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Nuoruusiin myoklonusepilepsia (NME) eli juveniili myoklonusepilepsia (JME) tai

mddrittelijinsi mukaisesti Janzin epilepsia on varsin yleinen epilepsiaoireyhtyma,

Jjota sairastaa Suomessa noin 5000 henkilii eli 10 % kaikista epilepsiaa sairastavis-

ta suomalaisista. Luvut ovat suurentuneet koko ajan, silli NME on ollut alidiagno-

soitu. Oireiden alkamisiki vaihtelee 6 ja 26 vuoden vililld, useimmilla ne alkavat

kuitenkin 12 ja 18 vuoden vililli.

Tyypilliset kohtausoireet

yypillisin, kaikilla potilailla esiintyvi koh-

tausoire nuoruusiin myoklonusepilepsi-
assa on myokloninen lihasnykiys. Niitd esiintyy
joko yksittdisind tai toistuvina, tavallisimmin
yliraajojen ojentajalihaksissa. Tajunta siilyy nii-
den aikana normaalina. Ne muistuttavat nor-
maaleja, useimmilla henkil6illi uneen vaipuessa
esiintyvid tahattomia lihasnytkihdyksid (ns. fy-
siologinen myoklonia). Poikkeavaa myoklonus-
epilepsioissa on myoklonioiden esiintyminen
valveilla, etenkin aamuisin pian herddmisen jil-
keen. Nykiys kisissd saattaa johtaa esimerkiksi
astioiden putoamiseen kisistd aamukahvipoytii
kattaessa tai kahvin liikkymiseen sitd juodessa.
Hankalimmillaan nykiys saattaa johtaa kaatu-
miseen tasapainon pettiessi.

Myokloniat ainoana oireena esiintyvit vain
noin 10 %:lla NME-potilaista. Valtaosalla eli
90 %:lla potilaista esiintyy myds yleistyneitd
tajuttomuuskouristuskohtauksia, joille kirkas

tai vilkkyvi valo voi altistaa. Osalla potilaista
ovat kolmantena kohtaustyyppini vield lyhyet,
pelkkini tajunnanhiiridind esiintyvit poissa-
olokohtaukset varsinkin lapsuusidssi tai oireyh-
tymin ensimmiiseni oireena. Noin kolmasosal-
la NME-potilaista esiintyy kaikkia niitd kolmea
kohtaustyyppii.

NME:n diagnostiikka

myoklonisia kohtauksia esiintyy yleensi

runsaan vuoden verran ennen tajutto-
muuskouristuskohtauksia. Epilepsia ~ diagno-
soidaan useimmiten kuitenkin vasta ensimmii-
sen tajuttomuuskouristuskohtauksen jilkeen,
silli aamuisia myoklonisia oireita ei vilttimarttd
pideti poikkeavina tai niiden havaitseminen voi
olla vaikeaa. Lapsi, nuori tai hinen vanhempan-
sa on voinut tulkita myokloniat esimerkiksi
kompelyydeksi tai vapinaksi. Poissaolokohtauk-
set — niilld potilailla joilla niitd esiintyy — alkavat
usein jo ennen myoklonioita. Myds poissaolo-

Nuoruusién M Hyvanlaatuinen idiopaattinen B Kohtaustyypit
myoklonusepilepsian epilepsiaoireyhtymé, jonka e kaikilla (100%:I1a) myokloniset lihasnykaykset,
tyypilliset piirteet aiheuttaa perinnéllinen alttius, tajunta sdilyy normaalina

e |dhes kaikilla (90%:11a)
tajuttomuuskouristuskohtaukset
e osalla (30%:lla) poissaolokohtaukset.

mutta tarkka periytymistapa ja
alttiusgeenit eivét ole
viela selvilla.
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kohtaukset voivat olla hyvin lyhyiti ja vaikeasti
havaittavia. Viive oireiden alusta oikeaan diag-
noosiin onkin NME:ssi usein pitki (keskimii-
rin 8 vuotta) ja diagnostiikassa on keskeistd tar-
kat esitiedot kaikista potilaan kohtausoireista.

Nuoruusiin myoklonusepilepsiaa sairastavien
potilaiden neurologisessa tutkimuksessa tai aivo-
jen rakenteissa ei ole poikkeavia 16ydoksid. Sen
sijaan aivosihkokiyrid (EEG) on poikkeava val-
taosalla potilaista kohtausten vilillikin. EEG on
titen haastattelun antamien tietojen lisiksi diag-
nostitkan kulmakivii. EEG:n perustoiminta on
yleensi normaalia, mutta siini nikyy 3—6 kertaa
sekunnissa esiintyvid piikki- tai monipiikki-
hidasaaltopurkauksia 0,510 sekunnin pituisina
jaksoina. Vilkkuvalo usein lisid purkauksien
esiintymistd. Purkaukset saattavat painottua pai-
kallisestikin esimerkiksi otsalohkojen alueelle,
miki saattaa johtaa ajatukset paikallisalkuiseen
epilepsiaan. Aivojen kuvantamisléydés ja neuro-
loginen tutkimus ovat NME-potilailla normaa-
leja.

M Reagoi hyvin valproaattihoidolle, vaihtoehtoina
tulevat kyseeseen topiramaatti ja levetirasetaami.
Monet epilepsialddkkeet voivat pahentaa oireita,
joten oireyhtyman tunnistaminen on tarkeaa.

16-vuotiaalla nuoruusiiin myoklonusepilepsiaa
sairastavalla naisella nihdiin EEG:ssd
yleistyvii rikkonainen monipiikkihidasaalto-
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purkaus ja tihin liittyen symmetrinen hartioi-
den myoklonus. Lisiiksi vilkkuvalon aikana
esille tulee toistuvia yksittiisi yleistyvii rikko-
naisia monipiikkihidasaaltopurkauksia.

NME:n ennuste ja hoito
muoruusiﬁn myoklonusepilepsian ennuste

on hyvi eli oikein valittu lddkitys tehoaa
kohtauksiin hyvin, mutta epilepsialiikityksen
lopettamista seuraa kohtauksien uusiminen l-
hes kaikilla potilailla eli liikehoitoa kannattaa
jatkaa aikuisenakin hyvistd kohtaustilanteesta
huolimatta. Nuoruusiin myoklonusepilepsiaa ei
voida hoitaa leikkauksella.

NME:n ensisijaisldike hyvin tehonsa vuoksi
on valproaatti (Absenor®, Deprakine®, Orfi-
ril®). Jos haittavaikutuksien vuoksi valproaatin
kiytto ei ole mahdollista, tulevat seuraavina
vaihtoehtoina kyseeseen topiramaatti (Topi-
max®) tai levetirasetaami (Keppra®). Harvi-
naisessa hoidolle huonommin reagoivassa nuo-
ruusiin myoklonusepilepsiassa voi esimerkiksi
valproaatin, lamotrigiinin, levetirasetaamin tai
topiramaatin yhdistimisestid olla hyotyd. La-
motrigiinin tehosta (Lamictal®) ainoana ladk-
keenid on ristiriitaista tietoa. Klonatsepaamia

M Oireet uusivat, jos |adkitys lopetetaan,
joten kyseessa on pitkdaikainen,
eldmanikdinen tai ainakin
|&pi tydidn jatkuva 144kitys.



(Rivatril®) tai klobatsaamia (Frisium®) voi-
daan my®os kiyteid lisildikkeend. Sen sijaan tie-
tyt epilepsialdikkeet, esimerkiksi karbamatse-
piini (Neurotol®, Tegretol®), okskarbatsepiini
(Apydan®, Trileptal®), fenytoiini (Hydan-
tin®), gabapentiini (Neurontin®), pregabaliini
(Lyrica®), vigabatriini (Sabrilex®) ja tiagabiini
(Gabitril®) voivat jopa pahentaa nuoruusiin
myoklonusepilepsian oireita. Tdmin vuoksi oi-
reyhtymin tunnistaminen on ensiarvoisen tir-
ked.

Liiallinen valvominen, stressi ja alkoholin-
kiyton jilkeinen krapula lisadvit kohtausriskid
usein enemmin kuin muissa epilepsioissa, joten
saannéllisilli elimintavoilla ldikehoidon tukena
on suuri merkitys kohtausten ennaltaehkiisyssi.
Nuoruusiin myoklonusepilepsiaan liittyy usein
my®&s vilkkuvaloherkkyys eli esimerkiksi rajut vi-
deopelit tai voimakkaat diskovalot etenkin val-
vomisen yhteydessi saattavat aiheuttaa oireita.
Itsehoidon ja altistavien tekijoiden huomioimi-
sen lisiksi ldikehoitoa tarvitaan kuitenkin aina
pitkidin.

NME:n periytyminen
m uoruusiin myoklonusepilepsia ei nouda-

ta mitdidn tiettyd periytymissddntod ja tu-
lokset eri perheaineistoista saaduista tuloksista
ovat olleet osin ristiriitaisia. Tutkimukset aina-
kin kahden alttiusgeenin kohdalla ovat kesken;
toinen niistd sijaitsee kromosomissa 6, toinen
kromosomissa 15. Geenitestii tai muuta labora-
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toriokoetta nuoruusidgn myoklonusepilepsian
osoittamiseksi ei siis ole olemassa.

Nuoruusiin myoklonusepilepsia on erotet-
tava suomalaiseen tautiperintéon kuuluvasta
progressiivisesta myoklonusepilepsiasta (EPM1,
Unverricht Lundborgin tauti), joka alkaa taval-
lisesti 8-13 vuoden idssi. Sille ovat tyypillisid
ulkoisten irsykkeiden aiheuttamat, aamuun
painottuvat myokloniat, jotka ovat luonteel-
taan kuitenkin episiinnéllisempid kuin nuo-
ruusiin myoklonusepilepsiassa ja esiintyvit
raajoissa. Myos EPM1-potilailla esiintyy har-
vakseltaan yleistyneitd tajuttomuuskouristus-
kohtauksia. EPM1-potilaiden neurologisessa
tutkimuksessa todetaan kivelyn epivarmuutta,
tasapainon ja lihasten koordinaatioon liittyvid
ongelmia seki puheen ja erityisesti ddnteiden ja
sanojen muodostamisen vaikeutumista. Aivo-
sahkokiyrd on yleensi selkeidsti poikkeavampi
kuin  nuoruusiin  myoklonusepilepsiassa.
EPM1-taudin geenivirhe tunnetaan ja siti voi-
daan kdyttdii timidn diagnoosin varmenta-
jana.l
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