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Metaboliset myopatiat ovat lihassairauksia, jotka johtuvat luustolihasten energiantuotannon
hairidistd. McArdlen tauti (Glycogen storage disease type V) on peittyvasti periytyva PYGM-
geenin mutaatiosta johtuva metabolinen myopatia, jossa myofosforylaasientsyymin puutos
aiheuttaa hairion luustolihasten glykogeeniaineenvaihduntaan. PYGM-geenia on havaittu
esiintyvdn myods keskushermostossa, silmien verkkokalvoilla, munuaisissa ja luustossa.
Taudin esiintyvyydeksi on arvioitu 1/100 000, joka tarkoittaisi Suomessa koko vaestissa
yhteensé noin 50 tapausta. McArdlen taudin oireet puhkeavat suuressa osassa tapauksia
jo lapsuusialla, mutta tauti diagnosoidaan usein vasta aikuisena.

Koska McArdlen taudin oireet liittyvat heikkoon rasituksen sietokykyyn ja lihasvaurioriskei-
hin, on tautia sairastavia yleisesti ohjattu joko valttdmaan lihasvoimaharjoittelua tai harras-
tamaan vain kevytta aerobista liikuntaa. Tautia sairastavien parissa on todettu myos lihas-
katoa ja heikkoutta hartiarenkaan alueella sek& paraspinaalilihaksissa. Kuitenkin varsinkin
nuorien McArdlen tautia sairastavien kohdalla vastusharjoittelun on havaittu vaikuttavan po-
sitiivisesti taudin toimintakykyéa heikentaviin vaikutuksiin. Oikein koostetulla aerobisella ja
vastusharjoittelulla voi olla toimintakyvyn fyysisten edellytysten kannalta positiivisia vaiku-
tuksia lihasvoiman ja aerobisen kapasiteetin kehittyessa. Tutkimusten mukaan urheilu voi
myo6s vahentdd McArdlen taudin aiheuttamaa liikunnallista intoleranssia ja siihen liittyvia oi-
reita.

Opinnaytetyd sisaltaa kirjallisen osuuden liséksi itseharjoitteluoppaan, joka on koostettu Kir-
jallisuuskatsauksen tuloksena saatuihin tietoihin McArdlen lihastaudin erityispiirteista ja nii-
den vaikutuksista toimintakykyyn. Opinnaytetyon kohderyhmana ovat taudin parissa tyos-
kentelevien terveydenhuollon- ja kuntoutusalan ammattiryhmien liséksi tautia sairastavat ih-
miset ja heidan laheisensa. Oppaassa on sovellettu yleisia terveysliikuntasuosituksia sekéa
lihasvoimaa yllapitavia harjoitteita ja integroitu niitd McArdlea sairastavien henkildiden lii-
kunnan intensiteettiin vaikuttavien erityispiirteiden mukaan.

Avainsanat itseharjoitteluopas, lihassairaudet, McArdlen tauti, kuntoutus, fy-
sioterapia
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Metabolic myopathies are muscle disorders caused by abnormalities of muscle energy me-
tabolism that result in skeletal muscle dysfunction. McArdle disease (Glycogen storage dis-
ease type V) is a disorder caused by a mutation in the PYGM - gene that is inherited in an
autosomal recessive pattern. The mutation causes metabolic myopathy, where the defi-
ciency of myophosphorylase enzyme causes a dysfunction to the glycogen metabolism of
skeletal muscles. The PYGM - gene has also been detected in the central nervous system,
retina of the eye, kidneys and bones.

The incidence rate of the disease has been estimated to 1/100 000, which would denote to
about 50 cases in the total population of Finland. The onset of the disease symptoms oc-
cur in childhood, but the disease often remains undiagnosed until adulthood. Since the
symptoms of the McArdle disease are associated with exercise intolerance and muscle tis-
sue damage, the affected individuals have been generally advised to avoid resistance
training and to participate in only light aerobic exercise. Muscle atrophy and weakness of
the shoulder girdle and paraspinal muscles have also been observed with those affected
by the disease. However, according to studies, resistance training has been shown to have
positive impact on the symptoms deteriorating performance ability in especially adolescent
McArdle patients. A well designed training regimen comprising aerobic and resistance
training can have a positive effect on the physical performance ability of the person as their
strength and aerobic capacity advances. According to studies, exercise can also decrease
exercise intolerance and the symptoms related to it.

This thesis includes a written report and a guide for exercising, based on the results gath-
ered for the written report on the characteristics of McArdles disease and its impact on per-
formance ability. The target groups for the thesis are the occupational groups working in
the field of health and rehabilitation, people who are affected by the McArdles disease and
their family members. General exercise recommendations and exercises sustaining mus-
cle strength have been applied and integrated according to the characteristics of McArdle
disease that may affect the possible intensity of exercise.

Keywords exercise guide, myopathy, McArdle disease, rehabilitation,
physiotherapy
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- opas toimintakyvyn yll&pitoon”.

metropolia.fi ﬁfMetropolia



1(23)

1 Johdanto

McArdlen tauti on periytyva tauti, jonka esiintyvyys on 1/100 000 asukasta kohti. Tama
merkitsee Suomessa noin 50 tapausta yhteensa koko véestdssa (Rinne 2003.)
McArdlen tauti eli glykogeenin kertyméasairaus tyyppi V on harvinainen sairaus, joka joh-
tuu myofosforylaasin puutteesta. Fosforylaasi mahdollistaa glykogeenin pilkkoutumisen
lihaksessa glukoosiksi. McArdlen taudin oireita ovat heikentynyt rasituksen sieto seka
rasituksen aiheuttamat lihaskivut, -kouristukset, -heikkous ja -jaykkyys (Jokinen 2011:
12). Voimakas fyysinen rasitus voi johtaa tautia sairastavilla laaja-alaiseen kudosvauri-
oon ja tata kautta lihaksen proteiinien kulkeutumiseen munuaisiin, mika voi vahingoittaa
munuaisia pysyvasti. Taudin erityispiirteena on "second wind’- ilmi0, jolla tarkoitetaan
lihaksen kykya ottaa kayttdon muita energianlahteitd kuten maksasta lahtoisin olevaa
glukoosia noin 7-8 minuuttia matalaintensiteettisen harjoittelun aloittamisen jalkeen
(Quinlivan, Vissing, Hilton-Jones, Buckley 2012: 3). McArdlen tauti luokitellaan metabo-

liseksi myopatiaksi (Berardo, DiMauro & Hirano 2010).

Lihasvoimaharjoittelun ja aerobisen liikunnan yhdistelma on yleisen terveyden ja toimin-
takyvyn kannalta suositeltavaa. Saanndllinen liikuntarutiini, joka yhdistaa kardiorespira-
toriseen kuntoon vaikuttavaa kestavyysliikuntaa, vastus- ja likkuvuusharjoittelua sekéa
normaalista liikkeesta poikkeavia neuromotorisia harjoitteita, on valttdmatén useimpien
aikuisten hyvinvoinnille (Garber ym. 2011.) Koska McArdlen taudin oireet liittyvat heik-
koon rasituksen sietokykyyn ja lihasvaurioriskeihin, on tautia sairastavia yleisesti ohjattu
joko valttamaan lihasvoimaharjoittelua tai harrastamaan vain kevytta aerobista liikuntaa
(Pietrusz, Scalco, Quinlivan 2018.) Kuitenkin varsinkin nuorien McArdlen tautia sairasta-
vien kohdalla vastusharjoittelun on havaittu vaikuttavan positiivisesti taudin toimintaky-
kya heikentaviin vaikutuksiin (Garcia-Benitez, Fleck, Naclerio, Martin & Lucia 2012). Tut-
kimusten mukaan fyysinen aktiivisuus voi myds vahentda McArdlen taudin aiheuttamaa
likunnallista intoleranssia ja siihen liittyvi& oireita (Lucia, Alejandro, Quinlivan, Ros, Wa-
kelin, Andrew, Martin, Miguel, Andreu, Antoni 2013; Quinlivan, Vissing, Hilton-Jones,
Buckley 2012).

Tassa opinnaytetydssa keratddn yhteen tutkimustietoa ja ohjeita turvalliseen ja toiminta-
kykyéa tukevaan fyysiseen aktiivisuuteen. Opinnaytety0 sisaltaa raporttiosuuden liséksi

itseharjoitteluoppaan.
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2 Opinnaytetyon tarkoitus, tavoite ja menetelmaét

Opinnaytetyon tarkoituksena on tuottaa toimintakyvyn fyysisia edellytyksia tukeva liikun-
nallinen itseharjoitteluopas McArdlen tautia sairastaville. Opinnaytetytssé tarkastellaan
McArdlen tautiin liittyvid erityispiirteitd, oireita, likunnan vaikutusta toimintakykyyn seka
itseharjoitteluun sopivia harjoitteita. Opinnaytetydn kohderyhmana toimivat ensisijaisesti
McArdle- lihassairautta sairastavat henkilot. Opas voi toimia myo6s terveydenalan am-
mattilaisten tukena heidan kohdatessaan McArdlea sairastavia henkiloita tai heidan 1&-
heisia&n. Oppaan tavoitteena on antaa ideoita turvalliseen, helposti toteutettavaan seka
toimintakyvyn fyysisia edellytyksia yllapitavaan ja tukevaan liikkuntaan. Opinnaytetyon

suunnittelussa ja asiantuntija-apuna on ollut mukana Lihastautiliitto ry.

Itseharjoitteluopas on koostettu kirjallisuuskatsauksen tuloksena saatuihin tietoihin
McArdlen lihastaudin erityispiirteista ja niiden vaikutuksista toimintakykyyn. Oppaassa
on sovellettu yleisia terveysliikuntasuosituksia seké lihasvoimaa yllapitavia harjoitteita ja
integroitu niitd McArdlea sairastavien henkildiden likunnan intensiteettiin vaikuttavien
erityispiirteiden mukaan. Oppaan tavoitteena on tuottaa aiheeseen liittyvaan tutkimustie-
toon pohjaten ideoita likunnan turvalliseen harrastamiseen ja toimintakyvyn fyysisten

edellytysten yllapitamiseen.

Opinnaytetydn raporttiosuuden kirjallisuuskatsauksessa seka oppaassa kaytetty lahde-
materiaali on keratty etsiméalla aiheeseen liittyvilla hakusanoilla tietokannoista seka
McArdlen tautia sairastavien omien yhdistysten, etta yleisten glykogeenin kertyméasai-

rausyhdistysten sivuilta. Lahdemateriaalia on haettu PubMed ja PEDro tietokannoista

hakusanoilla “mcardle” “glygocen storage disease” “gsd v’ sekd “mcardle exercise”. Ra-

portin lahdetiedon etsintdan on kaytetty myos avointa hakua Googlen hakukoneella ha-
kusanoilla “mcardle functioning”, “metabolic myopathies” ja “mcardle physiotherapy”. Li-
saksi lahdemateriaalia saatiin seka International Association for Glygocen Storage Dise-
ase (IAMGSD) etta Association for Glygocen Storage Disease (AGSD-UK) -internetsi-
vujen kautta. Lahdetietoa on keratty myos kotimaisista terveysliikunta- ja ravitsemussuo-
situksista seka liikuntafysiologiasta aiheeseen liittyvaa liikuntalaaketieteen- ja fysiologian
kirjallisuutta hyddyntéen. Kirjallisuuskatsauksen raportoinnin perusteella laadittu itsehar-

joitteluopas pohjautuu samaan lahdetietoon ja hakusanoihin.
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3 McArdlen taudin vaikutukset toimintakykyyn

McArdlen tauti (Glycogen Storage Disease V) on metabolisiin myopatioihin lukeutuva
sairaus, jossa myofosforylaasi-entsyymin puutos aiheuttaa hairion yksinomaan luustoli-
hasten glykogeeniaineenvaihduntaan (glykogenolyysi). McArdlen tautia sairastavilla
PYGM-geenin mutaatiot inaktivoivat myofosforylaasientsyymin, jonka vuoksi lihassolu ei
pysty muuntamaan lihaksen varastosokeria, glykogeenia, glukoosiksi (Llavero ym. 2019:
5; Tarnopolsky 2016: 4.) PYGM-geenia on todettu esiintyvan myos keskushermostossa,
immuunijarjestelmassd, munuaisissa, silmien verkkokalvoilla ja luissa, joten fosfory-
laasientsyymin puutos voi oireilla muuallakin kuin lihaskudoksessa (Llavero ym. 2019:
6.)

Metaboliset myopatiat ovat lihassairauksia, jotka johtuvat luustolihassolujen energian-
tuotannon hairidista. Suurin osa metabolisista myopatioista on seurausta perinndllisista
poikkeavuuksista lihassolun energiantuoton mahdollistavan ATP-molekyylin (adenosiini-
trifosfaatti) tuotantoon osallistuvissa entsyymeissa (Jokinen, 2011: 11.) McArdlen tauti
periytyy autosomissa peittyvasti. Mikali perheen molemmat vanhemmat ovat saman sai-
rauden geenin kantajia, lapsi voi saada kaksi viallista geenid, miké johtaa sairastumiseen
(Quinlivan ym. 2012: 1; Terveyskirjasto 2009.) Yhden viallisen geenin kantaminen ei kui-
tenkaan riita sairauden puhkeamiseen, joten vanhemmat ovat tyypillisesti oireettomia
(Martin, Lucia, Arenas, Andreu 2019: 10). Tauti on luokiteltu harvinaiseksi ja sen esiinty-
vyydeksi on lahteesta riippuen arvioitu 1/50 000-200 000. Lihastautiliiton arvion mukaan
Suomessa tautia esiintyy noin 20 henkil6lla, mutta esiintyvyyskertojen laskun mukaisesti
tautia sairastavia voi olla koko vaestossa noin 50 tapausta (Jokinen 2011: 13-26; Llavero
ym. 2019; Nogales-Gadea ym. 2016: 93; Rinne 2003.)

Mcardlen taudissa oireet aiheutuvat fosforylaasientsyymin puutteesta, jonka vuoksi gly-
kogeenin pilkkominen glukoosiksi glykolyysia varten lihassolussa ei onnistu (Quinlivan,
Vissing, Hilton-Jones & Buckley 2012: 2). Lihassolun energiantuotanto on rasituksen en-
simmaisten minuuttien aikana hyvin riippuvainen anaerobisesti glykogeenista pilkotusta
glukoosi-1-fosfaatista, joten oireet McArdlen taudissa ilmenevéatkin usein nopeasti liian
suuren kuormituksen alussa (Burr, Roos, Ostor 2008: 640.) Mcardlen tautia sairastavilla
tyypillisia rasitukseen liittyvid oireita ovat sydamen rytmihairiot, lihaskivut, lihasten vasy-
minen seka myoglobinuria (kuva 1). Vakavampia oireita, kuten rabdomyolyysia ja akuut-
tia munuaisten vajaatoimintaa voi esiintyé rasituksen jatkuessa liian pitkaan oireista huo-

limatta. Tautia sairastavien kesken oireiden esiintyvyys ja vaikeus vaihtelevat. Syyna voi
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olla muiden esiintyvien geenien vaikutus, ruokavalio, yleinen kuntotaso seké psykologi-
set tekijat (Quinlivan ym. 2012: 3). McArdlelle ominaista on my6s niin kutsuttu “second
wind”-ilmid. Siina rasituksen ensimmaisten minuuttien aikana ilmenneité oireita seuraava
lyhyt lepo helpottaa kipua ja vasymysta, jonka myo6ta harjoittelu voi jatkua turvallisesti ja
ilman oireita (Quinlivan ym. 2012: 3; Llavero ym. 2019: 2.). Sairauden varhainen diagno-
sointi on tarkedd McArdlea sairastavan hoidon kannalta (Nogales-Gadea ym. 2016). Oi-
reet iimaantuvat lahes aina lapsuusiassa, mutta sairaus diagnosoidaan harvemmin en-
nen 10-30 ikavuotta (Quinlivan ym. 2012: 1). McArdlen tautia on diagnosoitu myés huo-
mattavasti vanhemmilla, aiemmin taysin oireettomilla ihmisilla oireiden yhtakkisen puh-
keamisen vuoksi (Felice, Schneebaum & Jones 1992.) Lapsuusidssa taudin diagnosointi
on haastavampaa, koska liikuntaharjoittelun ja aineenvaihdunnan tyypit poikkeavat ai-
kuisiin verrattuna. “Second wind”-ilmid on hankalampi havaita lapsille tyypillisissa ly-
hyissa ja epasaanndllisissa liikuntasuorituksissa. Koulun vali- ja liikuntatunneilla ilmaan-
tuvan lihaskivun ja kohtuuttoman lihasvasymyksen seka veren kreatiinikinaasiarvon ko-
hoamisen tulisi herattdaa epdily taudista nuoruusidssd (Nogales-Gadea ym. 2016.)
McArdlen taudin diagnostiikasta on tarkemmin kuvassa 1.

Aineenvaihdunnallisten tekijoiden seurauksena tietyn tyyppisella fyysisella ponnistelulla
on riskinsd. Anaerobinen liikunta sekd eksentrinen ja isometrinen lihastyd voivat johtaa
oireiden syntyyn (Quinlivan ym. 2010: 1187.) Arkielam&ssa edella mainitun kaltaisia lii-
kuntasuorituksia voivat olla esimerkiksi portaiden kavely, juoksupyrahdykset seké paina-
vien tavaroiden nostaminen ja kantaminen (Nogales-Gadea ym. 2016: 95). Huoli taudille
ominaisten oireiden puhkeamisesta voi johtaa liikunnan ja liikkumisen valttelyyn. Quinli-
vanin ym. (2010) katsauksessa McArdlea sairastavista 9-64 vuotiaista tutkittavista (nai-
sia 23, miehia 22) 71% oli ylipainoisia ja monella esiintyi lihaskatoa ja heikkoutta har-
tiarenkaan ja paraspinaalilihasten alueella. Passiivinen elaméntapa voi johtaa sydan- ja
verenkiertoelimistén kapasiteetin heikentymiseen, joka McArdlen taudissa vaikeuttaa
tarkeiden vapaiden rasvahappojen ja glukoosin kulkeutumista verenkierron mukana koh-
dekudoksiin (Abresh, Han, Carter 2009: 7.) Nain fyysisen ponnistelun ja oireiden valttely
laskee toimintakykyd aerobisen kunnon ja harjoittelutoleranssin heikentyessa (Abresh,
Han, Carter 2009: 7).

Tautia sairastavat voivat kokea, ettei heidan kokemuksiaan ja oireitaan uskota. Diagnoo-
sin saaminen voi helpottaa naita tuntemuksia. Jotkut tautia sairastavat karsivat masen-
nuksesta taudin parantumattomuuden vuoksi (Birch 2015: 119). Muistiin ja keskittymi-

seen vaikuttavia kroonista vasymysoireyhtymaa muistuttavia oireita on havaittu jopa 40
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prosentilla McArdlen tautia sairastavista (Quinlivan ym. 2010). Myds glykogeenifosfory-
laasin puutteen vaikutusta aivoihin on tutkittu McArdlen tautia sairastavilla. Vuonna 2007
julkaistu Edelstynin ja Quinlivanin tutkimus esitti, ettd McArdlen tautia sairastavien ver-
baliikka ja muisti olivat heikompia kuin tautia sairastamattomalla verrokkiryhmalla. Lisaa

tutkimuksia tarvitaan kuitenkin tuloksien tueksi (Birch: 2015: 121-122.)

McArdlen tauti

Esiintyvyys: Lahteesta riippuen arvioitu 1/50 000-200 000. Suomessa tautia esiintyy noin 20 henkildlla.

Oireita: sydamen rytmihairiot, lihaskivut, lihasvasymys ja kramppailu seka
myoglobinuria.

Vakavampia oireita, kuten rabdomyolyysia ja akuuttia munuaisten
vajaatoimintaa voi esiintya rasituksen jatkuessa liian pitkaan oireista
huolimatta.

Diagnosointi:

- Kohonneet kreatiinikinaasi- ja virtsahappo-arvot

- Forearm Exercise Test -tuloksissa ammoniakkiarvojen nousu &
ilman laktaatin nousua

- "Second wind” -ilmién toteaminen rasituskokeilla

- Korkeat glykogeeniarvot, puuttuva fosforylaasi tai
fosfofruktokinaasi lihasbiopsiatuloksissa.

- R49X-geenin havaitseminen geneettisen testauksen avulla

- Glykogeenivarastosairauden tai siihen liittyvdn myopatian 9
havainnointi uuden sukupolven sekvenssointi (NGS) -tutkimuksen
avulla.

Kuva 1 McArdlen taudin esiintyvyys, oireisto ja diagnostiset Idydokset. Lahteet: Jokinen 2011: 13-26; Llavero
ym. 2019: 1; Nogales-Gadea ym. 2016: 93; Quinlivan ym. 2012: 3; Tarnopolsky A. Mark 2016.
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4 Lihasten energia-aineenvaihdunta kuormituksen aikana

Lihassyyn supistuessa lihaksen sarkomeereissa aktiini- ja myaosiinifilamentit liukuvat
toistensa lomiin. Myosiinifilamenteissa on aktiiniin kiinnittyneita vakasia, joiden vastavuo-
roisen taipumisen ja suoristumisen seurauksena aktiinifilamentit liukuvat myosiinifila-
menttien valiin, jolloin lihassyy supistuu (Sand, Sjaastad, Haug, Bjalie 2011: 238.) Voi-
dakseen suorittaa edelld mainitun aktiinin ja myosiinin valisen liukumisliikkeen lihassolut
tarvitsevat energianlahteekseen adenosiinitrifosfaattia (ATP). Lihassoluissa itsessaan
on hyvin vahan valmista adenosiinitrifosfaattia, joten sita taytyy muodostaa jatkuvasti
lisda lihaksen eri energia-aineenvaihdunnan keinoja kayttden (Kuva. 1) (Hargreaves
2000: 225.) Esimerkkina luustolihasten ATP-varastot tyhjenevét jo muutaman sekunnin
mittaisessa juoksussa (Kitaoka 2014: 158). Luustolihakset kayttavat padasiassa kolmea
aineenvaihdunnan keinoa tuottaakseen adenosiinitrifosfaattia. Nama ovat oksidatiivinen
fosforylaatio, glykolyysi ja adenylaattikinaasi- ja kreatiinikinaasireaktiot. McArdlen tauti
vaikuttaa vahvasti ATP:n tuottoon, koska glykogenolyysia ei paase tapahtumaan ja li-
hassolujen mitokondrioissa tapahtuva oksidatiivinen fosforylaatiokin on rajallinen vahen-

tyneen ravintoaineiden kayttomahdollisuuksien vuoksi (Kitaoka 2014: 158.)

Lihaksen ollessa levossa tai pitkakestoisessa submaksimaalisessa rasituksessa ATP:n
tuottamiseen kaytetaan paaosin rasvoja ja hiilihydraatteja. Verenkierron pysyessa lihak-
sen energiatarpeen tasolla ATP:ta voidaan tuottaa hapen avulla, jolloin energiantuottoa
kutsutaan aerobiseksi (Hargreaves 2000; Sand 2011: 245.) Kohtuukuormitteisessa rasi-
tuksessa ATP-tuotannon keskeisimpia ravintoaineita ovat lihasglykogeeni, glukoosi sekéa
verenkierron mukana kulkeutuvat vapaat rasvahapot (FFA) (Hargreaves 2000).

Anaerobista aineenvaihduntaa (ilman happea) tapahtuu kuormituksen intensiteetin ol-
lessa suuri ja lyhytkestoinen. Talléin lisdd ATP:ta muodostuu paaosin lihaksen kreatiini-
fosfaatista (KP) ja glykogeenisté (Hargreaves 2000.) Kreatiinifosfaatin avulla alaktisessa
energiantuotossa energiaa pystytaan tuottamaan paljon, mutta vain lyhyen aikaa. Toinen
tapa tuottaa energiaa melko lyhytkestoisesti ilman happea on anaerobinen glykolyysi,
jonka tehohuippu on kuormituksessa noin minuutin kohdalla (M&ennena ym. 2019: 37-
38.) Anaerobinen glykolyysi tapahtuu glykogeenista pilkotun glukoosi-1-fosfaatin kautta,
joten tdma vaihe McArdlea sairastavilla aiheuttaa haasteen (Burr ym. 2008: 640). Lihak-
sen kreatiinifosfaattivarastot tyhjenevét kovassa lihastydssa normaalisti muutamissa se-
kunneissa ja lihaksen glykogeenivarastot 1-2 tunnin aikana, jonka jalkeen lihaksen

ATP:n tuotanto on jalleen riippuvainen veresta saatavista rasvahapoista ja hapesta.
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ATP:n muodostuminen tapahtuu talldin oksidatiivisessa fosforylaatiossa (Sand 2011:

245; Hargreaves 2000.)

Eri energiantuottotavoissa on huomioitavaa se, etta rasituksen aikana ne toimivat paal-

lekk&in. Normaalissa tilanteessa ATP:ta tuotetaan samanaikaisesti kaikista edella mai-

nituista ravintoaineista, mutta paaasiallinen energiantuottotapa vaihtelee suorituksen

keston ja intensiteetin mukaan (Maennena ym. 2019: 38). (Kuva 2)

| Kreatiinifosfaatti

_g ‘ A'nie;’obi.nen
() glykolyysi
| |
\ Aerobinen
\ lykolyysi
\ g Aerobinen
lipolyysi
i, R e
S
3 6-10 sekuntia 30-60 sekuntia 3-4 tuntia
Aika >
Kapasiteetti

Kuva 2 Energiantuottotavat. Anaerobinen glykolyysi on ongelmana McArdlen tautia sairastavilla. Kuva

mukaillen I&hdetté: https://mscsportscience.weebly.com/energy-systems.html
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5 Liikuntaja McArdlen tauti

5.1 Liikunnan merkitys

Liikunnalla on lukuisia positiivisia vaikutuksia toimintakykyyn. Liikunta muun muassa eh-
kaisee, hoitaa ja kuntouttaa monia sairauksia, seka kohentaa mielialaa, helpottaa stres-
sid ja vaikuttaa unensaantiin (UKK- insituutti 2019.) Uusimmassa UKK- instituutin ter-
veysliikuntasuosituksessa (2019) kevytta liikkumista tulisi 18-64- vuotiailla tapahtua viik-
kotasolla mahdollisimman paljon, reipasta liikkumista 2,5h ja lihaskuntoa- ja tasapainoa
kehittdvaa liikkuntaa vahintdan 2 kertaa. McArdlen taudin aiheuttama monitahoinen into-
leranssi liikuntaan vaikuttaa maltillisessa liikunnassa oksidatiiviseen kapasiteettin, joka
vuorostaan aiheuttaa heikotusta, rytmihairiditd seka hengéstymista. Rasittavampi lii-
kunta, joka yleensa saa aikaan anaerobisen glykogenolyysin, saattaa aiheuttaa lihas-
kramppeja, rabdomyolyysin ja verivirtsaisuutta. Naiden potentiaalisesti vaarallisten seu-
rausten takia McArdlen tautia sairastavia saatetaan ohjeistaa valttamaan liikuntaa. (Hal-
ler ym. 2006). Yleisten liikkumattomuuteen liittyvien haittojen lisaksi McArdlen tautia sai-
rastavilla, jotka eivat liiku sdanndéllisesti, on havaittu kohonneita kreatiinikinaasiarvoja.
Inaktiivisuus saattaa myds rajoittaa lihasten kykya metabolisoida vaihtoehtoisia energi-
anlahteita niiden yrittdessa sivuuttaa glykogeenimetabolismissa olevaa estoa (Nogales-
Gadea ym. 2016.)

Tama glykogeenimetabolismissa oleva esto tekee vaikeiksi varsinkin sellaiset aktivitee-
tit, joissa anaerobinen glykolyysi on valttamaténta ATP:n (adenosiinitrifosfaatti) tuotan-
nolle McArdlen tautia sairastavilla. Téllaisia aktiviteetteja ovat isometrista lihasty6ta vaa-
tivat harjoitteet kuten kantaminen ja roikkuminen, mutta myds korkean intensiteetin dy-

naamiset harjoitteet kuten portaiden nousu tai juoksupyrahdykset (Lucia ym. 2013.)

Toinen McArdlen taudille ominainen aineenvaihdunnallinen vaikutus on oksidatiivisen
fosforylaation heikkous, miké& johtuu normaalisti glykolyysin sivutuotteena syntyvan py-
ruvaatin olemassaolosta. Tama vaikuttaa heikentavasti McArdlen tautia sairastavien ha-
penottokykyyn seka aiheuttaa suhteettoman sydadmen sykkeen nousun liikkuntaa aloitta-
essa. Saanndllisesti harrastettu liilkunta, joka kuormittaa lihaksia, voi potentiaalisesti pa-
rantaa tautia sairastavilla myds heidan metabolista kapasiteettiaan ja liikunnallista kes-

tavyyttaan oksidatiivisen fosforylaation kautta (Quinlivan ym. 2012.)
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Joillakin (10-37,5 %) McArdlen tautia sairastavista on havaittavissa lihasten surkastu-
mista seké proksimaalista lihasheikkoutta ylaraajoissa seka ylemmaéassa keskivartalossa
40 ikavuodesta eteenpain. Vahaisen liikkumisen liséksi muita mahdollisia syita tdhéan on
lihasten liiallinen rasittuminen nuoruudessa, mika vaikuttaa lihasten kykyyn korjata it-
sensad. Myo6s glykogeenin keraantyminen lihakseen seka rikkoontuneen lihaskudoksen
osittainen korjaantuminen rasvalla ovat tutkimusten mukaan voineet olla syyna lihasten

surkastumiseen ja lihasheikkouteen (Birch 2015: 105.)

Liikunnallisten interventioiden vaikutuksista seka taudin kulkuun etta potilaiden yleiskun-
toon on julkaistu lahivuosina useita tutkimuksia. Vuonna 2007 julkaistiin tutkimus, jossa
9 tutkittavaa (5 naista ja 4 miesta keski-ialtaan 36 vuotta) sitoutuivat 8 kuukauden liikun-
tajaksoon. Lopputulemana tutkittavien huippukuorma (PPO), ventilatorinen kynnys (VT)
ja maksimaalinen hapenottokyky nousivat merkittavasti, seka veren kreatiinikinaasiarvot
ennen ja jalkeen harjoittelun laskivat lahtétasoon verrattuna (Mate-Munoz ym. 2007.)
Nogales-Gadea ym. (2016) raportoi katsauksessaan aiemmin ilmenneistd aerobisen
harjoittelun hyddysta, joita ovat “second wind” - ilmién aiempi esiintyminen, liikunnallisen
kapasiteetin ja sydamen minuuttitilavuuden kasvu seké kreatiinikinaasiarvojen lasku. Ki-
taokan (2014) katsauksessa raportoitiin, ettd 14 viikon mittaisen kohtuukuormitteisen ae-
robisen harjoittelujakson lopputulemana McArdlea sairastavien sydamen minuuttitila-
vuus kasvoi 15 %. Toisessa Kitaokan (2014) raportoimassa tutkimuksessa McArdlea
sairastavien PPO kasvoi 25 % ja maksimaalinen hapenottokyky (VO2peak) 44% 8 kuu-
kauden matalan ja kohtuullisen intensiteetin harjoittelujaksolla. Myds vastusharjoittelulla
on Pietruszin ym (2018) tutkimuksessa saatu aikaan positiivisia l6ydoksia esimerkiksi
voiman kasvun, lihaksen hypertrofian seké vahentyneiden McArdlen tautiin liittyvien oi-
reiden muodossa. Tutkimuksessa raportoitiin kahden miehen (37 ja 47- vuotiaat) vastus-
harjoitteluohjelmointia ja tuloksia. Vastusharjoittelussa tapahtuva lilkkkeiden toisto paran-
taa harjoitteluresistenssia ja sitd kautta vahentaa lihasvaurioita. Vastusharjoittelulla on
siis mahdollista myds pienentaa lihassoluihin kohdistuvia vaurioita, jolloin riski rab-

domyolyysiin ja verivirtsaisuuteen pienenee (Pietrusz ym. 2018).

McArdlen tautia sairastavien vastusharjoittelua koskevien tutkimusten lisdksi on kuiten-
kin tarkeaa huomioida turvallisuus. Pietrusz ym. (2018) kuvailee turvalliseksi sellaista
ohjattua harjoittelua, jossa lyhyet, rajahtavat liikkeet kestavat alle 10 sekuntia ja niita
seuraa 0,5-3 minuutin lepo. Liikunnallinen harjoittelu tulee soveltaa McArdlen tautia sai-
rastavan elamaén asteittain ja yksilollisesti. Varsinkin verivirtsaisuuden tarkkailu on téar-

keaa, silla sen ilmeneminen kertoo lihaksiston liiallisesta rasituksesta. McArdlen tautia
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sairastava voi kuitenkin oikealla harjoittelutavalla kehittdé itsensa aerobisesti yhta hyva-
kuntoiseksi kuin tautia sairastamaton. McArdlea sairastavat myds mukautuvat fysiologi-
sesti liikuntaan samalla tavalla kuin tautia sairastamattomatkin esimerkiksi maksimaali-

sen hapenottokyvyn osalta jopa kevyen intensiteetin liikunnan jalkeen (Lucia ym. 2013.)

5.2 “Second-wind” -ilmi®

“Second-wind” -ilmid on McArdlen taudissa esiintyva erityinen tapahtuma. “Second-
wind” -ilmi6 on liikunnassa vaihe, jonka aikana kipua esiintyy vahemman ja liike on te-
hokkaampaa kuin liikuntaa aloittaessa. Ilmi6 esiintyy yleensad 6-8 minuuttia liikunnan
aloittamisesta, jolloin likkuminen yleensa ensin lahtee hidastumaan tai keskeytyy kivun
takia ja jatkuu sen jalkeen aiempaa helpompana (Kuva 3). “Second-wind” -ilmid saattaa
kuvastaa energia-aineenvaihdunnan viivetta, joka aiheutuu taudin aiheuttamasta glyko-
lyyttisen lihasmetabolismin vajavaisuudesta. “Second-wind” -ilmién aikana keho alkaa
kayttamaan energian lahteena rasva- ja aminohappoja sekad maksasta lahtoisin olevaa
glukoosia (Quinlivan ym. 2012). [Imi6 esiintyy kaikilla McArdlen tautia sairastavilla ja sita
voidaan kayttaa hyvaksi seka taudin tunnistamiseen johtavassa diagnostisessa tutki-
muksessa etté sen kliinisessa arvioinnissa (Scalco ym. 2014). llmié on mahdollista saa-
vuttaa helpommin lammittelemalla matalasykkeisesti 5 — 15 minuutin ajan ennen liikkun-
tasuoritusta (Haller 2000: 923).

McArdlen tautia sairastavalle on tarkeaa oppia tunnistamaan "second-wind” -ilmi6. YKksi
valine tunnistamiseen on sydamen sykkeen hidastuminen “second-wind” -ilmién kayn-
nistyessa (Wakelin 2016: 48). McArdlen tautia sairastavalle voidaan myods opettaa ilmion
tunnistamista teettdmalla esimerkiksi 12 minuutin kavelytesti kliinisessd ymparistossa.
Testin aikana monitoroidaan testattavan sydamen syketta seka tarkkaillaan oirekuvaa
esimerkiksi Borgin koetun rasituksen ja kivun asteikkoa apuna kayttéen (Scalco ym.
2014).
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Kuva 3 "Second-wind" ilmidssé& noin 6-8 minuutin kohdalla aerobisen likunnan aloittamisesta lihassolut saa-
vat verenkierron mukana kulkeutuvia rasvahappoja ja glukoosia energianmuodostamista varten. "Second-
wind" -ilmién tunnusmerkkeja ovat muun muassa sydamen sykkeen hidastuminen ja mahdollisten lihasoi-
reiden véhentyminen (Wakelin 2016: 16; Quinlivan ym. 2012.)

5.3 Liikuntaan valmistautuminen ja siitd palautuminen

Liikunnan jalkeiseen kehon stressitilaan ja siitd palautumiseen vaikuttavat muun muassa
likunnan tyyppi, yksil6llinen kuntotaso, ravinto ja nesteytys, ika, sukupuoli ja perintéteki-
jat. Hyva palautuminen on hyvin tarkeaa kehon mukautumiselle fyysiseen harjoitteluun
(Bytomski & Moorman 2010: 403-429.) Suureen osaan edella mainituista, kuten uneen,

ravintoon, aerobiseen kuntoon ja hyvaan terveyteen voi yksil6 vaikuttaa itse (TTL n.d.)

Elimistdn nesteytyksesta huolehdittaessa juomisen on hyva olla saanndéllista. Valtion ra-
vitsemusneuvottelukunnan juomasuositusten mukaan aikuisen tulisi ruuasta saatavien
nesteiden lisaksi juoda paivittain 1-1,5 litraa nesteita, josta valtaosa koostuisi vedesta
(Valsta ym. 2008: 33-34.) Liikunta lisda nesteen haihtumista kehosta noin 0,5-1 litraa
liikuttua tuntia kohden, joten elimistdn nestetasapainoon on syyta kiinnittdd huomiota lii-
kuntaan ryhdyttdessa ja liikkuntasuorituksen aikana (Valtion ravitsemusneuvottelukunta
n.d.: 4). Kirkas virtsanvari kertoo nestetasapainon olevan kunnossa. Juomaksi ennen
likuntasuoritusta sopii mika tahansa tavallinen mehu, juoma tai vesi (Vuori, Taimela &
Kujala 2005: 261.) Liikuntasuorituksen aikana alle 45 minuuttia kestéavissa suorituksissa
pelkka vesi riittaa yllapitamaan nestetasapainoa, mutta pitkékestoisemmissa ja rankem-
missa suorituksissa juomassa olisi hyva olla hiilihydraatteja ja natriumia. Esimerkiksi tun-
nin kestavassa suorituksessa juoman glukoosipitoisuuden tulisi olla 6 % ja natriumpitoi-
suuden 0,5-0,79 litrassa (Vuori, Taimela & Kujala 2005: 262-264.)
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Liikuntasuoritusta suunnitellessa on hyva ottaa huomioon suorituksen tehon ja keston
vaikutus energiantuottotapaan lihassolussa. Teoriassa voimaharjoittelu olisi McArdlea
sairastavilla mahdollista pitamalla yksittaisen suorituksen kesto alle 10 sekunnin, koska
ensimmaisten 10 sekunnin intensiivisen liikuntasuorituksen aikana vallitseva energian-
tuottovayla on ATP-fosfokreatiinisysteemi. Mita intensiivisempi suoritus on, sitd nopeam-
min tata kautta tuotettu energia on kulutettu loppuun. Palautumisaika sarjojen vélissa
olisi hyva olla 30 sekunnista 3 minuuttiin, jotta ATP ja kreatiinifosfaatti ovat ehtineet la-
tautua edellisen sarjan jaljilta (Pietrusz 2018.) Aerobisessa harjoittelussa suorituksen en-
simmaisten 6-8 minuutin aikana ilmenevien lihasoireiden pakottaman levahdyksen jal-
keen suorituksen jatkaminen helpottuu usein huomattavasti (Scalco ym. 2014). Tama
johtuu “second wind’-ilmi6sté, jossa vaihtoehtoiset ravintoaineet, kuten glukoosi ja va-
paat rasvahapot, padsevat verenkierron mukana tuottamaan energiaa (Quinlivan ym.
2011).

Intensiivista ja eksentrista lihastyota sisaltavalle likunnalle ja harjoittelulle on ominaista
harjoittelun jalkeinen lihaskipu (Delayed Onset Muscle Soreness). DOMS:ia pidet&aén lie-
vana lihasvauriona, jonka syntyyn on havaittu vaikuttavan eksentrinen lihastyo ja tottu-
mattomuus liikuntaan (Hotfiel ym. 2018: 244.) DOMS:in laaja oirekirjo pitda sisallaan
muun muassa lihasvoiman laskua, lihaskipua, jaykkyytta, turvotusta ja nivelten biome-
kaniikan muutoksia. DOMSin ensioireet voivat ilmaantua 6-12 tuntia harjoituksen jalkeen
ja saavuttavat huippunsa 48-72 tuntia harjoituksen jalkeen. Kyseessa on paikallinen
pieni lihasvaurio, jota seuraa solukuolema ja tulehdusreaktio (Hotfiel ym. 2018:244.)
DOMS oireet on hyva erottaa patologisista McArdlen oireista, jotka ilmaantuvat jo rasi-
tuksen aikana ja voivat pitdéa sisalladn vaikean lihaskivun ja kramppailun liséaksi myos
eteisvarindd, myoglobinuriaa, kudosturvotusta ja rabdomyolyysia (Quinlivan ym. 2012:
3).

5.4 Liikunnallista elaméantapaa tukevat muut tekijat

McArdlen tautia sairastavien ruokavalion ja makroravinteiden suhdetta on tutkittu yhtey-
dessa toimintakykyyn, mutta tutkijat eivat ole paasseet yhteisymmarrykseen siita, miten
makroravinteet pitdisi tasapainottaa. Ravinnossa pitdéd kiinnittdd huomiota siihen, ettei
tautia sairastava saa lilkaa kaloreita. Liiallinen kalorim&éra yhdistettyna vahaiseen liikkun-
taan edistaa painonnousua (Birch 2015: 80-82.) Ylipaino vaikeuttaa liikkumista seka li-
saa liikkumiseen vaadittavaa tyokuormaa lihaksilla, mik& voi aiheuttaa rabdomyolyysin
riskin (Birch 2015: 52).
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Unen merkityksesta ihmisen toimintakykyyn eri elintoimintojen kautta on olemassa
useita teorioita liittyen immuuni- ja endokriinijarjestelmien palautumiseen, hermoston ja
aineenvaihdunnan palautumiseen seka kognitiiviseen kehitykseen (Fullagar ym. 2014).
Unen suositeltu vuorokausittainen maara 3-13-vuotiailla lapsilla on yhdekséasta kolmeen-
toista tuntia, tydikaisilla ihmisilla 7-9 tuntia ja 65- vuotta tayttaneilld 7-8 tuntia (Hirshko-
witz ym. 2015.) Kaanteisesti katsoen liikunnalla voi olla myds positiivisia vaikutuksia

unensaantiin ja -laatuun (Kuva 4) (Driver & Taylor 2000.)

Monipuolisella ja saanndllisesti nautitulla ravinnolla on my6s suuri merkitys jaksamiselle
ja palautumiselle (UKK-instituutti 2014.) Suomalaisten ravitsemussuosituksien mukaan
terveytta edistavan ruokavalion tulisi sisaltda runsaasti kasvikunnan tuotteita, kalaa, kas-
virasvoja ja oOljyja seka vaharasvaisia tai rasvattomia maitovalmisteita. Valimerellinen
ruokavalio on tieteellisesti tutkittu ja todettu terveytta edistavéaksi (Valtion ravitsemusneu-
vottelukunta 2014: 11.) McArdlen sairaudessa liikkumattoman elaméantavan mahdollinen
seuraus on ylipaino, joten ruokavalion siséltamaa energiamaéraa on hyva tarkkailla (Bol-
lig 2019). McArdlen sairauteen ei ole olemassa yhta toimivaa ruokavaliota, mutta run-
saasti hiilihydraatteja siséltava ruokavalio voi olla parempi vaihtoehto kuin runsaasti pro-
teiinia sisaltava. Juuri ennen lilkkuntasuoritusta suun kautta nautitun 75g sakkaroosia si-
saltdvan juoman on myds havaittu parantavan likunnan sietokykya. Sakkaroosin nautti-
minen paivittain ei kuitenkaan ole kestava ratkaisu, koska se voi johtaa painonnousuun

eika sovi diabeetikoille (Quinlivan, Martinuzzi & Schoser 2014.)

Liikkunta

Ravinto Uni

Kuva 4 Toimintakyvyn fyysisiin edellytyksiin ja aktiivisuuteen keskeisesti vaikuttavia osatekijoitd McArdlea
sairastavilla.
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6 Itseharjoitteluoppaan tuottaminen

Itseharjoitteluoppaan (Liite 1) aiheen ja suunnittelun lahtékohtana oli kiinnostus lihastau-
tia sairastavan toimintakyvyn fyysisiin rajoitteisiin ja edellytyksiin seka kaytannoéllisen
opinnaytetytn tekoon. Tarve aineenvaihdunnallista lihastautia kasittelevaan opinnayte-
tyohon tuli Lihastautiliitolta. Toive oli, ettd liikunnallisen oppaan l|ahtokohtana olisi
McArdlea sairastavien henkildiden toimintakyvyn fyysisten edellytysten tukeminen suju-
vamman arkielaman nakokulmasta. Taméan pohjalta tiedon keraédminen McArdlen tautiin
ja sen vaikutuksiin liittyen toimintakyvyn fyysisiin edellytyksiin aloitettiin. Tamén jalkeen
suoritettiin tiedonhakua, tydsuunnitelman valmistus ja aloitettiin opinnaytetyon raportti-
osuuden suunnitteleminen. Ymmarrysté taudin kanssa eldmiseen saatiin Lihastautiliiton
valittdman kokemusasiantuntijan kautta. Kokemusasiantuntijan kanssa kayty epaviralli-
nen sahkodpostikeskustelu antoi konkreettista ymmarrysta taudin vaikutuksista arkiela-
maan. Myo6s International Association for Glygocen Storage Disease (IAMGSD) seka
Association for Glygocen Storage Disease (AGSD-UK) internetsivuilta saatava materi-
aali seka YouTubeen tuottamat dokumentaariset materiaalit antoivat hyvin kuvaa tautia
sairastavien haasteista. Naiden pohjalta fokusoitiin raporttiosuuden lahestymistapa toi-

mintakyvyn fyysisten edellytysten tukemiseen.

Alkuun hahmoteltiin oppaan rakenne seka tarvittava sisaltd raporttiosuuden aikana ker-
tyneeseen tietoon pohjautuen. Raporttiosuuden kirjoituksen aikana saatiin arvokasta pa-
lautetta Lihastautiliiton kontaktihenkildltd. Oppaassa fokusoitiin raporttiosuuden tiedon
referointiin ja kaytannollisyyteen. Tarkoituksena oli tuottaa tiivis ja opinnaytetydssa kay-
tettyjen lahteiden pohjalta monipuolinen tietopaketti tautia sairastavien toimintakyvyn tu-
kemiseksi. Suoraan fysioterapian nakdkulmasta ei ole aikaisemman tutkimustiedon pe-
rusteella tehty interventioita McArdlen tautia sairastaville, joten oppaassa sovellettiin
yleisia terveysliikuntasuosituksia ja liikuntafysiologiaa taudin erityispiirteet huomioiden.
Naiden osatekijoiden perusteella koostettiin esimerkit mahdollisimman moneen eri ym-
paristoon sovellettavasta itseharjoittelusta. Oppaaseen valittujen liikesuoritusten tavoit-
teena oli olla turvallisia, nivelliikkuvuuksia ja lihasvoimaa parantavia liikkeita, joilla olisi
mahdollisimman kaytannollinen ja perusteltu siirtovaikutus arkielamééan seka positiivisia
vaikutuksia painonhallintaan. Perusperiaatteina harjoitteiden valinnassa oli liiallisen ek-
sentrisen ja isometrisen lihastyon valttdminen, harjoitteiden kohdentuminen sellaisiin li-

hasryhmiin, joissa on aikaisemmassa tutkimusnaytdssa esiintynyt heikkoutta ja lievaa
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lihaskatoa tautia sairastavilla seka toiminnallisten moninivelliikkeiden kayttd, joiden hal-
linta on arjen sujuvuuden kannalta keskeistd. Toiminnallisuuden nakdkulmaa pyrittiin

tuomaan oppaaseen siten, etta harjoitteita tapahtuu kaikissa kolmessa liiketasossa.

McArdlen taudissa rauhallinen alkulammittely on tarke&a. "Second- wind” -ilmién aikai-
semman esiintymisen mahdollistajaksi valittiin [ammittelyliikkeeksi oppaaseen kuntopyo-
raily matalatehoisesti toteutettuna. Quinlivanin ym. (2010) katsauksessa todettiin mo-
nella tautia sairastavalla hartiarenkaan lihasten, ylaraajan proksimaalisten lihasten seka
aksiaalisten- ja paraspinaalilihasten heikkoutta tai lievaa lihaskatoa. Naiden lihasten ak-
tivointiin valittiin liikkeiksi maastaveto, nelinkontin liike (bird-dog), soutuliike ja pystypun-
nerrus. Kyykkyliike valittiin vahvistamaan alaraajojen lihaksia. Polven ojentajalihasten li-
haskunnon yll&pitaminen on tarkea4, jotta henkild suoriutuisi ADL- toiminnoista, kuten
seisomaannoususta ja portaiden kavelysta, seka kaatumisriskin vahentamiseksi varsin-
kin idkkaammilla henkilgilla (Fujita ym. 2016). Keskivartalon lihasten vahvistamiseen va-
littiin vartalon kierto- ja sivutaivutusliikkeet vastuksen kanssa tehtavéksi. Konradin,
Schmitzin ja Dennerin (2001) tutkimuksessa sivutaivutusliike pintaelektrodeilla mitattuna
aktivoi samanpuoleisesti eniten ulompaa vinoa vatsalihasta (m. obliquus externus abdo-
minis) ja vartalonkierron rotaatioelementin kautta harjoittelussa toteutuu myés horison-
taalitason liikettd, joka myds aktivoi vinoja vatsalihaksia. Liikeharjoitteiden kuvaukset
suoritettiin kuntosaliymparistossa, mutta liikkeiden idea oli soveltua tehtavéksi myds ko-

tona.

Lopuksi seka raportti seka liitteeksi valmistunut opas lahetettiin toiselle kommenttikier-
rokselle. Kumpaakin tuotosta korjattiin seka muokattiin opinnaytetydta ohjaavilta opetta-
jilta ja opponenteilta saadun palautteen perusteella. Raporttia seka itseharjoitteluopasta
muokattiin lopuksi myds Lihastautiliiton kontaktihenkil6lta saatujen ehdotusten mukai-

sesti.
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7 Pohdinta

Taman opinnaytetydn tarkoituksena oli kartoittaa likunnan mahdollisuuksia McArdlen
tautia sairastavien toimintakyvyn yllapidossa ja kehittamisessa. Aiheeseen liittyvaan ai-
kaisempaan tutkimustyohon perehtyminen muodosti selkean kuvan niista haasteista,
joita McArdlen tautia sairastavat kohtaavat liikunnan seka yleisen toimintakyvyn kan-
nalta. Tutkimusten perusteella saatiin selkea kuva siitd, mitka asiat ovat tahan mennessa
selvinneet taudin vaikutuksista toimintakykyyn seka liikunnalliseen toleranssiin. Tyon to-
teuttamisessa pyrittiin keraamaan yhteen sellainen tutkimustieto, josta on kaytannollista
hyotya seka McArdlen tautia sairastaville itselleen sek& heidan lahipiirilleen etta heidan
kanssaan tydskenteleville ammattiryhmille. Tiedonhakuprosessin alussa haettiin sellai-
nen ajankohtainen tutkimustieto, jossa linkittyivat mahdollisimman hyvin itse sairaus ja
sen vaikutukset toiminta- ja suorituskykyyn. Itseharjoitteluoppaaseen koottiin likunnan

harrastamisen ndkokulmasta olennaista tietoa.

McArdlen taudin ollessa harvinainen lihassairaus, tietoa ja tutkimuksia aiheesta oli saa-
tavilla rajallisesti. Oli kuitenkin ilahduttavaa huomata, kuinka useat tutkimukset olivat kiin-
nostuneita juuri fyysisen toimintakyvyn edellytysten tukemisesta fyysisen aktiivisuuden
ja liikunnan lisdamisella (Quinlivan ym. 2012; Perez, Foster, Gonzalez-Freire, Arenas &
Lucia 2008; Haller ym. 2006; Abresch ym. 2009; Pietrusz ym. 2018.) Tautiin liittyy aja-
tusmalleja seka ladketieteen ettd kuntoutuksen ammattilaisten ja sairastavien itsensa
taholta, jotka saattavat vaikuttaa negatiivisesti sairastavien liikkunnalliseen toleranssiin.
Kuitenkin viimeisen kahdenkymmenen vuoden aikana tehtyjen tutkimusten valossa
McArdlen tautia sairastavien mahdollisuudet liikkumiseen, likkumisen turvallisuus ja en-
nen kaikkea liikunnan hyodyt taudin oirekuvaan, ovat muutoksessa entisiin ajatusmallei-
hin n&dhden (Haller ym. 2006; Ollivier, Hogrel, Gomez-Merino, Romero, Laforet, Eymard,
Portero 2005; Quinlivan ym. 2012; Abresch ym. 2009; Garcia-Benitez ym. 2012; Pietrusz
ym. 2018; Bollig 2019; Lucia ym. 2013.)

McArdlen lukeutuessa harvinaisiin sairauksiin ja Suomessa esiintyvyyden ollessa noin
20 tapausta, on varmaa, ettd ammattilaistenkin keskuudessa kyseessa on melko tunte-
maton terveydentila. Tavoitteena on, ettda opinnaytetydn kirjallisen osuuden ja oppaan
avulla terveydenhuollon ja liikunta-alan ammattilaiset saavat tarkeda perustietoa sairau-
den erityispiirteista ja niiden huomioimisesta kuntoutuksessa. ltseharjoitteluopas on tar-

kemman tutkimustiedon puutteen takia rakennettu soveltaen McArdlen taudin erityispiir-
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teitd ja lilkuntafysiologiaa, joten se ei itsessaan toimi virallisena liikunta- tai hoitosuosi-
tuksena. Tarkoituksena on antaa perustietoja ja tytkaluja aktiivisen arjen suunnitteluun
niin tautia sairastaville, kuin tautia sairastavien kanssa tyoskenteleville terveydenhuollon
ammattilaisille. Koska aikaisemmassa tutkimustiedossa esimerkiksi Ollivier ym. (2004)
raportoivat taudin liikunnallisen intoleranssin olevan hyvin yksil6llistd on suositeltavaa,
etta liikuntainterventioiden suunnittelu tehdaan ensisijaisesti yhteistydssa laillistetun ter-

veydenhuollon ammattilaisen kanssa.

Jatkotutkimuksena olisi tarpeen selvittda entista tarkemmin spesifien harjoitusmuotojen
vaikutusta McArdlen tautia sairastavien toimintakyvyn kehittymiseen seka tautiin liitty-
vaan lihasheikkouteen. Tutkimustieto koskien kestavyys- ja lihaskuntoharjoitteiden in-
tensiteettia, kestoa ja maaraa auttaisi ammattilaisia luomaan tulevaisuudessa toiminta-
kykya yllapitavia liikuntainterventioita tautia sairastavien keskuudessa. Koska McArdlen
tauti todetaan useammin vasta aikuisialla, olisi kiinnostavaa tietaa minkalaiset mahdolli-
suudet ammattimaisesti toteutetuilla interventioilla olisi toimintakyvyn heikkenemisen hi-
dastamiseen ja ehkaisemiseen varhaislapsuudessa todetuissa tapauksissa (Quinlivan
ym. 2012). Myds lisatutkimukset erilaisten kuormituksen jalkeisten palautumista edista-
vien keinojen kuten kuuma — kylméhoitojen ja ravitsemuksen hyddyistd McArdlessa oli-
sivat tarkeitd. Osassa opinnaytetydssa kaytetyissa tapaustutkimuksissa on onnistuttu to-
teuttamaan progressiivinen voimaharjoitteluinterventio, kun taas osassa tutkimuksia tau-
dille ominaiset oireet ovat esténeet liikunnan sdanndllisen harrastamisen — liikuntahar-
joittelun progressiivisuudesta puhumattakaan. Tama luo kuvan taudin yksil6llisesta luon-
teesta, jonka vuoksi jokainen kuntoutusinterventio olisi hyva toteuttaa tiiviissa yhteis-

tydssa ja seurannassa asiaan perehtyneen terveydenhuollon ammattilaisen kanssa.
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Liite 1: Toimintakyvyn fyysisia edellytyksia tukeva lilkkunta McArdlen tautia sairas-

taville - opas toimintakyvyn yllapitoon
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