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Esipuhe

Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet ovat harvinaisia, synnynnai-
sia sairauksia, joita ovat mm. fosfaattiaineenvaihdunnan synnynnaiset hairiot,
D-vitamiinin tuotannon hairiét ja muut, kuten hypofosfatasia. Yleisin naista on
fosfaatin puutteesta johtuva hypofosfateeminen riisitauti. Suomessa on alettu
hiljattain kayttamaan EU:n kayttamaa maaritelmaa harvinaisista sairauksista.
Taman mukaan harvinaiseksi sairaudeksi tai vammaksi luokitellaan ne
diagnoosiryhmat, joihin kuuluu enintdan 2500 henkilda.

Invalidiliiton Harvinaiset-yksikkd on harvinaisten tuki- ja liikuntaelinvamma-
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Oppaat tehdaan yhteistydssa diagnoosiyhdistysten kanssa ja niiden tavoit-
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vamma- ja sairausryhmiin kuuluville henkilGille ja heidan laheisilleen seka
terveydenhuollon, sosiaalitoimen ja koulutoimen ammattilaisille. Tarkoituk-
sena on levittdd muutoin niin hankalasti saatavissa olevaa sairauskohtaista
tietoa suomenkielella.

Opas on tehty yhteistydssa Turun ammattikorkeakoulun Salon yksikon
kanssa ja sen sisallon ovat ansiokkaasti tuottaneet sairaanhoitajaopiskelijat
Liisa Makinen ja Nina Vaha-Heikkila. Oppaan kuvitus on toteutettu

Jesse Vaha-Heikkilan (9-v.) piirustuksia kayttaen.

Taman oppaan asiantuntijoina ovat toimineet Helsingin ja Uudenmaan sai-
raanhoitopiirin (Hus) lasten endokrinologi Outi Makitie, Lastenklinikan ham-
maslaakari Heikki Alapulli, fysioterapeutit Patrick Willamo Lastenklinikalta ja
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10, 15100 Lahti tai puhelimitse puh. (03) 812 811.
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1 Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunta

Kalsium on tarkea luuston rakennusaine ja sen avulla luun soluvaliaineesta
tulee riittdvan kovaa. Luulle lujuuden antava mineraali on nimeltaan kalsium-
fosfaatti. Suurin osa elimistdn kalsiumista sijaitsee luustossa kiteisena kal-
siumfosfaattina. Elimistd sadatelee solunulkoisessa tilassa olevan kalsiumin
pitoisuutta tarkasti, koska sen muutokset aiheuttaisivat hairidita muun muassa
tajunnassa ja sydamen rytmissa. Mikali kalsiumia ei ole riittavasti saatavil-

la naiden toimintojen tarpeiksi, elimisto irrottaa sita luustosta verenkiertoon.
Lapsilla kalsiumin tarve on suuri kasvun takia.

Erityisen tarkeaa elimiston on saada riittavasti D-vitamiinia, jonka ansiosta
kalsiumsuoloja imeytyy ruoansulatuskanavasta vereen ja niiden kiteytyminen
luutumiskeskuksiin tehostuu. D-vitamiini myos estaa kalsiumia ja fosfaattia
erittymasta virtsaan, jolloin elimistdéssa sailyy sopiva kalsium- ja fosfaattimaa-
ra. D-vitamiinia saadaan ravinnosta ja sitd muodostuu myds iholla auringon
ultraviolettisateilyn vaikutuksesta. Nain elimiston saamasta D-vitamiinista
muodostuu maksassa ja munuaisissa D-vitamiinin aktiivinen muoto, joka vasta
pystyy vaikuttamaan edella mainituilla tavoilla.

Luun mineraalistumisen hairidssa kalsiumfosfaatti ei saostu solunulkoiseen
valiaineeseen riittavasti, eika luusta muodostu tarpeeksi kova. Hairion aiheut-
taa D-vitamiinin tai sen vaikutuksen puute, tai fosfaatin puute. Elimiston me-
nettdessa kalsiumia ja fosfaattia myds lisakilpirauhasen toiminta kiihtyy lisaten
kalsiumin ja fosfaatin siirtymista luustosta verenkiertoon. Tama johtaa ajan
myota luuston pehmenemiseen.
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2 Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet

Harvinaiset synnynnaiset kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnansairaudet
voidaan jakaa karkeasti kolmeen paaryhmaan, joita ovat fosfaattiaineenvaih-
dunnan synnynnaiset hairiot, D-vitamiinin tuotannon hairiot ja muut, kuten
hypofosfatasia. Yleisin naista on fosfaattiaineenvaihdunnan hairidihin kuuluva
hypofosfateeminen riisitauti.

2.1 Hypofosfateeminen riisitauti

Hypofosfateemisessa riisitaudissa munuaiset eivat kykene pidattamaan
fosfaattia vaan sita hukkaantuu virtsaan ja elimisto joutuu pysyvaan fosfaatin
puutteeseen. Veren fosfaattipitoisuuden alennuttua elimisté irrottaa kalsi-
umfosfaattia luustosta, mika johtaa luuston pehmenemiseen. Tama nakyy
yleensa ensimmaisena pituuskasvun hidastumisena, lankisaarisyytena ja
hampaiston ongelmina. Tavallisimmin sairaus on perinndllinen, mutta hypo-
fosfatemioiden ryhmaan kuuluu kuitenkin joukko geneettisesti erilaisia tiloja,
eivatka kaikki hypofosfatemiat periydy.

Perinndllisista hypofosfateemisen riisitaudin muodoista tavallisin on naissuku-
puolikromosomissa eli X-kromosomissa periytyva muoto. Sairaus aiheutuu
X-kromosomissa sijaitsevan PHEX-geenin geenivirheesta, jonka vuoksi
elimisto ei pysty pilkkomaan fosfaatin erittymista lisdavaa proteiinia (FGF23)
ja fosfaatin erittyminen virtsaan lisdantyy. Aidilta sairaus periytyy 50 % toden-
nakoisyydella tyttarelle tai pojalle ja sita sairastavalta isaltda 100 % todenna-
koisyydella tyttarelle, mutta ei koskaan pojalle. Sairaus ei aina ole periytynyt
vanhemmilta vaan se voi johtua myos uudesta geenin rakenteellisesta muu-
toksesta, joka on tapahtunut aivan sikiokehityksen alussa.

2.1.1 Oireet ja tutkimukset

Hypofosfateeminen riisitauti aiheuttaa harvoin nakyvia oireita vauvaiassa ja
se todetaankin yleensa vasta 1-2 vuoden iassa pituuskasvun hidastumisen

ja alaraajojen virheasennon perusteella. Suhteellisen tavallinen oire on myds
paan saumaluiden liian aikainen yhteenkasvu, kraniosynostoosi, jolloin paan
leveyskasvu pysahtyy ja se jatkaa kasvuaan pituussuunnassa eli muodostuu
venekallo. Diagnoosin viivastyessa saatetaan leikki-idassa havaita lihasvoiman
heikentymista ja motorisen kehityksen hidastumista. Alakouluiassa olevan
lapsen luuston pehmeneminen nakyy yleensa saarien kayristymisena. Nilkat
ja ranteet alkavat vahitellen paksuuntua ja mahdollisia oireita ovat myos not-
koselan kehittyminen seka rintakehan pyoristyminen ja kohoaminen.

Hypofosfateemisen riisitaudin toteamisessa kaytetaan laboratoriotutkimuksia,
joilla tutkitaan seerumin kalsium-, fosfaatti- ja D-vitamiinipitoisuuksia. Virtsaan



erittyy runsaasti fosfaattia, vaikka munuaisten toiminta on muutoin normaali.
Luuston rontgenkuvissa nahdaan riisitaudin aiheuttamat merkit etenkin raajo-
jen luiden ja kylkiluiden kasvulevyissa.

2.1.2 Hoito

Hypofosfateemisen riisitaudin hoitoon kaytetaan fosfaattiliuosta tai -tabletteja
seka aktiivista D-vitamiinia (alfakalsidolia) suun kautta annettuna. Fosfaatti-
laakityksesta aiheutuen seerumin fosfaattipitoisuuden vuorokausivaihtelu on
suuri. Tasta on usein seurauksena lisakilpirauhashormonin liikaeritys. Taman
ehkaisemiseksi fosfaatti tulee antaa liitettyna alfakalsidoliin, jonka tarkoitus
on tasata lisakilpirauhashormonin eritysta. Laakehoidon tavoitteena on kor-
vata virtsaan menetetty fosfaatti, pitaa seerumin fosfaattipitoisuus tasaisena
ja korjata D-vitamiinin aineenvaihdunnan hairié seka luuston riisitautimuu-
tokset. Molempien ladkkeiden yhtaaikainen kayttd on valttamatonta, silla
fosfaattilaakityksen kayttd yksinaan lisaa lisakilpirauhashormonin eritysta ja
tasta seurauksena on fosfaattitasapainon heikkeneminen ja luustosairauden
vaikeutuminen entisestaan. Laakehoidon tarve on pysyva ja sen varhainen
aloitus seka saanndllisyys ja hyva hoitotasapaino erityisesti kasvuian aikana
edesauttavat pituuskasvun ja luuston normaalia kehitysta.

Veren kalsium- ja fosfaattipitoisuuksia seurataan yleensa 3-4 kuukauden
valein laboratoriokokein sopivan annostuksen varmistamiseksi. Lisaksi munu-
aisten toimintaa seurataan ultradanitutkimuksella yleensa kerran vuodessa.
Kasvuikaisille lapsille tehdaan rontgentutkimuksia saannollisesti luustomuu-
tosten seuraamiseksi ja kasvun arvioimiseksi. Laakarin tarkastuksia tehdaan
lapsuusiassa 3-4 kuukauden valein, aikuisiassa harvemmin. Usein laakehoito
on riittdvan tehokas turvaamaan hyvan kasvun ja korjaamaan luustomuutok-
set. Joskus saatetaan tarvita myds fysioterapiaa luuston ja nivelten ongel-
mien oireenmukaiseen hoitoon tai ortopedisia leikkauksia tai toimenpiteita,
kuten alaraajojen virheasentojen korjauksia. Tarvittaessa myos kraniosynos-
toosi avataan eli leikkauksella korjataan kallon muotoa ja nain aivoille saa-
daan kasvutilaa.

2.2 D-vitamiinista riippuvainen tyypin 1 riisitauti

Ravinnosta ja auringon valosta saatu D-vitamiini muutetaan (hydroksyloi-
daan) elimistossa kahdesti, ensin maksassa kalsidioli-nimiseen D-vitamiini-
muotoon. Tama kalsidioli kulkeutuu munuaisiin, jossa se normaali tilanteessa
muuttuu kalsitrioli- muodoksi. Vain tassé muodossa D-vitamiini pystyy vaikut-
tamaan kalsiumin ja fosfaatin aineenvaihduntaan elimistéssa. Jos D-vitamii-
nin vaikutus puuttuu, kalsiumin imeytyminen heikkenee. Silloin lisékilpirau-
hasten toiminta kiihtyy aiheuttaen fosfaatin ja kalsiumin siirtymista luustosta
verenkiertoon. Ajan myota tama aiheuttaa luiden pehmenemista ja riisitaudin.



— D-vitamiinista riippuvainen tyypin 1 riisitauti on harvinainen
& .+ peittyvasti (resessiivisesti) periytyva sairaus eli molemmilta
L x vanhemmilta peritaan virheellinen geeni. Talloin siis kum-
L AKE | ner | y
0000t mallakin vanhemmalla on yksi sairautta aiheuttava geenivir-
1?*' Ti IR kg‘ he perimassaan. Yleensa he ovat tasta epatietoisia, kunnes
heidan jalkelaisellaan todetaan resessiivisesti periytyva sai-
raus. Tallaisessa sisarussarjassa sairauden toistumisriski

on 25 %. Suomessa sairautta esiintyy vain muutamalla lapsella ja aikuisella.

D-vitamiiniriippuvainen tyyppi 1 riisitauti johtuu CYP27B1- geenin (tyyppi 1A)
tai CYP2R1-geenin (tyyppi 1B) mutaatioista, joiden seurauksesta munuai-
sissa tapahtuva hydroksylaation toinen vaihe hairiintyy, eika elimisto kykene
muodostamaan D- vitamiinista varsinaista vaikuttavaa kalsitrioli-muotoa.

2.2.1 Oireet ja tutkimukset

Sairauden |0ydokset ja oireet ovat
samoja kuin D-vitamiinin puutteesta
johtuvassa riisitaudissa. Yleisoireina
esiintyy luuston mineraalistumisen hai-
ridita, liikunnallisen kehityksen ja pituuskasvun hidastumista seka suhteellisen
pituuden laskua, lihasheikkoutta, infektioherkkyyden lisaantymista ja pahim-
millaan riisitaudin vaikutuksesta johtuvan veren kalsiumpitoisuuden laskun
(hypokalsemia) aiheuttamia kouristuksia. Luiden pehmeneminen voi altistaa
murtumille. Alaraajojen luut voivat taipua kavelyidssa johtaen virheasentoihin.
Riisitauti hidastaa kallon aukileiden luutumista. Myos kylkiluiden paiden luutu-
minen hidastuu ja aiheuttaa riisitaudille tyypillisen helminauhamuodostuksen,
eli kohoumat kylkiluiden ja ruston yhtymakohtaan. Raajojen pitkissa luissa
kasvulevyt laajenevat aiheuttaen esim. ranteiden, nilkkojen ja polvien alueella
levenemista. Lisaksi voi esiintyda hampaiden puhkeamisen viivastymista ja
kiillepuutoksia.

Sairauden toteaminen tapahtuu verikokeiden ja rontgenkuvien avulla. Tyy-
pillisia muutoksia, joita rontgenkuvissa nahdaan, ovat luuston yleinen mine-
raalikdyhyys, kallon aukileiden hidastunut luutuminen, luun kuorikerroksen
ohentuminen ja putkiluiden maljamaiset kasvulevyjen muutokset. Keuhkojen
rontgenkuvissa todetaan leventyneet kylkiluiden paat. Laboratoriokokeis-

sa todetaan alentunut tai normaali (alkuvaiheessa) veren kalsiumpitoisuus,
alentunut fosfaattipitoisuus ja kohonnut lisakilpirauhashormonin pitoisuus.
D-vitamiinin aktiivisen muodon, kalsitriolin pitoisuus on poikkeavan matala.
Seka laboratoriokokeissa etta rontgentutkimuksissa todettavat muutokset
ovat yleensa selvasti voimakkaampia kuin tavallisessa D- vitamiinin puutok-
sesta johtuvassa riisitaudissa. Riisitautimuutokset ja laboratorioarvot eivat
myoskaan korjaannu tavallisella D- vitamiinilla, ja diagnoosi voidaankin usein
varmistaa tallaisella hoitokokeella.



2.2.2 Hoito

D-vitamiinista riippuvaisen tyypin 1 riisitaudin hoitoon kaytetaan lyhytvai-
kutteisia aktiivisia D-vitamiinivalmisteita ja mahdollisesti myds ylimaaraista
kalsiumia, etenkin sairauden alkuvaiheessa. Jos laakkeita saa lilan vahan,
riisitaudin oireet uusiutuvat. Liiallinen kalsiumin anto taas voi aiheuttaa munu-
aisten toiminnan hairiéta veren kalsiumpitoisuuden liian suuren nousun takia.
Laakkeiden saannollinen kayttd on valttamatonta sairauden hoidossa ja
tarve ladkehoidolle on elinikainen. Hoidon vaikuttavuutta seurataan kasvun ja
riisitaudin piirteiden perusteella, seka verikokein ja rontgenkuvauksella. Hyvin
hoidettuna tama tyypin 1 riisitauti ei aiheuta lapsen terveydentilassa tai kas-
vussa ja kehityksessa hairioita.

Tasta sairaudesta on olemassa myods toinen muoto, D-vitamiinista riippuvai-
nen tyypin 2 D-vitamiiniresistenssi, jossa aktiivinen D-vitamiini ei pysty vaikut-
tamaan kohdekudoksissa. Tama tyyppi on erittain harvinainen ja sairautta ei
tiettavasti ole todettu Suomessa. Tyyppi 2 on vaihtelevampi kulultaan ja sen
hoito on paljon haasteellisempaa.

2.3 Hypofosfatasia

Hypofosfatasia on perinndllinen ja erittdin harvinainen aineenvaihduntasai-
raus, joka ilmenee hampaiden ennenaikaisena irtoamisena ja luusto-oireina.
Luuston rontgenmuutokset muistuttavat riisitaudin |10ydoksia, mutta hypo-
fosfatasia poikkeaa riisitaudin kuvasta laboratorioléyddsten perusteella.
Hypofosfatasia voidaan jakaa paatyyppeihin sen puhkeamisajankohdan ja
vaikeusasteen mukaan. Naita ovat perinataali-(syntyman laheisyydessa oleva
aika), infantiili-(pikkulapsi-ika), lapsuusian-, aikuisian- ja odontohypofosfata-
sia. Hypofosfatasia voi periytya peittyvasti, jolloin kummaltakin vanhemmal-
ta peritaan sama muuttunut geeni tai vallitsevasti, jolloin geenivirhe on niin
voimakas, etta jo yksi viallinen geeni riittda aiheuttamaan sairauden tai sen
puhkeamisen myohemmalla ialla.

2.3.1 Oireet ja tutkimukset

Hypofosfatasian perinataalimuodossa havaitaan vauvalla jo kohdussa hei-
kentynytta luun mineralisaatiota ja luuston epamuodostumia, jotka kuitenkin
osoittavat etenevaa paranemista kolmannen raskauskolmanneksen aikana.
Varhaisessa lapsuudessa ilmenevassa infantiilimuodossa lapsi vaikuttaa
syntymansa jalkeen kehitykseltdan normaalilta, mutta hypofosfatasian oireet
seka kasvun ja motorisen kehityksen hairiot ilmaantuvat yleensa kuuden
ensimmaisen kuukauden aikana. Oireena saattaa ilmeta myos hengityksen
ongelmia rintakehan epamuodostumisen takia. Huolimatta avoinna olevasta
lakiaukileesta ennenaikainen kallonsaumojen yhteen kasvaminen on myds
yleinen piirre. Muita oireita ovat laaja-alainen luuston mineraalipitoisuuden



(mineralisaation) hairid, luuston muutokset ja hyperkalsemia. Alkuvaiheiden
jalkeen lapsilla todetaan usein spontaania mineralisaation paranemista ja
kliinisten ongelmien lievenemista, lukuun ottamatta kraniosynostoosia, joka
saattaa vaatia leikkaushoitoa. Nailla lapsilla maitohampaiden ennenaikainen
irtoaminen ja lyhytkasvuisuus aikuisena on yleista, mutta ennuste on myon-
teinen.

Lapsuusian hypofosfatasialle ominaista on lyhytkasvuisuus, luuston epamuo-
dostumat kuten pitkakalloisuus ja suurentuneet nivelet, viivastynyt motorinen
kehitys ja topottava kavely. Myohemmalla ialla voi esiintya rasitusmurtumia
seka luukipuja ja kallonsaumojen ennenaikainen sulkeutuminen voi aiheuttaa
paansarkya. Maitohampaiden menettaminen ennenaikaisesti noin 5kk - 4v
iassa etenkin alaleuan etualueelta on yleista ja on usein ensimmainen havait-
tu oire.

Aikuisiassa ilmenevassa muodossa ensimmaisena oireena saattaa olla
jalkakipu, joka aiheutuu rasitusmurtumasta jalkaterassa tai reisiluun rasitus-
murtumasta aiheutuva reisikipu. Myohemmin saattaa ilmaantua niveloireita
mm. nivelruston kalkkeutumisen (kondrokalsinoosi) pohjalta. Monilla potilailla
myds hampaiden ennenaikainen putoaminen on mahdollista.

Odontohypofosfatasiassa hammasmuutokset saattavat olla ainoa taudin ilme-
nemismuoto. Odontohypofosfatasia tulisi ottaa huomioon kaikilla potilailla,
joilla on selittamatonta hampaiden puuttumista tai ennenaikaista putoamista.

Hypofosfatasia diagnosoidaan tutkimalla verinaytteesta luussa, maksassa ja
munuaisissa esiintyvan alkaalisen fosfataasin pitoisuus, joka on alentunut.
Lisaksi veren kalsiumpitoisuus on yleensa koholla. Virtsan fosfoetanolamii-
nipitoisuus on koholla ja tama erityistutkimus yhdessa matalan alkaalisen
fosfataasin pitoisuuden kanssa yleensa varmistaa diagnoosin. Pitkien luiden
paissa havaittavat luuston kehityksen hairiot tukevat diagnoosia. Mikali nama
eivat tuota tarpeeksi varmaa tulosta, taudin diagnoosi voidaan varmistaa
geenitestilla.

2.3.2 Hoito

Hypofosfatasian oireiden lievittamiseen ja hoitoon kaytetaan tulehduskipu-
laakkeita. Yksittaisilla aikuisilla hypofosfatasiapotilailla on kaytetty rasitusmur-
tumien hoitoon lyhyina jaksoina teriparatidia (ihmisen lisakilpirauhashormo-
nia vastaava valmiste), mutta l1aaketta ei voida kayttaa lapsuusiassa. Veren
kalsiumpitoisuuden kohoaminen (hyperkalsemia) saattaa vaatia maitotuottei-
den kayton rajoittamista. Hypofosfatasiaan ei ole olemassa parantavaa hoi-
toa. Potilaita seurataan laakarin, hammaslaakarin ja muiden asiantuntijoiden
toimesta saanndllisesti normaalin kasvun ja kehityksen turvaamiseksi.
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3 Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet

ja hampaat

Yleisimmat suun sairaudet ovat hampaiden reikiintyminen (karies) ja iensai-
raudet (gingiviitti ja parodontiitti). Naiden aiheuttajana on hampaiden pinnalle
muodostuva bakteerien muodostama biofilmi. Silmin havaittavaa paksua bio-
filmia kutsutaan useasti myds hammasplakiksi. Se on kellertava, tahmainen
kerros hampaan pinnalla, joka irtoaa esimerkiksi hampaan pintaa kynnella
raaputtamalla. Suusairaudet ovat tyypillisia kroonisia (pitkaaikaisia, jatkuvia)
sairauksia, joiden kulkuun potilas voi vaikuttaa omilla toimillaan. Suusaira-
uksien tehokkainta hoitoa on varhaislapsuudesta asti toteutettu paivittainen
hampaiden huolellinen mekaaninen puhdistus, riittava fluorin saanti ja terveel-
liset ruokailutottumukset. Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksilla
on tyypillisesti vaikutusta myods hampaiden kovakudosten kehitykseen ja ne
voivat lisata nain alttiutta suun sairauksille.

Hypofosfateemisessa riisitaudissa hampaat voivat nayttaa taysin normaaleil-
ta, vaikka niiden rakenteessa olisi merkittavia mikroskooppisia poikkeamia
normaalista. Rakennepoikkeamia tavataan sekad maitohampaiden etta pysy-
vien hampaiden Kiilteessa ja dentiinissa. Kiille voi olla paksuudeltaan tavan-
omaista ohuempi. Yleisimmin kehityshairidita havaitaan kuitenkin dentiinissa,
joka on rakenteeltaan epasaanndllista ja normaalia lapaisevampaa. Hampaan
ydinontelo (pulpa) voi olla myos kooltaan tavallista suurempi ja ulottua Iahel-
le kiilteen ja dentiinin rajaa erityisesti hampaan kuspin (nysterman) alueella.
Nama kehityshairiot voivat altistaa potilasta sille, ettd suuontelon mikrobeja
paatyy terveen hampaan sisalle. Myds hampaiston vahainenkin hiominen tai
kiilteen kuluminen saattaa avata bakteereille paasyn pulpaan. Hampaan si-
salle voi syntya nain bakteeri-infektio ja hammasta ymparoivaan luuhun tuleh-
duksellinen puolustusreaktio. Potilas voi huomata taman hampaan kipuiluna
tai turvotuksena hampaan juuren alueella. Joskus turvotukseen liittyy myos
itsestaan syntyva limakalvoyhteys (fisteli) suuontelosta hampaan juurenkarjen
alueelle. Taman kautta voi suuhun erittya markaista verensekaista nestetta.
Hypofosfateemista riisitautia sairastava voi siis saada hammasinfektion ilman
hampaan reikiintymista. Tallaisen hammasinfektion hoitoon liittyy aina syylli-
sen hampaan juurihoito tai sen poistaminen. Joskus infektion hoidon tukena
kaytetaan myds mikrobilaakkeita (antibiootteja). Hypofosfatemisen riisitaudin
hoidossa kaytettavalla aktiivisella D-vitamiinilla nayttaisi olevan suotuisa ham-
masinfektioiden maaraa vahentava vaikutus. Valitettavasti se ei kuitenkaan
poista hammasinfektioita kokonaan. Uusimmissa tieteellisissa julkaisuissa on
viitteita siita, etta hypofosfateemista riisitautia sairastavat saattavat olla myos
muuta vaestda suuremmassa riskissa sairastua aikuisialla hampaiden kiinni-
tyskudosten sairauksiin (parodontiitti).

Hypofosfatasiassa potilaiden kliininen taudinkuva vaihtelee runsaasti. Suun



ongelmista helpoimmin havaittava on maitohampaiden varhainen irtoaminen
ilman normaalia hampaiden vaihduntaan liittyvaa juuren resorboitumista.
Tama voi olla myods sairauden ensioire. Eraassa hypofosfatasian muodossa
suurin osa oireista kohdistuu hammaskudoksiin. Hampaan kovakudoksis-

ta dentiinissa ja juurisementissa on havaittu rakennepoikkeavuuksia. Myos
tavallista laajempia hampaiden ydinonteloita ja juurikanavia on raportoitu.
Jos potilas menettaa omat hampaansa, niin puutosta voidaan korjata ham-
masproteeseilla. Kasvavalla lapsella hammasproteesia on uusittava tiheasti
kasvojen alueen kasvun ja kehityksen maaraamassa tahdissa.

Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet ovat harvinaisia sairauksia
ja niiden hampaistovaikutukset eivat monestikaan ole tuttuja perusterveyden-
huollon hammashuollossa toimiville. Siksi taman potilasryhman hammashoi-
don koordinointi ja osin myds hoidon toteutus kuuluvat yliopistosairaaloiden
suusairauksien poliklinikoille. Siella hoito on moniammatillista ja yhdistyy
perussairauden hoitoon. Kotona tapahtuva paivittdinen hampaiden perushoito
on kaiken suun terveyden kulmakivi ja sen merkitysta ei voi koskaan liikaa
korostaa.

4 Fysioterapia

Liikunta- ja toimintakyky / Fysioterapia

On tarkeaa, etta lapsi likkuu monipuolisesti ja oppii siten kayttamaan keho-
aan ja tuntemaan omat fyysiset kykynsa ja rajansa. Liikkumalla eri tavoin
opimme hallitsemaan omaa kehoa, liikkkumista, lihasvoimaa, nopeutta, tasa-
painoa, koordinaatiota ja vahvistamaan kehon ku-
vaamme eli sita kuinka sinut olemme oman kehom-
me kanssa. Lapsi tarvitsee monipuolisia toimintoja
motoristen taitojen harjaantumiseen ja normaalin
kehityksen tukemiseen. Useimmiten riittdavan moni-
puolinen liikunta on seurausta normaalista leikista ja
touhuamista. Sairaus tai vamma voi kuitenkin aihe-
uttaa liikkumisen tai liikuntasuorituksen vaikeutta, jol-
loin lapsi helposti oppii virheellisen kasityksen, ettei
ole "liikunnallinen”. Vanhemman on tarkeaa tukea
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lapsen itsetuntoa liikuntaan liittyvissa asioissa. Tarkeinta ei ole erityisen hyva
suorittaminen, vaan liikunnan ilo ja siina onnistuminen.

Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksiin voi liittya erilaisia liikunta-
ja toimintakykyyn vaikuttavia tekijoita. Naita ovat mm. luustopoikkeavuudet,
lyhytkasvuisuus, ylipaino, murtumat, alhainen lihasjantevyys, henkinen kehi-
tystaso. Lapsen motorinen kehitys saattaa hidastua, mutta yleensa kehitys
ottaa ikatason kiinni myéhemmalla ialla. Mikali kalsium- ja fosfaattiaineen-
vaihdunnan sairauteen liittyy eriasteista kehitysvammaa, voi tama vaikuttaa
likunta- ja toimintakykyyn seka pienella lapsella ettd myds nuorena ja jopa
aikuisena. Liikunta- ja toimintakyvyn kannalta merkittavimmat luustopoikkea-
vuudet ovat alaraajojen pitkien luiden taipuminen. Tama voi aiheuttaa nivel-
kulumaa joka johtaa kipuun. Tyypillisesti ongelmat ovat polvissa ja lonkissa.
Nilkat ja ranteet ovat usein paksut ja nivelten liikkuvuus voi olla rajoittunut.
Aineenvaihdunnan hairididen vuoksi nivelet voivat olla joko yliliikkuvia, jol-
loin esimerkiksi alaraajojen asento ei ole stabiili tai sitten niveliin voi kehittya
normaalia lilkerataa rajoittavaa jaykkyytta. Nivelen liikerajoitus voi ajan myo6ta
johtaa lihaskireyksiin. Luustopoikkeavuudet vaativat joskus ortopedisia kor-
jaustoimenpiteita, joiden jalkeen kuntoutus fysioterapian muodossa saattaa
olla tarpeen.

Raajoissa ja vartalossa voi olla poikkeuksellista kasvun ongelmaa ja raajat
voivat jaada keskivertoa lyhnyemmiksi. Lyhyet raajat vaikuttavat liikunta- ja
toimintakyvyn asioihin, esimerkiksi nopeuden ja ketteryyden kannalta heiken-
tavasti. Lyhytkasvuisuus ei aina valttamatta aiheuta rajoituksia lilkkuntakykyyn,
mutta toimintakykyyn kyllakin. Yhteiskuntamme on rakennettu keskipituisille
eli lyhytkasvuisena on hankala ja joskus mahdoton ylettya tarvittaviin paikkoi-
hin. Ylettymisen ongelmaa voidaan vahentaa sopivilla rakenneratkaisuilla se-
ka erilaisin apuvalinein. Vaikka lyhytkasvuisen liikuntakyky sindnsa on hyva,
voi olla hankalaa pysya muiden ihmisten vauhdissa esimerkiksi kavellessa.
Tahan monet nuoret ovat saaneet apua hankkimalla itselleen potkulaudan.

Tuki- ja liikuntaelin-ongelmat (Tule-ongelmat) saattavat altistaa liikkuntakyvyn
alenemiseen ja kdmpelyyteen, jotka voivat johtaa inaktiivisuuteen. Mikali fyy-
sinen rasitus on vahaista, riski ylipainoon on merkittava. Erityisen haitallista
ylipaino on yhdistettyna alaraajojen luusto- ja nivelongelmiin. Ylipaino lisaa
naitd ongelmia. Fyysinen aktiivisuus ja saanndllisen liikunnan harrastaminen
on hyva lisa ja tuki painonhallinnassa. Uinti on usein hyva ja soveltuva liikun-
ta- ja kuntoilumuoto henkilGille, joilla on tuki- ja liikuntaelin-ongelmia (esim.
nivelkipuja alaraajoissa).

Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunta sairauksiin liittyy luunmurtumien heik-
ko luutuminen. Tyypillisimmin murtumat ovat rasitus/vasymistyyppisia eika
niinkaan seurausta suurienergisista tormayksista tai kaatumisista. Heikko
luutuminen vaatii pitkia immobilisaatioaikoja, esimerkiksi kipsauksia ja nama



taasen johtavat lihassurkastumaan, suorituskyvynlaskuun, luuston hauras-
tumiseen jne. Murtumien hoitoon liittyen ja niiden jalkeen saattaa aktiivinen
kuntoutus fysioterapian muodossa olla tarpeen.

Lihasjanteys (lihastonus) on ihmisella yksiléllinen ja synnynnainen ominai-
suus. Alhainen lihasjanteys (hypotonia) on tyypillista kalsium- ja fosfaattiai-
neenvaihdunnan sairauksissa ja se voi vaikuttaa hidastavasti pienen lapsen
motoriseen kehitykseen. Lapsi jolla on alhainen lihasjanteys, kehittyy liikun-
nallisesti yleensa hieman hitaammin ja han ei ole ehka parhaimmillaan no-
peissa liikkeissa eika reaktiokyvyssa. Lapsi voi vaikuttaa kompeldommalta ja
hitaammalta. Pienen lapsen heikko kasvu ilmenee my0s lihasheikkoutena ja
sekin hidastaa osaltaan motoristen taitojen kehittymista. Myos pitkat sairaa-
lassaoloajat ja nuorella ialla tehdyt leikkaukset voivat hidastaa motorista ke-
hitysta. Leikkauksista kuntoutuminen aktiivikuntoutuksella on tarkeaa. Mikali
lapsen motorinen kehitys on merkittavasti hidastunut em. syista, han saattaa
hyotya saannodllisesta fysioterapiasta. Harjoittelun tavoitteena on motorisen
kehityksen tukeminen ja vanhempien ohjaus, jotta he lapsensa kanssa ol-
lessaan ja hanta hoitaessaan voivat kasittelyllaan edistaa lapsen motoristen
taitojen kehittymista.

Liikunta- ja toimintaesteisen henkilon elamanlaatua ja sujuvaa arkea edistaa
toimivat apuvalineet. Naita voi tiedustella oman paikkakunnan perustervey-
denhuollosta, yleensa omalta terveysasemalta.

5 Arjessa selviytyminen

"Wamma tai sairaus on vain yksi "lis&” ihmisen kokonaisuuteen.
Vammainen tai sairas lapsi on aina ensisijaisesti lapsi ja tdmé lapsi tuo iloa
seké rakkautta perheeseen.”

Leijonaemot ry

Tieto lapsen sairaudesta aiheuttaa aluksi monenlaisia tunteita, ja on normaa-
lia tuntea epavarmuutta, ahdistuneisuutta, huolta ja syyllisyytta. Lapsen
tulevaisuus huolettaa ja sairauteen ja sen hoitoon liittyvat kysymykset vai-
vaavat mielta. Koko perhe joutuu nyt sopeutumaan uuteen tilanteeseen ja
tasapainoilemaan sairauden, perheen ja omien tarpeiden valilla. Talldin onkin
tarkeaa puhua tuntemuksistaan laheisille tai hoitohenkildkunnalle. Sosiaaliset
verkostot ja laheisten apu ovat tarkeita ja auttavat jaksamaan ja jarjestele-
maan jokapaivaista elamaa. On myds tarkeaa huolehtia omasta jaksamises-
taan jarjestamalla omaa aikaa ja mahdollisuus harrastuksiin esim. ulkopuo-
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lista hoitajaa tai omia laheisia apuna kayttaen. Alkuvaiheen sokin jalkeen on
myos hyva muistaa, ettei lapsen pitkaaikaisella sairaudella ole pelkastaan
"negatiivisia” vaikutuksia, vaan se voi myds lahentaa ja vahvistaa perhetta.

Vertaistuki on samankaltaisessa elamantilanteessa olevien ihmisten toisilleen
antamaa tukea, joka perustuu omakohtaiseen kokemukseen. Vertaistukea voi
saada yksildllisesti tukihenkilolta, internetin vertaisverkostossa tai ryhmassa,
jossa ollaan yhdessa, keskustellaan ja kokoonnutaan yhteisiin harrastuksiin.
VertaistukihenkilGilta ja -ryhmiltéd saa emotionaalista tukea, uusia nakdkulmia
seka kaytannon vinkkeja jokapaivaiseen elamaan. Uudet syntyneet ihmissuh-
teet lisdavat arjen voimavaroja ja tuovat siihen iloa ja mielihyvaa. Ajatusten
vaihto samankaltaisuutta kokevien ihmisten kanssa luo yhtenaisyyden seka
ymmarretyksi ja kuulluksi tulemisen tunnetta. Toisen ihmisen samankaltais-
ten kokemusten kuuleminen helpottaa erilaisten tunteiden ja kokemusten
hyvaksymista ja auttaa jaksamaan ja selviytymaan arjessa. Lapsille ja nuorille
vertaistuki on iso apu heidan saadessaan puhua keskenaan kokemistaan
asioista muiden samaa kokevien kanssa, jotka ymmartavat ja jakavat saman
tilanteen elamassaan.

6 Vertaistuki ja jarjestotoiminta

Invalidiliitto ry on vuonna 1938 perustettu fyysisesti vammaisten ihmisten
valtakunnallinen vaikuttamisen ja palvelutoiminnan monialajarjestd. Siihen
kuuluu 156 jasenyhdistysta ja noin 33000 henkilojasenta. Invalidiliton tekema
tyd yhteiskunnassa mahdollistaa fyysisesti vammaiselle ihmiselle toimivan
arjen myota hyvan ja itsenaisen elaman.

Invalidiliiton internetsivuilta (www.invalidiliitto.fi) I0ytyy lisatietoa liiton tarjoa-
mista palveluista, julkaisuista ja jarjestokoulutuksesta. Sivuilta 16ytyy mm.
yhteystiedot vertaistuesta vastaavaan henkildon, jonka kautta saa tietoa
vertaistukitoiminnasta seka vertaistukihenkildiden tai -perheiden yhteystie-
toja. Sivujen kautta on myos mahdollista tulostaa "Pieni palveluopas”, johon
on keratty vammaiselle henkildlle tarkeita yhteiskunnan tukimuotoja. Lisaksi
sivuilta 16ytyy paljon muuta tarkeaa tietoa.



Invalidiliiton Harvinaiset-yksikon toiminta on suunnattu henkildille, joilla on
harvinainen vamma tai sairaus, heidan perheilleen ja laheisilleen. Yksikko on
harvinaisten tuki- ja liikuntaelinvammaryhmien osaamis- ja tukikeskus, joka
sijaitsee Invalidiliton Lahden kuntoutuskeskuksessa. Yksikko keraa ja jakaa
tietoa harvinaisista tuki- ja liikkuntaelinvammaryhmista ja mahdollistaa vertais-
tuen saamisen jarjestamillaan tapaamisilla. Yksikké myods valittaa vertaistuki-
henkiloita ja -perheita. Yksikko jakaa tietoa oppaiden, koulutusseminaarien,
Harava-lehden, sahkoisen Uutiskirjeen ja sosiaalisen median avulla. Yksikon
kotisivuilta 10ytyy mm. lapsiperheille tarkoitettu tiivistetty palveluopas. Lahden
kuntoutuskeskuksessa jarjestetaan harvinaisiin vammaryhmiin kuuluville hen-
kilGille ja heidan laheisilleen Kela: n jarjestamaa ja rahoittamaa kuntoutusta.
Lisatietoa yksikon toiminnasta saa Internet-sivuilta osoitteesta www.invalidiliit-
to.fi/harvinaiset.

Kalfos ry on kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksien potilasjarjes-
to. Jarjesto tarjoaa neuvontaa, ohjausta, koulutusta ja sopeutumisvalmennus-
ta sairastuneille ja heidan perheilleen. Yhdistyksen avulla on mahdollisuus
|6ytaa toinen harvinaista sairautta sairastava henkild tai hanen omaisensa.
Potilasyhdistyksen toiminnasta saa lisatietoa osoitteesta www.kalfos.fi.

Rinnekoti-saatio/lasten kuntoutuskoti on harvinaisten sairaus- ja vammais-
ryhmien palvelu- ja osaamiskeskus. Lasten kuntoutuskoti jarjestaa koko
perheelle tarkoitettuja sopeutumisvalmennuskursseja, jotka tarjoavat uusinta
sairauteen tai vammaan liittyvaa tietoa. Kursseilla on mahdollisuus saada
vertaistukea seka vinkkeja arkipaivaan. Lasten kuntoutuskoti jarjestaa myos
nuorten itsenaistymista tukevia kursseja. Lisatietoa saa osoitteesta www.
rinnekoti.fi/lasten-kuntoutuskoti.

Leijonaemot ry:n toiminnan tarkoitus on edistaa vertaistukitoimintaa erityis-
lasten vanhempien kesken. Yhdistys tukee vanhempien jaksamista ja hyvin-
vointia seka vanhempana olemista lasten diagnooseista riippumatta. Yhdistys
toimii yli kahdellakymmenella paikkakunnalla ympari Suomea. Yhdistys jarjes-
taa vertaistukipaivia vuosittain usealla paikkakunnalla. Useassa kaupungissa
ympari Suomea kokoontuvat yhdistyksen vertaistukiryhmat. Yhdistys tarjoaa
apua varhaisessa vaiheessa heti lapsen syntyman jalkeen. Leijonaemoilla

on sivuillaan oma keskustelufoorumi ja heillda on myds ryhma Facebookissa.
Leijonaemojen toiminnasta saa lisatietoa osoitteesta www.leijonaemot. fi.

Rarelink.fi sivustolla voi verkostoitua pohjoismaalaisten harvinaista vammaa
tai sairautta sairastavien tai heidan omaistensa kanssa. Taalla voi ottaa yh-
teyden suoraan potilasyhdistyksien tai ryhmien linkitettyihin yhteystietoihin.
Sivustoa hallinnoi Harvinaiset-verkosto Suomessa. Lisatietoja Rarelink-sivus-
tosta saa osoitteesta www.rarelink_fi.
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7 Yhteiskunnan tuki

Kela myontaa erilaisia tukia ja palveluita sairaan tai vammaisen lapsen van-
hemmille. Naiden tarkoituksena on tukea pitkaaikaisesti sairaiden henkildiden
ja heidan perheidensa selviytymista ja elamanlaatua. Yksi tallainen tuki on
alle 16-vuotiaan vammaistuki. Tuen saaminen edellyttaa vahintaan kuuden
kuukauden mittaista hoitoa, huolenpitoa ja kuntoutusta ja etta lapsen hoidos-
ta aiheutuu tavallista suurempaa rasitusta vastaavan ikaiseen terveeseen
lapseen verrattuna. Tukea voi saada maaraajaksi tai kunnes lapsi tayttaa

16 vuotta.

Erityishoitorahaa voi Kelasta saada alle 16-vuotiaan lapsen sairaalahoidon
ja siihen liittyvan kotihoidon ajalta. Erityishoitorahan tarkoitus on korvata
ansionmenetykset ajalta, jonka joutuu olemaan pois tyosta lapsen hoidon tai
kuntoutuksen takia ja tahan vaaditaan laakarilta D-todistus sairauden vaikeu-
desta seka vanhemman hoitoon osallistumisen tarpeellisuudesta.

Kelan kuntoutus- ja sopeutumisvalmennuskursseja voidaan myontaa
vaikeavammaisen laakinnallisena, ammatillisena tai harkinnanvaraisena kun-
toutuksena. Sopeutumisvalmennuskursseilla pyritddn antamaan tietoa sairau-
desta ja sen vaikutuksista ja tukea selviytymisessa sen kanssa. Sopeutumis-
valmennuksiin tarvitaan laakarin laatima kuntoutussuunnitelma tai B-lausunto,
jossa suositellaan sopeutumisvalmennusta.

Laakarissakaynneista ja muista hoitoon liittyvista kaynneista on mahdollisuus
hakea matkakorvausta, joten on tarkeaa muistaa pyytaa aina matkakorvaus-
todistus laakarilta. Lisatietoja Kelan myontamista tuista |0ytyy osoitteesta
www.kela.fi.

Sairasta tai vammaista lasta kotona hoitavan henkilén on mahdollista saada
omaishoidontukea kunnalta. Tuki on harkinnanvarainen ja sen maksaa sosi-
aalitoimi. Lisatietoja tasta saa omasta kotikunnasta.



8 Sanasto

Alveoliluu = hammaskuoppien seinamien tiivis luu

Autosomaalinen = ei-sukupuolikromosomeissa periytyva

Diagnoosi = taudinmaaritys

Geenitesti = perintotekijatutkimus

Hydroksylaatio = muodostuminen

Hypokalsemia = veren kalsiumpitoisuuden lasku

Hyperkalsemia = veren liiallinen kalsiumpitoisuus

Infantiili- = pikkulapsi-ika

Karies = hampaiden reikiintyminen

Kliininen = sairaanhoidollinen, potilaiden tutkimiseen tai hoitoon liittyva

Komplikaatio = aikaisempaan tautitilaan tai hoitoon liittyva hairié/sivu-
vaikutus

Kraniosynostoosi = kallon saumojen liian aikainen yhteen kasvu
Metafyysi = kasvulevy

Mineralisaatio = luuston kivennaisainepitoisuus

Molekyylibiologia = solun rakennetta, toimintaa ja saatelya kasitteleva
Motorinen kehitys = liikkeisiin liittyva kehittyminen

Ortopedia = tuki- ja liikuntaelinten vammoihin ja sairauksiin erikoistunut |aa-
ketieteen ala

Perinataali- = ennen syntymaa, syntyman aikana tai pian syntyman jalkeen
oleva aika

Pulpaontelo = hampaan ydinontelo

Spontaani = itsestdan tapahtuva
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9 Kirjallisuus ja linkkivinkit

Invalidiliitto:

www.invalidiliitto.fi

Invalidiliiton Harvinaiset - yksikko:

www.invalidiliitto.fi/harvinaiset

Invalidiliiton Lahden kuntoutuskeskus:

www.lahdenkuntoutuskeskus.fi

Kalfos Ry:

www.kalfos fi

Rinnekoti-saatio/Lasten kuntoutuskoti

www.rinnekoti.fi/lasten-kuntoutuskoti

Kela:

www.Kela.fi

Leijonaemot ry:

www.leijonaemot.org

Vapaaehtoisten harvinaisiin sairaus- ja vammaryhmiin kuuluvien henkildiden
yllapitama vertaistuki sivusto:

www.Harvinaiset.net

Tietoa harvinaisista sairauksista, -laakkeista ja palveluista:

www.orpha.net

Pohjoismaisia potilasyhdistyslinkkeja:

www.rarelink.fi
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Invalidiliiton Harvinaiset-yksikkd on harvinaisten tuki- ja likuntaelinvammojen
osaamis- ja tietokeskus, joka julkaisee Harvinaiset-opassarjaa, johon myos
tama kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet opas kuuluu. Tarkoituk-
sena on yhteistyossa diagnoosiyhdistysten kanssa tehda oppaita, jotka ovat
avuksi arjen elamassa.

Oppaiden tavoitteena on levittda muutoin niin hankalasti saatavissa olevaa
vammakohtaista tietoa suomen kielella ja ne ovat tarkoitettu harvinaisiin vam-
ma- ja sairausryhmiin kuuluville henkildille ja heidan laheisilleen seka tervey-
denhuollon, sosiaalitoimen ja koulutoimen ammattilaisille.

Harvinaiset oppaat

- Erbin pareesi 2003

- Rustohiushypoplasia 2003

- Osteogenesis Imperfecta 2004
- Marfan-oireyhtyma 2004

- Dysmelia 2007

-APS [ jaAPS 11 2010

- Anusatresia 2010

- Hirschsprungintauti 2010

- Kampurajalka 2010

- Perthes 2011

- Esofagusatresia 2011

- AMC 2012

- Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet 2012
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