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ESIPUHE

Marfanin oireyhtyma on kaikkialla maail-
massa ilmeneva, harvinainen, perinnéllinen,
moniin elimiin vaikuttava sidekudossairaus.
Oireyhtyman esiintyvyys Suomessa on noin
50-100:1000000, ja sita sairastavia on
tallé hetkellda noin 250-500 henkil®a. Sai-
raus tai vamma maadritelldan EU:ssa harvi-
naiseksi, kun sen esiintyvyys vaestossa on
korkeintaan viisi 10000:sta.

Invalidiliitto ry:n Harvinaiset-yksikké on har-
vinaisten tuki- ja liikuntaelinvammaryhmien
osaamis- ja neuvontakeskus. Yksikkd julkai-
see Harvinaiset-opassarjaa. Oppaita teh-
ddan yhteistydssa harvinaisiin sairauksiin
perehtyneiden asiantuntijoiden, potilasyh-
distysten seka sosiaali- ja terveydenhuollon
oppilaitosten kanssa. Oppaiden tavoitteena
on helpottaa harvinaisiin sairaus- ja vamma-
ryhmiin kuuluvien ja heidan léheistensa ar-
jen elamaa. Niista hydtyvat myds sosiaali-
ja terveydenhuollon seka koulutoimen am-
mattilaiset. Oppaiden avulla Harvinaiset-yk-
sikkd levittdd muutoin vaikeasti saatavaa tie-
toa harvinaisista sairauksista.

National Marfan Foundationin julkaisua
"The Marfan Syndrome” kaytettiin lahteena
Harvinaiset-yksikdn vuonna 2004 julkaise-
massa potilasoppaassa, jonka pohjalta opas
on paivitetty nykyhetkeen. Opas rajoittuu
varsinaiseen Marfanin oireyhtymaan, vaik-
ka siina esitetaankin erdiden samankaltais-
ten oireyhtymien tarkeimmat piirteet. Opas
on tarkoitettu eri-ikaisille Marfanin oireyh-
tymaa sairastaville, heidan laheisilleen seka
terveydenhuollon ja sosiaalialan ammatti-
laisille. Opas edustaa kirjoittajiensa omista
kokemuksista ja ladketieteellisista tutkimuk-
sista saamia kasityksia Marfanin oireyhty-
masta. Oppaaseen ei ole mahdollista tehda
vuosittain muutoksia, joita tieteellisen tut-
kimuksen edistyminen edellyttaisi. Suositte-
lemme, etté lukija hakee uusinta tietoa joko
Suomen Marfan-yhdistyksen tai ulkomais-
ten yhdistysten, esimerkiksi Yhdysvaltojen
Marfan-yhdistyksen, nettisivuilta.

Opas jakautuu kolmeen osaan: laaketie-
teelliseen katsaukseen Marfanin oireyhty-
mastd, sen aiheuttamiin psykososiaalisiin
seurauksiin ja niiden hoitoon seka laajaan
tietopakettiin yhteiskunnan nykyisista tuki-
keinoista.
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Oppaan sisalléon ovat tuottaneet Marfanin
oireyhtymaan perehtyneen asiantuntijaryh-
man jasenet: kokoonkutsujana perinnélli-
syyslaakari Silva Saarinen / HUS, Kliinisen ge-
netiikan yksikk®; lastenortopedi Matti Aho-
nen / HYKS, Lastenklinikka; psykiatri Mer-
ja Arndt / Jyvaskyla; naistentautien ja syn-
nytysten erikoisladkari Ulla Ekblad / TYKS,
Naistenklinikka; fysiatrian erikoislaakari
Harri Hamalainen / HYKS, Kuntoutusyksikko;
lastenkardiologi Eero Jokinen /HYKS, Las-
tenklinikka; sydan- ja verisuonikirurgi Mik-
ko Jormalainen / HYKS, Rintakirurgian kli-
nikka; keuhkoldakari Marjukka Myllarniemi
/ HYKS, Keuhkosairauksien klinikka; kardio-
logi Jussi Niiranen / HYKS, Sydan- ja keuhko-
keskus; katilo, seksuaaliterapeutti Mari
Paivaniemi; Leila Raninen / Suomen Mar-
fan-yhdistys ry; silmalaakari Petri Tommila /
HYKS, Silméklinikka; hammaslaakari Janna
Waltimo-Sirén / Helsingin yliopisto, Ham-
masladketieteen osasto; perinndllisyyslaa-
ketieteen opettaja Teppo Varilo / Helsingin
yliopisto, Ladketieteellisen genetiikan osas-
to; fysioterapeutti Lilian Nieminen / Validia
Kuntoutus Lahti; lastenlaakari ja perinnélli-
syyslaakari llkka Kaitila / Helsingin yliopisto,

Laaketieteellisen genetiikan osasto, seka In-
validiliton Harvinaiset-yksikdn suunnittelija
Mirja Heikkila. Marfan-yhdistyksen asian-
tuntijoina ovat olleet Tiina Nurminen ja Kir-
si Onnela.

Sydankuvat sivuilla 16—20 on piirtédnyt sy-
dan- ja rintaelinkirurgian erikoisladkari Jussi
Ropponen / HYKS, Sydan- ja keuhkokeskus.
Mustavalkoiset piirroskuvat ovat National
Marfan Foundationin julkaisusta “The Mar-
fan Syndrome”.

Invalidiliiton Harvinaiset-yksikkod kiittaa
lampimasti kaikkia oppaan tekemiseen
osallistuneita asiantuntijoita ja Suomen
Marfan-yhdistysta. Lisatietoa Invalidiliiton
Harvinaiset-yksikdsta saa verkkosivuilta:
www.invalidiliitto fi/harvinaiset

Lahdessa helmikuussa 2016

Invalidiliitto ry
Harvinaiset-yksikké
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1 MARFANIN OIREYHTYMAN MAARITELMA

Marfanin oireyhtyma sairautena juontuu jo
1800-luvun lopulla julkaistusta yksittdisen
sairaan lapsen kuvauksesta. Yli 30 vuotta
my&hemmin nimitys vakiintui diagnostisena
kasitteenad epéatavallisen pitkajasenisille,
hoikkarakenteisille, heikkonakaisille lapsille
ja aikuisille, jotka saattoivat dkillisesti me-
nehtya sydansairauteen. Samoihin aikoihin
Marfanin oireyhtyma huomattiin perinnél-
liseksi sairaudeksi. 1960-luvulla Yhdysval-
loissa vakiintuivat kasitykset Marfanin oire-
yhtyman sairauspiirteista, erityisesti riskista
aortan repeamiseen, ja periytymistavasta.
Tuolloin alkoi my&s kehitys sairausongel-
mien hoitoperiaatteiksi.

Marfanin oireyhtyma ilmenee usein jo lap-
suudessa epatavallisen nopeana, epasuhtei-
sena kasvuna (pitkaraajaisuus), rintakehan ja
selkdrangan epamuotoisuutena, nivelten yli-
likkuvuutena, vaihtelevana likinakoisyytena,
aortan laajentumana ja riskina sen akilliseen
repeamiseen eli akkikuolemaan. Piirteiden
vaikeusasteet kuitenkin vaihtelevat ja siksi
oireiden tunnistaminen eli diagnosointi voi
viivastya aikuisikdan. Joskus diagnoosi sel-
viaa vasta akkikuoleman syyta selvitettaes-
sd. Marfanin oireyhtyma johtuu perint6-
tekijdmuutoksesta eli geenimutaatiosta,
joka periytyy Mendelin séanndén mukaisesti
vallitsevasti: oireyhtymaa sairastavia l6ytyy

perattaisista sukupolvista. Usein mutaatio
on kuitenkin uusi, jolloin sairas on ainoa
suvussaan.

Viimeisten kahden vuosikymmenen aika-
na tapahtunut geneettisten eli perinnél-
listen sairauksien selvitysmahdollisuuksien
mullistus on muuttanut kasitykset Marfa-
nin oireyhtymasta: yhden sairauden taus-
talta on noussut n. 10 toisiaan muistutta-
vaa harvinaista sairautta, joiden perussyy on
eri geenin eli perintdtekijan mutaatio. Saira-
uksia kutsutaan Marfanin oireyhtyman kal-
taisiksi sairauksiksi. Naitd ovat mm. Loyes—
Dietzin oireyhtyma, suvuttainen rinta-aor-
tan pullistuma ja kontrakturaali araknodak-
tylia. Kansainvalisen sopimuksen perusteel-
la Marfanin oireyhtyma on erotettu omaksi,
diagnostisilta kriteereiltdan ja sairauspiirteil-
taan selkeasti erilliseksi sairaudeksi, jolla on
ennustettavissa oleva sairaudenkulkunsa ja
komplikaatioriskinsa. Marfanin oireyhtyman
voivat aiheuttaa vain fibrilliini-1-perintdteki-
jassa (FBN1) olevat mutaatiot. Tutkimuksen
kautta on opittu jotain niista monimutkai-
sista biologisista mekanismeista, joiden hai-
riét aiheuttavat Marfanin oireyhtyman ter-
veydelliset harmit. Tama vield aluillaan ole-
va kehitys tarjoaa mahdollisuudet 16ytaa te-
hokkaat keinot ongelmien hoitamiseksi ja
komplikaatioiden ehkaisemiseksi.




2 MARFANIN OIREYHTYMAN SAIRAUSPIIRTEET

JA NIIDEN HOITO

2.1 Tuki- ja liikuntaelimisto

Kadet ja jalat

Yleensa marfaanikolla on pitkat raajat, sor-
met ja varpaat suhteessa muuhun varta-
loon. Marfaanikko kasvaa usein kasvuen-
nustettaan pidemmaksi istumakorkeuden
eli selan pituuden ollessa kuitenkin normaa-
li. Nivelet ovat usein yliliikkuvia, minka vuok-
si nivelkivut ovat yleisia. Jalkaterat saattavat
olla poikkeavan pitkat ja kapeat. Sidekudok-
sen joustamisesta johtuva lattajalkaisuus
on tavallista, ja tukipohjalliset seka erityis-
valmisteiset jalkineet ovat monelle tarpeen.
Myds muun tyyppisia jalkateran virheasen-
toja voi esiintya. Pitkaraajaiset ja ikdisiaan
pidemmat marfaanikko-nuoret liikkuvat ja
juoksevat usein ikaisiaan kdmpeldmmin.

Rintakeha

Rintakehan epamuotoisuudet ovat marfaa-
nikoilla yleisia ja johtuvat kylkiluiden liika-
kasvusta. Rintakehan etuosaan voi kehittya
epasymmetrinen kuopparinta tai kananrin-
ta. Kuopparinta ja kananrinta ovat yleensa
kosmeettisia haittoja. Vain harvoin kuoppa-
rinta aiheuttaa merkittavaa ongelmaa keuh-
kojen tai syddmen toiminnalle. Rintakehan
epamuotoisuutta voidaan hoitaa leikkauk-
sella, kun lapsen kasvu on paattynyt. En-
nen kasvun paattymista tehtavan leikkauk-
sen lopputulos ei aina ole pysyva.

Selkd, lanneranka ja lantio
Skolioosi eli kieroselkaisyys ja kyfoosi eli
koyryselkaisyys ovat marfaanikoilla tavallisia.

Syyna pidetaan nopean kasvun lisaksi side-
kudosten tukirakenteiden I8ysyytta. Suurim-
mat muutokset tapahtuvat nuorilla nopean
kasvun vaiheessa, jolloin selkdrangan tilaa
on seurattava saanndllisesti. Valtaosa se-
lan kayryyksista on lievid, eivatka ne edel-
lyta erityista hoitoa. Skolioosin korsettihoi-
toa kaytetaan, jos skolioosi etenee yli 20 as-
teen ja merkittavaa selan kasvua on edel-
leen odotettavissa. Korsettihoito estaa osal-
la potilaista skolioosin lisdantymisen. Yli 45
asteen skolioosi yleensa lisadntyy myos kas-
vun paattymisen jalkeen ja edellyttaa siten
leikkaushoitoa. Selan ryhtivirheita ja kyfoo-
sia voidaan hoitaa fysioterapialla.

Keskushermostoa, selkdydinta ja osin her-
mojuuria ymparodi kovakalvo eli duura, joka
koostuu padasiassa sidekudoksesta. Mar-
faanikoilla on hyvin usein lannerangassa
selkdydinkanavan ja kovakalvon alaosan
laajentuma (duuran ektasia). Laajentuma on
yleensa oireeton, mutta joskus se aiheuttaa
alaselan ja alaraajojen kipuja. Kovakalvo voi
tydntya nikamien valista jopa lantion sisa-
puolelle.

Osalla marfaanikoista lonkkanivelkuoppa
painuu normaalia syvemmalle lantion sisaan
(acetabulum protruusio). Painuma aiheut-
taa ainoastaan osalle marfaanikoista oirei-
ta, joita ovat lonkkakipu ja liikerajoitukset.
Jos kasvun paatyttya lonkkaniveleen kehit-
tyy hankala kipuoire tai liikerajoitus, voidaan
tehda lonkan keinonivelleikkaus.
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Aiemmin kaytettyja pituuskasvun hormo-
naalisia jarrutushoitoja ei enaa anneta ty-
t6ille hoitojen aiheuttamista haittavaikutuk-
sista johtuen. Pojilla pituuskasvun jarrutus-
hoidoille ei ole yleensa ollutkaan tarvetta.
Tarvittaessa pituuskasvua voidaan kuiten-
kin jarruttaa kirurgisella toimenpiteelld, jos-
sa pysdytetaan raajan kasvulevyjen toimin-
ta. Vastaavaa toimenpidetta voidaan kayt-
taa, jos jalkateran tai varpaiden liiallisesta
kasvusta aiheutuu hankaluuksia kipujen tai
sopivien jalkineiden I6ytédmisen vuoksi.

Marfaanikoilla on usein alentunut luun-
tiheys eli osteopenia tai -poroosi, mutta li-
saantynyttd murtuma-alttiutta ei ole kuvat-
tu. Osteoporoosin ennalta ehkdisemiseksi
on tarkeda huolehtia niin lasten kuin aikuis-
tenkin riittavasta kalsiumin ja D-vitamiinin
saannista seka luustoa ja lihaksistoa vahvis-
tavasta liikunnasta.

Kuva 2.2 A: Takaa katsottaessa voidaan
havaita sekd oikean hartian ettd vasemman
lantioharjanteen kohoasento, B ja C: Taivutus
eteen saattaa paljastaa skolioosin, D: Sivusta
katsottaessa tulee esiin korostunut kyfoosi
(koyryselkd).




Kuva 2.3 Vasemmanpuoleisessa
kuvassa pitkdsormisuus suhtees-
sa ranteen paksuuteen tulee esil-
le siten, ettd pikkusormen karki
ulottuu peukalonkérjen yli.
Oikeanpuoleissa kuvassa peuka-
lonkérki ulottuu kdmmensyrjan
yli. Némé I6ydbkset kuvastavat
sormiluiden pituutta.

2.2 Silmat

Sadekehan lihakset
ja -kiinnikkeet

Etukammio

Sarveiskalvo

liris
Pupilli

Linssi

Takakammio

Ripustinsaikeitd

Kuva 2.4 Silmén rakenne.

Taittovirheet

Likitaitteisuus (likindkoisyys) on yleinen
marfaanikkojen silman taittovirhe. Liki-
taitteisuutta esiintyy yleisesti vaestdssa,
mutta Marfanin oireyhtymassa se esiin-
tyy usein voimakkaampana, on eteneva ja
usein todettavissa jo nuorena. Likitaittei-
suus liittyy silman pituuden kasvuun seka
silmassa olevan mykién (linssin) tavallista

Lasiainen

Verkkokalvon
paavaltimo

Nakdhermo
Sokea piste

Tarkan naon alue

Verkkokalvo
Suonikalvo

Kovakalvo

voimakkaampaan taittokykyyn. Sarveiskal-
von alentunut taittovoimakkuus kompensoi
usein likitaitteisuuden astetta.

Vaikka likitaitteisuus on tyypillista Marfa-
nin oireyhtymassd, osa marfaanikoista on
voimakkaasti pitkataitteisia (kaukonakaoi-
syys). Tama johtuu mykién sivusiirtymasta
(linssiluksaatio), jolloin myki6 ei teravoita
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kuvaa. Alkuun normaali- tai likitaitteinen
silma muuttuu voimakkaasti ja vaihtelevasti
kaukonakoiseksi. Tallainen silma ei nae tar-
kasti millekdan etdisyydelle ilman lasikor-
jausta ja pikkulapsella esiintyessaan saattaa
johtaa silman heikkonakoisyyteen. Tarvitta-
va optinen korjaus tehdaan silmalaseilla tai
piilolaseilla. Toispuolisena esiintyessaan luk-
soituneen mykion poisto voi tulla aiheelli-
seksi.

Hajataitteisuus on taittovirhe, joka yleensa
liittyy mykion sivusiirtymaan. Mikali haja-
taitteisuuden aste on suuri, silmaan ei muo-
dostu teravaa kuvaa ja se puolestaan voi
lapsella johtaa silman heikkonakdisyyteen.
Taittovirhe korjataan silma- tai piilolaseilla.
Suuriasteinen hajataitteisuus saattaa edel-
lyttda paikaltaan siirtyneen mykién poiston.

Karsastus ja mukauttamisvaje

Arviolta 10—20 %:lla marfaanikoista esiin-
tyy jonkin asteista ja tyyppista karsastusta
(silméan virheasento). Se on hieman enem-
man kuin vdestdssa keskimaarin. Heista alle
kahdeksanvuotiaista puolella on riski sil-
man toiminnalliseen heikkonakdisyyteen eli
amblyopiaan. Tavallisinta on uloskarsastus
(silman kaantyminen korvaan pain), mutta
my®s sisadnpdin karsastusta tai pystykar-
sastusta esiintyy. Marfanin oireyhtymas-
sa esiintyvat taittovirheet, etenkin eritait-
toisuus, mykiémuutokset, kallon ja kasvo-
jen muotoon liittyvat poikkeamat seka si-
dekudoksen epanormaaliin 16ysyyteen liit-
tyvat mekaaniset tekijat selittanevat kar-
sastuksen lisddntyneen esiintyvyyden. Pit-
kan silman hyvinkin ohut kovakalvo asettaa
haasteen karsastuksen kirurgiselle hoidolle.

Nykytekniikoin se on useimmiten mahdollis-
ta suorittaa, mikali tarve vaatii.

Osalla marfaanikoista tavataan mukaut-
tamis- eli akkommodaatiovajetta. Se lisaa
yhdessa korjaamattomien taittovirheiden
kanssa lapsilla toiminnallisen heikkonaki-
syyden riskia myos ilman nakyvaa karsas-
tusta. Heikkondkoisyyden hoito Marfanin
oireyhtymaa sairastavilla lapsilla poikkeaa
muilla esiintyvasta toiminnallisen heikko-
nakodisyyden hoidosta siing, etta ladkkeel-
lista (silmatipat) hoitoa ei voida kayttaa.
Taittovirheiden tarkka korjaus yhdessa peit-
tohoidon kanssa tai erityissilmalasien (ns.
penalisaatiolasit) kayttd tuottavat yleensa
hyvan lopputuloksen, jos hoidon tarve ha-
vaitaan varhain ja hoito ja seuranta toteute-
taan madratietoisesti.

Linssiluksaatio

Mykidn sivusiirtyma eli linssiluksaatio on
yleinen silmamuutos Marfanin oireyhtymas-
sa (diagnostinen paakriteeri). Sita esiintyy
50-80 %:lla marfaanikoista ja se todetaan
usein jo varhaislapsuudessa. Koska linssiluk-
saatiota tavataan muuten hyvin harvoin, se
herattaa aina epailyn Marfanin oireyhtymas-
ta. Luksaatio johtuu mykion ripustussaikei-
den hauraudesta. Kun osa ripustussaikeista
venyy tai katkeaa, mykio siirtyy vastakkai-
seen suuntaan (yleensa ylds — korvaan pain).

Linssiluksaatio muuttaa silman taittovoi-
makkuutta. Kehittynyt taittovirhe pyritaan
korjaamaan silmalaseilla tai piilolaseilla. Mi-
kali taittovirhe ei ole optisesti korjattavissa
tai se vaihtelee mykion liikkkeen takia, my-
kién kirurginen poisto nadn parantamisek-
si ja/tai heikkonakoisyyden estamiseksi on




Kuva 2.5 Linssiluksaatio.

Linssi voi luksoitua silmén
etukammioon (A), alaspdin (B)
tai lasiaiseen (C). Silmalaakarin
tutkimuksessa ndhdaan
ripustussakeiden katkeaminen
ja linssin siirtyminen sivulle.

aiheellinen. Linssiluksaatio voi altistaa my-
kion samentuman eli kaihin vahittaiselle ke-
hittymiselle.

Luksoitunut mykié poistetaan leikkauksessa
ja korvataan silman sisalle asetettavalla te-
komykiolla. Tekomykié voidaan asettaa joko
varikalvon etupuolelle (etukammioteko-
myki®) tai takapuolelle (takakammioteko-
mykid). Leikkausmenetelma valitaan aina
tapauskohtaisesti.

Verkkokalvon irtauma

Verkkokalvon irtaumaa esiintyy 5-10 %:lla
marfaanikoista. Irtauman riskia lisaavat
linssiluksaatio (osittainen siirtyma ja/tai my-
kion putoaminen lasiaiseen), silman suu-
ri pituus (likitaitteisuus) seka verkkokalvon
irtauman esiintyminen lahisuvussa. Verkko-
kalvon irtauma tapahtuu usein akillisesti. Sil-
man nakokenttdan ilmaantuu eteneva var-
jostuma, joka muutamissa paivissa laajenee
peittdmaan koko nakdkentan. Varjon syntya
saattaa edeltda silman salamointi ja nako-
kenttaan ilmaantunut “nokisade”. Muuten
silmé on oireeton.

Verkkokalvon irtaumaa epailtédessa on hoi-
toon hakeuduttava valittomasti. Verkko-
kalvokirurgian valtaisa kehitys on tehnyt

o

leikkauksen Marfanin oireyhtymassa turval-
liseksi ja parantanut paljon naén ennustetta
leikkauksen jalkeen.

Silmdnpainetauti

Marfanin oireyhtymassa silmanpainetautia
(glaukooma eli viherkaihi) esiintyy useam-
min kuin vdestdssa keskimaarin. Glaukoo-
ma voi esiintya akillisenad “painekohtaukse-
na” tai vahitellen tapahtuvana silmanpai-
neen nousuna. Akillinen paineen nousu on
tavallisempaa ja se johtuu mykién luksaa-
tiosta etukammioon. Paineen &killinen nou-
su aiheuttaa sarkykohtauksen silman ympa-
rille ja usein myods voimakasta pahoinvointia.
Nako yleensa sumenee ja lampun ympaérille
kehittyy ndkyva “sateenkaari”. Mykidperai-
sen painekohtauksen hoito edellyttaa my-
kion kirurgista poistoa. Vahitellen kehitty-
vaa silmanpainetautia hoidetaan yleensa
painetta alentavilla silmatipoilla.

Suurella osalla marfaanikoista silmamuutok-
set ovat lievid ja ndko sailyy hyvana. Koska
mahdollisuus nakda heikentaviin muutoksiin
on olemassa, suositellaan saannollisia silma-
l[aakarin seurantatutkimuksia. Ensimmainen
silmatutkimus on jo aiheellinen, kun Marfa-
nin oireyhtymaa epaillaan.
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2.3 Sydan ja verisuonet seka
niiden ladke- ja kirurginen hoito

Lahes 90 %:lla Marfanin oireyhtymaa sairas-
tavista esiintyy verenkiertoelimistdn sairaus-
piirteitd. Koska merkittdvimmat elinikaan
vaikuttavat tekijat Marfanin oireyhtymassa
liittyvat sydameen ja verenkiertoelimistdon,
on tehostetulla ladkehoidolla ja 1960-luvulla
alkaneella avosydankirurgialla ollut huomat-
tava vaikutus ennusteeseen: aikaisemmin
marfaanikon keskimaardinen odotettavissa
oleva elinika oli noin 30 vuotta, 1970-luvul-
la noin 45 vuotta, 1990-luvun alussa noin
60 vuotta ja nykyisin yli 70 vuotta. Lisaan-
tynyt tietoisuus oireyhtymastd, varhainen
diagnostiikka, huolellinen hoito seka laak-
keellisen hoidon ja kirurgisten menetelmien
jatkuva paraneminen ovat suuresti paranta-
neet ennustetta ja pidentdneet elinikaa.

Aortankaari

Keuhkovaltimorunko

Vasen eteinen

Hiippa- eli mitraalilappa

' Aorttalappa

Vasen kammio

Laskeva aortta

Kuva 2.6 Syddmen rakenne

Verisuoniin kuuluvat valtimot, laskimot ja
pienet hiussuonet niiden valissa. Veri virtaa
valtimoissa sydamesta poispdin ja palaa sy-
dameen laskimoissa.

Sydamen lapat ovat hienorakenteisia pienia
kudosliuskoja, lappapurjeita, jotka ohjaavat
veren virtausta oikeaan suuntaan. Useimmi-
ten Marfanin oireyhtymassa lappapurjeiden
ja niiden tukirakenteiden koostumus on
poikkeava.

Hiippa- eli mitraalilappa

Hiippaldpassa lappapurjeet voivat pullistua
vasempaan eteiseen sydamen vasemman
kammion supistuessa. Tata epanormaalia lii-
kettd sanotaan hiippaldpan prolapsiksi ja se
esiintyy noin 75 %:lla marfaanikoista. Noin
kolmanneksella prolapoitunut hiippalap-
pa vuotaa. Sydan pystyy kompensoimaan




vahaisen lappavuodon varsin hyvin eika oi-
reita ole. Lappavuodon lisdantyessa syda-
men kompensaatiomekanismit eivat riita ja
oireita alkaa esiintyd epasaanndllisena sy-
damen sykkeena, hengdstymisena ja fyysi-
sen suorituskyvyn alentumisena. Useimmi-
ten hiippaldpan vuoto saadaan hoidetuksi
lapan omia rakenteita korjaamalla. Vaihto-
ehtoisesti oma ldppa voidaan joutua korvaa-
maan tekolapalla.

Aorttaldppa ja aortta

Marfanin oireyhtyma vaikuttaa paaasias-
sa suurimpaan valtimoon, aorttaan. Aort-
ta ldhtee sydédmen vasemmasta kammiosta.
Syddmesta poispdin edetessaan aortta ja-
kautuu suuriin valtimoihin, jotka kuljettavat
happirikasta verta koko kehoon. Aorttalap-
pa sijaitsee vasemman kammion ja aortan
valissa estaen jo sydamesta ulos pumpatun
veren palaamisen takaisin sydameen.

Kuva 2.7 Lapileikkauskuva aortasta.
Kuvassa ndkyvét aortan seindman
kolme kerrosta.

Aortan seinama koostuu kolmesta osas-
ta: ohuesta yhden solun paksuisesta sisa-
kerroksesta (intima), paksusta joustavasta
keskikerroksesta (media), ja vahvasta ulko-
kerroksesta (adventitia). Marfanin oireyhty-
massa keskikerros on tavallista heikompi.
Aortan seindmaan kohdistuu sydémen su-
pistuessa jatkuvasti vaihteleva painerasitus,
joka voi aiheuttaa aortan laajentumisen (di-
lataatio) erityisesti aortan tyven ja nousevan
aortan alueella. Aortan tyven laajentumisen
seurauksena on my®s mahdollista, etta lap-
papurjeet eivat enaa taysin sulje aortan lap-
paaukkoa. Tasta seuraa, etta veri virtaa ta-
kaisin syddmeen ja télléin puhutaan aort-
talappavuodosta. Syddmen vasen kammio
joutuu tekemaan enemman tyota pumpa-
takseen riittavasti verta elimiston tarpeisiin.
Sydamen kompensaatiomekanismien kay-
dessa riittamattomiksi oireina alkaa esiintya
hengenahdistusta ja rasituksen siedon alen-
tumista sekd myohemmassa vaiheessa jopa
pyortymista, rytmihairioita ja rintakipuija.

Aortan laajentumisen eteneminen altistaa
aortan repeamiselle (ruptuura) tai seina-
man sisakerroksen repeytymiselle (dissekoi-
tuma), joka voi nopeasti edeta heikentynee-
seen keskikerrokseen. Repedaman synnyttya
pumpatun veren paine voi avata keskiker-
rokseen toisen kanavan (false lumen), jon-
ka |api veri padsee virtaamaan. Siihen liittyy
yleensa kova kipu rinnan etuosassa, kaulalla
tai seldssa. Lopuksi epanormaalin kanavan
toisessa padssa syntyy toinen tai useampi
repedma joko sisadnpain, jolloin veri virtaa
takaisin aorttaan, tai ulospain aiheuttaen
kehon sisdisen verenvuodon.
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Dissekoitumassa repeaman alkukohta voi
sijaita joko nousevan aortan, aortan kaa-
ren (A-tyyppi, kuva 2.9) tai laskevan aortan
alueella (B-tyyppi, kuva 2.10). Repeama voi
laajentua lahtdkohdastaan aina koko aor-
tan kasittavaksi. Mikali repedma aortan tyvi-
alueella ulottuu syddameen meneviin sepel-
valtimoihin tai aorttaldappapurjeisiin saak-
ka, voi syntya hairioita sydanlihaksen ve-
ren saannissa tai akillinen aorttaldpan vuo-
to. Repedma voi myos johtaa sydanpussin
tayttymiseen verelld, mika estaa sydamen
pumppausta. Mikdli repedma taas haittaa
aortankaaresta lahtevien aivoverisuonten
verenvirtausta, seurauksena voi olla aivo-
verenkiertohdirididen syntyminen.

g 3 Vasemman sepelvaltimon
:\ < kiertava haara (LCX)

Aortankaari

Laskeva rinta-aortta

Laajentunut nouseva aortta

Aorttaléppa

Vasemman sepelvaltimon
eteen laskeva haara (LAD)

Kuva 2.8 Laajentunut nouseva aortta.

Ruptuura tai A-tyypin dissekoituma on
hengenvaarallinen tila, joka ilman valitdnta
leikkaushoitoa johtaa yleensa kuolemaan.
A-tyypin dissekoitumassa leikkaushoidon
paatavoitteita ovat poistaa ja korvata repea-
makohta putkiproteesilla, palauttaa aortta-
ldpan toiminta joko korjaamalla tai tekola-
palld ja tarvittaessa palauttaa sydanlihak-
sen verenkierto. B-tyypin dissekoitumassa
yleensa hoidoksi riittaa elintoimintojen seu-
ranta ja verenpaineen tehokas hoito. Leik-
kaushoitokin on usein tarpeen myéhemmin,
jos havaitaan aortan laajentumista. Jatko-
seuranta ja aortan kuvantaminen maara-
valein on tarpeellista kaikille leikatuille ja
B-tyypin dissekoituman saaneille potilaille.
Yleensa seurantakdynnit toteutetaan 3, 6 ja
12 kuukauden kuluttua kotiutumisesta ja ta-
man jdlkeen kerran vuodessa.
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Aortankaari
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Nouseva aortta

Laskeva aortta

dissekoituma-aluetta.

Verenpaineen hoito

Marfaanikolle suositellaan usein verenpai-
neen alentamista, jolloin aortan seinamaan
kohdistuvaa painevoimaa saadaan alennet-
tua. Talla tavalla voidaan estaa tai hidastaa
aortan laajenemista ja vahentaa aortan dis-
sekoituman todenndkdisyyttd. Verenpai-
neen tulisi olla alle 130/80 mmHg tai jopa
matalampi, ellei tasta aiheudu oireita kuten
huimausta.

Ensisijaisina verenpaineldakkeind on pidet-
ty beetasalpaajia joista kaytetyimpia ovat
propranololi, atenololi, bisoprololi ja meto-
prololi. Tutkimusnaytto® beetasalpaajien te-
hosta Marfanin oireyhtymaan liittyvan aor-
tan laajentumisen ehkaisemisessa on kui-
tenkin vahainen. Yleensa beetasalpaajat

.

Kuva 2.9 Tyypin A dissekoituma Stanfordin luokittelun mukaan.
Repedmé on nousevan aortan alueella, mutta voi jatkua
aortankaaren ja laskevan aortan puolelle. Sininen véri kuvaa

Kuva 2.10 Tyypin B dissekoi-
tuma Stanfordin luokittelun
mukaan. Repedmd on laske-

van aortan alueella, mutta voi

Jatkua takaperoisesti aortan-
kaaren alueelle. Sininen véri
kuvaa dissekoituma-aluetta.

ovat hyvin siedettyja. Tyypillisia sivuvaiku-
tuksia ovat mm. matala syketaajuus (bra-
dykardia), kasien ja jalkojen paleleminen ja
vasymys.

Verenpaineen hoidossa kdytetdan usein
my6ds ACE-estdjid tai angiotensiiniresepto-
risalpaajia. Viime aikoina eldinkokeista on
saatu lupaavia tuloksia angiotensiiniresep-
torisalpaajien, erityisesti losartaanin, hyo-
dystd Marfan-hiirilld. Askettdin julkaistut
ladkehoitotutkimukset Marfanin oireyh-
tymaa sairastavien hoidosta eivat kuiten-
kaan ainakaan vield ole lunastaneet lu-
pauksia. Marfanin oireyhtymassa ja muissa
perinndllisissa aorttasairauksissa elimiston
eraan kasvutekijan, TGF-B:n (transforming
growth factor beta), on osoitettu olevan
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liian aktiivinen. Losartaanin on osoitettu hil-
litsevan tata. FBN1-geenimutaatiota kanta-
villa Marfan-hiirilla tehdyissa kokeissa losar-
taani esti aortan laajenemisen tehokkaasti.
lhmisilla tulokset eivat ole olleet yhta hyvia,
mutta useita tutkimuksia aiheesta on edel-
leen kdynnissa. Losartaani on todettu tur-
valliseksi ja hyvin siedetyksi laakkeeksi, mut-
ta raskauden ja imetyksen aikana sita ei kui-
tenkaan tule kayttaa.

Verenpaineen ladkkeetdnta hoitoa ei tule
unohtaa. Terveellinen ja vahasuolainen ruo-
kavalio, sopiva kuntoliikunta ja tupakoimat-
tomuus ovat tarkeita myos marfaanikoille.

Saannolliset tarkastukset
Verenkiertojarjestelman pettdminen on tar-
kein ennusteeseen ja elinikadn vaikuttava
seikka Marfanin oireyhtymassa. Mikali va-
kavia verenkiertojarjestelman ongelmia ei
ole, laakarintarkastus kerran vuodessa riit-
tad. Tuolloin sydamen kaikututkimuksen
(ultraaani) avulla voidaan tutkia sydamen ja
sydanldppien toimintaa seka aortan kokoa.
Sydanfilmi eli elektrokardiogrammi (EKG)
kuuluu niin ikdan normaaleihin tutkimuk-
siin. Mikali saannollisissa tarkastuksissa ha-
vaitaan muutoksia, ovat tihedmmat seuran-
tatutkimukset tarpeen. Mikali ultradanitut-
kimuksessa on todettu aortan merkittdvaa
laajentumista, suoritetaan aortan kuvanta-
minen tietokonetomografialla, TT-kuvaus
(CT-computer tomography) tai magneetti-
tutkimuksella, MRI-kuvaus (magnetic reso-
nance imaging).

Kirurginen hoito

Todettua aortan laajentumista ja myds aor-
tan laajentuman vuoksi leikattuja potilaita
seurataan saannollisesti tietokonetomogra-
fia- tai magneettitutkimuksella. Normaalisti
aikuisen aortta on alkuosasta halkaisijaltaan
25-30 mm. Aortan tyven laajentuminen
todetaan ldhes 90 %:lla Marfanin oireyh-
tymaa sairastavista, ja dissekoituma esiin-
tyy 1/3-2/3:lla heista. Aortan tyven lapimi-
tan kasvu yli 50 % normaalista tilastaan (yli
40 mm) voi johtaa aorttaldpan merkittavaan
vuotoon, ja aortan dissekoitumariski alkaa
lisaantya.

Nykyisten kansainvalisten suositusten mu-

kaisesti kirurgista hoitoa suositellaan aortan

repeamisen tai dissekoitumisen ehkaisemi-
seksi aikuisille jos:

1. aortan tyven ja/tai nousevan aortan
halkaisija on > 50 mm,

2. halkaisija on > 45 mm, kun sukuhisto-
riassa tiedetaan olevan aortan dissekoi-
tumataipumus, aorttaldpassa on mer-
kittava vuoto tai suunnitelmissa on ras-
kaus,

3. aortan laajenemisnopeus on suuri
(> 2—3 mm vuodessa).

Perinteisesti aortan tyvi on korjattu yhdis-
telmaistutteella eli composite graftilla (kuva
2.11). Kuvassa tekolappa ja nousevan aortan
putkiproteesi on yhdistetty jo tehtaalla yh-
deksi kappaleeksi. Sepelvaltimot ommellaan
kiinni putkiproteesin kylkeen (kuva 2.12).
Tekoldppa edellyttaa koko elinian jatkuvaa




Kuva 2.11 Composite graft -yhdistelmdistute.
(Kuva: St. Jude Medlcal)

verenohennuslaakitysta esim. Marevanilla.
Nykyaan myds Marfanin oireyhtymaésséa osal-
le potilaista voidaan harkita aortan tyven
korjaamista aorttaldpan saastavalla leikkaus-
tekniikalla. Kyseeseen tulee lahinna ns. aort-
taldapan reimplantaatioleikkaus eli Davidin
leikkaus, jossa potilaan oma aorttalappa si-
joitetaan dacron-proteesin sisalle (kuva 2.13).
Taman leikkauksen etuna on se, etta val-
tetdan tekoldppaan liittyva aivoinfarkti- ja
muu veritulppariski ja Marevan-hoitoon liit-
tyvat vuotoriskit. Leikkauksen edellytyksena
on, ettd oma lappa on rakenteellisesti nor-
maali eikd vuoda merkittavasti.

Kuva 2.12 Composite graft -leikkauksessa laajentunut nouseva aortta ja aorttaldppéa on leikattu pois
Jja korvattu yhdistelméistutteella. Putkiproteesin kylkeen on leikattu kaksi reikda, joihin ommellaan

kiinni sepelvaltimot.
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Kuva 2.13 Aorttaldpan saastdva reimplantaatioleikkaus eli Davidin leikkaus. Laajentunut nouseva
aortta on leikattu pois aorttaldpadn kudokset kuitenkin sddstden. Oma aorttaldppa ommellaan
verisuoniproteesin sisddn. Sepelvaltimot ommellaan kiinni verisuoniproteesin kylkeen.

Aortankaaren kirurginen korjaus osittain tai
kokonaan liittyy usein nousevan aortan kor-
vaamiseen verisuoniproteesilla, joskin pel-
kan kaaren korjaaminenkin voi tulla kysee-
seen. Aortankaaren ja laskevan rinta-aor-
tan laajentuman kirurgiseen korvaukseen
verisuoniproteesilla ei kansainvalisissa suo-
situksissa oteta yhta selvasti kantaa, mutta
sitd tulee harkita, jos aortan halkaisija on yli
55 mm tai todetaan nopea kasvu. Erityisesti
aortan kaaren sairauksien kirurginen hoito
on vaativaa. Aivojen ja selkdytimen suojaa-
miseksi potilas jadhdytetaan sydankeuhko-
konetta kdyttden ja verenkierto pysayte-
taan lyhyeksi ajaksi. Laskevan rinta-aortan
ja vatsa-aortan korvaamista verisuonipro-
teesilla tulee harkita, mikali lapimitta on yli
55 mm tai laajeneminen on nopeaa. Toi-
menpiteen yhteydessa joudutaan kiinnitta-
maan erityista huomiota selkdytimen suo-
jaamiseen, jotta valtyttaisiin mahdolliselta,
joskin harvinaiselta, alaraajojen halvaantu-
miselta. Laskevan rinta-aortan laajentumien

suonensisdista hoitoa paallystetylla verkko-
putkella (stenttigrafti) ei ainakaan toistai-
seksi suositella marfaanikoille aortan seina-
maheikkouden vuoksi.

Leikkaustulos on parempi, jos leikkaussuun-
nitelma ja -ajankohta seka leikkauksen to-
teutus voidaan suorittaa ennakolta tehdyn
suunnitelman mukaisesti eika paivystys-
leikkauksena. Ennalta suunniteltu nouse-
van aortan leikkaus onnistuu yli 95 %:ssa
tapauksista. Aortan tyven ja nousevan
aortan suunnitellussa leikkauksessa kuo-
leman tai aivohalvauksen riski on 1-2 %,
kun pdivystysleikkauksessa kuolemanris-
ki on 10-15%. A-tyypin dissekoituman
leikkauksessa tulee korvata vahintaan seka
aortan tyvi ettd nouseva aortta putkipro-
teesilla, silld pelkdn nousevan aortan kor-
vauksessa aortan tyven uudelleen laajen-
tumisen ja uusintaleikkauksen riski on huo-
mattava. Yhdistelmadproteesileikkauksen hy-
vat pitkaaikaistulokset ovat tiedossa, mutta




aorttalapan saastavan leikkauksen pitkaai-
kaistuloksia ei ole viela kaytettavissa. Uu-
sintaleikkaukseen, jossa oman aorttaldpan
vuodon vuoksi asetetaan tekolappa, joutuu
10 vuoden seurannassa arviolta 5—10 %.

Marfaanikon on tarkea tiedostaa, etta nuo-
rella iallad korjatuilta osin aortta on usein
kestava, mutta erityisesti dissekoitumissa
korjaamaton aortta on normaalia heikompi
ja johtaa usein uusintaleikkauksiin. A-tyypin
dissekoitumassa todennakaisyys joutua aor-
tan kaaren tai laskevan rinta-aortan korja-
usleikkaukseen 10-20 vuoden kuluessa on
20-40 %. Tulehduksia ennalta ehkaiseva
antibioottiprofylaksia tulee muistaa esimer-
kiksi ennen kirurgisia toimenpiteita, jos mar-
faanikolle on asennettu tekolappa. Saanndl-
liset tarkastukset ja liikuntarajoitukset tulee
muistaa leikkaushoidon jalkeen, silla niilla
on edelleen oleellinen merkitys ennustee-
seen ja odotettavissa olevaan elinikaan.

Kardiomyopatia

Viimeaikaisissa tutkimuksissa on voitu tode-
ta, ettd noin 25 %:lla marfaanikoista esiin-
tyy myds itsendista sydadnlihaksen sairautta,
mika muistuttaa sydamen vajaatoimintaan
johtavaa laajentavaa sydanlihassairautta, di-
latoivaa kardiomyopatiaa. Tama tulee esille
sydamen alentuneena pumppaustehona
ja vasemman kammion tilavuuden ja hal-
kaisijan suurenemisena. Hoitona kaytetaan
beetasalpaajia, ACE-estdjia tai angiotensiini-
reseptorinsalpaajia ja tarvittaessa nesteen-
poistoladkkeita.

Sydamen rytmihairiot

Marfanin oireyhtymaan liittyvia rytmihairi¢i-
ta on tutkittu varsin vahan. Tiedetaan kui-
tenkin, ettd marfaanikoilla esiintyy normaa-
livaestdon verrattuna enemman seka eteis-
perdisia ettd kammioperaisia rytmihairioi-
ta. Yleisesti tiedetaan myoskin, etta sydan-
ta kuormittavat, merkittavat lappaviat seka
sydamen vajaatoiminta lisadvat rytmihairioi-
den esiintymista.

Sydanleikkauksen jalkeen esiintyy usein ryt-
mihairi6ita varsinkin toipumisvaiheen alus-
sa ja talléin on tarpeen kayttaa esimerkiksi
beetasalpaajalaakitysta. Marfaanikon rytmi-
hairididen hoito ei poikkea muusta vaestos-
ta.

Verenohennuslaakitys

Mikali potilaalle asennetaan sydameen me-
kaaninen tekolappa, on leikkauksen jalkeen
elinikdinen verenohennuslaakitys (antikoa-
gulanttihoito) tarpeen. Marevan (varfariini)
on yleisimmin kaytetty antikoagulantti. Eri-
tyistilanteissa, kuten raskauden ensimmai-
sella kolmanneksella ja synnytyksen lahes-
tyessd, on suositeltavaa kayttaa ihon alle
pistettdvaa pienimolekyylistd hepariinilaa-
kitysta. Viime vuosina markkinoille on tul-
lut uusia tablettimuotoisia ns. suoria anti-
koagulantteja (dabigtraani, rivaroksabaa-
ni, apiksabaani), mutta ndma eivat sovellu
verenohennukseen tekoldappapotilailla.

Marfanin oireyhtymaan liittyvat
sydan- ja verisuonimuutokset lapsilla
Lapsilla epaily Marfanin oireyhtymasta he-
raa pituuden, hoikan ja pitkaraajaisen ruu-
miinrakenteen, rintakehdn epdmuotoi-
suuden, likindkoisyyden ja linssiluksaation
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perusteella. Jos lapsen suvussa on todettu
Marfanin oireyhtyma ja suvun geenivirhe
on tiedossa, voidaan lapsen tilanne selvittaa
geenitutkimuksella riippumatta siitd, onko
lapsella todettu Marfanin oireyhtymaan so-
pivia piirteita tai oireita.

Mitd nuorempana lapselta 16ytyy sydan-
tai aorttamuutoksia, sitd akaisempi Marfa-
nin oireyhtyma taudinkulultaan on. Lapsuu-
dessa diagnosoiduista potilaista yli 80 %:lla
on havaittu nousevan aortan laajentuma,
hiippaldpan vuoto tai molemmat. Joilla-
kin lapsilla néhdaan myos sydanlihaksen
sairaus: vasen kammio on laajentunut ja
supistelee tavanomaista vaimeammin.

Jos oireettomalla lapsella todetaan Marfanin
oireyhtyman geenivirhe, sydanmuutosten
kehittyminen ndhdaan mahdollisesti vasta
seurannan aikana. Oireettomillekin lapsil-
le aloitetaan beetasalpaaja- tai losartaani-
ladkitys heti, kun diagnoosi on tehty, jotta
mahdollisia elinmuutoksia pystyttaisiin hi-
dastamaan. Beetasalpaajia kdytetddn myos
lapsipotilailla, koska niiden uskotaan vahen-
tavan aortan hemodynaamista kuormitusta.
Nayttd niiden tehosta on ollut vaihteleva.
Angiotensiinireseptorisalpaaja, esimerkiksi
losartaani, on lupaava ladkeryhma aortan
dilataation hidastajina, koska TGF-B-kas-
vutekijan yliaktiviteetilla on todennadkdisesti
keskeinen osuus aortan seindmarakenteen
muutosten synnyssa. Nayttd losartaanin te-
hosta lasten pitkdaikaishoidossa kuitenkin
vield puuttuu.

Lapsia, joilla on Marfanin oireyhtyma, seu-
rataan yksilollisesti 16yddsten perusteella
yleensd 1-2 kertaa vuodessa. Aortta ja sy-
damen muut rakenteet nakyvat lapsilla hy-
vin ultradanitutkimuksella. Aortan mittaami-
seen kaytetaan isommilla lapsilla my®s mag-
neettitutkimusta (MRI), jolla saadaan koko
aortta kerralla hyvin kuvattua. Joskus aort-
ta laajenee jo lapsuusialla niin paljon, etta
tarvitaan aortan kirurgista korjausta edel-
|& mainittuun tapaan. Koska aortan koko
muuttuu kasvun myoéta, lapsilla ei voida
kayttaa samanlaisia nousevan aortan lapi-
mittalukuja kuin aikuisilla. Nousevan aor-
tan lapimittaa verrataankin lapsen kokoon.
Mitd nopeammin nouseva aortta Marfanin
oireyhtymaa sairastavalla lapsella tai nuorel-
la laajenee, sitd todenndkdisempaa on, etta
tullaan tarvitsemaan korjausleikkausta. Ris-
ki on huomattavan suuri niilla lapsilla, joilla
nousevan aortan lapimitta kasvaa vuodessa
5 % tai enemman kuin normaali kasvu edel-
lyttaisi ja/tai aortan lapimitta on yli 1,3-ker-
tainen odotusarvoon nahden.

2.4 1ho

Marfaanikon ihoon voi jo lapsuudessa il-
mestya aluksi punertavia, samansuuntaises-
ti kulkevia ihonalaisia juovia, jotka muuttu-
vat muutamassa viikossa vdriltdan vaaleiksi
arviksi, ns. strioiksi. Juovia on yleensa usei-
ta ja ne sijaitsevat ihon venytykselle tyypil-
lisilla alueilla kuten lanneselassa poikittain,
hartioissa pystysuunnassa tai reisissa pitkit-
taisina kimppuina. Juovat ovat aivan saman-
laisia kuin lihavien ihmisten ihojuovat vatsan
alueella ja naisille synnytysten ja imetyksen




seurauksena syntyvat vatsan alueen ja rin-
tojen juovat.

Juovat ovat kivuttomia ja vaarattomia, eika
niita tarvitse eika voikaan hoitaa. Juovien il-
menemista jo lapsuudessa ja epatavallisiin
paikkoihin voidaan kayttaa Marfanin oireyh-
tyman tunnistamisessa. Muutoin marfaani-
kon iho on normaalia eikd esim. mustelmia
tai ihonalaisia verenvuotoja ilmene, ellei
kaytdssa ole verenohennuslaakitysta.

2.5 Keuhkot ja hengitystiet
Marfanin oireyhtymaan liittyy lievia hengi-
tykseen vaikuttavia muutoksia. Ne johtu-
vat keuhkokudoksen ja luisen rintakehan
rakenteellisista poikkeavuuksista. Keuhko-
oireet ovat harvoin eldmaa rajoittavia. Mika-
li marfaanikolla esiintyy keuhko-oireita ku-
ten hengenahdistusta tai yskaa, keuhkojen
toimintaa on nykyisin helppo mitata spiro-
metriatutkimuksella ja keuhkokuvalla. Nama
perustutkimukset ovat saatavilla kaikilla ter-
veysasemilla Suomessa.

Tarkeimmat ohjeet marfaanikon keuhko-
oireiden ja -sairauksien ehkaisyssa ovat tas-
malleen samat kuin kaikilla muillakin: pitaa
pidattdaytya tupakoinnista, harrastaa liikun-
taa ja huolehtia siitd, ettei ylipainoa kerry.

limarinta

Marfanin oireyhtymaan voi liittya myos
keuhkokudoksen mikroskooppisesta repea-
masta syntyva ilmarinta, jossa toinen keuh-
ko painuu kasaan (pneumothorax). Tuolloin
oireena on akillisesti alkava hengenahdistus

ja useimmiten rintapisto tai -kipu. llmarinta
on aina hoidettava kiireellisesti sairaalapai-
vystyksessa. Tila vaatii nopeaa laakarin ar-
viota, silla se on hoidettavissa kirurgisesti.
Se on helposti diagnosoitavissa (ja poissul-
jettavissa) keuhkokuvauksella.

Keuhkokudoksen laajentuma
(emfyseema)

Useimmilla marfaanikoilla esiintyy lievaa
keuhkorakkuloiden laajentumaa (emfysee-
ma), silla fibrilliinigeeni ohjaa keuhkorak-
kuloiden kehitysta alkionkehitysvaiheessa.
Usein emfyseema on lievaa eika sen esiin-
tyminen ndy tavallisessa keuhkokuvassa.
Emfyseema lisaa alttiutta sairastua keuhko-
ahtaumatautiin, jonka yleisin ympariston
aiheuttama riskitekija on tupakointi. Tasta
syysta on erittain tarkeaa, ettd marfaanik-
ko ei tupakoi. Keuhkot ovat erityisen herk-
kia keuhkorakkuloiden kehitysvaiheessa,
mika jatkuu jopa 20 ikdvuoteen asti. Emfy-
seeman esiintymista voidaan tutkia keuhko-
jen TT-tutkimuksella (tietokonetomografial-
la). Marfaanikon on tarke&a tietaa, ettd lieva
emfyseema altistaa ilmarinnalle.

Rintakehdn epdmuotoisuudet

ja niiden vaikutus hengitykseen

Luisen rintakehan muutokset (linnunrinta,
kuopparinta) tai muutokset rintakehan hen-
gityslihasten toiminnassa eivat yleensa ai-
heuta Marfanin oireyhtymaa sairastaville
terveydellisia haittoja. Ne voivat kuitenkin
haitata rintakehan liikkkuvuutta ja silla taval-
la aiheuttaa nk. restriktiivisen eli tilavuus-
vajeesta johtuvan keuhkosairauden. Mikali
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marfaanikolla on skolioosi, se voi samalla
mekanismilla heikentaa rintakehan liikku-
vuutta ja aiheuttaa tilavuusvajetta. Kaikille
marfaanikoille, joilla on voimakkaat luisen
rintakehdn muutokset, tulisi ainakin kerran
elamassa tehda keuhkojen toimintakokeet
(spirometria) sen arvioimiseksi, onko keuh-
kojen toiminta rintakehan alentuneesta liik-
kuvuudesta johtuen merkittavasti alentu-
nut.

Keuhkoputkien sairaudet

Astma on yleinen keuhkosairaus, jonka
esiintyvyys lisddntyy vdestdossa. Marfaa-
nikoilla ei ole lisadntynytta riskid sairas-
tua astmaan, mutta astman tunnistaminen
marfaanikoilla olisi tarkeaa, silld osa mah-
dollisesti kaytettavista verenpaineladkkeis-
ta saattaa pahentaa astmaoireita. Joillakin
marfaanikoilla voi esiintya lievaa keuhkoput-
kien laajentumaa eli bronkiektasioita. Muu-
tokset ovat lievia, eivatka yleensa aiheuta
oireita tai vaikuta merkittavasti keuhkojen
toimintaan. Mikali keuhkoputkien laajentu-
ma todetaan, liman tyhjennys keuhkoista ja
tulehdusten hyva hoito on tarkeaa.

Uniapnea

Marfanin oireyhtymassa voi esiintya nor-
maalia enemman uniapneaa. Uniapnea on
yleinen sairaus, joka liittyy ylipainoon tai
hengitysteiden rakenteelliseen 16ysyyteen.
Uniapneapotilaalla on paivavasymysta joh-
tuen siitd, ettd yon aikaiset hengityskatkok-
set aiheuttavat havahtumista useita kerto-
ja yossa. Uniapnea voidaan sulkea pois yon
aikaisella unirekisterdintitutkimuksella, joka
voidaan nykydan tehda potilaan kotona

etdseurantalaitteilla. Mikali marfaanikolla
on selittdmatdnta paivavasymysta tai per-
heenjdsenet havaitsevat voimakasta kuor-
sausta tai yon aikaisia hengityskatkoja, uni-
rekisterdinti on aiheellinen. Unettomuudes-
ta karsivalla henkil6lld uniapnea on erittdin
epatodennakainen, eika silloin yleensa tar-
vitse tehda lisatutkimuksia uniapnean pois-
sulkemiseksi.

Uniapnean ensisijainen hoitomuoto on ns.
CPAP-laite. Jos uniapnea johtuu nielun ilma-
tilan ahtautumisesta unen aikana, hammas-
ladkari voi valmistaa hoidoksi suukojeen sel-
laisille potilaille, joiden uniapnea on lievaa
tai joille CPAP-hoito ei syysta tai toisesta so-
vellu. Suukojeen toimintaperiaatteena on,
ettd kojeen ollessa suussa alaleuka ja sen
mukana kieli ohjautuvat normaalia edem-
mas, jolloin nielun ilmatila véljenee. Koje
auttaa seka kuorsaukseen etta edelld kuvat-
tuun obstruktiiviseen uniapneaan. Koje val-
mistetaan yleensa yksiléllisesti. Talléin ham-
masladkari ottaa hampaista jaljennokset ja
suunnittelee leuan eteen tuonnin maaran.
Hammaslaakari myos seuraa leukanivelten
sopeutumista kojeeseen seka purentaa, jos-
sa saattaa ndkya ajan mittaan muutoksia
kojetta ahkerasti pidettdessa.

2.6 Kasvot, suu, hampaat

Marfanin oireyhtymassa kasvot ovat usein
muodoltaan pitkdnomaiset ja alaleuka nayt-
taa sijaitsevan takana muihin kasvorakentei-
siin nahden. Suulaki on tyypillisesti korkea
ja kapea, ja hampaisto on voimakkaasti ah-
tautunut.




Oikomishoito

Hampaiston ongelmia hoidetaan oikomis-
hoidolla. Koska oikomishoito kannattaa
ajoittaa vaiheeseen, jolloin pysyvat hampaat
ovat vasta puhkeamassa suuhun ja kasvua
vield runsaasti jaljella, tulisi oikomishoidon
erikoishammaslaakarin luo hakeutua seu-
rantaan ja mahdolliseen hoitoon mieluiten
jo ensimmaisten pysyvien poskihampaiden
("kuutoset”) puhjettua suuhun noin kuuden
vuoden idssa. Tassa idssa voidaan aloittaa
hoito esimerkiksi suulakea levittavalla ko-
jeella.

Leukanivel

Nivelten ylilikkuvuus koskee myos leukani-
velid, ja niissa tavataankin toimintahairioita
—kipua, naksumista ja jopa nivelen sijoiltaan
menoa. Apua saattaa olla purentakiskosta,
joka on lapindkyvasta akryylista yksilollises-
ti valmistettava "hammassuoja”. Se tehdaan
yleensa vasta aikuisidssa, ja useimmiten sita
kaytetdan ainoastaan oisin. Leukanivelvai-
vaisen kannattaa valttaa purukumin syon-
tia ja kayttaa esimerkiksi ksylitolipastilleja
purukumin sijaan.

Hampaat ja suuhygienia

Hampaat nayttavat tavallisilta. Marfanin
oireyhtymassa on kuitenkin kuvattu kalk-
keutumia hampaan sisdosissa sekd ham-
paiden pitkdjuurisuutta, jotka saattavat vai-
keuttaa hammaslaakarin tyéta, jos ham-
paisiin joudutaan tekemaan juurihoitoja
tai hampaiden poistoja. Marfanin oireyh-
tymaan voi liittya lisdantynytta hammaski-
ven muodostusta, taipumusta ientulehduk-
seen ja hampaiden kiinnityskudossairauk-
siin (parodontiitti) seka myos alttiutta ham-
paiden reikiintymiseen, mutta syyta tahan

ei tiedetd. Hyva suuhygienia ja makeiden
valipalojen valttaminen ovat tarkeita, jotta
hampaat ja ikenet sailyisivat terveina. Ham-
paat harjataan kahdesti paivassa mielelladan
sahkéhammasharjalla kayttaen fluoriham-
mastahnaa. Hammasvalit puhdistetaan pai-
vittdin langalla, tikulla tai hammasvaliharjal-
la.

Ksylitolituotteet antavat lisdsuojaa reikiinty-
mista vastaan, ja suuvesien kaytolla voidaan
vahentaa plakin kertymista ja ientulehdusta.
Hampaiden hoito on erityisen tarkeaa niille,
joilla on sydamen lappavika tai tekolappa ja
sen vuoksi suurentunut riski saada sydamen
sisakalvon tulehdus (endokardiitti), silla bak-
teereja voi kulkeutua verenkiertoon suun tu-
lehduspesakkeista.

Jotta suun tulehdukset saadaan pidettya ai-
soissa, on suositeltavaa, ettd hyvan omahoi-
don lisaksi marfaanikot kavisivat saannolli-
sesti hammaslaakarin tarkastuksessa ja esi-
merkiksi puolivuosittain suuhygienistin te-
kemdassa ammattimaisessa puhdistuksessa.
Hammashoidossa on huomioitava mahdol-
linen verenohennuslaakitys sekd mahdolli-
nen antibioottisuojan tarve kaikissa toimen-
piteissa, joihin liittyy verenvuodon mahdolli-
suus, olipa hoidon suorittaja sitten hammas-
|aakari tai suuhygienisti. Tama koskee mm.
hammaskiven poistoa, hampaiden poistoa
ja muita suukirurgisia toimenpiteita ja toisi-
naan my6s paikkaushoitoa. Koska sydamen
syke ei saisi liiaksi nousta, hammaslaakari
voi valita sellaisen puudutusaineen, joka ei
sisalla adrenaliinia. Joskus laajat hammas-
hoidot on turvallisinta tehda sairaalaolo-
suhteissa.
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2.7 Tyrat

Marfaanikolla on tavallista hieman suurem-
pi alttius saada nivustyra (hernia inguinalis).
Tyra ilmenee usein akillisesti ponnistet-
taessa kipuna ja pullistumana nivustaipees-
sa. Tama voi tapahtua lapsuudessa tai myo-
hemmin aikuisidssa. Tyra johtuu vatsan sisa-
kalvon pettamisestd, jonka seurauksena si-
sakalvon pullistumaan saattaa tydntya suo-
len mutka tai rasvaliuska. Tyran ilmestyttya
se on yleensa kivuton, mutta jos se aiheut-
taa suolen kuristumisen ja ruoan kulkues-
teen, alkaa vatsan kipu ja oksentelu. Tasta
syysta nivustyran ilmaannuttua on syyta ha-
keutua laakarin tutkimukseen. Tyran hoito
tapahtuu korjausleikkauksella. Marfaanikot,
joille on tehty vatsanalueen leikkaus, saa-
vat tavallista useammin arpityran leikkaus-
kohtaan.

2.8 Kipu, vasymys

ja muut yleisoireet

Marfaanikoilla on vaihtelevia kiputuntemuk-
sia nivelistossa ja lihaksistossa. Nivelten si-
joiltaanmenot ovat harvinaisia, mutta silloin
hyvinkin kivuliaita ja toimintakykya rajoitta-
via. Ne edellyttavat usein leikkaushoitoa ja
aina pitkallistd ohjattua kuntoutusta. Lihak-
siston epdtasainen kuormitus voi johtaa hei-
kentyneeseen asentotuntoon ja aiheuttaa
kipuja lantiorenkaassa, rintakehdssa seka
niska-hartia seudussa. Selkakipu on marfaa-
nikoilla yleista ja siihen liittyy usein alaraaja-
kipua seka lihaskramppeja. Lantion pohjan
ja vatsan alueen kipuja seka paansarkya voi
myds esiintyd. Kipu vaihtelee luonteeltaan

terdvasta kivusta tylppaan tai pistavaan, ja
se voi olla hyvin voimakasta. Kipu voi olla
paivittdista tai ajoittaista. Selkakipujen taus-
talla voivat olla selkdydinkanavan duuran
ektasiat eli selkaydinkanavan ja selkdydinta
ympardéivan kalvon laajentumat, jotka sijait-
sevat yleisimmin lannerangassa.

Marfaanikon lihaksisto vasyy nopeasti, voi-
mantuotto alenee ja lihaksisto palautuu rasi-
tuksesta huonosti. Pienesta ponnistuksesta
palautumiseen voi kulua jopa vuorokausi.
Notkeudesta huolimatta marfaanikko voi
tuntea itsensa jaykaksi ja hanella voi olla eri-
laisia heijastetuntemuksia, puutumisia seka
parestesioita, jotka eivat noudata hermojen
toiminta-alueita.

Marfaanikoilla voi esiintya yleisvasymysta
(fatigue), joka vaikeuttaa jokapaivaista ela-
maa. Yleisvasymykseen voi liittyd kroonista
kipua seka aistien ylikuormitusta. Tilanne
voi ilmeta energisyyden ja puhdin loppumi-
sena, joskus hyvin akillisesti. “Akku hyytyy
taysin”. Palautuminen pdaivan rasituksesta
voi olla hyvinkin pitkakestoista. Unen laatu
voi karsia eika uni ole palauttavaa, vaikka se
olisi tuntimaaraltaan riittavaa. Tilanteeseen
voi liittyd hyvinkin voimakkaita autonomi-
sen hermoston oireita kuten epavakautta
ja epatarkoituksenmukaista reagointia nor-
maaleille arsykkeille. Verenpaine- ja pulssi-
taso voivat heitelld yhtakkisesti ja pyorty-
misidkin voi esiintyd. Osa marfaanikoista
tayttda tunnuspiirteet krooniseen vasymys-
oireyhtymaan, joka on itsessaan melko huo-
nosti tunnettu sairaus.




Erilaisilla tuilla voidaan kohentaa 16ysan ni-
velen hallintaa ja liikemallia. Yleisimpid ovat
ranne- ja sormituet arjen askareissa. Haas-
tavampaa on isojen nivelten tai usean liike-
suunnan nivelten, kuten polven ja olkani-
velen, tuenta, koska tarkoituksenmukainen
tuki voi my6s haitata toimintakykya ja lihak-
siston liikemalleja. Lisdksi osalla tuet eivat
pysy paikallaan. Apuvéline auttaa valtta-
maan huonoja istuma- ja seisonta-asentoja,
jotka kuormittavat turhaan tiettyja lihaksia
ja tukirakenteita. Apuvalineet auttavat pa-
lautumaan paivan rasituksesta ja toimivat
kuormituksen jakajina. Tovi pydratuolissa
mahdollistaa liikkumisen ja antaa palautu-
misaikaa tietyille lihasryhmille. Apuvalineis-
ta on kuntoutumisen myota osattava myos
luopua.

Kipua voidaan helpottaa kipulddkkeilld. On
kuitenkin muistettava, etta laake voi peittaa
kehon tuntemukset, jolloin lihaksisto ja ni-
velistd herkasti ylikuormittuvat. Tama ilme-
nee toimintakyvyn laskuna ja rasituksesta
palautumisen pitkittymisena. Kivut ja saryt
seka nivelten muljahtelut unessa hairitse-
vat unen laatua ja voivat johtaa vasymys-
kierteeseen ja uupumukseen. Laakeainei-
den sivuvaikutukset voivat olla yllattavia.

Kipuldakitysta onkin pyrittava ajoittamaan
hankalimpaan vuorokauden aikaan ja pita-
maan lyhytkestoisena. Kipuladkkeiden vas-
teet voivat olla vaatimattomat varsinkin pit-
kaaikaisessa kivussa.

Neuropaattisten ja kipukynnysta kohotta-
vien ladkkeiden vasteen ajatellaan johtuvan
ennemminkin unen laadun kohenemises-
ta ja ahdistuneisuuden vahenemisesta kuin
itse kipuvasteesta. Keskushermostoon voi-
makkaasti vaikuttavien vahvojen kipulaak-
keiden, kuten opiaattien, kaytto voi pitkalla
aikavalilla aiheuttaa huomattavia vatsan, ra-
kon, ihon, autonomisen hermoston toimin-
nan ja hormonitason ongelmia. Talldin 13a-
kityksen haitat voivat olla suurempia kuin
kipuvasteessa saatu hydty. Autonomisen
hermoston epavakaudesta johtuvia oireita
voidaan helpottaa kayttamalla pieniannok-
sista beetasalpaajalaakitysta, mutta tilan-
teeseen voidaan pyrkia vaikuttamaan myos
ladkkeettdmasti esimerkiksi neste- ja suola-
tasapainon hallinnalla. Herkkyys laakeainei-
den sivu- ja yhteisvaikutuksille on yleista.




4

28

3 MARFANIN OIREYHTYMAN PERUSSYY

Vuonna 1990 suomalaisten Marfan-per-
heiden yhteistydn avulla tutkijat paikansi-
vat ensin Marfan-perintotekijan kromoso-
miin 15 ja heti sen jalkeen tunnistivat sen
FBN1-geeniksi. Kansainvaliseen mutaatio-
tietokantaan on tdhan mennessa koottu
yli 2000 erilaista FBN1-geenin virhetta eli
mutaatiota, joista seuraa sairaus. Kussakin
perheessa on yleensd "oma” mutaationsa.
FBN1-geenissa on tieto fibrilliini-nimisen sai-
keisen valkuaisaineen tarkasta rakenteesta,
joka muuttuu, kun geenissa on mutaatio.
Aikaisemmin uskottiin, etta fibrilliinisaikeet
punoutuvat elastiini-nimiseen valkuaiseen,
ja koska elastiinia on runsaasti mm. aor-
tan seindmadssa, virhe fibrilliinin rakentees-
sa johtaa seindman heikentymiseen, aortan
laajentumiseen ja dissekoitumaan. Nyky-
tiedon mukaan fibrilliini saatelee solunsi-
sdisten tietosignaalien kulkua TGF-B-kasvu-
tekijaverkostossa. Mutaatio FBN1-geenissa
lisaa liiallisesti signalointiaktiivisuutta. Kun
koe-elaintutkimuksissa erailla laakkeilla,
mm. losartaanilla, TGF-B-kasvutekijaverkon
aktiivisuutta on vahennetty, Marfanin oire-
yhtymaa sairastavan hiiren aortan laajene-
minen hidastui, dissekoitumisen riski piene-
ni ja hiiren elinika piteni normaaliksi.

Syksylla 2004 tutkijat 16ysivat uuden geenin,
TGFBR2, ja siind mutaatioita, jotka ovat ih-
misen Marfanin kaltaisen oireyhtyman pe-
russyyna. TGFBR2-geeni samoin kuin usea
muukin sittemmin tunnistettu Marfanin
kaltaisen oireyhtyman taustalla oleva gee-
ni kuuluu TGF-B-signaaliverkkoon. On siis
hyvin todennakdista, ettd TGF-B-signaali-
verkon hairiintynyt toiminta aiheuttaa Mar-
fanin ja sen kaltaisten oireyhtymien tervey-
delliset ongelmat. Talla hetkella ei kuiten-
kaan viela tiedetd, miten ja miksi signaali-
verkon valkuaisten rakennehairiét johtavat
oireyhtymien samankaltaisiin, sidekudoksis-
sa ilmeneviin piirteisiin.

Koe-eldintutkimuksissa eri lagkeaineilla on
voitu vaikuttaa oireiden ja ongelmien ilme-
nemiseen. Valitettavasti askettain julkaistut
ladkehoitotutkimukset ihmisilla, mm. losar-
taanilla, eivat ole parantaneet Marfanin ja
sen kaltaisia oireyhtymia sairastavia, eivat-
ka vahentaneet heidan terveysongelmiaan.
Jo muutamat ldhivuodet saattavat kuitenkin
paljastaa ongelmien syntymekanismeja ja
vaikuttaa oireyhtymaa sairastavien hoitoon.




Mutaation |6ytyminen FBN1-geenista tai
muuhun Marfanin kaltaiseen oireyhtymaan
liittyvasta geenista varmistaa tarkan diag-
noosin. Nykydan seurantaa ja ennalta eh-
kaisevaa leikkaushoitoa koskevat suosituk-
set eroavat jonkin verran toisistaan diag-
noosista riippuen, minka vuoksi geeni-
tutkimukset tulisi tehda aina Marfanin tai
sen kaltaista oireyhtymaa epailtdessa. Tau-
din aiheuttavan mutaation selvittaminen
on myoés perinndllisyysneuvonnan kannal-
ta erittdin tarkeda. Geenidiagnostiikka on
muuttunut viime vuosina entista yksinker-
taisemmaksi ja halvemmaksi, kun tutkimuk-
sessa kaytetdan ns. geenipaneeleita. Yhdes-
td DNA-naytteestd, olipa se otettu veresta,
syljesta tai kudoksesta, voidaan etsid mu-
taatioita kaikista niista geeneista, joiden tie-
detaan liittyvan Marfanin tai sen kaltaisiin
oireyhtymiin. Paneelitutkimusmenetelma
on kaytdssa myds Suomessa useassa tutki-
muslaboratoriossa.

Suvun yhdella sairaalla todetun geenivir-
heen tutkimusta voidaan kadyttda suvun
muillekin jasenille, jos diagnostisten piir-
teiden perusteella oireyhtymaa on aihet-
ta epaéilla. Tunnetun FBN1-mutaation tut-
kimusta voidaan myos haluttaessa tarjota
sikiotutkimuksena. Huolellinen perinnélli-
syysneuvonta ja mahdollisuus keskusteluun
ovat kuitenkin tarpeen ennen kuin mutaa-
tiotutkimuksiin paatetaan ryhtya. On suo-
siteltavaa, ettd ndma kaydaan yliopistollis-
ten keskussairaaloiden perinnéllisyyslaake-
tieteellisessa yksikdssa tai muussa neuvon-
taan erikoistuneessa yksikdssa, kuten ruot-
sinkielisessa Folkhalsanin Perinnéllisyyslaa-
ketieteen yksikossa.
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4 MARFANIN OIREYHTYMAN PERIYTYMINEN

Jokaisella ihmisellda on FBN1-geenista kak-
si kopiota eli vastingeenia, joista toinen on
peritty isaltd ja toinen didilta. Marfanin oi-
reyhtyma periytyy vallitsevasti, mika tar-
koittaa sitd, etta sairauden aiheuttava gee-
nimutaatio on toisessa FBN1-geeniparin
vastingeeneistd. Toinen FBN1-geenikopio
taas on normaali. Marfanin oireyhtymaa

sairastavan henkildn lapsi voi yhta suurel-
la todennakoisyydelld perid vanhemmaltaan
joko FBN1-geenimutaation tai “terveen”
FBN1-geenikopion. Jokaisella lapsella on siis
50 %:n riski peria Marfanin oireyhtyman ai-
heuttava geenimutaatio. Marfanin oireyh-
tyma periytyy sukupuolesta riippumatta ja
esiintyy siksi yhta usein miehilla ja naisilla.

Kuva 4.1 Kuva osoittaa miten geenimutaatio voi periytyd sairaalta vanhemmalta lapselle.

AUTOSOMAALINEN VALLITSEVA g }
PERIYTYMISTAPA /




SUKUPOLVI

O
. OO

Kuva 4.2 Martfan-sukupuu. Neliét kuvaavat miehid ja ympyrét naisia. Musta symboli kertoo,

ettd henkildlld on Marfanin oireyhtymd. Vanhimmassa sukupolvessa sairautta ei ole, joten

toisessa sukupolvessa sairastunut mies on todennékdisesti saanut Marfanin oireyhtymén joko

didin munasolussa tai isdn siittidissa tapahtuneen uuden mutaation kautta. Keskimadarin jokaisella
martfaanikon jalkeléiselld on 50 %:in mahdollisuus perid tdmé sairaus. Jalkeldinen, joka ei ole
perinyt vanhempansa Marfan-geenivirhettd, ei pysty mydskadan siirtdmdan sita tuleville sukupolville.

Suurin osa marfaanikoista, n. 70-75 %,
on perinyt Marfanin oireyhtyman aiheut-
tavan geenimutaation toiselta vanhem-
malta. Noin 20-25 %:n kohdalla Marfa-
nin oireyhtyman aiheuttaa uusi geenimu-
taatio, jolloin vanhemmat (ja kaukaisem-
mat sukulaiset) ovat oireyhtyman suhteen
terveitd. Koska jokaisessa Marfan-perhees-
sa lahisukulaisten sairastumisriskin arvioin-
ti edellyttad suvun jasenten sairaustietojen
selvityksia, geenitutkimuksia ja huolellista

perinndllisyysneuvontaa, on suositeltavaa,
ettd Marfanin oireyhtymaa sairastava hen-
kilo joko ldhetetdan tai han hakeutuu itse
yliopistollisen keskussairaalan perinnéllisyys-
ladketieteelliseen yksikkddn. Samalla paik-
kakunnalla asuvat sukulaiset eivat yleensa
tarvitse erillista lahetettad perinnéllisyyslaa-
ketieteen yksikkdéon, vaan he voivat ottaa
suoraan yhteytta sen jalkeen, kun suvun en-
simmaisen marfaanikko on kaynyt perinnol-
lisyyslaakarilla.
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5 MARFANIN OIREYHTYMAN KALTAISET SAIRAUDET

Samankaltaisia epatavallisia sidekudossai-
rauden piirteitd sairastaneita tutkien ja sai-
rauksien perinndllista perussyyta selvitellen
havaittiin kymmenisen vuotta sitten, ettei
silloinen Marfanin oireyhtyma ole yksi sai-
raus. Kansainvalisissa tutkijoiden kokouk-
sissa kehitettiin sairausluokitteluja ensin sai-
rauspiirteiden ja periytymistavan ja lopulta
perintotekijdvirheiden eli geenimutaatioiden
perusteella. Viimeisin luokittelu on Ghent'in
2010 diagnostinen kriteeristo. Sen jalkeen
on sovittu, ettd Marfanin oireyhtymaa sai-
rastavalla taytyy olla tietyt sairauspiirteet,
kuten edelld on esitetty, ja etta sen voi ai-
heuttaa vain fibrilliini-geenissa (FBN1) oleva
mutaatio.

Kaikissa Marfanin oireyhtyman kaltaisissa
sairauksissa on samanlaisia sairauspiirtei-
ta. Niiden aiheuttajana on kuitenkin muun
kuin FBN1-geenin mutaatio. Niitd sairasta-
vien hoitoperiaatteet ovat samankaltaisia
kuin marfaanikkojen, mutta on odotettavis-
sa, ettd hoitoperiaatteissa tapahtuu entista
enemman muutoksia tulevaisuudessa. Kaik-
ki Marfanin oireyhtyman kaltaiset oireyhty-
mat ovat myos harvinaisia.

Aivan askettain Marfanin oireyhtyman tut-
kijat ovat ryhtyneet kdyttamaan H-TAD (He-
ritable Thoracic Aortic Disorders) -ryhma-
nimitysta sairauksista, joissa kaikissa tar-
kein sairauspiirre on aortan laajentuma/dis-
sekoituma rintakehan alueella. Lahes kaikki

seuraavassa esiteltavat Marfanin kaltaiset
sairaudet kuuluvat H-TAD-ryhmaan.

Loeys-Dietzin oireyhtyma todetaan
useimmiten jo varhaislapsuudessa. Sen sai-
rauspiirteet ovat vaihtelevat ja niihin kuu-
luvat tarkeimpind aortan ja myés muiden
valtimoiden laajentumat, dissekoitumat ja
kiemurtelua. Rintakeha on usein epdmuo-
toinen, selkdrangassa on skolioosi ja nive-
let ovat ylitaipuvat. Lisaksi kasvojen piirteet
ovat joskus persoonalliset ja suulaessa voi
olla halkio. Tulehdusten vastustuskyky on
heikentynyt ja suoliston imeytymishairio ta-
vallinen. Silman linssin luksoituminen ei sen
sijaan liity Loeys—Dietzin oireyhtymaan. Sai-
raus on monin tavoin vaikeampi kuin Marfa-
nin oireyhtyma ja edellyttaa huolellista seu-
rantaa ja usein leikkaus- ym. toimenpiteita.
Loyes—Dietzin oireyhtyman voi aiheuttaa
mutaatio neljdssa eri geenissa, jotka ovat
TGFBR1, TGFBR2, SMAD3 ja TGFB2. Loyes—
Dietz-oireyhtyma periytyy vallitsevasti ku-
ten Marfanin oireyhtymakin. Se on kuiten-
kin useammin uuden geenimutaation seu-
rausta.

Synnynndisen kontrakturaali arakno-
daktylian eli Bealsin oireyhtyman (suomek-
si synnynnainen koukistava araknodaktylia)
sairauspiirteita ovat hoikka, pitkajaseninen
ruumiinrakenne, skolioosi, korvalehden
tyypillinen, epatavallinen muoto seka kaik-
kien nivelten eriasteiset ojennusvajaukset.




Lihaksisto on usein heikosti kehittynyt-
ta. Sairailla on harvoin silman linssiluksaa-
tiota tai aortan laajentumaa/dissekaatiota.
Oireyhtyma periytyy vallitsevasti ja johtuu
fibrilliini-2- eli FBN2-geenin mutaatioista.
Geeni on samankaltainen kuin Marfanin oi-
reyhtyman aiheuttava FBN1-geeni, mutta
sijaitsee aivan muualla ihmisen perimdssa.

Suvuittainen rinta-aortan pullistuma
eli familiaali torakaaliaortan aneurysma/dis-
sekoituma (FTAAD) on selkeasti oma ryh-
mansa Marfanin oireyhtyman kaltaisia sai-
rauksia. Sen tarkein sairauspiirre on rinta-
kehan alueella olevan aortan laajentuma ja
dissekoitumisen riski. Joskus laajentuma voi
ilmeta myos vatsa-aortassa tai muussa valti-
mossa. Harvemmin siihen kuuluvat skolioo-
si, tyrataipumus ja ihon verkkomainen sini-
punerva muutos. Silman linssiluksaatiota ei
yleensa ole. Suvuittaiselle rinta-aortan dis-
sekoitumalle on ominaista aikuisidssa useas-
sa sukupolvessa ilmenevat aortan laajentu-
ma- ja dissekaatiotapaukset. Suvuittaisen
rinta-aortan dissekoituman voivat aiheuttaa
mutaatiot ainakin ACTA2-, MYH11-, MYLK-
ja PRKG1-geeneissd, mutta myds TGFBR1-,
TGFBR2-, ja TGFB2-geenimutaatioita on pi-
detty kyseisen sairauden aiheuttajina.

Shprintzen-Goldbergin oireyhtyman
piirteisiin kuuluvat aortan tyven laajentu-
man lisaksi paan alueen epamuotoisuudet,
varsinaiset epamuodostumat, kuten vatsan-
peitteiden avanne seka kehitysvammaisuus.
Sen aiheuttaa SKI-geenissa oleva mutaatio.
Oireyhtyma on erittain harvinainen.

Silman mykidnsiirtyma -oireyhtyman
eli linssiluksaatio eli Ectopia lentis -oireyh-
tyman ainoa sairausongelma on silmissa.
Usein sen aiheuttaa mutaatio FBN1-geenis-
sd, ja koska siihen joskus liittyy myos pitka-
raajaisuutta varsinkin lapsuusiassa, kyse voi
olla myds Marfanin oireyhtymasta. Jos mu-
taatiotietokannoissa tutkittavalta 16ydetyn
mutaation tiedetaan aiheuttavan Marfanin
oireyhtyman, potilaan diagnoosi on luon-
nollisesti Marfanin oireyhtyma. Linssiluk-
saatio-oireyhtyma periytyy yleensa useassa
sukupolvessa vallitsevasti. FBN1-geenivir-
heiden lisaksi silman linssiluksaatio-oireyh-
tyman voivat aiheuttaa eraat peittyvasti pe-
riytyvat geenivirheet.

Kaksipurjeinen aorttalappa -oireyhty-
ma eli bikuspidaalinen aorttaldppa -oireyh-
tyma on melko tavallinen ja usein tdysin on-
gelmaton sairaus. Tavallisesti aorttalapdssa
on kolme ldppapurjetta, ja niinpa kyse on
itse asiassa synnynndisesta epamuodostu-
masta. Kaksipurjeisessa aorttalappa-oire-
yhtymassa ei ole mitdan ulkonaisia sairaus-
piirteita ja siksi se tunnistetaan sydamen va-
jaatoiminnan ja sydédmesta kuuluvan sivu-
aanen selvityksessa. Kolmannekselle nais-
ta ihmisista voi kuitenkin kehittyd nousevan
aortan laajentuma ja dissekoituma. Kyseisen
sairauden periytymistapa ei ole selva, mutta
se ilmenee kuitenkin usein suvuittain. Tutki-
muksista huolimatta sairauden aiheuttavaa
geenimutaatiota ei ole 16ytynyt.

Homokystinuria on peittyvasti periyty-
va Marfanin oireyhtyman kaltainen sairaus.
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Sen sairauspiirteitd ovat hoikka, pitkdjase-
ninen ruumiinrakenne, skolioosi ja lapsuu-
sialla kehittyva linssiluksaatio. Sairaat ovat
usein huomattavan pitkia. Lisdksi homokys-
tinuria aiheuttaa keskivaikean kehitysvam-
maisuuden, johon usein liittyy kouristusalt-
tiutta ja muita neurologisia ongelmia. Sai-
raat ovat erityisen alttiita verisuonitukoksille.
Homokystinuria tunnistetaan yleensa veri-
ndytteen korkeasta metioniinipitoisuudesta.
Liséksi voidaan etsia mutaatiota CBS-gee-
nistd; mutaation tulee |6ytyd myds sairaan
henkildn molempien vanhempien geenista.

Perinnollinen eteneva nivel- ja silma-
sairaus eli Sticklerin oireyhtyméa on ryhma
perinndllisia sidekudosoireyhtymia, joiden
erottelu sairauspiirteiden ja geenitutkimus-
tenkin perusteella on hankalaa. Oireyhty-
maa voi epailla, jos sairaalla on kuulon heik-
koutta, likinakoisyytta, verkkokalvon irtau-
ma, suulaen piilo- tai avoin halkio, pieni leu-
ka, keskikasvojen litteytta ja luustossaan sel-
karangan skolioosia ja ennenaikaista nivel-
rikkoa. Sairaus periytyy vallitsevasti, ja sen
aiheuttajaksi on |6ytynyt kuudessa eri kolla-
geenin geenissa olevia mutaatioita. Stickle-
rin oireyhtymaan ei kuulu aortan aneurys-
maa ja dissekoitumisen riskia.

34

Ehlers—-Danlosin oireyhtyma eli EDS on
ryhma sidekudossairauksia, joista kahdes-
sa on Marfanin oireyhtyman tapaisia sai-
rausongelmia. Vaskulaari EDS:n eli EDS IV:n
piirteitd ovat ihon yleinen ohuus, venyvyys
ja mustelma-alttius, nivelten ylitaipuisuus
seka valtimoiden laajentumat ja dissekoitu-
minen. Aorttaan laajentumaa ei kuitenkaan
kehity. Sidekudoksen heikkous ilmenee
myds suolistokanavan ja muiden sisaelinten,
mm. pernan, repeytymisen riskind. Silmien
sairauspiirteita vaskulaari EDS:an ei kuulu.
Tauti johtuu kollageenin geenin COL3AT
mutaatioista ja on varsin harvinainen. Ky-
foskolioottiseen EDS:an eli EDS VI:en kuuluu
moninaisten sidekudosheikkouden piirtei-
den lisaksi hoikka, pitkdjaseninen ruumiin-
rakenne, selkdrangan epamuotoisuus, liki-
nakoisyys ja verkkokalvon repeama seka val-
timoiden repeamat, mutta ei aortan laajen-
tumaa ja dissekaatioriskia. EDS VI on hyvin
harvinainen. Se periytyy peittyvasti ja joh-
tuu kollageenin muodostumisessa tarvitta-
van entsyymin puutteesta. Geenivirheita on
I6ytynyt PLOD1-geenista.

Edelld kuvattujen harvinaisten oireyhtymien
lisdksi on vield muitakin perinnéllisiksi tie-
dettyja sairauksia, joiden sairauspiirteisiin
kuuluu Marfanin oireyhtyman kaltaisia piir-
teitd.
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6 MARFANIN OIREYHTYMAN DIAGNOSOINTI

Marfanin oireyhtymaéssa diagnostiikan kul-
makivet ovat henkildn oireet, sairaushisto-
ria ja ladkarin tekema kliininen tutkimus, su-
kuhistoria seka geenitutkimukset. Marfanin
oireyhtyman diagnostiikassa on jo pitkaan
kaytetty kansainvalisia ns. Ghentin kriteere-
ja, jotka alun perin sovittiin vuonna 1996,
ja joita paivitettiin vuonna 2010. Kirjallisuu-
den mukaan FBN1-geenivirhe on voitu to-
deta jopa 97 %:lla potilaista, jotka tayttavat
kliinisiin piirteisiin perustuvat Ghentin kri-
teerit. Diagnostiikka ei kuitenkaan ole taysin
suoraviivaista, silla kaikilla marfaanikoilla ei
nykymenetelmin todeta FBN1-geenivirhet-
td, ja toisaalta kaikki marfaanikot eivat valt-
tamatta tayta kliinisia kriteereita. Diagnos-
tiikkaa vaikeuttavat edelld kuvatut Marfanin
kaltaiset sairaudet.

6.1 Geenitutkimukset

Tutkimusmenetelmien nopea kehittyminen
viime vuosina on lisannyt geenitutkimusten
painoarvoa diagnostiikassa. FBN1-geenitut-
kimuksella voidaan varmistaa tai (joissain ta-
pauksissa) sulkea pois Marfanin oireyhtyma,
ja uusilla laajemmilla Marfan-paneelitut-
kimusmenetelmilld on mahdollista entis-
td paremmin erottaa Marfanin oireyhtyma
muista samankaltaisista perinndllisista

sidekudossairauksista. Tarkka diagnoosi vai-
kuttaa henkildn hoitoon ja seurantaan, jo-
ten Marfanin- tai sen kaltaista oireyhtymaa
epailtédessa on aina syyta pyrkia tarkkaan
geenitason diagnoosiin. Geenivirheen tun-
nistamisella on suuri merkitys myds henki-
|6n sukulaisia ajatellen.

6.2 Diagnostiset kriteerit

Marfanin oireyhtyméan diagnoosi voidaan
tehda vuonna 2010 paivitettyjen Ghentin
kriteereiden mukaan seuraavasti:

Jos lahisuvussa ei ole marfaanikkoa, tutkit-

tavalla on todettava jokin seuraavista:

1. Aortan tyven laajentuminen tai aortan
dissekaatio + silman linssiluksaatio

2. Aortan tyven laajentuminen tai aortan
dissekaatio + FBN1-geenimutaatio

3. Aortan tyven laajentuminen tai aortan
dissekaatio + vahintaan 7 systeemista
pistetta

4. Silman linssiluksaatio + FBN1-geenimu-
taatio, jonka tiedetdan liittyvan aortan
tyven laajentumiseen.

Niin kutsuttuja systeemisia pisteita arvioi-
daan laakarin tekeman kliinisen tutkimuk-
sen perusteella. Systeemipisteita tulee mm.
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seuraavista piirteista: ranne- ja peukalopiir-
re, linnunrinta tai kuopparinta, jalkateran
takaosan epamuotoisuus tai lattajalat,
ilmarinta, selkdydinkanavan laajentuma eli
duuran ektasia lannerangan alueella, duu-
ran pullistuma selkdrangassa, lonkkaprot-
ruusio, pitkat raajat, skolioosi, kyynarnive-
len ojennusvajaus, tyypilliset kasvonpiirteet,
ihon venytysjaljet, likindkdisyys yli =3 dp ja
mitraalildpan prolapsi. Ghentin kriteereita
voidaan hyoédyntaa myos, kun arvioidaan,
onko tutkittavalle tehtava tarkempia geeni-
tutkimuksia. Monet niin kotimaiset kuin
ulkomaiset geenitutkimuslaboratoriot tar-
joavat ns. tutkimuspaneeleja, joilla samasta
ndytteesta voidaan tutkia monia Marfanin
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tai sen kaltaisen oireyhtyman geeneja.
Kansainvaliset mutaatiotietokannat ovat jo
koonneet n. 2000 pelkastaan FBN1-geenis-
sa olevaa mutaatiota.

Jos tutkittavan suvussa on todettu Marfanin
oireyhtymd, voidaan diagnoosi tehda, kun
tutkittavalla todetaan silman linssiluksaation
lisaksi vahintaan seitseman systeemipistet-
ta tai aortan tyven laajentuminen. Mikali
suvussa Marfanin oireyhtyman aiheuttava
FBN1-geenimutaatio on tiedossa, voidaan
suvun muiden jasenten kohdalla diagnoosi
tehda tai sulkea pois myds suvun geenimu-
taation kohdennetulla tutkimuksella.




7 RASKAUDEN SUUNNITTELU, RASKAUDENAIKAINEN

SEURANTA JA SYNNYTYS

Marfanin oireyhtyma ei vaikuta hedelmal-
lisyyteen, eika raskaaksi tuleminen ole vai-
keutunut Marfanin oireyhtyman vuoksi. Kun
pariskunnan toisella osapuolella on Marfa-
nin oireyhtyma, on pariskunnan jokaisessa
raskaudessa 50 %:n todennakdisyys, etta
lapsi perii Marfanin oireyhtymaa aiheutta-
van geenimutaation. Kun oman perheen
perustaminen tulee ajankohtaiseksi, on
marfaanikon ja hanen puolisonsa hyva olla
tietoisia perhesuunnitteluun liittyvista vaih-
toehdoista. Lisaksi on aiheellista kartoittaa
mahdolliseen raskauteen liittyvat riskit en-
nen raskauden alkua ja varmistaa, etta ras-
kaudenaikainen seuranta jarjestyy asianmu-
kaisesti.

7.1 Perhesuunnittelu

Marfaanikko ja hanen puolisonsa voivat ha-
lutessaan hakeutua perhesuunnittelun neu-
vontaan oman alueensa perinndllisyyslaake-
tieteen yksikkdon. Lapsen hankintaa poh-
dittaessa vaihtoehtoja ovat tallad hetkella
lapsettomaksi jaaminen, tavallinen raskaus
ilman geneettisia tutkimuksia, sikiédiagnos-
tiikka, alkiodiagnostiikka, luovutetut suku-
solut ja adoptio. Perinndllisyyslaakarin kans-
sa kaytava keskustelu ennen raskautta on
hyodyllinen my®és silloin, jos marfaanikko ja/
tai hanen puolisonsa eivat ole aiemmin kay-
neet perinndllisyysneuvonnassa, tai jos mar-
faanikon omaa diagnoosia ei ole varmistettu
geenitutkimuksella.

Tavallinen raskaus ilman geneettisia tutki-
muksia saa alkunsa luonnollisella tavalla,
eika alkio- tai sikivdiagnostiikkaa tehda. Ta-
valliseen raskauteen liittyy 50 %:n riski sii-
hen, etta lapsi perii Marfanin oireyhtymaa
aiheuttavan geenivirheen. Lapsen tilanne
voidaan tutkia heti syntyman jalkeen veri-
naytteesta tehtavalla geenitutkimuksella, ja
tarvittaessa aloitetaan hoito ja seuranta.

Sikiodiagnostiikalla tarkoitetaan sikion ti-
lanteen selvittdmista raskauden aikana.
Kun vanhemmalla on perinnéllista sairaut-
ta aiheuttava geenimutaatio, voidaan kai-
kissa raskauksissa, riippumatta siitd miten
raskaus on alkanut, sikién tilanne selvittaa
istukka- tai lapsivesindytteesta tehtavalla
geenitutkimuksella. Istukkandyte voidaan
ottaa 11. raskausviikolta ldhtien ja lapsi-
vesindyte 15. raskausviikolta lahtien. Kum-
paankin naytteenottoon liittyy n. 0,5 %:n
keskenmenon vaara. Sikiddiagnostiikka on
yleensa perusteltua silloin, kun geenitutki-
muksen tulos vaikuttaa vanhempien paa-
tokseen raskauden jatkamisesta. Suomen
lain mukaan “raskauden voi keskeyttda 20.
raskausviikon loppuun saakka, kun siki6l-
l& on riski vaikeaan sairauteen tai ruumiin-
vikaan ja 24. raskausviikkoon saakka, kun
luotettavalla tutkimuksella on todettu sikion
vaikea sairaus tai ruumiinvika”. Jos sikion
sairaus on vanhempien mielesta syy raskau-
den keskeyttamiseen, keskeytys on suositel-
tavaa suorittaa mahdollisimman pian sikion
sairauden varmistamisen tapahduttua.
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Alkiodiagnostiikka on menetelma, jolla pe-
rinndllisen sairauden geenimutaatio voidaan
tutkia varhaisalkion 1-2 solusta ennen al-
kion siirtdmista kohtuun. Alkiodiagnostiikan
avulla kohtuun siirrettavaksi voidaan valita
alkio, jolla ei ole sairauden geenimutaatio-
ta. Alkiodiagnostiikka voidaan tehda vain
koeputkihedelmdityshoidolla aikaan saa-
dusta alkiosta, mika edellyttaa kaikkia koe-
putkihedelmoityshoitoon liittyvia toimenpi-
teitd. Alkiodiagnostiikka ja koeputkihedel-
moitys eivat takaa raskautta, silla koeput-
kihedelmoitys johtaa lapsen syntymiseen
n. 20-30 %:ssa hoitokierroista. Alkiodiag-
nostiikkaa tehdaan talla hetkelld ainoastaan
Helsingin Yliopistollisessa Keskussairaalassa
Kliinisen genetiikan yksikossa.

7.2 Marfaanikon raskaus

Raskaus rasittaa aina naisen sydan- ja veren-
kiertoelimistda johtuen raskauden kannalta
valttamattomista fysiologisista muutoksista.
Marfaanikon raskaudessa aortan dissekoi-
tumisen riski kohoaa merkittavasti ja pysyy
koholla puoli vuotta synnytyksen jalkeen.
Aortan repedmisen riski riippuu siitd, mika
on aortan ldpimitta ennen raskautta. Vaikka
aortan lapimitta olisi ennen raskautta nor-
maali, aortan dissekoitumisen riski on silti
1% luokkaa. Mikali aortta on ennen ras-
kautta laajentunut, voidaan harkita ennalta
ehkaisevaa aortankorjausleikkausta. Ennen
raskautta olisikin hyva selvittaa perusteelli-
sesti tulevan aidin terveys, verisuonimuutos-
ten aste ja mahdolliset sydamen lappaviat.
Suomessa muutamille raskaana oleville ai-
deille on tehty aortan korjausleikkaus hy-
vin tuloksin.

Toivottavaa olisi, etta marfaanikko hakeu-
tuisi jo raskauden suunnitteluvaiheessa yli-
opistosairaalan aitiyspoliklinikalle jatkotut-
kimuksia ja raskausneuvontaa varten seka
kardiologin arvioon. Kaikkia tutkimusme-
netelmid ei voida kayttaa raskauden aika-
na haitallisten sikidvaikutusten vuoksi, joten
marfaanikon terveytta selvittavat tutkimuk-
set olisi parempi tehda jo ennen raskautta.
Talléin voidaan myds paremmin suunnitel-
la raskaudenaikaisten tutkimusten tarpeelli-
suus ja tutkimusten aikavali seka raskauden
aikainen laakitys.

Yleisesti ottaen marfaanikon raskaudessa
suositellaan saannollista verenpaineen seu-
rantaa, beetasalpaajalaakitysta ja sdannol-
lisia aortan kuvantamistutkimuksia raskau-
den aikana seka synnytyksen jalkeen. Lo-
sartaanilaakitysta ei tule kayttaa raskauden
ja imetyksen aikana. Tallé hetkella suositel-
laan, ettd synnytys tapahtuisi yliopistosai-
raalassa. Synnytystapa valitaan yksildllises-
ti; toisinaan myds alatiesynnytys on mah-
dollinen. Marfaanikon synnytyksen aikana
suositellaan epiduraalipuudusta, ja keisarin-
leikkauksen aikana puudutusanestesia on
yleisanestesiaa parempi vaihtoehto. Synny-
tyksen tai keisarinleikkauksen aikana suo-
sitellaan ennalta ehkaisevaa antibioottilaa-
kitysta.




Taulukko 7.1 Marfaanikon raskauden suunnittelu, seuranta ja synnytys

Ennen raskautta

* Perheen perustamiseen liittyva neuvonta/perinnéllisyysneuvonta
perinndllisyysladketieteen yksikossa

e Raskauden suunnittelu yliopistosairaalan aitiyspoliklinikalla
e Syddmen ja verisuoniston tilanteen arvio kardiologian poliklinikalla

Raskauden aikana

e Tihea verenpaineen seuranta ja verenpaineen tehokas hoito
* Beetasalpaajalaakitys

Naiset, joilla ei ole todettu aortan dilataatiota

e Aortan kuvantaminen raskausviikolla 20

e Aortan kuvantaminen raskausviikolla 30

Naiset, joilla on todettu aortan tyven tai nousevan aortan dilataatio
e Sydamen UA-tutkimus 1-2 kk vélein

Synnytys

* Mieluiten yliopistosairaalassa

e Pienen riskin potilailla (aortta < 40 mm) voidaan harkita synnytysta alakautta,
ellei ole muuta erityista syyta keisarinleikkaukselle

e Keisarinleikkaus voi olla aiheellinen kun synnyttajalla on todettu aortan
laajentuminen (aortta > 40 mm), aortan dissekaatio tai aorttalapan vuoto

e Alatiesynnytyksen aikana suositellaan epiduraalipuudutusta ja keisarinleikkauksen
aikana puudutusanestesia on yleisanestesiaa parempi

e Synnytyksen/keisarinleikkauksen aikana suositellaan ennaltaehkaisevaa
antibioottihoitoa

e Ennenaikaisen synnytyksen riski saattaa olla koholla

Synnytyksen jalkeen

e Seuranta sairaalassa vahintdan 3 vuorokautta synnytyksen jalkeen
e Aortan tyven kuvantamistutkimus 2 vuorokautta seka 6 viikkoa synnytyksen jalkeen

* Beetasalpaajalaskitysta on hyva jatkaa vahintaan 3 kuukautta synnytyksen jalkeen
tai pysyvasti, jos ei vasta-aiheita
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8 MARFANIN OIREYHTYMA ERI IKAKAUSINA

8.1 Lapsuus ja nuoruus

Lapsuudessa Marfanin oireyhtyman piir-
teet vaihtelevat merkittavasti. Vaikeimmil-
laan Marfanin oireyhtyma voidaan tode-
ta jo heti vastasyntyneena. Synnynnaiseen
muotoon liittyy poikkeavat kasvonpiirteet,
linssiluksaatio, nivelten jaykistymat, hengi-
tysvajaus ja nopeasti eteneva aortan laajen-
tuminen. Synnynndinen Marfanin oireyhty-
ma on harvinainen ja johtuu yleensa uudes-
ta geenivirheesta. Siihen liittyy merkittava
kuolleisuus ensimmaisen elinvuoden aikana.
Marfanin oireyhtyman tavallisimmissa muo-
doissa ensimmaiset piirteet, kuten kiihtynyt
pituuskasvu, skolioosi, aortan tyven laajen-
tuminen tai linssiluksaatio tulevat usein esiin
vasta kouluidssa tai nuorena aikuisena. Kos-
ka monet Marfanin oireyhtymaan liittyvista
keskeisista piirteista kehittyvat ian myota,
eivat lapset ja nuoret aikuiset yleensa tay-
ta diagnostisia kriteereja. Heidan kohdal-
laan diagnostiikassa korostuukin sukuhis-
torian ja geenitutkimusten merkitys. Diag-
noosin asettaminen saattaa myds harmilli-
sesti viivastya.

Lapsuudessa Marfanin oireyhtyman tyypil-
linen piirre on kiihtynyt pituuskasvu. Luus-
ton kasvu on kiihtynyt, ja raajat kasvavat
vartaloa nopeammin. Kylkiluiden liikakas-
vu johtaa rintakehan poikkeavuuksiin jopa
2/3:lla Marfan-henkil6istd, ja myos skolioo-
si, lonkkanivelen protruusio ja siihen liitty-
vat kivut, nivelten yliliikkuvuus ja lattajalat

ovat yleisia pulmia lapsuudessa. Silmaoireis-
ta yleisinta on likindakdisyys, kun taas linssi-
luksaatio todetaan vain noin 60 %:lla. Lins-
siluksaatio todetaan yleisimmin ennen 10.
ikdvuotta. Marfanin oireyhtymassa aortan
tyven laajentuminen etenee ian myo6ta, ja
se on yleensa todettavissa vasta aikuisialla.
Aortan dissekoitumisen riski on lapsuudessa
erittdin pieni, vaikkakin joitain tapauksia on
kuvattu. Sen sijaan lapsuudessa ongelmia
voi aiheuttaa sydamen mitraalilapan pro-
lapsi, joka voi johtaa jopa sydamen vajaa-
toimintaan. Marfanin oireyhtyma ei vaikuta
alylliseen suoriutumiseen, mutta oppimis- ja
keskittymisvaikeuksia on kuvattu jopa puo-
lella Marfanin oireyhtymaa sairastavista lap-
sista ja nuorista.

Lasten ja nuorten, kuten aikuistenkin, koh-
dalla Marfanin oireyhtyma aiheuttaa rajoi-
tuksia harrastuksia ja ammatinvalintaa aja-
tellen. Marfanin oireyhtymaan liittyy ko-
honnut sydan- ja verisuonikomplikaatioi-
den seka loukkaantumisten riski. Taman
vuoksi kontaktilajeja, kilpaurheilua ja ras-
kasta urheilua, kuten painonnostoa, ei suo-
sitella. Myds harrastuksia, joihin liittyy sil-
mavamman riski, on hyva valttaa. Fyysises-
té kunnosta on kuitenkin syyta huolehtia,
ja liikuntamuodot, joihin liittyy kohtalainen
aerobinen rasitus ja pieni loukkaantumisen
vaara, ovat suositeltavia. Marfanin oireyhty-
ma on syyta huomioida my®s ammatinva-
lintaa pohdittaessa, ja nuoren marfaanikon




kannattaa keskustella tulevaisuuden suun-
nitelmistaan ainakin kardiologin ja silmalaa-
karin kanssa.

Lapsuudessa ja nuoruudessa saannollinen
kardiologin, silmalaakarin ja ortopedin seu-
ranta on tarkeaa. Perinnéllisyysneuvonta on
aiheellista diagnoosihetkelld sekd uudelleen
nuorena aikuisena, kun oman perheen pe-
rustamisen suunnittelu tulee ajankohtaisek-
si. Viime aikoina kansainvalisesti on myos
kiinnitetty huomiota siihen, etta aikuistu-
minen ja itsendistyminen ovat usein kriit-
tinen vaihe nuoren marfaanikon eldmassa.
Tuolloin tapahtuu siirtyminen lastenlaaka-
rien seurannasta aikuisten puolelle. Toi-
saalta nuoren pitdisi ottaa vastuu omasta
hoidostaan seka pystyd huomioimaan sai-
rauteen liittyvat rajoitukset. Tutkimuksissa
on havaittu, etta erityisesti nuorten mies-
ten kohdalla tahan elamanvaiheeseen liittyy
riski seurannan katkeamiselle ja huonolle
itsesta huolehtimiselle.

Marfanin oireyhtymaa sairastavalla lapsella
on oikeus tarpeensa mukaiseen seurantaan
ja ladkdripalveluihin perusterveydenhuol-
lossa ja tarvittaessa erikoissairaanhoidossa.
Neuvolasta ja kouluterveydenhuollosta voi
tiedustella tarpeen mukaisia hammaslaaka-
ri- tai muita seurantakdynteja tavanomais-
ten madrdaikaistarkastusten lisaksi.

8.2 Aikuisika

Osa Marfanin oireyhtyman keskeisista piir-
teistd, kuten aortan tyven laajentuminen,
tulee esiin tai diagnosoidaan yleensa vas-
ta aikuisialla. Aortan tyven laajeneminen on

aikuisen marfaanikon kohdalla merkittavin
yksittdinen ladketieteellinen ongelma, silla
aortan tyven lapimittaan > 5 cm liittyy mer-
kittédva aortan dissekoitumisen ja ennenai-
kaisen kuoleman riski. Aortan tyven laajen-
tumiseen voidaan kuitenkin vaikuttaa laaki-
tykselld, ja aortan tyven ennaltaehkaisevalla
korjausleikkauksella voidaan parantaa mar-
faanikon ennustetta merkittavasti. Varhai-
nen diagnostiikka, saannéllinen seuranta ja
korjausleikkaukset ovat 1970-luvun jalkeen
lisanneet marfaanikkojen elinikaa arviolta
30 vuotta, ja nykyisin elinajan odote on la-
hes normaali.

Aikuisialla marfaanikon tulisi olla kardiolo-
gin ja silmalaakarin saannollisessa seuran-
nassa. Muiden erikoisalojen laakareiden ar-
vio voi tapahtua tarpeen mukaan. Tuki- ja
liikuntaelimistoon liittyvissa asioissa ortope-
din ja/tai fysiatrin arvio on usein tarpeen, ja
leikkausten liséksi marfaanikot voivat hyo-
tya kuntoutuksesta ja fysioterapiasta. Pe-
rinndllisyysneuvontaan on suositeltavaa ha-
keutua aikuisena my&s siina vaiheessa, kun
oman perheen perustaminen tulee ajankoh-
taiseksi. Perinnéllisyysneuvonnassa on mah-
dollista keskustella perheen perustamiseen
liittyvista vaihtoehdoista. Samalla paivitty-
vat sekd omat etta puolison tiedot Marfanin
oireyhtymasta.

Marfaanikon raskaudenaikainen seuranta ja
ladkitys tulisi suunnitella moniammatillises-
ti, mielelldén jo ennen raskauden alkamista.
Marfaanikon lapset on suositeltavaa tutkia
perinndllisyyspoliklinikalla mahdollisimman
varhaisessa vaiheessa, mieluiten 1. elinvuo-
den aikana.

4




4

42

8.3 Seksuaalisuudesta

Seksuaalisuus on olennainen osa ihmisyyt-
ta lapi eldman. Siihen kuuluvat seksuaalinen
kehitys, biologinen sukupuoli, seksuaalinen
suuntautuminen, sosiaalinen sukupuoli-
identiteetti ja sen mukainen rooli seka su-
vun jatkaminen.

Parhaimmillaan seksi on voimaa antava ja
virkistava kokemus, jonka positiivinen vaiku-
tus jatkuu pitkaan. Parisuhteessa laheisyys,
intiimiys ja seksuaalielama ovat molempien
vastuulla. Vastuuseen sisaltyy seksuaalisuh-
teen yllapito, toimivuus ja sen tarkeyden il-
maiseminen toiselle. My®s parisuhteessa
olevalla henkil6lld on oikeus nauttia itsetyy-
dytyksesta. Aina seksi kumppanin kanssa
ei kuitenkaan toimi, eika toisen into seksiin
tartu. Erilaiset elamantilanteet vaikuttavat
seksuaaliseen haluun. Avoimuus on teko-
syita toimivampi ratkaisu.

Sinkun seksielama voi olla hyvin monimuo-
toista. Joku nauttii yksinolostaan ja tyydyt-
taa itsensa omien tarpeidensa ja mieltymys-
tensa mukaan. Joku ei halua seksid missaan
muodossa sinkkuutensa aikana. Joku taas
kaipaa toista ihmista vain ja ainoastaan sek-
sin takia ja seksia voi silloin olla tilapaisen
kumppanin kanssa. Joku kaipaa ldheisyyt-
ta ja suostuu seksiin ehka vain sen vuoksi.

Tilapaisiin seksisuhteisiin liittyy toki riskinsa,
kuten seksitaudit tai raskaus, jos ei ole kay-
tetty kondomia ja/tai muita ehkaisyvalineita.

Joskus tilapaisiin suhteisiin voi liittya myos
riski tulla hyvaksikaytetyksi, saada mielipa-
haa omasta toiminnastaan tai toisen toimin-
nasta. Itsekseen harrastetusta seksista tus-
kin tulee mielipahaa.

Seksuaalisuus muuntuu eldmanvaiheiden
mukana ollen tarked osa elamaa myos
ikdantyessa. Halu tulla hyvaksytyksi ja ra-
kastetuksi ei havia. Jokainen kaipaa koske-
tusta seka nahdyksi ja kuulluksi tulemista.
Osalla ikaantymisen myota aktiivinen sek-
suaalielama jatkuu, toisilla muuntuu enem-
man kumppanuuden ja aistillisuuden suun-
taan. Muutokset seksuaalisuudessa johtuvat
paitsi fyysisista, myos psyykkisista tekijoista
ja ovat riippuvaisia esimerkiksi siita, eldako
parisuhteessa.

Kiinnostus seksiin sailyy yleensa, vaikka ikaa
tuleekin lisda. Rakastelu ei ole enda hapeal-
listd ja seksuaalinen nautinto voi jopa li-
saantya. Aikaa on enemman kaytettavissa.
Asianmukainen keskustelu ja arvojen poh-
timinen ikaantyvien seksuaalisuudesta an-
taa monelle luvan nauttia seksuaalisuudesta
iasta riippumatta.

Ikd tuo monenlaisia fyysisia muutoksia myos
seksuaalisuuden kannalta. Esimerkiksi kii-
hottuminen saattaa hidastua ja orgasmin
voimakkuus laskea. Toisaalta orgasmin saa-
vuttaminen saattaa olla helpompaa, eika
peldtd epdonnistumista. Asiat, jotka tuot-
tavat nautintoa, uskalletaan paremmin




ilmaista. 1an mydta myos huoli raskaaksi tu-
lemisesta vaistyy. Seksitaudeilta suojautu-
mista tulee kuitenkin edelleen jatkaa. Nai-
silla hormonitoiminnan muutokset voivat
aiheuttaa limakalvojen kuivuutta, joten yh-
dynnoissa saatetaan tarvita liukasteita. Mie-
hilla taas ian myota yleistyvat erektio-ongel-
mat. Terveilld elamantavoilla voi fyysisiin oi-
reisiin saada apua ja tarvittaessa myos laak-
keistd, joten asioista kannattaa rohkeasti
puhua laakarille.

Parisuhde ja seksuaalisuus voivat kokea
muutoksia esimerkiksi oman tai puolison
sairastumisen mydta. Oma sairastuminen
seka jotkut ladkkeet voivat vaikuttaa sek-
suaalisuuteen, seksuaaliseen itsetuntoon ja
mindkuvaan. Sairaus tai kipu vievat ajatuk-
set usein pois seksuaalisuudesta ja seksista
ja siten vahentaa seksuaalista halukkuutta.
Seksuaalisen halun puutteella tarkoitetaan
yksilon itsensa madrittamaa tilannetta, jos-
sa han kokee seksuaalisen halun puutteen
ongelmaksi omassa elamassaan.

Marfaanikkojen tyytyvaisyytta parisuhtee-
seen ja seksuaalielamaan on tutkittu kohta-
laisen véhan. Vuonna 2010 julkaistussa hol-
lantilaisessa tutkimuksessa selvitettiin seksu-
aalisuuteen liittyvia kysymyksia 133 synnyn-
ndistd sydadnsairautta sairastavan henkilon
joukossa, josta noin neljasosa oli marfaanik-
koja. Tutkimuksessa mukana olleista poti-
laista 71 % oli parisuhteessa, kun taas verro-
keista parisuhteessa oli 79 %. Synnynnaista

sydansairautta sairastavat olivat kuitenkin
tyytyvaisempia parisuhteisiinsa kuin verro-
kit. Yhdyntojen maarassa ja tyytyvaisyydes-
sa seksuaalielamaan ei ollut eroa potilas- ja
verrokkiryhmien valilla, eikd synnynnaista
sydansairautta sairastavilla miehilla esiinty-
nyt verrokkeja enemman erektio-ongelmia.
Sen sijaan synnynnaista sydansairautta sai-
rastavilla oli verrokkeja huonompi kehon-
kuva ja seksuaalinen itsetunto. Seksuaali-
nen itsetunto tarkoittaa vapautta olla oma
itsensd, omine toiveineen, vahvuuksineen
ja heikkouksineen. On kovin tavallista, etta
sairaus voi heikentda seksuaalista itsetun-
toa. Jos seksuaalisuus on hapeaa tai ahdis-
tavaa eika iloa, silloin kannattaa hakeutua
ammattilaisen luo juttelemaan, esimerkiksi
seksuaalineuvontaan. Jokaisella on mahdol-
lisuus vaikuttaa omaan seksuaaliseen hyvin-
vointiinsa.

Se, kuinka paljon eldmantilanne tai sairaus
vaikuttaa yksilon seksuaalisuuteen, identi-
teettiin, sosiaaliseen sukupuoleen tai sek-
suaaliterveyteen, riippuu taysin tilanteen
laadusta ja kestosta. Onneksi apua on kui-
tenkin saatavilla, eikd yksin tarvitse jaada.
www.vaestoliitto fi-sivuilta 10ytyy kattavasti
tietoa seksuaalisuudesta eri ika ikaisille ihmi-
sille sekd mm. nettipalveluita nuorille. Palve-
luiden tarjonta vaihtelee paikkakunnittain.
Suomen seksologisen seuran sivuilta voi et-
sid oman paikkakunnan asiantuntijoita. Hy-
vid nettisivuja on myos Setalla ja Sexpolla.
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9 LAAKINNALLINEN KUNTOUTUS, KUNTOILU

JA LIIKUNTA

9.1 Laakinnallinen kuntoutus
ja kuntoutussuunnitelma

Ensisijainen vastuu kuntoutuksesta on koti-
kunnan terveydenhuollolla. Ladkinnalliseen
kuntoutukseen kuuluvat mm. kuntoutus-
tutkimukset ja -neuvonta, erilaiset terapiat,
apuvalineet ja sopeutumisvalmennus. Mar-
faanikon laakinnallisen kuntoutuksen apu-
vélineita voivat olla esim. yksildlliset kengat,
kenkien korotukset ja nilkkatuet, pohjalli-
set, ranne- ja polvituet, selkatuet tai korse-
tit seka tukikauluri.

Kela voi myontda vaativaa laakinnallista
kuntoutusta henkilélle, jolla sairaus tai vam-
ma aiheuttaa huomattavia vaikeuksia arjen
toiminnoista suoriutumisessa ja osallistumi-
sessa. Kelan mydntamasta kuntoutuksesta
ei koidu kustannuksia kuntoutettavalle.

Kuntoutuksen saamisen edellytyksena on
julkisessa terveydenhuollossa tehty asian-
mukainen kuntoutussuunnitelma. Kuntou-
tussuunnitelma tulee tehda suunniteltaessa
pitkaaikaissairaan tai vammaisen henkilén
hoitoa ja kuntoutusta julkisessa terveyden-
huollossa tai sairaalassa. Tiettyjen palvelui-
den tai Kelan etuuksien hakemiseen edelly-
tetddn voimassa olevaa kuntoutussuunnitel-
maa, joka laaditaan asiakkaan, omaisten ja
kuntoutukseen osallistuvien ammattilaisten
yhteistyéna.

Kuntoutussuunnitelman lahtékohtana on
kuntoutujan nykyisen tilanteen arviointi,
jonka perusteella asetetaan tavoite ja mieti-
taan tarpeelliset keinot siihen padsemiseksi.
Hoitava ladkari ja kuntoutuja miettivat yh-
teisty6ssa kuntoutukset laadulliset ja maa-
ralliset tarpeet ja tavoitteet. Toteutus, seu-
ranta ja kuntoutujan sitoutuminen tavoit-
teisiin kirjataan kuntoutussuunnitelmaan.
Muiden ammattiryhmien osaamista hyo-
dynnetdan tarpeiden mukaan kuntoutuksen
suunnittelussa. Seurannasta ja arvioinnista
sovitaan madraajat ja suunnitelmaa voidaan
tarvittaessa muuttaa. Kuntoutussuunnitel-
maa tehtdessa kuntoutujalle tulee muodos-
tua selkea kasitys suunnitelman etenemises-
ta ja siitd, kenelld on vastuu eri asioiden to-
teutumisesta.

9.2 Sopeutumisvalmennus

Kuntoutusmuodoista sopeutumisvalmen-
nusta kdytetaan tyypillisesti joko vammau-
tumisen tai pitkdaikaissairauden ilmenemi-
sen yhteydessa. Sopeutumisvalmennuksel-
la voidaan tukea vammautunutta tai sai-
rastunutta sekd hanen laheisiaan selviyty-
maan epdvarmuutta ja huolta aiheuttavas-
ta eldmantilanteesta. Toisinaan ikd, sairau-
den eteneminen tai vammaan liittyvat haitat
muuttavat eldmantilannetta tai rajoittavat
toimintamahdollisuuksia. Muutostilanteissa
voi olla tarvetta uudelle sopeutumisvalmen-
nusjaksolle.




Sopeutumisvalmennuksen tavoitteena on
tukea sairastunutta ja hanen laheisidaan
mahdollisimman itsendiseen ja tdysipainoi-
seen eldmaan yhteiskunnassa sairauden
tuomista muutoksista huolimatta. Sopeu-
tumisvalmennuksessa etsitaan uusia kei-
noja arjessa selviytymiseen. Sopeutumista
tuetaan antamalla riittavasti tietoa kyseessa
olevan sairauden oireista, hoidosta, kuntou-
tusmenetelmista ja muista tukimuodoista.
Tavoitteena on parantaa henkilén valmiuk-
sia hyvaksya sairaus ja elaminen siihen liit-
tyvien vaivojen ja oireiden kanssa. Ohjaus-
ta, neuvontaa ja valmennusta annetaan tar-
peen mukaan seka henkilélle itselleen etta
hanen laheisilleen.

Sopeutumisvalmennuksessa ammattilai-
set etsivdt yhdessa sairastuneen ja hanen
perheensa kanssa keinoja, joilla voi vaikut-
taa itse voimavarojensa vahvistumiseen ja
oman eldmantilanteen hallintaan. Yksi so-
peutumisvalmennuksen ydinasioista on ko-
kemusten ja tunteiden jakaminen vertaisten
kanssa. Ammattilaiset toimivat ryhman tu-
kena antamalla ajantasaista tietoa ja tuke-
malla kuntoutujia sairastumiseen liittyvien
tunteiden kasittelyssa.

Diagnoosikohtaisia Marfan-sopeutumisval-
mennuskursseja ei oppaan julkaisuaikaan
jarjesteta. Niiden sijaan Kelan kurssipooleis-
sa Luuston ja nivelten kehityshairidihin lu-
keutuu seka Marfanin oireyhtyma etta sen
kaltaiset sairaudet. Oppaan ilmestyessa Ke-
lan perhekursseja ja osittaisia nuorten per-
hekursseja Luuston ja nivelten kehityshai-
ridt -poolissa jarjestavat Invalidiliiton Validia
Kuntoutus Lahti, Kuntoutumiskeskus Apila,

Taukokangas seka Rinnekoti-Saation Norio-
keskus.

Lisatietoa osoitteessa www.kela.fi/

kuntoutus/kuntoutuskurssihaku

Invalidiliton sopeutumisvalmennus jarjestaa
teemakursseja RAY-rahoitteisina. Kursseille
voivat hakea myos harvinaiset.

Lisatietoa I6ytyy osoitteesta

www.invalidiliitto.fi/
sopeutumisvalmennus

Aikuiset marfaanikot voivat tarpeen mu-
kaan hakea oman tyoterveyshuoltonsa tai
hoitavan laakarin lausunnolla ammatilliseen
kuntoutusselvitykseen ja yksilolliseen kun-
toutukseen.

9.3 Kuntoilu ja liikunta

Fyysinen ja psyykkinen hyvinvointi on tar-
keaa jokaiselle ihmiselle. Liikuntaa voi har-
rastaa monella eri tavalla; jokaisen on |6y-
dettdva oma harrastuksensa kykyjensa ja
terveytensa mukaan. Marfaanikolle suosi-
tellaan likkuntalajeja, joissa rasitus on tasai-
nen, pieni tai kohtalainen. Kontaktiurheilu-
lajeja ja akillistd ponnistamista edellyttavia
lajeja tulisi valttaa.

National Marfan Foundation on laatinut lis-
tan suositeltavista liikkuntalajeista ja liikun-
nan annostelusta marfaanikoille.
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Taulukko 9.1 Liikuntasuositus potilaille, joilla on aortan laajentuma (Saeed ym. 2007, 105).

Suositeltavaa liikuntaa

Ei-kilpailullista

Reipas kavely

Esimerkit

Nopeat pysahdykset

dynaamista liikuntaa

Toistettavuus 3-4 kertaa viikossa

Vapaa-ajan pyoraily

Nopeat
suunnanvaihdokset

Aerobinen aktiviteetti

Hidas holkka

noin 50 % max.

Hidastempoinen
tennis

Tormaily pelaajaan/
esineeseen

Matalat sykkeet
e Syke alle 110

Kevyet irtopainot

Pinnistely/painon-
nosto

e Syke alle 100, beetasalpaaja
kaytossa

Suuria vaihteluja
ilmanpaineessa

Sukellus

Hyvinvoinnin tukemisessa fyysisen kunnon
harjoittamisella on suuri merkitys. Keskeis-
ta on liikunnan sisallyttaminen osaksi arki-
elamaa. Fyysisten ominaisuuksien harjoitta-
misessa korostuvat seka psyykkiset etta so-
siaaliset hyoddyt. Jokaisesta liikuntakerrasta
on hyotya, vaikka fyysinen rasitus olisi hy-
vinkin pienta. Liikunta tulisi nahda ilontuoja-
na eikd suorittamisena. Jokaisen marfaani-
kon on syyta keskustella hoitavan lagkarin
kanssa liikkuntaa koskevista rajoituksista.
Tarvittaessa voidaan tehda valvotuissa olo-
suhteissa kuntotesti omien rajojen 16ytami-
seksi. Sopiva liikunnan maara selviaa, kun
opettelee tunnistamaan oman kehon an-
tamaa palautetta ja tuntemuksia harjoit-
telun aikana ja sen jalkeen. Siten loytyy it-
selle sopiva rasitustaso. On myds opittava
huomioimaan, ettd oma fyysinen jaksami-
nen voi olla vaihtelevaa voinnista riippuen.

Suorituksen aikana ilmeneva epamukava
olo on yleensa merkki liian rasittavasta lii-
kunnasta. Silloin on syyta miettia uudelleen
likunnan rasitustaso.

Laakitykset ym. vaikuttavat syketasoon. Sik-
si yleiskunnon kohottamisessa ja yllapitami-
sessa rasituksen maarittdminen syketasoa
seuraamalla on marfaanikolle harvoin mah-
dollista. Henkildn kokemaa rasitusta fyysi-
sen suorituksen aikana kuvaava Borgin as-
teikko (numeroilla 6-20) on hyva mittari.
Marfaanikoille sopiva rasitustaso on valilla
10-13. Talle valille asettuvalla rasitustasol-
la "pitad pystya puhumaan puuskuttamat-
ta” (PPPP).

Sopiva fyysinen aktiviteetti on noin 50 %
maksimaalisesta suorituksesta, jolloin
syke pysyy alle 100 lydnnissd/ minuutti
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Luonnossa liikkumista voi harrastaa itselleen sopivalla rasitustasolla. Kuva: Marfan-yhdistyksen arkisto.
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(edellyttda beetasalpaajalaakitysta). Talla
syketasolla pysytaan, kun harjoitetaan dy-
naamista, matalatehoista fyysista aktiviteet-
tid ja valtetadn korkeatehoisia staattisia har-
joitteita, kontaktilajeja seka kilpaurheilua.
Staattisissa lajeissa verenpaine voi yhtakkia
nousta ja kuormittaa sydan- ja verenkierto-
elimistda liikaa. Yhteentérmayksen mahdol-
lisuuden sisaltavat lajit eivat ole suositelta-
via rasittavuuden ja vammautumisriskin ta-
kia. My6s voimakkaita paineenvaihteluja ai-
heuttavia lajeja on syyta valttaa. Sydan- ja
verenkiertoelimiston kuormittamisen kan-
nalta suositeltavia lajeja ovat kavely, uinti,
vesijuoksu ja pyoraily.

Harjoittelussa tulee huomioida myds side-
kudosten heikkous, nivelten yliliikkuvuus
seka tuki- ja liikuntaelimiston mahdolliset

muutokset. Harjoittelussa on tarpeen valt-
taa tyontamista, punnertamista ja voimak-
kaita vetoliikkeita. Lihaskuntoharjoittelus-
sa aerobinen kuormitus saadaan aikaan te-
kemalla harjoittelua pienelld vastuksella ja
toistamalla liiketta esimerkiksi 8— 15 kertaa.
Lepovaiheen tulee olla riittdvan pitka, noin
60 sekuntia. Mitaan kalliita likuntavalineita
ei tarvitse hankkia vaan esim. pallo, kumi-
nauha tai vedella taytetty juomapullo antaa
riittdvan vastuksen ja kotona harjoittelu on-
nistuu hyvin.

Rentoutumista, kehontietoisuutta ja hengi-
tystd huomioimalla seka mielikuvien kaut-
ta voidaan vaikuttaa kipuun ja sitd kautta
lisata hyvinvointia. Lisaksi riittava lepo hy-
van ydunen kautta edistda kudosten palau-
tumista.




PSYKOSOSIAALISET
SEURAUKSET JA NIIDEN
HOITO
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10 ELAMINEN MARFAANIKKONA

Marfanin oireyhtyma on pitkaaikainen, va-
kava, monella tapaa sairastuneen ja hdnen
ldheistensa eldmaan vaikuttava sairaus. Sii-
hen ei liity alyllista jalkeenjaaneisyytta, mut-
ta se voi aiheuttaa eriasteisia ruumiillisia ja
henkisia oireita (kuten kipuja, poikkeuksel-
lista vasymysta ja ahdistuneisuutta) Se voi
edellyttaa toistuvia laakareilla kaynteja, tut-
kimuksia, mahdollisesti leikkaushoitojakin,
vaatii usein pysyvan laakityksen, rajoittaa
likuntamahdollisuuksia ja ammatinvalintaa
ja vaikuttaa perhesuunnitteluun. Mahdolli-
sesti vakavien sydan- ja verisuoniongelmien
vuoksi oireyhtyman hoito on nykyaan pai-
nottunut paljolti ruumiillisen tilan seuran-
taan. Sita, miten marfaanikot parjaavat sai-
rautensa kanssa arjessa ja tydssa, on alettu
tutkia vasta viime vuosina, ja selvityksia on
toistaiseksi tehty varsin vahan.

Norjalaiset tutkijaryhméat ovat todenneet
vuonna 2010 marfaanikkojen terveydellisen
elamanlaadun olevan verrattain heikko: sa-
maa luokkaa kuin muilla pitkaaikaissairailla
ja vammautuneilla. Vuonna 2014 julkaistus-
sa kirjallisuustutkimuksessa todetaan, etta
monet marfaanikot kokevat opiskelu-, tyd-
ja perhe-eldaman haasteellisina ja karsivat
muita useammin ahdistuneisuudesta ja ylei-
sesti heikentyneesta elamanlaadusta. Koke-
mukset ovat samankaltaisia riippumatta sii-
ta, miten lievia tai vakavia ruumiillisia oireita
oireyhtyma aiheuttaa.

Marfaanikot tuntevat mm. ulkonakodnsa
vuoksi usein jo lapsena olevansa erilaisia
kuin muut ikaisensd. Monet karsivat itse-
tunto-ongelmista, arkuudesta ja saattavat
tulla koulukiusatuiksi. Marfaanikoilla esiin-
tyy usein poikkeuksellisen voimakasta yleis-
vasymysta (fatigue-oire), lisaantynytta ah-
distuneisuusherkkyytta, sosiaalisten tilan-
teiden jannittamista ja jopa niiden pelkoa.
Vuonna 2005 USA:ssa tehdyssa tutkimuk-
sessa yli puolet haastatelluista marfaani-
koista oli kokenut syrjintaa ja leimaamista
sairaudesta johtuen, ja monet valttivat tie-
toisesti tilanteita, joissa voisivat altistua eri-
arvoistamiselle. Tama voi johtaa eldamanpii-
rin kapeutumiseen ja vaikeimmillaan hoitoa
edellyttdvan masennustilan kehittymiseen.

Koska Marfanin oireyhtyma nayttaa heiken-
tavan huomattavastikin siihen sairastuneen
elamanlaatua ja voi vaikeuttaa elaman haas-
teista selviytymistd, kaivataan nykyista sel-
kedmpia selviytymissuunnitelmia ja hoito-
suosituksia. Niiden kehittamiseksi tarvitaan
lisda laadukasta tutkimusta mm. marfaanik-
kojen psyykkisesta sairastavuudesta. Aihee-
seen liittyen Suomen Sosiaali- ja terveysmi-
nisterion “Harvinaisten sairauksien kansalli-
nen ohjelma vuosille 2014-2017" huomioi
yhtena osa-alueena psykososiaalisen tuen ja
sen kehittamistarpeen.




Marfanin oireyhtyma on sita sairastavalle ja
hanen laheisilleen suuri haaste ja vaatii pal-
jon karsivallisyytta ja sopeutumista. Kaik-
ki edelld mainittu huomioiden on kuiten-
kin tarkeaa tiedostaa, etta reilusti yli puo-
let Marfanin oireyhtymaa sairastavista elaa
parisuhteessa, heilld on lapsia ja he ovat
haasteista huolimatta pitkalle kouluttautu-
neita, tydssa ainakin osa-aikaisesti kayvia ja
parjadvia henkiloita. Eldmanlaatuun liitty-
vien riskien tiedostaminen auttaa parhaim-
millaan ennalta ehkaisemaan ja hoitamaan
mahdollisia ongelmia myds muiden kohdal-
la.

10.1 Kun diagnoosi varmistuu

Marfanin oireyhtyma -diagnoosin varmistu-
minen on usein jarkytys, vaikka se monesti
tuo selityksen erilaisille, ehka jo pitkaankin
vaivanneille oireille. Pitkdaikaisen, vakavan
sairauden toteaminen laukaisee seka poti-
laassa etta erityisesti lapsen kyseessa ollessa
taman vanhemmissa surureaktion.

Surutydn ensimmaisessd, sokkivaiheessa ta-
pahtunutta on vaikea uskoa, se saatetaan
kieltda vihaisenakin. Toimintakyky voi véliai-
kaisesti heikentyd, ja sukulaisten tai ystavien
tuki voi olla tarpeen arjen pyorittamiseksi.
Sokkivaiheessa asiallisen tiedon saaminen
|adkariltd on tarkeaa, mutta sen omaksumi-
nen voi olla vaikeutunutta, ja kysymyksiin
on hyva palata tarvittaessa myéhemminkin.
Tarkeinta on, ettd diagnoosin saanut (ja ha-
nen vanhempansa) ymmartavat alusta asti
ladketieteellisen hoidon ja seurantojen suu-
ren merkityksen ja hyddyn.

Suruty®n toisessa, reaktiovaiheessa tervey-
den menettdmisen mukanaan tuomat ela-
manmuutokset tunkeutuvat tajuntaan, ja
ahdistus- ja masennusoireet ovat yleisia. Et-
sitaan syyllisia, kyseenalaistetaan, ja mie-
lessa pyorii monia kysymyksia: “Miksi juuri
minad/minun lapseni?, Voidaanko tdma pa-
rantaa?, Olenko mina epanormaali?, Min-
kd ammatin voin valita?, Voinko kdyda ar-
meijan, hankkia ajokortin? Miten ystavani,
kumppanini, tydkaverini suhtautuvat? Voin-
ko hankkia lapsia, periytyyko sairaus? Onko
joku muu minun tai toisen vanhemman
puolelta myos marfaanikko?” jne.

Kun suru terveyden menettamisesta ja
muuttuneesta tilanteesta ei enda hallitse
elamaa, arki palaa vahitellen omiin uomiin-
sa ja sairaudesta ladkityksineen ja seuran-
toineen tulee osa elamaa. On paasty suru-
tydn kolmanteen, kasittelyvaiheeseen. Ela-
ma jatkuu iloineen ja suruineen, erilaisena,
mutta aiheuttamatta enaa jatkuvaa huolta
ja karsimysta.

Parhaimmillaan surutydssa paastaan sen
neljdnteen, uudelleensuuntautumisvaihee-
seen, jossa sairauden toteaminen ja sen ai-
kaansaama henkinen prosessi antavat val-
miuksia selviytya tulevaisuudessa helpom-
min uusista, myods Marfanin oireyhtyman
mukanaan tuomista terveydellisista, haas-
teista.

Surutyd on ihmismielen tapa sopeutua suu-
riin menetyksiin, ja sen eri vaiheiden kesto
on yksilollista. Tilanteen mukaan saatetaan
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myds siirtya vaiheesta toiseen, taaksepain-
kin, mutta on hyva muistaa, etta vaikeim-
mastakin surusta on mahdollista paasta
ajan kanssa parempaan vointiin. Marfanin
oireyhtymaa ei voida parantaa, mutta sita
pystytaan nykyaan hoitamaan hyvin, ja lisa-
tutkimusta tehdaan jatkuvasti.

10.2 Mita ja miten kerron lapselle

Ei ole olemassa yhtad oikeaa tapaa kertoa
lapselle, ettd hanella on Marfanin oireyh-
tyma. Sairaudesta kertovan laakdrin osuus
on luonnollisesti hyvin merkittava. On tar-
kedd ymmartaa, etta Marfanin oireyhtyman
vaikeat terveydelliset ongelmat ilmenevat
useimmiten vasta nuorella aikuisialla, vaik-
ka joskus esim. aortan dilataatio huomataan
ja se edellyttaa ladkitysta jo varhaisessa kou-
luidssa. Lapsen tulee saada toimia ja harras-
taa mahdollisimman pitkaan terveiden ika-
toverien tapaan.

Lapselle kannattaa puhua oireyhtymasta
avoimesti hanen ikdtasonsa mukaan. Van-
hemmilta saatu tieto vahentaa pelkoja ja oi-
kea suhtautuminen auttaa myos lasta so-
peutumaan paremmin tilanteeseen. Tieto
auttaa jasentdmaan ja ymmartamaan tilan-
teen ja hyvaksymaan sairauden vaikutukset
omaan eldmaan. Joissakin tapauksissa lap-
selle tehd&an jo varhaisessa vaiheessa laa-
ketieteellisia tutkimuksia, jopa leikkauksia.
Lapselle on silloin hyva kertoa, etta naihin
toimenpiteisiin on yhteinen syy, jolloin lapsi
ei nde itseaan pelkan huonon onnen uhri-
na. Toisaalta, mikali lapsella ei ole ongelmia
ja han kay vain vuosittaisissa tarkastuksissa,

vanhemmat voivat olla kertomatta laaketie-
teellisia seikkoja ikaan kuin niissa ei olisi mi-
tadan tavanomaisesta poikkeavaa.

Tilanne voi muuttua hankalaksi, jos jollakin
sukulaisella on ollut Marfanin oireyhtymasta
johtuvia ongelmia. Talléin on syyta rauhoi-
tella lasta, jotta tdma ei pelkaa joutuvansa
samanlaiseen tilanteeseen. Mikali vanhempi
tai joku muu sukulainen, jolla on Marfanin
oireyhtyma, on selvinnyt sairauden aiheut-
tamista ongelmista hyvin, voi myds tdma
helpottaa lapsen huolta.

Lapsen uteliaisuus Marfanin oireyhtymaa
kohtaan heraa todennakdisesti tilanteissa,
joissa joudutaan jossain madarin rajoitta-
maan fyysista toimintaa esimerkiksi koulun
likuntatunneilla tai kun muut lapset huo-
mauttavat lapsen ulkonadsta, kuten pituu-
desta, silmalaseista tai vaikkapa tukipohjal-
lisista.

Vanhemmat haluavat usein tietda miten
rohkaista lapsen positiivisen itsetunnon ke-
hitysta, varsinkin jos lapsen silmien tai luus-
ton muutokset nakyvat selvasti. On hyva jo
varhain opettaa lapselle, ettd han on lahja-
kas ja kaunis juuri sellaisena kun han on ja
ettd kauneus koskee koko ihmista, ei vain
ulkonakoa. Tata voidaan vahvistaa lukemalla
lapselle tarinoita ja kertomalla esimerkkeja.
Ole rehellinen lapsellesi ja kerro hanelle, etta
vaikka hanen rintansa taipuisi sisdanpain tai
han on koulukavereitaan pidempi tai hanen
on pidettava silmalaseja, on tdma kaikki
vain pieni osa hanen persoonallisuuttaan.




Valta pyrkimysta taistella lapsesi taistoja ja
olemasta ylisuojeleva. Jarjestamalla hanelle
poikkeuksia joka tilanteessa saat hanet vain
tuntemaan itsensa entistd enemman poik-
keavaksi.

10.3 Miten murrosikainen
suhtautuu diagnoosiin?

Todellisuudesta riippumatta monet teini-
ikaiset uskovat, etta he ovat erinakaisia kuin
muut saman ikaiset. Marfaanikko saattaa
olla erityisen tietoinen ulkonadstaan. Kun
nuorelle ensi kertaa kerrotaan diagnoosista,
han saattaa tuntea helpotusta siita, ettd on
jokin syy siihen, miksi han on tovereitaan
pidempi, pitaa silmalaseja, hanen selkaran-
kansa kaareutuu tai rintakeha on epamuo-
dostunut. Usein nuorta hairitsee tai pelot-
taa se, ettd hanen on kaytava saanndllisis-
sa tutkimuksissa. Han saattaa huolestua,
jos hanelle maarataan laakitys — yksi tun-
keutuminen lisaa arkirutiineihin. Nuorta voi
rauhoittaa silla, ettd Marfanin oireyhtyman
ennalta ehkaiseva hoito on nopeasti edisty-
nyt ja edistyy edelleen. Usein nuori reagoi
diagnoosin saamiseen voimakkaasti, varsin-
kin jos hanen on luovuttava jostakin urhei-
lulajista, joka on ollut merkittava osa hanen
eldmadnsa. Han saattaa suunnata vihansa
|adkariin, itseensa tai vanhempiin, joihin on-
kin turvallista purkaa vihansa. Harrastusten
kanavoiminen vahemman rasittaviin urheilu-
lajeihin ja harrastuksiin tai piilossa olleiden
kykyjen tai taitojen kehittdminen voivat olla
hyva vaihtoehto.

Vertaistuki saattaa auttaa Marfanin oireyh-
tymaa sairastavia teini-ikaisid ja nuoria ai-
kuisia hyvaksymaan paremmin tilanteensa.
Nuoren on monesti helpompi keskustella
toisen samanlaisessa tilanteessa olevan nuo-
ren kanssa. Mikali suunnitteilla on esimer-
kiksi leikkaus, on hyva puhua jonkun kans-
sa, joka on kaynyt lapi samanlaisen leikka-
ustoimenpiteen. Samalla taytyy kuitenkin
muistaa, ettd Marfanin oireyhtyma vaihte-
lee melkoisesti henkilosta toiseen, jopa sa-
massa perheessa.

10.4 Vanhempien reaktiot

Marfanin oireyhtyman diagnoosin saami-
nen vaikuttaa koko perheeseen. Vanhem-
pien valilla saattaa tassa uudessa tilanteessa
ilmeta kireytta. Tilannetta helpottaa avoin
puhuminen tilanteesta. Tasapainoinen pari-
suhde on perheen hyvinvoinnin edellytys ja
antaa turvallisuuden tunteen myds lapselle.
On hyva, jos molemmat vanhemmat ovat
alusta alkaen mukana lapsen hoidossa ja li-
saksi mahdollisuuksien mukaan esimerkiksi
ladkarissa kaynneilla. Tilanne, jossa jompi-
kumpi puoliso sulkee toisen pois lapsen sai-
rauden hoidosta, tai jossa tietoisesti halu-
taan pysya ulkopuolisena, ei ole kenenkaan
kannalta mielekas. Jo pelkastaan sairauden
kanssa elamaan oppiminen ja asioiden uu-
delleen arvottaminen vaativat koko perheen
yhteisia voimavaroja.

Vanhemmat, joilla ei itsellaan ole Marfa-
nin oireyhtymaa, saattavat tuntea silti ole-
vansa vastuussa lapsensa oireyhtymasta.
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Vanhempi, jolla itselladan on Marfanin oi-
reyhtyma, saattaa tuntea jopa syyllisyytta
lapsensa tilanteesta, varsinkin jos han on
saanut perinnoéllisyysneuvontaa ja tiennyt,
ettd lapsi saattaa peria oireyhtyman.

Vanhempien ensireaktiot diagnoosin var-
mistuessa vaihtelevat paljon. Osa vanhem-
mista kokee diagnoosin helpottavana tie-
tona, kun lapsen oireille ja ongelmille 16y-
tyy syy. Joku etsii tietoa, toinen taas kieltaa
asian kokonaan, hakee syyllista, lamaantuu
tai vihastuu. Kaikki vanhemmat eivat tarvit-
se terapeuttista tukea, mutta kaikkien van-
hempien on tunnistettava ensireaktionsa
ja hyvaksyttava se, etta heidan lapsellaan
on Marfanin oireyhtyma. Keskustelu henki-
|6n kanssa, jolla on perinnéllisten sairauk-
sien tuntemus, esim. perinnollisyyslagkari,
voi auttaa vanhempia selviytymaan diag-
noosin aiheuttamista ensireaktioista. Tois-
ten samanlaisessa tilanteessa olevien ja sa-
manlaisten kokemusten lapikdyneiden per-
heiden tapaaminen voi olla suureksi avuksi
varsinkin uuden tilanteen alkuvaiheessa.

Toisinaan vanhemmat ylisuojelevat lasta ika-
viltd kokemuksilta. Tama estaa lasta myo-
hempina vuosina tulemasta itsendiseksi ja
rippumattomaksi. Marfaanikon tulisi mah-
dollisuuksien mukaan ja laakarin ohjeita
noudattaen osallistua jokapaivadiseen toi-
mintaan, eika eristaytya muista.

10.5 Mita ja kenelle kerron
lapseni sairaudesta

Myds sisarukset tarvitsevat tukea uudessa
tilanteessa. He saattavat tuntea syyllisyyt-
ta siitd, ettd heilla ei ole Marfanin oireyh-
tymaa tai pelatd, ettd he vield voivat saa-
da sen. Oireyhtymasta kannattaakin puhua
avoimesti, koska lapsen oma mielikuvitus
paikkaa tiedon, jota ei muualta saa. Oireyh-
tymasta saattaa tulla pelottava ja uhkaava
asia ilman asiallista tietoa. Erilaisista tunte-
muksista ja ajatuksista on hyva jutella avoi-
mesti. Lapsellekin kaikki tunteet sisaruksen
sairautta kohtaan ovat sallittuja, myds ka-
teus ja kiukku. Sisarukset tarvitsevat van-
hempiensa kanssa yhteista aikaa voidak-
seen keskustella naistd tunteistaan, esittaa
kysymyksid, tai vakuuttuakseen siita, etta
vanhemmat ovat yhta kiinnostuneita heista
kuin heidan sisaruksestaan.

Isovanhempien ajatukset kulkevat suurin
piirtein samoja reittejd, kuin vanhempien-
kin: mika, miksi, miten on mahdollista? Jos-
kus kay niin, ettd he eivat ymmarra diag-
noosia tai kieltdvat kokonaan sen olemassa-
olon. Moni alkaa etsia itsestdan ja suvuista
syyllista, koska kysymyksessa kuitenkin on
perinndllinen oireyhtyma. Jos Marfan-diag-
noosi on perheessa ja suvussa uusi, on hyva
tutkia myds muut perheenjdsenet ja ehka-
pa lahisukukin. Nain vapautetaan heidat
turhasta pelosta ja syyllisyyden tunteesta.
Mikali isovanhemmat saadaan alusta alkaen
mukaan keskusteluihin Marfanin oireyhty-
mastd, he sopeutuvat helpommin diagnoo-
siin ja pystyvat tukemaan perhetta
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Vanhempien on hyva keskustella paivakodin
henkildkunnan ja opettajien kanssa oireyh-
tymasta, sen rajoituksista ja erityispiirteis-
ta, seka pitaa heidat ajan tasalla myds siita,
mita lapsi jo ymmartaa. Myos lapsen kave-
reiden voi olla hyva tietdd, miksi esim. rajut
pallopelit eivat sovi hanelle. Asiassa on hyva
kuulla myos lapsen oma mielipide.

10.6 Mita ja kenelle kerron
omasta sairaudestani

Marfanin oireyhtyma, kuten muutkin sairau-
det, on hyvin henkilékohtainen asia, ja on-
kin jokaisen itsensa paatettavissa, kenelle,
milloin ja miten paljon siitd kertoo. Usein
on kuitenkin helpottavaa kertoa sairaudesta
ystaville. Se on luottamuksen osoitus ja voi

parhaimmillaan syventaa ystavyyssuhdetta.
On myds hyvd, etta ainakin jotkut ystavista
tietavat asiasta, koska joissain tilanteissa ys-
tavien apu voi olla tarpeen. Ystavien kanssa
keskustelu voi antaa myos uusia nakdkulmia
ja rohkaista eteenpain. Joskus kertominen
voi sdikayttaa ja karkottaakin jonkun, mutta
siina tilanteessa on hyva muistaa, ettéd Mar-
fanin oireyhtyma ei tee kenestakaan huo-
nompaa tai epdonnistunutta ihmista ja ys-
tavaa. Kaikki eivat vain osaa kasitella muut-
tunutta tilannetta. Hyvat ystavat pysyvat ja
hyvaksyvat ihmisen, olipa hanelld Marfanin
oireyhtyma tai ei.

Tyopaikalla Marfanin oireyhtymasta kerto-
minen voi joissain tilanteissa lisatd ymmar-
rysta ja olla oikea ratkaisu, mutta on hyva




etukateen pohtia, kuinka paljon ja kenelle
siitd on valmis kertomaan. Jos oireyhtyma ei
vaikuta millaan tavoin tyotehtavista suoriu-
tumiseen, ei siitd ole valttamaténta kertoa
esimerkiksi esimiehelle. Jos tydkavereissa tai
esimiehissa on sellaisia, joihin luottaa, voi-
nee heiddn kohdallaan toimia samoin kuin
ystavien kanssa: kertoo sen verran kuin tun-
tuu hyvalta ja luontevalta.

Tyoterveyshuollossa Marfanin oireyhtymas-
ta on tarkea kertoa — tyoterveysladkari voi
olla jatkossa tarkea tuki hoidollisissa kysy-
myksissa. On myos hyva muistaa, etta tyo-
hontulotarkastuksessa ladkari ottaa kantaa
ainoastaan siihen, onko henkild kykenevai-
nen siihen tydhon, johon hanet on palkattu.
Marfanin oireyhtyma ei ole laheskaan kai-
kissa ammateissa tyokyvyttomyytta aiheut-
tava sairaus.

10.7 Vaikutukset parisuhteeseen

Kun aikuinen saa diagnoosin, my®s parisuh-
de joutuu koetukselle. Uusi tilanne saattaa
muuttaa tutun ja turvallisen eldman aivan
toisenlaiseksi kuin se siihen asti on ollut.
Toimiva parisuhde saattaa parantua enti-
sestaan, tai muuttua kertaheitolla aivan toi-
senlaiseksi. Toisaalta huono parisuhde saat-
taa saada uutta potkua uudesta tilanteesta.
Huomataankin puolison tarkeys ja eldman
ainutkertaisuus.

Uudessakin tilanteessa kaikki tunteet, hyvat
ja huonot, ovat sallittuja. Asiasta puhumi-
nen lujittaa keskindistd luottamusta ja us-
koa tulevaisuuteen. Puhumattomuudella ja
toisen diagnoosin liialla kunnioittamisella

saadaan vain aikaan muureja, joita on sita
vaikeampi murtaa mitd kauemmin aikaa ku-
luu. Mielikuvitus saattaa kasvattaa asiat yli-
suuriin mittoihin, jolloin niitd on entista vai-
keampi kasitella.

Perheen sisdiset roolit saattavat muuttua
diagnoosin myodta. Aikaisemmin asiois-
ta enemman huolta pitdanyt puoliso voikin
yhtakkia olla passiivisempi, ja terve puoliso
joutuu ottamaan enemman vastuuta yhtei-
sesta elamasta. Roolien vaihtuminen voi olla
tervetullutta, mutta kumpikaan puolisoista
ei saa uhrautua. Kummallakin on edelleen
oikeus omaan eldmaansa ja omiin ajatuk-
siinsa. Sairautta tai terveytta ei voi elaa toi-
sen puolesta.

Toisinaan kay niin, etta diagnoosin saanut
joutuu olemaan parisuhteessa vahvempi
osapuoli; terve puoliso tarvitseekin enem-
man tukea uudessa tilanteessa. Diagnoosin
saanut joutuu piilottamaan omat tunteensa
ja esittamaan vahvempaa kuin itse asiassa
onkaan. Tallaisessa tilanteessa oma suruty®
viivastyy tai jaa tekematta, mika taas hidas-
taa merkittavasti henkista toipumista.

Parisuhteessa saattaa myds ilmetd musta-
sukkaisuutta uudessa tilanteessa; diagnoo-
sin saanut on mustasukkainen puolisonsa
terveydesta ja saattaa yrittaa sitoa hanet
enemman itseensad. Terve puoliso taas saat-
taa tuntea mustasukkaisuutta, kun kump-
paniin kiinnitetdan niin paljon huomiota.
Myos pelko hylatyksi tulemisesta, toivot-
tomuus ja itsearvostuksen puute saattavat
olla tuttuja tunteita. Toisinaan terve puoli-
so reagoi tilanteeseen alkamalla ylihuolehtia
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Yhdistystoiminnan parista moni I6ytdé uusia ystavia. Kuva: Marfan-yhdistyksen arkisto.

kumppanistaan. Enda ei saakaan tehda
asioita, jotka ennen olivat jokapaivaisia.
Nain estetdan sairastunutta hetkeksikaan
unohtamasta oireyhtymaa ja elamasta mah-
dollisimman normaalia eldamaa.

10.8 Kaikesta ei tarvitse
selvita yksin

Marfan-yhdistykseen kannattaa olla yh-
teydessa jo sairauden toteamisvaiheessa.
Sen tarjoamat vertaistuki ja tieto auttavat

suhteuttamaan alun kaoottisia tunnelmia
ja suuntaamaan tulevaan. Myds Interne-
tin kautta ldytyvien muiden maiden Mar-
fan-yhdistysten sivuilta voi |6ytya vastauksia
mieltd painaviin kysymyksiin.

Vertaistuki on samankaltaisessa elaman-
tilanteessa olevien ihmisten toisilleen an-
tamaa tukea, joka perustuu omakohtai-
seen kokemukseen. Vertaistukea voi saada
esimerkiksi tukihenkiloltd, internetin ver-
taisverkostossa tai ryhmassad, jossa ollaan



yhdessa, keskustellaan ja kokoonnutaan
yhteisiin harrastuksiin. Vertaistukihenkil&il-
td ja -ryhmiltd saa emotionaalista tukea,
uusia nakokulmia seka kaytannon vinkkeja
jokapaivaiseen elamaan. Uudet syntyneet
ihmissuhteet lisdavat arjen voimavaroja. Aja-
tusten vaihto samankaltaisuutta kokevien
ihmisten kanssa tuo ymmarretyksi ja kuul-
luksi tulemisen tunnetta. Toisten samankal-
taisten kokemusten kuuleminen helpottaa
erilaisten tunteiden ja kokemusten hyvak-
symista ja auttaa jaksamaan ja selviytymaan

arjessa. Usein vertaisiltaan saa myds hyvia
vinkkeja arkeen ja byrokratiaviidakossa sel-
viytymiseen. Vertaistuki mahdollistaa myds
kokemusten ja eldmantilanteiden vertailun,
jolloin asioihin voi saada uudenlaisia nako-
kulmia.

Perinndllisyys-, sydan- ja muut hoitavat laa-
karit vastaavat seurantakaynneilld ajankoh-
taisiin kysymyksiin ja auttavat eteenpain.
My6s oma terveyskeskuslaakari voi olla suu-
rena tukena ja tarpeen lahetteiden laatijana
ja erilaisissa etuuskysymyksissa.

Kelan hyvaksymille ja tukemille kursseille ja
sopeutumisvalmennukseen hakeutuminen
auttaa sekad sairastunutta ettd hanen per-
hettaan. Oikea-aikaisesti saatu tieto, luotta-
mukselliset keskustelut samassa tilanteessa
olevien ihmisten ja ammattilaisten (ladkarit,
psykologit, fysioterapeutit jne.) kanssa luo-
vat uskoa tulevaan ja auttavat jaksamaan.
Kursseja jarjestetadn seka sairastuneille etta
heidan perheilleen, ja niista kerrotaan tar-
kemmin luvussa 11.

Jos diagnoosin saaminen johtaa poikkeuk-
sellisen vaikeaan ahdistukseen ja masen-
nukseen, kannattaa hakea apua ammatti-
auttajalta. Sama koskee tilannetta, jos my6-
hemmin eldmassa esiintyy voimakasta ah-
distuneisuutta, jannittyneisyytta tai alavirei-
syytta, mielenkiinnon menettamista, univai-
keuksia tai hankaluuksia selviytyad koulussa
tai tyodssa. Koulun, oppilaitoksen tai tyo-
terveyshuollon laakari osaa arvioida, tar-
vitaanko hoitoa ja tarkempia tutkimuksia.
Han myds tarvittaessa ohjaa joko oman yk-
sikdn psykologille, mielenterveystoimistoon
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tai psykiatrian erikoislagkarin vastaanotol-
le. Vaikeuksiin 16ytyy yleensa apua, kun sita
|dhtee hakemaan.

Akillisissa kriisitilanteissa apua saa Suomen
Mielenterveysseuran valtakunnallisesta
kriisipuhelimesta (puh. 010 195 202). www.
punainenristi fi- sivuilla on koottuna muiden
palvelevien puhelinten numeroita ja vertais-
tukea tarjoavien toimijoiden nettiosoitteita.

Marfanin oireyhtyma on vakava sairaus,
mutta se on myos kasvun paikka seka sai-
rastuneelle ettd hanen l3heisilleen. Ysta-
vien ja muiden laheisten merkitysta ei voi
likaa korostaa. Erilaiset (yhteiset) harras-
tukset — laulaminen, soittaminen, maalaa-
minen, luonnossa liikkkuminen, kirjoittami-
nen, valokuvaaminen, matkustelu jne. tuo-
vat eldmaan varia ja iloa tehden elamasta
eldmisen arvoista — myds Marfanin oireyh-
tyman ehdoilla.
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11 ERILAISIA TUKIMUOTOJA ERI ELAMANVAIHEISIIN

Marfanin oireyhtyméa ja Marfanin kaltai-
set sairaudet aiheuttavat vaikeusasteeltaan
vaihtelevia oireita ja toimintakyvyn muutok-
sia, joihin voidaan vaikuttaa terveydenhuol-
lon tai Kansaneldkelaitokselta (Kela) haet-
tavan kuntoutuksen keinoin. Kaytettavissa
on myos erilaisia perhe-etuuksia silloin kun
lapsen hoito edellyttaa erilaisia tyoaikajar-
jestelyja.

Ammattiin opiskeleva tai sita sairauden
vuoksi aikuisidssa vaihtava henkil® voi ha-
kea soveltuvan alan opintoja ammatillise-
na kuntoutuksena, mikali sairaus tai vam-
ma rajoittaa mahdollisuuksia valita ammatti
tai estaa tekemasta entista tyota. Toiminta-
kykyhaitan ja avuntarpeen kasvaessa tulee
ajankohtaiseksi Kelan sosiaaliturvaetuuksien
ja kunnan jarjestamisvastuuseen kuuluvien
tukipalveluiden hakeminen.

Erilaisten etuuksien mydntamisessa Kela
kayttaa saadosten lisaksi yksilollista tilan-
nearviota, jonka tekemisessa marfaanikon
hoidossa mukana olevat ammattihenkil6t
ovat apuna. Kelan etuuksia haetaan B-, C-
tai D-laakarinlausunnoilla, joissa on tarpeen
kuvata tukea tarvitsevan henkilén toiminta-
kykya arjessa ja/tai tydeldmassa. Osassa so-
siaalietuuksista kysytdan myds sairaudesta
koituvia ylimaaraisia kustannuksia, joihin
Kela on maaritellyt etuuskohtaiset kriteerit.

Kunnallisina palveluina voidaan myéntaa
mm. sosiaalitoimen kotipalvelua, vammai-
sen henkilén kuljetus- ja avustajapalveluita,
omaishoidon tukea, kotisairaanhoidon pal-
veluita, kuntoutusohjausta, ravitsemusneu-
vontaa, terveydenhuollon maksusitoumuk-
sella haettavia apuvdlineitd, hoitotarvikkeita
ja puhe-, fysio- tai toimintaterapiakaynteja.

Lapsiperheella on oikeus saada huolenpito-
tehtdvan turvaamiseksi valttamaton kotipal-
velu, jos lapsen hyvinvoinnin turvaaminen
ei ole mahdollista sairauden, synnytyksen,
vamman tai muun vastaavanlaisen toimin-
takykya alentavan syyn tai erityisen perhe-
tai eldamantilanteen vuoksi. Kunnallisen koti-
palvelun saamisessa on kaytannossa paikka-
kuntakohtaisia eroja.

Kunnallisista palveluista osa on subjektiivi-
sia. Jos palvelu on sosiaalihuoltolaissa tai
asiakkaan asemaa ja oikeuksia koskevissa
laeissa ja asetuksissa maaritelty subjektiivi-
seksi, se on mydnnettava ilman harkinnan
varaa niille, joilla palvelun saamisen ehdot
tayttyvat. Kunnallisen harkinnanvaraisen
palvelun hakemisessa maardrahojen tai re-
surssien puuttuminen voi johtaa kielteiseen
paatokseen. Kunnallinen palvelu voidaan
kirjata perustellusti osaksi palvelusuunni-
telmaa, jolloin suunnitelma ohjaa myonta-
maan tarpeen mukaisen palvelun asiakkaan
sita erikseen hakiessa.




Kunnalliset kuljetuspalvelut jakautuvat vam-
maispalvelulain perusteella mydnnettavaan
vaikeavammaisen avustaja- ja saattajapal-
veluun sekd sosiaalihuoltolain perusteella
haettavaan harkinnanvaraiseen kuljetuspal-
veluun.

Kunnan on jarjestettava kohtuulliset kulje-
tuspalvelut niihin liittyvine saattajapalvelui-
neen sellaiselle vaikeavammaiselle henkil6l-
le, jolla on pitkaaikaisesti erityisia vaikeuksia
likkumisessa, ja joka ei vammansa tai sai-
rautensa vuoksi voi kdyttaa julkisia joukko-
likennevélineitd ilman kohtuuttoman suu-
ria vaikeuksia. Vaikeavammainen henkil® voi
saada vammaispalvelulain perusteella apua
myos likkumiseen.

Sosiaalihuoltolain mukainen kuljetuspalvelu
on kunnan madardrahojen puitteissa myon-
nettava kotihoidon tukipalvelu. Palvelulla on
tarkoitus tukea itsenaista asumista ja oma-
toimista selviytymista pdivittaisissa toimin-
noissa. Palvelutarpeen lisdksi tuen mydnta-
miseen vaikuttavat hakijan ja mahdollisen
puolison tulot. Kunnilla on paatantavalta
matkoihin oikeuttavista kriteereista, myon-
nettavien matkojen maarasta ja perittavista
asiakasmaksuista. Lisatietoja kuljetuspalve-
luista saa kotikunnan sosiaalitoimesta.

Sairaanhoitoon ja kuntoutukseen liittyvista
yksityiseen tai julkiseen terveydenhuoltoon
tehdyistda matkoista voi saada korvausta
Kelasta omavastuun ylittavalta osalta. Kun-
toutusmatkoja korvataan, jos ne perustuvat
Kelan tai julkisen terveydenhuollon kuntou-
tuspaatokseen. Kelan korvaamissa matkois-
sa on vuosittainen matkakatto, jonka ylityt-
tya matkat korvataan kokonaisuudessaan.

Lisdtietoa Kelan matkakorvauksista

www.sosiaaliturvaopas.fi
www.kela.fi

Laakinnallisen kuntoutuksen vastuu vaikea-
vammaisuuden kriteerien ulkopuolelle jaa-
vien kohdalla on yleensa kunnallisella ter-
veydenhuollolla seka valittdmasti sairaan-
hoitoon liittyvan ettd muun kuntoutuk-
sen osalta. Ladkinnalliseen kuntoutukseen
(esim. toiminta- tai fysioterapia, kolmannen
sektorin tuottaman sopeutumisvalmennuk-
sen kuntaosuudet) tarvitaan hoitavan laaka-
rin lausunto ja maksusitoumuspyynto, joka
osoitetaan oman alueen terveydenhuollosta
vastaavalle ylilaakarille. Jokapaivaisen liikku-
misen ja toimimisen tueksi tarvittavien apu-
valineiden tulee olla asiakasmaksulain nojal-
la kayttajalle maksuttomia.
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11.1 Kelan kuntoutuksen
myodntamisperusteet
ja erilaiset kuntoutusmuodot

Vuoden 2016 alusta ldhtien oikeus Kelan
vaativaan laakinnalliseen kuntoutukseen
voidaan ratkaista ilman vaikeavammaisen
kasitettd. Kuntoutuksen mydntaminen pe-
rustuu jatkossa sairauteen tai vammaan,
niihin liittyviin rajoitteisiin ja huomattaviin
vaikeuksiin arjesta suoriutumisessa seka va-
hintdadn vuoden kestavaan kuntoutustar-
peeseen.

Ammatillisen kuntoutuksen jarjestdmisvas-
tuu on tydeldkelaitoksilla ja Kelalla. Kelan
ammatillinen kuntoutus on tarkoitettu tyds-
sa kayvalle tai tydeldamaan siirtyvalle henki-
I6lle, jonka tydkyky on heikentynyt tai uh-
kaa heikentya lahivuosina. Kela jarjestaa
ammatillisena kuntoutuksena muun muas-
sa kuntoutustarveselvityksia ja -tutkimuksia,
ty6- ja koulutuskokeiluja, ammatillista kou-
lutusta, tydhodnvalmennusta, ammatillisia
kuntoutuskursseja tai muuta opiskelun tai
tydn kannalta valttamatonta kuntoutusta.

Lisatietoa koulutuksen ja
tyollistymisen tukimuodoista

I6ytyy Invalidiliitto ry:n julkaise-
masta Hanki taitoa -oppaasta
www.invalidiliitto.fi/tyollisyyspalvelut

Kela jarjestad myos harkinnanvaraista kun-
toutusta eduskunnan vuosittain vahvista-
man madrarahan puitteissa. Kela jarjestama
harkinnanvarainen kuntoutus perustuu lakiin
Kansanelakelaitoksen kuntoutusetuuksista

ja kuntoutusrahaetuuksista (KKRL 12 8). Ke-
lan harkinnanvaraisen kuntoutuksen tar-
keimpana tavoitteena on tukea kuntoutu-
jien ty6-, opiskelu- ja toimintakykya. Kela
jarjestaa harkinnanvaraisena kuntoutuksena
mm.kuntoutus- ja sopeutumisvalmennus-
kursseja, ammatillisia kuntoutusselvityksia,
neuropsykologista kuntoutusta ja yksiléllisia
kuntoutusjaksoja.

Sairausryhmakohtaisia kuntoutus- ja sopeu-
tumisvalmennuskursseja jarjestetadn seka
vaikeavammaisten kuntoutuksena ettd har-
kinnanvaraisena kuntoutuksena eri sairaus-
ryhmille alueellisesti ja valtakunnallisesti.
Osa kursseista on tarkoitettu aikuisille tyo-
eldamassa oleville, sinne palaaville tai kun-
toutustuella oleville. Osa kursseista on ty6-
elamasta poissa oleville seka lapsille ja nuo-
rille.

Kela jarjestamiin kursseihin kuuluvat myos
erilaiset harvinaiset sairaudet. Marfan ja
sen kaltaiset sairaudet kuuluvat isompaan
sairausryhmapooliin, jossa on myds muita
luustoon ja niveliin vaikuttavia harvinaisia
sairauksia.

Kuntoutuskurssien ohjelma tukee fyysista ja
psykososiaalista hyvinvointia seka tydssa ja
arjessa selviytymista. Ohjelmassa on myos
terveysneuvontaa ja tietoa sairaudesta seka
itsehoitovalmiuksia parantavaa ohjausta.

Sopeutumisvalmennuskurssien tavoitteena
on parantaa sairauden tai vamman heiken-
tamia psyykkisia, fyysisia ja sosiaalisia toi-
mintavalmiuksia.




Perhekursseilla myds omaiset/laheiset saa-
vat lisdvalmiuksia kuntoutujan kuntoutus-
prosessin tukemiseen. Nuori marfaanikko
voi hakea osittaiselle perhekurssille, jossa
vanhemmat ovat mukana muutaman pai-
van ajan.

Yksilollisia kuntoutusjaksoja Kela jarjestaa
harkinnanvaraisena kuntoutuksena kun-
toutuslaitoksessa toimintakyvyn turvaami-
seksi tai parantamiseksi. Yksilollinen kun-
toutusjakso jakautuu seuraaviin sairausryh-
makohtaisiin linjoihin: aistivammojen linja,
neurologinen linja, tules- ja reumalinja seka
yleislinja. Kuntoutusjakson henkiléstd ja oh-
jelmatarjonta ovat linjojen sairausryhmien
tarpeiden mukaiset. Kuntoutusjakson sisal-
t6 suunnitellaan yhdessa moniammatillisen
henkildston kanssa vastaamaan kunkin kun-
toutujan omia kuntoutustarpeita.

Yksilollisen kuntoutusjakson edellytyksena
on, ettd kuntoutus on tarpeellista tyd- tai
toimintakyvyn kannalta. Yksil6llisen kun-
toutusjakson tulee perustua sen hetkiseen
kuntoutustarpeeseen. Jaksot ovat tehostet-
tuja ja yksilollisesti suunniteltuja. Yksilolliset
kuntoutusjaksot kestavat enintdan 18 vuo-
rokautta. Kuntoutukseen kuuluu 4-5 vuo-
rokauden aloitusjakso. Aloitusjakson jalkei-
nen osa toteutetaan yksiléllisten tarpeiden
mukaisesti jaksotettuna.

Kuntoutumis- ja sopeutumisvalmennus-
kursseja yli 65-vuotiaille ja muille tydela-
masta poissa oleville henkildille jarjestetaan
Kelan kuntoutuksena pienimuotoisesti.

Kuntoutuksen tavoitteena on auttaa sel-
viytymaan arjesta paremmin sairaudesta tai
vammasta huolimatta.

11.2 Nuoren kuntoutusraha

Nuoren kuntoutusraha

alle 20-vuotiaalle

Nuoren kuntoutusraha myoénnetdan

16—19-vuotiaalle nuorelle, kun

e nuoren tyokyky tai mahdollisuudet vali-
ta ammatti ja tyo ovat heikentyneet sai-
rauden tai vamman vuoksi,

® nuori tarvitsee erityisia tukitoimia opis-
kelussa tai muussa kuntoutuksessa,

e nuoren kuntoutus perustuu kotikunnas-
sa laadittuun henkildkohtaiseen opiske-
lu- ja kuntoutumissuunnitelmaan (KHO-
PS).

Opiskelu- ja kuntoutumissuunnitelma
Saadakseen kuntoutusrahaa nuorella tu-
lee olla kotikunnassasi laadittu henkilokoh-
tainen opiskelu- ja kuntoutumissuunnitel-
ma. Suunnitelma laaditaan yhdessa huolta-
jan, ja tarvittaessa muiden asiantuntijoiden
kanssa.

Suunnitelmasta tulee ilmeta tiedot nuoren
ammatillisen kuntoutumisen mahdollisuuk-
sista ja tavoitteista seka suunnitelma opiske-
lun jdrjestamisesta ja toteuttamisesta. Suun-
nitelmaa tarkistetaan ja tdsmennetaan kun-
toutusrahakauden aikana. Opiskelu- ja kun-
toutumissuunnitelma tulee toimittaa kun-
toutusrahahakemuksen yhteydessa Kelaan,
jossa suunnitelman toteutumista seurataan.
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Nuoren kuntoutusrahan maksaminen
Nuoren kuntoutusrahaa maksetaan arkipai-
vilta Kelan vuosittain ilmoittama vahimmais-
maara seka esim. harjoittelujaksoilta mah-
dollinen ateriakorvaus. Kuntoutuspaatdksen
ja kuntoutuksen valiselta ajalta seka kuntou-
tusjaksojen valissa kuntoutusraha makse-
taan yleensa 20 % alennettuna.

Kuntoutusrahaa maksetaan nuorelle oma-
vastuuajan jalkeen enintdan sen kuukauden
loppuun, jolloin han tayttda 20 vuotta. Jos
silloin on meneilldén kuntoutusjakso, esim.
koulutus, saa kuntoutusrahaa kuntoutusjak-
son tai koulutuksen paattymiseen asti.

11.3 Elake tai vammaistuki
nuorelle?

Kela tukee vammaisten ja pitkaaikaises-
ti sairaiden itsendista selviytymista ja ela-
manlaatua. Kela voi mydéntaa alle 16-vuo-
tiaan vammaistukea ja 16 vuotta tayttaneen
vammaistukea. Alle 20-vuotiaalle tyokyvyt-
tomyyseldke voidaan myontaa vasta, kun
on selvitetty, ettei ammatillisen kuntoutuk-
sen mahdollisuuksia ole tai jos ammatillinen
kuntoutus on sairauden vuoksi keskeytynyt
tai paattynyt tuloksettomana.

11.4 Osasairauspaivaraha

ja osa-aikainen tyo
Osasairauspaivarahan tarkoitus on tukea
tydkyvyttdman henkildn tybelamassa py-
symista ja paluuta kokoaikaiseen tydhon-
sa. Jos kokoaikaisessa tydsuhteessa oleva
tydntekija haluaa palata sairauspoissaolon

jalkeen tyohodnsa osa-aikaisesti, hanen on
tehtdva maardaikainen tydsopimus tydn-
antajansa kanssa. Osasairauspdivdrahaa
maksetaan enintaan 120 arkipaivan ajalta.
Tyoterveyslaakari tai muu tydntekijan tyo-
olosuhteet tunteva laakari laatii osasairaus-
paivarahaa varten ladkarinlausunnon B, jos-
sa ladkari arvioi tyontekijan tydkyvyn seka
edellytykset palata osa-aikaiseen tydhon.
Osa-aikatyd ei saa vaarantaa tyontekijan
terveytta tai toipumista.

Tyontekoaan kuntoutuksen vuoksi lyhenta-
neelle henkilélle voidaan 1.10.2015 alkaen
maksaa osakuntoutusrahaa myos kayntiker-
tojen tai muun osapadivaisen kuntoutuksen
ajalta.

11.5 Joustavaa tai osittaista
hoitorahaa Kelalta lapsen
sairastaessa

Perhe-eldman joustoja mahdollistavat etuu-
det voivat tukea myos Marfanin oireyhty-
maa sairastavien vanhempien arkea. Jos
lapsen sairaus edellyttaa sairaalassa tapah-
tuvaa hoitoa ja tydsta poissaoloa, vanhem-
malla on lapsen hoitoon osallistuessaan
my&s mahdollisuus hakea Kelasta erityishoi-
torahaa.

Lisatietoja erityishoitorahasta:

www.kela.fi/lapsiperheet

Alle 3-vuotiaiden lasten vanhemmilla on
mahdollisuus hakea joustavaa hoitorahaa,
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mikali he lyhentavat tydaikaansa lapsen
hoidon vuoksi. Joustava hoitoraha helpot-
taa esimerkiksi osa-aikaisena téihin palaa-
mista vanhempainrahakauden paatyttya.
Sité voidaan maksaa kummallekin vanhem-
malle, mikali he lyhentavat tydaikaansa eri
aikoihin lapsen hoidon vuoksi. Etuutta voi
hakea myds vanhempi, joka ei asu lapsen
kanssa samassa taloudessa.

Joustavan hoitorahan edellytyksena on, et-
tei vanhemman tydaika ylitd 30 tuntia vii-
kossa tai se on enintdan 80 % normaalista
kokopdivatydn ajasta. Vanhemman on olta-
va toissa tyd- tai virkasuhteessa tai hanella
on oltava YEL- tai MYEL- vakuutuksen piiriin
kuuluva yrittdja tai maatalousyrittdja. Myds
MYEL-vakuutettu apurahansaaja voi hakea
joustavaa hoitorahaa. Mikéli vanhempi saa
osittaista hoitorahaa toisesta perheen lap-
sesta, joustavaa hoitorahaa ei mydnneta.

Joustava hoitoraha on porrastettu kahteen
ryhmaan vanhemman tyéajan mukaan. Hoi-
toraha maaraytyy tydajan lyhennyksen pe-
rusteella, perheen tuloilla ei ole sen maa-
raan vaikutusta.

Joustavaa hoitorahaa voi saada, kunnes
lapsi tayttaa kolme vuotta. Osittaista hoi-
torahaa voi hakea tydajan lyhentamisen
perusteella, kun lapsi lahtee kouluun en-
simmaiselle luokalle. Osittaista hoitorahaa
maksetaan toisen perusopetusvuoden lop-
puun. Mikali lapsella on pidennetty oppi-
velvollisuus, osittaista hoitorahaa voi saa-
da kolmannen perusopetusvuoden lop-
puun. Osittaista hoitorahaa voidaan mak-
saa kummallekin vanhemmalle, jos tybajan

lyhennykset suunnitellaan eri aikaan. Myos-
kaan osittaisen hoitorahan saaminen ei
edellytd vanhemman asumista samassa ta-
loudessa lapsen kanssa. Tukea voi hakea 6
kuukautta takautuvasti.

Lisatietoja:

www.kela.fi/lapsiperheet
www.kela.fi/asiointi

11.6 Vammaisetuuksien
maadraytymisperusteet

Elaketta saavan hoitotuki

Eldkettd saavan hoitotuen mydntaminen
edellyttda aina, etta asiakkaan toimintaky-
ky on sairauden tai vamman vuoksi heiken-
tynyt yhtdjaksoisesti vahintdan vuoden ajan.
Perushoitotuki voidaan myontaa, jos asiak-
kaalla on toimintakykya heikentavan sairau-
den vuoksi saanndllisesti vahintaan viikoit-
tain avun, ohjauksen tai valvonnan tarvetta
henkildkohtaisissa toiminnoissa (peseytymi-
nen, pukeutuminen, syéminen ym.), kotita-
loustdissa ja asioinnissa kodin ulkopuolella.
Aivan vahainen tavanomainen avuntarve ei
riita hoitotuen myontamiseen. Sokealla ja lii-
kuntakyvyttomalld on aina oikeus vahintaan
perushoitotukeen.

Korotettu hoitotuki voidaan mydntaa, jos
asiakas tarvitsee monissa henkilokohtai-
sissa toiminnoissa jokapaivaista, aikaa vie-
vaa toisen henkilén apua tai huomatta-
vissa maarin ohjausta tai valvontaa taikka
hanelld on oikeus perushoitotukeen ja ha-
nelle aiheutuu sairaudesta tai vammasta




erityiskustannuksia vahintdan korotetun
tuen verran arvioituna kuukautta kohden.

Ylin hoitotuki voidaan myontaa, jos asiak-
kaan hoidon ja valvonnan tarve on yhtdmit-
taista.

16 vuotta tayttaneen vammaistuki

16 vuotta tdyttdaneen vammaistuen myon-
taminen edellyttaa aina, etta asiakkaan toi-
mintakyky on sairauden tai vamman vuoksi
heikentynyt yhtdjaksoisesti vahintaan vuo-
den ajan.

Perusvammaistuki voidaan myontaa, jos sai-
raudesta tai vammasta aiheutuu olennaista
haittaa.

Korotettu vammaistuki voidaan myéntaa,
jos sairaudesta tai vammasta aiheutuu huo-
mattavaa haittaa tai asiakas tarvitsee henki-
|6kohtaisissa toiminnoissaan, kotitaloustois-
sd ja asioinnissa kodin ulkopuolella saanndl-
lisesti vahintaan viikoittain toistuvaa toisen
henkilén apua, ohjausta tai valvontaa. Koro-
tettu vammaistuki voidaan myéntaa myos,
jos asiakkaalla on oikeus perusvammaistu-
keen ja hanelle aiheutuu sairauden vuok-
si erityiskustannuksia vahintdan korotetun
tuen verran arvioituna kuukautta kohden.

Ylin vammaistuki voidaan myontaa, jos asia-
kas on vaikeasti vammainen tai han tarvit-
see monissa henkildkohtaisissa toiminnois-
saan jokapaivaista, aikaa vievaa toisen hen-
kilon apua tai huomattavassa maarin oh-
jausta ja valvontaa. Sokealla, liikuntakyvyt-
témalla tai varhaiskuurolla on oikeus saada
ylin vammaistuki.

Vammaisetuudet voidaan mydntaa paa-
saantoisesti enintadn 6 kuukautta takau-
tuvasti. Takautuvuus harkitaan edelleen ta-
pauskohtaisesti.

Lisatietoa: www.kela.fi

11.7 Laakekorvaukset

Vuoden 2016 alusta alkaen laakarin maa-
raamista, Kelan korvaamista lagkkeista saa
sairausvakuutuslain mukaisen korvauksen
vasta, kun ladkekustannukset ylittavat alku-
omavastuun. Ladkkeen hinnasta riippuen
alkuomavastuu voi tayttya jo vuoden en-
simmaisessa laakeostossa tai saman ka-
lenterivuoden aikana useammissa laake-
ostoissa. Alkuomavastuu kerryttaa ladkkei-
den vuotuista omavastuuosuutta, ns. laake-
kattoa. Alkuomavastuu kertyy reseptilla os-
tetuista korvattavista laakkeista, kliinisista
ravintovalmisteista ja perusvoiteista. Alku-
omavastuu ei koske lapsia ja nuoria. Sita
aletaan soveltaa vasta sen vuoden alusta,
jolloin henkil® tayttaa 19 vuotta.

Ladkkeiden peruskorvaus on nykydan 40 %.
Tiettyjen vaikeiden, pitkaaikaisten sairauk-
sien hoidossa kaytettavista laakkeista voi
saada peruskorvausta suuremman erityis-
korvauksen. Oikeutta erityiskorvaukseen
haetaan toimittamalla Kelaan ladkarin kir-
joittama B-lausunto. Asiakas voi seurata
ladkekaton tayttymista Kelan asiointipalve-
lusta.
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11.8 Palvelusuunnitelma

Palvelusuunnitelman tavoitteena on tukea
asiakkaan omatoimista suoriutumista. Vam-
maispalvelulain piiriin kuuluvalle asiakkaal-
le palvelusuunnitelma tulee laatia aina, ellei
kyseessa ole tilapainen neuvonta tai suun-
nitelma voidaan katsoa muusta syysta tar-
peettomaksi.

Palvelusuunnitelman laatiminen sopii vali-
neeksi palvelutarpeiden kartoittamiseen.
Palveluja ja tukitoimia jarjestettdessa tulee
huomioida asiakkaan etu, toiveet, yksil6l-
liset tarpeet ja mielipiteet. Sosiaalihuollon
edustajan tehtdva on selittaa asiakkaalle
ymmarrettavasti hanen oikeutensa ja vel-
vollisuutensa ja erilaiset vaihtoehdot palve-
lujen jarjestamiseksi. Asiakkaalle on selvitet-
tava myos palveluista muodostuvien maksu-
jen suuruus.

Palvelusuunnitelma laaditaan aina yhteis-
tydssa asiakkaan kanssa. Asiakas voi tarvit-
taessa ottaa mukaan suunnitelman laatimi-
seen omaisia tai muun tukihenkilon. Asia-
kas hankkii tarpeelliset l1ddkarinlausunnot
sekd muut tarvittavat asiakirjat ennakkoon.
Palvelusuunnitelman tekoon voi osallistua
esim. kuntoutuksen, terveydenhuollon, tyo-
hallinnon tai opetustoimen edustajia asiak-
kaan tarpeiden mukaan. Palvelusuunnitel-
man voi sovittaa yhteen kuntoutussuunni-
telman kanssa.

Palvelusuunnitelmaan kirjattavia asioita

ovat:

e suunnitelman laatijat ja vastuuhenkil®

e kuvaus asiakkaan nykyisista tarpeista,
kaytossa olevista palveluista ja tukitoi-
mista

e yksityiskohtainen selvitys tarpeen mu-
kaisten palveluiden ja tukitoimien jar-
jestamistavoista ja lukumaarista

e suunnitelman arviointi ja tarkistaminen
madrdajoin tai asiakkaan tarpeiden
muuttuessa.

Palvelusuunnitelma ei ole paatds jonkin
palvelun tai tukitoimen saamisesta vaan
suunnitelmaa laadittaessa asiakasta neu-
votaan tarpeen mukaisten palveluiden ja
tukitoimien hakemisessa. Palvelusuunnitel-
maan kirjatut palvelut tulee lahtokohtaisesti
mydntaa asiakkaalle. Suunnitelmaan perus-
tuvan hakemuksen hylkadmiselle taytyy olla
erityisen perustellut syyt.

11.9 Neuvola - ja koulu-
terveydenhuollon palvelut

Sosiaali- ja terveysministerion (STM) asetuk-
sessa neuvolatoiminnasta, koulu- ja opis-
keluterveydenhuollosta sekd ehkaisevasta
suun terveydenhuollosta maaritellaan lap-
sen kehityksen seurannan kayntitiheydet ja
neuvola- ja kouluterveydenhuollon vastuut.
Laajoille terveystarkastuskaynneille osallis-
tuu koko perhe ja tarvittaessa perheelle on
tarjottava myos yksilollista tukea.




Asetuksella pyritaan varmistamaan, etta esi-
merkiksi kasvuun vaikuttavaa sairaus todet-
taisiin jo aikaisessa vaiheessa. Kasvuhairioi-
den psykososiaaliset seuraukset pitaa enna-
koida ja hoitaa myds silloin, kun kasvuhai-
rién syyhyn ei ole parantavaa hoitoa. Var-
hainen diagnosointi on tarked myods perin-
nollisyysneuvonnan kannalta. Lasten pituus-
kasvun hairididen osalta STM:ssa on laadit-
tu valtakunnalliset perusteet kiireettémalle
hoidolle.

Terveydenhoitaja tapaa alle kouluikaisen
lapsen ja hanen perheensa terveystarkas-
tuksissa yhteensa vahintaan 15 kertaa, jois-
ta viisi kertaa ladkarin terveystarkastuksen
yhteydessa. Terveystarkastuksissa tulee ha-
vaita lapset ja nuoret, joita on tarpeen seu-
rata tiiviimmin.

Potilaslain 4a §:ssa velvoitetaan laatimaan
tarvittaessa terveyden- ja sairaanhoitoa kos-
keva suunnitelma. Tassa yhteydessa kayte-
taan termia hyvinvointi- ja terveyssuunnitel-
ma. Kun erityisen tuen tarve todetaan, kir-
jataan hyvinvointi- ja terveyssuunnitelmaan
aina jatkotutkimusten, tuen ja hoidon tar-
ve. Mikali lapsella, nuorella tai perheelld

todetaan lisatuen tarvetta, suunnitellaan
tarvittava tuki aina yhdessa asianomaisten
kanssa.

Marfanin oireyhtymaa tai muuta pitkaaikais-
sairautta sairastavalla lapsella perheineen
on oikeus asetuksessa saadettyjen tarkas-
tusten lisaksi yksilllisiin kdynteihin lapsen
ja perheen tarpeiden mukaan. Asetuksella
saadetaan myos suun ja silmien terveyden-
huollon kayntien saannéllista toteutumista
neuvola- ja kouluidssa. Luustoon ja silmiin
vaikuttavassa sairaudessa nekin kaynnit tu-
lee suunnitella osaksi hyvinvointi- ja terveys-
suunnitelmaa.

Jarjestamisvastuut sosiaali- ja
terveyspalveluiden tuottamisessa
tulevat muuttumaan Suomessa
kdynnissa olevan SOTE-uudistuksen
my6ta. Ajantasainen lainsaadanto

eri etuuksista seka palveluiden
jarjestamisvastuut on hyva tarkistaa
oppaassa mainituilta nettisivuilta
SOTE-uudistuksen edetessa.
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12 VERTAISTUKI JA INVALIDILIITON

VERTAISTUKITOIMINTA

Vertaistuki on sosiaalista tukea, jonka anta-
jalla on kokemusperaista tietoa sairaudes-
ta tai vammasta ja samanlaisia ominaisuuk-
sia tuen saajan kanssa. Vertaistuella on oma
erityinen merkityksensa, jota toisenlainen
sosiaalinen tuki ei voi korvata. Vertaistukea
voi saada esimerkiksi tukihenkil®lta, inter-
netin vertaisverkostossa tai ryhmassa, jossa
ollaan yhdessa, keskustellaan ja kokoonnu-
taan yhteisiin harrastuksiin. Vertaistukihen-
kildilté ja -ryhmiltd saa emotionaalista tu-
kea, uusia nakdkulmia seka kaytannon vink-
keja jokapaivaiseen elamaan.

Ajatusten vaihto samankaltaisuutta koke-
vien ihmisten kanssa tuo ymmarretyksi ja
kuulluksi tulemisen tunnetta. Yleensa sa-
man asian kokeneelta on helpompi ottaa
vastaan neuvoja tai ohjeita kuin laheisilta.
Toisten samankaltaisten kokemusten kuu-
leminen helpottaa erilaisten tunteiden tun-
nistamista ja hyvaksymista. Parhaimmil-
laan vertaistuki auttaa jaksamaan ja sel-
viytymaan paremmin arjessa. Vertaisilta
voi saada my6s kaytannodn vinkkeja arkis-
ten asioiden hoitoon ja byrokratiaviidakossa

selviytymiseen. Vertaistuki mahdollistaa ko-
kemusten ja elamantilanteiden vertailun,
jolloin asioihin voi saada uudenlaisia nako-
kulmia.

Invalidiliton vertaisperhetoimintaan voivat
tulla mukaan perheet, joissa jollakin per-
heenjdsenellda on vamma tai sairaus. Toi-
minta ylittaa diagnoosirajat. Tavoitteena on
mahdollistaa vertaistuen saaminen lahella
omaa asuinymparistoa ja sita kautta tukea
perheiden jaksamista arjessa.

Alueellisten vertaisperhepdivien suunnit-
teluun osallistetaan alueella vapaaehtoisi-
na toimivia perheitd, jotta toiminnan sisal-
t6 vastaisi mahdollisimman hyvin koettuihin
tarpeisiin.

Vertaistukiperhekoulutuksia suunnitellaan
yhdessda muutaman muun vammaisjarjes-
tdn kanssa. Tarkoituksena on saada akti-
voitua vammaisten tai sairaiden lasten per-
heita mukaan vertaisperhetoimintaan, jossa
perheet pystyvat tarjoamaan my®os toisilleen
emotionaalista tukea.




13 YHDISTYS- JA JARJESTOTOIMINTA

Suomen Marfan-yhdistys ry
on perustettu vuonna 1992.
Yhdistyksen tarkoituksena on
jakaa tietoa Marfanin oireyh-
tymasta ja sen kaltaisista sai-
rauksista yhdistyksen jasenil-
le, viranomaisille ja julkisille laitoksille, val-
voa Marfanin oireyhtymaa ja sen kaltaisista
sairautta sairastavien ja heidan perheiden-
sa etuja seka kehittaa hoitoa, kuntoutusta
ja sopeutumisvalmennusta yhteistyossa so-
siaali- ja terveydenhuollon kanssa.

yhdistys
y

Naiden tavoitteiden saavuttamiseksi yhdis-
tys mm. hankkii oireyhtymaa koskevaa uu-
sinta tietoa seuraamalla ladketieteellista tut-
kimusta ja julkaisuja, julkaisee jasenlehtea
ja jasentiedotteita seka pitaa ylla kotisivuja
osoitteessa marfan fi.

Yhdistyksen tarkeimpia tehtavid on tarjota
Marfanin oireyhtymaa ja sen kaltaisia sai-
rauksia sairastaville ja heidan perheilleen
mahdollisuuksia tavata toisiaan eli saada ja
antaa vertaistukea. Yhdistys pyrkii jarjesta-
madan vuosikokouksen liséksi vuosittain ver-
taistapaamisen. Lisaksi yhdistyksen jasenet
tapaavat toisiaan erilaisilla sopeutumisval-
mennus- ja kuntoutuskursseilla. Faceboo-
kissa on avoimen sivun lisaksi myds ns. sa-
lainen keskusteluryhma, joka ei ndy lainkaan
edes omille ystaville. Mukaan paasee esitta-
malla pyynnon osoitteeseen info@marfan fi.

Invalidiliitto ry on vuonna 1938 perus-
tettu fyysisesti vammaisten ja toimintaky-
vyltaan erilaisten ihmisten valtakunnallinen
vaikuttamisen ja monialaisen palvelutoimin-
nan vammaisjarjesto. Liittoon kuului vuoden
2016 alussa 150 jasenyhdistysta, joissa hen-
kilojasenia lahes 32 000.

Invalidiliton tavoitteena on taata fyysises-
ti vammaisille ja toimintakyvyltaan erilaisil-
le ihmisille yhdenvertaiset mahdollisuudet
osallistua, liikkua ja elda yhteiskunnassam-
me. Liiton arvot ovat ihmisarvo, luotetta-
vuus, rohkeus, avoimuus ja uudistuminen.
Lisatietoja Invalidiliiton tarjoamista palveluis-
ta, julkaisuista ja jarjestdkoulutuksista |6ytyy
osoitteesta www.invalidiliitto fi. Sivuilta 16y-
tyy mm. PDF-muodossa tulostettavat Hanki
taitoa -opas ja Sosiaaliturvaopas seka paljon
muuta tarkeaa tietoa.

Invalidiliiton Harvinaiset-yksikko jakaa
faktaa ja jarjestaa vertaistukea. Yksikko pyr-
kii toiminnallaan parantamaan harvinaissai-
raiden asemaa jakamalla ajantasaista tietoa
ja jarjestamalld mahdollisuuksia vertaistu-
keen. Mita harvinaisempi sairaus, sita va-
hemman tietoa, neuvontaa ja vertaistukea
on saatavilla. Harvinaiset-yksikoén tavoittee-
na on edistda harvinaisten sairauksien tie-
dostamista ja tunnistamista yhteiskunnassa.
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Harvinaiset-yksikko tuottaa tietoa ja julkai-
see diagnoosi- ja kuntoutusoppaita ja harvi-
naisten sairauksien tiedotuslehted Haravaa.
Tietoa valitetdan myds asiantuntija-artikke-
leiden, yksikon verkkosivujen ja uutiskirjeen
kautta. Harvinaiset-yksikon verkkosivuilta
|6ytyy ajantasaista tietoa, julkaisuja ja link-
keja mm. lasten, perheiden ja nuorten sosi-
aalipalveluihin.

Harvinaiset-yksikko jarjestaa diagnoosi-,
teema- ja aluetapaamisia, vertaistapahtu-
mia seka tietoiskuja harvinaisista sairauk-
sista. Diagnoositapaamiset ovat kohdenne-
tusti yhdelle sairausryhmalle suunnattuja
tapaamisia, joissa on tarjolla vertaistukea,
asiantuntijoiden vetamia keskusteluryhmia
ja toiminnallista ohjelmaa. Kaikille harvinai-
sille avoimiin tapahtumiin voivat tulla har-
vinaista sairautta sairastavat diagnoosista
rippumatta.

Neuvonta- ja ohjauspalveluita tarjotaan har-
vinaissairaille ja heidan laheisilleen seka am-
mattilaisille, jotka kohtaavat tydssaan harvi-
naissairaita ihmisid. Toimintaa rahoittaa Ra-
ha-automaattiyhdistys.

Tassa yhteystietomme, ole hyva!

Harvinaiset-yksikko
Invalidiliitto ry
Launeenkatu 10
15100 LAHTI

www.invalidiliitto.fi/harvinaiset

. Harvinaiset-yksikko
INVALIDILIITTO

o/A\o
Ao




LIITE 1
TIIVISTELMA MARFAANIKON HOITOPOLUSTA

Perusterveydenhuolto Erikoissairaanhoito

NEUVOLA
tavallinen tai tihennetty
neuvolaseuranta

KOULUTERVEYDEN-
HUOLTO
ikakausitarkastukset

KARDIOLOGI
sydamen UA 1v. vélein*
ladkehoito
leikkaushoidon tarpeen
arvio yhdessa kirurgin
kanssa

GYNEKOLOGI
raskauden suunnittelu
ja seuranta
lahete yleisladkarilta

TERVEYSKESKUS/
TYOTERVEYSHUOLTO
tavallisten sairauksien hoito
tyohon liittyva kuntoutus
|aakarin lausunnot
ldhetteet

SILMALAAKARI
seuranta 1 v. valein
hoidon tarpeen arvio

FYSIATRI JA ORTOPEDI
kipuoireet, tuki- ja
liikuntaelimiston oireet
lahete yleisladkarilta

HAMMASHOITO
saannolliset tarkastukset
|dhetteet erikoishammas-

laakarille

LASTENORTOPEDI
JA/TAI LASTENLAAKARI
kasvun seuranta
skolioosin ym. seuranta
ja hoito

KEUHKOLAAKARI
hengenahdistusoireet
rintakehan muoto-
poikkeavuudet, uniapnea
lahete yleislaakarilta

PERINNOLLISYYS-
LAAKARI
diagnostiikka
perinndllisyysneuvonta
suvun tilanteen selvitys

PAIVYSTYS
kaikki akuutit, akilliset
uudet oireet

* kardiologin arvion perusteella syddmen tilannetta voidaan seurata tihedmmin.
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LIITE 2

PAIVYSTYKSELLISTA LAAKARIN ARVIOITA
EDELLYTTAVAT OIREET

Oire

Nakokenttaan ilmaantuva
varjostuma, nokisade ja
salamointi

Mihin hakeutua

Silmésairaalan paivystys
(tarv. tk-pdivystyksen kautta)

Mahdolliset syyt

Verkkokalvon irtauma

Voimakas silmasarky,
pahoinvointi, naén
sumentuminen

Silmésairaalan paivystys
(tarv. tk-pdivystyksen kautta)

Akillinen
silmanpainekohtaus

Akillinen
hengenahdistus*

Keskussairaalan paivystys

lImarinta,
sydanperaiset syyt

Rintakipu, ylaselkakipu,
vatsakipu*

Keskussairaalan paivystys

Aortan dissekaatio

Tajunnanmenetys*

Keskussairaalan paivystys

Aortan dissekaatio

Kova akillinen paansarky,
Marevan-ladke kaytossa*

Keskussairaalan paivystys
(tarv. tk-pdivystyksen kautta)

Aivoverenvuoto

Padhan kohdistunut
vamma, Marevan-laake
kdytossa

Keskussairaalan paivystys
(tarv. tk-paivystyksen kautta)

Aivoverenvuoto

Niveliin kohdistunut
vamma, sijoiltaanmeno

Terveyskeskuspaivystys

Venahdys,
sijoiltaanmenot

Muu &akillisesti alkava
uusi oire

Terveyskeskuspaivystys

* Voimakkaiden oireiden yhteydessa kannattaa harkita hatanumeroon soittamista ja ambulanssin tilaamista.




LIITE 3
SANASTO

suomi
A
ACE-estdja

Angiotensiinireseptori-
salpaaja

Antikoagulantti
Aortan aneurysma

Nouseva aortta

Laskeva aortta

Aortan dilataatio

Aortan dissekaatio/
dissekoituma

Aortankaari

Aorttaldppa
Aorttaldpan insuffisienssi
Aortan ruptuura

Auskultaatio

Beetasalpaaja

Bradykardia
D
Deformaatio

Dominantti periytyminen

Duuran ektasia

E

Elektiivinen leikkaus
Elektrokardiogrammi, EKG
Emfyseema

Endokardiitti

Endokrinologia

ENGLANTI

ACE inhibitor

Angiotensin receptor
blocker

Anticoagulant
Aortic aneurysm

Ascending aorta

Descending aorta

Aortic dilatation

Aortic dissection

Aortic arch

Aortic valve
Aortic insufficiency
Aortic rupture

Auscultation

Beta blocker

Bradycardia

Deformation

Dominant inheritance

Dural ectasia

Elective surgery
Electrocardiogram
Emphysema
Endocarditis

Endocrinology

SELITYS

Sydan- ja verenpaineladke

Sydén- ja verenpaineladke

Veren hyytymista ehkdiseva laakeaine
Aortan pullistuma

Nouseva aortta, syddmen ja aortankaaren
valinen aortan osa

Laskeva aortta, jonka osia ovat rinta-aortta
ja vatsa-aortta

Aortan laajentuminen, laajentuma

Aortan sisdkerroksen repeytyminen

Nousevan ja laskevan aortan valinen kaareva aortan
0sa, josta lahtevét paahan ja ylaraajoihin verta vievat
suuret valtimot

Syddmen vasemman kammion ja aortan valinen lappa
Aorttaldpéan vuoto
Aortan repeytyminen

Kuuntelututkimus, esim. syddmen
tai keuhkojen kuuntelu stetoskoopilla

Laake, joka laskee sydamen lyontitiheytta
ja verenpainetta

Sydédmen harvalyontisyys

Epamuotoisuus, epamuodostuma

Vallitseva perityminen eli periytymiseen riittaa
toiselta vanhemmalta saatava perintétekija

Kovakalvon laajentuminen

Ennalta suunniteltu leikkaus
Sydénsahkokayra, sydanfilmi
Keuhkolaajentuma

Sydamen sisakalvon ja sydanlappien tulehdus

Umpirauhasia ja niiden erittamia hormoneja
tutkiva tieteenala
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F
Fibrilliini

Fysiatria

G

Geeni

H
Hiippalappa
Hyperopia

Hypertonia, hypertensio
Hypotonia, hypotensio

|

liris

lImarinta

K

Kaikukuvaus

Kalsiumestaja,
kalsiumsalpaaja

Kardiologia

Karsastus

Keuhkoemfyseema
Kornea

Kromosomi
Kuopparinta
Kyfoosi

L

Linnunrinta
Linssiluksaatio
Lordoosi

Losartaani

Magneettikuvaus

Marevan®

Fibrillin
Physiatrics

Gene

Mitral valve

Hyperopia

Hypertensio

Hypotensio

Iris

Pneumothorax

Echography
Calcium channel blocker

Cardiology

Strabismus, cross-eyeness

Pulmonary emphysema
Cornea

Chromosome

Pectus excavatum

Kyphosis

Pectus carinatum
Luxation of lens
Lordosis

Losartan

Magnetic Resonance
imaging / MRI

Sidekudoksen saikeinen valkuaisaine

Fysikaalinen laaketiede, fysikaalisen hoidon
menetelmia kayttava ladketieteen ala

Perintétekija

Kts. mitraalilappa

Kaukonakaisyys (pitkataitteisuus), taittovirhe,
jossa silma nakee tarkasti vain kauas

Korkea verenpaine

Matala verenpaine

Silman varikalvo

lIman tai kaasun esiintyminen keuhkopussiontelossa

Kts. ultradanitutkimus

Sydan- ja verenpaineladke

Sydéntautioppi

Silmat eivat pysty katsomaan samaan kohteeseen
yhtd aikaa

Keuhkolaajentuma

Silman sarveiskalvo

Perintdtekijat (geenit) sisaltava solutuman osa
Sisélle painautunut rintakeha

Koyryselkaisyys

Ulospain kohoava rintakehd, harjurinta
Silman linssin siirtyminen
Notkoselkaisyys

Angiotensiinireseptorisalpaajien ryhmaén kuuluva
verenpainelaake

Kuvaus, joka perustuu magneettikentéssa olevan
elimistdn lahettamiin signaaleihin

Varfariinia sisaltava verenohennuslaake




Mitraalilappa

Mitraalilapan insuffisienssi

Mitraalilapan prolapsi

Mutaatio
Mykio
Myopia

0
Odontologia
Oftalmologia
Ortopedia

P

Pediatria
Profylaksia
Pupilli

S

Skolioosi

Spondylolisteesi

Stria
Subluksaatio

Sydaneteinen
Sydénkammio

T
Taittovirhe
Takykardia

Thorax

Tietokonetomografia (TT)

Trikuspidaalilappa
U
Ultradanitutkimus
'}

Verkkokalvo

Mitral valve
Mitral insufficiency

Mitral valve prolapse

Mutation
Lens

Myopia

Odontology
Ophtalmology
Othopaedics

Pediatrics
Prophylaxis
Pupil

Scoliosis

Spondylolisthesis

Striae
Subluxation
Atrium of the heart

Ventricle of the heart

Refractive error
Tachycardia

Thorax

Computed tomography / CT

Tricuspid valve

Ultrasonography

Retina

Vasen eteis-kammiolappa, hiippalappa
Mitraalilapan (hiippalapan) vuoto

Mitraalilapan (hiippalapan) pullistuminen tavallista
pidemmalle vasempaan eteiseen

Geenissa tapahtuva rakenteellinen muutos
Silman linssi

Likinakaisyys (likitaitteisuus), taittovirhe,
jossa silma nakee tarkasti vain lahelle

Hammaslaaketiede
Silmaa ja sen sairauksia kasitteleva laaketieteen ala

Tuki- ja liikuntaelinten sairauksien tutkimiseen
ja hoitoon erikoistunut laaketieteen ala

Lastentautioppi
Ennaltaehkaisy, estolaakitys

Silman varikalvon keskella oleva aukko

Selkarangan vinous, kieroselkaisyys

Nikamasiirtyma, nikaman siirtyminen eteenpain
alapuolella olevaan nikamaan verrattuna

Ihojuova, arpijuova
Osittainen sijoiltaan meno

Sydamen kaksi lokeroa, joihin veri tulee suurista
laskimoista ja joista veri ldhtee kammioihin

Sydamen kaksi lokeroa, joihin veri tulee eteisista
ja joista veri lahtee suuriin valtimoihin

Silman verkkokalvolle syntyvan kuvan epatarkkuus
Sydamen tihealyontisyys

Rintakeha, kaulan ja vatsaontelon vélissé oleva
vartalon yldosa

Rontgensateita hyvaksi kayttava
kerroskuvausmenetelma

Oikea eteis-kammiolappa, kolmiliuskainen purjeldappa

Ultradénta hyvaksi kayttava kuvantamismenetelma

Silmamunan sisin kerros
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