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Johdanto

Metaboliset myopatiat ovat lihassairauksia, jotka johtuvat luustolihasten energiantuotannon
hairidista. Hairioita voi esiintya muun muassa glykolyysissa, glykogenolyysissa, rasvahappojen
aineenvaihdunnassa ja mitokondrioiden hengitysketjuissa. McArdlen tauti (Glycogen Storage
Disease type V) on peittyvasti periytyvd PYGM- geenin mutaatiosta johtuva metabolinen
myopatia, jossa myofosforylaasientsyymin puutos aiheuttaa hairién luustolihasten
sokeriaineenvaihdunnassa. Tauti on luokiteltu harvinaiseksi ja sen esiintyvyydeksi on arvioitu
1/100 000. Lihastautiliiton arvion mukaan Suomessa tautia tavataan noin 20 henkil6lla.

Koska McArdlen taudin oireet liittyvat heikkoon rasituksen sietokykyyn ja lihasvaurioriskeihin,
on tautia sairastavia yleisesti ohjattu joko valttamaan lihasvoimaharjoittelua tai
harrastamaan vain kevytta aerobista liikuntaa. Tautia sairastavilla on havaittu esiintyvan myos
lihaskatoa ja heikkoutta hartiarenkaan alueella ja paraspinaalilihaksissa, jotka mahdollistavat
selan liikkeet. Kuitenkin varsinkin nuorien McArdlen tautia sairastavien kohdalla
lihasvoimaharjoittelun on havaittu vaikuttavan positiivisesti taudin toimintakykya
heikentaviin vaikutuksiin. Oikein koostetulla aerobisella ja vastusharjoittelulla voi olla
toimintakyvyn fyysisten edellytysten kannalta positiivisia vaikutuksia lihasvoiman ja
aerobisen kapasiteetin kehittyessa. Tutkimusten mukaan urheilu voi myés vahentaa
McArdlen taudin aiheuttamaa liikunnallista intoleranssia ja siihen liittyvia oireita.

Tama itseharjoitteluopas on koostettu osana Metropolia Ammattikorkeakoulun fysioterapian
tutkinto-ohjelman opinndytety6ta. Opas on koostettu kirjallisuuskatsauksen tuloksena
saatuihin tietoihin McArdlen lihastaudin erityispiirteistda ja niiden vaikutuksista
toimintakykyyn. Opinndytetyén kohderyhmana ovat taudin parissa tyoskentelevien
terveydenhuollon ja kuntoutusalan ammattiryhmien lisdksi tautia sairastavat ihmiset ja
heidan laheisensa. Oppaassa on sovellettu yleisia terveysliikuntasuosituksia seka lihasvoimaa
yllapitavia harjoitteita ja integroitu niita McArdlea sairastavien henkildiden liikunnan
voimakkuuteen vaikuttavien erityispiirteiden mukaan.

Oppaassa esiintyvat ohjeet ovat opinndytetydssa kaytetyn tutkimustiedon perusteella
laadittuja esimerkkeja. McArdlen tauti esiintyy vaikeudeltaan hyvin yksilollisend, joten
suosittelemme aina konsultoimaan |3dkaria tai muuta hoitotahoa ennen liikunnan
aloittamistal



McArdlen taudin vaikutukset toimintakykyyn

McArdlen tauti eli glykogeenin kertymasairaus tyyppi V on harvinainen sairaus, joka johtuu
myofosforylaasientsyymin puutoksesta. Fosforylaasientsyymi mahdollistaa terveilla ihmisilla
lihaksen varastosokerin (glykogeeni) pilkkoutumisen glukoosi-1-fosfaatiksi, jota voidaan
hyoédyntaa lihaksen energiantuottoa varten. McArdlen taudille tyypillisia rasitukseen liittyvia
oireita on heikentynyt rasituksen sietokyky, sydamen rytmihairiot, lihaskipu, vasymys ja
kramppailu sekd myoglobinuria (lihaksen myoglobiinin erittyminen virtsaan). Liian suuri ja
pitkakestoinen rasitus voi aiheuttaa myos rabdomyolyysia (lihaskudoksen &killinen vaurio) ja
akuuttia munuaisten vajaatoimintaa. Oireiden esiintyvyys ja vaikeus vaihtelee paljon
sairastavien kesken, mihin syyna voi olla muiden esiintyvien geenien vaikutus, ruokavalio,
yleinen kuntotaso seka psykologiset tekijat.

McArdlen taudille tyypillisille oireille altistavat lilan kova kuormitus seka eksentrinen
(venyttavd) ja konsentrinen (supistava) lihastyd. Arkielamassd edellda mainitun kaltaisia
suorituksia voi olla portaiden kavely, juoksupyrahdykset seka painavien tavaroiden
nostaminen ja kantaminen. Oireet ilmenevat usein rasituksen ensimmaisten minuuttien
aikana, koska lihaksen energiantuotto on kyseisessa vaiheessa riippuvainen padosin lihaksen
glykogeenivarastoista, joiden kayttd McArdlessa on estynyt. Taudin erityispiirteend on
”second wind”-ilmio, jolla tarkoitetaan lihaksen kykya ottaa kaytt6on muita energianlahteita
energiantuottoa varten. "Second wind” ilmenee usein 7-8 minuuttia lilkkunnan aloittamisen
jalkeen ja nayttaytyy muun muassa sydamen sykkeen rauhoittumisena ja lihasoireiden
vahentymisena.

McArdlen tauti vaikuttaa kykyyn harjoittaa liikuntaa ja sita kautta yleiseen toiminta- ja
suorituskykyyn. Huoli taudille ominaisten oireiden puhkeamisesta voi johtaa liikunnan ja
liikkumisen valttelyyn. Tautia sairastavilla on todettu sydan- ja verenkiertoelimiston
kapasiteetin heikentymista, lihaskatoa- ja heikkoutta seka ylipainoa. McArdlea sairastavilla on
todettu myos kroonista vasymysoireyhtymaa sekd muistin ja mielenterveyden hairioita.



Liikunnan hyodyt

Saannollisesti toteutetulla liikunnalla on todettu olevan lukuisia positiivisia vaikutuksia
toimintakykyyn. Liikunnalla on hyvia vaikutuksia mielialaan ja stressin lievittamiseen seka
monien sairauksien hoitoon, ehkaisyyn ja kuntoutukseen. McArdlen taudilla on heikentava
vaikutus hapenottokykyyn, mika puolestaan voi aiheuttaa heikotusta, sydamen rytmihairioita
sekd hengadstymista. Rasittavampi liikkunta voi aiheuttaa lihaskramppeja, rabdomyolyysia ja
myoglobinuriaa. Rasituksessa ilmenevien oireiden vuoksi McArdlen tautia sairastavia
saatetaan ohjeistaa valttamaan liikuntaa. Liikunnan valttely ja passiivinen eldamantapa
saattavat kuitenkin noidankehdamaisesti pahentaa taudin oireita ja altistaa oheisoireille, kuten
kreatiinikinaasiarvojen kohoamiselle veressa, lihasten vaihtoehtoisten energianlahteiden
kayton rajoittumiselle ja lihasheikkoudelle. Liikunnallisilla interventioilla on nykykasityksen
mukaan hyvia vaikutuksia McArdlen tautia sairastaville. Vaikutukset voivat ilmeta “second
wind”-ilmion aikaisempana esiintymisena rasituksessa, aerobisen kapasiteetin ja syddmen
minuuttitilavuuden kasvuna seka kreatiinikinaasiarvojen laskuna. Lihasvoimaharjoittelulla on
todettu olevan positiivisia vaikutuksia lihasvoimaan, lihaskasvuun ja oireiden vahentymiseen.

McArdlen taudissa on kuitenkin tarkedaa huomioida liikunnan turvallisuus. Turvalliseksi
voimaharjoitteluksi voidaan kuvata sellaista ohjattua harjoittelua, jossa lyhyet, rajahtavat
liikkeet kestavat alle 10 sekuntia ja niitd seuraa 0,5-3 minuutin lepoaika. Liikunnallinen
harjoittelu on syytd toteuttaa maltillisesti ja yksilolliset ominaisuudet huomioiden. UKK-
instituutti julkaisi vuonna 2019 paivitetyn liikkumisen suosituksen, jossa valtaosan viikkotason
liilkunnasta muodostaisi kevyt liikunta ja paikallaanolon tauottaminen. Syketta kohottavaa
reipasta liikkumista tulisi tapahtua 2,5 h viikossa ja lihaskuntoa ja liikehallintaa edistavaa
vahintaan 2 kertaa viikossa (kts. Kuva 1).

Lihaskunto ja
sapaino

2x/vko

Reipas liikunta
2,5h/vko

Kevyt liikkunta
Mahdollisimman usein  \\

Kuva 1 UKK- instituutin terveysliikuntasuosituksia mukaillen. Liikuntasuosituksia McArdlen tautiin.



Ravinto ja liikunta

Koska McArdlen taudissa rasituksensietokyky on matalampi kuin normaalisti, huomiota pitaa
kiinnittdad ruokavalion energiapitoisuuteen. Liiallisen energiansaannin (kcal) ja vahaisen
liikunnan vyhdistelma aiheuttaa ylipainoa. Ruokavalion sisdltamien proteiinien,
hiilihydraattien ja rasvojen suhteesta ei ole saavutettu taytta yhteisymmarrysta. Kuitenkin
runsaasti hiilihydraatteja sisaltava ruokavalio voi olla parempi vaihtoehto kuin runsaasti
proteiineja sisaltava. Juuri ennen liikuntasuoritusta suun kautta nautitun 75 g sakkaroosia, eli
tavallista sokeria, sisdltdvan juoman on havaittu parantavan liikkunnan sietokykyda McArdlen
tautia sairastavilla. Sakkaroosin paivittdinen nauttiminen ei kuitenkaan ole kestava ratkaisu,
koska se voi johtaa painonnousuun eika sovi diabeetikoille.

Ruokavalion tulisi olla mahdollisimman monipuolinen ja ruokaa tulisi sy6da paivittdin
sadnnollisesti. Suomalaisten ravitsemussuosituksien (2014) mukaan terveyttd edistavan
ruokavalion olisi hyva pitaa sisallaan runsaasti kasvikunnan tuotteita, kalaa, kasvirasvoja ja -
oljyja seka vaharasvaisia tai rasvattomia maitovalmisteita. Valimerelliselld ruokavaliolla on
todettu olevan terveytta edistdavia vaikutuksia. Ruokavalioon liittyvissa tarkemmissa
kysymyksissa on syyta konsultoida ravitsemusterapeuttia.

Lammittely ennen liikuntaa ja “second wind” -ilmio

Ennen liikuntasuoritusta tulisi lammitelld 5-15 minuuttia matalatehoisesti. Taman avulla
"second wind”-ilmié voidaan saavuttaa nopeammin liikuntasuoritukseen ryhtyessa ja
liikkkuminen on ndin vaivattomampaa. Matalatehoinen lammittely voi olla esimerkiksi
liilkuntaa, jossa henkilon syke (BPM) on 50-60 % hanen yksilollisestd maksimisykkeestaan.
Ulkona tahan kay esimerkiksi lievasti syketta kohottava kavely tai kuntosalilla cross-trainerilla
tehtava kevyt lammittely.

McArdlen tautia sairastavan on tarkeda oppia tunnistamaan “second-wind”-ilmi6. Siihen voi
soveltua esimerkiksi sykkeen seuranta suorituksessa, koska “second windille” ominaista on
sydamen sykkeen hidastuminen. Ilmién tunnistamista voidaan myos opetella kliinisissa
olosuhteissa teettamalld henkildlle 12 minuutin kdvelytesti. Testin aikana monitoroidaan
testattavan sydamen syketta seka tarkkaillaan oirekuvaa esimerkiksi Borgin koetun rasituksen
ja kivun asteikkoa apuna kayttaen.

Progressio

Liikunnan nousujohteisuus vahvistaa kehittymistd. Nousujohteisuutta liikuntaan voidaan
saada joko pidentamalld harjoitusaikaa tai lisdamalla vastusta. Esimerkiksi
lihasvoimaharjoittelussa voidaan kasvattaa toistomaaria tai lisatd vastusta esimerkiksi
kuminauhoilla tai painoilla. Myo6s liikkeen tai suorituksen laatuun keskittyminen tuo
nousujohteisuutta harjoitteluun. Saanndllinen arsykkeen vaihtelu pakottaa elimiston
mukautumaan liikkeeseen uudella tavalla ja mahdollistaa ndin ollen my6s progression
harjoittelussa. Esimerkkina drsykkeen vaihtelusta voidaan kayttaa liikkeiden harjoittelua niin,
ettd joka harjoituskerralla harjoitteet tehdaan eri harjoitusvalineilld (esim. kehonpaino,
kuminauha, kasipainot, talja, levytanko) tai suoritus tavoin (esim. istuen, seisaallaan,
laitteessa).



Palautuminen

Lilkunnan jalkeinen nesteytys, monipuolinen ravinto ja lepo edesauttavat lihasten ja elimiston
palautumista ja mahdollistavat kehittymisen. Kuormituksen ja palautumisen tasapaino
edistaa toimintakykya ja fyysisen kunnon kohenemista. Lihasten palautumisaika riippuu
harjoituksen kuormituksesta, kestosta seka fyysisesta kunnosta ja idsta.

Alla toimintakyvyn fyysisia edellytyksia tukevia asioita tiivistettyna.

Ravinto
- Sy saannollisesti paivan mittaan.

- Sy6 monipuolisesti ja kdyta runsaasti kasviksia sekd muita hiilihydraatin
ldhteita.

- Tarkkaile sydmasi ruuan energiamaaria (kcal).

Liikunta
Liiku mahdollisuuksien mukaan ja oman kunnon mukaisesti.
- Liiku paivittdin kevyesti (esim.pyoraily, pihatyot, ulkoilu, porraskavely)

- Pyri valttdmaan passiivisuutta elamassa. Esimerkiksi nouse tyopaivan aikana
saannollisesti seisomaan ja liikuskele ympariinsa.

- Harrasta syketta kohottavaa reippaampaa liikuntaa ainakin 2.5h/vko. Jaa
liikuntasuoritukset viikon ajalle tasaisesti. Limmittele kevyesti 5-15 minuutin ajan ennen
varsinaista liikuntasuoritusta.

- Harjoittele lihasvoimaa ja tasapainoa ainakin 2 kertaa viikossa. Lammittele huolellisesti
ja huomioi vastusharjoitteissa suoritusten lyhyt kesto.

Uni

- Kouluik&iset lapset 6-13v: 9-11h/vrk
- Teini-ikaiset: 8-10h/vrk

- Aikuiset: 7-9h/vrk

- Yli 65- vuotiaat: 7-8h/vrk

Kuva 2 Toimintakyvyn yleisid fyysisid edellytyksid tukevia tekijoité McArdlen tautia sairastavien arkeen



Harjoitteet

- Harjoitteiden toistomaarat ovat suuntaa antavia, suoritusten maksimikesto on noin 10
sekuntia, jonka jalkeen pidetdaan 0,5- 3 minuutin tauko.

- Harjoitteluun voidaan lisata vastusta kayttamalld esimerkiksi kuminauhoja eri
vahvuuksilla, kdsipainoja, kahvakuulaa tai kotona I6ytyvia tavaroita kuten reppua tai
vesipulloa.

- Lihasvoimaa ja tasapainoa on hyva harjoitella ainakin 2 kertaa viikossa.

- Vastusharjoittelun lisaksi muista paivittainen kevyt liikunta ja arjen aktiivisuus.

- Konsultoi ladkaria tai muuta hoitotahoa ennen liikunnan aloittamista. Keskeyta
lilkkkuminen, mikali rasitukseen liittyvia oireita ilmenee.

1. Lammittely

Lammittele ennen liikuntasuoritusta matalasykkeisesti
(esim. 50% maksimisykkeestd) 5-15 minuutin ajan
esimerkiksi kuntopyoralla. Suuntaa antavan
maksimisykkeesi voit selvittaa esimerkiksi
laskutoimituksella: 208 - 0,7 x oma ika.

2. Kyykky (lonkan ojentaja, - loitontaja- ja
Idhentdjalihakset, seka polven ojentajalihakset)

Asetu seisomaan lantion levyiseen haara-asentoon.
Kyykisty, kuin olisit istumassa tuolille viemalla
takapuolta taakse ja pidd jalkaterat maassa koko
lilkkeen ajan niin, etteivat varpaat tai kantapaa irtoa
alustasta. Muista hyva ryhti ja pida lonkat, polvet ja
varpaat samassa suorassa linjassa kuin alkuasennossa.
Nouse takaisin yl0s.

Voit tasapainottaa vartaloasi viemalla kddet vartalon
eteen kyykistyessasi.
Toista 5 kertaa ja pida 0,5-3 minuutin tauko.




Maastaveto (polven ja lonkan ojentajat, seldn lihakset)

Asetu seisomaan lantion levyiseen haara-asentoon.
Vastuksena voi kayttdaa esimerkiksi kahvakuulaa tai
vastuskuminauhaa. Kyykisty koukistamalla polvia ja
viemalla takapuoli taakse. Pida keskivartalo tiukkana, ;
ettei selkdsi pyoristy. e ) ]

/&

Alkuasento

Nouse ylos suoristautumalla polvista ja lonkista.
Purista pakarat yhteen noustessasi. Pida hartiat
alhaalla ja veda lapaluita yhteen.

Toista 5 kertaa ja pida 0,5 — 3 minuutin tauko.

Veto



4. Nelinkontin liike (keskivartalon lihakset, lonkan ojentajalihakset, lapaluuta tukevat
lihakset)

Asetu nelinkontin jumppamatolle tai vastaavalle alustalle. Kasivarret ovat suoraan hartioiden ja polvet
suoraan lantion alla. Ojenna vastakkainen kasi ja jalka suoraksi. Palaa alkuasentoon ja toista toisella
puolella.

Pyri pitamaan selkd keskiasennossa, keskivartalo tiukkana sekd vartalon sivuttaissuuntainen
huojuminen minimissaan.

Voit my0s helpottaa liiketta nostamalla yhden raajan kerrallaan, esim. ensin oikea kasi, sitten vasen
jalka, sitten vasen kasi ja viimeiseksi oikea jalka.

Toista 5 kertaa vuorotellen per puoli (yhteensa 10 liikettd) ja pida 0,5 — 3 minuutin tauko.



5. Soutu (lapaluun ldhentédjalihakset, leveid selkilihas)
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Seiso hyvassa ryhdikkdassa asennossa pitdaen kiinni vastuskuminauhasta. Vie kyynarpaita taakse ja

lapaluita toisiaan kohti. Pida hartiat alhaalla koko liikesuorituksen ja peukalot kohti kattoa valttadksesi
olkapaiden kiertymista eteen. Toista 5 kertaa ja pida 0,5 — 3 minuutin tauko.



6. Vartalon kierto (vinot vatsalihakset)

Seiso lantion levyisessd asennossa pitdaen kiinni vastuskuminauhasta suorin kasin. Pida keskivartalo
jannitettynad, ote vastuskuminauhasta tiukkana ja kierra vartaloasi vastakkaiseen suuntaan.

Toista 5 kertaa per puoli ja pida 0,5 — 3 minuutin tauko.



7. Pystypunnerrus (hartialihakset, kyynéarnivelen ojentajalihas, keskivartalon lihakset)

Seiso ryhdikkaasti lantion levyisessd asennossa. Pidd kiinni jalkojesi alta kulkevan
vastuskuminauhan pdistd niin, ettd katesi ovat vartalosi sivuilla kyynarpaat koukussa. Pida
keskivartalo tiukkana ja purista pakaroita yhteen. Tyonna kadet suoraksi ylos ja palaa hallitusti
aloitusasentoon.

Vastuksena voit kayttda myos esimerkiksi kdsipainoja tai muuta kevytta vastusta.

Toista 5 kertaa ja pida 0,5 — 3 minuutin tauko.



8. Sivutaivutus (vinot vatsalihakset, nelikulmainen lannelihas)

Seiso ryhdikkaasti lantion levyisessd asennossa, toinen kasi suorana (tai pitden vastusta kuten
kahvakuulaa, kasipainoa, vesipulloa yms.) ja toinen kasi tuettuna vyotarolle.

Jannitd vatsalihaksiasi ja taivuta vartalo hallitusti suoristetun kaden puolelle. Taivutettaessa valta
vartalon kiertymista. Palaa Iahtdasentoon.

Toista 5 kertaa kummallakin puolella ja pida 0,5 — 3 minuutin tauko.
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