Ohjeita potilastietolomakkeen tayttamiseen

Tama lomake siséltad ohjeita rekisterditymislomakkeen tayttdmiseen. Ohjeen
numerot 1-15 viittaavat lomakkeen kysymyksiin 1-15. Huomioi ennen lomakkeen
tayttamista seuraavat asiat:

e Lue, tulosta ja allekirjoita potilasinformaatio- ja suostumuslomake ennen

rekisterditymista: tulosta, tayta ja allekirjoita seka postita lomake osoitteella:

Eveliina Nieminen
Suomen Lihastautirekisteri
Lihastautiliitto ry

Lantinen Pitkakatu 35
20100 Turku

o Mikali sinulla on kysyttavaa tai kommentoitavaa, ota yhteytta Eveliina Nieminen

puhelimitse (02) 273 9700 tai sahkopostilla
etunimi.sukunimi@lihastautiliitto.fi.

o Mikali kysymys siséltaa vaihtoehtoja, rastita vain se (yksi) vaihtoehto, joka
parhaiten kuvaa tilannettasi

e On erittdin tarkeaa etta geenitestien tulokset kirjataan oikein rekisteriin. Jollet
tieda testin tarkkaa tulosta tai et ole varma miten kirjata se oikein, voit
toimittaa meille testin tehneen sairaalan tai vastaanoton nimen ja osoitteen.
Me otamme luvallasi kyseiseen paikkaan yhteytta ja kysymme tuloksen
puolestasi.

OSA 1 — PAKOLLISET TIEDOT

Vastaa kaikkiin taméan kohdan kysymyksiin taydellisesti. Taman osion tiedot kirjataan
Suomen Lihastautirekisteriin ja kopio lahetetddn Euroopan rekisteriin. Henkilotietosi
sdilytetdan kuitenkin vain Suomen Lihastautirekisterissa, Euroopan rekisterissa tiedot
ovat tallessa nimettdmina ja koodattuina.

1. HenkilGtiedot
Nimi, syntymdaika, sosiaaliturvatunnus, posti- ja sahkdpostiosoite

2. Potilaan edustajan (vanhempi, huoltaja) tiedot
Jos taytat lomakkeen jonkun toisen puolesta, ilmoita nimesi, posti- ja
sahkopostiosoitteesi ja suhteesi potilaaseen (esim. isa/aiti)

3. Diagnoosi ladkarin mukaan?
Kun sait diagnoosin, kayttikod laakari siitéd nimitysta "Duchennen lihasdystrofia” vai
jotain muuta?

4. Geenitestin tulos?

Tayta geenitestin tulos tai tieto siitd, etta asia on vireilla (olet ollut testissa, mutta
tulos ei ole vield tullut). Jos olet epavarma tuloksesta tai sen kirjaamistavasta, kerro
missa testi on tehty. Otamme luvallasi yhteyttéa testin tekijaan ja pyydamme
l[ahettama&an tuloksen.



5. Liikuntakyky (valitse sopivin vaihtoehto)?

Mik& on vahvin taitosi liikkuntakyvyn alueella talla hetkella? Valitse yksi kohta.
Pystytkd kavelemaan? Onnistuuko istuminen tuetta? Eikd kumpikaan onnistu? Tuetta
istuminen edellyttda pysymista istuma-asennossa useiden minuuttien ajan ilman
toisen henkilon tai apuvélineen (korsetti, tuki, tuolinselk&) apua.

6. Jos olet 3-vuotias tai vanhempi, onko kaytossési pyoratuoli?

Tama kysymys koskee vain 3-vuotiaita tai sitd vanhempia.

Onko kaytossa pyoratuoli? Jos on, onko se kaytdssa taysipaivaisesti, vai ainoastaan
apuna pidemmilla matkoilla?

7. Saatko talla hetkella kortikosteroideja hoitona sairauteen?

Kliinisissa tutkimuksissa on osoitettu kortikosteroidien vaikutus lihasvoimiin
Duchennen lihasdystrofiassa. Merkitse, saatko talla hetkella kortikosteroideja, oletko
saanut niitd aiemmin, vai etkd koskaan ole saanut steroideja hoitona sairauteen.

8. Onko skolioosileikkaus tehty?
Joidenkin Duchenne-potilaiden selkdranka on vaantynyt tai
taipunut selkélihasten heikentymisen seurauksena.
Selkdrangan tasapainottamiseksi kdytetdan usein apuna
: leikkaushoitoa. Jos olet saanut skolioosiin leikkaushoitoa,
o~ rastita kohta "kylla”. Ellet ole, vaikka tulevaisuudessa

- leikkaushoito saattaa olla tulossa, rastita kohta "ei”. Tiedot
voi paivittdéd myohemmin seurantakaavakkeella.

OSA 2 — LISATIEDOT

Vastaa seuraaviin kysymyksiin niin tarkasti kuin pystyt. Taméan kohdan tiedot
lahetetddn anonyymikoodattuina myds Euroopan rekisteriin tutkijoiden
hy6édynnettaviksi. Ei haittaa, vaikket osaisi vastata kaikkiin kysymyksiin. Tietosi
lahetetadn eteenpain, vaikka osa kysymyksisté olisi puutteellisesti taytetty.

9. Onko kelldan perheenjasenellasi samaa sairautta?
Koska Duchennen lihasdystrofia on perinnéllinen sairaus, haluamme tietda onko
perheenjasenillasi tai muilla sukulaisillasi samankaltaisia oireita tai diagnoosia.

10. Onko kardiomyopatia diagnosoitu (sydanlihassairaus)?

Duchennen lihasdystrofia vaikuttaa myds sydanlihakseen. Sairauden edetessd monilla
diagnosoidaan sydanlihasrappeuma eli kardiomyopatia.

Sydamen tilan seuraamiseksi sinulle on ehka tehty sydadmen ultradanitutkimus. Yksi
taman tutkimuksen mittauksista on vasemman kammion ejektiofraktio (LVEF), joka
mittaa prosentteina vasemman kammion pumppaaman veren maaraa lyénnilla.
Terveella inmisella LVEF on yleensa korkeampi kuin 65 %.



Mikali sinulle on tehty sydamen ultradanitutkimus, merkitse tasté tieto ja tutkimuksen
ajankohta.

11. Onko kaytossa sydanlaakitys (ACE-estajé, beetasalpaaja)?

Duchennen lihasdystrofian sydanvaikutusten takia sydanlaékityksen aloitus sydamen
suojaamiseksi jo taudin alkuvaiheessa on usein aiheellista (ACE-estaja,
beetasalpaaja). Ladkitykset luetellaan tahan kohtaan.

12. Onko noninvasiivinen hengityslaite saannollisessa kéaytossa?

Joillain Duchennen lihasdystrofiaa sairastavilla on ongelmia hengityksessa.
Hengityksen tukemiseksi kaytetadan hengityslaitetta joko kokopdivaisesti tai
ainoastaan osan paivaa, esimerkiksi yoaikaan. Noninvasiivinen hengityksen tukihoito
toteutetaan ilman kajoavaa toimenpidetta, yleensa kasvoille asetettavan maskin
kautta.
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13. Onko kaytossa invasiivinen hengityslaite?

Katso myos oheiset kuvat.

Invasiivista hengityslaitetta kayttavalle henkildlle on tehty keinoilmatie intubaation tai
trakeostomian eli henkitorven lavistyksen kautta hengityslaitteen kayttamiseksi.
Invasiivinen hengityslaitehoito voidaan toteuttaa joko koko- tai osapaivaisena.
Hengitysfunktion arvioimiseksi l&dkarisi on voinut suorittaa erilaisia kokeita. Yksi
kokeilla mitattava asia on nopea vitaalikapasiteetti (FVC), jossa mahdollisimman
pitkan sisdanhengityksen jalkeen mitataan ulospuhalluksesta ilman maara. FVC
vaihtelee ian, sukupuolen, painon ja pituuden mukaan ja se mitataan litroissa.
Jos sinulta on mitattu FVC ja tiedat tuloksen, merkitse tulos ja testausajankohta
lomakkeeseen.




14. Oletko luovuttanut tietojasi muihin rekistereihin?

Koska TREAT-NMD -hankkeen tavoitteena on yhtendistdd Duchennen lihasdystrofiaa
sairastavien tiedot yhteen Euroopan (tulevaisuudessa ehkd maailmanlaajuiseen)
rekisteriin, haluamme varmistaa etteivat rekisteroityneiden tiedot esiinny samassa
rekisterissa useissa kohdissa. Jos olet jo luovuttanut tietosi johonkin rekisteriin, kerro
siitd meille jotta tietosi eivat kirjautuisi Euroopan rekisteriin kahdesti. Muihin
rekistereihin kuuluminen ei ole este Suomen Lihastautirekisteriin liittymiselle —
haluamme vain tiedon muista rekistereistd, joihin mahdollisesti kuulut.

15. Onko lihasbiopsia otettu?

Lihasdystrofiadiagnoosin varmistamiseksi potilailta otetaan usein lihasbiopsia el
koepala lihaksesta. Yhdesta koepalasta riittad materiaalia moniin tutkimuksiin, joilla
voidaan selvittdd useita sairauteen liittyvia asioita.

16. Hoitava laakari ja hoitopaikka
lImoita tdhan hoitavan ladkarisi seka hoitopaikkasi yhteystiedot.
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