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REUMA

rs-Danlos-oireyh

' tymat ovat

harvinaisia perinnollisid sairauksia

 Ehlers-Danlos-oireyhtymit sisdltivit jou-
kon vallitsevasti periytyvid harvinaisia tuki- ja

liikkuntaelinsairauksia.

Q Oireyhtymi aiheutuu kollageenin raken-
nusprosessissa olevista virheisti. Yleisimmit
ilmenemit ovat nivelten ylitaipuisuus, ihon

ylivenyvyys, haavojen huono paraneminen, ar-
pikudoksen erikoisuus ja kipuiluherkkyys.

O Fysiatri Seppo Villanen kiyttii Ehlers-Dan-

los-oireyhtymisti ja samankaltaisista taudeista

kisitettd “ylitaipuisuusoireyhtymi” eli hyper-

ssss

mobiliteettioireyhtymai.

Hinen hoidossaan

on noin 40 perhetti, jotka sairastavat jotain
niistd, useimmat Ehlers-Danlosia.

iagnostisessa tautiluo-

kituksessa on useita

erilaisia hypermobili-
teettioireyhtymii, joista Eh-
lers-Danlos-diagnoosi edellyt-
tid sukuselvityst tai ylitaip-
puisuuden ilmenemisti lihi-
suvussa.

Ehlers-Danlos-oireyhtymi
on vallitsevasti periytyvi rauti,
jolloin virhegeenit vain toisel-
ta vanhemmalta riittivit tau-
din ilmenemiseen. Tauti pe-
riytyy puolelle jilkeldisista.

Seppo Villanen ei ole ke-
rinnyt potilassukujen maan-
tieteellisti taustaa, mutta hi-
nen "nippituntumansa’ on,
etti suomalaisten tautisukujen
alkujuuret ovat Laatokan Kar-
jalassa sekd Satakunta-Pohjan-
maa-akselilla.

Kirurgisessa sairaalassa Hel-
singissi oli 2000-luvun alku-
vuosina pohdinnassa mm.
reumatologien ja fysiatrien vi-
linen tybnjako. Villanen tyo6s-
kenteli silloin sielld fysiatrina.
Reumatologit toivoivat hinen

ottavan hoitaakseen Ehlers-
Danlos-potilaat. Niin alkoi
hiinen tiensid oppimaan titd
tautia ja oireyhtymin asian-
tuntijaksi, joita Suomessa on
vihin. Itse hin arvioi, ettd
noin parikymmenti lizki-
ridmme tuntee hyvin juuri
At rautia.

Taustalla puutoksia
kollageenin
rakennusprosessissa

Ehlers-Danlos-oireyhtymik-
si kutsutaan jouklkoa side-
kudossairauksia, jotka ai-
heutuvat perinnéllisiesti
kollageenin rakennusproses-
sissa. Oireyhtymiille ovat tyy-
pillisid nivel-, iho- ja verisuo-
nimuutokset.

Kollageeni kuuluu kehon
perusrakennusaineisiin. Se on
proteiini (=valkuaisaine), jota
on miltei kolmasosa kaikesta
kehon proteiinista. Sité esiin-
tyy runsaasti ihossa, jinteissd,

luissa ja rustossa. Kollageeni
muodostuu monessa eri sikis-
kehityksen vaiheessa ja muut-
tuu ikdidntymisen myGtd.
Erot nivelten ja thon jous-
tavuudessa ovat suuret niin
normaaliviestén kuin jotain
kollageenipoikkeavuutra sai-
rastavien yksiloiden vililld,
koska kollageenin muodostu-
mis- ja kehitysprosessit ovat
mutkikkaat ja monivaiheiset.

Ei kahta samanlaista
Ehlers-Danlos-potilasta

Villanen innostui kiinnosta-
vasta oireyhtymistd. Harvinai-
nen perinnéllinen tuki- ja lii-
kuntaelinsairaus vei hinet ai-
kaisempaa syvemmille perin-
néllisyyslidketieteeseen. Opet-
tajanaan hinelld oli maincikas
perinndllisyyslidketicteen tut-
kija, dosentti Ilkka Kaitila.

Villasta kiehtoo suomalai-
nen tautiperimi ja Suomi syr-
jdisend viiestopopulaationa
perinnéllisten sairauksien lu-
vartuna maana. Kaikkia suo-
malaisen vieston perinndllisid
sairauksia ei ole vield edes loy-
detty.

"En ole tavannut kahta sa-
malla tavalla oircilevaa Ehlers-
Danlos-potilasta. Se ilmenee
erilailla my&s tautigeeneji
kantavien sukujen eri suku-
polvissa. Jos aikaisemmassa
sukupolvessa ei tunnu olevan
yhtiin oireyhtymii sairasta-
vaa, tarkoittaa se lievii taudin
ilmenemisti, el sitd, ettd se
hyppiisi sukupolven ylitse.”

Hin kertoo olleensa jo ai-
kaisemminkin kiinnostunut
ylitaipuisuudesta, koska sai
eridssd vaiheessa ldirinuraansa

~

tydskennelld notkeiden thom
ten kanssa Tearterikorkeakoun-
lun lddkirind. Nyt har ;

paikkansa Mehilzisen l5akis-
asemalla Helsingiss3 on sa-
maan tapaan kiinnostava. k

ka se vastaa Suomen Kansallis-
baletin tyéterveyshuollosta.

Suomalaisen viestin
notkeat kummajaiset

Ehlers-Danlos-oireyhtymin
kaltaisen hypermobiliteettioi-
reyhtymin kuvasi ensimmii-
seni venildinen Tscherno-
gonow (1892). Venijin kie-
lessi hinen nimensi on oi-
revhryminkin nimeni.

Linnessi oireyhtyminimen
antoivat kuitenkin sen muuta-
maa vuotta myshemmin ku-
vanneet ranskalainen ihotauti-
lidlciri Edward Ehlers (1901)
ja ranskalainen ihotautilddkari
Henri-Alexander Danlos
(1908).

Villanen kuvaa Ehlers-Dan-
los-oireyhtymii sairastavia
suomalaisessa viestossi erikoi-
siksi, koska suomalaiset ovat
jaykkii kansaa, josta arviolta
vain vajaa viisi prosenttia on
luokirtelravissa notkeiksi. Jois-
sakin Afrikan maissa viestostd
jopa 40 prosenttia on notkei-
ta. "Varsinkin vanhimmat yli-
taipuisat potilaani kertovat ol-
leensa koulussa silmitikkuja.
He olivat huonoja litkunnassa
ja nousivat hitaasti vastaa-
maan, kun voimaa kropassa
on vihin. Jotkut saivac kartta-
kepisti iskun sormilleen, kun
nouseminen vastaamaan ei ol-
lut riictiviin ripedd. Vaikeuder
aiheutuvat siitd, ectd Ehlers-
Danlos-potilaiden kyky tuot-
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taa isoja staattisia kestovoima-
suorituksia on heikkoa, kun li-
hakset antavat periksi. Tieto-
koneen kiytts voi olla poti-
laalle raskasta tyoui.

Eris Villasen vanhimmista
potilaista joutui lapsena kiyt-
timdian ympiiri vuoden hiihro-
monoja, kun muilla jalkineilla
kively ei sujunut. Potilaan
liikkumisvaikeus aiheurui Eh-
lers-Danlos-potilailla ilmene-
vastd mielenkiintoisesta piir-
teesti, jalkapohjien rasvan
pehmeydestd. Rasva heilld voi
olla periksiantavaa. Joku saat-
taa pystyd liukumaan kanta-
piilldzn. Kantapiit voivat
muistuttaa tennispalloja, jol-
loin sen rasva ei pysy paikoil-
laan ja kively voi olla vaival-
loista.
”’Suomalainen
terveydenhuolto-
jarjestelma on
tehty jaykille -
ihmisille, ja heiti
myos osataan
hoitaa.”

”Notkeisiin taas
suhtaudutaan
siten, ettd koska
he ovat notkeita,
eivat he voi olla
kipeitakaan.”

Ehlers-Danlos-portilailla on
ongelmia mm. synnytyksessi.
Raskaudet ovat joskus hanka-
lia ja synnytykset nopeita. Li-
siksi on myds vuotokompli-
kaatioita.

Villanen muistaa kohdan-
neensa ensimmidisen kerran
Ehlers-Danles-potilaan tyos-
kennellessiiin Jorvin sairaalas-
sa, Psykiatrian poliklinikka
pyysi hinelti fysiatrin arviota
potilaastaan, joka oli tullut
hoitoon kaatuilemisen vuoksi.
Taustalta ei lytynyt psykiat-
rista sairautta. Villanen kes-
kusteli potilaan kanssa ja 16ysi
kaatuilun syyksi punttisalihar-
joitrelun, joka oli ollut poti-
laan ylilitkkuville nivelille liial-
lista.

Suomalainen terveyden-
huoltojirjestelmi on Villasen
mukaan tehrty jiykille ihmisil-
le, joita my®s osataan hoitaa.
Jos kyse on notkeista, ei heiti
ymmirretd pitid sairaina.
Moni Ehlers-Danlos-potilas
on kiertinyt lidkireissi valit-
tamassa erikoisia oireitaan
kymmenenkin vuotta, ennen
kuin on kohdannur ldzkirin,
jolla on ollut kisitys oireiden
taustasta.

Joidenkin potilaiden koh-
dalla Ehlers-Danlos-oirevhry-
mi on puhdas sattumaldydas.
Potilas on tullur rautiin pereh-

Fysiatri Seppo VYillanen vastaan-
ottohuoneessaan Mehildisessa
Helsingin Toolossa.

Toimintakykyarvio taudin
vaikeusasteen mairittelyssi

ysiatri Seppe Villanen kiyua Ehlers-Danlos-potilaiden
tandin vaikeusasteen arvioinnissa roimintakykyarviota.
Han jakaa porilaar seurzaviin neljiin ryhmiin.
1. Potilaiden toimintakyky on hyvi. Monet tihin ryhmiin
kasssbuvar kayeeaviic hysdykseen notkeuttaan ja hakeutuvat am-
maricihin, joissa notkeudesta on hydtys. Tahin ryhmiin kuu-
luvia tybskentelee taiteen aloilla.
2. Potilaiden toiminnalliset haitat ovat lievii.
3. Potilaiden toimintakyvyssi on vakavia puatteita. He tar-
vitsevat apuvilineiti, kuntoutusta ja kipulazkityksia.
4. Potilaiden toimintakykyhaitat ovat vaikeita. Apuvilinei-
den, kuntoutuksen ja kipuliikityksen ohella he tarvitsevat liik-
kumisen apuvilineiti. Osa ei pysty tydeldmain.

Oireyhtymiin luokittelu alaryhmiin

Toimintakykyyn perustuvan ryhmittelyn ohella Ehlers-Dan-
los-oireyhtymii sairastavat luckitellaan myds oireiden ja l6y-
dbsten perusteella alaryhmiin. Oireyhtymii kisictelevi suurin
toimintakykytutkimus perustuu amerikkalaiseen potilasaineis-
toon ja on julkaistu vuonna 2000. Siini esitelliin yhdeksin
alaryhmi. Suomen Reumaliiton potilasopas perustuu hieman
vanhempaan aineistoon ja siini luokittelussa kiytetiin kuutta
alaryhmii.

(Viite: Artikkeli Orthopaedic Manifestation of Ehlelrs-Dan-
los Syndrome, julkaistu tieteellisessii lehdessi Clinical Ortho-
pacdics and Related Research,volume 376 July 2000.)

Perinnéllisyysliziketieteen dosentti Ilkka Kaitilan aineisto-
jen perusteella ei ole tarkkaa tietoa siiti, paljonko oireyhtymai
sairastavia Suomessa tai muuallakaan maailmassa. Hin arvioi,
etté monilla siti sairastavilla on jokin toinen diagnoosi.

Hyvit internetsivut
® Fysiatri Seppo Villanen suosittelee lisitiedon hankkimiseksi

englantilaista internetsivustoa, jonka osoite on www.ehlers-

danlos.org





