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Marja Haapio

MUSIIKIN
TAHTIIN.
"Ehlers-Dan-
los-oireyh-
tymaa sai-

rastava Ron-
ja Venespera

voi tanssia
pyoratuolil-

la valssia, tan-
g0a, rumbaa,

ihan mita ta-

hansa halu-
aa.Lue Ron-

jan haastatte-
lu sivuilla 18-
21 osana Har-

vinaiset-tee-
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Tanssiseura. Ronja
Venespera harrastaa

pyoratuolitanssia
Uudenmaan pyo-

ratuolitanssijatry:n

valmennuksessa

Helsingin Katajano-
kan liikkuntahallissa.
Seuralla on menossa
viides toimintavuosi.

Lisatiedot:
www.up-ry.fi
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 Teema | Harvinaiset sairaudet

Haasteellinen tehtava

Ehlers-Danlos-oireyhtymadt Ronja Venespera sai diagnoosin
vuosia sairastumisensa jalkeen. Harvinaista perinnollista
sairautta ei voi parantaa. Sen kanssa voi vain selviytya.

TekstiUllaPalonen-‘l‘lldleuvatMarjaHaaﬁo

onja Venesperd oli ym-

méllaédn ladkérin kysy-

myksistd.

Mistd olet kotoisin?

Satakunnasta. Ovat-

ko kuukautisesi kovin

runsaat? Ovatko nivelet
poikkeuksellisen taipuisia? Venyyké iho?

Osaan kysymyksid Ronja vastaili. Jotkut
selvitettiin tutkimalla.

Ronja epiili. Onko tédss3 tutkimuksessa
kaikki oikein kohdallaan? Ehlers-Danlos-
oireyhtyma! Siihen diagnoosiin viittaavan
tuntuman ladkari oli saanut, siksi kummal-
liselta tuntuneet kysymykset.

Ehlers-Danlos-oireyhtymit ovat perin-
nollisid sairauksia, joiden taustalla oleva
kollageenin geenimutaatio on voinut syn-
tyé jo useita sukupolvia sitten. Vanhat su-
kukuvat voivat paljastaa, kenelld suvus-
sa sairaus on aikaisemmin ollut. Oireyhty-
méi aiheuttavia mutaatioita syntyy kuiten-
kin my®s lisd4, joten aina suvun historiasta
ei 16ydy taudin kantajia.

Suomen geenikartta kertoo, etti van-
hat Ehlers-Danlos-suvut, siis vanhat geeni-
mutaatiot, ovat usein perdisin Satakunnas-
ta, Eteld- ja Keski-Pohjanmaalta ja Viipurin
la4nist, ja sielld tarkemmin Laatokan Kar-
jalasta. Kun vdestd on muuttanut pois pe-
rinteisiltd sukujen asuinsijoilta, tiytyy su-
kutaustaa hakea useidenkin polvien takaa.

Jos johonkin perinnélliseen tautiin tarvi-
taan molempien vanhempien puolelta saa-
tu geenimutaatio, usein sukuja tutkimalla il-
menee, ettd muutama sukupolvi sitten isan
ja didin suvut ovat asuneet likeisilld paikka-

kunnilla tai jopa samassa pitéjéssa.

Ronja pohtii, ettd hdnen kohdallaan
tauti on johtanut ajattelemaan edellisii su-
kupolvia, muistelemaan kertomuksia, tis-
mentdméén omia, jo unohduksiin painu-
neita muistoja ja tutkimaan valokuvia.

Useinkaan ei ole saatavilla edellisten
polvien sairauskertomuksia, joista saisi
tarkkoja tietoja.

Lapsena huomiota herattdvan notkea,
mutta samalla kémpel6
Ronja muistelee, ettd lapsena hén oli huo-
miota heréttédvan notkea, mutta kuitenkin
kévellessd kompelo. Hypotoninen eli velto
hén kertoo olleensa koko ikinsé.
"Minulla ei ole normaalia lihasjénteyt-
td. Ehlers-Danlosia sairastavat ovat joskus
kuin kypsid makarooneja seisomaan laitet-
taessa. Sellaisia kuin mindkin olen.”
Pyorétuolia Ronja kéyttdd juuri lihas-
heikkeuden vuoksi. Sen taustalla on MS-
tauti. Hdn asuu Helsingissd kerrostaloasun-
nossa, jossa on huomioitu paljon esteetto-
myyden ehtoja, hissiin mahtuu pyorétuo-
lilla, ei ole noustavia portaita. Ronja odot-
telee viel3, etti keittion kalusteita voitaisiin

Tietoa yhdistyksesti
Virallinen nimi: Suomen Ehlers-Danlos
Yhdistys - Ehlers-Danlos Forening i Finland ry
Perustetiu: 2011

Puheenjohtaja: Kaje Lumpiola
Varapuheenjohtaja: Ronja Venespera
Kotisivut: wwwehlers-danlos.fi

laskea matalammalle. Kodin muutostyét on
tehty vammaispalvelulain perusteella.

Ronja kertoo, ettd 1ddkarit eivit halua
diagnosoida lapsia kovin nuorina vaan sen
sijaan odotetaan, olisiko kyse esimerkiksi
poikkeuksellisesta notkeudesta, joka kui-
tenkaan ei olisi tautia.

"Padsdaantond pitdisin kuitenkin mah-
dollisimman varhaista diagnoosiin paéty-
mistd, jotta mahdollisimman pian osattai-
siin hoitaa kipuja, suunnitella kuntoutus-
ta tukevaa liikuntaa ja ohjata soveltuvaan
ammattiin.”

Ronja itse valmistui teologian maiste-
riksi ja toimi uskonnonopettajana vuoteen
2007, jolloin tySkykyd ei endd ollut riitté-
vésti jaksamiseen.

"Ty6kykyni viejéksi ei sitten paljastu-
nutkaan sairastamani Ehlers-Danlos vaan
MS-tauti”

”Olen esimerkki myohéisesti Ehlers-
Danlos-diagnoosin saamisesta, potilaas-
ta, jonka oireet eivét parane Buranalla ja
jumpalla. Ehlers-Danlos-diagnoosin sain
vasta vuonna 2008, vaikka nyt tuntiessa-
ni sairauttani enemman, tieddn, ettd mi-
nulla oli mm. selkédkipuja ja nivelten sijoil-
taanmenoja, joiden perusteella olisi pal-
jon aikaisemmin voitu pdatyd oikeaan ajat-
teluun. Aikaisempi diagnoosini, virheelli-
seksi osoittautunut, oli hypermobiliteetti-
oireyhtymd, mik4 oli tosin oikeansuuntai-
nen, vaikka vaard diagnoosi.”

"Olen esimerkki myds my6hiisestd MS-
taudin diagnoosista, silld ensimmadiset oi-
reet ilmenivét vuonna 2005 ja sain diag-
noosin vasta 2009.”
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Ronjan kévelykyky petti vuonna 2010,
vain vdhédn aikaa sekd Ehlers-Danlos- ettd
MS-taudin diagnoosien saamisen jilkeen.

Ehlers-Danlosia sairastavilla on kohon-
nut riski sairastua autoimmuunitauteihin,
jollaisia ovat mm. nivelreuma ja MS-tau-

990len esimerkki
myohadisesta Ehlers-
Danlos-diagnoosin

saamisesta. Oireet ei-
vat parane Buranalla
jajumpalla.99

ti. Timénkin todistuksena Ronja on eldvi
esimerkki.

Hyvaan hoitoon usein sattumalta
Diagnoosin ja oikeanlaisen hoidon saami-
seen tarvitaan usein onnea. Kun onni on
matkassa, Ehlers-Danlosia tietdméattdan
sairastava, kivuista kédrsivd ihminen pdatyy
osaavalle fysioterapeutille, joka osaa epéil-
14 jotain vakavaa tautia. Kun tim4 ammat-
tilainen ohjaa asiantuntevan fysiatrin vas-
taanotolle, alkavat solmut aueta.

Sairastavat kertovat, ettd monissa osis-
sa maata on hankalaa saada hoitoa, mut-
ta on myos myonteisid kokemuksia. Uudet
suvut, joihin mutaatio ilmestyy, ovat usein
pitkddn ihmeissddn oireista, kun ketdan
vastaavasti oireilevaa ei tunneta. Samoin
vanhoissa suvuissa on sairastavia, joilla ei
ole tietoa suvun sairauksista, koska he ovat
muuttoliikkeen my6té joutuneet erilleen
taustataan.

Opettaja. Nain kasi
on hyvin kelaukses-
sa.Opettaja Hannela
Tuomipuu tarkistaa,
ettd Ronjan liike on
hyva.

Ennakkoluuloja joutuu kohtaamaan
Ehlers-Danlos-oireyhtymai sairastavat jou-
tuvat kohtaamaan lapsesta alkaen ennak-
koluuloja. Lapsi on pédivdkodissa tai kou-
lussa vdsynyt eikd jaksa kannetella itseddn
kunnolla. Kipujen vuoksi sairastava lap-

si voi néyttdd levottomalta, kun han yrittad
lievittdd oloaan heiluttelemalla jasenidén.

Oireyhtym#4 sairastava voi saada lais-
kan ja veteldn ihmisen leiman. Varsin-
kaan, jos diagnoosia ei ole, leimautuminen
on kovin mahdollista. Ladkari voi neuvoa
jumppaan parantamaan kuntoa, mutta tu-
losta ei vain synny tai kova harjoittelu voi
pahentaa oireita.

Jos oireyhtyméén liittyy mustelmaherk-
kyys, voi syntyd epaily pahoinpitelysti per-
heessi. Kipuileva, veltonoloinen, stres-
saantunut sairastava voi helposti keratd
ylipainoa, joten hénet ohjataan laihdutta-
maan eikd oireita hoideta eiki niiden syi-
té tutkita.
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Puutteita Ehlers-Danlos-

oireyhtymiin hoidon
jarjestimisessi:

1. Hoitoketjut: ei ole.
2.Kaypa hoito -suositukset: ei ole.

3. Erikoislddkérit: Mikaan ladketieteen
erikoisala ei ole laajasti perehtynyt oi-
reyhtymaan. Fysiatrit tuntevat sité par-
haiten.

4. Hoitovastuu: Usein hoitovastuu osoi-
tetaan perusterveydenhoidolle, mutta
oireyhtyma vaikeuduessaan vaatisi eri-
koissairaanhoidon osaamista, silld Eh-
lers-Danlos-oiireyhtyma on usein han-
kala sairaus, ja ennen kaikkea se on har-
vinainen sairaus.

Neuvojasaatavilla

Suomen Ehlers-Danlos-yhdistys tekee
ty6ta sairastavien tukena. Erityisesti se
valittaa ja etsii uusinta tietoa sairaudes-
ta. Koska yhdistys toimii maanlaajuises-
ti, osa jdsenista on mukana kokouksissa
Skype-yhteyden kautta.

Yhdistyksen Kiireellisyyslistan ensim-
maisena on tehda yhteistydssa Suomen
Reumaliiton harvinaistoiminnan kanssa
uusi, verkossa julkaistava Ehlers-Danlos-
diagnoosikuvaus. Lisdksi uusitaan poti-
laskortti.

Reumaliitto on kouluttanut vapaaeh-
toisia Ehlers-Danlosia sairastavia vertais-
toimijoita. Heiddn ja muiden harvinaisia
sairauksia sairastavien vertaistoimijoiden
yhteystiedot lI6ytyvit sivulta 55.

Ronja Venesperi kertoo, ettd oma tari-
1ansa on myos Kelan suunnalta tuleva en-
1akkoluuloisuus. Hén itse sai hylyn hakies-
aan kuntoutukseen ja ammatilliseen kun-
outukseen.

Kelan lddkédrin lausunnossa todettiin,
ttd hakijalla ei ole sairautta, joka aiheut-
aa toimintakyvyn laskua, vaikka hin oli jo
iemmin saanut perusvammaistuen tois-
aiseksi. Valitusteiden jalkeen p#étos toki
quuttui, mutta edellytti sairaalta ihmiselt4

séponnistuksia ja hylky mielipahaa.

Kokemukset ovat kasvattaneet Ron-
in syddmeen tehtdvan toimia myds mui-

en sairastavien hyvéksi. Tietoa sairaudesta
n vietdvé niin sairastaville kuin asiantunti-
illekin, sekd suurelle yleisélle. Vain tiedon
1aminen ja sen omaksuminen johtaa su-
aitsevaisuuteen erilaisten ihmisten valill4.

Vain pieni mutaatio kollageenia maérit-
ivissd geenissd voi aiheuttaa niin erilai-
:n ja haasteellisen eldminkaaren!

Ehlers-Danlos-oireyhtymien
taustalla geenimutaatioita

Ehlers-Danlos-oireyhtymiksi kutsutaan joukkoa sidekudos-
sairauksia, jotka aiheutuvat perinnéllisesti maaraytyneista
puutteista kollageenin rakennusprosessissa.

EHLERS-DANLOS-OIREYHTYMAT SISALTAVAT jou-
kon vallitsevasti (eli dominantisti) periy-
tyvid harvinaisia tuki- ja liikuntaelinsaira-
uksia. Oireyhtymalle ovat tyypillisid nivel-,
iho- ja verisuonimuutokset.
Ehlers-Danlos-oireyhtymit aiheutuvat
geenimutaatioista ihmislajin viitti erilais-
ta kollageenirakennetta médrittdvissi gee-
niketjussa. Yksikin mutaatio, joka kohdis-
tuu yhteen néisté viidestd kollageeniraken-
teesta, aiheuttaa oireyhtymén. Joskus mu-
taatioita on kaksi ja ne sijaistevat eri kolla-
geeneja madrittdvissad geeneissi.
Kollageenit kuuluvat kehon perusraken-
nusaineisiin. Ne ovat proteiineja (=valkuais-
aine), joita on miltei kaikesta kehon prote-
iineista. Niitd esiintyy runsaasti ihossa, jin-
teissd, luissa ja rustossa. Kollageenit muo-
dostuvat monessa eri sikiokehityksen vai-
heessa ja muuttuvat ikddntymisen myota.

OIREYHTYMAN DIAGNOSTIIKKA perustuu kéy-
tdnndssd ldhes kokonaan kliiniseen luokit-
teluun. Geenitestejd kiytetddn tutkimus-
tarkoitukseen, mutta on hyvin todenni-
koistd, ettd tulevaisuudessa testien hinto-
jen laskettua niitd voidaan kidyttid myos
diagnostisessa mielessa.

Kansainvilisissd asiantuntijatapaami-
sissa on viime aikoina keskusteltu oireyh-
tymén luokittelusta sekd pohdittu, miki
erottaa Ehlers-Danlosiin liittyvan yliliikku-
vuuden ja normaalin rajoissa olevan yli-
liikkuvuuden.

Ehlers-Danlos-oireyhtymit jaotellaan
nykyisin kuuteen alatyyppiin, joita ei ryh-
mitelld vaikeusasteen vaan tautityypin mu-
kaan. Edellinen ryhmittely vuodelta 2000,
joka perustui suureen amerikkalaiseen toi-
mintakykya tutkineeseen potilasaineistoon,
jakoi oireyhtymén yhdeksédian ryhméin.

EROT NIVELTEN ja ihon joustavuudessa ovat
suuret niin normaalivdeston kuin jotain
kollageenipoikkeavuutta sairastavien yksi-
l6idenkin vililld, koska kollageenin muo-
dostumis- ja kehitysprosessit ovat mutkik-
kaat ja monivaiheiset. Lis#ksi erilaisuus su-
kupolvien ketjussa on suuri.
Ehlers-Danlos-oireyhtymai kantavien
sukujen tutkiminen on tuonut esiin, etté

Uudet kuusi Ehlers-Danlos-
oireyhtyméin alaryhméi ovat:

1. Klassinen.Ihon venyyvyysja
yliliikkuvat nivelet.

2. Hypermobiliteetti.

3. Vaskulaarinen: [Imenee verisuo-
nistossa.

4. Kyfoskotioottinen: Sairastavalla
on seuraavia oireita: hauraat silmat,
synnynndinen skolioosi yleensa
rintarangassa, synnytyksen jilkeen
hypotoninen (eli veltto).

5. Artrokalaktinen. Vaikea nivelten
yliliikkuvuus.

6. Dermatopraksinen: [hotyyppinen
tautimuoto.

Tschernogonow kuvasi
ensimmaiseni

Ehlers-Danlos-oireyhtymaén kaltaisen hy-
permobiliteettioireyhtyman kuvasi en-
simmadisend venaldinen Tschernogonow
(1892). Vendjan kielessa hénen nimensa on
oireyhtymankin nimena.

Lannessa oireyhtyméanimen antoivat
kuitenkin sen muutamaa vuotta mydhem-
min kuvanneet tanskalainen ihotautildika-
ri Edward Ehlers (1901) ja ranskalainen iho-
tautiladkari Henri-Alexander Danlos (1908).

Henri-Alexander Edward Ehlers

Danlos

sama geenimutaatio voi eri sukupolvis-
sa saman suvun piirissd aiheuttaa taudin,
jonka vaikeusaste vaihtelee. Jos vaikuttaa
siltd, ettd tauti olisi hypannyt sukupolven
ylitse, ei havainto pid4 paikkaansa, vaan
tauti on ilmennyt jossakin vaiheessa hyvin
lievdnd, joten siihen ei ole kiinnitetty huo-
miota. €

Teksti Ulla Palonen-Tikkanen
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i galplistautumixlen.
Ronja "stilisoi”kasia .

valmistautuessaan

aloittamaan tanssia.
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