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HYVAA ELAMAA ULTRAHARVINAISEN
NEUROLOGISEN SAIRAUDEN KANSSA

Harvinaisten sairauksien joukossa oman ryhménsd muodostavat erittdin
harvinaiset eli niin kutsutut ultraharvinaiset sairaudet. Niitd on jokaisessa
tautiluokassa — my0s neurologisissa sairauksissa.

Sairaus katsotaan ultraharvinaiseksi, kun siti esiintyy keskimdirin
harvemmalla kuin yhdelld ihmiselld SO 000—100 000:sta. Joitakin saira-
uksia esiintyy vield huomattavasti titd vihemman: Suomen kokoisessa
maassa sama ultraharvinainen diagnoosi saattaa olla muutamalla tai jopa
vain yhdelld henkilolla.

Aidrimmiinen harvinaisuus tuo omat erityispiirteensi niin sairauden

tunnistamiseen, kuntoutukseen kuin myGs arkeen erilaisten oireiden kanssa.

Valtava kirjo

Yhteensd harvinaisia ja ultraharvinaisia sairauksia on olemassa tuhansia
erilaisia. Vaikka siis sama sairaus onkin vain harvoilla, yhteensd nama
sairaudet koskettavat lukuisien ihmisten ja heididn ldheistensd elamaa
ympéri maailmaa.

Ultraharvinaisten neurologisten sairauksien syyt ja syntymekanismit
vaihtelevat suuresti. Useat ovat geneettistd alkuperdi. Sairastunut saat-
taa silti olla ensimmaiinen suvussaan, silld edelliset sukupolvet ovat ehki
vain siirtineet eteenpdin alttiutta sairastua.

Osa ultraharvinaisista sairauksista ilmenee heti syntymin jilkeen,
jotkut taas puhkeavat oireilemaan vasta aikuisidssd. Sairauden etenemi-
nen voi olla nopeaa tai hidasta, tasaista tai aaltoilevaa. Joskus sairaus

vaikuttaa merkittavisti arkeen ja toimintakykyyn, toisinaan vihemman.

Diagnoosi viipyy monesti

Ultraharvinaisen neurologisen sairauden diagnoosia joudutaan usein hake-
maan erittdin kauan. Tutkimuksiin saattaa kulua vuosia tai jopa vuosikym-

menid. Eiki kaikkien diagnoosi saa vilttamatta varmistusta koko elinaikana.
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Diagnoosin saamisen hitauteen on useita syitd. Erittdin harvinaisen
neurologisen sairauden tunnistamiseen ei yleensd ole olemassa yksittdistd
koetta tai tutkimusta. Mahdollisia vaihtoehtoja joudutaan punnitsemaan
ja sulkemaan pois yksi kerrallaan.

Tehtdvi ei ole helppo edes kaikkien kokeneimmille terveydenhuol-
lon ammattilaisille. Sama ultraharvinainen sairaus tuskin osuu kohdalle
toista kertaa uran aikana. Tutkittua tietoa on saatavilla niukasti, silld pie-
net potilasmairit eivit useinkaan mahdollista laajojen kliinisten tutki-
musten toteuttamista.

Lisdksi ultraharvinaiset sairaudet ilmenevit ja oireilevat hyvin yksi-
I6llisin tavoin. Kahden samaa ultraharvinaista sairautta sairastavan hen-
kilon taudinkulku saattaa olla tdysin erilainen. Tima kaikki tekee oikean
diagnoosin 16ytimisestd todellista salapoliisityotd, jossa on edettivd

pienten vihjeiden varassa.

Diagnoosi tuo rauhaa

Oikean diagnoosin saaminen vuosien selvittelyn jilkeen on monelle sai-
rastuneelle valtava helpotus. Toisinaan paistdan aloittamaan ladkitys tai
muu hoito, joka vihdoin tehoaa tai ainakin helpottaa oireita.

Liheskain kaikkiin ultraharvinaisiin sairauksiin ei ole toistaiseksi
loydetty hoitokeinoa. Téstd huolimatta diagnoosilla voi olla iso henki-
nen merkitys: vuosia jatkuneet oireet saavat vihdoin nimen ja selityksen.
Mielti kalvanut epitietoisuus lievittyy.

Diagnoosi saattaa my0s helpottaa asiointia ja palveluiden hakemista.
Tukijarjestelmdmme on rakennettu siten, ettd joidenkin etuuksien saa-

minen edellyttda tarkkaa diagnoosia.

Realistisesti mutta optimistisesti

Diagnoosin epdtietoinen odottelu on luonnollisesti hyvin turhauttavaa
sairastuneelle itselleen. Tilanteeseen olisi hyva yrittdd suhtautua realis-
tisesti mutta optimistisesti.

Kannattaa muistaa, ettd ammattilaiset tekevit parhaansa sairauden

tunnistamiseksi. My0s he haluavat 16ytia vastauksia avoimiin kysymyk-
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siin. Vililla voi tuntua, ettei ty0 etene. Todellisuudessa tidlloinkin omat
laboratorio- tai muut néytteet saattavat olla analysoitavina jossakin pdin
maailmaa. Ultraharvinaisten sairauksien parissa tyoskentelevit ammat-
tilaiset tekevit aktiivisesti kansainvilistd yhteistyota.

Lidkireiden ja tutkijoiden urakkaa voi edistdd kertomalla omasta
voinnista ja oireista mahdollisimman konkreettisesti, selkeisti ja jasen-
tyneesti. Miten sairaus vaikuttaa ja tuntuu omassa arjessa? Miki onnis-

tuu ja mika ei?

Tieto on sirpaleina

Edes ultraharvinaisen diagnoosin varmistuminen ei yleensd tuo vastausta
kaikkiin sairastuneen mielté vaivaaviin kysymyksiin. Vaikka esimerkiksi tie-
tyn sairauden vaikutuksista lapsuudessa ja nuoruudessa tiedettiisiin jonkin
verran, sen etenemisti ikddntyvilld ei ole valttimattai vield tutkittu lainkaan.

Omat hoitavat ammattilaiset antavat sairastuneen kayttoon kaiken
saatavilla olevan tutkitun tiedon. Ultraharvinaisista sairauksista luotet-
tavaa informaatiota vain saattaa olla olemassa hyvin vdhdn. Vaikkapa
Kiypid hoito -suosituksen kaltaista yleistd linjausta ei yleensi ole edes
mahdollista laatia ultraharvinaisesta sairaudesta.

Nykypdivini useimpien ensimmadinen reaktio on ldhted haravoimaan
tietoa internetistd. T4lloin kannattaa kuitenkin muistaa lahdekritiikki ja
maalaisjirki. Perusperiaate on, ettd luotettavimpia ovat vertaisarvioidut
ladketieteelliset julkaisut seki yliopistojen ja tutkimuslaitosten jakama
tieto. MyOs potilas- ja terveysjarjestdjen sivustot tarjoavat puolueetonta
materiaalia. Muunlaisiin verkkosisiltoihin tormatessd on aina hyva poh-

tia, onko kyseessi esimerkiksi jonkinlainen kaupallinen voitontavoittelu.

Kokemukset yhdistavat yli diagnoosirajojen

Vertaistuki antaa voimaa ja keinoja jaksaa arjessa sairauden kanssa.
Ultraharvinaisissa sairauksissa tdysin saman diagnoosin saaneiden ver-
taistukiryhmii ei yleensai ole tarjolla - saattaahan heiti olla vain koural-

linen Suomessa tai jopa koko maailmassa.
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Moni on kuitenkin 16ytinyt oman yhteisonsé yleisimmistd, tarkko-
jen diagnoosirajojen ylittavistd ryhmistd. Vaikka oireiden ja hoitojen yk-
sityiskohdat ovat jokaisella omanlaiset, moni seikka my6s yhdistda. Eika
vertaistuki suinkaan ole pelkkad vakavaa kokemusten jakamista. Ryhmis-
sd tiarkeintd on usein rento yhdesséolo tai osallistujan kokemus siitd, et-
td tulee ymmarretyksi ja hyviksytyksi omana itsenddn. Oikeastaan vain
kokeilemalla voi tietdd, olisiko vertaistoiminta oma juttu, ja mitd kaikkea
se voisi tarjota.

Sosiaalisen median kautta kokemusten jakaminen ultraharvinaisesta
sairaudesta onnistuu myos vilimatkasta ja kansallisuudesta riippumatta.

Vertainen voi siis toisinaan 16ytyd vaikka maailman toiselta puolelta.

Osaaminen on keskittynyt

Suomen jokaisessa viidessd yliopistosairaalassa toimii oma harvinais-
sairauksien yksikkonsa. Niiden verkostoihin kuuluu kaikkien ladketieteen
erikoisalojen asiantuntijoita, hoitoyksikoitd ja tutkimusryhmii. Potilaan
lahete kisitellddn harvinaissairauksien yksikdssd, mutta varsinainen vas-

taanottotoiminta tapahtuu sopivan erikoisalan poliklinikalla.
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Harvinaisten sairauksien hoidossa erittdin toimiviksi ovat osoittau-
tuneet niin kutsutut monialaiset kokoukset. Niihin kootaan tiimi poti-
laan kulloisenkin tarpeen mukaan. Mukana voi olla esimerkiksi useiden
alojen erikoisldadkireitd. Ndin paastdan muodostamaan kokonaisvaltai-
nen kuva tilanteesta ja suunnittelemaan hoitopolkua.

Suomalaiset harvinaissairauksien yksikot tekevit tiivistd keskindistd
ja kansainvilistd yhteistyotd. Kumppaneita on runsaasti esimerkiksi eri
puolilla Eurooppaa sekd Pohjois-Amerikassa.

Vuonna 2017 perustettiin 24 eurooppalaista harvinaissairauksien
osaamisverkostoa (European Reference Networks, ERN). Osaamisver-
kostot muodostettiin tautiryhmittdin siten, ettd kukin verkosto kokoaa
yhteen tietyn tautiryhmin osaajia eri puolilta Eurooppaa. Tavoitteena on
tukea harvinaissairaiden hoitoa mm. kansainvilisten hoitosuositusten ja

virtuaalisten konsultaatioiden avulla. (Taulukko 1)

Geenitestit tulevat

Ultraharvinaisten sairauksien tutkimusta ja hoitoa tulevaisuudessa
muokkaa erityisesti geeniteknologian nopea kehittyminen. Thmisen
geeniperimin selvittiminen on vasta alussa, mutta jatkossa yhi useampi
ultraharvinainenkin sairaus on mahdollista tunnistaa luotettavasti geeni-
testien avulla.

Yhti kiivaassa tahdissa muuttuvat erilaiset hoitoteknologiat. Ainakin
alkuvaiheessa uusien hoitomuotojen kustannukset ovat yleensi erittdin
suuret. On siis kdytédvi laajaa yhteiskunnallista keskustelua hyvin hoidon

rahoittamisesta.
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Taulukko 1.

ERN-verkostojen (European Reference Networks for Rare and Low Prevalence

Complex Diseases) jisenkeskukset Suomessa ja muualla Euroopassa.

ERN-verkosto ja sen aihepiiri Suomalainen | Keskuksia yhteensa /
osaamiskeskus maita yhteensa
ERN Bond: harvinaiset luustosairaudet - 39/9
ERN Cranio: kraniofasiaaliset rakennepoikkeamat; HUS 29/11
harvinaiset korva-, nena- ja kurkkusairaudet
Endo-ERN: harvinaiset endokriiniset sairaudet - 71/19
ERN Epi-CARE: harvinaiset epilepsiat KYS 27/13
ERKNet: harvinaiset munuaissairaudet HUS 37/12
ERN-RND: harvinaiset neurologiset sairaudet - 32/13
ERNICA: harvinaiset rakennepoikkeamat HUS 20/10
ERN LUNG: harvinaiset keuhkosairaudet - 60/12
ERN Skin: harvinaiset ihosairaudet HUS 56/18
ERN EURACAN: harvinaiset aikuisten kasvaimet TYKS 65/15
ERN EuroBloodNet: harvinaiset veritaudit - 66/15
ERN eUROGEN: harvinaiset urogenitaalisairaudet - 29/11
ERN EURO-NMD: harvinaiset neuromuskulaari- TaYS 45/14
sairaudet
ERN EYE: harvinaiset silmataudit - 29/13
ERN GENTURIS: harvinaiset perinnélliset syopa- TYKS 23/12
oireyhtymat
ERN GUARD-HEART: harvinaiset sydansairaudet HUS 24/12
ERN ITHACA: synnynnaiset rakennepoikkeama- HUS 36/13
oireyhtymat ja kehitysvammaisuus
MetabERN: perinndlliset metaboliset taudit - 68/17
ERN PaedCan: lasten sydpataudit KYS, TaYSs, TYKS, 57/18
ERN RARE-LIVER: harvinaiset maksasairaudet - 28/11
ERN ReCONNET: harvinaiset sidekudossairaudet - 25/8
ERN RITA: harvinaiset immunopuutokset ja - 24/10
autoimmuuni-/inflammaatiosairaudet
ERN TRANSPLANT-CHILD: lasten elinsiirrot - 17/10
VASCERN: harvinaiset verisuonisairaudet HUS 32/11

Lahde: Helena Kaariadinen. Laakarilehti 24-31/2018 vsk.73, s. 1579-1583

Suomen tavoitteena on osallistua kaikkiin 24 ERN-verkostoon joko varsinaisena
keskuksena tai liitannaiskumppanina.
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Kokemuksia arjesta § .
. . . DIAGNOOSIA TAYTYY VAIN
harvinaistakin ODOTTAA KARSIVALLISESTI”
ha;rv:lnalsemman ju.kka sai- vast? uuosier: tlftki]fm:lsten. jc'z'lket.en kuull-a helpottal'zan' PLS-
S alrau d en k anss a diagnoosin. Hin ymmdrtda silti hyvin, kuinka vaikeaa harvinaisten

sairauksien tunnistaminen on ammattilaisillekin.

Jukka, 62, sanoo eldminsa olevan tillad hetkelld seesteisempad kuin mil-
loinkaan. Tuntemukset olivat hyvin toisenlaiset vuosituhannen vaih-
teessa, kun neurologisen sairauden ensimmadiset oireet ilmaantuivat.

”Rakensimme silloin titd taloa. Olin laudoittamassa ylipohjaa, ja
ihan yhtdkkid putosin tikapuilta. Huomasin kaatuvani, mutta jalat eivit
vaan reagoineet”, Jukka muistelee.

Seuraavien kuukausien kuluessa hin alkoi huomata yhd useammin,
ettd jalat menivit voimattomiksi tai kankeiksi. Jukan kdydessd tyoter-
veyslddkirin vastaanotolla aivan muusta syytd, huomasi timai jalkojen
oireet ja lihetti Jukan tutkimuksiin.

Alkuvaiheessa vahvin epiily oli lihassairaus ALS.

”Olihan se aika pysdyttdvd ajatus — nuorin lapsikin oli silloin vasta
paivakoti-idssd. Ladkarit kylld koettivat rohkaista, ettd sinulla voi hyvin-

kin olla vield monta vuotta jéljelld.”
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Jukka ehti jo alkaa totuttautua ajatukseen toimintakyvyn varsin no-
peasta katoamisesta ja jopa sairauteen menehtymisestd. Hin jai pois
tyOstddn tekniselld alalla ja paatti keskittyd viettiméidn aikaa perheen
kanssa.

”Pari vuotta siind elettiin aikamoisessa epdtietoisuudessa. Olin siind
kasityksessd, ettd loppua kohti ollaan menossa. Samaan aikaan tiiviit tut-
kimukset kuitenkin jatkuivat.”

Lopulta neurologit tulivat siihen tulokseen, ettd Jukan sairaus onkin
erittdin harvinainen neurologinen sairaus PLS eli primaari lateraaliskle-
roosi. Sairaus etenee hitaasti, eikd se nykytiedon mukaan vaikuta elinikédan.

“Diagnoosi oli valtava helpotus. Tuntui kuin olisin voittanut lotossa.

FElamani alkoi tavallaan uudelleen.”

Apuvilineitd ajoissa

Vaikka Jukan ennustetta ehdittiin virheellisesti pitdd erittdin huonona,
hin ei ole jadnyt harmittelemaan oikean diagnoosin viipymista.

”Ymmarran tdysin, ettd tutkimukset ottavat oman aikansa. Mahdolli-
sia sairauksia tdytyy sulkea pois yksi kerrallaan. Kaikkiin tauteihin ei ole
olemassa yhtd yksinkertaista testid.”

Jukka kertoo huomanneensa, etti moni hinen laillaan diagnoosia pit-
kaddn odottanut katkeroituu ja alkaa syytelld terveydenhuollon ammattilaisia.

”Eivdt ndma erittdin harvinaiset sairaudet ole helppoja edes huippu-
neurologeille. Itse olen aina asioinut ladkireiden kanssa hyvissi ja ys-
tavillisessd hengessi. Positiivisesta ilmapiiristd ei ainakaan ole mitdan
haittaa.”

Lisdksi Jukka sanoo pyrkineensa vilttamadan hedelméttomia pohdis-
keluja siitd, mika sairastumisen olisi voinut aiheuttaa. Hinestd mennei-
den vatvominen vie vain energiaa ja estdd nikemastd, mika kaikki ela-
maissd on hyvaa.

Sairauden hidas eteneminen antaa Jukan mielestd mahdollisuuden
varautua tulevaan ja suunnitella esimerkiksi apuvilineiden hankkimis-
ta jo hyvissd ajoin. Moni viivyttelee vaikkapa py6rituoliin siirtymista
mahdollisimman pitkddn, mutta Jukan strategia on tdysin pdinvastainen.

”Alan opetella seuraavan vilineen kiyttod jo ennen kuin on pakko.
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Niinpi osasin ohjailla esimerkiksi sahkdpydrituolia tottuneesti siini vai-
heessa, kun todella aloin sita tarvita.”

Muutoinkin Jukka hyddyntaa tekniikkaa ja apuvilineitd mahdollisim-
man monipuolisesti. Kotona porrashissi vie yldkertaan. Pihaty6t puo-
lestaan onnistuvat ympiri vuoden pienkuormaajan ja pailtd ajettavan
ruohonleikkurin kanssa.

”Hyo6dyksihidn kaikki nima laitteet on kehitetty. Kylld loppuisivat vuoro-

kaudesta tunnit, elleivit apuvilineet helpottaisi askareita”, Jukka toteaa.

Paivittaista harjoittelua

PLS on erittdin harvinainen: siihen sairastuneita arvioidaan Suomessa ole-
van noin sata henked. Tietoa sairaudesta on siis ollut aina saatavilla niukasti.
Diagnoosin varmistumisen jilkeen Jukka kahlasi pari vuotta aktiivi-
sesti internetissd etsien ympari maailmaa uutta informaatiota aiheesta.
Sitten hin kyllastyi hyodyttomaidn keskustelupalstojen kiertamiseen.

Antoisammaksi on osoittautunut toimiminen paikallisen neuro-
yhdistyksen harnes- eli harvinaiset neurologiset sairaudet -ryhmassi,
vaikka alkuvuosina mukaan ei osunutkaan ketdin tarkalleen saman diag-
noosin saanutta.

”Tiedon ja kokemusten jakaminen esimerkiksi sosiaalietuuksista on
tosi hyodyllistd. Ja onhan muiden ihmisten tapaaminen yksinkertaisesti
mukavaa ja virkistavad.”

Jukka pitda toimintakykyddn ylld sidnnollisen fysioterapian ja paivit-
tdisten venyttelyharjoitusten avulla. Elektroninen ddnenvahvistin auttaa
puheentuottamisen ongelmiin ja helpottaa keskustelemista.

”Emotionaalisista oireista ndkyvin on, ettd saatan puhjeta helposti
nauramaan tai itkemdin. Oikein hauskoihin tai surullisiin teatteriesityk-
siin en siis viitsi menni hdiritsemdin muuta yleis6a.”

Jukka korostaa, ettd arki voi olla rikasta myds elinikdisen ja etenevin
sairauden kanssa.

“Ainakin minulle viimeiset 15 vuotta ovat olleet hyvii aikaa. Tydeld-
min kiire on hivinnyt, mutta mistdian oikeasti tirkedsti ei ole tarvinnut
luopua. On onnekasta, ettei tihén sairauteen liity kipuja. Perhe on tie-

tysti se kaikkein suurin ilonldhde.”
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masta johtuviksi. Annan siskon kahdelta pojalta 16ydettiin sairautta aihe-
uttava geenivirhe, ja heistd toinen on kdynyt kantasoluhoidoissa.

Anna itse jai AMN:n vuoksi sairauseldkkeelle tydstddn opettajana.
Pyorituolia hdn on kiyttinyt reilut pari vuotta.

”Rakastin ennen esimerkiksi polkupydriilyd, mutta nyt tilalle on vain

taytynyt 10ytdd muita harrastuksia”, Anna sanoo.

Mihin kaytan tdman paivan?

Anna on ottanut periaatteekseen, ettd kaikki mahdollinen ammattiapu
kannattaa ottaa vastaan. Asiantuntijoiden vinkkien joukosta voi sitten
poimia itselle sopivimmat tavat tehdi arjesta hyvia.

"LOYDA OMAT VOIMANLAHTEESI”
“Itse olen hyodyntinyt esimerkiksi psykoterapiaa. Sielld keskustel-

lessa on syntynyt monta tirkedd oivallusta, jotka ovat helpottaneet so-
Anna on sairastuttuaan joutunut pohtimaan omaa identiteettiddn.

Katkeroitumisen sijaan hdn on pddttdnyt keskittyd asioihin, jotka tuo-
vat sisdltod ja mielihyvdd eldmddn.

peutumista elinikdiseen sairauteen. Olen esimerkiksi tajunnut antaneeni

aiemmin tyon maarittdd turhan paljon merkitystini ihmisend.”

Annan, 42, harvinainen neurologinen sairaus AMN alkoi oirehtia toden
teolla kymmenisen vuotta sitten hinen odottaessaan toista lastaan. Jo
aiemmin hédntd olivat vaivanneet esimerkiksi kummalliset yolliset
suonenvedot. Mutta nyt jalat alkoivat ylldttien pettda.

”Kéveleminen ei yhtikkid tuntunutkaan hyvilta. Rytmi hajosi, ja aske-
leet Iyhenivit. Ajattelin kaiken johtuvan raskausajasta, ja reagoin pulmiin
kéavelemailld sisukkaasti vain entistd enemman.”

Lapsen syntyman jéilkeen oireet eivit kadonneetkaan vaan pédinvastoin
pahenivat. Muutkin alkoivat huomata Annan ontuvan askeltamisen. Hin
hakeutui ladkariin, mista alkoivat noin kahden vuoden tiiviit tutkimukset.

Epiilyt esimerkiksi MS-taudista suljettiin pois. Lopulta diagnoosik-
si varmistui erittdin harvinainen perinnéllinen adrenomyeloneuropatia
AMN. Sairastuneita on Suomessa vain muutamia kymmenii. Lahes kaik-
ki ovat miehis, silld naiset ovat yleensa sairautta aiheuttavat geenimutaa-
tion kantajia.

Annan diagnoosin jilkeen selityksen saivat esimerkiksi erddan mies-

puolisen serkun lievit liikkumisvaikeudet, joita oli luultu selkiydinvam-
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Terapian avulla Anna kertoo kisitelleensd muun muassa luopumista
mieleisestd opettajan ammatista. Omat arvot ovat matkan varrella kirkas-
tuneet.

”Voimavarani ovat nykydin rajalliset. Mutta mind itse paitin, kdytéan-
ko juuri tinddn energiani murehtimiseen ja stressaamiseen vai vaikkapa
lasten kanssa puuhailemiseen.”

Anna korostaa, ettei vakavaan sairauteen sopeutuminen ole mikidin
kerralla haltuun otettava pikkujuttu. Asioiden pitkdjinteinen tyOstami-
nen kuitenkin kannattaa, silli parhaimmillaan palkintona voi olla uuden-
laisen mielekkyyden l6ytiminen eldimaan.

Vahingollisinta Annan mukaan olisi katkeroituminen, silli se sairas-
tuttaa kehon lisdksi lopulta my6s mielen. Hinen mielestddn parasta on
hyviksya tosiasiat ja tehdd valintoja niiden rajoissa.

”Tiedédn vaikkapa, ettd kivasta illanvietosta ystdvien kanssa niin sanot-
tuna huviverona on oireiden paheneminen seuraavana péivini. Joku muu
potee juhlimisen jilkeen péadkipua, mind lihasjumeja. Mutta aina ei vaan
malta menna lepadmain kesken mukavan yhdessdolon.”

Anna sanoo olevansa onnekas, silld puoliso ja ystivit ovat pysyneet
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rinnalla sairastumisen jalkeenkin.
”Enédd en edes koe tarvetta puhua kovin paljon koko sairaudesta.

Enemmain mieltd tayttavit nykydin esimerkiksi lasten asiat.”

Ratsastaminen hoitaa

Myos fyysisistda kuntoutuskeinoista Anna kehottaa etsimiin kokeilemal-
la itselle sopivimmat. Hédn on saanut paljon hyodyllisid vinkkeja muun
muassa kursseilta Maskun kuntoutuskeskuksesta.

”Neurologit ja fysioterapeutit osaavat esitelld hyvii vaihtoehtoja. Sa-
mat konstit voivat auttaa erilaistenkin harvinaisten neurologisten saira-
uksien oireisiin. Minulla lihasten jaykkyyttd lievittivit esimerkiksi sau-
nominen ja savilimpopakkausten kidyttiminen.”

Erityisen toimivaksi on osoittautunut ratsastusterapia. Sitd Anna
kokeili ensimmadisen kerran paikallisen neuroyhdistyksen terapiatallille
tekemalld retkella.

Sddnnollinen ratsastaminen parantaa Annan asentotuntoa, minkd
ansiosta pyorituolissa on helpompi istua ryhdikkaasti. My6s lantion ja
seldn lihasjaykkyydet helpottuvat selkeisti ratsastamisen ansiosta.

”Ja kaiken lisdksi hevosten kanssa oleminen on vaan niin dlyttoméan
ihanaa. Ratsastaminen hoitaa kehoa ja mieltd.”

Itsendistd selviytymistd arjessa helpottaa henkilokohtainen apu. An-
na hyddyntii avustajien tukea niin kotiaskareisiin, asiointikdynteihin
kuin harrastuksiinkin.

”Tieddn, ettd ajatus ulkopuolisesta ihmisesti kotona voi oudoksuttaa.
Mutta avustajien ldsndoloon kylli tottuu nopeasti. Itsekin tein sen hyvin
yleisen virheen, ettd kiytin liian pitkdin puolisoa avustajanani ja kuor-
mitin siten hanta.”

Sairautensa etenemiseen Anna suhtautuu tilld hetkelld realistisesti
mutta toiveikkaasti.

”Laaketiedehdn kehittyy koko ajan huimaa vauhtia, ja uusia ladkkeitd
kokeillaan.”

Ihmisten ymparillddn hin toivoo suhtautuvan itseensa ja sairauteen-
sa mahdollisimman neutraalisti ja avoimesti.

”Saili on viimeinen asia, jota kaipaan. Sen sijaan toivon, etti minun
huomattaisiin pysyneen pohjimmiltani ihan samana tyyppini kuin en-

nenkin. Vaikka kidytin pyorituolia, olen edelleen Anna.”
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"PITKA ETSINTA LOPPUI”

Jaana toivoo, ettd ihmisten omia tuntemuksia kuunneltaisiin terveyden-

huollossa nykyistd herkemmin. Hdinelld diagnoosin saaminen pdadtti
kauan kestdneen epdvarmuuden.

Toisinaan harvinaisen neurologisen sairauden tunnistaminen kestéd jopa

vuosikymmenia. Juuri nédin tapahtui Jaanalle, 45.

Vasta muutama vuosi sitten selvisi, mika aiheuttaa hdnen jo lapsuu-
dessa alkaneet vakavat oireensa. Hén sai kuulla sairastavansa harvinai-
sen jiykkyysoireyhtymin darimmadisen harvinaista PERM-alatyyppia.
Jaanalla on Suomen ainoa PERM-diagnoosi, mutta jiykkyysoireyhtyma

on muutamalla henkilolli.

”Qli silti ihan mahtavaa kuulla, ettd meitd on tissd maailmassa mui-
takin. Olin pienestd asti tuntenut olevani erilainen kuin kukaan toinen,
eldvini ihan eri tahdissa ympar6ivin todellisuuden kanssa”, Jaana sanoo.

Hin oli myds monesti saanut kuulla hoitoalan ammattilaisten esitta-

vin, ettd moninaiset oireet olisivatkin psyykkisistd alkuperaa.

“Itse tiesin aina, ettd tuntemukseni ovat todellisia. Mutta jossain vai-

heessa pditin vain olla vilittimattad niistd.”

Ensimmidisen kerran Jaanan sairaus puhkesi rajuna hinen ollessaan
12-vuotias. Hinen jalkansa pettivit alta, ja hdn kaatui kenttiin kesken

koulun litkuntatunnin. Jo aiemmin hoikan tyton paino oli pudonnut

dkisti useita kiloja.

Alkoi noin puolen vuoden sairaalajakso, jonka aikana ladkirit epii-

livdt Jaanalla muun muassa anoreksiaa ja syopaa. Tutkimuksissa ei kui-

tenkaan 16ytynyt mitdin.

Erds ikdvimmistd oireista olivat rajut sdpsdhdykset ja lihaskrampit.
Ne saattoivat saada alkunsa vaikkapa ékillisestd ddnestd tai kosketuksesta.
”Minulle alettiin antaa ihan kokeeksi kortisonia, ja vihitellen oloni

koheni. Padsin palaamaan kouluun, vaikkakin ihan luurangoksi laihtu-

neena”, Jaana kertoo.
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Muistot palasivat

Hiljalleen arki palasi normaaliksi. Jaanan oireet lievenivit mutta eivit
kadonneet kokonaan. Esimerkiksi sipsdhtelyt jaivit.

”Kaatuilin aina ajoittain, ja vililld esimerkiksi suojatien ylittiminen
tai portaiden kiipeaminen alkoi yhtidkkii tuntua pelottavalta. Pditin kui-
tenkin vain olla niin kuin mikain ei olisi vialla. Ainakaan en halunnut
endi palata hyodyttomiin tutkimuksiin sairaalaan.”

Jaana tuli tdysi-ikdiseksi, opiskeli ammattiin ja perusti perheen. Kaksi
poikaa ja perheen oma yritys pitivit hdnet kiireisend, vaikka omituiset
tuntemukset vaivasivat edelleen.

Lopulta vuosituhannen alussa oireet palasivat pelottavampina kuin
koskaan. Erddnd aamuna Jaana huomasi herittyiin, etteivit silmit endd
totelleet tai liikkkuneet kunnolla.

”Kaikki kaameat muistot lapsuudesta vyoryivit pdille. Tunsin, ettd
nyt se kaikki alkaa taas uudelleen”, Jaana sanoo

Hin ehti olla ldhes nikdkyvyton reilun vuoden ajan. Ladkirit olivat
tdysin ymmallddn, ja erilaisten sairauksien mahdollisuuksia suljettiin
pois yksi kerrallaan. Lopulta heridsi ajatus harvinaisesta jaykkyysoire-
yhtymaistd, ja viimein Jaana sai diagnoosin. Aloitettiin kortisonihoito.

”Muistan ikédni, miten huomasin ndon palanneen. Olin ratikassa ja
yhtékkia tajusin katsovani jotakuta tuntematonta kanssamatkustajaa sil-
miin. Se oli elimini paras tunne.”

Tilld hetkelld Jaanan oireet pysyvit melko hyvin kurissa lddkityksen
ansiosta, vaikka esimerkiksi sdpséhtelyt vaivaavat hintd edelleen.

“Energiatasoni ja stressinsietokykyni ovat melko alhaiset. Silti olen
tosi onnellinen. Sairaudellani on vihdoin vuosikymmenien etsimisen
jalkeen nimi, ja saan siihen hoitoa. Yksi pieni sana voi olla uskomatto-

man merkittava.”

Omien joukossa

Jaana on miettinyt paljon, miksei hinen kokemuksiaan otettu terveyden-
huollossa vakavammin.
”Ymmadrran, ettd erittdin harvinaisen sairauden tunnistaminen voi

kestia todella kauan. Silti suhtautuminen ei aina mielestini ollut asi-
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allista. Tunsin monesti, ettd minut yritettiin saada epiilemiin itseédni.”

Kokemuksiaan Jaana on pdidssyt kdymaidn lapi paikallisen neuro-
yhdistyksen harnes-toiminnassa. Hin hakeutui sinne hieman empien tut-
tavan suosituksesta. Vaikka kenelldkididn joukossa ei ole tarkalleen samaa
sairautta kuin Jaanalla itsellddn, kokemukset ovat usein samansuuntaisia.

”Ryhmissd kdy heitékin, joilla ei edelleenkdin ole diagnoosia - eikd
ehkd koskaan tule olemaankaan. Juuri siksi oman tarinan kertominen
on monelle tirkedd”, Jaana sanoo.

Hin korostaa, ettei vertaistoiminta silti ole mitdin itsesalissd pyo-
riskelyd. Enimmékseen tapaamisissa raikaa nauru, ja vililld kukkii varsin
mustakin huumori.

”Olemme omiemme joukossa. Vaikka oireet ja kunto ovat jokaisella
erilaiset, olemme silti samalla viivalla”, Jaana luonnehtii.

Yhdistysrientojen lisdksi voimaa ja virkeyttd tarjoaa hinen mukaan-
sa monikin asia arjessa. Perheen pojat ovat jo varttuneet aikuisiksi.

”Vililla tuntuu uskomattomalta, ettd mind kauan sairastanut ihmi-
nen olen saattanut maailmaan kaksi pitkdd, komeaa miestd.”

Sairaudestaan huolimatta Jaana on pystynyt jatkamaan tyoskentelya
puolison kanssa perheyrityksessid. Ajokortinkin hédn sai takaisin nién
palauduttua.

”Vililla tyopdivin jalkeen kieltamittd visyttdd. Mutta sitten onkin
ihana rentoutua kotona sohvalla. Ja aina kun voimat riittdvit, on mukava
tavata ystdvid. Vaikka kaikkea tapahtunutta ei saa muutettua, nyt elami

on oikein hyvaa.”
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”LAPSEN SAIRASTUMINEN JATTAA JALJEN”

Miian turvallisuudentunne sai ison kolauksen Viljami-pojan dkillisestd
sairastumisesta. Hin suosittelee keskusteluapua muillekin vanhemmille,
jotka ovat kokeneet saman.

Syyslomaviikon mokkireissu ystaviperheen kanssa sai odottamattoman
kddnteen. Miian perheen tuolloin 6-vuotias Viljami-poika meni nukku-
maan hieman flunssaisena ja herisi aamulla valittamaan oksettavaa oloa.
Muut lapset huusivat peldstyneini, ettei Viljami pysy edes pystyssa.
”Kaikki oli ihan kaaosta. Viljamin jalat nykivit kuin sahkoiskuista, ja
hin valitti niskan ja pddan kipua. Iho oli tulikuuma”, Miia-iiti kertoo.
Tilanne nosti pintaan pelottavat muistot Viljamin isosiskon Veeran
vauva-ajalta. Vasta kaksiviikkoisena tytto oli sairastunut bakteerin ai-
heuttamaan aivokalvontulehdukseen ja verenmyrkytykseen ja joutunut

tehohoitoon.
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”Tunsin, ettd se kaikki kamala tapahtuu taas uudelleen”, Miia sanoo.

Seuraavat pdivit menivit kuin sumussa. Viljami kiidatettiin ensin
lahimpadn terveyskeskukseen ja sieltd yliopistosairaalaan lasten teho-
osastolle. Pojan vointi ei ottanut kohentuakseen. Jalat eivit kantaneet,
ja lapsi ldhinnd nukkui.

Lopulta eris infektiolddkireistd alkoi epaiilld, ettd kyseessi voisi olla
ADEM eli erittdin harvinainen akuutti disseminoitunut enkefalomyeliitti.
Kortisonihoito jattiannoksina alkoi purra vilittomasti: parin pdivin
padstd Viljami pystyi jo kidvelemdin, ja viikon kuluttua hin paasi kotiin.
Hoidot tosin jatkuivat useita kuukausia.

”Oli ihan suunnaton helpotus kuulla, ettd oireiden syy oli selvinnyt ja
ettd sairauteen on olemassa tehoava ladkitys”, Miia sanoo.

Hinen mukaansa perheen lasten yllittavit joutumiset sairaalahoi-
toon ovat olleet ehdottomasti koko hinen eliménséd pahimmat kokemuk-

set. Pelko lapsen menettimisesti oli molemmilla kerroilla musertava.

Elama palasi uomiinsa

Puolitoista vuotta ADEM:in puhkeamisen jilkeen Viljamin arki on jal-
leen hyvin samanlaista kuin muillakin vilkkailla ekaluokkalaisilla. Hin
pystyi muutaman viikon sairausloman jilkeen palaamaan esikouluun
ja joidenkin kuukausien padstd myos salibandyharrastukseensa. Seka
eskariryhmissi ettd joukkueessa kaverit olivat odottaneet kovasti hinta
takaisin.

“Than ensimmaisistd pahimmista sairaalapaivistd Viljami itse ei on-
neksi taida muistaa juuri mitddan. Mutta vililla hin havahtuu vieldkin
iloitsemaan siitd, kuinka mukavaa on yksinkertaisesti pystya juoksemaan
ja pomppimaan. Kiveleminenkin piti nimittdin opetella uudestaan toi-
pumisen péastyd alkuun”, Miia sanoo.

Kaksi vuotta vanhempi isosisko Veera oli hyvin reipas lipi koko kaoot-
tisimman sairausajan. Vasta jilkeenpdin Veera on kertonut, kuinka ahdis-
tavalta veljen sairastuminen tuntui.

Miia-diti sanoo itse vilttineensa esimerkiksi nettilihteiden ja -keskus-

teluiden selaamista. Hén pitdytyi neurologeilta saamaansa tietoon.
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“Pyysin erdstd kaveriani googlaamaan, mitd ADEM:ista verkossa
kirjoitetaan. Hin sanoi, ettei kannatakaan menni lueskelemaan. Vasta
kuukausia myShemmin luin juttuja tapauksista, joissa oli kdynyt paljon
huonommin.”

Miian mukaan perhe sai tarvitsemaansa tukea sukulaisilta ja ystavilta.
Namai esimerkiksi hoitivat perheen koiria ja pyysivit isosisko Veeraa yoky-
ld4n, niin ettd vanhemmat paisivit olemaan Viljamin vierelld sairaalassa.

”Moni kysyi, miten me jaksamme ja tarjoutui juttelemaan asiasta.
Onneksi ldheiset myos ymmarsivit, ettei aina ollut voimia vastata vies-
teihin tai kertoa kuulumisista”, Miia sanoo.

Hiénen neuvonsa kaikille 1dhipiiriin kuuluviin on, ettei sairastuneen
lapsen perhetta tarvitse turhan hienotunteisuuden nimissa jattaa yksin ja

rauhaan. Mieluummin kannattaa kysyd suoraan, voisiko auttaa jotenkin.

Pelko kasvoi

Vaikka aikaa kului ja eldma jatkui, Miia huomasi jidneensi kiinni tapah-
tuneeseen.

”Olen aina ollut aika huolehtiva diti, mutta ndma kaksi lapsille sattu-
nutta vakavaa sairastumista saivat timén piirteen minussa entistéd vah-
vemmin esiin.”

Miia kertoo menettineensi perusluottamuksensa siihen, ettd lapsilla
on kaikki hyvin. Hin huolestuu vilittomasti, ellei tiedd ndiden liikkeista
ja tekemisista.

“Aloin esimerkiksi seurata puhelimen paikantimen kautta heididn kul-
kemisiaan. Vaikka ymmarsin kylld itsekin samalla, ettd 8- ja 10-vuotiaat
tarvitsevat jo itsendisyyttd.”

Pelko lasten terveydestd kasvoi lopulta niin suureksi, ettd Miia pu-
hui asiasta tyoterveydenhuollossa ja sai ldhetteen keskustelemaan asiasta
psykologin kanssa. Tyoskentely on vasta alussa, mutta hin kokee sen
selkiyttineen jo nyt ajatuksiaan.

”Muistan neurologin ehdottaneen minulle keskusteluapua heti Vilja-
min sairastuttua. Olisi varmaankin ollut jarkevaa tarttua heti ajatukseen.
Ainakin olisi kannattanut hakeutua juttelemaan paljon aikaisemmin.”

Miia suosittelee ammattiapua jokaiselle muullekin vanhemmalle,
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jonka perhe on kidynyt lipi lapsen vakavan sairastumisen.

”Olen saanut tyokaluja erottaa jirjen ja tunteet toisistaan. Olen kylld
itsekin ymmartéanyt pelkojeni lasten turvallisuudesta olevan perusteet-
tomia, mutten ole osannut korjata tilannetta omin keinoin.”

Huolen rinnalla on silti koko ajan kulkenut kiitollisuus Viljamin ter-
vehtymisestd. Asiat ovat my0s saaneet uudenlaisia mittasuhteita.

”En jaksa hermostua entiseen tapaan vaikkapa, jos lapset vahingossa

rikkovat jotakin. Pddasia on, ettd koko perhe on kunnossa ja yhdessi.”
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