arylsulfataasi-A-puutos
! aryimogeeninen oikean kammion
kardiomyopatia

4 arThrB?rvpusls mu\’hplex congenita

3 aspartyyliglukosaminuria

Holoprosenkefalia e
kadet/jalat voimattomat.
P&3ta sarkee usein disin nnn etta siihen

= HSP
& humeroperoneaalinen dystrof}
Hunter

“ Hunfingtonin korea

@ Huntingtonin fauti

“ Huntingtonin faufia muistufta
“ Hurler

n 2q @ Huf\er Scheie

# Deletion of the short arm of chromosome 18 drocephalus

* Derivaatta 22 -gireyhtyma Iydrokefalia

+ dermatomyosiitti H romyelia

© Devicin tauti = HYP1=D-vitamiini-resistentti
o diastrofia

+ diastrofinen dysplasia

* diastrofinen nanismi

¢ diffuusi alveo|aannen vaurio (DAD)
» DiGeorgen oiteyht
o d\!aluwa kardmmyopaﬂa

¢ DLB

& Deletion

dvsp‘ai\akardlnm

SAIRAUS

@ Ataksia Neuropathy

@ Atriodigitaalinen dysplasia

b
5 Batten-Spielmeyer-o:
* Battenin fauti ) =

¢ araksia Cfyyppi
# Azorian nsumlugmen sairaus

Beckerin dystrofinopatia

* Balon kansentrinen skleroosi

fisita
Hyperkalemic periodic paralysis
# Hyperkaleminen periodinen paralyysi
@ hyperorniternia ja gyrata-atrcfia

Toistuvat puutumiset ja paikalliset
halvaukset, rannekanavan hermopin-
ne, alentunut tunto raajoissa, lihas-
heikkous ja lihasten rappeutumista.

be;ﬁaﬁnéé atrofia

bellaarinen atrofia

rebellaarinen afrofia I (OPCA D)

r en atrofia Il (QPCA3)
bellaarinen degeneraatio

uladegeneraaﬂo
oftalmoplegla

a retinaalinen degeneraatio

P
Oral a!csal digital syndwme type 1

b Dmmlmamtnorrans

i‘: grgffac% 1 h OFD
MAD-pu; rofasiodig: aa inen oireyhiyma, 1
(‘ Orofasaadl itaalinen syndrcoma

Machadc Jasephlr\ fauti (MJD)

L MADA« puums
& MADD-puutos

Aas Ehlers-Danlosin syndrooma (ps)

atresia ani li DMD
R COneR i Dravefn oireyhtyma OIREET
Aufoimmuunitauti »
Au!csumaahnen dominantti serebellaarinen " DU(hE""E" dystrofinopatia
D) Duchennen lihasdystrofia
4 dysostosis kraniofacialis
¢ dysplasia diastrofica
dystrofia myofonica tyyppi
d Tfofa myotonica tyyppi 2

ied| -oireyhtyma
dl syndrome

LB
uDYT 6 THAP'I

Yliliikkuvat nivelet, nivelten sijoiltaan menot ja nyrjahdykset,
nivel-, lihas- ja luukivut, ihon venyvyys ja pehmeys, tavallista
levedmmat arvet, ientulehdukset, leukojen ongelmat,

esimerkiksi sijoiltaanmeno ja suun avaaminen, lihasten

Eraaslmums
yndrome 1

aarinen dystonia
plasia diastrophica
ecta

htymd

ratodermiat

me syndrome
msomsml oireyhtymat

parkinsonismi-

eckerin lihasdystrofia
eckwith-Wiedemannin oireyhtyma

Sehcet disease

ehcetin oireyhtyma

ehcelin syndrooma

ehcetin fauti

i Jllaieraahnen polymikrogyria Sylviuksen

& Bloch-Sulzberger disease
BMD

uurfeel lussa
bl!aleral striatopallidodentate
calcinosis (BSPDC)

blefarospasmi

Bloch- Schulrzberger\n
oireyhtyma/syndrooma
Bloch-Siemens incontinentia pigmenti

; 3rachman de Lange -oireyhtyma

 bronkiektasia

bronkiektasiatauti

9 EA2
" Eglon-Lamben‘m oireyhtyma

* Eczema-thrombocytopenia-
: |mmunodefclency syndrome

- Ei-perinngllinen,
eteneva ataksiasairaus
@ Emanuelin oireyhtyma
# Emery-Dreifussin lihasdystrofia
# Encephalopathy

# epidermolysis bullosa
episodinen ataksia fyyppi
" episodinen afaksia fyyppi 2

5
Eh!ers-DanIns ulrevh!vma
Ehlers-Danlosin syndraom.

aikuisian maam'ramaton * I05CA

eosinofifinen keuhkakuume:

K
Kabukin oireyhtyma
& kalansuomutaut|

Epispadia « Kampurajalka

epaspesifinen \nterstmaahﬂen

J
Jervelhn ;a Lange—Nielsenin oireyhtyma
& INCL:

vasyvyysherkkyys rasituksessa, mustelmataipumus, nivel-
rikko, verenvuofofaipumus, sydédnoireet, krooninen kipu,
vasymys, ruoansulatusongelmat, verenkiertohairiot.

s
gyar alaragjshalvaukset
iset parapareesit
me

Y ma
istent hyperinsulinemic hypoglycemia of

Jattisolumyokardiitti

% Sarkoidoosi ja sydan
 SBMA siepd

cheie
Schilderin fauti
# sclerosis concentrica
# Sekamuotoinen sidekudostauti
» Selkaytimen kavitaatiotauti
i Selkaytimen tai awurungun ontelotauti
© Senfronukleaarinen myopatia
4 Sepfo-optinen dysplasia
- Serebellaarinen eneraa?m
a hitaat silmien liikke
= Servikaalinen dysmma
¢ hpnmzemn oireyhtyma
Y Dragerin mreymyma
ialuria Finnish type

i Silver-Russell-oire:

i SLCoAB

& SLCHAB-geenimutaatiosta johtuva
X kromosnmmen kehitysvammaisuus

|
i SM!SB

SMA

+ SMA | (Werdnig-Hoffmanin tauti)

SMA Il Ckeskivalkea muoto el intermediate
MA myds Werdnig-Hoffmanin tauti)

# SMA Il (Kugelberg-Welanderin fauti)
» SMA IV (aikuisian spinaaliser lihasarrofiar)
mgh Magenis-oireyhtyma

i SM:

# SOD
Soios
@ Solmsln oireyhtyma
Soiosin ayndrouma
 Spasmodinen dysfonia
+ Spasmoadinen kierokaula
Spielmeyer-Sjogren
i _Splelmeyer-Vogt-Sidgren
+ Spinaalinen lihasafrofia
i Spinobulbaarinen lihasatrofia
» Spinopontinen atrofia
& Spinoserebellaariataksia tyyppi 10
Spmusere:el}aanatakswa tyyppi 11

Ty

jiemens-Bloch- rwﬁm pugmenmdermatousi i

u
1% Uddin mynparia

& UnvemchT-Lundborgln tauti
Urticaria pigmentos:
Uusiutuva mon;rusmmlehdus

i

v
% Valtimon kyhmytulehdus
% Van der Woude -oireyhtyma
Eartarun dys! Iun\% i

astas nfyneen hyperinsulinismi

I%Vx TERL-assosiaatio

veloca rdiofacial syndrome (VCFS)
velokardiofasiaalinen cireyhtyma (VCF)
% Verihiutalepuutos
¥ Vestibulaari schwannooma
viljelijdiden homepélykeuhkosairaus tai
orgaanisten palyjen aiheuttama oireyhityma

,g,-:- t

Von Recklinghausenin tauti

Y Waardenburg-oireyhtyma
8 Wadla-SwarrH csreyh!yma
#

Weaver aireyhtym:
i Wegener granul maluus disease
Wegenerin granulomatoosi
Wegener's granulomatosis

# Williamsin oireyhtyma

Williamsin syndrooma

Wilsonin taufi
¥ Wilson's disease
Wiskott-Aldrich-Dees syndrome
“ Wiskott-Aldrich-Huntley syndrome
Wiskott-Aldrich-oireyhtyma
Wiskort's syndrome
Wolf-Hirschhorn-cireyhtyma

X
X-adrenoleukodystrofia
X gdrenoleukudysTmﬁa
; X -ALD ja AM
. X krommomaalmen hypaofasfatemnia

XXY’*OI!’E’VﬁWma

XYY-oireyhiyma
XYY-syndrooma
Y

yksikammicinen aivo
& Yleistynyt dystonia
z

¢ Zellweger syndrome
ellwegerin aireyhtyma

% Adreishermojen ja verkkokalvon rappeuma
1 :

4-translokaatio

EFSRE{E}“uiﬁﬂmhnmmas,a SR : Eﬁ{;?#&?ﬁ%.mwm; Sydanlihastulehduksesta aktivoitunut - oo thypoilz 1S-paﬁﬁii:r‘.ﬂ'é el
» Brugadan cireyhtyma Eteneva silmalihashahva i Katekoliamiiniherkka monimuotoinen ) .. i Spinoser ksia tyyppi 16 % 18p deletion

S il © Erenevs El‘up;’nfk.eza“n:;ns.m.hashaluam ¢ emmoineayomians tila kun oma immuniteetti hyokkaa  Spneserchelsareraipp 1o % T
 CADASIL-tauti X et & Rennedyn cirehhiyma * Zoinoserebeliaarinen araksa " 18 delerio Creyhtyma
yn EXYY syndrome $ Kemednanciibe - tulehtuneiden sydanlihassolujen Rl

Canavan Keskushermoston diffuusi sklerousu 1 Spinoserebellaarinen ataksia tyyppi 4

© Cartilage-Hair Hypoplasia
s CATC ulzreyhlyma

corticobasal degeneration Fanconi’s nephronophthisis + kollageenin tyyppi-v-rakenneproteiinin virhe
b 4 FAS-oireyht » Kolmoishermosarky
CCD central core disease @ fasio-skapulo-humeraalinen lihasdystrofia # Kongenitaalinen lihasdystrofi
central core -myopatia fenylketenuria = Kongenitaalinen mvastemnen syndrooma

[
+ Fabryn tauti
Fac\ogemrai dysplasia
Fahr-gireyhtyma
Fahr s syndrome

Canavan disease
cardio-facio-cutaneus syndrome CFC
cardiemyopathy

3

keuhkofibroosif -
Kirjoittajan kramppi
fassmen Iyhyikaswuisuus
linefelter-gireyhtyma
@ Klippel- Trenaunay -oireyhtyma
« Kloakaekstrofia
Kloridiripuli

b fammaalmen amyotrafinen lateraaliskleronsi

\Berm syndrooma Familial Juvem\e nephronophthisis

sydadmen vajaatoiminta ja
rytmihairioriski.

G Myasremagravg
& Myasthenia gravis

kimppuun fuhoten niit4, siitd johtuva

Prader-Willin oireyhtyma
Primaari siliaarinen dyskinesia
i Primaari torsiodystonia (PTD)

 Spinoserebellaarinen atal
pinoserebellaarinen atal YYP

# Spinoserebellaarinen afrofia |

i+ Spinoserebellaarinen atrofia Il
pinoserebellaarinen atrofia Il

& Spino: inen ) ja hitaat
sl\mlen likkeet (SDSEM)

& Spinoserebellaarisen ataksian Tyyppi 5

g S oradlnen aikuisialla alkava ataxsiasairaus

b Steefe—Richardsm-olszewskln oireyhtyma

2
| 22qT.2-delestio

47 XYY karyor
& &7 XYY ;yrrl\::lrcyrﬁe
LT XRX
47 KRX =-syndrooma
o L7XXK karyotype
LTXO0C

5 47XVY
4L7XYY (pojalla ylimaarainen Y-kromosomi}
4p-oireyhtymd

Harvinai lraat
Voimattomuutta, ﬁnnittéivét_ korvat, tajuttomuuskohtauksia, nielemisvaikeuksia
ja puheen sammaltamista. Naité oireita on Arnold-Chiarissa, joka on yksi

harvinaisista sairauksista. Tandén on kansainvilinen harvinaisten sairauksien paiva.
Harvinaissairaat pelkaavat j jopa henkensi puolesta, silla sairauksia ei tunnisteta.

Jatkuu seuraavalla sivulla %
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Paansarky, huimaus,

vien tinnitus, kuulon alenema,
kasien hienomotoriikassa ongelmia,
. kadet/jalat voimattomat.

M @ I o0 : kee usein Oisin niin, etta sithen




® Kaje Lumpiola oli jo lapsena aina
vasynyt ja sairas. Nuorena alkoivat
selittaméattomaét kivut, joiden syy
loytyi vasta nelikymppisend.

® Myos Ulla Ylijoen oudoille oireille
l6ytyi selitys vasta 20 vuotta oireiden

alkamisen jalkeen.

® Pirkanmaalaiset harvinaissairaat
odottavat Taysiin osaamisyksikkoa,
jossa he voivat luottaa hoitohenkil6-
kunnan osaamiseen.

Tiia Paavilainen
Ossi Ahola, kuva ja
Asmo Raimoaho, kuvitus

® Ulla Ylijoella, 47, ja Kaje Lum-
piolalla, 44, on hymy herkéssi.
Mistédn ei voi padtelld, ettd kum-
mallakin on diagnosoitu vakava
harvinainen sairaus.

—Sain ensikosketukseni harvi-
naisiin sairauksiin vuosia sitten,
kun erés leskirouva kertoi miehen-
séd kuolleen harvinaiseen munuais-
sairauteen. Mies oli saanut diag-
noosin vasta pari viikkoa ennen
kuolemaansa, Lumpiola kertoo.

Harvinaisiksi luokitellaan Suo-
messa ne taudit, joita sairastaa alle
2700 henkei.

Laaja sairauksien kirjo on jaet-
turyhmiin taudin tyypin mukaan.
Harvinaisten ihosairauksien, har-
vinaisten tuki- ja litkuntaelinsai-
rauksien sekd neurologisten saira-
uksien liséiksi esiintyy esimerkiksi

harvinaisia hengityssairauksia seki

n#kd-, kuulo- ja kehitysvammoja.

-Olin ditini mukaan outo lapsi:
nukuin paljon ja olin aina sairaana.
17 vuoden idssd minulla oli suoni-
kohjuja kuin vanhuksilla. Niihin
aikoihin aloin saada hirvittévid ki-
pukohtauksia, Lumpiola kuvailee.

Hin ei saanut l48kariltd apua.
Tama kehotti vain eldméin kivun

kanssa. Selittdmittomid kipukoh--

tauksia hoidettiin parasetamolilla.
Kun ne eivit auttaneet, kiskettiin
ottaa lisia.

-Kohtauksia on vaikea selittds.
Taju saattaa lahted tai koko kehon
toinen puoli tuntua niin kipeélts,
ettei siihen voi koskea. Se saat-
taa myOs tuntua valtavalta toiseen
puoleen verrattuna.

Ylijoki sai nuorena aikuisena
pahoja péinsirkykohtauksia, Li-
sdksi oli muita oireita, joita hin
ei kuitenkaan osannut yhdistii

pédnsirkyyn.

-Alkuun sirkyini hoidettiin
migreenind, myShemmin veren-
painetautina, kilpirauhasen toi-
mintahdiriond ja jopa masennuk-
sena. Psykiatrille selitin, ettd kas-
votkin puutuva. Hin laittoi sen
niskajénnityksen piikkiin. Mones-
ti harvinaisia sairastavat diagno-
soidaan mielenterveyshiiridisiksi,
koska oireet ovat niin kummallisia,
Ylijoki toteaa.

HARVINAISISSA SAIRAUKSISSA
diagnoosin saaminen voi kesti
vuosia. Lumpiola oli nelikymppi-
nen, kun kivut heréttiviat hinet
tunnin vilein. Hin etsi tietoa ja
hakeutui jilleen ldgkériin.

—Sain diagnoosin, mutten apua.
Liagkdri antoi minulle englanniksi
kirjoitetun artikkelin Ehlers-Dan-
losin syndroomasta eli EDS:st#, jo-
ka on sidekudossairaus. Héin antoi
ymmadrtdd, ettd kipua on mahdo-
ton hoitaa. Luin artikkelin linja-

”Sairauden kanssa oppii
eldmaan. Mieheni otti :
tajuttomuuskohtaukseni
videolle, jotta voin
ndyttaa sen neurologille
kun pddsen taas hanen

vastaanotolleen.”

ULLA YLIJOKI
Harnes-vertfaistukiryhman
vhteyshenkild

autossa ja itkin, ettd pitddko mi-
nun eldd kipujen kanssa toiset 40
vuotta, Lumpiola muistelee.

Hén haki sinnikk##sti apua. Ver-
taistukiryhméssd Lumpiola kuuli
lddkkeistd ja ladkdreistd, jotka voi-
sivat auttaa. Hén pystyi vakuutuk-
sensa turvin kdymiin useilla fy-
sioterapeuteilla ja 14dkdreill. Lo-
pulta diagnoosi ja lddkkeet saatiin

"Vertaistukiryhméssa
saa tietoa, jota ei Kelalta
tai ladkarilta saa. Usein
I6ytyy joku, joka on
ottanut asioista jo
aiemmin selvaa.”

KAJE LUMPIOLA
Apeced ja Addinson ry:n tyonfekija

kohdalleen.

-Esimerkiksi verenkierto ei toi-
mi kunnolla, jolloin aivot ja raajat
eivit saa tarpeeksi happea. Kun
autonominen hermosto ei toimi,
syoméni lounas voi mollottds ma-
hassa sulamatta iltaan asti, jolloin
keho pyrkii poistamaan sen oksen-
nuksena. Rasitukseen keho reagoi
kuin hitétilaan. Kun esimerkiksi

i




Aamulehti // Lauantaina 28. helmikuuta 2015 < : IHMISET // B3

HARVINAISET

Vertaistukea on
tarjolla

® Harvinaisia sairauksia sairas-
taa noin 300 000 suomalaista.
@® Harvinaiset-verkosto on ver-
S = el . taistukiryhma, joka on toiminut
AIRAUS ¢ | 20 vuotta.
Ehiers-[}an{qsm ndrooma (Eps) @ Verkostoon kuuluu 17 sosi-
5 e e aali- ja terveysalalla toimivaa
G!REET liittoa ja sa&tiéts, joten sairasta-
vien opastus ja tuki on pirsta-
loitunut lukuisiin yhdistyksiin
ympari Suomen.
® Esimerkiksi Neuroliiton jése-
nistd noin 580 sairastaa harvi-
naista neurologista sairautta, ja
heilld on yli 50 erilaista diag-
noosia.
® Kattojérjestd on Harso ry,
johon eri harvinaissairausyhdis-
tykset kuuluvat. :
@ Lauantaina 28.2. vietetdan
kansainvalistéd harvinaisten
sairauksien paivaa, johon liitty-
via tapahtumia on eri puolella
Suomea.
® Lisdtietoa www.harvinaisetfi,
http://www.neuroliitto.fi/harnes

verenvumﬂtaipumus, svdanoibeert
nen kipu, vasymys, ruoansulatus-
erenk er’rohalriéf




tunnen hermostuvani, alkavat sor-
met ja varpaat sinertéd, kun krop-
pa paklkaa kaiken veren sisdelinten
ympirille. Olen saanut kehitté4 ai-
kamoisen sisdisen Buddhan, jotta
kehoni toimisi.

MYOS YLIJOEN DIAGNOOSI oli omas-
ta aktiivisuudesta kiinni. Hin pdési
yksityisen la8kdrikeskuksen kautta
pidn magneettikuvaan, kun pdén-
sirky heritteli.

Lisdksi ilmeni puutumista, kor-
vasdrkyd, nakohiiriditd ja vitkkoja
kestinyt elohiiri.

—-Minulta leikattiin vililevyn
pullistuma seldstd muutama vuo-
si sitten. Fysioterapeutilla havah-
duin, kun hin sanoi lihasteni toi-
mivan védrdssd jdrjestyksessi.
Aloin epiilld, onkohan minussa
muutakin vikaa kuin selkdongel-
mat.

Ylijoki maksoi itse tuhannen
curon kuvauksen. Kuvissa nikyi

Arnold-Chiarin tyyppi 1 eli pik-
kuaivojen tilanahtaus, joka vaati
leikkauksen.

~Sain puhelimessa diagnoosin ja
kehotuksen hakea netisti tietoa.
Myohemmin l#fkéri totesi, ettd 20
vuotta aiemmin otetuissa kuvis-
sa chiari ei ndkynyt, silld kuva oli
loppunut kesken. Se ei ulottunut
niskaan asti.

YLIJOEN LEIKKAUS ei sujunut on-
gelmitta. Hinelle syntyi kompli-
kaationa hydrokefalia: aivoneste
eikiertdnyt kunnolla. Leikkausten
vhteydessd tullut aivoverenvuoto
ei hyytynyt normaaliin tapaan. Yli-
joelle laitettiin suntti, joka tuntuu
tukan alla muhkurana. Sité pitkin
aivonesteet kulkevat letkulla vat-
saonteloon ja takaisin elimistdn
kiertoon.

—Suntissa on se huono puoli,
ettd se menee helposti tukkoon.
Silloin se on vaihdettava tai kor-

jattava. Nykyddn potilastiedois-
sani lukee, ettd hyytymisen var-
mistamiseksi minulle pitdd antaa
trombosyytteja hyytymistekijoi-
den lisdfimiseksi, Ylijoki selittdd
kiitollisena luovuttajille.

YHDEN HARVINAISEN SAIRAUDEN
18ytyminen ei Ylijoen mukaan
poista mahdollisuutta, ettd niitd

- olisi muitakin. Koska Ylijoelta ei

16ytynyt hyytymistd haittaavaa ve-

renvuototautia, hin itse epdilee,
voisiko hénelli olla jokin EDS:n
eisti.

-Olen kuullut monilta, ettd he
sairastavat useampaa harvinaista
sairautta. Omille aikuisille lapsil-
leni olen kertonut sekd Chiarin
ettd EDS:n oireista, ettd he osai-
sivat hakeutua tarvittaessa tutki-
muksiin. Kuten suurin osa harvi-
naisista sairauksista, myos nima
ovat osittain periytyvid. Jos yksi
perheenjédsen saa diagnoosin, ch-

ki muidenkin on helpompi saada,
Ylijoki pohtii.

Diagnoosien saantia helpotta-
nee sosiaali- ja terveysministerion
ohjausryhmi, jonka uudessa ohjel-
massa esitetdfin harvinaissairaiden
hoitopolun selkeyttamistd, harvi-
naissairauksien yksikoiden perus-
tamista yliopistosairaaloihin sekéd
lddkkeiden saatavuuden ja korvat-

- tavuuden edistimisti.

—Pirkanmaan harvinaiset odot-
tavat innolla Tays:iin perustetta-
vaa harvinaisten osaamisyksikkod,
jonka toiminnassa potilaat voisivat
olla jollain tavalla osallisena. Vali-
tettavasti olemme kuulleet huhu-
ja, ettd keskusten sijaan tarjottai-
siin virtuaalineuvontaa, Lumpio-
la sanoo.

JOITAKIN HARVINAISISTA sairauk-
sista sairastaa Suomessa vain 1-2
henkil64, eikd terveyskeskuksis-
sa ole kokemusta niiden hoidosta.

- TOISSA yritin niyttid normaa-
lilta, vaikka muuten kdytan pyo-
ratuolia ja avustajaa, kerfoo Kaje
Lumpiola (oik.). On raskasta selit-
taa erilaisuutta. Ulla Ylijoen sairaus
ei ndy paalle.

—Potilaita on kuollut esimerkiksi
Addinsonin kriisiin, vaikka se olisi
viltetty nestevajeen korjaamisel-
la ja kortisonihoidolla, Lumpiola
huomauttaa.

Lain mukaan harvinaisia sairas-
tavien potilaiden pitéisi olla eri-
koissairaanhoidon piirissi. Jos ti-
lanne ei ole akuutisti hengenvaa-
rallinen, potilaat ohjataan kuiten-
kin terveyskeskuksiin.

Ne nostavat kidet pystyyn, kos-
ka ei ole osaamista. Jos omat oireet
mietityttivit, kannattaa Lumpio-
lan mukaan pyytda potilasarkistos-
ta omat tiedot sekd listata oireet
ja tulokset aikajdrjestykseen 1d4-
kirikdyntid varten.

—Harvinaisen rinnalla voi olla
tavallisempia sairauksia. Minulla
todettiin hiljattain migreeni, joka
oli hautautunut EDS:n alle. Kun
migreenin kivut ovat paremmin
hallinnassa, pystyy havainnoimaan
muita oireita.




