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Lausunto Sosiaali- ja Terveysministeridlle: Toiminnallisten hairiiden hoidon jarjestaminen

Suomen Dystonia-yhdistys ry — Finlands Dystoni-férening rf (jatkossa SDY-FDF) kiittdd mahdollisuudesta
lausua suositusluonnoksesta “Toiminnallisten hdirididen hoidon jarjestaminen”.

Keskeinen viesti

SDY-FDF pitda ongelmallisena, etta taulukossa 1 on esitetty “dystonia” esimerkkina toiminnallisesta
hairiosta. SDY-FDF olettaa, etta tarkoituksena on ollut viitata tassa dystoniaan oireena eika erillisena
sairautena. Tama asia tulisi kayda selvasti ilmi suositustekstissa.

Dystonia on elinikdinen neurologinen harvinainen sairaus, joka ilmenee eri tavoin riippuen mihin
lihasryhmaan se vaikuttaa. Dystoniaoireita esiintyy myos useissa muissa sairauksissa kuten joissain
mitokondriotaudeissa [1,2].

Ehdotus: SDY-FDF ehdottaa, etta dystonia-sana korvataan taulukossa 1 esimerkiksi suomenkielisella
dystonia-oireeseen viittaavalla termilla “toiminnallinen lihasjanteyden saatelyhairio”.

Perustelu: Dystonia neurologisena sairautena, joka lukeutuu harvinaisiin sairauksiin, tulisi selvasti
terminologiassa pitaa erillddn toiminnallisista lihasjanteyden sadatelyn hairié —oireista, eli toiminnallisista
dystonia-oireista. Riskind on muuten, etta suositus luetaan niin, ettd dystonia aletaan pitdmaan
ensisijaisesti toiminnallisena hairiéna eikd neurologisena sairautena. Tyéryhman luonnoksessa (s. 4-5)
todetaan, ettd ” On myés huomattava, ettd pieni osa epdselviksi jddvisté toiminnalliselta vaikuttavista
oireista liittyy toistaiseksi tunnistamattomiin, esim. ns. harvinaisiin sairauksiin”. Dystonian osalta tdma on
aivan keskeista. Perusteluiden taustat avataan hieman tarkemmin alla.

Taustatietoja dystoniasta

Alla esitetddn hieman tarkemmin dystonia sairautena ja sen diagnosoinnin haasteet, taustaksi SDY-FDF:n
ylla mainitulle ehdotukselle. Joihinkin ldhteisiin on viitattu esimerkinomaisesti.

Dystonia oireena:

Dystonia on lihasjanteyden saatelyhairio ja oireena dystoniaa esiintyy useissa neurologisessa sairaudessa
kuten esimerkiksi Parkinsonin taudissa. Dystoniaa voi my0s esiintya esimerkiksi erdiden Parkinsonin tautiin
kaytettavien ladkkeiden sivuvaikutuksena.



Dystonia sairautena

Usein sanalla dystonia viitataan kuitenkin neurologiseen sairauteen, joka vaikuttaa pysyvasta jonkun
lihaksen tai lihasryhman janteyden saatelyyn. Sairaus ilmenee lihaskramppeina, lihasvaanndoista johtuvista
virheasentoina, vapinana ja usein kipuna. Dystonia voidaan luokitella riippuen siitd, mihin lihasryhmaan se
vaikuttaa. Servikaalinen dystonia, joka on tavallisin dystoniamuoto, vaikuttaa niskan alueen lihaksiin ja
ilmenee paan virheasentoina tai vapinana. Kasvojen alueella esiintyy dystonia esimerkiksi silmadluomien
dystoniana (blefarospasmi) tai suun alueen dystoniana (oromandibulaarinen dystonia), taikka naiden
yhdistelmana (Meigen syndrooma). Blefarospasmi vaikuttaa siten, ettd silmaluomet painuvat silman alueen
lihaskramppien johdosta kiinni, mika johtaa siihen, etta potilas voi olla kdytannossa sokea ajoittain. Tallin
puhutaan tavallisesti “toiminnallisesta sokeudesta” vaikka kyseessa ei ole toiminnallinen hairié vaan
neurologisen oireilun seurauksena aiheutuva ”sokeus”, sindnsa itse silmien toimintaan se ei vaikuta.
Muusikoiden kramppina tai kirjoittajan kramppina tunnettu dystonia vaikuttaa taas usein sellaiseen
lihasryhmaan jota on yksipuolisesti rasitettu pitkdan, jolloin on mahdollista, ettd osasyyna on rasitus. Lisaksi
dystonia voi ilmeta raajoissa tai kehossa, tai olla yleistynyt jolloin se vaikuttaa useissa eri lihasryhmissa.

Dystonian syité

Dystonia on neurologinen sairaus, jonka taustalla on lihasjanteyden saatelyn hairié. Se on usein pidetty
tyvitumakkeen toimintahairiona, mutta myos jotkut muut aivon alueet saattavat olla mukana [3,4].
Dystonia ei ole psyykkinen sairaus, vaikka se on aikoinaan yleisesti sellaisena pidetty. Psykogeenista
muotoa tosin tunnetaan, katso alla. Dystonia on joissain tapauksissa perinnollista ja dystoniaa aiheuttavia
DYT-geeneja on luokiteltu jo 27 kappaletta, joiden lisdksi on useita muita perinndllisid neurologisia
sairauksia, joissa dystonia on ainakin osaoire.

Useimmissa tapauksissa dystonia on elinikdinen sairaus, jonka oireita hoidetaan tana paivana
botuliinipistoshoidolla [5], Iaakityksella (esim. relaksantteja ja kipuldakkeitd) seka vaikeissa tapauksissa
syvdaivostimulaatioleikkauksella (DBS). Myos fysioterapia ja jossain tapauksissa toimintaterapia ovat
olennaisia. Kuitenkin on huomioitava, etta toistaiseksi dystoniaan ei ole parantavaa hoitoa, vaan toistaiseksi
hoidetaan oireita. Dopaherkan dystonian kohdalla Iddkeaineena on levodopa, joka korvaa kehosta
puuttuvan levodopan.

Dystonian diagnosointi

Dystonia lukeutuu harvinaisiin sairauksiin, joskin se on suhteellisen yleinen harvinainen sairaus ja Suomessa
lienee noin 2000-2500 dystoniaa sairastavaa. Toisaalta eri dystonian muodot nayttaytyvat hyvin erilaisina ja
diagnosoitavana ne nayttaytyvat siksi kdytanndssa eri sairauksina, jolloin jokainen dystoniamuoto erilldan
on tuntuvasti kollektiivista esiintyvyytta harvinaisempi. Perinnéllisten dystonioiden tunnistaminen on
parantunut uusien laajojen geenipaneelien my6td, mutta useimmilla dystoniaa sairastavilla diagnoosi on
kliininen. Osaltaan tama johtuu siitd, ettd useimmiten aivoissa ei ole muodollisia muutoksia. Joidenkin
dopaherkkien dystoniamuotojen osalta voidaan saada indikaatiota selkdydinkokeesta, mutta analyysit ovat
hankalia ja analystoitavia aineita on useita. Siksi naissakin tapauksissa kliininen diagnoosi tai todettu
levodopa-ladkevaste riittavat diagnoosiin. Moni dystoniaa sairastava odottaakin diagnoosia useita vuosia
oireiden pahetessa.

Diagnosoinnin vaikeus on keskeinen syy siihen, etta pitaa olla erityisen varovainen kayttdessaan termia
dystonia toiminnallisten hairididen listauksessa.



Toiminnallinen dystonia

Dystoniasta tunnetaan myds toiminnallisia muotoja, kuten psykogeeninen dystonia [6]. Diagnosointi ja
hoito edellyttavat talléin monialaista yhteisty6ta. Toisaalta toiminnallisen dystonian diagnosointi ei ole
yksiselitteista [7]. Lisaksi sekundaarinen dystonia voi syntya ladkkeiden sivuvaikutuksena, jolloin dystonia-
oireet useimmiten haviavat, kun laakitys lopetetaan.

Suomen Dystonia-yhdistys

SDY-FDF:1l3 on ainoa valtakunnallinen dystonia-potilaiden yhdistys Suomessa ja yhdistyksella on n. 850
jasenta, joista dystoniaa sairastavia on n. 820. Yhdistys on toiminut 20 vuoden ajan ja sillda on n. 20
vertaistukiryhmaa ympari Suomea.

Liscétietoa

Lisda dystoniasta suomeksi on luettavissa Suomen Dystonia-yhdistyksen verkkosivuilta:
http://www.dystoniayhdistys.com/fi/Mit%C3%A4+dystonia+ton%3F.html
seka Parkinson-liiton verkkosivuilta: https://www.parkinson.fi/dystonia-1
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Toivomme teidadn ottavan lausuntomme huomioon suosituksen jatkotyostamisessda. Annamme
mielellamme lisatietoja.
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