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Huntingtonin tauti: diagnostinen polku
geenitutkimuksesta perinnollisyysneuvontaan

JOHDANTO. Tutkimuksessa selvitettiin Huntingtonin taudin geenidiagnostiikan kaytt6a suomalaisessa
erikoissairaanhoidossa.

AINEISTO JA MENETELMAT. Turun yliopistollisen keskussairaalan sihkdisesta sairauskertomusjarjestel-
masta tunnistettiin henkil6t, joille oli tehty Huntingtonin taudin geenitesti vuosina 2005-2020. Tiedot
tutkimusten perusteista, tuloksista ja perinnéllisyysneuvonnasta etsittiin sahkoisesta sairauskertomus-
jarjestelmasta. Tutkimuksessa analysoitiin 120 henkilon tiedot.

TULOKSET. Kaikista tutkimuksista 36 % johti Huntington-diagnoosiin. Positiivinen sukuhistoria lisdsi mer-
kittavasti diagnostisen tutkimuksen osuvuutta (63 % vs 18 %). Ennakoivan tutkimuksen osuvuus oli 54 %.
Perinndllisyysneuvontaa oli tarjottu puolelle (52 %) potilaista, joilla Huntingtonin tauti todettiin diagnosti-
sessa tutkimuksessa. Ennakoivien tutkimusten yhteydessa perinndllisyysneuvonnan osuus oli kattavampi
(86 %). Vuosittaisten tutkimusten madara seka tutkittujen keski-ika eivat muuttuneet tutkitulla ajanjaksolla.
PAATELMAT. Sukuhistoria vaikuttaa merkittavasti Huntingtonin taudin diagnostisen geenitutkimuksen
osuvuuteen. Perinndllisyysneuvonnan johdonmukaiseen tarjoamiseen Huntingtonin taudin diagnostii-
kan yhteydessa on syytad kiinnittaa erityista huomiota.

untingtonin tauti on vallitsevasti pe-

riytyvd neurologinen harvinaissairaus

(1). Taudin syy on HIT-geenin CAG-
toistojaksolaajentuma (2). Terveilld henkilsilld
CAG-toistojaksomairi vaihtelee 10:std 35:een,
kun taas vahintdan 40 toistojaksoa johtaa Hun-
tingtonin tautiin. Valiin jdd 36-39 toistojakson
pienentyneen penetranssin vyShyke, jolloin
vain osa sairastuu (3). Sairaus on etenevi, eiki
sithen tunneta parantavaa tai taudinkulkua
muuttavaa hoitoa (4).

Huntingtonin taudin diagnoosi perustuu
kliiniseen oirekuvaan ja geenitestiin, joka on
ollut kiytossia Suomessa vuodesta 1993 lihtien
(5). Oirekuva vaihtelee, miki vaikeuttaa eten-
kin varhaista diagnoosia. Diagnostisella testil-
14 tarkoitetaan sairauden syyn selvittimiseksi
tehtyd tutkimusta eli testid, joka tehdéddn, kun
Huntingtonin tautia pidetidn mahdollisena
potilaan kliinisten oireiden vuoksi. Useat muut
neurologiset sairaudet voivat jossain miirin
muistuttaa etenkin varhaista Huntingtonin tau-

tia, ja geenitestid tehdddn my0s erotusdiagnos-
tisena tutkimuksena (6).

Prediktiivinen eli ennakoiva geenitesti voi-
daan tehdi oireettomalle henkil6lle, jonka su-
vussa on Huntingtonin tautia. Néistd henkil6is-
td enintdan 24 % hakeutuu ennakoivaan testiin
(7,8). Tyksin laboratoriossa Huntingtonin tau-
din geenitutkimuksen hinta tilaavalle yksikélle
on nykyisin 514 euroa.

Huntingtonin tautiin liittyy motorisia, psy-
kiatrisia ja kognitiivisia oireita (1). Motorisia
oireita ovat korea sekd tahdonalaisten liik-
keiden sditelyn ja lihasjintevyyden hiiriot.
Psyykkisind oireina esiintyy masennusta, ah-
distuneisuutta sekd kdyttdytymisen muutoksia
(9). Kognitiivisia oireita ovat keskittymiskyvyn
heikentyminen, muistin huononeminen ja toi-
minnanohjauksen ongelmat (6,7). Psyykkiset
ja kognitiiviset oireet voivat ilmaantua ennen
liikehdiridoireiden alkamista. Huntingtonin
tauti johtaa kuolemaan keskiméarin 1S5 vuodes-
sa oireiden alusta (6).
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TAULUKKO. HTT-geenitestilla tutkitut henkil6t Tyksis-
sa vuosina 2005-2020.

Tutkitut Koko Diagnos- Ennakoivat
tekijat EIMEH) tiset testit | testit

n=120 n=283 n=37

(69 %) (31 %)

HT tiedossa 15/18/14/73 | 6/3/2/72 9/15/13/0
suvussa
isa/aiti/muu/
ei tiedossa
Keski-ika, 54 (16-87) |59(16-87) |41 (23-83)
vuosia
(vaihteluvali)
Naiset (%) 56 (47 %) 39 (47 %) 17 (46 %)
HTT-testin 43 (36 %) 23 (28 %) 20 (54 %)
tulokset:
poikkeava (%)
HTT-toisto- 42 (38-49) |42(38-49) |42 (39-46)
jaksot
keskiarvo
(vaihteluvali)
Perinnollisyys- | 52 (43 %) 20 (24 %) 32 (86 %)
neuvontaa
tarjottu:
kylla (%)
Testeja 7,5(1-14) 5,2 (1-9) 2,3 (0-5)
keskimaarin
vuodessa
(vaihteluvali)

HT = Huntingtonin tauti

Suomessa Huntingtonin taudin esiintyvyys
on 2,12/100 000, ja keski-ikd diagnoosihetkel-
13 on noin 5SS vuotta (5,6). Muualla Euroopassa
Huntingtonin taudin esiintyvyys on suurempi
(6,4/100 000) (10,11). Suomen pienempii
esiintyvyyttd voi selittdd pienempi taudin hap-
lotyyppi A:n esiintyvyys, joka on yhdistetty
voimakkaampaan toistojaksolaajentumiseen
kuin suomalaisella vdestolld yleisempi haplo-
tyyppi C (5,12-14).

Juveniilissa tautimuodossa sairastutaan ennen
20 vuoden ikid (1-1S % potilaista) (15). Myo-
hisyntyisessd taudissa sairastuminen tapahtuu
yli 60 vuoden idssd (Suomessa 25 % potilaista).
Myéhiin alkava tauti vaikuttaa yleistyvin (6).

Koska Huntingtonin tauti periytyy vallit-
sevasti, diagnoosilla on merkitystd my6s lahi-
sukulaisille ja perheen perustamisen kannalta.
Perinnoéllisyysneuvonta liittyy keskeisesti Hun-
tingtonin taudin diagnostiikkaan.

Tassd tutkimuksessa tarkastelimme Hun-
tingtonin taudin geenitestin kayttoa ja diagnos-
tista osuvuutta Tyksissd vuosina 2005-2020.

L. Setdld ja M. H. Martikainen

Aineisto ja menetelmat

Takautuvassa rekisteritutkimuksessa tarkastel-
tiin henkil6itd, joille oli vuosien 2005-2020
aikana tehty Tyksissa Huntingtonin taudin
geenitesti (HTI-geenin CAG-toistojaksolaa-
jentuman tutkimus). Henkilét tunnistettiin
Varsinais-Suomen sairaanhoitopiirin (VSSHP,
nykyisin Varsinais-Suomen hyvinvointialue)
tietoaltaasta kerityistd tiedoista. Tiedot etsit-
tiin kaikista henkil6isti, joille oli asetettu Hun-
tingtonin taudin ICD-10-diagnoosi G10, seki
kaikista niistd, joille oli Tyksissé tehty Hunting-
tonin taudin geenitestaus.

Tunnistetuista henkildistd kerattiin Tyksin
sihkoisestd sairauskertomusjarjestelmistd seu-
raavat tiedot: ikd testattaessa, testin ajankohta,
sukupuoli, tieto suvussa olevasta Huntingto-
nin taudista, HTI-geenitestin tulos, patologi-
set toistojaksomdirit, tutkittujen mahdolliset
muut neurologiset tai psykiatriset diagnoosit
sekd perinnéllisyysneuvonnan tarjoaminen.
Edesmenneistd potilaista kirjattiin kuolinika.
Huntingtonin taudin diagnoosin saaneiden sai-
rastumisikd mddritettiin testausajankohdan idn
perusteella. Aineisto kerittiin syyskuun 2021 ja
huhtikuun 2022 viliseni aikana. Tutkimus oli
osa laajempaa perinnéllisten harvinaissairauk-
sien rekisteritutkimusprojektia, jolle oli saatu
VSSHP:n tutkimuslupa.

Positiiviseksi diagnostisen HTT-geenitutki-
muksen tulokseksi maddriteltiin tilanne, jossa
tutkitulta henkil6ltd 16ytyi vihintddn 36 toisto-
jaksoa (3). Positiivinen diagnoosi mairiteltiin
myos ennakoivalla testilld tutkituille, mikali
toistojaksomaird oli vahintddn 36. Toistojak-
somddrat kirjattiin vain positiivisen testitulok-
sen saaneilta henkiloilta.

Sihkoisen sairauskertomuksen perinnolli-
syysladketieteen ja neurologian teksteista selvi-
tettiin, oliko potilaalle tarjottu perinnollisyys-
neuvontaa.

Tulokset

VSSHP:n tietoaltaan tunnistetuille henkiloil-
le geenitestejd oli tutkimusajanjakson aikana
tehty kaikkiaan 152. Ndistd potilaista 32:n tut-
kimus oli tehty ennen vuotta 2005 eiki sdhkdi-
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KUVA 1. Huntingtonin tautia sairastavien positiiviset geenitestit ja potilaiden ikdjakaumat Tyksissa vuosina
2005-2020. A. Diagnostiset ja ennakoivat HTT-geenitestit. B. Geenitestattujen henkildiden iat tutkimushetkella.
C. Positiivisen HTT-geenitutkimustuloksen saaneiden henkildiden ikdjakauma. D. Patologisten HTT-toistojakso-

jen maara suhteessa ikaan tutkimushetkella.

sestd potilastietojdrjestelmistd 16ytynyt heistd
riittdvid tietoja, joten heidit jdtettiin jatkotar-
kastelun ulkopuolelle. Lopulliseen tarkasteluun
péityi 120 potilasta (TAULUKKO).

Diagnostisella testilld tutkitut olivat keski-
idltdan vanhempia kuin ennakoivasti tutkitut
(p <0,0001). Positiivisen diagnostisen geeni-
testituloksen saaneiden keski-ikd oli samoin
vanhempi kuin ennakoivassa testissi (62 vs 41
vuotta, p < 0,0001). Ennakoivasta testisti po-
sitiivisen tuloksen saaneiden keski-ikd oli 49
vuotta ja negatiivisen tuloksen saaneiden 32
vuotta.

Tutkimusjakson aikana vuosittaisten tutki-
musten maérd tai tutkittujen keskimiirdinen
ikd eivit muuttuneet (KUVAT1A jaB). Myds-
kaan positiivisten tulosten osuus diagnostisissa
testeissi ei tutkimusjakson aikana muuttunut,
ja positiivisen diagnostisen testituloksen saa-
neiden ikd pysyi ennallaan. Kaikkien tutkittu-
jen keski-ikd geenitutkimusta tehtdessd oli 54
vuotta (KUVA 1 ¢). Nuorin positiivisen ennakoi-
van geenitestituloksen saanut oli 27-vuotias ja
nuorin diagnostisen positiivisen testituloksen

saanut 39-vuotias. Geenitestissd positiivisen tu-
loksen saaneiden ién ja toistojaksojen méirien
vililld oli negatiivinen korrelaatio, miki vastaa
aiempaa tietoa (KUVA 1D) (3).
HTI-toistojaksojen keskiarvot eivit eron-
neet diagnostisten ja ennakoivien testien valil-
l4. Pienentyneen penetranssin toistojaksomai-
rid (vililli 36-39) oli viidelld henkilslla (12 %)
positiivisen testituloksen saaneista, kaksi oli
ennakoivasti ja kolme diagnostisesti testattuja.
Niistd henkil6istd, jotka saivat negatiivi-
sen diagnostisen testituloksen (n =60, 72 %),
S1:lle (85 %) oli asetettu jokin muu neurologi-
nen diagnoosi ja 28:lle (47 %) jokin psykiatri-
nen diagnoosi (KUVA2). Osalla henkildistd oli
useampi samanaikainen neurologinen ja psy-
kiatrinen diagnoosi. Vain kahdella henkil6lld ei
ollut mitdin neurologista tai psykiatrista diag-
noosia. Tavallisimmat neurologiset diagnoosit
olivat muu tai madrittimaton ekstrapyrami-
daalinen sairaus tai liikehairid (G25.8 ja G25.9,
11 kpl) sekd muu tai madrittimiton lihasdys-
tonia (G24.8 ja G24.9, S kpl). Yhdelle henki-

16lle oli asetettu Parkinsonin taudin diagnoosi.

Huntingtonin tauti
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(20-26: 25 kpl

60-65:1 1 032410

B F20-29: 5 kpl

F30-39: 8 kpl

KUVA 2. Negatiivisen tuloksen HTT-geenitutkimuksessa saaneiden henkildiden ICD-10-diagnoosit. Neurologiset
(A) ja psykiatriset (B) diagnoosit: G20-26 (ekstrapyramidaaliset hairiot ja muut liikehdiriot), G30-32 (muut her-
moston rappeutumissairaudet), 160-69 (aivoverisuonien sairaudet), F20-29 (skitsofrenia, skitsotyyppinen hairic
ja harhaluuloisuushairio), F30-39 (mielialahairio) seka F40-49 (neuroottiset, stressiin liittyvét ja somatoformiset

hairiot).

Neurologisten diagnoosien ryhma "muut” si-
silsi useita eri diagnooseja kuten G11.9 (mii-
rittimiton perinnollinen ataksia) ja R29.8
(médrittimiton hermojirjestelmin oire).

Tutkimusaineiston potilaista 23 (19 %)
oli kuollut. Keskimiardinen kuolinikd oli 73
vuotta (vaihteluvili 60-83 vuotta) ja elinikd
geenitestauksesta kuolemaan keskimadrin seit-
semin vuotta (mediaani 7,0 ja keskihajonta
4,6 vuotta). Diagnostisesta geenitestisti nega-
tiivisen tuloksen saaneiden (n = 12) ryhmassi
keskimairdinen kuoliniki oli 69 vuotta (vaihte-
luvili 37-93 vuotta) ja keskimairiinen elossa-
pysymisaika tutkimuksen jilkeen kaksi vuotta
(mediaani 2,0 ja keskihajonta 1,6 vuotta). Po-
sititvisen testituloksen saaneiden (n = 8, kaikki
diagnostisia tutkimuksia) keskiméiriinen elin-
aika geenitutkimuksen jélkeen oli viisi vuotta
pitempi kuin diagnostisesta tutkimuksesta ne-
gatiivisen tuloksen saaneiden (7 vs 2 vuotta,
p =0,0009).

Suvussa tiedossa ollut Huntingtonin tauti
lisidsi merkittavisti geenitutkimuksen osuvuut-
ta (63 % vs 18 %, p < 0,0001). Suvussa isin tai
didin sairastama Huntingtonin tauti johti posi-
tiiviseen testaustulokseen yhtd todennikoisesti.

Myohdsyntyistd tautia sairasti 16 henkilo,
joiden toistojaksojen keskiarvo oli pienempi
kuin nuorempana diagnosoitujen (40 vs 43,
p = 0,0002). Myéhisyntyisen taudin yhteydes-
sd tiedossa oleva sukurasite oli harvinaisempi

L. Setdld ja M. H. Martikainen

(31 % vs 93 %, p < 0,0001). Kuolleiden myo-
hisyntyisti tautia sairastaneiden (kuusi henki-
164) elinaika diagnoosista kuolemaan oli keski-
madrin §,7 vuotta.

Pohdinta

Diagnostisen HTT-geenitestin osuvuus oli kaik-
kiaan 28 % ja ennakoivan testin 54 %. Pienin
osuvuus todettiin, kun diagnostinen testi teh-
tiin ilman Huntingtonin taudin sukuhistoriaa
(18 %). Diagnostisessa tutkimuksessa negatii-
visen tuloksen saaneista potilaista lahes puolel-
la (42 %) todettiin jokin muu liikehairidsairaus.
Pienestd potilasmiarastd huolimatta havaittiin
ero kuolleiden tutkittujen vililla: henkil6t, joil-
la todettiin Huntingtonin taudin geenivirhe,
elivit keskimdirin viisi vuotta pidempéan kuin
ne, joiden tutkimustulos oli normaali. Tami
voisi viitata siihen, ettd ainakin jotkin Hunting-
tonin taudin erotusdiagnostiset vaihtoehdot
ovat ennusteeltaan titd huonompia.
Erotusdiagnostiikan merkitys korostuu, kun
Huntingtonin tautia epdillddn potilaalla, jolla ei
ole sukuhistoriaa sairauden osalta. Huntingto-
nin taudilla on monia erotusdiagnostisia vaih-
toehtoja, jotka myos ovat padasiassa harvinais-
sairauksia (16). Erityisesti on syyti pitid mie-
lessi C9orf72-toistojaksolaajentumaan liittyva
sairaus, joka voi kliinisesti muistuttaa Hunting-
tonin tautia (17). Sukuanamneesiltaan positii-
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visten potilaiden diagnostisten geenitutkimus-
ten ja ennakoivien tutkimusten osuvuudessa oli
varsin pieni ero (63 % vs 54 %). Timi saattaa
viitata sithen, etti kynnys geenitutkimukseen
on matala, mikili potilaan suvussa on Hunting-
tonin tautia.

Tutkimuksessamme havaittiin  seitsemin
vuoden mediaaniviive Huntingtonin taudin
diagnoosista kuolemaan, kun se aiemmassa
kirjallisuudessa on ollut 11 vuotta (18). Syyni
voisi mahdollisesti olla aineistomme vanhempi
diagnoosi-ikd (62 vuotta) verrattuna aiemmin
Suomessa vuosilta 1987-2010 kuvattuun noin
53 vuoden ikdin (5). Tutkimuksessamme tar-
kasteltu 15 vuoden ajanjakso on sikili lyhyt,
ettd kuolleiden joukossa huonompiennusteiset
potilaat ovat yliedustettuina. Laajassa euroop-
palaisessa  REGISTRY-monikeskustutkimuk-
sessa elinajan odote oli 24 vuotta diagnoosista
ja 35 vuotta oireiden ilmaantumisesta (19).
Pitempi CAG-toistojaksomaird on yhteydes-
sd lyhyempain elinajan odotteeseen oireiden
ilmaannuttua (20). Koska myds muut Hun-
tingtonin taudin piirteet vaikuttavat sairauden
etenemiseen, on pyritty kehittimain tilastolli-
sia menetelmii, joilla taudinkulkua lienee mah-
dollista ennustaa aiempaa tarkemmin (21-23).
Keskimiddrdisen diagnoosi-idn on raportoitu
vanhentuneen ajan my6td (5).

Juveniilia tautia ei tdssd tutkimuksessa 16y-
tynyt, vaikka sen arvioidaan edustavan noin
S %:a Huntingtonin taudista (15). Suomessa
juveniili tautimuoto onkin tiettdvésti harvinai-
nen (6). My6Shisyntyistd tautia sairasti 37 %
positiivisen testituloksen saaneista, mikd on
enemmin kuin aiemmin arvioitu 25 % (24).
Myohisyntyistd tautia sairastaneiden keski-ika
diagnoosihetkelld oli 71 vuotta, kun se aiem-
massa suomalaisessa aineistossa on ollut 67
vuotta (24). My®és toistojaksojen mediaani tis-
sd tutkimuksessa oli pienempi kuin Suomessa
vuosina 1987-2010 raportoitu (41 vs 43) (S).
Myoéhisyntyisessd taudissa toistojaksomdard
on kirjallisuudessa keskimairin 41, tissd aineis-
tossa maira oli 40 (24,25).

Tutkimuksessamme myohédsyntyiseen tau-
tiin sairastuneiden elinaika diagnoosista kuole-
maan oli lyhyempi kuin kirjallisuudessa mainit-
tu (5,7 vs 12 vuotta) (25). Mydhisyntyisessd

939

Ydinasiat

» Tarkastellulla 16 vuoden ajanjaksolla
Tyksissa tehtiin 120 Huntingtonin taudin
geenitutkimusta, joista ennakoivia oli
noin kolmannes.

» Positiivinen sukuhistoria lisdsi merkitse-
vasti diagnostisen tutkimuksen osuvuutta.

» Huntingtonin taudin geenitestien vuo-
sittainen maara ja testattavien keski-ika
eivat muuttuneet tutkitulla ajanjaksolla.

» Perinndllisyysneuvontaa tulee tarjota kai-
kille, joilla todetaan Huntingtonin tauti tai
jotka harkitsevat taudin ennakoivaa diag-
nostiikkaa.

taudissa 31 %:lla oli suvussa Huntingtonin
tautia, mikd vastaa aiemmassa tutkimuksessa
kuvattua (32 %) (25). On myds raportoitu,
ettd jopa 71 % myohisyntyiseen tautiin sairas-
tuneista tietiisi sukurasitteestaan (26).

Huntingtonin taudin keskimdirdinen diag-
noosi-ikd on vanhentunut ajan saatossa, miki
voi liittya siihen, ettd myos idkkddmpani sairas-
tuneita diagnosoidaan herkemmin. Tami voi
liittyd paitsi taudin parempaan tunnistamiseen
ja diagnostisten mahdollisuuksien paranemi-
seen myos aitoon sairastuvuuden muutokseen
(5,11,26). Yleinen elinajan pidentyminen ja
kilpailevien kuolinsyiden ikdkohtaisen ilmaan-
tuvuuden viheneminen voivat vaikuttaa asiaan.

Tuoreet tutkimukset viittaavat siihen, etta
toistojaksotauteihin kuten Huntingtonin tau-
tiin liittyisi edelleen alidiagnostiikkaa ja ar-
veltua yleisempi geneettinen sairastumisriski.
Myo6s timd saattaa johtaa myohddn alkavan
taudin yleistymiseen (27,28). Lisiksi selitti-
vind tekijand voi olla suomalaisvieston tiedet-
ty pienempi haplotyyppi A:n taajuus, joka on
yhteydessd voimakkaampaan toistojaksolaa-
jentumiseen. Siksi viestossimme nuoremmalla
idlld ilmeneva tauti voi olla harvinaisempaa, ja
on my6s mahdollista, ettd myohédin alkava tau-
ti liittyy selvemmin muihin haplotyyppeihin
(5,12-14).

Ennakoivalla testilld tutkitut olivat keski-

Huntingtonin tauti
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idltdidn nuorempia kuin diagnostisen testin
lapikdyneet (41 vs S9 vuotta) ja vastaavasti
positiivisen diagnostisen geenitestituloksen
saaneet vanhempia kuin kaikki ennakoivalla
testilld tutkitut. Ennakoivalla geenitestilld py-
ritddn vihentimiin tautiriskiin liittyvaa epi-
tietoisuutta (29). Ennakoivaan testiin voitaisiin
olettaa pdadyttivin idssd, jolloin perheen pe-
rustaminen sekd koulutus- ja urasuunnitelmat
ovat viel tulevaisuudessa (7). Osa tutkituista
on my0s saattanut haluta odottaa elimintilan-
teensa vakiintumista ja valttdd tilannetta, jossa
geenitutkimuksen tulos vaikuttaisi tirkeisiin
piitdksiin (30). Huntingtonin tautiin liittyy it-
setuhoisten ajatusten ja itsemurhien riski, mut-
ta ennakoivasta diagnosoinnista ndyttdd olevan
hyétyikin (31-33). Kiytettidvissimme olleet
sairauskertomustiedot eivit antaneet mahdolli-
suutta arvioida itsemurhan riskig, silli oikeus-
lidketieteelliset kuolemansyynselvitykset eivit
sisdltyneet tutkimusaineistoon. Aiemman tut-
kimuksen perusteella vihemmistd (alle 20 %)
riskihenkil6ista hakeutuu ennakoivaan tutki-
mukseen (7,34).

Lopuksi

Kaikille, joilla todetaan Huntingtonin tauti tai
jotka toivovat ennakoivaa HTT-geenitutkimus-
ta, tulisi tarjota perinnéllisyysneuvontaa. Téassd
tutkimuksessa havaitsimme puutteita perinndl-
lisyysneuvonnan tarjoamisessa. On mahdollis-

L. Setdld ja M. H. Martikainen

ta, ettd kirjaukset perinnollisyysneuvonnasta
olivat puutteellisia osalla potilaista, jotka olivat
saaneet negatiivisen tuloksen ennakoivassa tut-
kimuksessa, sekd osalla neuvonnasta kieltayty-
neistd. Lisdksi jotkut potilaat olivat kenties saa-
neet perinnoéllisyysneuvonnan aikana, jolloin
sahkoistd sairauskertomusjarjestelmai ei ollut
kiytossd (ennen vuotta 2000) tai toisen hyvin-
vointialueen sairaalassa.

Myohisyntyisen taudin osuus oli aineistos-
samme jopa yli kolmasosa kaikista, joten mielen-
kiinnolla seuraamme sen esiintyvyyden kehit-
tymistd. Ennakoivan geenitiedon merkitys voi
muuttua, mikili kdytt66n saadaan ennen kliinis-
ten oireiden ilmenemistd aloitettavia hoitoja. B
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