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LAAKARIN KERTOMAA ATAKSIASAIRAUKSISTA

Ataksia tarkoittaa tahdonalaisten liikkeiden koordinaation hiiriota.

Se ilmenee esimerkiksi tasapainovaikeuksina ja haparointina.

Esiintyvyys

Etenevit ataksiasairaudet kuuluvat neurologisiin harvinaistauteihin,

ja iso osa niistd sairauksista on perinnéllisid. Suomalainen viestd poik-
keaa ataksiasairauksien kirjon osalta jonkin verran eurooppalaisesta.
Euroopassa yksi yleisimmista vallitsevasti periytyvistd ataksiasairauk-
sista on spinocerebellaari-ataksia tyyppi 3 (SCA3), kun taas Suomessa
tavataan enemmin SCA:n muotoa 8 (SCAS).

Suomessa yleisin peittyvisti periytyva ataksia on mitokondrio-
sairaus MIRAS (mitochondrial recessive ataxia syndrome), jonka
esiintyvyys on noin 1.3:100 000. Ataksiaoireet voivat kytkeytya myos
muihin neurologisiin sairauksiin, esimerkiksi parkinsonismin kirjoon
kuuluvaan monisysteemiatrofiaan (MSA-C).

Alle 25 vuoden idssi alkavien ataksiasairauksien esiintyvyys on
n. 14.6:100 000. Verrattuna myShemmin aikuisiilla alkaviin sairauk-
siin oireet vaihtelevat yleensad hyvinkin paljon. Alle 16 vuoden ikdinen

henkil6 ohjataan lastenneurologisiin tutkimuksiin.

Tutkiminen

Ataksiaoireiden taustalla olevien syiden selvittiminen edellyttda
perusteellisia neurologisia tutkimuksia. Neurologisessa tutkimuk-
sessa kiinnitetddn huomiota liikkeiden sujuvuuden ja koordinaa-

tion lisdksi kasvojen alueelle, esimerkiksi silmien liikkeisiin seka
puheeseen. Varhaislapsuudessa ataksia voi oireilla lihasvelttoutena

ja vauvan syomisvaikeuksina (imemisen ja nielemisen pulmat) seki
viivistyneend motorisena kehitykseni. Lapsuudessa alkavien ataksia-
sairauksien oirekuva on monesti monimuotoinen, jolloin itse ataksiaan
kytkeytyy myos muita oireita. Ataksian vaikeusasteen luokitteluun

voidaan kiyttii siihen kehitettyji protokollia (esim. SARA, the Scale
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for Assessment and Rating of Ataxia).('?)

Perheenjisenten tiedot, mukaan lukien syntyperd, ja sukulaisten
mahdollisten samankaltaisten oireiden kartoitus sairastunutta haas-
tattelemalla on tirkeis, silldi monet ataksiasairaudet (erityisesti SCA-
taudit) periytyvit vallitsevasti. Lisiksi tietyissd kansallisuuksissa esiin-
tyy enemmin tiettyjd ataksiasairauksien alatyyppeja kuin toisissa.

Sairastuneen tutkimuksiin kuuluu aivojen magneettikuvaus (MRI),
jonka tulkinnassa kiinnitetddn huomiota pikkuaivojen rakenteeseen.

Sairastuneelle tehdéin verikokeita, ja valikoiduille henkil6ille myos
selkdydinnestendytteen tutkimuksia, joiden avulla pystytdin diagnosoi-
maan hankittuja eli toissijaisesti kehittyneitd ataksiatauteja. Verindyt-
teen perintotekijatutkimuksella voidaan tutkia harvinaisia perinndllisia
sairauksia. Wernicken enkefalopatia on yksi hankituista ataksiasairauk-
sista, joka johtuu esim. aliravituilla alkoholisteilla satunnaisesti esiin-
tyvastd tiamiinin (B1-vitamiini) puutteesta. Erityisesti metabolisissa,
aineenvaihduntaan liittyvissi perinndllisissd ataksioissa veri- ja virtsa-
ndytteen tutkimukset voivat olla diagnoosin selvittimisen kannalta
tarkeitd ja ohjata geenitutkimuksia.

Liikkumisen vaikeus voi johtua my6s somatosensorisen jarjestelmin
vauriosta, jolloin vaurio on tuntoaistia vilittavin hermoradan osassa.
Tissd tilanteessa puhutaan sensorisesta ataksiasta, joka aiheuttaa kive-
lyn muuttumisen leveidraiteiseksi ja koordinaation vaikeutta. Jossain
sairauksissa, esimerkiksi Friedreichin ataksiassa, sensorisen jirjestelman

vaurio ja ataksia kytkeytyvit aivoperiisen ataksian taudinkuvaan.

Perinnollisten ataksiatautien geenitutkimukset

Perinnolliset ataksiataudit diagnosoidaan geenitutkimuksella. Mikili
sairastuneen oirekuvaan kytkeytyy myos kehitysvammaisuutta tai
dysmorfisia piirteitd, voi taustalla olla kromosomipoikkeavuus.
Kromosomipoikkeavuudet voidaan paljastaa rakenteellisella kromo-
somitutkimuksella.

Uuden sukupolven sekvensointitutkimukset (NGS, next generation
sequencing) ovat nopeita ja luotettavia havaitsemaan perimin muutok-
sia (mutaatioita). Menetelmilli on mahdollista tutkia muun muassa

kaikki sairauden kannalta oleelliset geenit. Akkreditoiduissa eli viran-
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omaisten laatukriteerit tiyttavissi laboratoriossa on tarjolla ataksia-
geenipaneeleita, jotka kisittdvit mm. tunnettuja ataksiaa aiheuttavia
geeneja.

Osa perinndllisistd ataksiasairauksista johtuu toistojaksomutaati-
oista. Toistojakso-sairauksien tutkiminen ei ole paneelitutkimuksella
mahdollista, vaan sen epiilyssd tutkitaan mahdolliset aiheuttajageenit
erikseen ja yksittdin. Paneeleissa ei valttamattd tule havaituksi geenin
saitelyalueella (intronit) olevat muutokset. Lisiksi tunnetaan myos
sellaisia ataksiatauteja, jotka johtuvat mitokondrio-DNA :n muutok-
sesta. Nami sairaudet vaativat erityistutkimuksia, ja joissain tilanteissa

kudosniytteesti (esim. lihasbiopsianiyte) tehtivii analyyseja.

Taudinkuva ja oireiden eteneminen

Ataksia aiheuttaa sairastuneille merkittdvaa toimintakyvyn heikenty-
mistd, jonka arviointi vaatii moniammatillista tutkimuslihestymistapaa
kokonaisvaltaisen kuntoutusarvion ja hoitosuunnitelman laatimiseksi.
Sairastuneet voivat tarvita silmilddkarin, sydanladkarin, kirurgin,
urologin ja/tai endokrinologin erityisosaamista.

Ataksiaoireiden pohjalta ilmenee kivelyn ja koordinaation vaike-
utta, mikd heikentdd tasapainoa ja lisid kaatumisriskid. Liikkumista
haittaavien oireiden lisiksi pulmia esiintyy monesti myos puheen-
tuotossa sekd ndon hallinnassa. My0s rakon ja suolen toimintahiiriot,
vapina, lihasjaykkyys ja tuntohdiriot ovat tavallisia.

Perinndlliset ataksiat alkavat yleensd hitaasti etenevind oireina.
Tosin paroksysmaaliset ataksiat aiheuttavat akuutisti alkavia ja toistuvia
kohtauksellisia oireita.

Ataksiaoireiden lisdksi sairastuneella voi olla muita neurologisia
oireita, jotka liittyvit tiettyyn ataksiatautiin tai ataksiaoireyhtymaiin.
Esimerkiksi alaraajojen lisddntynyt lihasjannitys ja vilkkaat heijasteet

kytkeytyvit erityisesti spinocerebellaarisairauksiin (SCA).
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Oireiden hallitseminen ja hoito

Etenevid ataksiaa sairastavat tarvitsevat yksilollisen moniammatillisen
kuntoutussuunnitelman ja -arvion, johon kuuluu neurologisen tutki-
muksen lisiksi tarvittavat muut terapia-arviot (esim. fysioterapeutti,
toimintaterapeutti, puheterapeutti, neuropsykologi, kuntoutusohjaaja,
sosiaalitydntekiji). Sairauteen liittyviin oireisiin on olemassa niiti
vahentdvii ladkehoitoja. Ladkehoitojen lisdksi esimerkiksi sidnnol-
liselld fysioterapialla on mahdollista pitédd joitain oireita hallinnassa.
Kuntoutuksellinen hoito lddkehoidon rinnalla on erityisen tirkeidd

etenkin spastisiteetti-, dystonia- ja kipuoireiden hallinnassa.

Spastisiteetti
Suun kautta otettavia lddkehoitoja on useampia vaihtoehtoja. Lisdksi
paikallisen spastisiteetin hoidossa voidaan kayttda lihaksensisdisia
botuliinitoksiini-injektioita, ja yleistyneen oireen hoidossa selkiydin-

tilaan (intratekaali) pumpulla annosteltavaa baklofeeniai.

Vapina

Lidkehoitovaihtoehtoja on joko monoterapiana tai yhdistelmihoitona.

Dystonia
Paikalliseen dystoniaan kiytetddn lihaksensisdistd botuliinitoksiinihoitoa.
Yleistyneeseen dystoniaan kidytetddn suun kautta otettavaa lidkehoitoa.
Mikaili se osoittautuu tehottomaksi, voidaan harkita intratekaali-ladke-

hoitoa tai kirurgista hoitoa.
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Kipu

Neuropaattiseen kipuun on eri lidkevaihtoehtoja.

Virtsaamisvaikeudet
Virtsatietulehduksen poissulku sekd jidnnosvirtsan mittaus on ensi-
sijaista. Lievit oireet voivat pysyd hallinnassa vihentdmailld kahvin ja
alkoholin kiytt64, kiinnittdmalld huomiota juomisen maérain sekd
ajankohtaan, sekid sddnnolliselld lantiopohjan lihasten harjoittelulla.
Virtsaamisongelmiin on olemassa lddkityksid, jotka hillitsevit yliaktii-
vista virtsarakkoa. Urologisten tutkimusten perusteella myds toisto-

katetrointi / pysyva katetri voi olla vaihtoehto.

Nielemisvaikeudet
Puheterapeutin arvion perusteella voidaan nielemisen arvioimiseksi
jarjestii lisitutkimuksia, kuten nielemisen funktiotutkimus (videofluo-
rografia). Ravitsemuksen suunnittelussa voidaan myds kiyttiad puhetera-
peutin arviota. Mikili nielemiseen liittyy riskini aspiraatiota eli ruoan
menoa hengitysteihin, voidaan vatsalaukkuun asentaa gastrostomialetku
(PEG-letku). Tamai ei estd normaalia sydmisti, ja suun kautta voi taval-

lisesti syoda sen minka pystyy ja mikd todetaan turvalliseksi.

Liiallinen liman eritys
Runsas liman eritys suusta liittyy tavallisesti nielemisvaikeuksiin. Juok-
sevan eritteen vihentdmiseksi on olemassa lidkityksii, joilla on suuta

kuivattava vaikutus. Sylkirauhasen botuliinitoksiini-injektiota voidaan

my0s kayttad.

Vatsa-suolikanavan vaikeudet
Lieviin oireisiin suositellaan ravitsemusterapeutin konsultaatiota ja
ruokavalion muutoksia oireiden perusteella. Lievin ummetuksen

hoidossa kiytetddn nesteiden lisidmistd ruokavaliossa, liikuntaa ja

laksatiiveja.

Erektiovaikeudet

Frektiovaikeuksiin on olemassa tehokkaita suun kautta otettavia liaki-

tyksid, joiden sopivuutta arvioidaan yksilollisesti.
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Silmdoireet
Silmaladkiri (oftalmologi/neuro-oftalmologi) vastaa ataksiaa sairas-
tavan silmioireiden arviosta. Silmivirveen (nystagmuksen) oireiden
viahentdmiseen voidaan kokeilla lidkehoitoja, ja kaksoiskuvia voidaan

helpottaa lasikorjauksella tai prismalaseilla.

Ruokavalio

Ravitsemusterapeutin arvio tehddin tarvittaessa ajatellen riittavaa
ravintoaineiden sekd energian ja proteiinien saamista. Oikeanlaisella
ruokavaliolla voidaan my®0s yrittdd vaikuttaa vatsa-suolikanavan oirei-

siin (nielemisvaikeudet, ummetus).

Esimerkkeja ataksiasairauksista

Episodiset ataksiat
Osalla ajoittain eli episodittain oireilevista sairastuneista on jokin perin-
néllinen episodisen ataksian muoto (EA, episodic ataxia). Episodinen
ataksia tyyppi 1 ja 2 ovat parhaiten tunnettuja. EA:t luokitellaan taus-
talla olevan geenivirheen perusteella.

Yleisin sairausmuoto on EA2, jossa potilaat saavat kohtauksellisia
pikkuaivoperiisid aivotoiminnan hiiriiti kestoltaan tunneista muuta-
miin pdiviin. Ndihin voi liittyd myds muita neurologisia oireita, kuten
hemipleeginen migreeni, auraton tai aurallinen migreeni ja epilepsia,
jotka kaikki vaativat hoidollista arviota oireiden vihentdamiseksi.
Vanhemmalla idlld on mahdollista, ettd sairaus muuttuu hitaasti etene-
viksi. T4lloin oirekuvaan jid pysyvii toimintavajetta.

Episodinen ataksia tyyppi 1 (EA1) aiheuttaa jatkuvia myokymia- ja
neuromyotonia-oireita johtaen raajalihasten voimakkaaseen supistu-
miseen sekd lihaskoordinaation ja tasapainon vaikeuksiin. Kohtaus-
oireet ovat lyhyitd, kestden tavallisesti vain muutamia sekunteja.
Asetatsolamidi on ensilinjan laédkitys kohtauksellisten oireiden hoitoon
episodisissa ataksioissa. Se on hiilihappoanhydraasin estdji, ja lisdd
molemmissa sairauksissa virtsan eritysti. Asetatsolamidin on osoitettu
vahentdvin kohtauksellisten oireiden tiheyttd EAl-sairaudessa. Laaki-

tys altistaa mm. raajojen puutumisoireille sekd munuaiskiville, minka
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vuoksi riittivdan nesteiden saamiseen on syyta kiinnittid huomiota.
EA1-taudissa osa sairastuneista on hyotynyt myos epilepsialdaakityksista.
Sekd EAl- ja EA2-taudin hoidossa on tirkedd vilttdd kohtauksia
laukaisevia tekijoitd, kuten stressid, kahvin ja alkoholin kayttod. Runsas
ponnistelu voi my6s johtaa kohtausoireeseen. Sairauden hallinnassa

sddnnollinen ja tasatempoinen kuntoutus on suotavaa.

SCA (Spinocerebellaari-ataksiat)
Spinocerebellaari-ataksiat eli SCA-sairaudet ovat autosomissa vallitse-
vasti periytyvi sairausryhmi, jossa ataksiaoireisto johtuu pikkuaivo-
perdisesti syystd. Oirekuva poikkeaa toisistaan eri alatyypeissa ja riippuen
siitd, minki geenin virheestd sairaus johtuu. Monet sairaudet johtuvat
toistojaksomuutoksesta (CAG-nukleotiditoistojakso) polyglutamiini-
tyyppisissi geeneissd, jolloin geenivirhe johtaa vialliseen proteiinin
laskostumiseen ja sen kertymiseen kudokseen aiheuttaen ndin muutoksia
hermosolujen toimintaan. SCA-alaryhmait esiintyvit eri kansallisuuk-
sissa hieman erilaisella esiintyvyydelld. SCA-sairauksia voidaan luokitella

geenivirheen tai sairauden ilmenemismuodon ja oireiden perusteella.

SCAS8
SCAS on hitaasti etenevi ataksiasairaus, joka alkaa tyypillisesti aikuis-
idlld (vaihteluvili 1-73 vuotta). Ensimmaiiseni oireena on yleensi
puheen episelvyys (dysartria) ja hitaus, sekid kiavelyn muuttuminen
epavarmaksi. Osalla sairastuneista nahdiin silmivirvettd (nystagmus).
Aivojen magneettitutkimuksessa (MRI) havaitaan pikkuaivojen kutis-
tumista, etenkin pikkuaivokuoren ja vermiksen (pikkuaivopuoliskoja
yhdistivin rakenteen) alueella. Sairaus ei vaikuta elinikdin. SCA8
johtuu toistojaksosta, joka kasittdd kaksi eri padllekkdistd geenid
(ATXN8OS ja ATXN8). Toistojaksojen miiri on lisddntynyt tyypilli-
sesti normaalista 15-50 toistojaksosta aina 80-250 toistojaksoon. Diag-
noosi vaatii erillisen SCA8-geenin tutkimuksen toistojakson arvioimi-
seksi. Sairaus periytyy vallitsevasti, joka tarkoittaa siti, ettd sairastuneen
henkil6n lapsen todenndkoisyys saada muuttunut geeni on 50 %. Tiede-
tdadn, ettd SCA8:aan liittyy my0s alentunut penetranssi, joka tarkoittaa,

ettd henkilg, jolla on alle 100 toistojaksoa, voi olla oireeton.
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Lopuksi

Englantilaisen potilasjirjeston, Ataxia UK:n, myd6tavaikutuksella on
julkaistu hoitosuositus (*» seki hyvin hoidon kulmakivet ataksiaa
sairastavien tutkimisen ja seurannan osalta. Hoitosuositus laadittiin yli
30 neurologian, fysioterapian, kuntoutuksen ja ortopedian asiantunti-
jan yhteenvedon pohjalta, ja kaiken kaikkiaan ohjeistus kasitti yhteensd
120 eri suositusta. Suositusten yhteenvedossa todetaan, ettd lisdd

tietoa vaaditaan erityisesti fysioterapian ja sairauskohtaisten ladkitys-
ten osalta aiempaa isommissa ja tasokkaammissa tutkimusasetelmissa.
Tautimekanismiin vaikuttavien hoitojen lisiksi tarvittaisiin tehokkaam-
pia ladkityksid moniin ataksiasairauksien oireisiin, esimerkiksi tasa-
painoon ja fatiikkiin, joiden hallinta 1ddkitykselld ja kuntouksella voi
olla haastavaa.

Hyvin hoidon kulmakivié tullaan péivittimaan aktiivisesti uuden
tutkimuksellisen tiedon my6ta. Esimerkiksi eurooppalaiset osaamis-
verkostot (ERN, European reference network) pyrkivit toiminnallaan
edistimdin harvinaissairauksien hoitoa sekd diagnosointia. Osaamis-
verkostoja on kaikkiaan yli 20, ja ataksiasairaudet kuuluvat harvinais-
ten neurologisten sairauksien osaamisverkostoon (ERN-RND, ERN

Rare Neurological Diseases) .

Viitteet:

" Rajith de Silva, Julie Greenfield, Arron Cook, Harriet Bonney, Julie Vallortigara,
Barry Hunt and Paola Giunti. Guidelines on the diagnosis and

management of the progressive ataxias. Orphanet Journal of Rare Diseases 2019.
https:/doi.org/10.1186/s13023-019-1013-9. Published: 20 February 2019.

2 Brandsma R, Verschuuren-Bemelans CC, Amrom D et al. A clinical diagnostic
algorithm for early onset cerebellar ataxia. Eur J Paediatric Neuro 2019:23:692-706.
3 https://www.ataxia.org.uk/Pages/Category/medical-guidelines

4 http://www.ern-rnd.eu/
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Kokemuksia elamasta
ataksiasairauden kanssa



"HAASTEET PITAA KOHDATA
YKSI KERRALLAAN”

Annan lapsiperhearkea sairaus on korkeintaan hieman hidastanut.
Ldheisten lisdksi tdrked voimanldhde on tyo.

Annan, 39, viitisen vuotta sitten saama SCA1-diagnoosi ei tullut valta-
vana yllitykseni, silli sairautta esiintyy hdnen isinpuoleisessa suvussaan.

— Oma diagnoosi oli kaksipiippuinen juttu. Toisaalta oli helpottavaa
saada varmuus oireideni syystd. Mutta tuntuihan tieto musertavaltakin,
kun oli seurannut ldheltd isdn sairastumista ja viimein kunnon nopeaa
heikkenemistd, Anna sanoo.

Hinen isidnsi oli joutunut luopumaan sairauden vuoksi ammatistaan
muusikkona. Vihitellen isin puhe ja liikkkuminen vaikeutuivat. Hén siir-
tyi kdyttimidn pyorituolia ja menehtyi viimein kuusissakymmenissa.

Annan sairaus alkoi oireilla tasapainon ja hienomotoriikan pulmina.
Hin tyoskenteli tuohon aikaan sairaanhoitajana kiireisessd akuutti-
paivystyksessd, joten toissd oli vililld tarpeen ottaa juoksuaskeliakin.

Varsinkin kuormittavien yovuorojen jilkeen hdan huomasi, ettei
kroppa totellut normaalisti. Epdilykset sairauden puhkeamisesta herisivit,
ja verikoe varmisti huolet oikeiksi.

Anna ilmoitti asiasta heti ystéville ja sukulaisille.
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— Itse asiassa pyysin valittomaisti kaverit koolle viettimaiin iltaa.
Diagnoosista vaikeneminen ei edes kidynyt mielessi. Suosittelen muil-

lekin tdyttd avoimuutta, silld itse ainakin koen saaneeni valtavasti tukea
kaikilta laheisilta.

Jumpat ja sienimetsad jaivat

Muutaman vuoden aikana liikkumisen ja tasapainon pulmat ovat vihi-
tellen lisddntyneet. Joistakin rakkaista harrastuksista on ollut pakko
luopua.

— Tykkasin tosi paljon kidydi erilaisissa jumpissa, mutta niihin en
pysty endi osallistumaan. Ja viime syksynd en pddssyt ensimmaista
kertaa lainkaan sienimetsddn. T4llaisista arkisista mutta mieluisista
jutuista luopuminen on ollut sairastumisessa kaikkein vaikeinta,
Anna pohtii.

Hin pystyy toistaiseksi kdvelemdin, vaikka juoksemiseen tai
hyppéddmiseen jalkojen voimat eivit riitd. Puheeseen on tullut pientd
ajoittaista epédselvyyttd, mutta kommunikoiminen onnistuu silti hyvin.
Niin ikdan kirjoittaminen ja muu hienomotoriikka ovat heikentyneet
jonkin verran.

Anna on siirtynyt puolipdiviisiin tdihin poliklinikalle, missa tehta-
viin kuuluu potilaiden ohjaamista ja neuvontaa. Mitdén fyysisesti
raskasta tai sormindpparyyttd vaativaa hinen ei tarvitse nykyisessd
tyOssddn tehda.

TyGeldmissid pysyminen on ollut Annalle henkisesti erittdin tarkeaa.

— Mieli pysyy vireédn4, ja saan kokea olevani hyddyksi. Toivottavasti
voin jatkaa toissi vield pitkdan.

Anna my0s tuntee kasvaneensa ammatillisesti oman sairautensa
myotd. Halu auttaa muita on kasvanut entisestédan.

— Silmit ovat lisdksi avautuneet sille, kuinka vaikeaa palveluiden
hakeminen ja saaminen voi olla ilman tietoa ja verkostoja. Omia potilai-

tani olenkin kehottanut soittamaan aina, kun miki tahansa mietityttia.
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Harrastusrumbaa ja kotitoita

Arki kolmen kouluikdisen lapsen ditind pitdd Annan kiireisena.

— Lapset totta kai huomaavat, ettei diti pysty osallistumaan leikkei-
hin ja peleihin kuten ennen. Mutta kaiken kaikkiaan elimdmme on tosi
tavallista. IThan samalla tavalla iltoja tayttda lasten harrastuksiin kuskaa-
minen kuin muillakin.

Puolisoaan Anna kiittdd saamastaan tuesta. Mies on ottanut entistd
enemman vastuuta sellaisista kotitdistd, joihin Annan voimat eivit riita.

— Viililld iskee hy6dyton olo ja murehdin, onko minusta endd mihin-
kédn. Silloin annan itselleni ehka viikon aikaa synkistelld, ja sen jilkeen
taas jatketaan eteenpdin kuten ennenkin.

Anna suosittelee lampimaisti Facebookin ataksiaryhmdin liittymista.
Hin itse on saanut sieltd paljon vertaistukea ja kdytannon vinkkeja.

Palveluiden ja etuuksien hakeminen on osoittautunut pulmalliseksi
jopa terveydenhuollon ammattilaiselle. Fysioterapian, puheterapian ja
muun kuntoutuksen periddn on tiytynyt itse kyselld aktiivisesti.

— Haluan pitdé toimintakykyini ylld mahdollisimman pitkdan ja
my0s varautua ajoissa sen heikkenemiseen, Anna toteaa.

Tilld hetkelld hintd innostaa neurologin vildyttima mahdollisuus
kokeilla uudenlaista ladkitystd. Sairastumisensa alkuvaiheessa Anna
sai apua ALS:n hoitoon kdytetystd lddkkeestd, mutta sen teho hiipui

jonkin ajan kuluttua.
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Keppi selventdi tilannetta

SCA1l:n eteneminen on hyvin yksil6llistd. Useimmat sairastuneet tarvit-
sevat jossakin vaiheessa esimerkiksi erilaisia liikkumisen apuvilineita.

Kepin Anna kertoo ottaneensa kiytt66n enemman rekvisiitaksi
ja muita ihmisid varten kuin valttimattomaan tarpeeseen. Han kyllas-
tyi esimerkiksi ulkopuolisten ihmettelyihin, kun ndmai kuvittelivat
epavarman kivelemisen vuoksi Annan olevan humalassa. Jos joku on
varoitellut autonrattiin ldhtemisesti, hdn on nayttinyt diagnoosikorttiaan.

Anna sanoo ajattelevansa sairauttaan niin harvoin kuin mahdollista.

— Etukiteen murehtiminen ei edistd parjadmista yhtddn. On
parempi ottaa haasteet vastaan yksi kerrallaan ja ratkoa niita sitd
mukaa. Isoja ja pienid pulmia tulee sitd paitsi eteen jokaiselle — olipa
sairautta tai ei.

Haaveet ovat hyvin konkreettisia: selvitd perusarjesta mahdolli-
simman pitkddn omatoimisesti. Voimaa antavat ennen kaikkea perhe ja
muut ldheiset.

Annan mukaan sairaus on myds opettanut ottamaan vastaan apua
muilta. Ystavit esimerkiksi osaavat nykyddn pyytamattikin kiikuttaa
astiat ja ruuat keittiostd poytadn illallisvierailulle tullessaan. Kaupun-
gillakin apua 16ytyy aina.

— Olen hyviksynyt, ettei elamad palaa koskaan tdysin entiselleen.
Mutta nyt nautin kaikesta, miki edelleen onnistuu. Suurimmat nuoruu-
den menohalut ovat rauhoittuneet, mihin kylld vaikuttaa varmasti

kypsyminenkin, Anna sanoo.
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"ELAMA KANTAA, KUN EI PELKAA”

Emilia on huomannut, ettd oma polku tydeldmadssd 16ytyy kylld sairau-
desta huolimatta. My6s unelma ditiydestd toteutuu pian.

Emilia, 29, sai kuulla sairastavansa Friedreichin ataksiaa jo ennen kuin
oireet olivat ehtineet alkaa.

Ensin sairaus puhkesi perheessd hinen tuolloin kymmenvuotiaalla
pikkusiskollaan. Koko sisaruskatras tutkittiin, ja myos Emilialla huomat-
tiin olevan ataksiaa ajiheuttavaa geenivirhetta.

— Olin 16-vuotias. Eldma tuntui olevan ohi. Pddllimmaiinen ajatukseni
oli, etten koskaan endi olisi terve ja normaali ihminen, Emilia muistelee.

Liadkarit ennustivat, ettd hin saattaisi jo parikymppisena kayttaa
pyorituolia. Diagnoosin saadessaan Emilia opiskeli lukiossa, ja jatko-
opintojen miettiminen oli juuri silloin ajankohtaista.

Sairastumisessa kaikkein ahdistavinta oli nimenomaan huoli tule-
vasta ammatista.

— Pelkisin, etten tyo6llistyisi koskaan. Pohdin tosi paljon, voiko vaik-
kapa ladkari tai opettaja kidyttdd pyorituolia. Jouduin jattdimain baletti-

ja urheiluharrastukseni, mutta mitdén liifkunta-alan ammattia en ollut
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onneksi muutenkaan ajatellut, hin kertoo.
Alkavista oireistaan hin yritti parhaansa mukaan olla vilittimatta.
— Minulla oli kaikenlaisia hassuja ajatuksia esimerkiksi siiti, ettei
kukaan enii haluaisi sairauden vuoksi olla ystavini. Vaikka tietenkdin

kukaan ei todellisuudessa suhtautunut siten.

Omalle alalle opiskelemaan

Vilivuoden jilkeen Emilia haki ja pdisi opiskelemaan yliopistoon
kasvatustiedettd. Samoihin aikoihin ataksia alkoi oireilla ensimmadisen
kerran nikyvisti kivelemisen ja tasapainon ongelmina.

— Oman sairauden kasitteleminen ja hyviksyminen olivat minulla
vield siind vaiheessa pahasti kesken. Yritin kaikin keinoin opiskelu-
ympyroissa hiivyttdd koko asian, vaikka en esimerkiksi pystynyt endd
kunnolla kantamaan tarjotintani ruokalassa.

Lopulta oireiden peittely ei endd onnistunut, silld Emilian oli pakko
ottaa kdyttoon aluksi keppi ja viimein 24-vuotiaana pyorituoli.

— Se oli lopulta helpotus, silld kulissien yllipitdminen oli ollut
henkisesti tosi raskasta. Niin jalkikiteen voin vilpittomasti sanoa, etten

missddn nimessa suosittele samanlaista salailulinjaa kenellekdan.

ik

—
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Pyo6rituoliin siirtyminen myos toimi sysdyksend vaihtaa opiskelu-
ala enemmin omalta kutsumukselta tuntuvaan psykologiaan.

— Tuntui, ettd minulla on viimeinen mahdollisuus toteuttaa toiveitani.

Emilia sai huomata, ettd opiskelu olikin paljon rennompaa alusta
lahtien avoimesti omana itsend. Opiskelutoverit ja yliopiston henkil6-
kunta suhtautuivat tiysin mutkattomasti hinen sairauteensa ja pyora-
tuoliinsa.

— Asiasta ei tehty numeroa, mutta sain kaiken tarvitsemani avun.
Jossain vaiheessa muutamat opiskelukaverit taisivat ohimennen kysya,
minka vuoksi tarvitsen pyorituolia. Mutta muutoin olin ihan vain yksi

porukasta.

Vamma ei vaikuta ammattitaitoon

Valmistumisen jilkeen Emilia sai kuitenkin huomata, ettei kaikkien
tyOnantajien asenne ollut aivan yhtd ennakkoluuloton kuin yliopisto-
yhteison. Hén uskoo, ettd esimerkiksi jotkin harjoittelupaikat jaivat
saamatta pyoratuolin vuoksi.

Taman takia hdn ei maininnut sairaudestaan nykyisti tyopaik-
kaansa kirjallisesti hakiessaan.

— Sitten tulikin puhelu, jossa minut toivotettiin tervetulleeksi t6ihin
ihan ilman kummempia haastatteluita. Vanhat pelot nostivat taas
pditadn, enkd saanut heti kerrotuksi kidyttavini pyorituolia.

Aikansa rohkeutta kerittyddn Emilia uskalsi soittaa asiasta. Tuleva
esimies vain kiitti tiedosta ja kertoi tyotilojen esteettomyydesta.

— Olin siis jéalleen kerran arastellut turhaan. Ty6nantajan asentee-
seen varmaan vaikutti myos se, ettd samassa tyoyhteisossi on tyosken-
nellyt aiemminkin pydrituolia kdyttiva henkild, Emilia arvelee.

Potilaille psykologin py6ratuoli ei hinen mukaansa ole minkaénlai-
nen ihmetyksenaihe.

— Vastaanotollahan fokuksessa ovat heidédn asiansa — eivit minun.
Tietysti oma sairaus on vaikuttanut minun persoonana ja sitd kautta
my0s ammattilaisena. Minulle kaikkien ihmisten tasavertaisuus sairau-

teen tai elimaintilanteeseen katsomatta on aivan keskeinen arvo.
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Luottavaisesti tulevaisuuteen

Ty6 pitdd Emilian nykyéan kiireisend. Vapaa-ajalla hin ehtii kuitenkin
tavata ystdvid, lukea ja kdydd esimerkiksi pyorituolitanssissa.

Tulevaisuudenhaaveisiin on pitkddn kuuluu muun muassa perhe.
Toiveesta on tulossa totta, silld Emilia odottaa esikoistaan.

— Vanhemmuus pydrituolin kéyttdjini ei pelota yhtddn. Oman
paikan 16ytiminen tyGelimissid on antanut rohkeutta muuhunkin.
Minua inspiroivat Stephen Hawkingin kaltaiset henkil6t, joita vamma
ei ole estinyt saavuttamasta haluamiaan asioita, Emilia toteaa.

Hin kertoo uhraavansa mahdollisimman vihin energiaa sairauden
pohtimiseen. Friedreichin ataksiassa taudinkuva vaihtelee suuresti, ja
oireiden eteneminen on yksil6llista.

— Tulevaisuudesta ei kukaan tiedd. Mielestdni kannattaa keskittya
hyviin asioihin eikd pelkoihin. Samaa haluaisin sanoa myos kaikille
vanhemmille, joiden lapselta on 16ytynyt jokin ataksiasairaus: elimi ei
lopu tihin.

TyGeldmissd vammaiset ihmiset saattavat Emilian mukaan edelleen
joillakin aloilla joutua tienraivaajiksi.

— Jonkun on aina oltava ensimmaiinen, mutta seuraavilla on jo

helpompaa.
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"PIENET EDISTYSASKELEET PALKITSEVAT”

Ataksiaa sairastava Otto-poika on vauhdikas hurmuri ja koko suvun
ilopilleri. Tiina-diti on oppinut, ettei lapsia pidd vertailla keskenddn.

Yhdeksdnvuotiaan Oton spinoserebellaarisen ataksian ensimmadiset
merkit nikyivit jo vauva-aikana.

— Hin oli infektioherkka ja itkuinen. Pia retkahteli hallitsematto-
masti, ja istumaan opettelu oli vaikeaa. Oton ollessa puolivuotias olin
jo tdysin varma, ettei kaikki ollut kunnossa, diti Tiina kertoo.

Otto nousi seisomaan tukea vasten normaalitahdissa kahdeksan-
kuukautisena, mutta jalat vapisivat ja olivat kovin voimattomat. Ensim-
maiiset askeleensa poika otti selvisti tavallista myohemmin yli puoli-
toistavuotiaana.

Aiti kertoi neuvolassa epiilyistiin. Perheen isompien sisarusten
pikkulapsiaikaan verrattuna moni asia tuntui olevan toisin.

— Neuvolassa vain rauhoiteltiin, ettd lapset kehittyvit niin erilai-
sessa tahdissa. Mieleni ei kuitenkaan tyyntynyt. Kively oli sellaista
erikoista pyrihtelyd, ja korvatulehduksiakin tuli perdjilkeen.

Viimein Otto sai ldhetteen tutkimuksiin. Ladkireiden mielestd
oireet ja laboratorioloydokset saattoivat viitata mitokondriotautiin.
Epdily oli perheelle darimmadisen raskas, silld sairaus olisi merkinnyt

melko varmasti menehtymistd ennen murrosikaa.
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— Epitietoisuus soi hirvedsti voimavaroja. Piti pohtia niin monia
vaikeita kysymyksid. Voinko itse menni t6ihin tai laittaa lasta hoitoon,
jos meilld on vain vihin yhteistd aikaa? Lopulta visyin tdysin.

Olikin valtava helpotus, kun Oton sairaus viimein tunnistettiin
erittdin harvinaiseksi SCA29-ataksiaksi. Endi ei tarvinnut pelitd lapsen

hengen puolesta.

Haaveina latka ja pyoraily

Tiinan mukaan Otto itse on aina tiedostanut olevansa jollakin tavoin
erilainen kuin muut lapset. Han kaytti pienend jalkatukia ja kavi jo
ennen diagnoosin varmistumista sddnnoéllisesti esimerkiksi puhe- ja
fysioterapioissa.

Aina sairauteen sopeutuminen ei ole ollut pienelle pojalle aivan
helppoa. Otto tykkad kovasti liikkua ja haluaisi muun muassa pelata
jadkiekkoa joukkueessa muiden samanikdisten kanssa. Valitettavasti
luistelu ei kuitenkaan onnistu.

— Toinen iso pettymys on ollut, ettei pyoridily suju. Vililld Otto
yrittdd kaikesta huolimatta menni ja tehdd kuten muut, ja sitten sattuu
tapaturmia — esimerkiksi nilkka on kerran murtunut.

Puhe saattaa muuttua epéselviksi, kun Otto kertoo jotakin innois-
saan ja nopeasti. Lisdksi sairaus vaikuttaa jonkin verran kognitiivisiin ja
sosiaalisiin taitoihin. Otto kdykin koulua pienryhmassa.

Useimpien aineiden opiskelu on didin mukaan sujunut hienosti.
Otto oppi lukemaan nopeasti koulun alettua, ja esimerkiksi englannin
kielessd hidn on oikein taitava.

— Oppimisesta ei siis ole suurta huolta. Oton sairaudessa on kuiten-
kin ADHD:n piirteitd, ja ladkityksen kdytto niiden hillitsemiseksi on
valttimatonta. Silti koulussa tulee joskus kahnauksia toisten lasten
kanssa, silld Otto saattaa helposti jumittua johonkin asiaan.

Kavereita joka tapauksessa riittdd, sillda Otto on my®0s erittdin
rehellinen eikd hyviksy minkdanlaista vadryyttd. Han osaa tarvittaessa
myOntaa aloittaneensa kinan ja pyytia vilpittomasti anteeksi.

Aidin mukaan iloinen ja vauhdikas poika onkin koko perheen ja
suvun silmiterd. Isommat, nyt jo aikuistuneet sisarukset esimerkiksi

soittelevat ahkerasti videopuheluita pikkuveljelle.
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Heti tehokasta kuntoutusta

Tiina kertoo ulkopuolisten ihmisten ymmartimattdmien komment-
tien toisinaan satuttaneen. On saatettu esimerkiksi ihmetelld suureen
ddneen, miten tuo poika juoksee noin huonosti.

— Itse olen oppinut, ettei lapsia pidd vertailla. Otto omaksuu asioita
omassa tahdissaan, ja hinelle pitdd antaa siihen aikaa. Jokainen pieni-
kin edistysaskel tuntuu sitten sitdkin palkitsevammalta.

Tiinan mukaan raskaitakin vaiheita on ollut. Otto nukkui monta
vuotta huonosti, silld kivut jaloissa pitivdt hinti hereilld. Oma ty6 on
ollut didille yksi henkireika.

— Ty6yhteiso on minulle tosi tarked. Antaa voimaa tavata tyokave-
reita ja jutella kaikesta maan ja taivaan vililla.

Muille ataksiasairautta sairastavien lasten vanhemmille Tiina
suosittelee tiivistd kuntoutusta heti alkuvaiheessa. Hinen mielestdin
tarkkaa diagnoosia ei pidd jadda odottelemaan.

— Otto kivi erilaisissa terapioissa ldhes péivittdin jo ennen kuin
tiedettiin varmasti, mika hidnelle on. Uskon, ettd se on auttanut
paljon. Nyt ei endi tarvitse hypitd niin tiiviisti puhe-, fysio- ja
toimintaterapeuteilla.

Tulevaisuudelta &iti toivoo ennen kaikkea, ettd poika sdilyttdisi
hyvin itsetuntonsa ja valoisan asenteensa.

— Pettymyksid varmasti tulee, mutta niitihdn Otto on jo tihdn
mennessd joutunut kisittelemain. Téarkeintd olisi oppia eldmdin itse-

ndisesti ja omillaan.

\\—
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"ITSESTA TAYTYY PITAA HYVAA HUOLTA”

Vaikka Toni joutui unohtamaan haaveet ammattiurheilijan urasta,
ataksiasairaus ei ole vienyt hdnen positiivista eldimdnasennettaan.

Tonin, 38, episodisen ataksian oireet ilmaantuivat ensimmadisen kerran
varhaisessa teini-idssa.

— Olimme urheilukentilld harjoittelemassa seivashyppyad, kun
minua rupesi yhtikkid oudosti pyorryttimiian ja oksettamaan. Pian
samanlaisia kohtauksia alkoi tulla noin kuukauden vilein ja vihitellen
yhéd useammin, Toni kertoo.

Varsinkin rasittava liikunta tuntui laukaisevan kummalliset oireet
herkisti. Syyta haettiin turhaan esimerkiksi epilepsiasta ja paniikki-
hdiriosta.

— Tuli kylld nuoruudessa kierrettyi sairaaloita ja kdytya lapi kaikki
mahdolliset tutkimukset, Toni kertoo.

Urheilusta hin ei ollut halukas luopumaan edes kohtauksien vuoksi.

— Olin niin kovapdinen, ettd pakko oli vaan péadstid pelaamaan futista
ja latkdd. Armeijankin kdvin, vaikka siitd tuli jatkuvien oireiden takia
lopulta aika hirved kokemus. Sen homman olisi ndin jdlkikiteen ajatel-
len voinut jattad valiin.

Viimein Tonin juuri tultua tdysi-ikdiseksi sairauden jiljille paastiin.
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Lisdksi kavi ilmi, ettd ataksia kulkee suvussa. Samankaltaisia oireita
ollut ainakin Tonin didilld ja didinisalla.

Diagnoosi heritti Tonissa toivon, ettd ladkityksen avulla sairaus
olisi mahdollista saada kokonaan kuriin. Niin ei kuitenkaan kaynyt,
eivitkd haaveet urheilusta ammattina toteutuneet. Oma ala 16ytyi
muualta.

— Olin siit4 asiasta jossain vaiheessa hieman katkera. Muutamat

kaverit nimittdin paisivit urheilu-urallaan aika pitkallekin.

Terveelliset tottumukset auttavat

Tonin episodinen ataksia pysyi ladkityksen avulla kauan varsin hyvissa
hoitotasapainossa. Hén pystyi esimerkiksi harjoittelemaan palloilu-
lajeja kilpatasolla ja kdiymaian kolmivuorotydssa.

Viime vuosina tahtia on taytynyt hieman hellittdi, silld liika kuor-
mitus ja arjen epasdaannollisyys saavat olon herkisti huonoksi. Toni on
my0s siirtynyt paivatoihin.

— Olen huomannut, ettd kaikki vaikuttaa: nukkuminen, ravinto ja se
millaisessa kondiksessa olen. Alkoholi ei sovi minulle sairauteni vuoksi
oikeastaan ollenkaan.

Toni kertoo tuntevansa, kun ataksiakohtaus lihestyy. Voimakkaim-
pina oireina hénelld ovat huimaus ja pahoinvointi.

— Silloin taytyy vaan olla hissukseen ja odotella, ettd olo kohenee.
Mutta en jaksa liikaa murehtia. Tiedén, ettd monella ataksia oireilee
paljon voimakkaammin, Toni toteaa.

Hin on kertonut sairaudestaan varsin avoimesti esimerkiksi joukkue-
ja tyokavereille. Heiddn on hyvi tietdd, ettei yhtdkkisestd huonovointi-
suudesta tarvitse huolestua.

— Nuorempana tuntui illanvietoissa joskus vdhin kiusalliselta, kun
joku ihmetteli suureen ddneen juomattomuuttani. Mutta muuten
sairaus ei ole kummemmin vaikuttanut sosiaalisissa tilanteissa.

Puolisossa sairaus heritti Tonin mukaan ymmarrettavisti huolta
varsinkin tutustumisen alkuvaiheessa. Hiljattain avioitunut pari on
my0s menossa perinndllisyysneuvontaan.

— Totta kai sellaiset asiat mietityttivit. Olen ymmartinyt, ettd

periytymisen mahdollisuus on aika lailla fifty-fifty.
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Jokainen etsii omat rajansa

Vannoutuneen urheilijan mielessd kangastelevat edelleen pelikentit. Toni
kay tdlld hetkelld hontsdilemissi tyopaikan sdbavuorolla, mutta kilpailu-
henkiseni luonteena hin kaipailee hieman totisempaa vidntamista.

— Olen juuri aloittamassa uuden ladkityksen. Olisi ihan mahtavaa,
jos sen ansiosta padsisi pelaamaan salibandya vaikkapa edes vitosdivari-
tasolla. Nautin nimenomaan siitd, ettd otellaan voitosta armoa anta-
matta ja pyytamatta.

Muutoinkin Toni suhtautuu tulevaisuuteen positiivisesti. Sairauden
mahdollista pahenemista hin ei mieti.

— Mitidpa se auttaisi. Ja nykyddnhin tilanteeni on hyvi verrattuna
kouluaikoihin, jolloin selittimattomid kohtauksia tuli viikoittain. Sitd
paitsi ladketiede kehittyy koko ajan huimaa vauhtia. Uskon, ettd minun
elinaikanani uusia hoitoja saattaa hyvinkin tulla.

Toni sanoo ymmartadvinsi, ettd tieto omasta tai lapsen elinikdisesta
neurologisesta sairaudesta tulee varmasti monelle jirkytyksena.

— Kaikille vanhemmille sanoisin, ettd antakaa lapsen sairaudesta
huolimatta tehdad haluamiaan asioita ja etsid itse omia rajojaan. Totta
kai huolehtia pitdd, mutta ei tukahduttaa lasta liikaa.

Tonin oma kokemus on, ettei maailma kaadu ataksiasairauteen.
Tahti tosin saattaa hieman hidastua. My0s oma asenne ja valinnat
vaikuttavat paljon.

— Kannattaa pitdi itsestd huolta: liikkua voinnin mukaan, sy6da jarke-

visti ja levita riittavisti. Ja kaikkein tirkeintd on tietysti positiivinen mieli.
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