ESOFAGUSATRESIA (EA)

Esofagusatresia on synnynnainen epamuodostuma ruokatorven ja henkitorven alueella.

Kun perheeseen syntyy lapsi, jolla on harvinainen diagnoosi, niin se koskettaa syvasti
perhetta ja laheisia. Me, jotka sen jo olemme kokeneet, haluamme antaa seka tukea,
etta tietoa perheille ja laheisille. Tama esite on tehty, ettei kukaan jaisi ilman tietoa

ja vertaistukea.

Esofagusatresia (EA) trakeoesofaagisella fistelilla
(TEF) tai ilman on harvinainen sairaus

Harvinaiset sairaudet ovat sairauksia, joiden esiintyvyys on
alhainen. Suomessa sairaus katsotaan harvinaiseksi, jos sai-
rastavia on vahemman kuin 5 henkil6a 10 000 asukasta kohti.
Arviolta yli 300 000 suomalaisista sairastaa jotakin harvinaista
sairautta. Vaikka yksittainen sairaus tai vamma on harvinainen,
on harvinaissairaita paljon.

Esofagusatresia- eli ruokatorven atresia on synnynndinen raken-
nepoikkeama, jossa ruokatorven yhteys vatsalaukkuun puuttuu
ja / tai ruoka voi olla yhteydessa henkitorveen.

Sairauden esiintyminen ja diagnosointi

Ruokatorviatresia on ruokatorven yleisin synnynnainen
poikkeavuus, ja se todetaan yhdelld 3 500:sta eli noin 15-20
tapausta vuodessa. Esofagusatresia on usein liitetty geenivir-
heisiin ja kromosomipoikkeavuuksiin, mutta vain hieman yli

10 %:lla potilaista on voitu osoittaa ruokatorviatresialle altista-
va geenivirhe.

Esofagusatresiaa jaetaan kuuteen anatomiseen tyyppiin ylei-
syysjarjestyksessa:

A) Henkitorvifisteliton ruokatorviatresia; sekd ruokatorven
yldosa ettd alaosa ovat umpipusseja ja erillaan toisistaan.

B) Ruokatorviatresia, jossa ruokatorven yldosa liittyy fistelind
henkitorveen.

C) Ruokatorviatresia, jossa yldosa on umpipussi ja alaosa
liittyy fistelind henkitorveen.

D) Seka ruokatorven yla- ettd alaosa liittyvat henkitorveen.

E) Henkitorvifisteli ilman varsinaista ruokatorven atresiaa.

F) Ruokatorven synnynndinen ahtautuma.

Hoitomuodot

Ruokatorven atresia korjataan lahes aina vastasyntyneena tai
viimeistaan imevadisiassa. Hoidon tarkein padmaara on saada
aikaan ruokatorvi, jonka toiminta mahdollistaa sydmisen.
Ruokatorven kirurgisen korjauksen jalkeen gastroesofageaali-
nen refluksi eli ruokatorven pysyva liikehdirié seka hengitystei-
den poikkeava pehmeys ja artyvyys altistavat voimakkuudeltaan
vaihtelevalle, mutta koko elinian kestavalle sairastavuudelle.
Lapi eldman jatkuva seuranta on tarkeda.

Esofagusatresian alkuvaihe

Tieto kehityshairidsta voi tulla jarkytyksena ja horjuttaa perheen
tasapainoa. Esofagusatresia on vauvaidssd vanhemmalle hoi-
dollisempaa ja rankempaa aikaa verrattuna saman ikdiseen, ter-
veeseen lapseen. Mahdolliset leikkaukset ja niista toipuminen
vievdt oman aikansa, mutta tilanne helpottuu vauvan ja lapsen
kasvaessa isommaksi. Kehityshairio ei useinkaan ndy paallepain.
Esofagusatresiaa sairastava lapsi on yleensad muuten tdysin
terve, joten lapsi voi leikkia ja liikkua normaalisti.

Mahdollisia tukimuotoja

Jokainen lapsi on yksilo ja jokaisen lapsen kehityshairio ilmenee
eri tavoin. Lapsen sairaus herattda monenlaisia tunteita ja
tiedon tarvetta. Ajatusten kasittely ammattilaisten ja vertaisten
kanssa helpottaa sopeutumisessa sairauteen ja auttaa loyta-
maan perheelle sopivat palvelut.

Vanhemmat ja koko perhe ovat oikeutettuja tukeen ja apuun
silloin, kun niita tarvitsevat. Apua voi saada muun muassa hoi-
tavan sairaalan sosiaalityéntekijalta ja psykologilta, tilapdisesti
lapsiperheiden kotipalvelusta ja omasta neuvolasta.
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Erikoissairaanhoidon terveyssosiaalityontekijat ja kuntoutus-
ohjaajat tydskentelevat perheiden tukena auttaen sosiaalitur-
vaetuuksien ja palveluiden hakemisessa. Heihin saa yhteyden
sairaalan henkilokunnan avulla ja voit myds itse ottaa yhteytta
sosiaalityontekijaan.

Alle 15-vuotiaan lapsen sairaalajaksojen ajalta vanhempi on
oikeutettu KELAIta haettavaan erityishoitorahaan tai kuntoutus-
rahaan. Esofagusatresiaa sairastavilla on oikeus hakea Kelalta
alle 16-vuotiaan vammaistukea. Tarvitset hakemuksia varten
laékarinlausunnon. Hakemuksen ja ohjeet l6ydat Kelan sivuilta.
Sairaaloissa on myos ns. perhekavereita. He ovat vapaaehtoisia,
jotka paivystdvat sairaaloissa ja ovat perheiden kaytettavissa.
Ald jaa yksin kysymystesi kanssa, vaan kysy apua ammattilaisil-
ta ja vertaisilta.

Vertaistukea on tarjolla

AH-potilaat on yhdistys henkiléille, joilla on jokin harvinainen
synnynnainen ruoansulatuskanavan rakennepoikkeama. AH-po-
tilaat ry on vapaaehtoisista koostuva yhdistys, jonka tavoitteena
on helpottaa jasenten arkea ja antaa vertaistukea sita tarvitse-
ville. Yhdistys on Invalidiliitto ry:n jasenyhdistys. AH-potilaat ry
jarjestda vuosittain jdsentapaamisia, joissa vaihdetaan koke-
muksia ja tutustutaan toisiimme luoden uusia ystavyyssuhteita.
Tapaamisten painopiste on vertaistuessa, silla vain saman
kokenut pystyy ymmartamaan, tukemaan ja antamaan uusia
nakokulmia kohdata arjen ilot ja surut. Tervetuloa mukaan
toimintaan!

Yhdistyksen kotisivut [6ytyvat osoitteesta: www.ah-potilaat.org/

Invalidiliiton Harvinaistoiminta tarjoaa harvinaissairaille ja laheisille vertaistukea seka parantaa harvinaissairaiden asemaa

yhteiskunnassa tietoa jakamalla.

Invalidiliiton Harvinaistoimintaan kuuluu muun muassa:

® vertaistapaamisia harvinaissairaille ja laheisille

e perhetapaamisia

e koulutuksia ja seminaareja

e verkkotoimintaa

e vertaistukihenkildiden ja -perheiden valittamista
® neuvontaa ja ohjausta harvinaissairauksiin liittyen

Lisatietoa www.invalidiliitto.fi/tukea/harvinaiset
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