VAITOS

AIVOJEN RAKENNEMUUTOKSET
SELITTAVAT UNVERRICHT-LUNDBORGIN
TAUDIN OIREITA

Harvinainen epilepsian muoto
Unverricht-Lundborgin tauti (EPM1) on suo-
malaiseen tautiperintoon kuuluva, kystatii-
ni B-geenin mutaatiosta aiheutuva peittyvisti
periytyva harvinainen sairaus. Se on tavallisin
etenevin myoklonusepilepsian muoto ja alkaa
6 -18 vuoden idssd. Taudin oireita ovat ulkois-
ten aistidrsykkeiden provosoimat myokloniat
eli lihasnykdykset, tajuttomuuskouristuskoh-
taukset ja ataksia, joka ilmenee haparoivina
liikkeind ja tasapainovaikeuksina. Epileptiset
kohtaukset saadaan yleensd hallintaan laaki-
tykselld, mutta lihasnykayksiin ladkkeet tehoa-
vat huonosti.

Oireet etenevit ensimmadisten 5-10 vuoden
aikana, jonka jdlkeen ne yleensd tasoittuvat.
Noin kolmanneksella potilaista toimintakyky
kuitenkin huononee siten, ettd he joutuvat
kayttdmadn pyorituolia ja muun muassa syo-
minen ja juominen on vaikeaa. Magneettiku-
vassa aivot ovat yleensd taudin alkuvaiheessa
normaalit. Iso- ja pikkuaivojen surkastumaa

voi myéhemmin kehitty4.

Tauti muuttaa aivojen rakennetta
Tutkimuksen tavoitteena oli selvittad, l6ytyyko
EPMI1-potilailta modernien kuvantamisme-
netelmien avulla ailemmin tuntemattomia ai-
vojen rakennemuutoksia, jotka selittaisivit oi-
reita ja niiden huonoa vastetta ladkitykselle.
Yhteensd 62 potilaalle tehtiin aivojen mag-
neettikuvaus ja 16ydoksid verrattiin terveisiin
verrokkihenkil6ihin.

Erilaisia magneettikuva-analyysimenetel-
mid eli vokselipohjaista morfometriaa, kortek-
sin paksuusanalyysia ja diffuusiotensorikuva-
usta kdyttden todettiin, ettd harmaan aivoai-

neen tilavuus oli pienentynyt EPM1-potilai-
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den liikeaivokuorella ja talamuksessa verrattu-
na terveisiin. Lisdksi magneettikuvista havait-
tiin, ettd EPM1-potilaiden tunto- ja liikeaivo-
kuori sekd nako- ja kuuloaivokuori ovat ohen-
tuneet terveisiin verrattuna. Aivokuori oli sitd
ohuempi, mitd idkkdampia potilaat olivat, mi-
td kauemmin he olivat sairastaneet ja mité vai-
keampia lihasnykéykset olivat. Loydokset so-
pivat liikeoireisiin ja niihin liittyvdan drsyke-
herkkyyteen.

Magneettikuvista analysoitiin my6s valke-
an aivoaineen muutoksia ja potilailla todettiin
laaja-alaisia muutoksia seki iso- ettd pikkuai-
vojen valkeassa aineessa, mika viittaa krooni-
seen rappeumaan. Tarkempi analyysi osoitti,
ettd muutokset voivat liittyd hermosolujen vie-
jahaarakkeiden ja niitd ympér6ivén eristivin
aineen, myeliinin, katoon.

Lisaksi tutkimuksessa verrattiin taudinku-
vaa ja kuvantamisloydoksid kahdessa potilas-
ryhmidss, joilla on erityyppinen kystatiini-B
geenin mutaatio. Taudinkuva ndytti olevan
vaikeampi niillé potilailla, joilla on geenin toi-
sessa kromosomissa harvinaisempi mutaatio
yhdistyneend valtamutaatioon toisessa kro-
mosomissa, kuin niill4, joilla on pelkka valta-

mutaatio.

Lahtokohtia laaketutkimukselle
Erilaisia kuva-analyysimenetelmid yhdista-
malld siis 16ydettiin EPM1-potilailta ennes-
tddn tuntemattomia laaja-alaisia aivojen ra-
kennemuutoksia, jotka selittavit sairauden oi-
reita ja huonoa vastetta ladkitykselle. Tuloksia
voidaan hyodyntéi tulevaisuudessa esimerkik-
si EPM1:n ladketutkimuksissa.

Laaketieteen lisensiaatti,
radiologian ja neuroradio-
logian erikoisldakari Pdivi
Koskenkorvan vaitdskirja-
tutkimuksessa todettiin har-
vinaista epilepsian muotoa,
Unverricht-Lundborgin tau-
tia, sairastavilla potilailla
aivojen rakennemuutoksia,
jotka selittavat taudin oi-
reita. Aiemmin tuntemat-
tomat rakennemuutokset
|6ydettiin moderneja mag-
neettikuvausmenetelmia
kdyttden. Vaitoskirja tarkis-
tettiin Kuopiossa 23.3.2012.



