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ALS-potilaan monimuotoiset oireet

» Amyotrofiseen lateraaliskleroosiin (ALS) liittyy monia erityisongelmia, jotka vaativat moniammatillista

arviointia ja hoitoa.

« Samanaikaista kognitiivista heikentymista esiintyy useammin kuin aiemmin on ymmarretty.
* Yleisin taustalla oleva geenivirhe, C9ORF72-geenin toistojaksomutaatio, I6ytyi vuonna 2011.
* Vaikka taudin kulkuun vaikuttavia ladkityksia ei rilutsolia lukuun ottamatta ole, potilaan moniin oireisiin

voidaan antaa helpotusta.

Amyotrofinen lateraaliskleroosi (ALS) on yleisin
motoneuronitaudeista. Se on harvinainen aikuis-
idlla alkava sairaus, jossa litkehermot degeneroi-
tuvat aiheuttaen raajasta tai bulbaarialueelta al-
kavan lihasheikkouden ja surkastuman. Tyypilli-
nen tauti etenee viijiimitti ja melko nopeasti
kaikkiin tahdonalaisiin lihaksiin, my6s hengitys-
lihaksiin, ja keskimiiriinen eliniki oireiden al-
kamisesta on 2-5 vuotta. ALS:sta tunnetaan kui-
tenkin myos epityypillisid muotoja, joissa etene-
minen on hitaampaa, ja noin 10 % tautiin sairas-
tuneista eldd yli 10 vuotta, joskin ainakin puolet
heistd vaikeavammaisina (1).

ALS-taudin etiologia on edelleen tuntematon,
mutta tautia aiheuttavia geenimutaatioita l6yde-
td4in yhi enemmin, ja niiden avulla pyritiin sel-

Tyypillinen tauti etenee vadjaamdattd
ja melko nopeasti.
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vittimdin taudin syntymekanismeja. Tutkimus
on edennyt viime vuosina huimasti, erityisesti
sen jilkeen kun taudin taustalla oleva yleisin
geenivirhe, kromosomissa 9 sijaitsevan
C90ORF72-geenin toistojaksomutaatio, 16ytyi
muutama vuosi sitten (2,3). Mutaation patofysio-
logisia mekanismeja ja yleisyytti tutkitaan useis-
sa tutkimusryhmissé. Esimerkiksi yhden selitys-
mallin mukaan soluissa syntyy viallista RNA:ta,
joka sitoutuu tumassa ADARB2-proteiiniin, ent-
syymiin joka sidtelee litkehermojen glutamaatti-
reseptorien toimintaa ja aktiivisuutta. Mutaation
vuoksi proteiinin toiminta hiiriintyy aiheuttaen
glutamaattireseptorien yliaktiivisuutta ja neuro-
neissa syntyy eksitatorinen vaurio (4).
Suomessa ALS-tautiin sairastuu vajaat 200
henkil64 vuosittain. Maailmanlaajuisesti vuosit-

tainen ilmaantuvuus on 1-3/100 000 ja esiinty-
vyys 3-8/100 000 henkilsi (5). Tauti todetaan
keskiméirin 65 vuoden idssi. Sen itsenidiset ris-
kitekijit ovat ikd, miessukupuoli ja noin 10 %:lla
potilaista suvussa esiintyvi tauti (6).

ALS on aiemmin jaettu sporadiseen (SALS)
ja familiaaliseen (FALS) tautiin sen mukaan,
onko kyseessid yksittdinen tapaus vai useampia
samassa suvussa. Tama jako ei ole nykydin riit-
tavin tarkka, koska tauti voi olla perinnéllinen,
vaikka potilas olisi sukunsa ainoa sairastunut
(7). Lihiomaisen sairastumisriski vaihtelee suu-
resti sen mukaan, onko taustalla geenivirhe vai
ei. Geneettisen muuntelun osuudeksi on arvioi-
tu vihintdin 21 % (8,9).

ALS-tautiin liittyy liikunta- ja toimintakyvyn
heikkenemisen lisdksi monia erityisongelmia,
jotka erityisesti taudin loppuvaiheessa vaativat
asiantuntevaa moniammatillista arviointia ja
hoitoa.

Kliiniset oireet ja tutkiminen

ALS-potilaan kliinisessi tutkimuksessa 16ydok-
sid on vaihtelevasti ylemmin ja alemman moto-
neuronin vauriosta, koska koko liikeradasto
motoriselta aivokuorelta selkdytimen etusarven
soluihin vaurioituu. Motoneuronit degeneroitu-
vat, korvautuvat glioosilla ja aiheuttavat raajasta
tai bulbaarialueelta alkavan lihasheikkouden.
Noin 70 %:lla potilaista oireet alkavat yksittdi-
sen raajan (spinaalinen alku), usein yli- tai ala-
raajan distaaliosan heikkoudella ja lihasten sur-
kastumisella (kuva 1). Lopuilla potilailla ensi-
oireet tulevat bulbaarialueelta puheen kangistu-
misena sekd nielun ja kielen toiminnan heikke-
nemisend (10).

Tyypillisessd edenneessd taudissa on huo-
mattava lihasatrofia, lihasheikkous ja faskiku-
laatiot. Edennyt alemman motoneuronin vaurio



Kasien lihasatrofia.

67-vuotias mies on sairastanut ALS-tautia alle vuoden. Hanelld todetaan kasien pikkulihasten
surkastuminen ja taudille tyypillinen ns. split hand -ilmio. Thenar- ja ensimmadinen interosseus-
lihas ovat surkastuneet, mutta hypothenar-lihas on suhteellisen hyvin sailynyt.
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voi peittid ylemman merkit alleen, eiki esimer-
kiksi Babinskin merkkii saada esiin. Toisaalta
pelkit faskikulaatiot eivit ole merkki ALS-tau-
dista. Statuksessa voi olla epasuhtaa esimerkik-
si siten, ettd jo selvisti surkastuneessa raajassa
janneheijasteet voivat olla hyvinkin vilkkaat. Lo-
pulta kaikki luurankolihakset heikentyvit ja
surkastuvat, myos hengityslihakset ja nielun li-
haksisto. Kipu tai sensoriset oireet eivit kuulu
taudin piirteisiin, mutta kipua voi ilmaantua
esimerkiksi spastisuuden, lihaskramppien ja
heikentyvin liikkumisen seurauksena.
Diagnoosi on kliininen ja sen tirkeimpini
tukena kiytetidn ENMG-tutkimusta, joka osoit-
taa yleensd hyvin alemman motoneuron laaja-
alaisen vaurion. ALS-taudille on luotu viralliset

kriteerit (11), joita voidaan kiyttdd diagnostii-
kan apuna. Tautia epiiltiessi potilas kuuluu 13-
hettdi erikoissairaanhoidon jatkotutkimuksiin
ja hoitoon.

Genetiikka ja perinnéllisyysneuvonta

Vuonna 1993 16ytyi ensimmaiinen ALS-geeni,
kromosomissa 21 sijaitseva Cu/Zn-superoksidi-
dismutaasientsyymii (SOD1) koodaava geeni,
ja pitkdin sitd pidettiin ainoana taudin patoge-
neesiin vaikuttavana tekijini. Nykydin ALS-
tautia pidetdin geneettisesti heterogeeniseni, ja
noin 50 geenin on esitetty joko aiheuttavan sitd
tai muokkaavan sen ilmiasua (12).

Suomessa on 16ytynyt toistaiseksi kolmen
geenin, SOD1, C9ORF72ja FUS, mutaatioita.
Osa ALS-geeneisti, kuten C9ORF72, aiheuttaa
myo6s otsa-ohimolohkodementiaa (frontotempo-
raalidementia). T4td mutaatiota esiintyy erityi-
sen paljon Suomessa ja muissa eurooppalais-
periisissi viestoissi. Suomessa vallitsevasti pe-
riytyvi C9ORF72-mutaatio loytyy 46 %:lta fami-
liaalista ALS-tautia sairastavista potilaista ja vii-
desosalta sporadista muotoa sairastavista (13).

Homotsygoottinen SOD1 D91A -mutaatio
(D90A) aiheuttaa Suomessa vdistyvisti periyty-
vai ALS-tautia, vaikka SOD1-geenin mutaatiot
tyypillisemmin aiheuttavat vallitsevasti periyty-
vii tautia. Tavallisesti familiaalinen ja sporadi-
nen ALS eivit eroa kliiniselti oireistoltaan toi-
sistaan, mutta SOD1 D91A:n ajheuttama tauti
on poikkeus. Sille on tyypillistd hitaasti etenevi,
aina alaraajoista alkava heikkous, jossa alkuun
ylemmin motoneuronin vaurion piirteet ovat
korostuneena. Suomalaisten SOD1 D91A -mu-
taation aiheuttamaa tautia sairastavien potilai-
den on todettu elidvin sairastumisen jilkeen
keskimdirin 13 vuotta, ja useat ovat elineet
jopa 20 vuotta (14).

ALS-tautia epiiltiessi geenitutkimukset eivit
ole ongelmattomia. Diagnostiikkaan riittda tyy-
pillinen kliininen oireisto tiydennettyni
ENMG-tutkimuksella eikd geenitutkimuksia
valttimatts tarvita (10). Tilanne muuttuu, jos
suvussa on tiedossa muita ALS-taudin tai fron-
totemporaalidementian oirein sairastuneita tai
tauti kiyttaytyy epityypillisesti ja diagnostiikkaa
halutaan varmentaa geenitutkimuksella.

C90ORF72-mutaation testaaminen on perus-
teltua vallitsevasti periytyvii tautia ja fronto-
temporaalidementiaa epiiltiessi. Tulkintavai-
keuksia aiheuttavat epitiydellinen penetranssi
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ja se, etti monistuman normaalivaihtelun
aluetta ei vield hyvin tunneta (9,15). Ei myos-
kidn tiedetd, kenelle C9ORF72-mutaatiota kan-
tavalle kehittyy ALS tai frontotemporaalidemen-
tia, ja siksi terveiden perheenjisenten seulontaa
ei toistaiseksi suositella.

On erittdin tirkedi etukiteen huomioida po-
sitiivisen tuloksen seuraukset muille perheenji-
senille (16). Sporadista tautia sairastavien ja
heidin perheidensi geenitestauksista ei ole yh-
tenevdistd suositusta (15,16). SOD1 D91A -mu-
taation testaaminen on perusteltua, koska sen
16ytyminen homotsygoottisena ennustaa hidas-
ta etenemistd ja sitd, ettd lapset ovat kantajia ei-
vitka heterotsygootteina sairastu.

Perinnollisyysneuvonta on tirkeidd positiivi-
sen geenituloksen jilkeen, mutta se on suositel-
tavaa myos epdselvissi tilanteissa jo etukiteen,
kuten pohdittaessa mahdollisia ennakoivia tes-
tauksia. Tulevaisuudessa geenitaustan selvitti-
minen voi kuitenkin tulla merkittiviksi yksilsl-
listen, ra4talsityjen hoitomuotojen valinnassa.

Kognitiiviset oireet

Aiemmin on ollut vallalla kisitys, ettd ALS-tau-
tiin ei juuri liity kognitiivisia oireita tai demen-
tiatasoista hdiriétd. Viime vuosina kisitys on
muuttunut ja tietoa kognitiivisista hiiriéistd on
tullut runsaasti (17,18).

Monet muutkin ALS-tautiin liitetyt geenit
kuin C9ORF72voivat aiheuttaa myds frontotem-
poraalidementiaa, miki osoittaa neuropatolo-
gian yhteneviiseksi (12). Tutkimusten mukaan
10-15 %:1lla ALS-potilaista todetaan frontotem-

Dementoituvaa ALS-potilasta ei pidd
ohjata pysyvddn hengityskonehoitoon.
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poraalidementian diagnostiset kriteerit tayttiva
oirekuva (17,18). Timin lisiksi jopa puolella po-
tilaista voidaan todeta frontotemporaalialueen
oireita ilman dementiatasoista hiirioti. Tyypilli-
sid ovat eksekutiivisten toimintojen heikkenemi-
nen, persoonallisuuden ja kiyttiytymisen muu-
tokset ja myos kielelliset vaikeudet (17,18).
Nima oireet jadvit helposti huomaamatta fyysi-
sen toimintakyvyn nopean heikentymisen takaa.

ALS-potilaan kohtaamisessa, hoitovalinnoissa
ja erityisesti loppuvaiheen hoitoa suunniteltaes-
sa kognitiivisten oireiden mahdollisuus on tir-

kedd huomioida. Dementoituvaa ALS-potilasta
ei pidd ohjata pysyvdin hengityskonehoitoon,
koska tilloin menetetdin mahdollisuus asialli-
seen keskusteluun hoidon lopettamisesta. Neu-
ropsykologista tutkimusta suositellaan tarvittaes-
sa, erityisesti tilanteissa, joissa tarvitaan kannan-
ottoa esimerkiksi edunvalvontaan tai ajokykyyn.

Frontotemporaalidementiaa ja ALS-tautia sai-
rastavan potilaan ennuste on huonompi kuin
pelkkid ALS-tautia sairastavan (19).

Taudin kulkuun vaikuttava ladkehoito

ALS-taudin kulkuun vaikuttavia ldikevalmistei-
ta on etsitty pitkdin, mutta toistaiseksi ainoas-
taan rilutsoli on osoittanut vihdisti tehoa tau-
din hidastamisessa. Se sai myyntiluvan EU:ssa
vuonna 1996, kun kahdessa monikeskustutki-
muksessa oli osoitettu ldikettd saavien potilai-
den eliniki muutamia kuukausia pidemmiksi
kuin lumeryhmissi (20).

Niyttoon perustuvan arvion mukaan rilutso-
lia suositetaan kiytettidviksi ALS-potilaiden hoi-
dossa (A-tason niyttd) (10). Se on turvallinen ja
yleensi hyvin siedetty lidke. Sivuvaikutuksina
on todettu maksa-arvojen lievdd nousua, visy-
mystd ja heikkoutta seka vatsaoireita (10,21). Jos
rilutsolin kiyton aikana ilmenee poikkeuksellis-
ta lihasheikkoutta, lddkitys on syyti lopettaa.

Eldinkokeissa rilutsolin on todettu suojaavan
rotan motoneuroneja liiallisen glutamaattivilit-
teisen eksitaation aiheuttamalta solukuolemal-
ta. Uusien geenildytdjen myoti toiveet taudin
patofysiologian ymmirtimisestd ja sitd myotad
hoidollisten vaihtoehtojen 16ytymisestd ovat
kiihtyneet ja tutkimusty®6 tilld saralla on kiivas-
ta (22). Ajatusmalli yhdesti kaikille sopivasta
ladkehoidosta on siirtynyt yksilollisempain gee-
niperimin mukaiseen hoitoon tai useammalla
mekanismilla vaikuttavaan multiterapiaan (4).

Oireenmukainen hoito

Lihasheikkouteen ei ole toistaiseksi olemassa
hoitoa, mutta muita oireita voidaan helpottaa
(taulukko 1). Yleensd ALS-potilaan hoitoon ja
seurantaan osallistuu moniammatillinen tyo-
ryhmi: 133kdri, sairaanhoitaja, fysioterapeutti,
toiminta- ja puheterapeutti, ravitsemussuunnit-
telija, sosiaalityéntekiji ja kuntoutusohjaaja.
Seuraavassa esitetddn taudin monimuotoisiin
oireisiin hyviksi havaittuja hoito-ohjeita, jotka
ovat hyvin yhteneviisii eurooppalaisten hoito-
suositusten kanssa (10).
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TAULUKKO 1

Tarkeimmat oireenmukaisen ladkityksen vaihtoehdot EFNS-suosituksen (10) ja
omien kokemusten pohjalta.

SSRI-lddkkeet

Ahdistusoireet, loratsepaami
hengenahdistus midatsolaami
morfiini

Oire Ladkevalmiste Annostus
Spastisuus baklofeeni hitaasti suurentaen annokseen 30-60 mg/vrk
titsanidiini hitaasti suurentaen annokseen 12-24 mg/vrk
Lihaskrampit  klonatsepaami 2-4 mg/vrk
karbamatsepiini alkaen 200 mg/vrk
Faskikulaatiot magnesium
klonatsepaami (1-) 2-4 mg/vrk
Kipu tulehduskipuladkkeet tavanomaiset annokset

fentanyylilaastari

Syljen skopolamiinilaastari molempiin leukakulmiin joka toinen pdiva

valuminen amitriptyliini alkuannos 10 mg, siedon mukaan suurentaen ad 50 mg
ipratropiumbromidi  inhalaationa
atropiini tipat kielen alle
botuliinitoksiini injektiona korvasylkirauhasiin

Limaisuus karbosisteiini asteittain suurentaen annokseen 500 mg x 3
glykopyrrolaatti 0,2 mgx 3i.m.

Pakkoitku ja dekstrometorfaani  ad 120 mg/vrk

-nauru fluvoksamiini alkuannos 50 mg, tarpeen ja siedon mukaan suurentaen

ad 300 mg

Unettomuus tsopikloni 5-7,5mg
tsolpideemi 10 mg

Masennus amitriptyliini alkuannos 10 mg, siedon mukaan suurentaen ad 50 mg

0,5-2,0 mg
suun kautta 2,5-5 mg, i.v. 5-10 mg
aloitusannos 1-3 mg x 6/vrk

17 Phukan J, Elamin M, Bede P ym.
The syndrome of cognitive
impairment in amyotrophic lateral
sclerosis: a population-based
study. J Neurol Neurosurg
Psychiatry 2012;83:102-8.

18 Goldstein LG, Abrahams S.
Changes in cognition and
behaviour in amyotrophic lateral
sclerosis: nature of impairment
and implications for assessment.
Lancet Neurol 2013;12:368-80.

19 Elamin M, Phukan J, Bede P ym.
Executive dysfunction is a
negative prognostic indicator in
patients with ALS without demen-
tia. Neurology 2011;76:1263-9.

20Laaksovirta H. Rilutsoli - ensim-
mainen ALS-ladke. Suom Laakaril
1998;53:2979.

21 Bensimon G, Lacomblez L,
Meininger V, the ALS/Riluzole
Study Group. A controlled trial of
riluzole in amyotrophic lateral
sclerosis. ALS/Riluzole Study
Group. N Engl J Med
1994;330:585-91.
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Liikunta- ja toimintakyvyn heikentyminen
Joillakin potilailla raajojen spastisuus ja kramp-
pitaipumus aiheuttavat kipua. Spastisuutta voi-
daan lievittii titsanidiinilla tai baklofeenilla,
vaihtoehtona voi kiyttdd myés diatsepaamia tai
muita bentsodiatsepiiniryhman valmisteita. Li-
haskramppeihin voi kiyttii esimerkiksi klona-
tsepaamia tai karbamatsepiinia, my®os levetira-
setaamia voi kokeilla (10). Faskikulaatiot, (lihas-
nykinit, elohiiret) kuuluvat ALS-tautiin, mutta
ne ovat harvoin potilasta hiiritsevii. Tarvittaes-
sa niihin voi kiyttid magnesiumia. Muuttunut
litkkkuminen ja toimintakyvyn heikkeneminen
voivat aiheuttaa muskuloskeletaalista kipua, joi-
hin annetaan tavanomaista kivun hoitoa.
Fysioterapialla ja suorituskyvyn mukaan teh-
tavilld omaehtoisilla harjoitteilla pyritiin ehkii-
semiin virheasentojen ja kipujen syntymisti,

vihennetiin spastisuutta ja pyritian tukemaan
toimintakykyd mahdollisimman pitkdin. Kodin-
muutosty6t ja apuvilineet seki litkkumiseen et-
td piivittdisten toimintojen helpottamiseen ovat
tarpeen. Liikkumattomuuden myéti laskimotu-
kosten riski kasvaa, mutta profylaktisen lidki-
tyksen hyddyllisyydesti ei ole nidyttod. Riski
kannattaa kuitenkin huomioida esimerkiksi
kayttamalli tukisukkia.

Kommunikoinnin vaikeutuminen
Bulbaarialkuisessa tautimuodossa puhe vaikeu-
tuu jo hyvin varhaisessa vaiheessa. Puhe muut-
tuu episelviksi, dysartriseksi, puhedini hilje-
nee ja muuttuu monotonisemmaksi. Ongelma
on siis puheen tuotossa, ei kielen ymmartami-
sessd. Puhekyky voi kadota jo siini vaiheessa,
kun raajoissa ei ole vield merkittivissd midrin
oireita. My0s raajasta alkavassa tautimuodossa
puheen vaikeutuminen tulee viijaimitti oire-
kuvaan mukaan (23).

Kommunikointikyvyn yllipitiminen loppuun
asti on keskeisti potilaan autonomian kannalta.
Ongelmaan on syytd varautua jo ennen ymmar-
rettdvin puheen tiydellistd katoamista. Puhe-
terapeutti seuraa puhe- ja nielufunktion muu-
toksia, antaa opastusta puheen yllipitimiseksi
mahdollisimman pitkdin ja siirryttiessd kiytta-
miin kommunikaatioapuvilineiti. Vaihtoehto-
ja on nykyaikaisista, esimerkiksi tablettiin saata-
vista sovelluksista yksinkertaisiin kuva- tai kir-
jaintauluihin (24). My6s liheisten opettaminen
niiden kommunikaatiomenetelmien kiytt66n
on tirkeda.

Nielun toiminta ja pseudobulbaarioireet

Jo taudin alkuvaiheessa potilaan paino saattaa
pudota jopa 15-20 kg, todennikéisesti lihas-
massan kuihtumisen, nielemisvaikeuksien ai-
heuttaman ravitsemusvajeen ja muuttuneen
energiametabolian vuoksi (25). Taudin seuran-
nassa ravitsemuksen turvaaminen on keskeisti.
Puheterapeutti neuvoo nielemistekniikoista ja
ruoan ja nesteiden koostumuksesta. Erityisesti
nesteiden sakeuttajien kiytté on hyddyllistd. Ra-
vitsemuslisii voidaan kiyttii ja riittivisti nes-
teytyksestd huolehditaan.

Myés aspiraatioriskin sdidnndéllinen arvioimi-
nen on tarpeen. Perkutaaninen endoskooppi-
nen gastrostomia eli PEG-katetrin asennus on
kiytinnossid tarpeen siind vaiheessa, kun ravit-
semus ei suun kautta ole enii turvallista tai riit-
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Potilaan kanssa tulee keskustella jo
hyvissd ajoin loppuvaiheen hoidosta.
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tdvdd. Usein PEG-katetrin asennus siirtyy psy-
kologisista syistd, mutta asennus on hankalam-
paa, kun tauti etenee pidemmiille, erityisesti jos
mukana on jo merkittivii hengitysvajausta.

Syljen valuminen suun alueen lihasheikkou-
den tai spastisuuden vuoksi on monelle ikivi ja
sosiaalisesti hankala haitta. Sitd voidaan vihen-
t43 kiyttdimailld suuta kuivattavia valmisteita, ta-
vallisimmin amitriptyliinia tai skopolamiini-
laastaria. My6s sylkirauhasten botuliini-injek-
tioita voidaan kiyttdd, mutta sivuvaikutuksena
voi olla nielemisvaikeuden lisdintyminen. Syl-
kirauhasten sidetys on yksi vaihtoehto.

Limaisuus on usein bulbaari- ja hengitysoirei-
silla lisdiantynyt ja yskimisvoima heikentynyt. Li-
maa irrottavaa karbosisteiinildikitysti voi ko-
keilla, mutta limaisuutta voidaan vihentid my6s
asentotyhjennyshoidoilla ja imua kiyttien.

Ns. pseudobulbaarioireisiin liittyy kiusallista
pakkoitkua tai -naurua ja haukottelua, jota voi-
daan vihentai trisyklisilld masennuslaikkeilld,
SSRI-ldikkeills tai dekstrometorfaania sisilti-
villd yskinlaikkeelld. Omaisille on hyvi kertoa,
ettd oireet eivit ole merkki kognitiivisen tason
laskusta tai henkisistd ongelmista.

Psyykkiset oireet

Mielialaongelmat, ahdistus, unettomuus ja uu-
pumusoireet ovat vakavaa tautia sairastavalla
tyypillisi4, ja ne on myés tirkeii huomioida
hoidossa. Ennusteen kertominen ja loppuvai-
heen suunnittelu hyvissi ajoin sekid mahdolli-
suus etukdteen varautua toimintakyvyn, syémi-
sen, kommunikoinnin ja hengityksen muutok-
siin voivat lievittdd ahdistusta ja antaa potilaalle
mahdollisuuden osallistua hoitopditosten teke-
miseen. Ensitietopdivit ja sopeutumisvalmen-
nuskurssit antavat tietoa tulevista muutoksista
ja tukitoimista. Anksiolyytit, unildikkeet ja ter-
minaalivaiheessa morfiini ovat kiytetyimpia
ladkehoitoja.

Hengitysvajaus

ALS-potilaan tavallisin kuolemansyy on hengi-
tyslihaksiston heikkenemisesti aiheutuva hen-
gityksen loppuminen. Bulbaarialkuisen ALS-
taudin ennuste on huonompi kuin spinaalisen

ja hengitysvaikeudet ilmaantuvat nopeammin.
Hengityslihaksista alkavan lihasheikkouden en-
nuste on kaikkein huonoin. Etenevi toiminta-
ja liikkuntakyvyn heikkeneminen johtaa liikku-
misen vihenemiseen, joka puolestaan vihentii
tarvittavaa hengitysreservii. Niin ollen potilas
ei vilttimittd tunne hengenahdistusta kuin vas-
ta taudin myohdisessi vaiheessa.

Hengitysvajauksen kehittymisen sdinnslli-
nen seuranta ja tarvittaessa sen palliatiivinen
hoito on suositeltavaa aloittaa jo varhaisessa vai-
heessa (10,26). Hoidon tarkoituksena on ensi-
sijaisesti helpottaa hengenahdistusta ja paran-
taa eliminlaatua. Potilaan kanssa tulee keskus-
tella jo hyvissd ajoin ennen oireiden ilmaantu-
mista loppuvaiheen hoidosta hengityksen hei-
ketessd. Potilaan toiveet kirjataan ja hoitolin-
jausta tarkistetaan siinnollisesti.

Kajoamaton ventilaatiohoito on suositeltava
hoitomuoto, jos koneellista hengityksen tukihoi-
toa annetaan. Sen on todettu parantavan eli-
minlaatua, mutta myo6s lisddvin elinaikaa 200-
800 vuorokautta (27). Suomalaisessa artikkelissa
ja paikirjoituksessa on hiljattain kisitelty yksi-
tyiskohtaisesti ALS-potilaan hengitysvajauksen
hoitoa, hoidon kriteereits ja linjauksia (26,28).

Loppuvaiheen hoito

Useimmiten eldimin loppuvaiheen hoito tapah-
tuu terveyskeskuksen vuodeosastolla. Osa poti-
laista hakeutuu saattokoteihin, osa toivoo lop-
puvaiheen hoitoa kotona. Hoitopaikasta on syy-
t4 keskustella hyvissi ajoin. Hengenahdistus-
tunne lisdédntyy hiilidioksidipitoisuuden kas-
vaessa ja samalla usein ahdistus ja kuoleman-
pelkokin lisdiantyvit.

Hengenahdistuksen hoidoksi voidaan ensin
kayttad loratsepaamia tai midatsolaamia ja lop-
puvaiheessa tavallisimmin morfiinia. Opiaateis-
ta riittdvit yleensd pienet annokset, jolloin ei
tarvitse peliti ldikkeen aiheuttamaa hengitys-
lamaa. Hiilidioksidiretention aiheuttamaan le-
vottomuuteen ja sekavuuteen voi kiyttii neuro-
lepteji. Kipuihin voidaan kiyttisd esimerkiksi
fentanyylilaastaria. Tehokas loppuvaiheen li-
maisuutta vihentivi lidke on glykopyrrolaatti.

Lopuksi

ALS-tauti etenee tiydelliseen liitkunta- ja kom-
munikaatiokyvyttomyyteen. Tautia epiiltiessi
suositellaan pikaista neurologin konsultaatiota
diagnoosin varmistamiseksi ja hoitolinjojen laa-
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timiseksi. Potilaan ja taudin tuntevan liikirin
on syytd kertoa diagnoosi. Sen jilkeen suositel-
laan moniammatillista erikoissairaanhoidossa
tapahtuvaa seurantaa ja hoitoa, johon sisiltyy
myos tarvittava geneettinen informaatio ja pe-
rinn6llisyysneuvonnan tarjoaminen.

Vaikka taudin kulkuun vaikuttavia 14dkityksiad
ei rilutsolia lukuun ottamatta ole, voidaan poti-
laan moniin oireisiin antaa helpotusta. Rilutso-
lihoidon aloittamisesta tulisi keskustella mah-
dollisimman aikaisin, ja hoito piti4 lopettaa vii-
meistiin vuodepotilaalta, jolla suojeltavia moto-
neuroneja ei endd merkittavasti ole.

Ennakoimalla tulevia ongelmia potilaalle an-
netaan mahdollisuus sopeutua ja vaikuttaa hoi-
tovalintoihin. Jo melko alussa on syyti keskus-
tella potilaan toiveesta, minkilaista hengitys-
tukea hin haluaa. On tirke4d huomioida isolle
osalle potilaista oirekuvaan liittyvi kognitiivisen
tason heikkeneminen. Henkisen tuen antami-
nen, potilaan toiveiden kunnioittaminen ja au-
tonomian sdilyminen on oleellista. Myds omais-
ten jaksamisen tukeminen on tirkei osa pallia-
tiivista hoitoa. @
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Diverse manifestations in ALS patients

Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is a rare motor neuron disease that causes progressive muscle
weakness and atrophy. Eventually the disorder affects all skeletal muscles and results in various
manifestations including decreased respiratory functions, dysarthria and dysphagia. Therefore, it is
recommended that after the diagnosis the patient is followed-up and treated by a multidisciplinary care
team. Riluzole is the only drug available for prolonging survival in ALS. However, almost all symptoms of
the disease can be alleviated. Decline in cognitive functions is seen more often than previously understood.
Approximately 50% of patients with ALS have some cognitive impairment, and 10-15% evince criteria

for diagnosing frontotemporal dementia which is important to take into consideration when planning

and discussing treatment options with the patient. Maintaining the patient’s autonomy and ability to
communicate is important. Mutations in SOD1 and repeat expansions in C90RF72 are found in Finnish ALS
patients. Of the two C90RF72 is more prevalent and accounts for 46% of familial and 21% of sporadic cases.
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