Ohjeita potilastietolomakkeen tayttamiseen

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

¢ Lue 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 yhteyttéd Eveliina
Niemiseen puhelimitse (02) 273 9700 tai sahkopostilla
etunimi.sukunimi@lihastautiliitto.fi.

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

o On erittdin tarkead ettd 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 yhteytté ja kysymme tuloksen
puolestasi.

KOHTA 1 — PAKOLLISET TIEDOT

Vastaa kaikkiin tdméan kohdan kysymyksiin taydellisesti. TAman osion tiedot kirjataan
Suomen Lihastautirekisteriin ja kopio lahetetddn Euroopan rekisteriin. Henkilttietosi
sdilytetdan kuitenkin vain Suomen Lihastautirekisterissa, Euroopan rekisterissa tiedot
ovat tallessa nimettémina ja koodattuina.

1. Henkil6tiedot
Nimi, syntymdaika, sosiaaliturvatunnus, posti- ja sahkopostiosoite

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 diagnoosi, kayttiko [aakari siitéd nimitysta "SMA”, vai jotain muuta?

4. Geenitestin tulos?

Tayta geenitestin tulos tai tieto siita, 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 tai mista sairaalasta testi on lahetetty. Otamme luvallasi yhteytta
testin tekijaan, pyydamme lahettaméaan tuloksen ja tarkistamme tiedon.

Liikuntakyky (valitse sopivin vaihtoehto)?
5. 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 apuvéalineen (korsetti, tuki, tuolinselk&) apua.

6. Liikuntakyky: paras saavutettu taito?

Mik& on ollut vahvin taitosi liikuntakyvyn alueella ikind? Valitse yksi kohta ja merkitse
lomakkeeseen myds tuolloinen ikasi. Oletko pystynyt kdvelemaan? Onnistuiko
istuminen tuetta? Eikd kumpikaan ole onnistunut?

7. Jos olet 3-vuotias tai vanhempi, onko kayttssasi pyoratuoli?

Tama kysymys koskee vain 3-vuotiaita tai sitd vanhempia.

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

8. Onko ravitsemuksen turvaamiseksi kdytossa nend/mahaletku?

Joillekin SMA-potilaille sydminen on hankalaa, jolloin k&yttoon otetaan ravitsemuksen
turvaamiseksi ravintoletku. Mahaletku menee vatsanpeitteiden lavistyksen kautta
suoraan mahalaukkuun ja nendmahaletku nendn kautta mahalaukkuun.

9. Onko skolioosileikkaus tehty?

Joidenkin SMA-potilaiden selkdranka on vaantynyt tai
taipunut selkélihasten heikentymisen seurauksena.
: Selkdrangan tasapainottamiseksi kdytetéaan usein apuna
leikkaushoitoa. Jos olet saanut skolioosiin leikkaushoitoa,

. rastita kohta "kylla”. Ellet ole, vaikka tulevaisuudessa
) leikkaushoito saattaa olla tulossa, rastita kohta "ei”. Tiedot
N voi paivittdéd myohemmin seurantakaavakkeella.

OSA Il — SUOSITELTAVAT TIEDOT

Vastaa seuraaviin kysymyksiin niin tarkasti kuin pystyt. Taméan kohdan tiedot
lahetetadn anonyymikoodattuina myos Euroopan rekisteriin tutkijoiden
hyddynnettaviksi. Ei haittaa, vaikket osaisi vastata kaikkiin kysymyksiin. Tietosi
lahetetdan eteenpain, vaikka osa kysymyksista olisi puutteellisesti taytetty.

10. Onko kelldan perheenjasenellasi samaa sairautta?
Koska SMA on perinndllinen sairaus, haluamme tietd& onko perheenjasenilla tai
muilla sukulaisilla samankaltaisia oireita tai diagnoosia.



11. Onko noninvasiivinen hengityslaite sdannollisessa kaytossa?

Joillain SMA:a sairastavilla on ongelmia hengityksessa. Hengityksen tukemiseksi
kaytetdan hengityslaitetta joko kokopaivaisesti tai ainoastaan osan paivaa,
esimerkiksi yfaikaan. Noninvasiivinen hengityksen tukihoito toteutetaan ilman
kajoavaa toimenpidettd, yleensa kasvoille asetettavan maskin kautta.

12. Onko kaytéssa 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 osapdivaisena.
Hengitysfunktion arvioimiseksi l&dkarisi on voinut suorittaa erilaisia kokeita. Yksi
kokeilla mitattava asia on nopea vitaalikapasiteetti (FVC), jossa mahdollisimman
pitkan sisddnhengityksen 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.

=

13. Oletko luovuttanut tietojasi muihin rekistereihin?

Koska TREAT-NMD -hankkeen tavoitteena on yhtendistdd SMA:ta sairastavien tiedot
yhteen Euroopan (tulevaisuudessa ehké maailmanlaajuiseen) rekisteriin, haluamme
varmistaa etteivat rekisterdityneiden tiedot esiinny samassa rekisterissa useissa
kohdissa. Jos olet jo luovuttanut tietosi johonkin rekisteriin, kerro siita 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.



14. Onko SMN2 kopioluku testattu?

SMN2-kopioluvun testaus on yksi tapa SMA:n selvittamiseksi ja se tehdaan joskus
SMN1-geenin deleetion/mutaation testaamisen lisdksi. TAma testi ei kuitenkaan ole
kaytossa kaikkialla.

SMN2-geeni on toinen liikehermosolujen henkiinjadmisesté vastaavista geeneista.
SMN2-geeneja voi ihmiselld olla 1-4 kopiota ja kopioiden maéara vaikuttaa SMA:n
vaikeusasteeseen niin, ettd mitd suurempi kopioiden maara on, sen parempi on myds
likehermosolujen henkiinjadminen. Jos olet epavarma tuloksesta tai sen
kirjaamistavasta, kerro paikka missa testi on tehty. Otamme luvallasi yhteytta ja
pyydamme lahettdmaéan tuloksen.

15. Onko SMA-alaluokka/tyyppi maaritelty?

SMA on jaettu kolmeen eri "tyyppiin” sairauden etenemisen perusteella. La&karisi on
saattanut mainita, mita tyyppia sinun sairautesi on.

SMAL ilmenee lapsen ensimmaisien elinkuukausien aikana. Sairauden padoireina ovat
mm. lihasheikkous, vaikeus p&an kannattelussa seka kyvyttomyys istua tuetta; myos
hengittdmisessa ja sydmisessa on usein ongelmia. SMA2:n oireet alkavat myos
lapsen ensimmaisten elinkuukausien aikana, mutta SMA2-lapset oppivat istumaan
tuetta ja useimmat elavat yli 10-vuotiaiksi. SMA2:n vaikeusaste on lievempi kuin
SMAL:n ja suurimmat elamanlaatuun ja hengittamiseen liittyvat ongelmat voidaan
usein korjata skolioosileikkauksella. SMA3 on tyypeista lievin ja potilaat oppivat
kavelemaan. Pyoratuoli joudutaan kuitenkin usein ottamaan kayttoon taudin
edetessa.
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