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Elainlaaketieteen tohtori, dosentti Maria Kaukonen, luennoi yhdistyksen
kevatkokouksen yhteydessa lihassairauden tutkimuksesta ja sen edistymisestia. Vuonna
2018 mysteerisairaudeksi kutsuttu epamaaraisten oireiden kirjo on viime aikoina
tunnistettu lihasdystrofiaksi, jolle on mahdollista kehittaa geenitesti.

Luennon aluksi kerrattiin, mista kaikki lahti liikkeelle. Jo seitseméan vuotta sitten, vuonna
2018, oli ensimmainen yhteydenotto Maria Kaukoseen. Silloin kuvailtiin sairastuneiden oireita
ja pohdittiin perinndllisyytta. Kaukonen epaili, etta kyseessa olisi polygeeninen, eli monen eri
geenin yhteisvaikutuksesta seuraava sairaus, mutta lahti silti tutkimaan asiaa. Mikali kyse
olisi polygeenisesta sairaudesta, ei siihen voisi kehittaa geenitestia. Tutkimuksen edetessa
paljastui kuitenkin, ettd mita oletettavimmin kyse on monogeenisesta, eli yhden geenivirheen
aiheuttamasta sairaudesta.

Sairastuneet koirat voitiin jakaa kahteen ryhmaan verinaytetulosten perusteella.
Ensimmaisella ryhmalla kreatiinikinaasi CK oli hyvin voimakkaasti koholla, maksa-arvoista
ASAT kohtalaisesti ja ALAT lievasti koholla, AFOS normaali. Toisella ryhmista sen sijaan
maksa-arvot ALAT, ASAT, AFOS jne. voimakkaasti koholla, mutta CK normaali. Muutama yksilo
kuuluu epadonnekseen molempiin ryhmiin kaikkien arvojen ollessa voimakkaasti koholla.
Ensimmaisen ryhman koirat edustavat naitd schapendoesien lihasdystrofiaan sairastuneita,
kun taas toisen ryhman koirilla on veriarvojen taustalla jokin muu, todennakoisesti jokin
polygeeninen maksasairaus.

Lihasdystrofioita on erilaisia

Lihasdystrofioita tunnetaan useita erilaisia ja niita luokitellaan oireiden sijainnin, geneettisen
taustan, alkamisian jne mukaan. Perinndllisia lihasdystrofioita esiintyy useissa eri roduissa.
Mikali haluat tutustua tarkemmin koirilla tunnettuihin lihasdystrofioihin, on Ida-Lotta Jakonen
tehnyt aiheesta lisensiaatin tutkielman otsikolla Koirien perinnoélliset lihasdystrofiat —
esimerkkina schapendoes, julkaistu tana vuonna (2025). Schapendoeseilta ei ole loydetty
samaa geenivirhettd minkaan koirilla tunnetun lihasdystrofian kanssa.

Luennolla kaytiin lapi lihasdystrofioiden diagnosointia ja tyypillisia oireita. Merkittava
diagnosointikeino on jo aiemmin mainitut verinaytteet. Muita diagnostisia menetelmia ovat
lihassahkdkayratutkimus, muu kuvantaminen ja histopatologiset naytteet lihaksesta.



Kaukonen ei suosittele lihasbiopsioiden ottoa, silld naytteenotosta toipuminen on koiralle
kivuliasta, eika siitd saada merkittavaa diagnostista hyotya. Lopetetuista koirista on
tutkimustarkoitukseen otettu naytteita lihaksista; eihan talloin potilaan tarvitse enaa karsia
kivuista.

Geeninaytteita yli 300 yksilosta

Talla hetkella tutkimusryhmalla on kaytdéssaan 327 schapendoesien geeninaytteet. Naista 76
schapella lihasentsyymi CK on koholla; 44 yksilolld CK on kohonnut erityisen paljon. Noin
puolilla on vakavia oireita. Tutkimustarkoituksessa yhdeksalle schapendoesien
lihasdystrofian vuoksi lopetetulle koiralle on tehty ruumiinavaus, jonka yhteydessa on saatu
arvokasta tietoa ja naytteita tutkimusta varten. Ruumiinavausta varten koira on vietava
sovitusti eutanasiaan Yliopistolliseen pieneldinsairaalaan, silla osa naytteista on saatava
mahdollisimman pian eutanasian jalkeen.

Periytymistapa todennikoisesti selvitetty

Lihasdystrofioiden geneettiseen tutkimukseen kuuluvat sukupuuanalyysi ja kokoperiman
laajuinen assosiaatiotutkimus GWAS (genome-wide association study). Sukupuuanalyysin
perusteella on voitu paatella, ettd schapendoesien lihasdystrofian periytymistapa on hyvin
todennakoisesti autosomaalinen resessiivinen, eli sen periytyminen ei liity sukupuoleen ja
jalkelainen tarvitsee sairautta aiheuttavan alleelin (geeniversion) molemmilta
vanhemmiltaan. Periytymistapa on siis sama kuin hyperurikosurialla, HUU:lla. GWAS:n avulla
sairautta aiheuttava geenivariantti on saatu paikannettua tietylle kromosomialueelle, joka
vahvistaa periytymistavan ja sen, etta sairaudelle voidaan kehittaa geenitesti.

Lahes 70% tutkituista koirista kantajia tai sairaita

Kaukonen uskoo sairautta aiheuttavan geenivariantin vihdoin ldytyneen kokoperiman
sekvensoinnin avulla. Vield on varmistus meneillaan ja tarkkoja tietoja kyseisesta
geenivariantista ei voida paljastaa tieteellisen prosessin byrokratiakiemuroiden vuoksi. Tahan
mennessa oletettu geenivariantti on tutkittu 290 naytteesta, joista 90 ovat sairautta
aiheuttavasta geenista vapaita, 120 kantajia ja loput 80 geneettisesti sairaita, eli variantin
suhteen homotsygootteja. Noin kymmenella prosentilla homotsygooteista veriarvot CK, ALAT
ja ASAT ovat normaalit, mutta lopuilla CK on voimakkaasti koholla. Sen sijaan noin
kymmenella prosentilla kantajista CK on lievasti tai kohtalaisesti koholla ja noin seitsemalla
prosentilla geneettisesti terveista CK on lievasti koholla. Kaikki tdhan mennessa tutkitut
koirat, joiden CK oli yli n. 550, ovat homotsygootteja variantin suhteen.



Uusia naytteita otetaan vastaan

Kaikista koirista ei ole kliinisia tietoja saatavilla, mikali siis olet ilmoittanut koirasi
verinaytetulokset yhdistykselle, mutta tieto koiran terveydentilasta puuttuu, ilmoitathan sen
samalla lomakkeella kuin verinaytetuloksetkin. Tulosten varmistelu jatkuu yha ja myds uudet
naytteet ovat tervetulleita. Voit lahettaa koirastasi naytteen tutkimukseen elainlaakarisi
kautta - lisatietoa www.koirangeenit.fi. Tutkituta samalla koirasi veriarvot CK, ASAT ja ALAT ja
ilmoita ne seka koiran terveydentila yhdistyksen sivuilta loytyvalla lomakkeella:
www.schapendoes.fi/jalostus/lihasdystrofia/veriarvot/.

Kun geenivariantin varmistus saadaan valmiiksi, on edessa viela tieteellisen artikkelin
julkaiseminen aiheesta. Sita kautta kaupalliset tahot saavat tiedon uudesta loyddksesta ja
voivat lisata valikoimiinsa kyseisen geenin testauksen. Tutkimukseen osallistuneiden koirien
tulokset on tarkoitus toimittaa koirien omistajille, joten siinapa yksi porkkana lahettaa koirasi
verinayte!



