Aloin epdilla miehelldani olevan Marfan oireyhtymé sattumal-
ta lehdestéd lukemani artikkelin perusteella. Mieheni suvus-
sa ei ollut aiemmin diagnosoitu Marfania kenelldkdédn. En-
simmainen yleislaékaéri kdrjistetysti sanoen nauroi meidat pi-
halle. Vasta toinen laékéri otti meidat todesta ja saimme la-
hetteen Helsingin perinnéllisyyslaéaketieteen yksikko6n 2006

syksylla.

ielld paddyttiin tekeméin

Marfan oireyhtyma-epailyyn

liittyen fibrilliini-1-geenin
mutaatiotutkimus. Tehdyssé tutki-
muksessa 10ytyi Marfan oireyhty-
maélle tyypillinen mutaatio ekso-
nissa 62. Diagnoosi tuli michelle-
ni ensimmadisen raskauteni puoles-
sa vilissd. Syntyneelle pojallemme
tehtiin sama geenitutkimus ja sama
diagnoosi saatiin pojan ollessa 7kk.
Nyt yhtdkkid minulla olikin perhe,
jossa molemmilla on hyvin harvi-
nainen oireyhtyma.

EPAILYS HERAA 2003

Kohtasimme vuonna 2001 tdysin
sattumalta — ndin jélkikédteen aja-
teltuna kuin kohtalon johdattele-
mana. Mieheni oli melko pitkd
(191 cm) ja hoikahko. Kiinnitin
myo6s huomiota hianen notkeuteen-
sa. Hanen varpaansa olivat mieles-
téni hieman normaalia pidemmét
ja taipuisat, varsinkin isovarpaat.
Hénen peukalonsa myos taipuivat

kiinni ranteeseen. Rintakehéssé oli
lievd kuoppa, jonka yldpuolella oli
epasymmetrinen kohouma. Nami
olivat seikkoja, jotka olivat melko
pienid, mutta kuitenkin kiinnitin
niihin heti huomioni, silld en ollut
ndhnyt vastaavaa aiemmin kenel-
lakadn. Ajattelin vain, ettd meitd
on moneen junaan ja jokaisella on
omat ominaispiirteensa.

Haénen suhteellisen hoikan isdnsi
yllattdva kuolema nukkuessa 41-
vuotiaana vuonna 1991 askarrut-
ti minua. Mieheni ei osannut ker-
toa tarkemmin kuolinsyystd, muu-
ta kuin ettd syddn petti hdnen nuk-
kuessaan. Kuolinsyytutkinta teh-
tiin, mutta tarkempaa tietoa mie-
helléni ei ollut. Toisin sanoen 148-
kari eikd kukaan muukaan nako-
jdin epdillyt mitdén perinnollistd,
eikd néhty tarvetta selvitelld asiaa
sen enempdd. Ja vaikka joku olisi-
kin epdillyt, siitd emme tiedd, kos-
ka mitdédn asian eteen ei luultavas-
ti tehty tai ainakaan siitd mieheni
ei ollut tietoinen. Ylldtin monesti

12

itseni miettiméstd, mahtoiko timé
yllattdva syddmen pettdminen olla
sittenkin perinnollistd ja pitéisikd
hinen kéyda kardiologilla. Miehe-
ni vakuutteli, ettei se ollut perin-
nollistd ja eikd hénelld ole tarvetta
tutkituttaa sydéntién.

Joskus vuonna 2003 satuin luke-
maan lehtiartikkelin erdéstd harvi-
naisesta oireyhtymésti. Lukiessa-
ni artikkelia ajattelin, ettd miehel-
lani on juuri néitd ulkoisia piirteita,
mitd oireyhtymaissé voi olla. Tosin
oireyhtyma oli erittdin harvinai-
nen, joten mikd mahdollisuus oli,
ettd miehellani olisi juuri se? Mel-
ko pieni. Sééstin lehted viikkoja,
mutta se joutui lehdenkerdykseen.
En muistanut endé oireyhtymaén ni-
med. Ainut asia, jonka muistin, oli
se, ettd “tdhdn oireyhtymiin kuu-
luvilla on usein huono niko, he
ovat notkeita, pitkid ja heilld on
heikko sydadn.” Asia vaivasi mi-
nua aika ajoin. Yllatin itseni miet-
timéstd, ettd mikdkohdn oireyhty-
mé se olikaan.

TIETOA TIHKUU 2006

Kesdkuussa 2006 luin suomalais-
ta aikakauslehted. Luin artikke-
lin, joka kertoi sydédnleikkauksissa
kiyneesté tytostd. Lopussa oli pie-
ni infolaatikko, jossa oli otsikko-
na Marfan oireyhtyma ja listattu-
na yleisimpid muutoksia, mité tita



oireyhtymié sairastavilla voi olla.
Siind oli mainittuna mm. pitkét ja
taipuisat sormet ja varpaat, likiné-
ko, kuoppa rinnassa tai ns. kanan-
pojanrinta, skolioosi ja mahdolliset
sydanmuutokset.

Totesin itselleni, ettd tdssd td-
mi nyt oli, timé oireyhtyma4, jos-
ta olin silloin aikoinani lukenut ja
joka oli mieltdni vaivannut kaikki
ndmi vuodet. Sanoin miehelleni,
ettd “voisikohan sinulla olla tima
oireyhtymd, kun sinulla on kaikki
ndmd piirteet”. Mieheni mielestd ei
voinut olla.

Menin siltd istumalta nettiin ja
paddyin suoraan Marfan yhdistyk-
sen kotisivuille. Kahlasin sivus-
toa ldpi ja mitd enemmaén luin, sitd
enemmaén vakuutuin siité, ettd mie-
helldni on tdmé oireyhtyma ja ettd
hénen isélldan oli ollut se.

Lietsoin itseni ldhes hysteeriseen
tilaan, silld olin vain tdysin varma,
ettd tdimé se nyt on. Oireyhtyma
kaikkine mahdollisine muutoksi-
neen tuntui pelottavalta. Péétin
soittaa Suomen Marfan yhdistyk-
seen. Juttelimme pitkddn eikd mi-
nun epdilyjani vihitelty lainkaan.
Sain ohjeet, ettd micheni menisi
mahdollisimman pian yleisladka-
rille, jolta pyytdisimme l&hetteet
niin sydénultraan kuin perinnélli-
syyslddketieteen yksikkdon.

YLEISLAAKARI

Menimme seuraavana paivani
Helsingissa yksityiselle ladkariase-
malle maksavina yksityisasiakkai-

na. Sanoin, ettd epdilen, ettd mie-
helldni on tdiméd Marfan oireyhty-
mé ja aloin luetella ulkoisia piir-
teitd netistd tulostamastani listasta
ja jotka michelldni mielesténi oli.
Ladkari totesi, ettd on kaukaa haet-
tua, ettd olette netistd kaivaneet oi-
relistaa ja sen perusteella olisi har-
vinainen oireyhtymd. Hén ei kat-
sonut varpaita, kuoppaa rinnassa
tai selkdd. Tuntui siltd, ettd hdn 161
koko asian leikiksi, hédn hieman hy-
méhteli minulle ja tunsin itseni tdy-
deksi aalioksi siind istuessani. Mi-
nulla oli niin vahva epailys ja tuska
sisdlldni ja minut mitétoitiin taysin.
Haén sanoi, ettei hén kirjoita lahet-
teitd, koska tdytyy olla vahvempia
epdilyja. Ladkari karjistetysti sa-
noen nauroi meidét pihalle.

Sanoin miehelleni, ettd hdnen
on pakko menna toiselle ladkaril-
le. Olin vakuuttunut nyt tésté asi-
asta, vaikka 14dkéri saikin pienen
epdilyksen siemenen kyteméén si-
sélleni. Pelkésin, ettd dskeinen to-
taalinen mitét6inti saisi aikaan sen,
ettei micheni endd suostuisi mene-
maéén ladkariin. Mieheni sanoi, ettid
hin vain minun mielikseni menee
toiselle ldédkérille. [lman minua ja
minun ldhes hysteeristd mielenti-
laani hén olisi jittdnyt timén asian
suoraan tdhén.

Tein ladkaristd valituksen puhe-
limitse vield samana paivana enkd
ole sen koommin hénestd kuullut.
Laakari ei siis tiedd, ettd epailyni
osuivat oikeaan. Mieheni sai tyo-
paikkalddkariltdnsa lahetteen Mei-
lahteen syddmen ultraddneen, joka
oli syyskuussa. Toinen lahete 14h-
ti perinndllisyysladketieteen

yksikkodn, jonne padsim-
me marraskuussa.

SYDANULTRAJA
PERINNOLLISYYSLAAKARI

Syyskuun 2006 puolivélissd tein
positiivisen raskaustestin — vihdoin
ja viimein. Soitin asiasta miehelle-
ni, joka oli juuri menossa Meilah-
teen sydanultraan Jorma Kokkosel-
le. Kdynnin jilkeen mieheni soitti
ja kertoi, ettd kaikki muu oli syda-
messd normaalia, paitsi ettd nou-
seva aortta on lievasti laajentunut,
41mm, mika voi viitata Marfaniin.
Myds beetasalpaaja laédkitys aloi-
tettiin saman tien, lahete syddmen
magneettitutkimukseen ja uusi sy-
danultra puolen vuoden pddhin
huhtikuuhun. Ehdin iloita raskau-
destani hetken, kunnes taas iski
tuttu paniikki kesdkuulta, ettd ta-
mi harvinainen oireyhtyma on sit-
tenkin totta.

Seuraavat noin 3 kk minulla oli
raskauspahoinvointia ympéri vuo-
rokauden. En halunnut miettid
Marfania lainkaan, silld se aiheut-
ti vain ahdistusta. Vauvan ultrada-
nitutkimuksissa Naistenklinikalla
mainitsin Marfan epiilysténi kéti-
16lle, joka tuntui vahattelevin epdi-
lyjani. Neuvolassa Marfanista ei
ollut koskaan kuultukaan.

Lokakuun lopussa tuli Jorma
Kokkosen tiivistelmd postitse
syyskuisesta sydanultrasta ja mag-
neettikuvausten tuloksista, jos-
sa luki mm. ”Tutkittavan suvussa
ei varmuudella osoitettavaa Mar-
fan oireyhtymai. Tutkittavalla on
myopia ja vaikutelma ettd olisi
my0s luustossa Marfan oireyhty-
mille tyypillisid 10ydoksid. Ultra-
adnitutkimuksessa nouseva aort-
taldppa oli jonkin verran normaa-
lia laajempi. Tehtiin varmentavana
tutkimuksena syddmen magneet-
titutkimus, jossa todetaan lievésti
laajentunut nouseva aortta. Aortan
tyvi sinus tasolla ad 44mm. Néi-
den tietojen perusteella tulee vai-
kutelma, ettd Marfan oireyhtymén
diagnoosi voitaisiin asettaa” Olin
nyt tdysin varma asiasta.

Marraskuun puolivilissd me-
nimme ensivastaanotolle Helsingin
perinndllisyyslddketieteen yksik-
koon. Ladkari tutki kaikki mahdol-
liset ulkoiset seikat ja totesi, etté ta-
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mé on nyt siind ja siind, onko Mar-
fan vai ei. Aortta voi olla monesta
muustakin syystéd laajentunut. Joi-
takin Marfanille tyypillisid muu-
toksia 16ytyi, osa 16ytyi lievana ja
osaa ei lainkaan. Hén kertoi myos,
ettd isdn kuolinsyystd ei 10ytynyt
selkedsti Marfaniin viittaavaa, eikd
sitd ainakaan ole aikoinaan epdilty.
Hén kertoi geenitestisti, josta asia
voisi varmuudella selvitd. Han sa-
noi, ettd ensin silmédlddkarin lau-
sunto olisi saatava, ennen kuin he
tekisivat paatoksen geenitutkimuk-
sen tekemisesta.

Lahdimme vastaanotolta vield
verikokeeseen. Jos silmissa ei oli-
si Marfanille tyypillisid muutok-
sia, geenitestid ei valttamatta teh-
tdisi lainkaan ja Marfan diagnoo-
sia ei asetettaisi. Kdynnin jdlkeen
ajattelimme, ettd ei miehelldni nyt
valttdmattd olekaan Marfania, on-
han se niin harvinainenkin. Miké
mahdollisuus olisi, ettd juuri mie-
hellédni olisi harvinainen sairaus,
joita on diagnosoitu noin 200 kpl
Suomessa? Tuntui oikeasti toden-
ndkoisemmaltd voittaa Lotossa.
Marraskuusta tammikuuhun elim-
me ldhinnd raskauteen keskittyen
ja vietimme molemmat 30-vuotis
synttareitimme.

DIAGNOOSIN SAAMINEN 2007

Silmélaakari tutki mieheni silmét
tammikuussa 2007, eikd 10ytdnyt
mitddn Marfaniin viittaavaa. Ai-
noastaan likindkd —5,5, mika nyt

ei ole mitddn poikkeuksellista. Ko-
tiimme saapui pian kutsu perinndl-
lisyysladketieteen yksikkdon.

Menimme tammikuun puoliva-
lissé vastaanotolle silld mielin, ettd
nyt meille kerrotaan, ettei Marfa-
nia ole. Perinndllisyysladkéari sanoi
minulle (oli eri kuin ensimmaiselld
kaynnilld), ettd "pitddko tdma tosi-
aan paikkansa, ettd sind maallikko-
na aloit epdilld Marfania ja kukaan
ladkari ei ole koskaan mieheni eld-
mén varrella epdillyt mitd&n?” Han
tokaisi myds leikillddn, ettd ~olet-
ko ajatellut vaihtaa alaa?”” Thmette-
lin hetken hédnen sanojaan kunnes
hén tokaisi, ettd michestini otettu
verikoe jo silloin marraskuussa 1&-
hetettiin Jenkkeihin ja tulos on tul-
lut: michelldni on Marfan.

Raskauteni oli puolessa vélissd
ja 50 %:n mahdollisuus, ettd synty-
méttomalld lapsellamme olisi Mar-
fan. Olisimme voineet selvittd4 asi-
an sikiotutkimuksella istukkanéyt-
teestd, mutta siind olisi ollut kes-
kenmenon riski, joten emme halun-
neet sitd. Oli lapsellamme Marfan
tai ei, halusimme lapsemme syn-
tyvédn, emmeka halunneet vaaran-
taa hdnen eldmaénsi. Loppuraska-
us sujui lievésti sanottuna hieman
sekavissa tunnelmissa. Tieto sii-
td, ettd Marfan varioituu samankin
perheen sisdlld lievistd oireista vai-
keimpiin, ei yhtddn helpottanut ah-
distustani. Kdvimme vield yksityi-
sesti 4D-ultrassa ja pyysin ladkari
tarkastelemaan sydénté, jossa ei to-
dettu mitddn poikkeavaa.

Mieheni sai ldhetteen selkéran-
gan kuvauksiin, kaikki oli normaa-
lin rajoissa, vain lievd skolioosi to-
dettiin. Huhtikuussa mieheni sy-
dénultrassa kaikki oli ennallaan —
seuraava kdynti vuoden padhan.

Postitse saapui melko pitkd yh-
teenveto perinndllisyysneuvonnas-
ta, jossa lukee mm. néin: “Héanel-
le paadyttiin tekemédan Marfan oi-
reyhtyma-epdilyyn liittyen fibrillii-
ni-1-geenin mutaatiotutkimus. Teh-
dyssa tutkimuksessa 16ytyi Marfan
oireyhtymalle tyypillinen mutaatio
eksonissa 62. Tama 10ydos vahvis-
taa Marfan oireyhtymén.”

Sukulaiset informoitiin ja mie-
heni veljelld todettiin geenitutki-
muksessa myos Marfan. Néin ollen
heidén isdlldén se oli ainakin ollut.
Muista sukulaisista emme tdll het-
kelld tieda.

LAPSEMME SYNTYY

Hyviakuntoinen poikamme syntyi
toukokuussa 2007, pituus 49 cm.
Heti kun niin hdnen hieman nor-
maalia pidemmaét sormensa ja var-
paansa, vakuutuin, ettid hanelld on
Marfan. Kitilo sanoi, ettd onhan ne
hieman pidemmit ja lddkéri sanoi,
ettd ellen asiasta mainitsisi, hdn ei
olisi kiinnittdnyt huomiota niihin.
Saimme ldhetteen Lastenklinikalle.
Oloni oli ahdistunut ja kdrsin unet-
tomuudesta.

Poikamme sydénultraus tehtiin
Lastenklinikalla noin 5 kk idssé ja
kaikki oli ok. Tdmén jélkeen oli



Lastenklinikalla perinnéllisyys-
ladkérin vastaanotto ja hén suosit-
teli suoraan geenitestin tekemista.
Joulun alla pojan juuri tdyttdessa
7 kk, geenitestin tulos tuli: hédnel-
lakin oli Marfan. Perinnéllisyys-
l14dkéri sanoi, ettd Lastenklinikalla
hoidetaan keskitetysti kaikki tutki-
mukset ja hoidot. Saimme héneltd
oikeastaan kaiken tarvitsemamme
tiedon ja hidn myds suositteli meille
Mannerheimin Lastensuojeluliiton
Lasten Kuntoutuskotia, jossa sattu-
moisin pidettdisiin pian Marfan pe-
ruskurssi perheille, joiden lapsella
on Marfan.

Toisaalta diagnoosi oli helpotus
epétietoisuuteen ja toisaalta ahdis-
tus, koska nyt tdma oli totisinta tot-
ta eikd toivoa endd voinutkaan eld-
telld. Diagnoosin saamiseen sam-
mui ne pienetkin toivonrippeen ki-
pinit, jotka aina vililld sdkendivit.
Olin tammikuusta -07 saakka poh-
tinut paivittdin olisiko lapsellamme
Marfan vai ei. Ja jos olisi, niin mil-
laisena se hédnelle ilmenisi ja miten
hén siitd selvidisi. Vililld toivoin,
ettd hinelld ei olisi sitéd, toisaalta
aina ndhdessdni hdnen sormensa
ja varpaansa, pieni toivottomuu-
den aalto kouraisi mahanpohjaani
— kylla hénelld oli pakko se olla.
Jalkaterdtkin olivat tdysin samaa
mallia kuin iséllénsa.

Joulu tuli ja joulu meni. Olin eld-
nyt poikamme suhteen epétietoi-
suudessa miltei vuoden, toisaalta
olin sisimmissdni varma, ettd po-
jallamme on tdmi. Endd ei asian
kieltdminen ja unohtaminen autta-
nut. Nyt tdytyi vain sitten hyvéiksya
tosiasiat ja eldd tdimén asian kans-
sa. Mietin, miksi juuri meille piti
kdyda ndin ja miksi jotain sellaista
pitéd edes olla olemassa kuin Mar-
fan. Kédvin kaikki tunteiden kir-
jot ldpi raivosta suruun. Minun oli
miehen diagnoosin tullessa melko
vaikeaa hyviksya koko asia. Usein
kavi myos mielessd, ettd mikéli en
olisi sattumalta tavannut miesta-
ni, hinen diagnoosinsa olisi luul-
tavasti jadnyt tekemattd. Micheni
on ottanut asian rauhallisesti ja on
sopeutunut tdhin hyvin ja nopeasti
— toisin kuin mina.

NYT HUHTIKUUSSA 2008

Poikamme on kehittynyt normaa-
listi ja voi hyvin. Hén kasvaa kes-
kikayrélla eli on ns. “standardi-
mitoissa”, tosin hdn on mielesti-
ni pitkén ja hoikahkon mallinen.
Taté kirjoittaessani han on 11 kk:n
ikédinen iloinen ja ihana lapsi. Mie-
heni kévi juuri syddnultrassa Mei-
lahdessa ja kaikki oli ennallaan —
seuraava kéynti taas vuoden pais-
td. Hén sai vuorokaudeksi kehoon-
sa kiinnitetyn verenpainemittarin.
Kunhan tulokset tulevat, ladkityk-
sen madrdd mietitddn uudelleen.
Verenpaine on syytd saada niin
alas kuin mahdollista ja kotimit-
taus suositeltavaa.

Harvinaisesta sairaudesta huoli-
matta elimme normaalia eldmaa,
ainoastaan miehellédni on sdédnndl-
linen beetasalpaajaldékitys, taytyy
kdydéd syddmen ultradéniseuran-
noissa ja huomioida rajoitukset pai-
navien esineiden nostelussa. Lisdksi
lastamme seurataan normaalia tar-
kemmin, hin tulee kiyméédn sdan-
nollisissa seurannoissa ja mahdolli-
siin muutoksiin osataan nyt puuttua
hyvisséd ajoin. Neuvolakin on nyt
tietoinen, etté tillainenkin oireyhty-
mé on olemassa. Sieltd olenkin saa-
nut kdynneillimme tukea.

Olimme juuri my6s Manner-
heimin Lastensuojeluliiton Las-
ten Kuntoutuskodissa Marfan pe-
ruskurssilla, jonka anti tuli todella
tarpeeseen. Siitd kirjoittelen myo-
hemmin lisda.

Ladketiede kehittyy ja Marfanis-
ta tiedetddn kokoajan enemmén,
vertaistukea on saatavilla ja tule-
vaisuus Marfanin hoidossa nayttaa
melko lupaavalta. Liséksi on aivan
mahtavaa, ettd Suomessa on ole-
massa Marfan yhdistys.

Toivon, ettd poikamme tulevat
mahdolliset oireet olisivat mahdol-
lisimman lievid ja mahdolliset sy-
ddanmuutokset olisivat lddkityksel-
14 jopa kokonaan estettdvissa.

Olen aina ajatellut, etten kestii-
si mitéén téllaista, ja jos kohdalle-
ni sattuisi jotain, en endd koskaan
voisi olla niin onnellinen, kuin mi-
td ilman vastoinkdymisté voisin ol-
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la. Olen huomannut, ettd kylla sitd
vain kestdd ja ihminen on sopeu-
tuvainen.

Sattumalta silmiini osui artikke-
li ”Onni ja miten se saavutetaan”
(you lehti 1/2008): ”Jos onnen tiel-
14 ndkyy mustia pilvid, ei se ehkd
niin kauheaa ole. Daniel Gilbertin
palkittu tiedekirja Stumbling On
Happiness (Kompastellen onneen)
osoittaa meiddn yliarvioivan vah-
vasti, kuinka paljon vaikka tyot-
tomyys, avioero tai vammautumi-
nen vihentdisi onneamme. [hmi-
nen sopeutuu pelkddmiidnsd — ja
kyllastyy tahtomaansa — nopeam-
min kuin uskommekaan.”

Loysin myds toisen tilantee-
seemme osuvan tekstin www.nice-
house.fi/lapsinfo sivuilta: ”Lapsi
voi eldd normaalia eldmédi perheen
kanssa tai pienin rajoituksin. Mo-
nesti perhe saattaa eldd terveelli-
semmin ja rikkaampaa eldma sai-
rauden ehdoilla. Lapsen sairaus
parhaimmillaan kiinteyttdd perhet-
td ja parisuhdetta. Eldméan arvot
saavat uuden merkityksen. Toi-
voa ei pidd milloinkaan menettés,
vaikka tieto vauvan sairaudesta tai
vammasta pistddkin eldmén sekai-
sin. Alkukaaoksen jédlkeen eldmén-
hallinta palaa henkisen ponnistelun
tuloksena. Useilta ihmisiltd 16ytyy
voimavaroja kriittisissd tilanteis-
sa paljon enemmin kuin itse on
osannut kuvitellakaan. Tunteitaan,
suurta pettymysté ja odotusten ro-
mahtamista ei tarvitse peitelld.”

Tulevaisuudestamme emme tie-
dd — mutta kuka muukaan tietdisi?
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