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LYHYESTI CADASIL-TAUDISTA

CADASIL-tauti on harvinainen, aikuisidssd alkava ja vallitsevasti periy-
tyva pienten ja keskisuurten valtimoiden tauti. Taudin piioireita ovat
aikuisidssd alkava esioireinen migreeni, toistuvat aivoinfarktit, mieliala-
muutokset ja myohemmaissé vaiheessa dementoituminen.

Taudista kdytettivd lyhenne CADASIL on koottu tautia kuvaavien
16ydosten alkukirjaimista. Cerebral Autosomal Dominant Arteriopathy
with Subcortical Infarcts and Leukoencephalopathy eli CADASIL tar-
koittaa autosomaalisesti vallitsevasti periytyvid pienten ja keskisuurten
valtimoiden tautia, johon liittyy aivoinfarkteja ja valkean aivoaineen

muutoksia.

Esiintyvyys
Taudin esiintyvyydeksi on arvioitu 4/100 000 eli nelja tapausta 100 000
asukasta kohti. CADASIL-tautia esiintyy kaikkialla maailmassa, ja sitd
on yhtd paljon miehilld ja naisilla. Suomessa tautia on todettu noin 50
suvussa. Ndissd suvuissa on yhteensd noin 250 henkil64, joilla on todettu
CADASIL-tauti tai tautia aiheuttava geenivirhe.

MISTA TAUTI JOHTUU?

CADASIL -tauti johtuu kromosomissa numero 19 sijaitsevan NOTCH3-
geenin geenivirheistd, joita on kuvattu kirjallisuudessa yli 230 erilais-
ta. Notch3-proteiini on solukalvolla sijaitseva reseptorimolekyyli, joka
vaikuttaa sikidaikana solujen erilaistumiseen. Suomalaisilla potilailla
yleisin geenivirhe eli mutaatio on yhden emiksen muuttuminen toiseksi,
tarkemmin ¢.397C>T, joka muuttaa aminohapon arginiini kysteiiniksi,
tarkemmin p.Arg133Cys. Tami pistemutaatio on todettu noin 220 suo-
malaiselta CADASIL-suvun jisenelti. Lisdksi suomalaisilla CADASIL-
potilailla on todettu 14 muuta NOTCH3-geenin geenivirhettd, jotka ovat
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huomattavasti harvinaisempia ja joita esiintyy vain muutamissa suvuissa.
CADASIL-tauti on koko elimiston pienten valtimoiden tauti, vaikka oi-
reet tulevat yksinomaan aivojen taholta. Aivojen pienten valtimoiden
siledlihassolut tuhoutuvat ja korvautuvat sidekudoksella. Tama johtaa
suonten kaventumiseen ja pieniin infarkteihin aivojen syvissa valkeassa

ja harmaassa aineessa.

Periytyminen

Tauti periytyy autosomisesti vallitsevasti eli dominantisti. Vallitseva pe-
riytyminen tarkoittaa sitd, ettd jo toiseen perintotekijdparin perintoteki-
jadn tullut muutos riittdd aiheuttamaan sairauden, vaikka sen perintote-
kijdpari, ns. vastingeeni, on normaali. Sellaisella henkil5ll3, jolla itsellddn
on CADASIL-tauti, on joka kerta lapsia hankkiessaan S0 prosentin riski,
ettd lapsi saa tautia aiheuttavan perintdtekijén ja siten perii CADASIL-
taudin. Toisaalta on aina myds SO prosentin mahdollisuus, ettd lapsi saa

terveen perintotekijin, eikd ndin ollen peri CADASIL-tautia.

OIREET JA TAUDINKULKU

Taudin oireiden alkamisiki ja etenemisnopeus vaihtelevat huomattavasti
samassakin suvussa ja jopa saman perheen sisilld. Geenivirheen sijainti-
kohta ei nédyttdisi vaikuttavan taudin vaikeusasteeseen. Tupakointi on ai-
noa osoitettu tekijé, joka nayttiisi varhentavan taudin oireiden alkamista.

Taudin ensioireena on usein migreeni. Ensimmadisen aivoinfarktin
potilaat saavat keskimddrin SO vuoden idssa. Infarktien jilkeen voi alkaa
esiintyd my0s masennusta ja apatiaa sekd henkisten toimintojen heik-
kenemista. Toistuvat infarktit johtavat usein puhe- ja kidvelyvaikeuksin.
Osalla potilaista oireet ovat niin lievid tai epatyypillisid, ettd tauti to-
detaan vasta eldkeidssa tai se jad kokonaan toteamatta. Tauti lyhentaa
hieman odotettavissa olevaa elinikdd. Toistaiseksi vanhin suomalainen
CADASIL-potilas eli kuitenkin 92-vuotiaaksi.
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Migreeni

Arviolta 30 prosentilla sairastavista on ensimmadisend oireena noin 30
vuoden idssd alkava aurallinen eli esioireinen migreeni. CADASIL-
tautiin liittyvd migreenioireisto on yleensé tavanomaista migreenid vai-
keampi ja se voi aiheuttaa ohimenevin halvausoireen tai sekavuustilan.
Naisilla taudin ensimmadinen ilmentymai saattaa olla juuri ennen ja tai
jilkeen synnytyksen ilmaantuva migreenin kaltainen oireisto, johon
liittyvit nopeasti ohimenevit tai enimmillddn muutamia paivia kestivat
neurologiset oireet (esimerkiksi puhehiirid, toispuoleiset halvaus- tai

puutumisoireet) sekd migreenityyppinen piinsirky.

Aivoverenkiertohairiot

Lihes kaikilla CADASIL-tautia sairastavilla esiintyy toistuvia aivove-
renkierron hidirioitd keskimadrin 45-60 ikdvuodesta lihtien. Useimmat
aivoinfarkteista ovat pienii ja paikantuvat aivorungon alueelle tai syville
aivokudokseen, ja niihin liittyvit oireet ovat vaihtelevia. Tyypillisid in-

farkteihin liittyvid oireita ovat esimerkiksi lievd toispuoleinen heikkous

tai puutuminen.

Mielialaoireet ja apatia

Mielialamuutoksia, 1dhinnd masennusta, esiintyy noin 20 prosentilla.
Apatiaa esiintyy masennuksesta erillisend oireena noin 40 prosentilla. Se

ilmenee muun muassa aloitekyvyttomyytena ja yleiseni hidastumisena.

Henkisen tason heikkeneminen ja dementia

Toiseksi tavallisin CADASIL-taudin oireista on henkisten toimintojen
heikkeneminen, joka edeltdd vaskulaarista dementiaa. Potilaat itse alka-
vat huomata timin heikkenemisen keskimiérin SO vuoden idssd. Noin
80 prosentilla yli 65-vuotiaista sairastuneista todetaan dementia. Tyy-
pillisid piirteitd varhaisessa vaiheessa ovat henkisten toimintojen hidas-

tuminen sekd toimeenpanevan ja jarjestelevin ajattelun ja keskittymis-

kyvyn heikentyminen.
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MITEN TAUTI TODETAAN?

CADASIL-taudin diagnoosi varmistetaan verikokeesta tehtavilld geeni-
tutkimuksella ja joskus harvoin ihokoepalan elektronimikroskooppitut-
kimuksella. Piin magneettikuvauksessa (MRI) nihdéin tautiin liittyvit
laajat valkean aineen vauriot: leukoaraioosi ja infarktit. Neuropsykolo-
gisissa tutkimuksissa voidaan todeta toiminnan ohjauksen hiiriét, jotka
sopivat subkortikaaliseen dementiaan. Muistitoiminnot siilyvit taudin

alkuvaiheessa kuitenkin yleensd varsin hyvin.

PERINNOLLISYYSNEUVONTA

CADASIL-tauti on harvinainen perinnéllinen pitkiaikaissairaus, joka
vaikuttaa monin tavoin sairastuneen ja hinen perheensi elimiin. Kun
CADASIL-tauti on diagnosoitu, hoitava neurologilddkari kay potilaan
ja hinen lihiomaistensa kanssa ldpi taudin 16ydokset, seurannan ja hoi-
tomahdollisuudet. Vastaavasti perinndllisyysladkari kdy potilaan, hinen
puolisonsa ja aikuisten lastensa kanssa lipi CADASIL-tautiin yleisesti
liittyvid asioita, sen periytymistavan seki geenin ja todetun geenivirheen.
Hin my6s pohtii suvun terveiden riskissi olevien henkildiden kanssa
tilannetta yleensd ja erityisesti silloin, jos he miettivit ennakoivaan
geenitutkimukseen hakeutumista. Perinnéllisyysneuvonnassa kiayddin
lisdksi ldpi suvun tilannetta laajemmin ja mietitddn myds sitd, miten su-
vun riskissé oleville henkilgille olisi hyva kertoa lihisuvussa todetusta
CADASIL-taudista. Kaiken kaikkiaan tiedon saamisen ajatellaan autta-
van sairauteen sopeutumisessa ja mahdollisten syyllisyyden tunteiden

poistamisessa.
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HOITOMAHDOLLISUUDET JA SEURANTA

Tilld hetkelli CADASIL-tautiin ei ole parantavaa hoitoa, vaan hoito
on oireenmukaista. Migreenin kohtausldikkeeni kannattaa suosia ta-
vanomaisia sirkylddkkeitd. Triptaaneita kohtauslddkkeind tulisi valttia.
Migreenissid tarvitaan harvoin estohoitoa, mutta tavanomaisia estolddk-
keitd kuten amitriptyliinid, beetasalpaajia ja epilepsialddkkeitd voidaan
kayttdad. Osa potilaista voi hyotyd my6s asetatsolamidista.

Tunnetut aivoverenkiertohiirididen riskitekijat, kuten verenpaine-
tauti, tupakointi, diabetes ja hyperkolesterolemia, on syyta selvittii ja
tarvittaessa hoitaa, koska ainakin tupakoinnilla on osoitettu olevan tau-
din oireiden alkamista aikaistava vaikutus. Verenpaineldikitystd kayte-
tddn verenpainetaudin hoidossa, ja hyperkolesterolemia kannattaa hoi-
taa statiineilla.

Aivoverenkiertohiirididen jilkeisessd estohoidossa voidaan kayttda
verenkiertoliikitystid (esimerkiksi aspiriinia) kuten muillakin aivoin-
farktipotilailla. Jonkin verran lisddntyneen aivoverenvuotoriskin vuoksi
verenohennushoitoa (Marevan ja uudet verenohennusliikkeet) kannat-
taa valttda, ellei sille ole ladketieteellisesti valttamatontd aihetta. Samoin
liuotushoitoa kannattaa vilttii, ellei kyseessd ole suuren aivoverisuonen
tukos ja uhkaava laaja infarkti. Tdmi on kuitenkin hyvin harvinaista CA-
DASIL-taudissa.

CADASIL-tautia sairastavien tulisi huolehtia riittdvistd nesteiden
saannista erityisesti helteilld tai urheillessa. Ndin voidaan vilttida elimis-
ton kuivumistilaa, mika lisdd infarktiriskia. Ehkdisypillerien ja vaihde-
vuosien hormonihoidon kiytdssd on noudatettava varovaisuutta. CA-
DASIL-tautia sairastavien tai riskissi olevien naisten raskauksia tulisi
seurata normaalia tarkemmin &itiyspoliklinikalla komplikaatioiden eh-
kaisemiseksi. CADASIL-potilailla on todettu suomalaisissa suvuissa li-
sddantynyt riski raskauteen liittyviin migreenityyppisiin kohtauksiin seki
pre-eklampsiaan eli raskausmyrkytykseen.

Taudin seuranta tapahtuu sairauden vaiheesta ja oirekuvasta riippu-
en joko neurologin tai terveyskeskuslddkirin vastaanotolla. Kuntoutus,
fysioterapia seki psykologinen ja sairaanhoidollinen tuki ovat tdrkeitd

tdssd etenevissa pitkdaikaissairaudessa.
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Kokemuksia arjesta
CADASIL-taudin kanssa



POSITIIVISTA ASENNETTA JA
MUSTAA HUUMORIA

”Muistini on heikentynyt. Tyttdreni nauraa muistiongelmilleni ja olen
varma, ettd hdn myos kdyttdd niitd hyvdkseen”, Tuire sanoo pilke
silmdkulmassaan. Sekd Tuire, ettd hdnen tyttdrensd aseistautuvat

sairastamaansa CADASIL-tautia vastaan huumorilla.

Lapsena Tuirella ei ollut padnsirkyd, hin oli ennemminkin vatsalla rea-
goija. Ensimmiiset oireet tulivat 21-vuotiaana. Tuire oli aloittanut sai-
raanhoitokoulutuksen Helsingissd. Bussia odottaessaan hian huomasi,
ettei ndhnyt bussin numeroiden jéilkeisti kirjainta.

Jonkin ajan kuluttua Tuire sai oireita toistamiseen, silloinkin oireet
alkoivat ndkohiiriolld. Han ei ndhnyt kunnolla television tekstityksii,
mutta ajatteli vaivan paranevan nukkumalla. Tuire herisi yolld niin pa-
haan padinsirkyyn, ettd hin uskoi jonkin olevan pahasti vialla. Tuire otti
vahvoja sirkyladkkeitd, nukahti ja oli seuraavana pdiviani uupunut, “tiy-

. . . X324
sin poissa pelistd”.
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Seuraavalla vuosikymmenelld Tuire sai taas kaksi kohtausta, joiden jil-
keen alkoivat my6s muistiongelmat. Tuiresta tuntui kummalta, ettd asi-
oiden muistaminen ja oppiminen seki keskittyminen tuntuivat niin vai-
keilta. Nuorempana hin oli kuitenkin parjinnyt hyvin koulussa.
Nelikymppisend migreenikohtauksia alkoi tulla useammin ja ladkari
ehdotti CADASIL-testid. Tuire luki taudista, ja kaikki oireet tdsmisivit.
My®s Tuiren isélld oli ollut migreenejd. Tuire huomasi 10-vuotiaana, ettd
isd ei ollut oikein ldsni ja vastasi kysymyksiin viiveelld. Isélld oli myos
multi-infarkteja ja idkkdampéand hinen muistinsa huononi radikaalisti.
Silloin taudille ei kuitenkaan ollut vield nimed. Tuiren lddkirin mielestd
taudin diagnosointi oli tirkedi erityisesti siksi, ettd migreenilddkkeet pa-

hentavat CADASILia. Diagnoosi auttoi lddkityksen valinnassa.

Diagnoosin saaminen oli helpotus

Vuosi jona Tuire sai diagnoosin, oli rankka. Kasiteltdvina oli tyttaren
isdn kuolema ja oma avioero. “Ei tehnyt mieli ldhted mihink&én, olin
vain kotona. Kai mind kivin aika matalalla. Huomasin vasta tilanteen
kohentuessa kirsineeni jonkinlaisista masennusoireista”, Tuire miettii.
Diagnoosin saaminen oli Tuirelle helpotus. "En ollutkaan tulossa hul-
luksi, kaikki oireet johtuvat taudista. T6issd oli alkanut sattua virheita.
Vililld olin ihan varma, ettd olin hoitanut jonkun asian, enka sitten ollut-
kaan. Se oli todella stressaavaa.”

Myds uudet laitteet aiheuttivat toissd vaikeuksia. Tuire ajatteli, ettei
hin opi koskaan niiden kiyttoa. Stressi pahentaa tautia, mika néakyy fyy-
sisend vasymisena. Vililld Tuiresta tuntui ettd oppimiskyky oli loppunut
kuin seinddn. "Rutiinit kuitenkin auttavat. Tutut asiat muistaa, ja jos saa
rauhassa toistaa uusia, niin nekin voi oppia”, Tuire toteaa.

”Diagnoosin jilkeen olin aina mydntimassi virheet omikseni, sen
piikkiin taisi mennd kylld muidenkin mokia. Oli stressaavaa huomata, et-
td virheet, muistamattomuus ja keskittymiskyvyttomyys lisdsivit muiden
tyotaakkaa.” Tuire haki ja padsi osatyokyvyttomyyselidkkeelle. Sittemmin
hin jdi rakenneuudistusten takia tyottomaksi ja hakee nyt tayttd tyoky-
vyttomyyseldkettd. Toitd hdnelld ei ole ikdvd, mutta ihmisid on. “Joillekin
tyOeldman jattdiminen on vaikeaa, mutta minulle stressistd luopuminen

oli helpotus. Voin nyt paljon paremmin.”
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Lahipiirille kertominen

Aluksi Tuire ei halunnut kertoa diagnoosistaan muille sukulaisille kuin
didilleen. Tuiren isélld oli vaikea luonne, jonka moni liitti isdn sairauteen.
Tuiren positiivinen perusluonne ei ole kuitenkaan muuttunut sairauden
myo0td, mikd on ollut suuri helpotus.

Omaa sairautta suurempi huoli Tuirelle oli se, saisiko hinen tyttiren-
sa CADASILin. Tuiresta tyttirelld oli tarpeeksi kannettavaa synnynnii-
sessd syddnviassaan. Aluksi Tuire viltti puhumasta sairaudesta tyttirel-
leen. Hién vastasi rehellisesti kysymyksiin, mutta pyrki valttdmaan taudin
nimeid, ettei lapsi joutuisi kantamaan huolta perinnéllisesta sairaudesta.
Aikanaan tytdr kuitenkin sai oireita ja Tuire kertoi hdnelle CADASILista.
Tytdr halusi heti tehdd geenitestin ja otti diagnoosin todella reippaasti.
”Jos hin olisi masentunut, se olisi ollut rankkaa my6s minulle”, Tuire sa-

noo.

Hitaampaa elamaa taysilla

”Vililld drsyttdd, kun ihmiset sanovat, ettd kaikillahan noita muistiongel-
mia tulee idn myota. Tadma ei ole sama asia. Keskittymiskyvyn puutteen
ja muistiongelmien takia asiat jaavit jatkuvasti kesken. Saatan esimerkik-
si aloittaa siivousta yhdessd huoneessa, unohtaa mité olin tekemdssi ja
aloittaa kohta toisessa huoneessa.”

”En kuitenkaan viitsi ruikuttaa sairaudesta, vaan pidin murheet it-
selldni. Nautin elamistid aina kun pystyn, ja niilld tavoilla milld voin. En
mene eldmai piiloon.”

Nyt kun on aikaa, Tuire on innostunut valokuvauksesta. Kuvien ki-
sittely on pikkutarkkaa ty6td, mutta sitd voi opetella omassa tahdissa.

”Kamera on minulle pelastus. Se on kuin koira, ldhden ulkoiluttamaan ka-
meraa’, Tuire nauraa. Kuvaaminen yhdistyy toiseen harrastukseen, mat-
kustamiseen. Nykyddn Tuire ei pysty varaamaan matkaa etukiteen, vaan
ottaa dkkildhdon kun on kunnossa. Tyottoména hian pystyy ottamaan
kaiken irti hyvistd pdivistd joustavamman aikataulun ansiosta. Aina ei
matkustamiseen ole rahaa, koska tulot ovat laskeneet. Toisaalta menot-
kin ovat pienentyneet, kun aikuistunut tytir muutti pois kotoa.

Ihmiset kysyvit Tuirelta eiko hintd pelota lihted yksin reissuun. "Mi-

td jarked siind olisi?”, hdn himmastelee, "Jittdd nyt elima eldmitti. Jos
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sielld sattuu jotain, saattaisi se sattua kotonakin. Elimaisté pitdd nauttia
aina kun on hyvii hetkia.”

Oireet ja laakkeet

Harmillisten kognitiivisten oireiden, kuten muistin heikkenemisen ja
oppimisvaikeuksien lisiksi sairauteen kuuluu myds fyysisia oireita, ku-
ten pddnsirkyd ja tasapaino-ongelmia. Tuirella on ollut kaksi pienta ai-
voinfarktia, joten hin sy6 verenohennuslaikkeita sekd kolesterolilidketta
hyvistd kolesteroliarvoistaan huolimatta. Vield on episelvii auttaako ko-
lesterolilddke, mutta ladkarin mukaan siiti ei ole haittaakaan.
Lisdksi Tuirella on migreeninestolddkitys, jonka takia hdnen painon-
sa on noussut 10 kiloa parin vuoden aikana. Liike my6s nukuttaa hyvin.
Jos migreeni jatkuu pitkdin, Tuire menee sairaalaan “katkolle” Suoneen
tiputettava mieto kipulddke saa migreenikierteen katkeamaan silloin,
kun omat ladkkeet eivat auta. ”Tama sairaus on erilainen kaikilla, olen
paljon paremmassa kunnossa kuin isdni timén ikdisend. Toivon tietysti,
ettd tyttareni on aikanaan vield paremmassa kunnossa. Muiden sairauden

perusteella vaan ei voi omaa polkuaan tietdd”, Tuire painottaa.
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VARMUUS VOITTAA EPATIETOISUUDEN

CADASIL on aina ollut Lauran perheen arjessa ldsnd, vaikka hdn
ei sen nimed lapsena tiennytkddn. Isoisdn ja didin sairaus on nyt
myos Lauralla, mutta se ei estd hdntd suunnittelemasta myos oman
perheen perustamista. "On kuitenkin 50 prosentin mahdollisuus, ettd
lapsesta tulee tdysin terve. Ja vaikkei tulisikaan, niin sairaushan
vaikuttaa vasta vanhemmalla idlld. Muistin heikkeneminen kuuluu
vanhuuteen muutenkin, ettd ei se ole niin kamala ajatus. Aiti haluaa
myos lapsenlapsia ja yrittdd kiirehtid meitd. Hdn on vedonnut
siihen, ettd haluaa muistaa asian”, Laura nauraa.

Laura sai ensimmaiset CADASIL-oireensa 21-vuotiaana. Hinen kehon-
sa vasen puoli puutui, mutta aluksi hidn luuli oireen liittyvin synnyn-
niiseen syddnvikaansa. Toisella kerralla oireisin liittyi nikoharhoja ja
huonoa oloa. Laura pelkisi oireiden olevan TIA-kohtauksia (ohimenevi
aivoverenkiertohiirid), mutta ne olivatkin migreenin ensioireita. Hin
ei ollut kirsinyt pddnsiryistd koskaan aiemmin. Laura oli aina tiennyt,
ettd hianen didilladn on aivoverenkiertohdirio, mutta taudin nimi ei ollut
tullut esiin. Oli my®s ollut puhetta, ettd sairaus voi olla perinndllinen.
Kun oireita ilmaantui kolmannen kerran, Laura pditti menni laaka-
riin. Vasta alkaessaan tosissaan epiilld perineensi sairauden, Laura sai
kuulla didiltddn, ettd kyse oli CADASILista. Luettuaan taudista Laura

halusi kdyda testauttamassa itsensi heti.

Diagnoosi ei yllattanyt

Laura oli ensin jarkyttynyt diagnoosista, vaikka se ei varsinaisesti tullut-
kaan ylldatyksend. Hén soitti silloiselle poikaystéivilleen ja didilleen heti.
”Mielestini oli kuitenkin parempi saada tietdd”, Laura sanoo, “diagnoosi
antoi hyvin syyn parantaa elimintapoja, esimerkiksi lopettaa tupakan-
polton. Aiti piti tietoa taakkana ja vastusti ensi alkuun testaamista, mutta
omasta mielestdni varmuus on parempaa kuin epitietoisuus. Tieto sai-
raudesta auttaa my0s tietiméddn miten toimia esimerkiksi aivoinfarktin
kohdalla. Ja kun tieto on myds ldheisilld, hekin osaavat toimia heti.”
”Olen tottunut ravaamaan sairaalassa sydanvian takia, eikd tama siksi

ollut niin iso asia. Oudointa tidssd on ehki ilmoitusvelvollisuus tyonan-
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tajalle. Toistaiseksi en ole pitinyt asian selittimistd tarpeellisena. Se ei
ole vield ajankohtaista”, Laura pohtii.

Laura ei levitd tietoa sairaudesta, koska ihmiset saattavat saada vaa-
rid kdsityksid tai alkaa tarkkailla mahdollisia oireita. Liheisilleen hin
kuitenkin kertoo asiasta avoimesti. Nykyiselle puolisolleen hin kertoi
sairaudesta jo heti alkuaikoina menemaittd kuitenkaan yksityiskohtiin.
”My6hemmin kun puhuimme asiasta tarkemmin, poikaystidvini alkoi
hossottdd, ettd nyt kylld lopetat sen tupakanpolton, koska asia oli isompi

kuin hin oli ajatellutkaan”, Laura sanoo.

Haaveissa oma perhe

Haastattelun aikaan 24-vuotias Laura on vasta muuttanut yhteen poi-
kaystdvinsd kanssa. Muutaman vuoden sisilld he aikovat hankkia myos
lapsia. Perheen perustamiseen tieto perinndllisestd sairaudesta ei vaikuta,
Laura on aina halunnut lapsia. ”On kuitenkin 50 prosentin mahdollisuus,
ettd lapsesta tulee tdysin terve. Ja vaikkei tulisikaan, niin sairaushan vai-
kuttaa vasta vanhemmalla idlld. Muistin heikkeneminen kuuluu vanhuu-
teen muutenkin, etti ei se ole niin kamala ajatus. Aiti haluaa my&s lap-
senlapsia ja yrittda kiirehtid meitd. Hian on vedonnut siihen, ettd haluaa
muistaa asian”, Laura nauraa.

Lauran pelot tulevaisuudesta liittyvit enemmain didin kuntoon kuin
omaan sairauteen. Hinen molemmat mumminsa sairastavat dementiaa
ja hdntd huolestuttaa milloin CADASIL alkaa mahdollisesti nikyd ii-
dilld samantyyppisind oireina. CADASILia sairastavalla ukilla dementia
ilmaantui jo viisikymppisend. "Mutta toisaalta koska tauti on niin yksi-
16llinen, ei sitd voi koskaan tietdi. Ei voi edes verrata didin ja ukin kuntoa
saman ikdisend. Vaikken muista sitd kunnolla, niin tieddn, ettd ukki oli
paljon huonommassa kunnossa silloin kuin diti nyt. Hin ei edes muista-

nut minua tai ditid”, Laura huomauttaa.

Seurantaa ja suhteellisuudentajua

Diagnoosinsa jilkeen Laura on ehtinyt kdyda lapi hoidoissa vuoden ajan
ja arvelee, ettd kontrollikdynti tulee vuosittain. Jos uusia oireita ilmaan-
tuu, otetaan magneettikuva, muuten ldhinni jutellaan. Ladkitykseen

kuuluu pieni annostus kolesterolilddkettd sekd mieto tulehduskipuladike,
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jossa on verenohentajaa. "Puhun sairaudesta loppujen lopuksi aika vihin,
edes didin kanssa. Jos tulee jotain oireita, konsultoin sairaanhoitoalalla
olevaan &itidni. Aina kun ei tiedad johtuvatko oireet CADASILista vai
ihan jostain muusta. Nakdongelmat voivat johtua esimerkiksi silmilasien

kdyton puutteesta. Jos jotain, niin ldhinnd mustaa huumoria viljelemme

sairauden osalta”, Laura sanoo.

TAYSILLA TYOELAMASSA

Jussin sairaus on diagnoosin saamisen jdlkeen oireillut
hyvin vdhdn. Tdlld hetkelld hdn on tdysilld mukana ty6eldmdssa.
Tulevaisuus mietityttdd aina vdlilld, myos nyt jo aikuisten poikien
sairastumisriskin takia. Jussi on ammentanut voimaa vertaistuesta.
”Ihmisilld on kaikenlaisia sairauksia. On positiivista huomata,
ettd heilldkin eldmd voittaa. He ovat sairaudestaan
huolimatta aktiivisia ja eldvdt eteenpdin.”

Jussin CADASIL diagnosoitiin vasta viisikymppisend. Diagnosointi 1dh-
ti lilkkeelle mahdollisesti tdysin CADASILiin liittymattomastd asiasta,
eli rytmihdirioon miirityn lddkkeen rankoista sivuvaikutuksista. Oireet
olivat kuitenkin kyseiselle lidkkeelle epatyypillisid, joten Jussi ohjattiin
magneettikuvaukseen, jonka perusteella CADASIL todettiin. Myohem-
min diagnoosi vield vahvistettiin verikokeella.

Sairaus on sivuroolissa

Diagnoosin saaminen ei ollut Jussille ylldtys. Riski oli tiedossa, silld saira-
us oli todettu useilla hdanen sukulaisillaan. Diagnoosi oli silti iso jarkytys,
jonka kisitteleminen kesti useita kuukausia. Jussi ja hinen vaimonsa eh-
tivit jo pohtia omakotitalon myymistd tilanteen helpottamiseksi, mutta
oireet menivit ohi sivuvaikutuksia aiheuttaneen lidkkeen lopettamisen
myotd. Elama jatkui ja sairaus siirtyi sivummalle.
Nykydan S6-vuotias Jussi ei juuri huomaa CADASILin oireita. Hin

on toissd myyntipuolella suuressa vientifirmassa ja matkustelee tyon puo-

lesta paljon. Joskus hin kirsii pienistd pddnsdryistd, mutta asiantuntija-
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ladkari on huomauttanut, etteivit oireet valttamattd johdu CADASILista.
Kuten useimmilla suomalaisilla ne voivat johtua esimerkiksi nayttopaa-
tetyon aiheuttamasta niska- ja hartialihasten kireydestd. “Diagnoosin jil-
keen melkein kaikki oireet tulee laitettua CADASILin syyksi, vaikkei voi

tietddkddn onko kyse siitd vai jostain ihan muusta’, Jussi pohtii.

Ennakkoon murehtiminen ei kannata

Jussilla on kaksi aikuista poikaa. ”Minulle on tirkeda tietdd mitd sairau-
teen liittyen voi tapahtua, ettd voin kertoa perheelleni. Me kerroimme
pojille sairaudesta avoimesti, silld heilldkin on riski sairastua.” Jussin
pojat eivit ole tehneet geenitestid. "Mietimme asiaa ja juttelimme siitd
ladkarin kanssa. Padtimme yhdessd, ettei kannata. Nuoren ihmisen ei
tarvitse murehtia ennakkoon, kun ladkkeitdkdin ei ole. Ohjeet sairasta-
valle ovat kuitenkin samat kuin kaikille muillekin: terveet elimintavat,
tupakanpolton lopettaminen ja kohtuus alkoholin suhteen. Jos migreeni-
tai muita CADASIL-oireita alkaa jossain vaiheessa ilmetd, niin sitten on
ajankohtaista kidyda testeissd. Ehki sairauteen on 16ytynyt apu jo siihen
mennessa.”

”Mietin sairautta silloin tdlléin. Oman ditini ja titini kohdalla oli vai-
keaa, kun syyti oireisiin ei tiedetty. Aidin luonne muuttui radikaalisti ja
se oli iso jarkytys perheelle. Ainakin omat poikani tietdvit sairaudesta.
On hyvi tietdd syy, jos luonteeni alkaa muuttua, muisti patkid tai asiat
eivit toimi kuin pitdisi”, Jussi toteaa. Heilld on kotona kansio, johon hin
on koonnut kaikki sairaudesta saamansa tiedot.

Jussi on kdynyt muutamissa harvinaisten sairauksien vertaistuki-
ryhmén tapaamisissa. Niiden kautta hénelle selvisi, ettd hin ei ole yksin
sairautensa kanssa. "IThmisilld on kaikenlaisia sairauksia. On positiivista
huomata, etti heillikin elama voittaa. He ovat sairaudestaan huolimatta
aktiivisia ja eldvit eteenpdin. Taytyy muistaa, ettd vaikka itselld onkin
sairaus, aina l0ytyy niité joilla on vield vaikeampaa. Tama ei ole mikdan
kuolemantauti. Verrattuna siihen, ettd saa syovin ja on vaikkapa kolme
kuukautta elinaikaa, tima on loppujen lopuksi kevyt kannettava”, Jussi

toteaa.

CADASIL-TAUTI — TIETOA JA KOKEMUKSIA © NEUROLIITTO RY 2015



ONNELLISTA ARKEA JA KAUKOKAIPUUTA

Kun kdvi ilmi, ettd suvussa oli CADASILia, Marja-Liisa pddtti
teettdd geenitestin. Hdn teki sen uteliaisuuttaan, ajattelematta
seurauksia sen enempdd. Myohemmin pddtos harmitti.

”Tdnd pdivand en haluaisi tietdd. Nyt kun olemme mieheni kanssa eldk-
keelld, hyvissd kunnossa ja voisimme matkustella, emme uskalla ldhted
vakuutusehtojen vuoksi. Niissd sanotaan, ettd jos ongelma liittyy sai-
rauteen joka on tiedossa jo ldhtiessd, saa ensiapua, mutta esimerkiksi
ambulanssikuljetus kotiin pitdisi maksaa itse. Siihen voisi menni koko
omaisuus”, 69-vuotias Marja-Liisa pohtii.

Marja-Liisa on eldnyt pddosin terveend. Jotakin CADASIL-oireita
hinelld kuitenkin on. "Luulen ensimmaiisen CADASIL-oireen olleen
epilepsia-tyyppinen kohtaus. Sain sen ollessamme lomalla laskettelukes-
kuksessa noin 50-vuotiaana. Kohtauksen aikana sain kylménviristyksia
ja pakkoliikkeitd. Muisti patki. Menimme sairaalaan, mutta sielld ei teh-
ty mitdan. Kohtausta luultiin paniikkihdirioksi.” Vastaavia kohtauksia ei
tullut enempdd, mutta muita oireita ilmaantui. Marja-Liisa oli tuolloin
toimistotydssd myyntisihteerini. “Minulla oli verenkiertohdirioita. Tois-
sd oli joskus pakko lihted kidvelemadn, kun kéddet ja jalat puutuivat niin

pahasti. My0s suun ymparistd puutui, mika vaikeutti puhumista.”

Eroon oravanpyorasta

Tydelamin loppupuolella tyo alkoi muuttua stressaavaksi. Tyopaikalla
alkoi olla yhdet, jopa kahdet yt-neuvottelut vuodessa. Ensin Marja-Lii-
sa pelkdsi menettivinsi tyopaikkansa, mutta lopulta jo toivoi, ettd oma
vuoro tulisi. Hin alkoi masentua. “Tyo6t lisddntyivit. Masennuin ja uu-
vuin, enkd meinannut endd muistaa mitdan. Aloin olla itkuherkka. Sain
osatyokyvyttomyyselikkeen, mutta tyonantaja sanoi, ettd meiltdhin ei
sellaiselle jaadd. Sanoin itseni irti.”

Irtisanoutumista seuranneena aikana Marja-Liisa alkoi selvitd ma-
sennuksestaan. Hin soi lddkettd ja osatyokyvyttomyyselikkeelld olevana
hinet my6s lihetettiin mielenterveysneuvolaan. Sielld hdnen oli kaytava

lapi kuntouttava prosessi. “Siihen kuuluva tapaaminen kerran kuukau-
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dessa tuntui turhalta, mutta kivaa se oli. Sain kdyda puhumassa tunnin
eikd kukaan juuri keskeyttinyt, kuunteli vain”, Marja-Liisa nauraa. Vuo-
den sisdlld Marja-Liisa pddsi kokonaan eldkkeelle, 59-vuotiaana. ”Sind
vuonna 59 oli keski-ikd jaada eldkkeelle, joten ajattelin, ettd selvisin aika
pitkalle.”

Testiin vai ei?

Marja-Liisan oltua elikkeelld jo monta vuotta, hinen vanhempi veljensa
halvaantui. Veljelld diagnosoitiin CADASIL, johon sisarukset ymmarsi-
vt myos ditinsd kuolleen. Sen jilkeen Marja-Liisa my0s testautti itsensa.
Diagnoosi on kuitenkin haitannut matkustelua. "Olemme matkustaneet
jonkin verran, mutta vain sellaisissa paikoissa, josta on helppo pdistd
kotiin esimerkiksi autolla. Ensi kesind menemme ehkd Norjaan, nuo-
ruuden muistoja katselemaan.”

Marja-Liisalla ja hinen miehellidn on kaksi poikaa, 40- ja 33-vuo-
tiaat. Poikien suhteen hin ei ole murehtinut sairautta, koska pojat ovat
vield nuoria. Marja-Liisa ja hinen miehensd ovat sanoneet lapsilleen, et-
td heiddn ei kannata menni testauttamaan itsedidn, koska he tykkaavit

matkustaa. "He eldvit niin terveellistd eldmai, ettei diagnoosi heihin vai-
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kuttaisi muutenkaan. Molemmat syovit terveellisesti, kuntoilevat, eivit

tupakoi tai kdyta liikaa alkoholiakaan”, Marja-Liisa selventaa.

Ian vai sairauden tuomaa?

Kaiken kaikkiaan Marja-Liisa voi hyvin ja on tyytyvdinen elimiinsa.
Oireita ei ole paljonkaan ja verenkiertohdiriotkin ovat vihentyneet. Jos-
kus hin tuntee olevansa pahasti puuduksissa pitkdn automatkan jilkeen,
mutta my0s Marja-Liisan mies kokee puutuvansa samalla tavoin, mika
pistdd miettimddn onko kyseessd sittenkdin CADASIL-oire. Ainoastaan
halvauksia Marja-Liisa pelkdd. Neurologi kuitenkin antoi niistd toivoa
antavaa tietoa: vaikka CADASILia sairastavan pitdisi saada hoppanyys-
oireita jo seitsemankymppisend, ladkiri oli tuntenut jonkun CADASIL-
potilaan, joka pystyi elimdin itsendisesti vield 90-vuotiaana.

”Ikavintd on kun sanat ovat hukassa. Mieheni sanoo, ettd niinhan ne
ovat kenelld tahansa tdssa idssd, mutta minulla enemmin koska puhun
paljon”, Marja-Liisa nauraa, "tiytyy vain olla onnellinen, ettd olen saanut

olla ihmeellisen terve.”
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HITAAMMIN, MUTTA HYVILLA MIELIN

"Tykkddn lukea tiedejuttuja, joten olen lueskellut paljon
CADASILiin liittyvddkin”, CADASILia sairastavan Marja-Liisan mies,
Pentti, sanoo. "Kysyin vaimoni neurologilta, ettd jos geenivirhe on
ihmiselld aina, niin miksei se ala oirehtia jo lapsena. Ja miksi
esimerkiksi tdssd suvussa on selkedsti koko ajan sukupolvelta
toiselle mydhdstynyt oireiden ilmeneminen. Lddkdrilld ei ollut
sille mitddn selitystd. Sen kun selvittdisi, siitd
kuulemma saisi Nobelin palkinnon.”

Pentti suhtautuu vaimoonsa kuin terveeseen ihmiseen, jolla on alkanut
olla jonkin verran idn mukanaan tuomia oireita, samoin kuin hénelld it-
sellddn. Pariskunta on ollut elikkeelld jo kymmenen vuotta.
”Marja-Liisan pitkdjanteisyys on heikentynyt, sen huomaa. Ladkari
kysyikin hineltd, ettd onko niin ettd aloitat paljon asioita, mutta et saa
niitd loppuun. Ja onhan se. Nykyéddn vaimoni on pakottanut itsensa teke-
miin loppuun asioita, jotka on aloittanut aiemmin ja on siitd tosi ylpea.
Hin on my0s havittianyt sellaisia harrastevilineitd, joihin ei edes aio kos-
kea. Endd hin ei yritd huijata itsedin, ettd tekee niilld vield joskus jotain.
Mutta minulla on itselldni ihan sama ongelma. Vaikka olen ollut poissa
tyOeldmastd jo monta vuotta, minulla on vieldkin tekemittd muutamia
juttuja, jotka aioin tehda heti kun jdan eldkkeelle. Tekeminen on meil-
14 molemmilla hidastunut idn my6ti. Hommat vain kestidvit kauemmin

kuin ennen.”

Taitoihin takkuja

Pentti ja Marja-Liisa ovat puhuneet myos taitojen katoamisesta. ”Vaimo-
ni on huomannut, ettei osaa enda tehda neuletoitd. Viisi vuotta sitten hdn
paitti kutoa erddlle Amerikassa asuvalle serkulle hienosta villalangasta
hartiahuivin 90-vuotislahjaksi. Marja-Liisa oli tehnyt aikoinaan saman-
laisen huivin omalle didilleen ja minun didilleni. Hin aikoi kayttidi sa-
maa mallia ja kaavakin oli tallessa. Ty ei onnistunut vaikka miten yritti.
Marja-Liisalta selvisti katoaa taitoja. Olemme toisaalta huomanneet, et-
td niin kdy sellaisillekin sukulaisille, jotka eivit sairasta CADASILija. On
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voinut vaikka unohtua miten kutoa sukan kantapii, ettd se voi olla ikddn

eikd sairauteen liittyva oire.”

Piristystd uusista paikoista

Aktiivinen pariskunta ei anna sairauden hidastaa menoa, vaan nauttii ela-
maistd vierailemalla joka viikko jossain uudessa paikassa ja viettimailld
pitkid aikoja mokillddn maaseudun rauhassa.

Neurologin tapaamisen lisdksi Pentti ja Marja-Liisa ovat osallistu-
neet yhteen sairauteen liittyvdan infotapahtumaan. "Kuntoutus tai ver-
taistukijuttuihin voisimme kuvitella menevimme yhdessd mukaan, jos
ajankohta sattuu sopimaan. Vield sellaista ei kuitenkaan ole sattunut koh-

dalle”, Pentti sanoo.

CADASIL-VERKOSTO

Neuroliitto yllapitaa CADASIL-verkostoa, jotta CADASIL-tautia sairastavat
[6ytaisivat toisensa eri puolilta Suomea ja voisivat pitaa yhteytta keskenaan.
Verkoston toiminta on jasenten keskindiseen luottamukseen perustuvaa ja
vapaamuotoista vertaistukea. Verkoston jasenyys on maksutonta.

Lisatietoa ja liitttymislomake 6ytyvat osoitteesta
www.neuroliitto.fi/toimintaa/harnes-verkostot

CADASIL-TAUTI — TIETOA JA KOKEMUKSIA © NEUROLIITTO RY 2015






o ‘;
NEUROLITTO

neuroliitto.fi



