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ESIPUHE

Osteogenesis imperfecta (Ol) on synnynnadinen ja perinnéllinen harvinainen
sairaus. Sen aiheuttavat sidekudoksen kollageenin aineenvaihduntahairiét. Ol
todetaan usein jo syntyman yhteydessa, toisinaan diagnoosi tehdaan mydhem-
malla ialla. Sairauden vaikeusaste vaihtelee paljon. Ol:n tyypillisin oire on luus-
ton hauraus ja siita johtuva murtuma-alttius. Siniset silman valkuaiset ja kasvun
epasuhtaisuus ovat myos sen oireita.

Osteogenesis imperfecta voidaan laskea kuuluvaksi pieniin ja harvinaisiin vam-
maryhmiin. Sen esiintyvyys vaestdssa on noin 60:1 000 000. Harvinaisiin tuki-
ja liikuntaelinvammaryhmiin kuuluviksi luetaan sellaiset diagnoosiryhmat, joihin
Suomessa kuuluu korkeintaan 500 henkil6a. Invalidiliton Harvinaiset-yksikkd on
pienten ja harvinaisten liikuntavammaryhmien resurssikeskus.

Invalidiliiton Harvinaiset-yksikko julkaisee "Harvinaiset” -opassarjaa, johon tama
Osteogenesis imperfecta -opas kuuluu. Opassarjan avulla levitetdan muutoin
vaikeasti saatavissa olevaa vammakohtaista tietoa suomenkielella terveyden-
huollon, sosiaalitoimen ja koulutoimen ammattilaisille seka lasten vanhemmille.
Oppaiden sisallosta vastaavat maamme parhaat alan asiantuntijat.

Taman oppaan asiantuntijoina ovat olleet dosentti llkka Kaitila, ladakintavoimis-
telija Soile Kuronen, korva-, nena- ja kurkkutautien erikoislaakari Kaija Kuurila,
ortopedi Juhani Merikanto, kuntoutusohjaaja Riitta Ronkko ja oikojahammas-
ladkari Janna Waltimo-Sirén. Ansiokkaan oppaan kirjoittamistydén ovat tehneet
Suomen Osteogenesis Imperfecta-yhdistys ry:n jasenet Pirkko Justander, Jouko
Karanka, Kirsi Lanne, Eero Nevalainen, Minna Ranta, PekkaTsupari ja Kati
Wink.

Harvinaiset-yksikko toimii Invalidiliton Lahden kuntoutuskeskuksessa. Muuta
Harvinaiset-yksikdn toimintaa ovat pieniin ja harvinaisiin vammaryhmiin kuulu-
ville ja alan ammattilaisille suunnattu Harava-lehti seka vuosittain vaihtuville
diagnoosiryhmille jarjestettavat tiedottavat ja vertaistukea antavat tapaamiset.
Harvinaiset-yksikko osallistuu myds Lahden kuntoutuskeskuksessa jarjestetta-
vien harvinaisten vammaryhmien sopeutumisvalmennus- ja kuntoutuskurssien
toteuttamiseen.

Liikkuntavammaryhmia on Harvinaiset-yksikon toiminnassa mukana jo noin 70 ja
niiden piirissa noin 1 200 henkil6a laheisineen. Uusia harvinaisia ryhmia etsitaan
koko ajan. Lisaa tietoa Harvinaiset-yksikosta 1oytyy Invalidiliton www-sivuilta
www.invalidiliitto.fi/laku tai ottamalla suoraan yhteyttd Harvinaiset-yksikkodn,
suunnittelija Merja Monto ja suunnittelija Leila Raninen, os. Invalidiliton Lahden
kuntoutuskeskus, Launeenkatu 10, 15100 Lahti, puh. (03) 812 811.



1.

MITA OSTEOGENESIS IMPERFECTA ON

1.1 Vamman synty ja esiintyvyys

Osteogenesis imperfecta, josta kaytetaan lyhennetta Ol, on harvinainen ja perin-
néllinen luustosairaus. Diagnoosi on johdettu latinan sanoista osteogenese eli
luun synty ja imperfect eli epataydellinen. Tanskassa, Australiassa ja Suomessa
tehtyjen selvitysten perusteella sen esiintyvyys on noin 6/100.000. Duodecim-
lehden mukaan Suomessa oli vuonna 2001 HYKS:in Ol-rekisterissa 309 poti-
lasta noin 90 perheesta. Rekisteria on yllapidetty 30 vuotta.

Ol:n tyypillisimman piirteen, luiden murtuma-alttiuden kuvasi ensimmaisena
Malbrance jo vuonna 1678. Arkeologisten 16ytdjen perusteella sita on kuitenkin
esiintynyt lapi ihmishistorian. Esimerkiksi Niilin itarannalta on viime vuosisadalla
I6ytynyt noin vuonna 1000 eKr. Osiris-jumalan muotoiseen arkkuun muumioitu
Ol:ta sairastanut henkild.

Sairaus johtuu yleensa luun perusaineen runsaimman valkuaisaineen, kolla-
geenin rakenteen virheesta tai vahaisesta maarasta. Osteogenesis imperfecta
voi iimeta hyvin lievaoireisena tai aiheuttaa eriasteisia likuntavammoja ja kas-
vunhairiditd. Ol:ta sairastavat ovat alyltddn normaaleja, joidenkin tutkimusten
mukaan Kielellisesti jopa keskitasoa lahjakkaampia. Lasten koulumenestys on
lahes poikkeuksetta keskivertoa parempaa.

1.2 Oireet ja vammaisuutta aiheuttavat tekijat

Osteogenesis imperfectan taudinkuva koostuu monista seka vaikeusasteeltaan
ettd esiintyvyydeltdan yksildllisesti vaihtelevista oireista. Kaikkia oireita ei ilmene
jokaisen kohdalla.

1.2.1 Luustossa

Usein toistuvat luunmurtumat, etenkin lapsuusiassa, ovat Ol:n tyypillisin oire.
Murtumat saattavat syntya vaikeimmissa tapauksissa jopa aivastamisesta,
sapsahdyksesta tai nukkuessa. Murrosiassa luut yleensa vahvistuvat, mutta
murtuma-alttius jatkuu silti [&pi elaman. Murtumien maara vaihtelee yksildllisesti
muutamasta murtumasta useaan sataan.

Murtunut luu on vamman synnyttya aivan yhta turvonnut, sinertava ja kipea kuin
terveellakin ihmiselld. Luun paraneminen tapahtuu yleensa samanpituisen ajan
kuluessa kuin muillakin, eikad perustaudin vuoksi ole syyta pidentaa kipsausai-
koja. Edellisen murtuman parannuttua on uuden syntymisen vaara kuitenkin
hyvin suuri, silla likkumattomana luusto on haurastunut entisestaan.



Jo vastasyntyneella lapsella voi olla muun muassa olkavarren, saariluun tai kyl-
kiluun murtumia, joista osa on voinut tapahtua viikkoja ennen syntymaa ja on jo
paranemassa. My6s synnytys voi aiheuttaa Ol-lapselle murtumia. Tavallisimmin
murtumia ilmenee kuitenkin lapsen alkaessa itse liikkua, kiiveta portaita ja ope-
tella naita taitoja.

Lapsuusialla murtumat paikallistuvat usein kasien tai jalkojen luihin, harvoin kyl-
kiluihin ja hyvin harvoin paakalloon. Aikuisiallda murtumia voi lisdksi tulla selka-
rangan nikamiin ja lonkkaluun kaulaan.

1.2.2 Fyysisessa kasvussa

Jotkut kasvavat normaalin kokoi-
siksi, mutta toiset Ol:ta sairastavista
ovat lyhytkasvuisia, joskus hyvinkin
pienid, silld sairaus saattaa aiheut-
taa kasvun hairiditd ja epasuhtai-
suutta. Myos kallon kasvutapa voi
olla poikkeava.

Epéasuhtaiseksi kasvun tekee taval-
lisesti selkarangan lyhyys ja kuma-
raharteisuus, jotka johtuvat nika-
mien pehmeydesta ja kokoon pai-
numisesta. Nikamien luhistumista
tapahtuu edelleen aikuisiassa ja
etenkin naisilla. Tasta on seurauk-
sena eriasteisia skoliooseja ja
rintarangan tynnyroitymista, joka
puolestaan aiheuttaa rintakehan :
epamuotoisuutta ja ahtautumista. £/mer-isa ja pojat
Epasuhtaa lisda kasien ja jalkojen

pitkien luiden taipumus kayristya,

joko itsestdan pehmean luuston

takia tai murtumien luuduttua virhe-

asentoon.

1.2.3 Silmissa

Ol:ta sairastavista osalla siimanvalkuaiset ovat valkeat, osalla siniset. Sinisyyden
aste voi vaihdella syvansinisesta vaaleaan. Vaalenemista voi tapahtua ian myota.
Muuttunut vari johtuu suonikalvosta ja verkkokalvosta, joka tummana kuultaa
normaalia ohuemman sidekalvon Iapi. Sinisyys ei aiheuta nadn heikkenemista
tai muuta silmasairautta, mutta silla on merkitystd Ol:n vaikeusastetta arvioita-
essa.



1.2.4 Kuulossa

Tutkimusten ja arvioiden mukaan kuulon heikkenemista esiintyy joka toisella
Ol:ta sairastavista. Vaikka kuulovamma muistuttaa tavallisempaa valikorvasai-
rautta, otoskleroosia, on se kuitenkin selkeasti eri sairaus.

Kuulon heikkeneminen alkaa yleensa nuorella aikuisidlla. Se saattaa tapahtua
niin vahitellen, ettd muut huomaavat sen ennen asianomaista. Kuulovammaan
voi liittya korvien vinkunaa ja tasapainohairi6itéd. Kuulovamma ja silmanvalkuais-
ten sinerrys saattavat my0ds olla ainoa merkki sairaudesta, eikd murtumia tar-
vitse olla lainkaan.

1.2.5 Hampaissa

Ol-lapsen hampaat puhkeavat yleensa samassa idssa kuin muillakin. Noin puo-
lella Ol:ta sairastavista on terveelta nayttavat ja normaalisti kestavat hampaat.
Toisilla taas kiilteen alla sijaitseva hammasluu on rakenteeltaan poikkeavaa.
Silloin sek& maitohampaat etta pysyvat hampaat nayttavat tummilta varisavyn
vaihdellessa pihkankeltaisesta harmahtavaan. Lisdksi hampaat saattavat loh-
keilla ja kulua epatavallisen helposti. Lohkeiluun liittyy harvoin kipua, koska
hampaiden ydinontelo on tayttynyt epanormaalista hammasluusta. Hampaiden
kehityshairid voi olla my6s hyvin lieva.

Hampaiden alilukuisuus on myos tavallisempaa kuin muilla. Yksi tai useampi
pysyva hammas puuttuu lahes 20%:lta Ol:ta sairastavista. Erilaiset purenta-
virheet ovat myos tavallisia. Yleisimpid niistd ovat ristipurennat ja avopuren-
nat, joita voi esiintya seka etuhammasalueella ettd takahampaiden seudussa.
Ristipurentojen paaasiallisena syyna on leukaluiden mataluus, jolloin alaleuka
kiertyy poikkeuksellisen eteen. Avopurennat nayttavat puolestaan johtuvan siita,
ettei matalien hammaskaarien valissa ole kielelle riittavasti tilaa. Hampaiden rei-
kiintymista ei Ol:ta sairastavilla esiinny normaalia enempaa.

1.2.6 Muita oireita

Ol:ssa nivelsiteet saattavat olla 16ysia, mista seuraa nivelten taipuvuutta, yliliik-
kuvuutta, jopa helposti sijoiltaan menoa. Jotkut saavat mustelmia pienimmistakin
kolhuista, ja tama taipumus sailyy osalla lapi elaman. Nivus- ja muut tyrat ovat
mahdollisia. Nama oireet, kuten murtuma-alttiuskin, johtuvat kollageenin heik-
koudesta. Lisaksi kirjallisuudessa on raportoitu Ol-sairauden lisdoireina joskus
normaalia korkeampaa ruumiinlampéa ja tihentynytta hengitysta. Myos syda-
men syke saattaa olla tihentynyt, ja harvinaisempina yksittaisina tapauksina on
todettu sydanlappavikoja ja aortan, elimiston paavaltimon, laajenemista. Runsas
hikoileminen on niin ikdan taudille tavallista. Sen synty ja syy on taysin epasel-
vaa. On mahdollista, ettd aivoista lahteva ytimenjatkos tai aivorunko joutuvat
mutkalle tai puristuksiin. limiésta kaytetaan nimitystéd basilaarinen impressio.



Se johtuu kallon painumisesta alaspain tai ylimpien niskanikamien siirtymisesta
yléspain. Basilaarinen impressio voi olla taysin oireeton tai aiheuttaa yksildlli-
sesti vaihtelevia oireita.

Vasymys eraana arjen sujumista hankaloitta-
vana oireena on monelle liiankin tuttua, vaikka
tieteellisesti yha tutkimatonta. Vuonna 1996
Alankomaissa jarjestetyssa kuudennessa
kansainvalisessa Ol-konferenssissa Ol:ta sai-
rastavat nimesivat yksimielisesti vasymyksen
tarkeimmaksi tarkempaa laaketieteellista selvi-
tysta vaativaksi aiheeksi.

Erilaisia kipuja puolestaan on pidetty niin itses-
taan selvasti Ol:hin kuuluvina, etta vasta viime
aikoina ne on hyvaksytty tahan sairauteen kuu-
luvina omina itsendisina oireinaan. Kipu olikin
yhtend teemana Ranskassa vuonna 2002
pidetyssa kahdeksannessa kansainvalisessa
Ol-konferenssissa. Siina yhteydessa todettiin,
ettd kahdeksan kymmenestd Ol:ta sairasta-
vasta potee jotain kroonisen kivun muotoa ja
kipu oireena on yleisempaa kuin esim. kuulo-  O/'ssa pituus vaihtelee
vamma tai hampaiston hauraus.

1.3 Vaikeusasteiden mukainen luokitus

Viime vuosisadan alussa Looser jaotteli osteogenesis imperfectan congenita-
ja tarda-muotoihin murtumien alkamisajankohdan ja vaikeusasteen perusteella.
Jos lapsella ilmeni murtumia heti synnytyksessa tai pian sen jalkeen, sairaus
luokiteltiin Ol-congenitaksi.

Ol-tarda taas oli diagnoosi silloin, kun murtumat ilmenivat leikki-idssa.
Ensimmainen oli Ol:n vaikeampi ja jalkimmainen lievempi muoto. Nykyaan
Looserin luokituksesta on jo luovuttu, vaikka vanhemman polven uudemmissa-
kin Iaékarintodistuksissa se saattaa kulkea mukana.

Tarkkoja tieteellisia tutkimuksia Ol-sairaudesta on tehty vasta 1970-luvulta lah-
tien. Australialainen David Sillence tyotovereineen luokitteli vuonna 1979 Ol:n
neljaan tyyppiin oireiden, 16ydosten seka rontgentutkimusten ja periytymistavan
perusteella. Ol-tutkimuksen myo6ta tyyppeja on tullut lisda, mutta Sillencen ryh-
mittely on edelleen luokitusten perustana.



Ol-tyyppl IA ja IB

kaikkein yleisin tyyppi

murtuma-alttius lievasta vaikeaan; iimenee usein vasta leikki-iassa
vahaiset luuston epamuodostumat

normaali tai lievasti alentunut pituuskasvu

siniset silmanvalkuaiset

kuulon heikkous

normaalit hampaat tyypissa IA ja hauraat tyypissa IB

periytyy vallitsevasti

Ol-tyyppi Il

hyvin vaikea murtuma-alttius
johtaa kuolemaan joko ennen syntymaa tai hyvin pian sen jalkeen
periytyy vallitsevasti tai peittyvasti

Ol-tyyppl i

vaihteleva, usein vaikea murtuma-alttius; ilmenee yleensa jo imevaisena
luuston epamuodostumia

selked lyhytkasvuisuus

sinertavat tai normaalit silmanvalkuaiset

joskus kuulon heikkous

hampaiston hauraus mahdollista

joko vallitseva tai peittyva perinnéllisyys

Ol-tyyppl IVA ja IVB

murtuma-alttius lievasta keskivaikeaan

luustossa epamuodostumia

usein lyhytkasvuisuus

normaalit silmanvalkuaiset

joskus kuulon heikkous

normaalit hampaat tyypissa IV A ja hauraat hampaat tyypissa IVB
periytyy vallitsevasti

Ol-tyyppl "4

hyperplastinen callus-taipumus eli luunmurtuman yhteydessa syntyva
uudisluunmuodostus on voimakkaan korostunut aiheuttaen luun paksuuntumisen
murtuma-alttius keskivaikeasta vaikeaan

kyynarvarren kiertoliikkeet rajoittuneita

I8ysat nivelsiteet

periytyy peittyvasti

Ol-tyyppl Vi
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murtuma-alttius keskivaikeasta vaikeaan
selkanikamien kokoonpainuminen tyypillista
normaalit tai hieman sinertavat silmanvalkuaiset
normaalit hampaat

periytyvyys ei selvilla



Edella oleva luokitus eri Ol-tyypeista on laadittu tatd opasta varten kayttaen
apuna vuonna 2001 Duodecim-lehdessa ilmestynytta Kaitila, Kuurila, Kallion
Ol-artikkelia seka kahdeksannen kansainvalisen Ol-kokouksen luokitusta vuo-
delta 2002.

Luokituksessa kuvattujen Ol-tyyppien lisaksi [0ytyy kirjallisuudesta talla hetkella
mainintoja ainakin peittyvasti periytyvasta Cole-Carpenter-Ol-tyypista seka val-
litsevasti periytyvista Bruck-Ol-tyypista, North American Ol:sta ja Osteoporosis-
pseudoglioma syndromesta. Korva-, nena-, ja kurkkutautien erikoisladkari Kaija
Kuurilan vuonna 2003 ilmestyneen vaitdéskirjan mukaan Suomessa yli puolet
Ol:ta sairastavista kuuluu luokkaan | ja kuudesosa luokkaan IV. Tutkimuksessa
oli mukana 299 henkil6a.

Tyyppi
tuntematon
% 26,8

Cole-Carpenter
% 0,3

% 54,5

% 14,0 v il

%13 g7

O/ -tyyppren jakaantuminen Suomessa (Kuuria 2003)

Ol-tyypitykselld on merkitystd hoitotarpeen arvioimisessa ja perinndllisyyden
selvittdmisessa, mutta sen merkitysta ei pida yliarvioida. Yksittaisen Ol:ta sai-
rastavan tyypitys on usein vaikeaa, ja uuden tutkimuksen myoéta tyyppi saattaa
muuttua eldman varrella.

2. TUTKIMUS, HOITO JA KUNTOUTUS

Vaikka Ol-sairauden aiheuttamat kollageenin virheellinen rakenne tai vahentymi-
nen osataan nykyisin tutkia, ei tiedetd miten ne voitaisiin korjata, joten sairautta
ei voida parantaa. Asianmukaisen hoidon ja kuntoutuksen avulla liikuntavammo-
jen syntya voidaan kuitenkin ehkaista ja vahentaa. Tarkeimmat hoitokeinot ovat
murtumien maaran minimoiminen ja murtumien huolellinen hoito sekd mahdol-
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lisimman hyvan lihaskunnon saavuttaminen ja yllapitdminen. Paras hoitotulos
saavutetaan intensiiviselld tiimitydskentelylld, johon kuuluu Ol-perheen lisaksi
lastenlaakari, ortopedi, perinndllisyyslaakari, fysioterapeutti, kuntoutus-ohjaaja
ja sosiaalitydntekija seka tarvittaessa myods korva- ja hammaslaakari.

2.1 Murtumien ehkéisy ja hoito

Ol-aikuisen liikuntavamma on usein perua kasvuiasta, silld murtumien seurauk-
sena on alaraajoihin voinut tulla virheasentoja ja nivelten liikerajoituksia seka
mahdollisia pituuseroja. Jos murtumiin jaa kulmavirheita, on taipunut luu erit-
tain altis uusiin murtumiin. Tasta voi syntyd murtumakierre, jonka seurauksena
koko liikkunnallinen tila romahtaa, ja aikaisemmin itsendisesti liikkunut lapsi voi
joutua pyératuoliin. Siksi lapsuuden aikaisten murtumien hoito ja kuntoutus ovat
aarimmaisen tarkeita aikuisian likkumisongelmien minimoimiseksi. Tavoitteena
on saavuttaa mahdollisimman itsendinen liikkumistapa oman liikuntarajoitteen
tai -vamman puitteissa.

Parasta tietenkin olisi, jos murtumien synty voitaisiin ennaltaehkaista.
Ol-sairauden peruspiirteiden vuoksi siina kuitenkin hyvin harvoin, jos koskaan,
kokonaan onnistutaan. Murtumien maara on hyvin yksildllinen. Murtumia hoi-
detaan sidoksilla, kipseilla ja ydinnauloilla jalkikuntoutusta unohtamatta ja niita
ehkaistaan kayttamalla sopivia apuvalineitd seka oikeaa nosto- ja avustustek-
niikkaa.

2.1.1 Kipsit ja ydinnaulat
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Kipsihoitojen yhteydessa pyritddn mahdollisimman lyhyisiin kipsausaikoihin ja
varhaiseen varaamiseen. Usein koko kipsia ei edes tarvita. Perinteisten kipsien
lisdksi voidaan kayttda kevytkipseja, lastoja tai sidoksia. Murtumaa hoidetta-
essa on muistettava pitaa ylla muun luuston ja lihaksiston hyvaa kuntoa seka
huolehtia murtuneen raajan vapaina olevien nivelten toiminnasta. Paranemisen
tapahduttua on kuntoutus raajan lihasvoimien palauttamiseksi ehdottoman valt-
tamatonta.

Kylkiluumurtumien kohdalla on painopiste hengityksen helpottamisessa mm.
keuhkotulehdusten estamiseksi. Hengitysta voidaan helpottaa asentohoidolla ja
kipulaakkeilla.

Usein on viisasta kayttaa uutta murtumaa hyvaksi ja tehda sen hoidon yhteydessa
kayristyneen luun kirurginen oikaisu ja ydinnaulaus, mahdollisesti symmetrisesti
molemmin puolin, pyrkien ndin katkaisemaan murtumakierre. Ydinnaulauksessa
putkiluun sisdan pujotetaan metallinaula sen jalkeen, kun kayristynyt luun varsi-
osa on oikaistu tekemalla luukalvon alainen luun katkaisu useammalta tasolta.
Ol:n kirurgisiin hoitoihin ovat perehtyneet erityisesti HYKS:in Lasten ja nuorten
sairaala seka TAYS:in Lastenklinikka ja Invalidisaation sairaala Orton.



2.1.2 Apuvilineet

Sopivien apuvalineiden avulla pyritddn minimoimaan murtumia aiheuttavia ris-
kitekijoita. Joku saattaa esimerkiksi liikkua kotioloissa ilman apuvalineitd, mutta
tarvitsee kyynarsauvoja tai keppia ulkosalla turvallisuuden takia. Etenkin tal-
visaikaan monet kayttavat samasta syysta pyoratuolia ulkona liikkuessaan.
Murtuman sattuessa ndma apuvalineet toimivat perinteisemmassa mielessa liik-
kumisen edesauttajina.

Hyva patja jakaa painon tasaisesti ja tukee selkarangan asentoa. Joillekin
riittdd alustaksi tarpeeksi paksu superlon-patja, mutta markkinoilla on tar-
jolla useita hyvia ratkaisuja, joiden tarve ja hyoty arvioidaan aina yksilOllisesti.
Mahdollisimman hyvan ryhdin saavuttamiseksi ja sailyttamiseksi huomiota on
kiinnitettava myos istuinten selkatukien sopivuuteen.

Hyddyllinen apuvaline kavelyn aktivoimiseen
on rollaattori, joita on seka tyonnettavia (kts.
kappaleen 2.6 kuva) ettd perassa vedettavia.
Yksilolliset alaraajatuet ja eri kdvelytelineet
edesauttavat seisomisen ja kavelyn aktivoitu-
mista. Hyvia liikkumisvalineita, joiden turvalli-
suuteen on Kiinnitetty huomiota, ovat lapsille
kolmipyorat, joihin on tarvittaessa saatavana
lantiotuki, seka tavalliset polkupyorat, joihin
asennetaan teleskooppipyorat.

Pyoratuolin suositeltavat ominaisuudet ovat
sopivan pituinen ja ylés vaakatasoon saa-
dettévé‘ jalkaosa kipsikaillLlllsien" v?ralle ) se.ké Perissd vedettivé rollaatior
tukeva ja ala-asentoon saadettava selkanoja. P

Pyoratuolin tulee olla herkkaliikkeinen, kevyt

ja mieluummin ilmarenkailla varustettu tarinan

vahentamiseksi. Sopivan pydratuolin hankki-

miseen kannattaa todella paneutua ja kokeil-

la useita erilaisia malleja, sillda markkinoilla on joitakin liian kevytrakenteisia tuo-
leja, joissa ketteryys ja keveys on vienyt voiton Ol-vammaisille tarkeasta tur-
vallisuudesta. Kasikayttdisen eli manuaalisen tuolin lisdksi vaikeavammaiset
tarvitsevat sahkopyoratuolia, ja nykyaikana on olemassa erilaisia skoottereita
ja maastomonkijoita, joilla nuoret padsevat liikkumaan ja osallistumaan itsenai-
sesti.

2.1.3 Oikea nosto- ja avustustekniikka

Murtumia voidaan ehkaistd myods oikealla nostelulla ja kasittelylla. Seka Ol-lasta
ettd avustamista tarvitsevaa aikuista tulee aina nostaa siten, ettd nostamisesta
syntyva paine kohdistuu mahdollisimman laajalle alueelle vartalossa. Kaikenlaista
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nykimista ja kiskomista tulee ehdottomasti valttaa. Monelle Ol-vammaiselle nos-
tamiseen sopii parhaiten tapa, jota kaytetaan sairaaloissa potilaiden siirtdmiseen
eli nostamassa on monta avustajaa. Apuna voidaan kayttaa tarpeeksi vahvaa
lakanaa tms. Eras hyva tapa nostaa on se, milld morsian kannetaan kynnyksen
yli. Satunnaisen avustajan on tarkeinta nostamisessa ja siirtdmisessa kuunnella
tarkasti Ol-vammaisen antamia ohjeita ja seurata niitd. Jos lapsi on viela niin
pieni, ettei osaa ilmaista itsedan, on kuunneltava lapsen vanhempien neuvoja.

2.2 Liikunnan ja fysioterapian merkitys
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Liikunnan ja fysioterapian on kuljettava kasi kddessé murtumien ehkaisemisen
kanssa. Kollageenin rakennevirheesta huolimatta Ol-sairaudessa luusto ja lihak-
sisto vahvistuvat liikunnan myo6ta aivan kuten terveelld ihmiselld. Luuston saan-
nodllinen kuormittaminen liikkkumalla ja liikunnalla auttaa luun rakenteen lujana
pitmisessa ja ehkaisee osteoporoosia. Myds mahdollisimman varhain aloite-
tusta lihaskuntoutuksesta ja allasterapiasta on kiistatonta hyotya. Uinnin tulee
olla saanndllista, mieluiten 3-4 kertaa viikossa tapahtuvaa. Ol-vammaisten on
mahdollista kohottaa kuntoaan uinnin avulla siten, etta harjoittelee uimista kuten
urheilua, ja antaa sykkeen nousta ajoittain 120-130 lydntiin minuutissa. Jos kui-
tenkin potee tai epailee potevansa Ol-lisdoireena sydanvaivoja, tulee ennen har-
joitteluun ryhtymista keskustella 1aakarin kanssa. Vesijumppa ja uiminen ovat
tehokasta ja turvallista kuntoilua, jotka sopivat myos vaikeimpia Ol-muotoja sai-
rastaville ja ovat lisaksi kivuttomin tapa hoitaa murtumien ja leikkausten jalkiti-
loja.

Fysioterapian tavoitteet ja
toimintamuodot laaditaan
mittatilaustydnd  kutakin
varten. Terapiassa panos-
tetaan etenkin lapsuuteen
ja varhaisnuoruuteen. Tar-
koituksena on I6ytaa jokai-
selle sopivin tapa liikkkua
ja selviytya mahdollisim-
man itsenaisesti jokapai-
vaisissa toimissaan seka
yllapitaa peruskuntoa lapi
elaman.

Kall kunforlee



2.3 Ladkehoito

Vuonna 1996 Hollannissa jarjestetyssa kuudennessa kansainvalisessa
Ol-konferenssissa kuultiin ensi kerran, ettd osteoporoosiin kehitetyista bisfosfo-
naateista on apua myds Ol:ssa. Bisfosfonaatit lisdavat luumassaa ja mahdolli-
sesti vahentavat murtuma-alttiutta seka kipua. Laaketta on olemassa tabletteina
seka suonensisaisina valmisteina.

Suomessa Ol-lasten ja -nuorten bisfosfonaattihoito on keskitetty lahinna
HYKS:in Lasten ja nuorten sairaalaan. Ol-aikuisille keskitettya hoitoa ei ole.
Jotkut Ol-aikuiset kayttavat tablettilaakitysta hoitavan laakarinsa valvonnassa.
Pieni osa HUS-kuntayhtyman alueella asuvista aikuisista saa suonensisaista
hoitoa HYKS:in endokrinologian osastolla.

Kalsitoniini, kauppanimeltdan Miacalsic nasal, auttaa joidenkin Ol:ta sairasta-
vien omien subjektiivisten kokemusten mukaan nikamakivuissa ja hiusmurtu-
missa. Tama laake on Ol -aikuisten suppeassa kaytdssa, ja se on myds alun-
perin kehitetty osteoporoosiin. Jokaiselle Ol-lapselle, -nuorelle ja -aikuiselle on
luonnollisesti tehtava huolellinen Idakekartoitus asianmukaisten kipulaakkeiden
tarpeesta kussakin elamantilanteessa.

2.4 Kuulonhuolto

Kuulo on syyta mitata kymmenvuotiaana ja taman jalkeen noin kolmen vuoden
valein, vaikka pitaisi itsedan normaalikuuloisena. Mikali esim. terveyskeskuk-
sessa mitatun kuulontutkimuksen perusteella epaillaan kuulovammaa, on syyta
hakeutua sairaalaan korvaldakarin vastaanotolle tarkempia tutkimuksia varten.
Kuulolaitteen ja muiden apuvalineiden lisaksi voidaan talléin myds arvioida,
olisiko kuulovamma autettavissa valikorvaleikkauksilla. Leikkaukset suorittaa
kokenut korvakirurgi yliopistosairaalassa.

2.5 Hammashoito

Hammashoito tapahtuu yleensd omassa terveyskeskuksessa tai yksityisham-
maslaakarilla, jolloin Kela korvaa hoitokuluja saman verran kuin muillekin. Jos
potilaalla on vakava Ol:hin liittyvd hampaiden kehityshairié, han saa lahetteen
omaan keskussairaalaan suusairauksien poliklinikalle hampaiden tarkempaa
tutkimusta ja hoitoa varten. Nain menetelldadn myds, jos vaikeaa Ol:ta sairasta-
valla on esimerkiksi hankalasti poistettavia hampaita.

Tarkeaa on hampaiden ja purennan kehittymisen seuraaminen lapsuusaikana.
Talldin voidaan ajoissa diagnosoida mahdollinen hampaiden kehityshairié, ham-
paiden alilukuisuus ja purentavirheiden kehittyminen. Asiaan perehtynyt ham-
maslaakari tutkii hampaat ja purennan, selvittaa réntgenkuvien avulla hampaan
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rakennetta ja leukojen ja kallon kasvutapaa seka antaa tarvittaessa ohjeita
omassa kotikunnassa tapahtuvaa hammashoitoa varten. Ol:hin liittyvia ham-
paisto-ongelmia tutkitaan aktiivisesti Helsingin yliopiston hammaslaaketieteen
laitoksella.

Oikomiskojein on mahdollista seka korjata hampaiden virheasentoja etta ohjata
leukaluiden kasvua, mika on Ol-lapsen kohdalla merkittava asia. Hoidossa nou-
datetaan varovaisuutta, ja hoitotavat poikkeavat jonkin verran tavallisesta oiko-
mishoidosta. Hampaiston arvion yhteydessa voidaan myos selvittda, onko tut-
kittavalla kallonpohjan painuma eli basilaarinen impressio. Jos kallon tutkimuk-
sissa havaitaan niskan seudussa anatomisia poikkeavuuksia, paan aarimmaista
taakse taivuttamista on valtettava. Tasta on aina muistettava mainita hoitavalle
laakarille.

Nykyaan on monia keinoja hoitaa kehityshairidisia hampaita seka korvata puuttu-
via. Erilaisin kruunuin ja paikkausmenetelmin voidaan parantaa seka hampaiden
toimintaa ettd niiden ulkonak6a. Ol-potilas hyodtyy pitkdjanteisestd hampaiston
seurannasta ja hoidon suunnittelusta, johon osallistuvat tarvittaessa eri alojen
erikoishammaslaakarit.

2.6 Perinnollisyyden selvittdaminen
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Osteogenesis imperfecta periytyy yleensa vallitsevasti, joskin myos peittyva
perinndllisyys on mahdollista. Sukupuolella ei ole Ol-sairauden periytymisen
kannalta merkitysta. Vallitsevassa muodossa Ol:ta sairastavalle syntyy yhta suu-
rella todennakdisyydella joko Ol-lapsia, joilla on taudin aiheuttaja perimassaan,
tai terveita lapsia, jotka eivat myoskaan kanna sairautta. Vallitseva muoto siirtyy
siis sukupolvelta toiselle 50% todennakoisyydella.

Usein taysin terveet vanhemmat
voivat kuitenkin saada Ol-lapsen.
Talldin on kysymys vanhemman
perimassa, joko muna- tai siittio-
solussa, tapahtuneesta uudesta
mutaatiosta. Mikali lapsen Ol joh-
tuu uudesta mutaatiosta, hanen
vanhemmillaan ei ole riskid saada
toista Ol-lasta. Lapsella itselldan
on kuitenkin 50% riski saada aika-
naan Ol-lapsi.

Jos kuitenkin  Ol-mutaatio on
tapahtunut jo hedelmadittyneessa ja
jakautuneessa munasolussa, lapsi
itse on terve, mutta hanella on seka
normaaleja ettd Ol-mutaatiota kan-
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tavia soluja. Tama aiheuttaa sen, ettd hanelld on 1...3% luokkaa oleva toden-
nakodisyys saada Ol-lapsi. [Imiéta kutsutaan mosaikismiksi. Ol-sairautta voidaan
joissakin tapauksissa selvittaa etukateen sikiddiagnostiikalla.

Peittyva periytymistapa merkitsee sita, ettd Ol-lapsen molemmat terveet van-
hemmat kantavat sairauden aiheuttamaa perintdtekijamutaatiota. Siina tilan-
teessa heilla on 25% todennakdisyys saada Ol:ta sairastava lapsi. Tilastollisesti
katsottuna kolme perheen neljasta lapsesta olisivat siten terveita. Peittyvaa Ol:ta
sairastava saa itse aikanaan yleensa joko terveitd lapsia tai terveitéd kantajia,
ellei hanen kumppanillaan ole Ol-mutaatiota.

Koska nykyisin on mahdollista selvittdad Ol:n periytymistapa, on suositeltavaa,
ettd Ol-perheet hakeutuvat perinndllisyysneuvontaan jo ryhtyessaan suunnit-
telemaan perheen lisdysta, ettei heille syntyisi erheellistd kasitysta todellisista
riskeistd. Perinndllisyysselvityksia tekevat ja neuvontaa antavat yliopistollisten
keskussairaaloiden perinndllisyyslaaketieteelliset laitokset seka Vaestdliiton
perinndllisyyspoliklinikka. Lahetteen naihin yksikdihin saa terveyskeskuksista tai
keskussairaaloista.

3. LAPSI JA PERHE

Suomessa syntyy vuosittain keskimaarin kolme osteogenesis imperfectaa sai-
rastavaa lasta. Jokainen syntynyt lapsi on aina oma ainutkertainen yksilénsa,
jolla on paikkansa ja tehtdvansa perheessa seka ymparilla olevassa yhteiséssa.
Mahdollisuudet tulee vain etsia, eikd vanhempien pidd missaan nimessa jaada
syrjastakatsojiksi. Mahdollisuuksien tunnistamiseksi ja avaamiseksi tarvitaan
perheen omien ponnistelujen lisdksi [&hipiirin tukea seka luonnollisesti yhteis-
kunnan palveluja.

Ol ei estd hyvaa ja taysipai-
noista elamaa - ainakaan tilas-
tollisessa mielessa. Suomen
Osteogenesis Imperfecta
-yhdistys ry:n  (Ol-yhdistys)
vuonna 2003 jasenilleen teke-
man Eldmankaariselvityksen
mukaan Ol-vammaiset osaa-
vat kayttda tyomarkkinoilla
monipuolisesti hyvakseen seka
kasiaan etta alyaan. Tama  Casfor, Laura, Beyla ja Oskari perhekurssilla
yhdistelmd mahdollistaa tyo-  4esdng 2007

elamassa toimimisen fyysisista

vajavuuksista huolimatta monenlaisissa ammateissa. Selvityksesta ilmeni myos
Ol-vammaisen koulutustason olevan muuta vaestta selvasti korkeampaa.
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3.1 Kokonaistilanne kartoitettava heti

Elamankaari-selvityksen mukaan Ol todettiin heti syntyman jalkeen vain kolmas-
osalla sitd sairastavista. Kyselyyn vastanneiden keskimaarainen diagnosointi
tapahtui vasta vahan alle 10-vuotiaana. lka vaikuttaa varsin korkealta, mutta ker-
too siitd, ettd monen Ol-lapsen elama alkaa tdysin normaalisti. Lapsen sairaus
selvidad vanhemmille usein vasta silloin, kun murtumia alkaa tavalla tai toisella
ilmetd. Kuitenkin mitd varhaisemmin ja mitd kokonaisvaltaisemmin Ol-lapsen
diagnoosi kyetdan tekemaan, sitd paremmin kyetddn minimoimaan mydhem-
malla ialla eteen tulevia liikkumisongelmia.

Diagnoosin varmistuttua on tarkeaa, ettd lapsen ja koko perheen kokonaisti-
lanne kartoitetaan Ol-sairauden tuntevassa yksikdssa. Lapselle tulee laatia
yksilollinen kuntoutussuunnitelma. Suunnitelmaan tulee kirjata 1aaketieteellinen
tilannearvio ja lahiajan hoito- ja palvelusuunnitelma seka paapiirteet kuntoutus-
tarpeesta. Kuntoutussuunnitelmaa tehdessa ja toteutettaessa on muistettava,
ettd Ol-lapsen kuntoutusprosessi kasittaa seka fyysisen etta psyykkisen puolen.
Molemmat alueet ovat yhta tarkeita.

3.1.1 Kuntoutus osana lapsen péivaa
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Fysioterapeutit ja toimintaterapeutit tekevat yleensa kotikaynteja ja suunnittele-
vat tarvittavia apuvalineita yhdessa vanhempien kanssa.

Seuraavassa joitakin kayttokelpoisia valineita Ol-lapsen kuntoutukseen.

. * Terapiapallon avulla monet Ol-lapset kokevat
=l ensimmaisen pystyasennon. Sen paalla voi
myods pelkastaan maata vatsallaan, silla pallo
rentouttaa, vahvistaa ja venyttaa lapsen selka-
lihaksia.

* Terapiamatolla voi jumpata muun muassa
lantiolihaksia ja vaikkapa vaihtaa vaipan tarvit-
sematta pelata lapsen putoamista.

» Tasapainoharjoittelua voi katevasti harjoitella
pyorean rullan avulla jumpparin tai vanhem-
pien kanssa.

* Ensiaskeltuolilla lapsi voi vahvistaa jalkoja,
harjoitella vauhdinhurmaa ja pystyasentoa.

* Rollaattorin avulla lapsi pystyy harjoittelemaan
seisomista, pystyasentoa ja kavelemista.
Edella mainittuja harjoituksia varten tarvitaan
lapsen jalan mukaan tuetut kengat.

Casftor /son pallon pdang



* Vesi elementtind on Ol-lapsen kuntoutuksessa kaikkein tarkeinta ja turval-
lisinta sekd kunnon kohotuksessa ja yllapidossa ettd murtumien jalkitilojen
hoidossa.

» Keuhkoja voi vahvistaa puhaltamalla hdyhenta vaikkapa koko perheen
yhteisena leikkina keittion pdydan aaressa.

3.2 Apua arkeen

Ol:n kanssa elaminen ja kasvaminen tuntuu monesti jatkuvalta taistelulta, kuten
minka tahansa muun geneettisen sairauden kanssa. Jotta lapsen ja perheen
elamasta tulisi helpompaa ja mahdollisimman taysipainoista, kannattaa kayttaa
hyvakseen seuraavia kaytanndssa jo hyviksi koettuja neuvoja.

Arkea helpottavia vihjeitd vanhemmille:

* Hyvaksykaa lapsenne Ol vammana, joka on otettava vakavasti huomioon
heti, kun se on diagnosoitu. Vaikka tilanne aluksi tuntuu lahes ylitsepaasemat-
tomalta, eldma helpottuu, kun sairauden mahdollisuudet ja rajat on I6ydetty ja
niiden mukaan on opittu elamaan.

+ Ottakaa selvaa mahdollisimman varhain ja mahdollisimman tyhjentavasti
Ol:hin liittyvista nakokohdista ja oireista. Muistakaa, etta kaikkia Ol:n oireita
ei suinkaan esiinny jokaisen kohdalla. Lisaksi oireet ja niiden ilmenemismuo-
dot muuttuvat usein elamankaaren varrella, Esimerkiksi murtumien maara
yleensa aina vahenee murrosikaan tultaessa.

 Ottakaa selvaa lapsellenne ja itsellenne kuuluvista sosiaalipalveluista.
Hakekaa etuuksia heti kun ne ovat ajankohtaisia.

« Alk&a syyttako itsednne, saatika ketdan muita. Vaalikaa ystavyyssuhteitanne
ja pyytakaa apua perheenjasenilta, sukulaisilta ja ystavilta. Alkaa kapertykod
kotiin.

» Tehkaa arkea helpottavia paatoksia hankkimalla asianmukaisia apuvalineita
kotiin ja kuntoutukseen. Muuttakaa tarvittaessa yksikerroksiseen asuntoon.
Esteeton koti ymparistdineen ja tarpeellisine muutostdineen edesauttaa lap-
sen omatoimisuutta huomattavasti.

 Ottakaa ehdottomasti yhteyttd Ol-yhdistykseen ja toisiin Ol-perheisiin, silla
he ymmartavat perheenne tilanteen. Vertaistuki on korvaamattoman arvokasta
seka lapsellenne, etta koko perheelle.

3.2.1 Murtumaherkan lapsen kdsittely

Vanhemmilla on luonnostaan kova tarve pitaa lastaan sylissa ja hyvana. Mutta
kuinka se on mahdollista, kun kasi tai jalka voi murtua? Kuinka imetan, kun lasta
ei voi pitda normaalisti sylissa?

Varsinkin jos on kyseessa vaikea-asteinen Ol-lapsi, on erittdin tarkeda antaa
vanhemmille opastusta ja ohjausta lapsen oikeasta kasittelysta. Vaikka lasta
hoitavasta yksikOstd saattaa saada ohjeita, parhaimmat ja yksityiskohtaisim-
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mat neuvot saa ilman muuta perheiltd, joilla on Ol-lapsi. Tukiperheita 16ytyy
Ol-yhdistyksesta ja Invalidiliiton tukiperherekisterista.

Seuraavassa joitakin myds kaytannon kautta 16ytyneita neuvoja.

* Sylissa Ol-lasta kannetaan laajoin kasin ja
usein paras kantoasento on lapsen kasvot
menosuuntaan. Kantajan toinen kdmmen on
lapsen pepun ja reisien alla ja toinen kasi tuke-
massa lapsen rintaa lapsen kasivarren alla
siten, etta lapsen kadet voivat liikkua vapaasti
(katso kuva).

* Vaippojen pitaa olla pienia ja mahdollisimman
kapeita, etteivat reidet vaanny. Kietaisupaita
on helpompi pukea paalle kuin tavallinen.
Paidoista kannattaa leikata joskus hihan sau-
mat auki ja nepparoida ne. Siten valttyy kasien
hihoihin pujottamisilta ja mahdollisesti siina
yhteydessa syntyviltd murtumilta. Samoin voi
menetella potkuhousujen suhteen.

» Vaikea-asteisimpia lapsia on helpointa kantaa
tyynylla ja nukuttaa ilmataytteisella Roho-
patjalla

 Pitamalla lasta vatsallaan voidaan estaa rinta-
kehan vaantymista.

» Paan luut ovat myos monilla Ol-lapsilla
normaalia pehmedmmat ja takaraivo litistyy
herkasti. Litistymista voi kotikonstein estaa kai-
vertamalla paksuun vaahtokumipatjaan kolon
ja laittamalla kolon paalle hengittavan ja jous-
tavan kankaan tyynyliinaksi. Takaraivon
painumista voi estdd myds laittamalla silkista tehdyn tyynyliinan lapsen paan
alle; silkki luistaa hyvin lapsen kdannellessa paata.

* Ol-lapsen opetellessa istumista selan taakse voi laittaa tyynyn mahdollista
kaatumista varten. Paan voi suojata esimerkiksi kevyella superlon-kyparalla.

» Kodin teraviin lattialistojen kulmiin kannattaa asentaa ’listojen pyoéristajat”.
Myos pesutilojen turvallisuuteen pitaa kiinnittaa huomiota, etta valtytaan liu-
kastumisilta.

Sylissa Of-lasta kanneltaan
turvallisesty esimerkikss
nam.

3.2.2 Yhteiskunnan tukimuodot
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Yhteiskunta tukee monilla eri tavoin seka perhettd, jossa lapsella on hoitoa ja
kuntoutusta vaativa sairaus tai vamma etta aikuista vammaista henkil6a. Kaikille
lapsiperheille kuuluvien tukimuotojen lisaksi perheilld on mahdollisuus hakea
tukea tilanteisiin, jotka aiheutuvat lapsen sairaudesta tai vammasta. Kelan alle
16-vuotiaan vammaistuki (entinen lapsen hoitotuki) ja kuntoutuslainsaadanto,



kunnan sosiaalitoimen vammaispalvelulaki, opetustoimen koululait ja tervey-
denhuollon lainsdadanto, vakuutuslainsdadantd. Lapsen pitkaaikaiseen sairau-
teen tai vammaan liittyvia lakisaateisia tukimuotoja on niin runsaasti, ettd taman
oppaan tila ei ole riittava.

Ajantasaista tietoa sosiaaliturvasta ja muista palveuista 16ytyy kaiken ikaisille
Invalidiliton kotisivuilta osoitteesta www.invalidilitto.fi kirjoittamalla sanat "pieni
sosiaaliopas”.

3.3 Pédivahoito sosiaalistaa

Nykyisin suurin osa Ol-lapsista on ennen kouluikaa paivahoidossa kodin ulko-
puolella. Tama on erittdin suositeltavaa, jotta Ol-lapselle muodostuu sosiaalisia
kontakteja jo ennen kouluikdd. Myos lasten vanhemmille tydeldamaan palaami-
nen on jaksamisen ja koko perhe-eldman kannalta usein paras vaihtoehto.

Koska kyseessa on harvinainen sairaus, paivahoidon henkildkunta ja ryhman
muut lapset tarvitsevat paljon tietoa Ol-sairaudesta. Paivahoitopaikka tulee aina
tarkistaa etukateen ja tehda se yhdessa paivakotihenkildstéon kanssa mahdolli-
simman turvalliseksi. On tarkistettava, etta tilat sopivat huonosti kavelevalle ja
hauraalle lapselle. Hoitajien kanssa tulee keskustella etukateen selvaksi, mita
tulee tehda mahdollisen murtuman sattuessa.

Monet Ol-lapset tarvitsevat paivahoidossa oman henkildkohtaisen avustajan.
Avustajan rooli on usein aluksi hyvin tarkea, mutta vahitellen avustajan on syyta
vetaytya syrjemmalle ja antaa lapselle tilaa itsenadistymiseen. Kaikkein tarkein
viesti paivahoitoryhmalle on se, ettd Ol-lasta ei tarvitse pelata. Haneen voi kos-
kea, kunhan ottaa kiinni rauhallisesti. Tarkeaa on todeta myos se, ettd mahdolli-
nen murtuma ei ole kenenkaan syy.

3.4 Koulu integroi yhteiskuntaan

Ol-lapset kayvat tana paivana poikkeuksetta normaalia koulua. Normaali koulu
on lapsen elamassa luonnollinen jatko kodin ulkopuoliselle paivahoidolle ja tar-
kea vaihe yhteiskuntaan integroitumiseksi. Mitdan oppimisvaikeuksia Ol:hin ei
liity, pikemminkin painvastoin, kuten kay ilmi myds Ol-yhdistyksen Elamankaari-
selvityksesta.

Samoin kuin paivahoidossa myo6s koulussa saatetaan tarvita muutoksia ennen
lapsen sinne menoa. Tarvittavat muutokset on syyta suunnitella hyvissa ajoin etu-
kateen. Tama edellyttda vanhempien yhteydenottoa ao. kouluun. Vanhempien
on syyta miettia tarkoin, onko lahikoulu kokonaisuuden kannalta aina paras vaih-
toehto.

Koulun alkaessa vanhempien on syyta informoida koko koulun opettajakuntaa
Ol-sairaudesta ja sen mukanaan tuomista rajoituksista. Kouluikdan mennessa
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vanhemmilla on yleensa paras kasitys lapsen Ol-sairauden asettamista rajoi-
tuksista, joten he ovat yleisesti lapsensa parhaat puolestapuhujat. Tarvittaessa
asiantuntemusta ja tietoa 16ytyy Ol-yhdistyksesta, asiantuntijalaakareilta tai toi-
silta Ol-perheilta.

Monessa tapauksessa henkilokohtaisen kouluavustajan kayttdé on tarpeellista.
Ol-yhdistyksen kyselyn mukaan neljdsosa kayttdaa kouluavustajaa. Avustajan
tarvetta ja roolia kannattaa miettia aina tarkoin, silla itsendistymisen kannalta
mahdollisimman suuri omatoimisuus auttaa aina parhaiten eteenpain.

3.5 Sopeutumisvalmennuksesta avaimia arkeen

Sopeutumisvalmennuksen avulla voi pohtia omaa tai lapsensa vammaisuutta ja
lisata valmiuksia elamanhallintaan. Valmennuksen tavoitteena on mm. kohentaa
fyysista toimintakykya ja vuorovaikutustaitoja seka auttaa arkipaivan jasentami-
sessa ja elaman sisallon suunnittelussa.

Toiminta on moninaista: ryhma-
muotoista, yksildllista, perhe-,
vamma- tai sairausryhmakoh-
taista, seka tietyille ikaryhmille
suunnattua. Lapset ovat yksilol-
lisessa  sopeutumisvalmennuk-
sessa paaasiassa yhdessa van-
hempiensa kanssa. Perhekurssi
kestdd noin viikon ja mukana
on 5-7 perhettd. Nuorille on
omia eripituisia kursseja. Mur-
rosikaisille ja sitd lahestyville
onkin erittdin tarkeda oppia ole-
Huovutusta sopeutumisvalmennuskurssila — maan itsekseen ilman perhetta.

Lahaessa elokuussa 2007 Sopeutumisvalmennuskurssi tar-

joaa tdhan hyvat edellytykset tur-
vallisine ymparistdineen.

4. NUOREN KASVU
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Nuoruus on aika, jolloin jokainen joutuu l6ytdmaan itsensa ja oman paikkansa
maailmassa. Vammaiselle nuorelle tdma on tavallista vaikeampaa, silla han
joutuu normaalin kasvun ohella tulemaan sinuiksi myds oman erilaisuutensa ja
vammansa kanssa. Tassa prosessissa vammainen on usein hyvin yksin, silla
terveille ystaville vammaisuuden aiheuttamat ongelmat ovat vieraita. Oman itsen
hyvaksymista voi lisdksi vaikeuttaa nuoruusikaan kuuluva mukautumisen tarve.



4.1 Sosiaaliset suhteet

Vaikka sosiaaliset suhteet voivat aiheuttaa vammaiselle nuorelle aivan erityi-
sia paineita, on niiden hankkiminen ja yllapitaminen ensiarvoisen tarkeaa, silla
muilta saatu sosiaalinen hyvaksynta on ihmisen omanarvontunnon keskeisia
rakennuselementteja. Vapaaehtoinen eristdytyminen oman ikaryhman ulkopuo-
lelle voi johtaa eparealistisen ja kielteisen mindkuvan muodostumiseen, mika
aiheuttaa entisestdan pahenevaa syrjaytymista.

Vaikka vamman aiheuttamiin rajoit-
teisiin on syytd suhtautua realisti-
sesti jokaisessa ikdkaudessa, ylet-
tdmaan varovaisuuteenkaan ei ole
syyta. Nuoruudessa tapahtuva itse-
naistyminen ja kodista irtautuminen
kuuluvat yhta lailla Ol-vammaisen
nuoren kuin  hanen ikatovereiden-
sakin elamaan. Vanhempien voi olla
vaikea hyvaksya sita, ettd suojeltu
oma lapsi haluaakin yhtakkia lah-

tea pois kodin turvallisesta piirista. 5507 ia Majja esitelmoiméssé

Heidan on kuitenkin ymmarrettava, Nogjasssa syksylié 2007
ettd omaa lasta voi tassa tilantees-

sa auttaa parhaiten tukemalla hanen pyrkimyksiaan ja uskomalla hanen kykyynsa
selviytya. Vanhempien arastelu voi johtaa itsenaistymisprosessin pitkittymiseen,
jos nuori itse ei osaa tai uskalla kyseenalaistaa vanhempien ehka perusteetto-
miakin pelkoja. Omasta elamasta kiinni ottaminen myéhemmin on vuosi vuo-
delta yha vaikeampaa, eikd menetettya aikaa saa koskaan takaisin.

4.2 Itsendistyminen

Itsendistyvan nuoren elama vaatii lapsuusajasta poik-
keavia kaytannon jarjestelyja. Pois kotoa muuttava
nuori voi saada asuntoonsa asunnonmuutostoita
asunnossa toimimisen mahdollistamiseksi. Lisaksi
han voi saada kayttéonsa henkilokohtaisen avustajan
kotiaskareiden hoitoon ja kodin ulkopuolella asioimi-
seen. Avustajan taytyy olla kaytettavissa myos sosi-
aalisissa riennoissa.

Ajokortin hankinta, heti kun se lain puolesta on mah-

dollista. avaa Ol-nuorelle aivan uusia mahdollisuuk-

S | a. - Y —
Erikorsvarusteltu auto
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Useimmat Ol-vammaiset kykenevat ajamaan sopivilla apuvalineilld varustettua
autoa. Kuljetuspalveluja on kuitenkin oltava saatavissa siina laajuudessa kuin on
oman auton kaytén ohella tarpeen.

4.3 Katse tulevaisuuteen

Nuoruuteen kuuluu my6és oman tulevaisuuden rakentaminen. Suunnitelmallisuus
ja tavoitteellisuus opiskelussa ja ammatinvalinnassa tukevat myéhempia ela-
manvaiheita. Nyky-yhteiskunta mahdollistaa vaikeastikin vammaisten ihmisten
opiskelun ja tyonteon, joten vammaisuus ei enda automaattisesti ole syy jattay-
tya suosiolla tydkyvyttdmyyselakkeelle koulun jalkeen. ltse asiassa Ol-nuoren
on syyta panostaa erityisen paljon opintoihinsa, silla koulutuksella on vammai-
sen ihmisen kohdalla suuri vaikutus tulevaisuudennakymiin. Koulun jalkeinen
opiskelemaan lahteminen on myds sopiva vaihe kotioloista irtautumiseen.

Olosuhteet oppilaitoksessa ja opiskelupaikkakunnalla on syyta selvittaa hyvissa
ajoin. Vammainen nuori tarvitsee ennen kaikkea rohkeutta olla oma itsensa ja
uskallusta 10ytéda oma reittinsad elamassa. Nuoruudessa otetaan vastuu omasta
elamasta, eivatkd Ol-nuoret ole poikkeus.

5. TASAVERTAISENA AIKUISENA

Ol-aikuisten elaman merkittavimmat asiat ovat samoja kuin muidenkin ihmisten:
elamankumppanin ldytaminen, oman kodin ja perheen perustaminen, tydssa-
kaynti, harrastukset jne. Tarkeaa on yhteiskunnan yleisten palveluiden sovelta-
minen kaikille ihmisille. Yleisia palveluita tdydentavat vammaisille henkilGille tar-
koitetut erityispalvelut ja tukitoimet. Naiden saaminen ja kayttdminen edellyttaa
vammaiselta aktiivisuutta ja riittavia tietoja.

5.1 Jokapdivainen selviytyminen
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Lapi elaman jatkuvasta murtuma-alttiudesta johtuen avuntarve vaihtelee. Jopa
vuodenaika ja saa vaikuttavat siihen. Talvi lisda automaattisesti paitsi murtuma-
vaaraa my0s avun ja palvelujen tarvetta. Vamman vaikeus ja murtumatiheys vai-
kuttavat myds asumiseen. Esteetdn asunto ymparistdineen on toimiva silloinkin,
kun Ol on hankalimmillaan.

Lyhytkasvuisuus Ol:n lisdoireena kuormittaa niin fyysisesti kuin psyykkisestikin.
Véaeston keskimaaraisen pituuden lisdannyttya kaikki standardit ovat sananmu-
kaisesti lyhytkasvuisten ulottumattomissa, joten erityisratkaisuihin on jatkuvasti
turvauduttava olkoon kyse sitten vaatetuksesta, kaapin tai vaikkapa ovenkahvan
paikasta. Psyykkisella puolella pieni koko aiheuttaa helposti, ettd aikuiseen suh-
taudutaan kuin lapseen, eika pituutta ihannoivassa maailmassa ole helppoa olla
erinékdinen.



5.1.1 Liikkuminen

Hauraat luut ja julkiset kulkuneuvot ovat yhdistelma, joka ei yksinkertaisesti
pitemman paalle toimi. Tungos, kynnykset ja korokkeet lisadavat murtumariskia
tuntuvasti, ja etenkin talvisaikaan kasi tai jalka voi menna poikki jo matkalla bus-
sipysakille.

Murtuma on aina uhka omatoimisuudelle, joten Ol vammainen ei voi toimia vain
senhetkisen likkuntavamman asettamissa rajoissa. Kaytannossa lapi elaman
kestdvd murtuma alttius tekee Ol-vammaisesta liikuntarajoitteisemman kuin
mitd ulkopuolisille ndkyva toimintakyky paljastaa.

Ol-vammaisten kohdalla tarvitaan kuljetuspalveluja paitsi liikkumiseen paikasta
toiseen, myos lisdvammojen syntymisen ehkaisyyn ja toimintakyvyn sailyttami-
seen. Parhaiten kuljetuspulmat ratkeavat joko omalla autolla tai taksilla. Monissa
kunnissa toteutetaan vammaispalvelulain mukaisia kuljetuspalveluja nk. kimppa-
kyyteina. Ol-vammaisen kohdalla kimppakyyti lisdd aina murtuman syntymisen
vaaraa ja venyneet odotusajat seka aikaisempaa pidempaan autossa istuminen
kyytien yhdistelysta johtuen muodostuvat hyvin ahdistaviksi heille, joilla on Ol:n
lisdoireena voimakas vasymys, kivut ja/tai huimaus. Ol on sairaus, jossa tutun ja
luotettavan taksinkuljettajan merkitysta ei voi liioitella.

5.1.2 Tyé

Ol-yhdistyksen tekemassa Elamankaari-selvityksessa tiedusteltiin myos tyoela-
maan osallistumisesta. Kyselyyn vastanneista tyoikaisista 18-65-vuotiaista oli
opiskelijoita 18%. Tydelamassa mukana oli puolestaan kaksi viidesosaa eli 41%.
Heista vajaat 27% teki kokopaivaty6ta, runsaat 7 % oli osapaivatdissa ja noin 7%
toimi yrittajina. Elakkeella oli 37% ja elakkeelle siirtymassa runsas prosentti.

Ammattien kirjo oli varsin suuri. Vastaajien joukosta l0ytyi sairaanhoitajaa, las-
tentarhanopettajaa, mainospiirtajaa, rakennusmaalaria, karjakkoa, elektroniikka-
asentajaa, diakonia, hortonomia, ohjelmoijaa, kirjanpitajaa, kaantajaa, juristia,
laakaria, kauppatieteilijaa, opettajaa ja tutkijaa.

5.2 Aikuisten keskeisia ongelmia

5.2.1 Hoidon keskittaminen

Suomessa on hyva ja keskitetty ladketieteellinen hoito Ol-lapsille, mutta aikuis-
ten kirurginen ja etenkin varmoissa kasissa oleva kokonaisnakemykseen perus-
tuva hoito ja seuranta kaipaavat yha edelleen keskittamista ja tasmentamista.
Asuinpaikka nayttada usein menevan hoidon laadun ja tarpeen edelle, maksusi-
toumuksia ei kirjoiteta sairaudesta eniten perilla oleviin yksikkdihin. Jopa pitkia
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hoitosuhteita on katkennut oman osoitteen muuttumisen tai sairaalapiirissa teh-
tyjen muutosten vuoksi. Yksi tarkeimmista tulevaisuuden haasteista on saada
Ol-aikuisten hoito samalle tasolle kuin se on lasten ja nuorten kohdalla.

5.2.2 Kuntoutuksen saatavuus

Jokaiselle Ol:ta sairastavalle tulee
jarjestaa kuntoutusta siina maarin ja
laajuudessa kuin se on laaketieteel-
lisesti perusteltua sairauden hoidon
ja liikuntavammaisuuden ehkaise-
misen kannalta, silld kuntoutus on
eras harvoista Ol-sairauden hoito-
muodoista. Nykyaan monet jaavat
taysin vaille kuntoutuspalveluja,
koska he virheellisesti nayttavat
liian terveiltd ja toimintakykyisilta.
Vuosien myota heidan selkanika-
mansa alkavat kuitenkin entises-
tédan luhistua, rintakehansa tynny-
roityd ja heille alkaa tulla erilaisia
luu- ja nivelkipuja. Voimakas vasy-
mys ja kipu voivat olla hyvakuntoisiltakin nayttavien kumppaneita 1api elaman.
Asianmukaisesti toteutetulla kuntoutuksella voidaan heidan eldmanlaatuansa
kuitenkin kohentaa merkittavasti. Sitd paitsi ajoissa annettu kuntoutus maksaa
itse itsensa tyokyvyn ja omatoimisuuden sailymisen muodossa.

Kunnon kohotusta O/-aikuisten
kunfoaurssilia kevéalla 2004

5.2.3 Ikaantyminen ja Ol
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Kuten kaikki keski-ikaiset, myds Ol-vammaiset joutuvat kdymaan lapi keski-ian
kriisit vaihdevuosineen ja viidenkympin villityksineen. Mydhemmin ovat vuorossa
viela vanhuuden vaivat kolotuksineen. Ol-sairaus vaikuttaa tietenkin myds tahan
elamanvaiheeseen. Tasmallisen tutkimustiedon puuttuessa voi vain arvailla
mika merkitys sairauden psyykkisella kuormittavuudella on ollut elamankaaren
varrella. [kaantymisen myo6ta kivut ja pelot saattavat nousta enemman pintaan
kuin nuorena. Ongelmista on kuitenkin lupa puhua, eikd avun hakeminen ole
mitenkaan hapeallista. Inmiselld on oikeus hyvaan elamaan vaikka han on iakas
tai vammainen - ja jos han on iakas sekd vammainen.

Osteogenesis imperfecta on niin harvinainen, etta toiseen samaan ryhmaan
kuuluvaan ja samaan aikaan ikaantymisen kanssa kamppailevaan ei jokapai-
vaisessa elamassa valttamatta edes térmaa, joten jarjestétoiminta ja vertaistuki
ovat parasta itsehoitoa, josta hyotyy itse ja voi olla toisillekin hyddyksi.



6. JARJESTOTOIMINTA

Suomen Osteogenesis Imperfecta
-yhdistys ry (Ol-yhdistys) perustettiin
vuonna 1979 eraan Ol:ta sairastavan
pojan aidin toimesta. Pirkko Tallgren
toimikin yhdistyksen ensimmaisena
puheenjohtajana. Ol-yhdistyksessa
on jasenia noin 300, joista reilulla
puolella on itselldan Ol ja loput ovat
l&heisia tai muita asiasta kiinnostu-
neita, kuten laakareita. Yhdistyksen
tarkein tehtava on Ol:sta tiedotta-  tim/ksen kokous viodelta 2007
minen ja sen tunnetuksi tekeminen

seka vertaistuen antaminen. Yhdis-

tys julkaisee kaksi kertaa vuodessa ilmestyvaa Hauraat Luut -lehted ja jarjestaa
vuosittain kevat- ja syyskokouksen seka sopeutumisvalmennus- ja kuntoutus-
kursseja. Suomen Osteogenesis Imperfecta -yhdistys ry toimii tdysin vapaaeh-
toistydn pohjalta.

6.1 Suuri pienen apuna

Invalidiliitto ja Invalidiliton Lahden kuntoutuskeskuksen Harvinaiset-yksikko ovat
Ol-yhdistykselle tarkeita yhteistydkumppaneita. Invalidilitossa toimi vuosina
1993-1994 Ol-tyéryhma. Tydskentelyn tuloksena syntyi ensimmainen Ol-opas,
jonka painatuksesta ja jakelusta liitto huolehti. Invalidiliitto jarjesti tuolloin myds
suuren Ol-seminaarin. Invalidiliton Lahden kuntoutuskeskuksen Harvinaiset-
yksikkd toimii Ol:ta sairastavien resurssikeskuksena ja on avainasemassa seka
sopeutumisvalmennuskurssien toteuttajana etta linkkind muihin harvinaisiin
vammaisyhdistyksiin ja verkostoihin. Lahden kuntoutuskeskuksessa on jarjes-
tetty Ol-yhdistyksen jasenille tukihenkilékoulutusta ja resurssikeskuksen toimin-
taan kuuluvia pienryhmatapaamisia.

6.2 Tiedottamisen tiarkeys

Vain harvoilla terveydenhuollon ammattilaisila on omaa kokemusta
Ol-vammaisten hoidosta. Tietoa tarvitsevat myos sosiaalityontekijat, kotipalve-
luhenkilostd seka Kelan tyontekijat. Esimerkiksi hoito- ja vammaistukia maari-
teltdessa pitda ottaa huomioon tarve ennaltaehkaista sairauden paheneminen
palveluiden ollessa riittamattomia.

Tehokas tiedottaminen on erittain tarkeda. Mita paremmin Ol:n mahdollisuudet

ja rajat ovat paitsi vammaisten itsensa myds auttajien ja paattajien tiedossa, sita
suuremmalla todennakoisyydella 10ytyy yhteinen savel ja onnellisempi elama.
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Osteogenesis imperfecta -opas on pienin muutoksin paivitetty Ol-yhdistyksen
vuonna 2004 toimittamasta Osteogenesis imperfecta - Ol tuntematon vamma
-oppaasta.

Helsingissa kevaalla 2008
Suomen Osteogenesis Imperfecta -yhdistys ry

7. LAHDELUETTELO
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