Terveiset NCL Nordic
konferenssista, Malmosta!

TEKSTI: Lilli Hinds, sairaanhoitaja
HUS, Lasten ja nuorten sairaudet

inulla oli viime vuoden lopulla,
marraskuussa, mahdollisuus osal-

listua Malmossé jdrjestettyyn NCL Nor-
dic konferenssiin. Konferenssi kokosi
yhteen eri alojen ammattilaisia pohjois-
maista (ja vahdn muualtakin maailmal-
ta), jotka tyoskentelevat NCL-perheiden
tai NCL-sairauksiin liittyvan tutkimuk-
sen parissa. Tamd oli kolmas kerta, kun
NCL Nordic konferenssi jérjestettiin.
Meita suomalaisia oli vain kourallinen,
pari vanhempaa ja pari ammattilaista.

Konferenssin jérjestdjand toimii
NCL Danmark (Tanskalainen vanhem-
painyhdistys). Konferenssin osallis-
tujamédrat ovat kasvaneet kolmessa
vuodessa merkittévisti ja tarve yhtei-
selle vuoropuhelulle on ollut suurta.
Osallistujina oli eri alojen ammattilaisia
kuten terapeutteja, opettajia, hoitajia,
lddkareitd ja tutkijoita. Vajaa puolet
osallistujista oli NCL-lasten vanhem-
pia. NCL sairauksia on useampaa eri
muotoa, ndistd pohjoismaissa yleisin on
CLN3 eli JNCL-tauti ja ndiden lasten
vanhempia olikin eniten edustettuina
mukana olevissa vanhemmissa. Toki
kussakin maassa potilaita on vahan,
kun on kyse harvinaisesta sairaudesta.

Konferenssin tarkoituksena on edis-
tad Pohjoismaista yhteisty6td ja jakaa
tietoa harvinaisesta sairaudesta sekd
tutkimuskehityksestd. Konferenssissa
kuulimme paljon siitd, mité tutkimuksia

maailmalla on meneillddn. Vanhempien
nakokulmasta lddketutkimus on var-
masti piinaavan hitaasti etenevad, mutta
toivoa antavia tuloksiakin kuultiin.

Yksi esiintyjistd oli tutkimuspro-
fessori Michelle Hastings Michiganin
yliopiston lddketieteellisestd tiedekun-
nasta. Han kertoi kaksosista, joilla on
CLN3-tauti. Néille tytéille on annettu
intratekaalisina injektioina personoitua
antisense-olgonukleotidiladkettd (ASO)
erittdin harvinaiseen CLN3-muo-
toon kesastd 2024 lahtien 2kk vilein.
Tyttojen ladke on nimetty Zebronkyse-
niksi tyttéjen rakkaiden pehmolelujen,
seepran ja apinan mukaan. Konferens-
sin aikaan tutkimustuloksia oli vasta
ladkkeen turvallisuuteen liittyen. Nyt
syksylla 2025 ForeBatten Foundationin
(jonka tyttdjen vanhemmat ovat perus-
taneet) nettisivuilta ilmenee, ettd hoito
on parantanut tyttdjen kykyd syoda,
juoda ja sietdd melua, sekd vihentanyt
heiddn tarvettaan lisaladkkeille.

ForeBatten foundationin nettisivuil-
ta selvidd myos, ettd Vanguard Clinical
Rare Disease Foundation (VCRDF)
tulee johtamaan yksilollisen antisen-
se-oligonukleotidi (ASO)-hoidon kehit-
tamistd. Hoito kohdistuu 1 kiloeméksen
deleetioon, joka on yleisin mutaatio
CLN3- taudissa. Tdéma hanke tunnetaan
nimelld Project Four Leaf Clover.
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NORDIC NCL

Tédstd ja muista maailmalla me-
neilladn olevista tutkimuksista kuu-
lemme toivottavasti lisdd seuraavassa
NCL-Nordic konferenssissa.

Yksi konferenssin tavoitteista on
liséta tietoisuutta lapsuusidn dementias-
ta sekd NCL potilaiden erityistarpeista.
Ammattilaiset saavat mahdollisuuden
verkostoitua sekd perheet mahdollisuu-
den tukiverkoston vahvistamiseen.

NCL sairaudet ovat harvinaisia
sairauksia, mutta lapsuusidn dementia
liittyy useampiin eteneviin aivosairauk-
siin. T4ll6in kyse ei ole ihan pienestd
ryhmasti. Erds luennoitsijoista toi esiin,
ettd me voisimme oppia aikuisién de-
mentiasta, mutta my9ds aikuispuoli voisi
oppia meiltd. NCL sairauksiin liittyy
dementoituminen ja sithen voidaan
koettaa valmistautua etukiteen. Toki
sairauden kirjo ja taantumisen etenemi-
nen vaihtelevat potilaskohtaisesti.

Lapsuusidn dementian piirteet
muistuttavat aikuisten dementiaa.
Lapsilla voi kuitenkin tapahtua samaan
aikaan oppimista sekd dementiaa /
taitojen hévidmista.

Konferenssissa oli todella laadukkai-
ta ammattilaisten puheenvuoroja, mutta
siitd huolimatta parasta antia kaiken
tieteen keskelld oli kuulla perheiden
nékemyksii ja kokemuksia.

Tulevaisuuden mahdolliset 144-
kehoidot eivit ehdi mukana olleiden
perheiden lapsia parantaa. On siis
erittdin tarked yhdessd pohtia, miten
ammattilaiset voisivat parhaiten tukea
perheiti ja edistdd perheiden eldmén-
laatua ja osallisuutta elimaédn parhaalla
mahdollisella tavalla.

Kiitokset vield Lane ry:lle apurahasta,
mika mahdollisti konferenssiin osallis-
tumiseni!
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NCL-TAUDIT

NCL-taudit ovat ryhmai perinnéllisid, hermostoa rappeuttavia
lysosomaalisia kertymésairauksia. NCL-taudeista kdytetddn myos
nimitystd CLN-taudit. Tdlle tautiryhmalle yhteisid oireita ja 16ydoksié
ovat alyllisten ja motoristen toimintojen eteneva heikkeneminen seka
useimmissa muodoissa nddn menetys.

Sairausryhmin eri muodot on luokiteltu perinteisesti oireiden alka-
misidn ja ilmentymien esiintymisjarjestyksen mukaan. Nykyéan tau-
din CLN-nimipohjaisessa luokituksessa pyritadn ottamaan huomioon
taudin alkamisidn lisaksi myos geenitausta.

JNCL-taudissa (CLN3) lapsen varhaiskehitys on normaali. Ensim-
madisend oireena on yleensd nopeasti etenevd naon heikkeneminen
4-7 vuoden idssd. Naon heikkenemista seuraa vaikea nikévamma tai
sokeus noin 8-15 vuoden idssa.

Puhe- ja litkuntavaikeudet, dlyllisen tason madaltuminen ja epilepsia
tulevat esille noin kymmenestd ikdvuodesta ldhtien. Monimuotoiset
psyykkiset oireet, kuten kayttdytymiseen ja mielialaan liittyvét ongel-
mat, ovat yleisid. Taudin edetessd saattaa tulla syddnoireita ja -16ydok-
sid, kuten johtumishdiri6itd ja vasemman kammion liikakasvua.

Taudinkuva saattaa vaihdella potilaiden vililld ja jopa saman perheen
sisarusten kesken. Eroja esiintyy siind, missé idssd ja jarjestyksessa
oireet ilmaantuvat ja miten nopeasti dlyllinen taso ja lifkuntakyky
taantuvat. JNCL-tautia sairastavan elinikd on keskimaarin 20-30
vuotta. Hoito on oireenmukaista.

LAHDE:
Terveyskyla: genetiikan ja harvinaissairauksien talo-tautiryhmat-Suo-
malainen tautiperintd-Suomalaisen tautiperinnon hakukone-JNCL
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