Notkeusoireyhtymien tyd- ja toimintakyky, uutta arviota

Notkeus oireyhtymille; M35.7, Q79.6 ja cutis laxa, on tyypillistd ilmiasun suuri vaihtelu, jopa samankin diagnoosin
sisélld., Oireiden kirjo vaihtelee my0s huomattavasti perheen sisélle eri sukupolvien vililld. Osalle notkeista on
notkeudesta hyotyé ja he voivat saada notkeutensa avulla ammatin esim baletti, voimistelilu tai sirkus. Osa kuitenkin
karsi notkeudesta niin ettd kyseessé sairaus ja jopa vield niin ettd on vaikeasti invalidisoitunut notkeuden vuoksi.
Suomessa ei ole tutkittu notkeusoireyhtymien esiintyvyyttd eikd vaikeusasetta.

Yleisesti notkeutta pidetién terveyden merkkind; et voi olla kiped kun olet niin notkea”. Suomessa hoitojérjestelmét ja
-kulttuurit tunnistavat huonosti notkeuden ihmisten ongelmia. Suuri osa hoitomenetelmisté on kehitetty jaykille
ihmisille ja liikkkuvuutta pyritdin lisddméén erilaisin harjoituksen ja venytyksin. Notkeilla tima 1dhestymistapa voi
pahentaa tilannetta.

Tyokyvyn arviointi notkeiden potilaiden kohdalla on vaativaa tarvitaan laajaa toimintakyvyn arviota, jossa pitdd ottaa
huomioon notkeiden ihmisten erityisongelmat. Perusongelmana on tuottaa pitkdkestoisesti staattisia ja dynaamisia
voimia ja ylldpitda jatkuvasti samaa asentoa. Notkeat ihmiset pystyvit lyhyisiin nopeisiin suorituksiin; esim,.
sormikoukussa voima riittda lyhyeksi aikaa ja sitten tulee periksiantamisen tuntuma.

EDS-potilaiden toimintakykyd on selvitetty useissa maissa. USA:ssa.aineistossa oli 58 henkild4, naisia 53. Kaikissa
EDS ryhmisséd oli runsaasti eri leikkauksia, toimintakyvyssa oli merkittévid rajoituksia ja kivut olivat vaikeita
erityisesti III. .To6issé oli 48 %, tyottomid 7 %, opiskelijoita 18 % ja kotiditejd 22%- (Stanitski 2000). Belgiassa tydssa
oli 37%, tyottomid 63% ja sairaseldkkeelld 38 % (Rombaut 2011). EDS IV ryhmaéssé elinikd on lyhyt vain 40 v. Nédiden
kahden tutkimuksen vélilld EDS potilaiden hoidossa tai ldékityksissd yms ei juurikaan ole tapahtunut kehitysta. vrt
esim. reumapotilaat, joille on kehitetty tehokkaat hoidot.

Toimintakyvyn perusteella tehty jako neljaén eri luokkaan (ehdotus SVillanen).
T&lloin diagnoosi (M35.7 tai Q79.6) on tehty kussakin ryhméssa ko suositusten mukaan

1. notkea ihminen, notkeudesta ei ole haittaa. Tho voi olla pehmed, lapikuultava, myds Beightonin kriteerit voivat olla
yli 5/9-9/9, nivelet eivit kuitenkaan luksoidu kyky tuottaa suuriakin staattisia ja dynaamisia voimia on hyva,
koordinaatio on hyva. Kivut eivit ole poikkeuksellisia ja peruskipuldékityksen ja puudutusten teho on hyvé.

2. notkea, lieva haitta, eo kriteerit tdyttyvit, mutta potilaalla on ajoittain kipuja , vaikeuksia tuottaa pitkié aikoja
kestovoimaa ja , nivelet eivét luksoidu, sormien nivelet eivit luksoidu ja pinsettiote on pitava. kidvely sujuu
epdtasaisessa maastossa, portaiden nousu onnistuu. alle 10 kg taakkojen kanto onnistuu. pitkdkestoinen esim. yli
tunnin seisominen tai istuminen kivuliasta. pitkédkestoinen paitetyoskentely yhtdjaksoisesti ajoittain kivuliasta
henkilokohtaisen hygienian voi hoitaa ja saa kengit ja vaatteet pdalle. Selkékipuja ja niskakipuja voi olla.

terveydenhuollon tukitoimet: lyhytkestoiset kipuldékitykset, ei opiaatteja, stabiloivat harjoitukset, koordinaatio,
apuvilineitd, tyonkuvan keventdminen ja monipuolistaminen ns kevyt litkkuva tyé. Kouluttautuminen on
hitaampaa ja tydnvaihdoksia voi tulla. Ammatinvaiihdoksia.

3. Keskivaikea. Huomattavia ongelmia tuottaa keskisuuria staattisia ja dynaamisia voimia. Ote ei pidd. Sormien
pikkunivelet luksoituvat, pinsettiote ei pid4, olat, polvet, nilkat tai lonkat luksoituvat, keskiraskaassa
kuormituksessa. Taakkojen ja kassien kantaminen onnistuu lyhyt kestoisesti. Kévely onnistuu kuivalla tasaisella
maalla tai tielld. Epdtasainen maasto ja luikkaat kelit hankalia. Vaatteiden pukemisessa vaikeuksia, tiukkoja
vaatteita ei voi kéyttda, tukisukkia tai tiukkoja kenkii ei saa jalkaan, saappaita ei saa pois jaloista. Tukan
pesemisessd ongelmia. Késiala on huonoa. Tietokoneella kirjoittaminen hidasta. Mappien ottaminen hyllysti on
vaikeaa. Purkkeja tms ai saa auki. Joukko muita ongelmia, runsaasti mustelmia, vuotoja joiden syyné voi olla
erilinen vuotohdirid tai arteria ruptuura. leikkauksia, rytmihéirioitd, rectumprolepseja, suolistontoimintaongelmia,
lihasheikkouksia, huimausta, kipuja, joihin ldkitykset ja hoidot tehoavat huonosti, puudutteet eivit toimi. selkd ja
niskakipuja. hampaistossa ongelmia.

Terveydenhuollon tukitoimet: tarvitsevat pitkdjénteista hoitoa ja kuntoutusta, apuvilineitd, tydnkuvan
muutoksia, mahdollisesti uudelleen koulutusta. tydura on tavallista lyhyempi. tydura on katkonainen.



4. vaikea. huomattavia ongelmia koko ién. vaikeuksia ADL toiminnoissa, pukemisessa, pesemisessa,
tasapainossa, ruuanlaitossa. lilkkkuminen vaikeaa, lihaskoordinaatio vaihtelee (MS:n kaltainen tilanne), nivelid
luksoituu jo levossakin esim. y6lla. vaarallista kayttdd julkisia kulkuneuvoja — esim. raitiotievaunun nykaisy
voi luksoida olan. kivut ovat hankalia lisdksi suolistontoiminta ongelmia, huimausta, rytmihéirioité, selkd ja
niskakipuja, purentra ja hammasongelmia. TMN-nivelet luksoituvat. Leukalukkoja on.. Purentaongelmat
voivat olla niin suuria, ettd ruuan joutuu soseuttamaan .vuotongelmat voivat olla henked uhkaavia.

Terveydenhuollon tukitoimet: litkkkumisen apuvélineet, sahkopyoratuoli, kyynersauvat, ortoosit,
erityisjalkineet, runsaasti muita apuvélineitd, inva- asunto, henkilokohtainen avustaja. Tydura on huomattavan
poikkeava — itse asiassa ndma potilaat eivét saaavuta tyoeldmaié saati ammattia, osa pystyy kylla
opiskelemaan mutta opinnot viivastyvét ja viivastyvét. Ns.kiinnittymistd tyoelamddn ei tapahdu. Tydvuosia
on vahén tai ei ollenkaan. Tukitoiminen tarve on jatkuvaa.

Tehokasta kipuldikitystd ei 16ydy. Osa hyotyy opiaateista, mutta ongelmana on se, ettd edessd on vuosien
kayttd. Kipujen luonne ja merkitys on myos poikkeava. Lihasten ja jédnteiden ylivenyvyys tekee sen, ettd
kipuaistimus ei ehki ole sama kuin meilla jaykilla. .

Kuntoutus suunnataan arjen ongelmiin ja liikkkumisen ja toimintojen ohjauksessa neurologinen kuntoutusote
(MS:n kaltainen tilanne) voisi olla tarpeen perinteisen tules-kuntoutuksen sijaan. Namaé potilaat ovat usein
vaikeavammaisia ja ovat Kelan tukitoimien ja sosiaalitoimen vastuulla.

Tietoja Suomen tilanteesta diagnoosien M35.7 ja Q 79.6 (LILIII) hoitojen, sairaslomien, tydkyvyn ja
tyoeldkepaatoksien suhteen ei ole kéytettdvissd. Kyseessd on NS rare disease (EU) tilanne harkitaan aina yksilollisesti
Suuri vastuu on ko lausuntoja tekevalld 1adkarilla. Hénen tulisi tunnistaa tilanne kokonaisuutena ja osata luokitella eri
16ydokset vaikeusasteen mukaan. Yhté suuri vastuu on asiantuntijalddkérilld. Hanelld tulisi olla mahdollisuus hakea
lisdtietoa ko harvinaisista sairauksista ja tarvittaessa tulisi konsultoida muita asiantuntijaladkareita.

Nyt kun olen seurannut useiden kymmenien/jopa sadankin EDS potilaan eldmai vuosien ajan jopa kymmenen vuoden
ajalta olen tullut sithen tulokseen ettd ndiden potilaiden eldma on jo lapsesta ldhtien ollut poikkeavaa, koulumenestys
ei ole kovin hyvi, ammatinvalinnassa on ongelmaa, tyosuhteet ovat lyhyitd ja ammatinvaihtoja on runsaasti.
Piiloty6ttomyyttd on runsaasti. Suomessa ettd ulkomailla kotiditien osuus on suuri. Irtisanomistilanteissa EDS potilaat
ovat usein ensimmadisié 1dhtijoitd. Tydurat ovat rikkonaisia. Erityisen vaikea tilanne on silloin kun EDS potilas yrittda
tyohon paluuta monien kotiditivuosien jéilkeen. Usein aikaisempi ammatti on vanhentunut ja oikeastaan potilas on
jaanyt kotiin osin siksi ettd ammatissa parjadmisesséd esim. hoitotyd oli jo ongelmia ennen raskauksia. Pelkdén pahoin
ettd padministerimme esitykset kotiditien tydhonpaluusta eivét tdssa potilasryhmaéssa tule toteutumaan kovin hyvin.
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