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Kuinka yleisiä ovat lihastaudit Suomessa?
•		Lihastautauteja	sairastavien	tarkkaa	määrää	Suomessa	ei	tiedetä.	Kirjallisuuden	perusteella	luvun			

arvioidaan	voivan	olla	jopa	lähes	17	000.	
•	Uudet,	kalliit	hoidot	vaativat	huolellista	seurantaa.
•		Kattavalla	kansallisella	lihastautirekisterillä	olisi	suuri	merkitys	hoidon	kehittämisen,	kansainvälisen		

yhteistyön	ja	resurssien	suuntaamisen	kannalta.

Lihastaudit eli neuromuskulaaritaudit ovat he-
terogeeninen ryhmä harvinaistauteja, joita sai-
rastavien määrästä Suomessa ei ole tarkkoja tie-
toja. Ryhmään kuuluvat sekä myopatiat eli itse 
lihaskudoksen taudit että hermo-lihasliitoksen 
taudit, motoneuronitaudit ja perifeeriset, moto-
risia hermoja vaurioittavat polyneuropatiat. 

Tämä katsaus perustuu uusimpiin epidemio-
logisiin lähteisiin, joiden perusteella on laskettu 
arviot lihastauteja sairastavien henkilöiden lu-
kumääristä Suomessa. Tiedolla on huomattavaa 
käytännön merkitystä.

Lihastaudit ovat harvinaisia sairauksia, eli nii-
tä sairastaa harvempi kuin 1:2 000. Osa on erit-
täin harvinaisia tauteja, joita sairastaa harvempi 
kuin 1:50 000. Suuri osa neuromuskulaaritau-
deista on geenivirheen aiheuttamia, mutta osa 
on hankinnaisia. 

Taudinkuvat vaihtelevat vähäoireisista vaikei-
siin, eteneviin ja ennenaikaiseen kuolemaan 
johtaviin sairauksiin. Osa taudeista ilmenee 
lapsuudessa, joskus jopa vastasyntyneellä, osa 
nuoruudessa ja työiässä, mutta moni tauti tulee 
esiin vasta ikävuosien karttuessa ja sairastavuus 
painottuu vanhusväestöön. 

Yhteistä näille taudeille on, ettei näihin päi-
viin asti ole ollut olemassa parantavaa hoitoa. 
Lastenneurologit ja aikuisneurologit ovat vas-
tuussa lihastautien diagnostiikasta ja erikoissai-
raanhoidosta. Hoito on monessa vaikeassa tau-
dissa, kuten Duchennen lihasdystrofiassa 
(DMD) tai motoneuronitaudeissa eli spinaali-
sessa lihasatrofiassa (SMA) ja amyotrofisessa 
 lateraaliskleroosissa (ALS), haastavaa ja usean 
erikoisalan osaamista vaativaa tiimityötä. Sen 

painopisteenä on päivittäisen arjen helpottami-
nen kuntoutuksen avulla. Apuvälineillä, joihin 
kuuluvat mm. rollaattori, pyörätuoli, sähköpyö-
rätuoli, yskimisapu- ja hengitystukilaitteet, on 
tärkeä merkitys. Parantumattoman taudin ete-
neminen merkitsee käytännössä avun tarpeen 
ja hoitokustannusten voimakasta lisääntymistä 
(1).

Lääkkeitä, geeniterapiaa ja solunsiirtoja lihas-
tauteihin kehitetään parhaillaan aktiivisesti, ja 
paljon kliinisiä lääketutkimuksia on meneil-
lään. Lääkevalvontaviranomaiset eivät kohdista 
harvinaistautien lääkkeisiin samoja vaatimuksia 
kuin muihin lääkkeisiin, ja tämä on tiedostettu 
lääketeollisuudessa sillä seurauksella, että erit-
täin harvinaisiin sairauksiinkin kehitellään 
lääkkeitä. Soveltuvista lääkkeistä odotetaan saa-
tavan huomattavia voittoja laittamalla niille täh-
titieteellinen hinta.

Kun on punnittavana kalliin uuden hoidon 
käyttöönotto, herää kysymys, kuinka paljon ky-
seistä sairautta sairastavia on ja minkälaisen 
taakan tauti aiheuttaa. Sairauden aiheuttamalla 
taakalla voidaan tarkoittaa ennenaikaista kuol-
leisuutta, toimintakyvyn heikkenemisen astetta 
ja kestoa, kertyviä kustannuksia ja henkistä kär-
simystä. 

Kehittyneissä länsimaissa yhteiskunnan kan-
nalta suurin taakka aiheutuu Duchennen lihas-
dystrofiasta, spinaalisesta lihasatrofiasta, ALS-
taudista ja kroonisesta inflammatorisesta demy-
elinisoivasta polyneuropatiasta (CIDP) (2). Mut-
ta onko tilanne sama Suomessa? Voidaanko 
ulko maisista tutkimuksista tehdä päätelmiä vai 
eroavatko suomalaisten sairaudet muista mer-
kittävästi? Miten saisimme selville tarkemmin 
lihastautipotilaiden määrän ja hoidon tarpeen? 
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hakusanoja ”prevalence”, ”incidence” ja ”epide-
miology” yhdistettynä ”neuromuscular disease” 
-hakusanaan tai yksittäisten tautien nimiin. 
Harvinaisten tautien luettelo, jonka kansainvä-
linen asiantuntijaverkosto Orphanet on laati-
nut, oli kolmantena tietolähteenä (3). 

Taudin esiintyvyys- ja ilmaantuvuustietoja ke-
rättiin priorisoiden tuoreimpia tuloksia, syste-
maattisten tautikohtaisten katsausten ja meta-
analyysien tuloksia sekä Suomen tai Pohjois-
maiden, Euroopan ja Yhdysvaltain tietoja. 

Jos sairauden epidemiologiasta oli meta-ana-
lyysitietoa saatavilla, siinä ilmaistuja 95 %:n 
luottamusvälin arvoja käytettiin, kun arvioitiin 
tapausten pienintä ja suurinta määrää Suomes-
sa. Jos meta-analyysiä ei ollut, otettiin huo-
mioon pienin ja suurin Orphanetissa tai hyvis-
sä julkaisuissa todettu esiintyvyys tai ilmaantu-
vuus. Tapausten määrän arvioimiseksi saatu 
 luku kerrottiin pääsääntöisesti Suomen väkilu-
vulla eli 5,5 miljoonalla. Esiintyvyyden perus-
teella arvioidut potilaiden enimmäismäärät pyö-
ristettiin lähimpään kymmeneen. X-kromo-
somaalisissa taudeissa huomioitiin sukupuoli. 

Alle 16-vuotiaiden määränä pidettiin 1 mil-
joonaa. Ennen aikuisikää kuolemaan johtavien 
tautien kohdalla käytettiin ilmaantuvuutta tai 
syntymäprevalenssia, ja Suomessa vuosittain 
syntyvien lasten määränä pidettiin 50 000:ta, 
josta puolet poikia. 

Kaikista lihastaudeista ei ollut riittävän tark-
kaa tietoa saatavissa. Tautien yleisyysjärjestys 
laadittiin sen mukaan, miten paljon enimmil-
lään kyseistä tautia sairastavia olisi julkaisujen 
tietojen perusteella laskettuna Suomessa. 

Koska neuromuskulaaritaudeilla on usein 
monta eri nimeä ja kansainvälinen tautiluoki-
tus ICD-10 on niiden osalta epätarkka, yhdistet-
tiin taulukoissa selvyyden vuoksi taudin 
 nimeen harvinaistautien luokittelun koodinu-
mero, ORPHA-koodi, ja geneettisissä taudeissa 
myös perinnöllisten tautien luettelon MIM-koo-
di, jotta tilastojen kansainvälinen vertailu olisi 
helpompaa.

Tulokset

Kirjallisuuskatsauksen perusteella esiinty-
vyydeltään yleisimmät neuromuskulaaritaudit 
anatomisesti jaoteltuina ovat 

1) selkäytimen etusarven motoneuronitau-
deista amyotrofinen lateraaliskleroosi (ALS) (4–
7), myöhään alkava spinaalinen motoneuroni-
sairaus (LOSMoN) (8) ja spinaalinen ja bulbaa-
rinen motoneuronitauti (SBMA) eli Kennedyn 
tauti (9,10)

2) perifeerisistä neuropatioista, jotka vaurioit-
tavat sekä motorisia että sensoria hermoja, 
Charcot–Marie–Toothin taudin tyypit 1 ja 2 
(CMT1 ja CMT2) (11–13), haurashermo-oireyh-
tymä (HNPP) (7,11) ja krooninen inflammatori-
nen polyneuropatia (CIDP) (14)

3) hermo-lihasliitoksen sairauksista myasthe-
nia gravis (MG) (15) 

4) lihaskudoksen sairauksista Suomessa 
myotonisen dystrofian tyypit 1 ja 2 (DM1 ja 
DM2) (16,17), Beckerin lihasdystrofia (BMD) 
(7,18), distaaliset myopatiat, etenkin tibiaalinen 
lihasdystrofia ja Welanderin distaalinen myopa-
tia (19–21); yleisyysjärjestyksessä seuraavina 
ovat kasvo-hartiaseudun dystrofia (FSHD) (23), 
hartia-lantiodystrofiat (LGMD) (22,23), derma-
tomyosiitti (24), polymyosiitti (24,25), synnyn-
näinen myotonia (26,27) ja mitokondriotaudit 
(28).

Julkaistujen esiintyvyyslukujen perusteella 
lasketut 25 yleisimmän lihassairauden tai lihas-
sairausryhmän potilaiden enimmäismäärät on 
esitetty taulukossa 1. Kyseessä on puhtaasti las-
kennallinen arvio, eikä se perustu mihinkään 
sairaala-aineistoon. Yksityiskohtaisesti käytetyt 
esiintyvyydet sekä potilasmäärän pienin ja suu-
rin arvio näissä ja eräissä vielä harvinaisemmis-
sa taudeissa on esitetty liitetaulukossa artikke-
lin sähköisessä versiossa (Liitetaulukko 1,  www.
laakarilehti.fi > Sisällysluettelot > 10/2021). 

Noiden 25 yleisimmän lihassairauden tai sai-
rausryhmän joukkoon kuuluu monta sellaista, 
jonka esiintyvyys vaikuttaa olevan Suomessa 
suurempi kuin muissa maissa verrattaessa 
 Orphanetin julkaisemiin lukuihin (taulukko 1). 
Suomessa arvioidaan esiintyvän suhteellisesti 
enemmän myotonisen dystrofian tyyppiä 2 
(DM2), distaalisia myopatioita, LOSMoN-tautia, 
Kennedyn tautia ja synnynnäistä myotoniaa. 

Neuromuskulaaritauteja sairastavien koko-
naismäärän laskeminen on julkaistujen esiinty-
vyyslukujen suuren hajonnan vuoksi haastavaa. 

Suomessa tietyt taudit ovat yleisempiä   
kuin muualla. 
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Yhteenlaskettu arvio potilasmäärästä Suomessa 
on pienimmillään 7 000 ja enimmillään 16 820 
(taulukko 1).

Uusien tapausten ilmaantuvuus ei ole suo-
raan verrannollinen esiintyvyyteen (taulukko 2). 
Aikuisiällä ilmenee eniten amyotrofista lateraa-
liskleroosia. Se voi etiologialtaan olla mono- tai 
polygeeninen. ALS:n ilmaantuvuus on suuri 
esiintyvyyteen nähden, koska se on vakava sai-
raus, jossa keskimääräinen elinaika diagnoosin 
jälkeen on vain 24–50 kuukautta (4,5). Aikuis-

iässä tehdään myös lisääntyvässä määrin uusia 
myotonisen dystrofian diagnooseja, kun geeni-
testaus yleistyy ja oireettomia tai vähäoireisia-
kin diagnosoidaan (16,17). Muista kuin geneet-
tisistä taudeista yleisimmin diagnosoidaan 
myasthenia gravista (3,15), dermatomyosiittia 
(3), polymyosiittia (3) ja kroonista inflammato-
rista polyneuropatiaa (14) sekä inkluusiokappa-
lemyosiittia (25), jotka ovat harvoin lasten sai-
rauksia. 

Charcot–Marie–Toothin taudin diagnooseja 

	TAULUKKO 1.

Laskennallisesti yleisimmäksi arvioidut lihastaudit tai tautiryhmät suomessa
Arvio	25	taudin	potilaiden	enimmäismääristä	suurimpien	kirjallisuudessa	esitettyjen	esiintyvyyksien	mukaan.	Potilasmäärä	on	pyöristetty	
lähimpään	kymmeneen.	Prevalenssit	ja	alimmat	arviot	potilasmääristä	ovat	sähköisessä	liitemateriaalissa.	Luettelo	on	suuntaa-antava.			
et	=	ei	tiedossa.

Arvioitu yleisyysjärjestys-
Suomessa / muualla (3)

Sairaus tai sairausryhmä Lyhenne Korkein arvio 
potilasmäärästä 
Suomessa

Viitteet

1.	/11. Myotoninen	dystonia	tyyppi	2	 DM2 3	000 16	
2.	/1.	1 Charcot–Marie–Toothin	polyneuropatia	tyyppi	1	 CMT1 2	070 11,	13		
3.	/3. Myotoninen	dystonia	tyyppi	1	 DM1 1	990 16
4.	/1.	1 Charcot–Marie–Toothin	polyneuropatia	tyyppi	2	 CMT2 1	980 11,	13
5.	/et Tibiaalinen	dystrofia 1	200 19	
6.	/2. Myasthenia	gravis 1	100 15	
7.	/et Dermatomyosiitti 550 24	
8.	/et Welanderin	distaalinen	myopatia 550 21	
9.	/19. Synnynnäinen	myotonia 500 26,	27	
10.	/9. Amyotrofinen	lateraaliskleroosi	 ALS 460 4–7	
11.	/	et Polion	myöhäisoireyhtymä 440 41	

12.	/et Spinaalinen	ja	bulbaarinen	motoneuronitauti		
eli	Kennedyn	tauti	

SBMA 420 7,–43	

13.	/5. Polymyosiitti 400 24,	25	
14.	/8. Hartia-lantiodystrofiat	 LGMD 280 22,	23	

anoktaminopatiat (120) 44
kalpainopatia (60) 20

15.	/7. Duchennen	lihasdystrofia	 DMD 280 29
16.	/et Haurashermo-oireyhtymä	 HNPP 260 7,	11
17.	/6. Kasvo-hartiaseudun	dystrofia	 FSHD 250 23
18.	/10. Krooninen	inflammatorinen	demyelinisoiva	

polyneuropatia	
CIDP 240 14

19.	/et Myöhään	alkava	spinaalinen	motoneuronisairaus LOSMoN 220 8	
20.	/20. Beckerin	lihasdystrofia	 BMD 190 7,	18	
21.	/4. Mitokondriotaudit 160 28	
22.	/13.–15. Spinaalinen	lihasatrofia	tyypit	1,	2	ja	3 SMA 150 31
23.	/et Periodinen	paralyysi 100 7

24.	/et Kollageeni	VI	-taudit	(Bethlem	myopatia	ja		
Ullrichin	lihasdystrofia)	

90 20,	45	

25.	/et X-kromosomaalinen	CMT 90 3	

1	Molemmat	CMT-tyypit	yhdessä	yleisin
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tehdään sekä lastenneurologian että aikuisneu-
rologian klinikoissa. Oireiston vaikeusaste vaih-
telee lievästä vaikeaan taudin eri alatyypeissä. 
Etiologialtaan monogeenisiä sairauksia, joita 
diagnosoidaan eniten lapsuudessa, ovat 
Duchennen lihasdystrofia (3,29), spinaalisen 
 lihasatrofian eri alatyypit (2,30,31), nemaliini-
myopatiat (32) sekä dystroglykanopatioihin lu-
keutuvat Walker–Warburgin oireyhtymä (3), 
FKRP-myopatia (fukutin-related protein) (3) ja 
lihas-silmä-aivo-oireyhtymä (MEB) (3). Vasta-
syntyneisyysaikana ilmenee myös etiologialtaan 
avoin, lähinnä polygeeninen monimuotoinen 
artrogrypoosi (3). 

Pohdinta 

Tautien esiintyvyydessä on tunnetusti maantie-
teellisiä eroja. Potilasmäärän arvioiminen mui-
den maiden lukujen tai monikansallisten ai-
neistojen pohjalta voi johtaa harhaan. Suomen 
asutushistoriaan perustuva väestön geneettinen 
erityislaatuisuus näkyy siinä, että meillä tietyt 
taudit ovat yleisempiä kuin muualla. 

Suomessa on voimakas perustajamutaation 
vaikutus useassa taudissa, mm. Charcot–Ma-
rie–Toothin taudin tyypissä 2(11), synnynnäi-
sessä myotoniassa (26) ja tibiaalisessa dystro-
fiassa (19). Esimerkiksi synnynnäisen myoto-
nian poikkeuksellisen korkean esiintyvyyden 
 Pohjois-Suomessa selittää CLCN1-geenin va-
riantti p.Arg894Ter, joka gnomAD-tietokannan 
mukaan on Suomessa viisi kertaa niin yleinen 
kuin muualla Euroopassa. Kennedyn taudissa 
perustajamutaatio lienee skandinaavista alkupe-
rää (10). Toisaalta Suomessa on eräitä sairauk-
sia hyvin vähän tai ei lainkaan, kuten mm. 
Pompen tautia tai Miyoshin myopatiaa (19).

Käytännön näkemys lihastautipotilaiden 
määrästä poikkeaa laskennallisista arvoista, 
koska etiologia on syystä tai toisesta avoin mel-
ko suurella osalla potilaista. Diagnostiikan pa-
rantaminen on selvästi tarpeen. Harvinaissai-
rauksissa tavoitteeksi on asetettu, että diagnoo-
siin päästään yhden vuoden kuluessa (33,34). 
Velton vastasyntyneen diagnostiikassa sekin on 
liian pitkä aika, koska mitä varhaisemmin spi-
naalisen lihasatrofian tyypin 1 lääkehoito aloite-
taan, sitä parempi on lopputulos (35). Lasten-
neurologien ja neurologien erikoistumiskoulu-
tukseen tulisi kuulua riittävästi perehtymistä li-
hastauteihin. 

Jos diagnoosi on epävarma, sitä tulisi pyrkiä 
tarkentamaan vastaanottokäynneillä. Täydentä-
vistä tutkimuksista tärkeimpiä ovat genetiikan 
uudet menetelmät, etenkin geenipaneelit ja ek-
somisekvensointi. Asiantuntijakonsultaatioita 
ja verkostoja tarvitaan kotimaassa ja kansainvä-
lisesti. Digitaaliset keinot konsultointiin ovat 
koko ajan parantuneet mm. Euroopan osaamis-
keskusverkoston ERN:n ansiosta (https://ern-
euro-nmd.eu/), mutta tiukka tietosuojalainsää-
däntö asettaa toisaalta rajoituksia.

Antaako genomitieto oikeamman kuvan har-
vinaisten lihassairauksien esiintyvyydestä (36)? 
Jos kyseessä on yhden geenin tauti ja taudin 
 periytymismalli ja tietyn variantin (mutaation) 
patogeenisuus tunnetaan, sen alleelitiheydestä 

	TAULUKKO 2.

Kymmenen lihastaudin tai tautiryhmän ilmaantuvuus suomessa 
Ilmaantuvuus	tai	syntymäprevalenssi	ryhmiteltyinä	etiologian	mukaan	ja	kirjallisuuden	perusteella	lasketut	
arviot	uusien	tapausten	määristä	vuosittain.	Kaikista	neuromuskulaaritaudeista	ei	löydy	ilmaantuvuuslukuja.

Etiologinen	ryhmä	ja	
sairaus

ORPHA-koodi Ilmaantuvuus	(uudet	
tapaukset	/100	000/v)	
tai	syntymäprevalenssi	
(uudet	tapaukset	
vuosi-ikäluokassa		
/100	000)

Arvioitu	uusien	
tapausten	määrä	
Suomessa	/vuosi

Viite

Monogeeninen
Duchennen	lihasdystrofia 98	896 15,1–23,6	1 4–6 3,	29	
Spinaalinen	lihasatrofia	
tyypit	1,	2	ja	3	yhteensä

3,4–14,7	2 2–7 2

SMA	tyyppi	1 83	330 3,6–5,5	2 3 30,	31
SMA	tyyppi	2 83	418 1,9–2,0	2 1 30,	31
SMA	tyyppi	3 83	419 1,7–2,8	2 1 30,	31

Nemaliinimyopatia 607 2	2 1 32	

Mono- tai polygeeninen

Amyotrofinen		
lateraaliskleroosi	(ALS)

803 2,1–3,8	3 116–209 4,	5	

Polygeeninen
Monimuotoinen		
artrogrypoosi

1	037 5,7	2 3 3

Ei-geneettinen

Myasthenia	gravis 589 0,4–3,0	3 28–165 3,	15	
Dermatomyosiitti 221 0,1–1,0	3 6–55 3

Polymyosiitti 732 0,4–0,8	3 22–42 3

Krooninen	inflammatorinen	
demyelinisoiva	polyneuro-
patia	(CIDP)

2	932 0,3	3 17 14	

Inkluusiokappale	myosiitti	
(IBM)

611 0,09	3 5 48	

1	25	000	vastasyntynyttä	poikaa/vuosi
2	50	000	vastasyntynyttä/vuosi	
3	5,5	miljoonaa
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voi laskea taudin esiintyvyyden väestössä. Las-
kelmia on tehty mm. hartia-lantiodystrofioiden 
esiintyvyydestä (37). 

Perimästä (genotyypistä) ei kuitenkaan aina 
voi päätellä ilmiasua (fenotyyppiä), tässä ta-
pauksessa sairautta, eikä päinvastoin. Taudin 
 ilmenemisyleisyys (penetranssi) voi olla pienen-
tynyt. Esimerkiksi myotonisen dystrofian oireet 
voivat olla hyvin lievät tai tibiaalisen dystrofian 
oireet manifestoitua niin korkeassa iässä, että 
niiden erottaminen normaaliin vanhenemiseen 
kuuluvasta lihasheikkoudesta on vaikeaa. Osas-
sa mitokondriotaudeista mutaatio ei aiheuta 
 lihasoireita (38). Sairauden takana voi olla usei-
ta geenejä tai ympäristötekijöiden ja geenien 
yhteisvaikutus. Tietyn geenin alleelin esiinty-
vyys on eri asia kuin kliinisiin oireisiin perustu-
va taudin esiintyvyys. Tarvitsemme jatkossakin 
kliinistä diagnoosia päätöksenteon tueksi.

Tämän katsauksen virhelähteistä yksi on se, 
ettei kyse ole systemaattisesta katsauksesta, 
vaan valikoidusta kirjallisuudesta, joka valaisee 
kysymystä lihastautien esiintyvyydestä Suomes-
sa. Tutkimusten heterogeenisyys voi vääristää 
arvioita suuntaan tai toiseen ja näkyy potilas-
määrän arvion suurena vaihteluvälinä. Toiseksi 
maantieteelliset tautien esiintymisen erot ja 
taudin esiintyminen tietyssä ikäryhmässä tai 
muussa rajatussa väestönosassa voivat vääristää 
tulosta. Kun sairaudet esiintyvät ryvästyminä 
tietyillä alueilla Suomessa, alueen tutkimuksen 
tuottamat esiintyvyysluvut johtavat yliarvioon, 
jos ne yleistetään koskemaan koko Suomea. 

Jos sairaus lyhentää elinikää, tulee laskennal-
lisesta potilasmäärästä todellisuuteen nähden 
yliarvio. Lisäksi myosiittien luokitteluun ei tark-
koja kriteereitä ole, diagnooseissa on päällekkäi-
syyttä ja inkluusiokappalemyosiittia arvellaan 
olevan piilossa (so. diagnosoimatta) senioriväes-
tössä. Myosiittimaisia oireita esiintyy usein 
kriittisesti sairailla, mutta tapausten määrää on 
vaikea arvioida (39) eikä niitä ole tässä arviossa 
otettu mukaan. Statiinien käyttöön liittyvien 
tunnettujen, lihastaudin tapaisten haittavaiku-
tusoireiden osuuttakaan ei ole laskettu arvioissa 
mukaan (40). Polion myöhäisoireyhtymä on 

maailmanlaajuisesti yleinen motoneuronisai-
raus (2), mutta meillä häviämässä. Vuonna 
2019 Suomessa oli 436 polion jälkitilan vuoksi 
eläkkeensaajan vammaistukea saavaa (41), ja 
määrä pienenee tasaisesti vuosi vuodelta.

Merkittävin syy esiintyvyysarvion epätarkkuu-
teen ovat potilaat, joiden diagnoosina on G72.9 
eli elektroneuromyografiaan (ENMG), lihasten 
magneettikuvaukseen tai lihasbiopsiaan perus-
tuva näyttö lihastaudista, mutta tutkimukset 
ovat kesken. 

Luotettavimman tiedon lihastautipotilaiden 
määrästä saisi poimimalla heistä tietyt perustie-
dot vastaanoton yhteydessä Kanta-arkistoon 
käyntitietoja tallennettaessa toisiolain (Laki so-
siaali- ja terveystietojen toissijaisesta käytöstä 
1491/2019) perusteella, vastaavaan tapaan kuin 
noin 12 000 MS-potilaan neurorekisteriin 
(www.neurorekisteri.fi). Tiedoista muodostet-
taisiin lihastautirekisteri, joka olisi sekä laatu-
rekisteri että tutkimusrekisteri, kattaisi suunnil-
leen kaikki potilaat ja toimisi sairaanhoitopiirin 
tasolla. Valtakunnallisella tasolla koottaisiin eri 
sairaanhoitopiirien rekistereistä kansallinen 
 lihastautirekisteri, joka toimisi viranomaisten 
valvonnassa. 

Kansallisen lihastautirekisterin tehtävä olisi 
palvella tutkijoita, kliinikkoja, päätöksentekijöi-
tä ja tietysti potilaita. Sen avulla lihastautipoti-
laiden hoidon laatua voitaisiin kehittää ja arvioi-
da säännöllisesti. Kalliit uudet hoidot ovat jo 
 alkaneet ja vaativat systemaattista seurantaa. 
 Ainakin Duchennen lihasdystrofian, spinaali-
sen lihasatrofian ja ALS:n rekistereitä on kehit-
teillä eräissä sairaanhoitopiireissä. Asetusta ter-
veydenhuollon valtakunnallisista laaturekiste-
reistä valmistellaan parhaillaan sosiaali- ja ter-
veysministeriössä. 

Lopuksi

Lihastaudit yleistyvät, kun väestö vanhenee, 
koska monet niistä ilmenevät korkeassa iässä 
(1,42). Toisaalta vaikeasti sairaita lapsia, joiden 
hoito on kallista ja pitkäaikaista, pysyy tulevai-
suudessa enemmän ja pitempään hengissä 
kuin nyt. Tietääksemme, kuinka paljon nämä 
trendit lisäävät yhteiskunnallista, taloudellista 
ja inhimillistä rasitusta, tarvitsemme tarkempaa 
tietoa potilasmääristä. 

Lihastautia sairastavien määrän arvioiminen 
kirjallisuuden perusteella on haastavaa. Paras 
tapa saada tietoa todellisista esiintymisluvuista 

Lihastaudit yleistyvät, kun väestö vanhenee.
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Prevalence and incidence of neuromuscular diseases in Finland

pohdittaessa uusien, usein kalliiden hoitomuo-
tojen käyttöönottoa. Kalliit hoidot ja niiden vai-
kuttavuus vaativat huolellisen seurannan. Vaik-
ka yksittäiset neuromuskulaaritaudit ovat harvi-
naisia, kokonaisuutena ne ovat merkittävä har-
vinaistautien ryhmä Suomessa. ●
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Prevalence and incidence of 
neuromuscular diseases in Finland
BacKground	Neuromuscular	diseases	are	a	heterogeneous	group	of	rare	diseases.	It	would	be	important	
to	know	the	number	of	patients	with	neuromuscular	diseases	in	Finland	to	be	able	to	reduce	the	burden	of	
disease	for	individuals	and	society.	This	review	is	based	on	recent	research	publications.

Methods	A	literature	search	on	PubMed	(Medline),	EMBASE	and	Orphanet.	Calculation	of	expected	numbers	
(range)	of	patients	based	on	prevalence	and	incidence	data.

resuLts	The	number	of	neuromuscular	disease	patients	in	Finland	with	a	population	of	5.5	million	is	
estimated	to	be	at	least	7000	and	may	be	as	high	as	17000.	The	most	prevalent	diseases	are	likely	to	be	
myotonic	dystrophy	type	1	and	type	2	and	Charcot-Marie-Tooth	disease	type	1	and	type	2.	Amyotrophic	
lateral	sclerosis,	ALS,	seems	to	have	the	highest	incidence.	Some	diseases	are	more	common	in	Finland	than	
elsewhere	in	the	world,	due	to	the	genetic	history	of	Finnish	people.	

concLusions Although	rare,	neuromuscular	diseases	are	important	disorders	due	to	their	severity.	Without	
nationwide	data	it	is	impossible	to	know	the	exact	number	of	affected	persons	and	to	plan	optimal	care.			
The	new,	expensive	treatments	that	now	are	available	require	robust	postmarketing	evaluation	and	follow-up.			
A	neuromuscular	disease	registry	would	be	useful	for	researchers,	clinicians	and	politicians	and	ultimately	the	
patients	themselves.	It	would	help	to	improve	diagnostics,	treatment	and	research	of	these	disorders	both	
nationally	and	internationally.

Jaana Lähdetie
M.D.,	Ph.D.,	Docent,	Specialist	in	
Paediatric	Neurology	and	Clinical	
Genetics
University	of	Turku	and	Turku	
University	Hospital
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Tauti ICD-10-koodi ORPHA-koodi MIM Orphanetin 
esiintyvyys 
/100 000

Viitteiden 
antama esiinty-
vyys /100 000 

Maa josta tieto 
saatu 

Potilaita 
Suomessa, 
pienin ja suurin 
arvio

Viite

Selkäytimen etusarven motoneuronin 
sairaudet
Amyotrofinen	lateraaliskleroosi	(ALS) G12.2 803 105	400 3,9 4,1–8,4 useita 226–462 4–7
Myöhään	alkava	spinaalinen	motoneuronisai-
raus	(LOSMoN)

G12.1 209	335 615	048 0,1–12,5 2–4 Suomi 110–220 8

Polion	myöhäisoireyhtymä G14 2	943 – et 7 Suomi 436 41
Spinaalinen	ja	bulbaarinen	motoneuronitauti	
(SBMA	eli	Kennedyn	tauti)

G12.2 481 313	200 3,3 15,3a

2,6a

Suomi	
Italia

72–421 9	
43

Spinaalinen	lihasatrofia	(SMA)	 253	550
SMA	tyyppi	1 G12.0 83	330 et 0,0–0,3b useita 0–3 30
SMA	tyyppi	2 G12.1 83	418 1,4 1,1b Ruotsi 11–78 30,	31
SMA	tyyppi	3 G12.1 8	419 0,3 1,4 Ruotsi 17–76 30,	31
SMA1,	SMA	2	ja	SMA3	yhteensä 1,0–2,8 Ruotsi 55–154 31		

Perifeerisen hermon sairaudet
Haurashermo-oireyhtymä	(HNPP) G60.0 640 162	500 3,5 5,82	

0,84
Suomi	
Irlanti

38–261 11	
7

Perinnölliset	sensoriset	ja	motoriset	
neuropatiat	(HSMN)

G60.0 166 25,0 34,6	
12,0–82,3

Suomi	
Pohjoismaat

660–4	527 11	
12*

HSMN1	eli	CMT1 G60.0 65	753 607	791 17,5 6,5	
37,6

Suomi	
Norja

358–2	068 11	
13

HSMN2	eli	CMT2 G60.0 64	746 useita 12,0 10,9	
35,9

Suomi	
Norja

599–1	975 11	
13

X-kromosomaalinen	CMT G60.0 64	747 302	800 1,6 et et 88 3

Krooninen	inflammatorinen	demyelinisoiva	
polyneuropatia	(CIDP)

G61.8 2932 – 0,5–7,0 1,6–4,4 useita 28–242 14*

Hermo-lihasliitoksen sairaudet
Myasthenia	gravis G70.0 589 – 7,8–20 10–20 Eurooppa	ja	USA 429–1	100 15*	
Lambert–Eatonin	myasteeninen	oireyhtymä G73.1 43	393 601	462 0,4 0,3 Irlanti 17–22 7
Synnynnäiset	myasteniaoireyhtymät G70.2 590 useita 0,3 0,9b Britannia 3–9 45
Lihaskudoksen sairaudet

Beckerin	lihasdystrofia	(BMD) G71.0 98	895 300	376 1,5 0,1–7,0a	 USA	
Irlanti

3–193 36	
7

Distaaliset	myopatiat G71.0 599 0,3 0,3 Englanti 18 20
tibiaalinen	dystrofia G71.0 609 600	334 6,0 20 Suomi 330–1	200 19
Welanderin	distaalinen	myopatia 603 604	454 – 10 Ruotsi 550 21

Duchennen	lihasdystrofia	(DMD) G71.0 98	896 310	200 4,8 5,0–10,1a useita 138–278 30*
Kasvo-hartiaseudun	dystrofia	(FSHD) G71.0 269 158	900 4,5 3,2–4,6 useita 176–253 22*
Hartia-lantiodystrofiat	eli	(LGMD) G71.0 263 useita 2,3 0,1–5,0 useita 6–275 22*,23

anoktaminopatia G71.0 399	096 611	307 – 2,1 Suomi 116 44	
Bethlemin	myopatia G71.0 610 158	810 0–0,1 0,7 Englanti 6–39 45
kalpainopatia	(LGMD2A)	 G71.0 267 253	600 1,0 0,6 Englanti 40 20

Inflammatoriset	lihastaudit 2,4–33,8 useita 132–1	859 25*
dermatomyosiitti M33.0,	M33.1 221 – 6,0 1,2–10,2 useita 66–553 24
inkluusiokappalemyosiitti	(IBM) M60.8 611 – 0,5 0,7 Ruotsi 28–39 25*
polymyosiitti M33.2 732 – 7,1 1,4–7,2 useita 77–396 25*,	24	

Ionikanavataudit
myotonia	congenita G71.1 614 160	800 1,0 7,3

9,0
Suomi	
Norja

55–495 26,	27

paramyotonia	congenita G71.1 684 168	300 et 0,2 Irlanti 8 7
periodinen	paralyysi G72.3 681	ja	682 170	400, 170	500 1,5	

1,7
Irlanti 83–95 7

Mitokondriaaliset	myopatiat G71.3 206	966 useita 2,9 Englanti 160 28
Myotoninen	dystrofia	tyyppi	1	(DM1) G71.1 273 160	900 12,5 36,2

17,8
Suomi
Ruotsi

979–1	992 16
17

Myotoninen	dystrofia	tyyppi	2	(DM2) G71.1 606 602	668 1,0 54,6 Suomi 55–3	003 16
Synnynnäiset	lihasdystrofiat G71.2 97	242

laminiini-2-alfapuutos	eli	merosiinipuutos G71.2 258 607	855,
618	178

0,3 0,7 Italia 39 46

Emery–Dreifussin	dystrofia G71.0 261 useita 1,0 0,3a useita alle	10–17 3*
Ullrichin	lihasdystrofia G71.2 75	840 254	090 0,1–0,9 0,1 Englanti 6–50 20

Synnynnäiset	myopatiat G71.2 97	245
nemaliinimyopatiat G71.2 607 useita – alle	0,1 useita 0–5 32
muut	ja	tuntemattomat	myopatiat G71.2	

G71.9
– useita – 6,3b Ruotsi 63 30

	

LIITETAULUKKO 1.

Lihastautien tai lihastautiryhmien esiintyvyydet ja niiden perusteella arvioidut potilasmäärät suomessa
Luettelo	ei	sisällä	kaikkia	lihastauteja.	Taudin	nimi,	ICD-10-koodi,	koodi	harvinaistautiluokituksessa	(ORPHA-koodi),	koodi	perinnöllisten	sairauksien	luettelossa	(MIM),	prevalenssit	
Orphanetin	ja	kirjallisuuskatsauksen	osalta	erikseen	ja	niistä	laskettu	pienin	ja	suurin	arvio	potilasmäärästä	Suomessa.	et	=	ei	tietoa.

*Systemaattinen	katsaus	tai	meta-analyysi
Väestöpohjana	pidetty	5,5	miljoonaa	laskettaessa	tapauksien	määrää	lukuun	ottamatta	seuraavia:
a)	väestöpohjana	miesten	määrä	2,75	miljoonaa,	b)	väestöpohjana	alle	16-vuotiaat,	1	miljoona	ja	c)	väestöpohjana	50	000	vastasyntynyttä/vuosi	
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