminen ja vihai-
nen fyysinen aktiivisuus voivat korostaa niitd

Aineenvaihduntasairaus lihasoireiden taustalla
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TAULUKKO 2. Tavallisimmat aineenvaihduntasairauksien lihasilmentymat.

Aineenvaihduntasairaus Tyyppilihasoireet Keskeiset laboratoriotutki- | CK-pitoisuus
mukset’

Diabetes Edenneeseen neuropatiaan liit- | HbA,, fp-Gluk, tarvittaessa Lihasinfarktissa suurentu-
tyva distaalinen lihasheikkous PVK, CRP, CK nut, muuten normaali
Harvinaisempia amyotrofia,
lihasinfarkti

Hypotyreoosi Lihasheikkous, -kipu, -kouristuk- | TSH, T,v, CK Yleensa suurentunut
set ja turvotus, rabdomyolyysi

Hypertyreoosi Proksimaalinen lihasheikkous, | TSH, T,v, K Yleensa normaali

hengitys- ja bulbaarilihasheik-
kous, jaksottainen paralyysi

Hypokortisolismi Yleinen lihasheikkous, lihaski- S-korsol (aamuarvo) ja Normaali
vut, kontraktuurat tarvittaessa ACTH-rasituskoe,
ACTH, elektrolyyttiarvot
Hyperkortisolismi Alaraajoista alkava proksimaali- | 1 mg:n deksametasonikoe tai | Usein pieni

nen lihasheikkous ja lihaskato

Sa-Korsol klo 23-24, elektro-
lyyttiarvot

Hyperaldosteronismi Lihasheikkous, rabdomyolyysi,

Elektrolyyttiarvot, S-Aldos, Normaali tai suurentunut

halvausoireet P-Reninm

Hypokalsemia Tetania, lihaskouristukset, toi- Ca-ion, PTH Sekundaarisesti voi olla
minnallinen aanihuulisalpaus, suurentunut
kouristukset

Hyperkalsemia Proksimaalinen lihasheikkous ja | Ca-ion, PTH Normaali

lihaskipu

Akromegalia Proksimaalinen myopatia, mak-

roglossia

GH ja IGF-1 (erikoissairaan- Normaali tai suurentunut

hoidossa)

Munuaisten vajaatoiminta | Lihaskouristukset, lihaskato

Krea, Urea, Alb Normaali tai pieni

Lihaskato, lihaskouristukset,
harvinaisena myopatia

Maksan vajaatoiminta

ALAT, GT, AFOS, Prealb, Bil, TT | Yleensd normaali tai pieni

AFOS = alkalisen fosfataasin pitoisuus, Alb = albumiinipitoisuus, Bil = bilirubiinipitoisuus, GH = seerumin kas-
vuhormonipitoisuus, GT = glutamyylitransferaasipitoisuus, IGF-1 = insuliininkaltaisen kasvutekijan 1 pitoisuus,
P-Reninm = plasman reniinipitoisuus, Prealb = prealbuminipitoisuus, PTH = lisdkilpirauhashormoni, Sa-Kor-
sol = syljen kortisolipitoisuus, S-Aldos = seerumin aldosteronipitoisuus, T,v = T,v-pitoisuus, TT = tromboplastii-

niaika, Urea = ureapitoisuus
'Muut lyhenteet kuten TAULUKOSSA 1.

(13). Yleensi ensimmiiseni havaitaan vaikeus
nousta portaita.

Patofysiologia lihasoireiden kehittymisen
taustalla on monimutkainen: hyperkortisolis-
mi vaikuttaa muun muassa proteiinien hajoa-
miseen ja lihaksensisdisen rasvan kertymiseen
(17). Eksokriininen hyperkortisolismi liittyy
usein pitkdaikaiseen glukokortikoidilaakityk-
seen (13). Lisimunuaiskuoren tuottamista kor-
tikosteroideista myos aldosteronin litkatuotanto
voi harvoin aiheuttaa hypokalemiaan liittyvid
vaikeaakin myopatiaa, rabdomyolyysia ja joskus
jopa velttohalvausta (paralysis flaccida) (18).

Hypo- tai hyperkalsemia. Lisikilpirauha-
sen vajaatoiminta johtaa hoitamattomana hy-

H. Nissinen ja M. Lofberg

pokalsemiaan, jonka alkuvaiheen oireita ovat
tyypillisesti kisien, jalkojen ja suun ympiryk-
sen puutuminen sekd hypokalsemian syven-
tyessi kehittyvi tetania, johon liittyvit raajojen
karkiosiin painottuvat lihaskouristukset, toi-
minnallinen dinihuulisalpaus ja paikalliset tai
yleistyneet kouristuskohtaukset. Tetania voi-
daan kliinisesti havaita muun muassa Chvoste-
kin ja Trousseaun kokeilla (13). Pitkdaikaiseen
hypokalsemiaan liittyy enemmin ekstrapyra-
midaali- kuin lihasoireita.

Yleisin hyperkalsemian aiheuttaja on liskil-
pirauhasen liikatoiminta. Noin neljinnekselld
potilaista esiintyy proksimaalista, joskus vai-
keaakin, lihasheikkoutta, lihaskipuja ja heijas-
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TAULUKKO 3. Metabolisten myopatioiden tyyppipiirteita (5).

Rasva-aineenvaihdunnan Glykogenoosit Mitokondriotaudit
sairaudet

Kliiniset piirteet | Lihaskivut ja -vasyvyys pitka- Lihaskivut, -vasyvyys ja -kou- Lihasvasyvyys, hengenahdistus
kestoisessa rasituksessa, rab- ristukset lyhytkestoisessa rasi- rasituksessa, joskus pahoinvointi
domyolyysi, paasto, infektio tai | tuksessa, second wind -ilmié’, rasituksessa, harvemmin rabdo-
kylmaaltistus altistavana tekijand | rabdomyolyysi myolyysi

Statusloydokset | Neurologinen status usein nor- | Neurologinen status usein nor- | Esim. ptoosi, oftalmoplegia,
maali maali huonokuuloisuus, ataksia, neuro-

patia, naon heikkeneminen

CK-pitoisuus Oirejaksojen valilla normaali McArdlen taudissa suurentunut, | Normaali tai suurentunut

muuten oirejaksojen vililld usein
normaali

Rasituskoe Ei spesifisia [6ydoksia Vaimentunut laktaattipitoisuu- | Korostunut laktaattipitoisuuden

den suureneminen, second suureneminen, maksimaalisen
wind-ilmid' hapenottokyvyn heikkeneminen

Periytyvyys Autosomaalinen peittyva Padosin autosomaalinen peittyva | Maternaalinen, autosomaalinen

peittyva tai vallitseva

'Rasituksensiedon paraneminen rasituksen jatkuessa McArdlen taudissa

CK = kreatiinikinaasi

teiden kiihtymistd. Harvinaisena on kuvattu
jopa nekrotisoivaa myopatiaa (13). Myopatia
korjaantuu todenndkdisesti primaarisen hyper-
paratyreoosin leikkaushoidon mydti (19).

Munuaisten vajaatoiminta. Munuaisten
pitkdaikainen vajaatoiminta ja uremia johtavat
jopa 70 %:1la potilaista perifeeriseen aksonaali-
seen neuropatiaan. Tyypillisid ensioireita ovat
levottomat jalat, lihaskouristukset ja -nykindt
sensoristen oireiden lisiksi. Patogeneesi on
epdselvd, mutta sitd pidetddn toksisten aineen-
vaihduntatuotteiden kertymisesta johtuvana
(20). Munuaisten kroonista vajaatoimintaa sai-
rastavilla lihasmassan vihentyminen eli sarko-
penia on hyvin yleistd (21). Munuaisten vajaa-
toimintaan liittyvilld uremialla ja asidoosilla on
kuvattu olevan katabolisia vaikutuksia, mutta
lihasoireita voivat aiheuttaa myds aliravitsemus
ja liitinndissairauksina esiintyvit diabetes sekd
sydin- ja verisuonitaudit (21).

Maksan vajaatoiminta. Akuutin vajaatoi-
minnan yhteydessd esiintyy harvoin lihas- ja
ddreishermosto-oireita. Sen sijaan maksakir-
roosipotilaista jopa 50-90 %:lla on sensomo-
torista aksonaalista neuropatiaa, johon liittyy
parestesioita ja lievii lihasheikkoutta (22,23).
Edenneessi kirroosissa voi esiintyd muun sai-
rastumisen yhteydessd akuuttiakin myopatiaa
(24). Lisiksi sarkopenia on tissikin potilas-
ryhmissad yleistd, ja sen taustalla on muun
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muassa hypoalbuminemia (25). Maksakirroo-
sipotilaat voivat kirsid myos pitkakestoisista
yoaikaisista, joskus vaikeistakin lihaskouris-
tuksista, jotka liittyvit erityisesti nesteenpois-
toldakitykseen.

Metaboliset myopatiat

Metaboliset myopatiat eli lihaksen aineenvaih-
duntasairaudet ovat harvinainen ja monimuo-
toinen ryhmad etiologialtaan ja kliiniselta kuval-
taan vaihtelevia sairauksia. Niiden vaikeusaste
vaihtelee lievista lihasoireista aina vaikeavam-
maisuuteen saakka. Lihaksen aineenvaihdunta-
hiiri altistaa potilaan lihaskudoksen vaurioi-
tumiselle rasituksen yhteydessid. Metabolisista
myopatioista McArdlen tauti (glykogenoosi V)
ja CPTII -entsyymin puutos ovat yleisim-
pid rasituksen laukaisemien rabdomyolyysien
aiheuttajia (26).

Sairauden ilmiasu riippuu siitd, mihin li-
haksen energiantuotantoreitin entsyymiin se
vaikuttaa: glykogeenin aineenvaihduntaan,
rasvahappojen hapettumiseen, sitruunahap-
pokiertoon vai oksidatiiviseen fosforylaatioon
(kuvA). Oireet tulevat esiin erityisesti lihaksis-
sa, silld niiden energiantarve on suurta. Useim-
mat ndistd taudeista periytyvit autosomissa
peittyvisti (26). Sairaudet aiheuttavat lihas-
visyvyyttd, rasitukseen liittyvid lihaskipuja ja

Aineenvaihduntasairaus lihasoireiden taustalla
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-kouristuksia sekd jopa rabdomyolyysid. Osaan
ryhmin sairauksista liittyy muitakin oireita, ku-
ten neuropatiaa, kardiomyopatiaa ja lihaskont-
raktuuria (27).

Metabolista myopatiaa epailtiessd on selvi-
tettdvd oireiden ilmenemistapa lihasrasituksen
aikana, sukutausta, CK-pitoisuus pidemmaltd
aikavililts, sairastetut rabdomyolyysit seka oi-
reiden mahdollinen pahentuminen paastotta-
essa tai muun sairastumisen yhteydessi. Tois-
tuvat rabdomyolyysit voivat ilmetd virtsan vir-
jdantymisend kolajuoman viriseksi voimakkaan
rasituksen jilkeen.

Oireet alkavat useimmiten jo lapsuudessa,
jolloin potilaalla on voinut esiintyd ongelmia
koululiikunnassa ja litkuntaharrastuksissa. Sai-
raus voi tulla esille vasta myéhemmin aikui-
sidlld. Taman sairausryhmin potilaiden neuro-
loginen status on useimmiten tdysin normaali,
mutta esimerkiksi oftalmoplegia tai ptoosi
voivat viitata mitokondriotautiin (27). Erotus-
diagnostisesti tdytyy pitdd mielessi muutkin
lihassairaudet.

Rasva-aineenvaihdunnan sairauksilla on
lukuisia eri aiheuttajia. Kansainvilisesti taval-
lisin toistuvien rabdomyolyysien aiheuttaja on
CPT II -entsyymin puutos (TAULUKKO 3).

Rasva-aineenvaihdunnan sairauksissa fe-
notyyppi vaihtelee paljon ja sairastumisikd
vaikuttaa taudinkuvaan. Esimerkiksi karnitii-
niaineenvaihdunnan hiiri6 saattaa olla lapsella
vaikea monielintauti ja aikuisella ilmetd vain
rasituksenaikaisina lihasvisyvyytend ja lihas-
kipuina tai joskus rabdomyolyysiin johtavana
(TAULUKKO 3). Osaan sairauksista liittyy myos
syddn- ja maksavaurioita. Lisdksi saattaa ilmeta
toistuvia hypoglykemioita ilman ketoasidoosia,
silld rasvahapot eivit kykene muuntumaan ke-
toaineiksi maksassa (27).

Tdssd sairausryhmissd lihasoireet tulevat
esille tyypillisesti kuumeen, infektion, kylmaal-
tistuksen, paastoamisen tai yli puoli tuntia kes-
tavén lihasrasituksen, kuten pitkdn vaelluksen,
yhteydessi. Rasituksen aiheuttamista oireista
toipuminen voi kestdd jopa viikkoja. Oireisten
jaksojen valilla CK-arvot ja ENMG-l6ydokset
ovat normaaleja. Diagnoosiin pddstdd useim-
miten geenitestauksella ja lihasentsyymiaktiivi-
suusmittauksilla (26).
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Hiilihydraattiaineenvaihdunnan sairau-
det. Glykogeeniaineenvaihdunnan hiiriéiden
eli glykogenoosien oireet tulevat esiin tyypil-
lisesti suuritehoisessa ja lyhytkestoisessa rasi-
tuksessa, kuten painavaa esinettd nostettaessa
tai sprinttijuoksun yhteydessi. Oireet tulevat
esille rasituksen ensimmiisten minuuttien tai
sekuntien aikana (5). Rasituksen jilkeen poti-
lailla voi olla tummavirtsaisuutta, miki on rab-
domyolyysin merkki.

Potilaat kuvaavat lihasvisyvyytta, -jaykkyyt-
td ja kivuliaita lihassupistuksia. "Second wind
-ilmi6” eli rasituksensiedon vahittdinen para-
neminen lihasrasitusta jatkettaessa liittyy kor-
vaavien energianldhteiden saantiin verenkier-
ron kautta. Tyyppiesimerkki sairausryhmaista
on McArdlen tauti, jonka aiheuttaa lihassolun
glykogeenia pilkkovan entsyymin, myofos-
forylaasin, puutos (28). Entsyymin puutos
johtaa laktaatin tuotannon hiiriintymiseen.
Suomessa on kahta perhetti tutkittaessa kuvat-
tu toisessa perheessd uusi ja toisessa aiemmin
16ydetty harvinainen mutaatio eurooppalaisen
tyyppimutaation sijasta. Fosfofruktokinaasin
ja fosforylaasikinaasin puutokset ovat harvi-
naisempia glykogenolyysidefekteji (TAULUK-
Ko 3) (29).

CK-arvo on useimmiten suurentunut ja
ENMG-tutkimusloydos levossa normaali. Klii-
niselld rasituskokeella voidaan todeta laktaatti-
pitoisuuden vaimentunut tai puuttuva suure-
neminen rasituksessa. Aikaisemmin kéytettyd
iskeemistd nyrkistyskoetta ei endd kiytetd rab-
domyolyysiriskin vuoksi. Lihasbiopsioiden eri-
tyisvarjayksilld ja geenitutkimuksilla padstian
lopulliseen diagnoosiin (27).

Sairausryhméin kuuluu my6s Pompen tau-
ti (glykogenoosiII), jonka ilmiasu muistuttaa
enemmin kertymdsairautta kuin metabolista
myopatiaa. Siini lihassolun lysosomien glyko-
geenia pilkkova hapan alfaglukosidaasientsyy-
mi puuttuu, minki seurauksena lysosomit tayt-
tyvit glykogeenilla. Tdma johtaa lihasdystrofian
kaltaiseen lihassolujen toimintahiiriéén (TAu-
LUKKO 3). Aikuisten tautimuodossa oireena on
etenevd proksimaalinen lihasheikkous ja hen-
gitysvajaus. Lasten tautimuoto on vaikeampi,
ja sithen kuuluvat kardiomyopatia ja motorisen
kehityksen estyminen. Tautiin on olemassa ldi-
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ke, geeniteknologialla valmistettu entsyymikor-
vaushoito (27).

Mitokondriotaudeissa sairauden ilmiasu
vaihtelee ja oireita on usein monissa eri elin-
ryhmissd. Lihasoireina voidaan nihdd muun
muassa etenevid oftalmoplegiaa sekd proksi-
maalisesti etenevdd lihasheikkoutta ja -katoa
(27). Joskus mitokondriotaudin ainoa oire on
lihasten vihentynyt rasituksensieto (26).

Lapsuudessa alkavissa tautimuodoissa esiin-
tyy enemmain epilepsiaa, migreenid, aivohal-
vauksia, kuulon heikkenemisti, munuaisten va-
jaatoimintaa, diabetesta, suolisto-oireita, sydin-
lihasrappeumaa, rytmihairioitd, maksan toimin-
nan hdiri6itd ja anemiaa kuin aikuispotilailla.

Lihasoireista tavallisimpia ovat visyvyys ja
heikentynyt rasituksen sieto, mutta my6s lihas-
kipuja, -heikkoutta ja rabdomyolyysid esiintyy.
Vaikeissa tautimuodoissa esiintyy laktaattiasi-
doosia jopa levossa ja rasituskokeessa todetaan
laktaattipitoisuuden korostunut suureneminen,
joka jatkuu rasituksen péddttymisen jilkeen
(27). Lihasvisyvyys tulee tavallisesti ilmi jo
pienessa rasituksessa, mutta jaykkyytta tai kou-
ristuksia esiintyy harvoin. Diagnosoinnissa aut-
tavat veren laktaatti- ja pyruvaattimairitykset,
lihasbiopsia ja geenitestit (26).

Lopuksi

Lihasoireet ovat hyvin yleisid viestossd, eikd
niiden taustalta usein 16ydy mitdin pitkdaikais-
sairautta. Merkittavien lihasoireiden selvittelys-
sd pddsee pitkille jo kattavalla anamneesilla ja
potilaan huolellisella tutkimisella. Laborato-
riotutkimusten jilkeen tutkimuksia tarvittaessa
tiydennetain ENMG:1l4, rasituskokeella lak-
taattimadrityksin, lihasten magneettikuvauksel-
la ja lihasbiopsialla.

Toistuvat rabdomyolyysit ja tietyssd vaihees-
sa lihasrasitusta toistuvasti ilmenevit merkitta-
vit lihasoireet herattdvit epdilyn metabolisesta
myopatiasta, jolloin potilas kannattaa lahettaa
neurologin arvioon. Téiti ennen kannattaa
selvittdd, minkd tyyppinen rasitus aiheuttaa
lihasoireita ja tuleeko anamneesissa altistavia
tekijoitd esille. Yksittdiset rabdomyolyysit eivit
kuitenkaan ole poikkeuksellisia hyvin voimak-
kaan lihasrasituksen jilkeen.
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Ydinasiat

Lihaksiston toimintakyky hairiintyy her-
kasti aineenvaihduntasairauksissa.

»

» Lihasvdsyvyys ja heikentynyt rasituksen-
sieto ovat lihaskudoksen sisdisen aineen-
vaihduntaongelman eli metabolisen
myopatian oireita.

» Hyvat taustatiedot, huolellinen kliininen
tutkimus sekd lihasentsyymimaarityk-
set ja peruslaboratoriotutkimukset ovat

olennaisia ongelman selvittelyssa.

» Erikoissairaanhoidossa tutkimuksia jat-
ketaan hankalammissa tapauksissa
ENMG:lIG, lihasten kuvantamisella, lihas-
biopsialla seka tarvittaessa geeni- ja muil-

la erityistutkimuksilla.

Liitdnniisoireiden viitatessa aineenvaihdun-
tasairauteen pédstidn jo yksinkertaisten labo-
ratoriotutkimusten avulla pitkille. Ennestddn
aineenvaihduntasairautta sairastavan potilaan
lihasoireet kertovat usein perustaudin hoitota-
sapainon heikentymisesti tai taudin etenemi-
sestd. Varhaisempi diagnosointi ja tehokkaampi
hoito ovat vihentineet vaikeiden myopatioi-
den esiintyvyytta tissd potilasryhmassi. B
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Korjattu 29.5.2023 taulukkoon 2 hypokor-
tisolismin keskeiset laboratoriotutkimuk-
set: S-korsol (aamuarvo) ja tarvittaessa
ACTH-rasituskoe, ACTH, elektrolyyttiarvot.
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