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 Marfanin oireyhtyma ja sen kaltaiset
sairaudet

* Vaikutus liikunta- ja toimintakykyyn
* Fyysinen harjoittelu

e Kuntoutus

* Lapset ja nuoret

* Apuvalineet, ortoosit, painevaatteet
* Lisatietoa




Disclaimer

e Tama luentomateriaali on tarkoitettu Marfanin
oireyhtymaa ja sen kaltaisia sairauksia sairastaville
seka terveydenhuollon ammattilaisille.

* Luentomateriaalin sisaltoa ei ole tarkoitettu
korvaamaan ladketieteellistd neuvontaa,
fysioterapeutin ohjausta tai muuta hoitoa.

e Suosittelen varmistamaan hoitavalta l[adkarilta
tdssa esitettyjen menetelmien/ ohjeiden
soveltuvuuden.
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Marvin Syndrome?
Martian Syndrome?
Muffin Syndrome?

4 Imagine how many lives could be saved if
. everyone in the world knew the signs of

§

IT'S MARFAN
- SYNDROME!




Moniammatillinen yhteistyo...

Se on
keihas!

kaarme!

Himmelfarb J et al. Kidney International 2002; 62: 1524



1. Canyou
2. Canyou
3. Canyou
4. Canyou
5. Canyou

Figure 1. Beighton's modification of the Carter and Wilkinson scoring system.
Give youself 1 point for each of the manoeuvres you can do, up to a maximum of

9 points.

P
b
b
b
b

voermobiliteett

Range of motion

ut your hands flat on the floor with your knees straight? ... 1

gl
yo
end yow ebow 1 1
end yow knee 1 1
end 1

1

your thumb back on to the front of YOur fOIRaMM?..........cccceeeeveees 1
end you ktle finger up at 90” {right angles) o the back of your hand?

I\

Perinnolliset
sidekudos-
sairaudet

Perinnollinen
Familiaarinen
hypermobiliteetti

Huomattavan suuri
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WELL, WE'VE GOT YOUR
X-RAYS BACK

AND WE CAN SEE
ABSOLUTELY NOTHING.
YOU'RE GOOD TO GO.

AWESOME, HAVE
A GOOD DAY.
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Geneettiset aortta- ja sidekudossairaudet, yleista

Aiheuttaa kehon sidekudosten rakennevirheen
* Ei kesta rasitusta samoin kuin normaali sidekudos, ei parane normaalisti, ei kayttdaydy normaalisti

* Koska sidekudos tukee kaikkia kudoksia ja elintoimintoja, vaikuttaa sidekudoksen poikkeavuus koko elimiston toimintaan
* Oirekuvan ja toimintakyvyn huomattava yksilollinen ja paivittainen vaihtelu
* Motorisen kehityksen viivastyma, kompelyys

* Kehon rasituksensietokyky merkittavasti alentunut, hidas palautuminen rasituksesta
* Eikesta arkieldaman rasitusta, kipu tai vamma syntyy normaalista arkielamasta

* Qireet eivat usein vastaa |6ydosta
* Jaykkyyden tunne seldssa — saa polvet suorina kimmenet lattiaan

* Kudosten hidas ja epataydellinen paraneminen

* Kipu, laajat vaikeahoitoiset kivut, hyperalgesia, viivastynyt kipuvaste
* Staattiset asennot ja toistoja sisaltavat aktiviteetit hankalia

* Proprioseptiikan, tasapainon ja koordinaation ongelmat

* Seisominen/ istuminen "epéatavallisessa” asennossa
* "roikkuminen” nivelsiteiden varassa, nivelille tukea dariasennoista
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Living with

MARFAN SYNDROME

is just one body part after
another saying

"You thmk thats bad’?




ample of Blood Pooling and Heart Rate Before and After Sta

Sitting. : After standing for 10 mins
e: 80 Blood Pressure: 100/72 Pulse: 120 Blood Pressure: 9¢
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Marfanin oireyhtyma (MFS Q87.4)
ja sen kaltaiset oireyhtymat

mm. Loeys-Diez, vaskulaarinen EDS






Marfanin oireyhtyma

Marfanoid habitus

Kyphosis
and/or
scoliosis

t Arm-to-height raui \

Joint
Breastbone hypermobility
dips inward or
protrudes

outward

| Upper-to-lower
body segment ratio

Taller & —=
slender build

Flat feet
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Marfanin oireyhtyma

* Vakava harvinainen perinndllinen sidekudossairaus, joka vaikuttaa Marfan Memes
sydameen, verisuonistoon, keuhkoihin, silmiin, luustoon ja ihoon.

* Diagnostiikka: Ghentin kriteeristo (Ghent nosology 2010)
 Vallitsevasti periytyva (1/5000)
* Yhta yleinen miehilla ja naisilla

e Geenivirhe FBN1-geenissa

e Suomessa arviolta 500-1000 marfaanikkoa
* Alidiagnosoitu: Suurinta osaa ei ole diagnosoitu, eivatka he
itsekdan tieda sairaudestaan
 Parannuskeinoa ei tunneta

 Varhaisella diagnoosilla, saanndllisilla ladgkdrintarkastuksilla seka
oikealla laakityksella voidaan ennustetta parantaa ja elinikaa pidentaa

* Marfanin oireyhtyma — Tietoa ja opastusta potilaille, omaisille,
sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisille seka opetustoimen
edustajille

e Marfan syndrome GeneReview



https://marfan.org/dx/rules/
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2016-11/Marfan-opas_2015_web.pdf
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1335/

Marfanin oireyhtyma/ kliininen kuva, oireet

HUOM! Kaikki marfaanikot EIVAT OLE PITKIA!
Lahes kaikilla pitkat ja kapeat sormet

Kasvun kiihtyminen n. 5-v

Pitkaraajaisuus ja pitkat kimmenet ja jalkaterat
Yli 50%:lla pitkat raajat suhteessa vartaloon
Kananrinta, kuopparinta

Skolioosi, kyfoosi

Jalkaholvi usein matala, kantapaassa valgusasento
Lihaksisto vasyy helposti

Selkaydinkanavan kovakalvon laajentuma (duran
ektasia)

Krooninen kipu

Tyrat

* nivustyra tai operaatioarpeen syntyva tyra

Silmaoireet

* likitaittoisuus, silman linssin siirtyma ja verkkokalvon
irtoaminen, kaihi, glaukooma

Sydanoireet, merkittavin aortan tyven
laajentuminen

* I|Imaantuu tai alkaa edeta usein vasta aikuisialla, harvoin
lapsuusidssa

* Aortan seinama on heikko, aortta- ja mitraalilapan vuoto,
aortan sisakerroksen seindman repeama
(hengenvaarallinen)



Vaskulaarinen Ehlers-Danlosin oireyhtyma (vEDS)

* Harvinainen perinndllinen sidekudossairaus

» Alidiagnosoitu (prevalenssi arviolta: 1/50 000-1/200 000)
e EDS:n alamuodoista vakavin

* Hengenvaarallisia komplikaatioriskeja

* Seuranta tarkeaa

* Merkittavimmat terveysongelmat verisuonistossa

* Tyypilliset piirteet

Verisuonten dissekoitumat (=valtimon tai aortan sisimman
seindmakerroksen repedmd) ja repedmat

* Ohut, lapikuultava iho ja mustelma-alttius

* Osalla potilaista tyypilliset kasvojen piirteet (ohuet huulet, ylahuulen
reunasta sierainten tyveen ulottuva keskikouru, pieni leuka, ohut
nenanselka, suuret silmat)

* Valtimoiden, suolikanavan ja/ tai kohdun hauraus
* |lmarinta, ilma-veririnta

* Suolikanavan puhkeamiset, elinten repedmat, mm. kohdun repedma
raskauden aikana

RECOGNIZING THESE SIGNS
“WILL SAVE LIVES”

"A diagnosis...CAN defuse this silent genetic time bomb!"

"The eye CANNOT see what the MIND does NOT know"
Ehlers-Danlos Syndrome (EDS)

THE VASCUMEAR TYPE




Loeys-Dietzin oireyhtyma

* Loeys-Dietzin oireyhtyma on harvinainen perinnéllinen sidekudossairaus.
* Prevalenssi: ei tiedossa
* QOireyhtymaan liittyvia ominaispiirteita:
» kitalakihalkio tai kaksiosainen kitakieleke,
* silmien sijainti tavallista etdaampana toisistaan,
e aortan pullistuma ja dissekoituma,
* huomattavan kiemuraiset valtimot
e Muita Marfanin kaltaisia sairauksia korkeampi aortan kaaren seka sepelvaltimoiden dissekoitumisriski
seka kallonsisaisten aneurysmien riski.
* Loeys-Dietzin oireyhtyma jaetaan kuuteen eri alatyyppiin sen mukaan, missa geenissa mutaatio on.
* QOireyhtyma on huonosti tunnettu, mika johtaa usein oikean diagnoosin viivastymiseen.

e Lue lisda taalta

22


https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2017-06/Loeys-Dietz-oireyhtyma_2014-06-16_web.pdf

Marfan ja fyysinen harjoittelu



DEM SO

HEY GUYS, I'M GONNA
- GETBIG AND STRONG!




Marfan ja fyysinen harjoittelu

* Marfanin oireyhtymalla on huomattavia vaikutuksia arjen toimintoihin
* Tiedon puute: Liikuntaan liittyy epavarmuutta - mita voi turvallisesti tehda?
* Liikkumisen rajoitukset, ladkehoidot, kipu, fatiikki, psyykkinen jaksaminen, leikkaukset yms

* Aktiivisena pysyminen ja saannoéllinen, maltillinen lilkunta on tarkeaa tuki- ja liikkuntaelimistdn, sydan- ja verisuoniston
seka psykososiaalisen terveyden kannalta

e Liikuntaharrastuksesta tulee aina keskustella hoitavan laakarin kanssa!

* Rasituksen aikana: syke alle 110 lyontid/ min. (jos beetasalpaaja, syke alle 100 lyontid/min.), rasittavuus noin 50%
maksimaalisesta suorituksesta

* Viime vuosina sykerajoista on alettu tapauskohtaisesti joustaa, TIETOA TARVITAAN LISAA, YKSILOLLINEN OPASTUS
TARKEAA!

* Rasittava ja voimakkaita ponnisteluja vaativa kuormitus voi johtaa terveydelle hengenvaarallisiin sydan- ja
verenkiertoelimistén ongelmiin.

* TULE-ongelmat vaikeuttavat liikkumista.
* Pitkaraajaisuus, yleinen lihasheikkous, yliliikkuvuus vaikeuttavat liikkeiden hallintaa

* Tulee huomioida sidekudosten hauraus ja nivelten yliliikkuvuus sekda muutokset selkdarangan ja alaraajojen luisissa
rakenteissa
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Marfan ja fyysinen harjoittelu

* Dynaaminen matalatehoinen fyysinen harjoittelu/ aktiivisuus

* Tulee valttaa korkeatehoisia staattisia harjoitteita

e Staattisissa lajeissa verenpaineen yhtakkinen nousu voi kuormittaa sydan- ja verenkiertoelimistoa liikaa

* Arki- ja hyotyliikunta

* Suositeltavia lajeja: kavely, uinti, vesijuoksu, pyoraily, pilates, kevyt kuntosaliharjoittelu

* Tarkeaa loytaa oma tapa harrastaa liikuntaa

 Kilpaurheilu, kontaktilajit, painonnosto ja lajit, joissa yhteentérmays on mahdollista, eivat ole suositeltavia
* Lajit, jotka aiheuttavat voimakkaita paineenvaihteluja, esim. sukeltaminen, ovat kiellettyja.

* Harjoittelussa on valtettava tyontamista, punnertamista, voimakkaita vetoliikkeita ja istumaan nousuna
suoritettavaa vatsalihasharjoitetta

 Marfan Foudation: Physical Activity Guidelines
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https://marfan.org/wp-content/uploads/2021/09/FINAL-Physical-Activity-Guidelines-11_17.pdf

Borgin asteikko liikunnan rasittavuuden

arvioinnin apuna

* Yleisin ongelma: harjoitus/ harjoitteet ovat (silla
hetkelld) lilan vaativia

» Syketaajuus ei aina ole hyva mittari harjoituksen
rasittuneisuuden arviointiin (beetasalpaajat).

* Henkilon kokemaa rasitusta fyysisen suorituksen
aikana kuvaava Borgin asteikko (6 — 20) on hyva
mittari.

* Marfaanikoille sopiva rasitustaso 10-13.

e Talle valille asettuvalla rasitustasolla ”pitaa
pystya puhumaan puuskuttamatta” (PPPP)

KUINKA RASITTAVALTA LIIKKUMINEN TUNTUU

JUURINYT?

6

7 erittdin kevyt

8

9 hyvin kevyt

10

11 kevyt / sallii laulun nd

Ei juuri
hengasty-
mista

Vahan
hengasty-
mista
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Marfan ja liikunta

Taulukko 9.1 Liikuntasuositus potilaille, joilla on aortan laajentuma (Saeed ym. 2007, 105).

Suositeltavaa liikuntaa Esimerkit

Ei-kilpailullista Reipas kavely Nopeat pysahdykset
dynaamista liikuntaa

Vapaa-ajan pyoraily Nopeat

Toistettavuus 3-4 kertaa viikossa suunnanvaihdokset

Aerobinen aktiviteetti Hidas holkka

noin 50 % max. Hidastempoinen Tormaily pelaajaan/
tennis esineeseen

Matalat sykkeet : : — .

* Syke alle 110 Kevyet irtopainot E‘gﬁsrégtely/pamon-

» Syke alle 100, beetasalpaaja
kaytossa Suuria vaihteluja

lmanpaineessa

Sukellus
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Kuntoutus



Laakinnallinen kuntoutus

e Laakinnallinen kuntoutus
 mm. kuntoutustutkimukset ja -neuvonta, erilaiset terapiat, apuvalineet ja
sopeutumisvalmennus
* Kelan vaativaa ladkinnallinen kuntoutus
* Sairaus tai vamma aiheuttaa huomattavia vaikeuksia arjen toiminnoista
suoriutumisessa ja osallistumisessa
e Kuntoutussuunnitelma

* Laaditaan kuntoutujan, l[aheisten ja kuntoutukseen osallistuvien ammattilaisten
vhteistyona
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Dominoefekti...
...Kuntoutuksesta apua!

Akuutti vamma/ ylirasitus
» Rasitusvamma, kipu

» Lihasspasmi, lihasepatasapaino

» Huono parantuminen, asentotunnon
heikentyminen

» Kompensatoriset liikemallit, liikkumisen
pelko

» Dominoefekti - yha uusi
kehonosa kipeytyy/ rasittuu/
heikentyy — = = — — _

-

. . . ~
,° > Krooninen laaja-alainen ~ _
( kipu, toimintakyvyn ja \
v eléménlaadun voimakas _’

e mm = ==
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Perusteellinen anamneaesi ja oireiden kartoitus

Liitannaissairauksien kartoitus ja hoito

Vaikutukset arjen toimintakykyyn

Perusteellinen kliininen tutkiminen

>P< rm4-=22CCOWL
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Yksilollinen,
oireenmukainen

hoito ja
kuntoutus



IWEIRENEL

kuntoutuksessa

* Moniammatillinen

* Kokonaisvaltainen

* Hoito- ja kuntoutussuunnitelma

* Pitkdaaikanen hoitosuhde

* Yksil6llinen, kuntoutujalahtdinen, jaettu paatoksenteko

* Tiedon antaminen, supportio

* ICF: Suoritukset ja osallistuminen

* Voinnin ja toimintakyvyn laaja-alainen arviointi ja seuranta
* Arjessa selviytymisen laaja-alainen tukeminen

* Loydosten ja oireenmukainen

* Realistiset tavoitteet kuntoutujan arjesta (GAS)

e Aktiivisuuden ja levon rytmitys, riittava palautuminen tarkeaa
* Pitkajanteisyys, saannollisyys, tuloksia TODELLA HITAASTI

* Priorisointi

* Kirurginen hoito, leikkauskomplikaatiot, leikkauksista toipuminen, pre- ja
postoperatiivinen kuntoutus

Artikkeli/ Hanna Markkula: Ehlers-Danlosin oireyhtymaa ja vliliikkuvuuskirjon

oireyhtymaa sairastavan hoito ja kuntoutus
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https://1591828.168.directo.fi/@Bin/0100b0db33e85f5cc62532242614cd56/1687118024/application/pdf/387539/Kuntoutus_artikkeli.pdf
https://1591828.168.directo.fi/@Bin/0100b0db33e85f5cc62532242614cd56/1687118024/application/pdf/387539/Kuntoutus_artikkeli.pdf

Jaettu paatdksenteko

Optimal
decision

34



I can only do

Wednesdays and
Thursdays.

How flexible
are you?




”Mistéd on aiemmin ollut
sinulle apua? Mika ei

Haastattelu ole quttanut? Mikd on

pahentanut oireitasi?”

* Kayta paljon aikaa ®
» Kayta oirepiirrosta apuna
* Miten parjaa arjessa, toimintakyvyn vaihtelu

* Tanaan kavelylenkilla — huomenna vuodepotilas

* Muut ongelmat:

* Sydantuntemukset, nako, verenvuodot, maha-
suolikanavan ongelmat autonomisen hermoston
saatelyn ongelmat yms.
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Tutkiminen
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Tutkiminen, toimintakyvyn arviointi

* Kokonaisvaltainen ote

* Tutki osissa kuntoutujan tuntemuksia kuunnellen,
sensitiivisesti

* Ns. ”normaali” tutkiminen saattaa romahduttaa
toimintakyvyn

* Mikali I16ydos ei vastaa kuntoutujan tuntemusta,
ratkaisevaa on asiakkaan tuntemus

Kuuntele,
dld vddntele.

Asento, kompensatoriset lilkkemallit
Kipu
Nivelliikkuvuus

* Ligamenttien testaus

e Lihastestaus

Tasapaino, proprioseptiikka, hahmotus
Kehon mittasuhteet

Sydan (verenpaine, syke yms)
Neurologiset testit

Dysautonomia

lho

Spesifit testit ongelmien mukaan
Liitannaisoireet ja -sairaudet
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mitaan
matkan

Kuntoutuksen progressio Y ciricota

varrella...

1 Systeemisten liitannaissairauksien hallinta: Turvallinen kuntoutus, Red Flags,
|aakarin arvio, edukaatio, fysio- ja/tai toimintaterapia, muut tukipalvelut

2 Vahennetdan sentraalista ja perifeerista sensitisaatiota, kivun hoito

3 Hyva asento, ryhti, nivelten linjaus, kehon biomekaniikka, nivelten suojaaminen,
ortoosien asianmukainen kaytto

4 Proprioseptiikan ja motorisen kontrollin harjoittelu, relaksoidaan suojaspasmissa
olevat lihakset

5 Stabilointi, voimaharjoittelu, lihasten joustavuus, aerobinen harjoittelu

6 Oikean linjauksen ja liikkeiden integrointi arjen toimintoihin

7 Edukaatio: pahenemisvaiheiden hallinta, leikkauksista kuntoutuminen

39



Keskeiset menetelmat

* Kivun hoito

* Fatiikin hoito - Pacing

* Manuaalinen terapia

* Sydankuntoutus

* Harjoitteluterapia

* Allasterapia

* Dysautonomian hoito

* Teippaus ja kinesioteippaus
* Ortoosit

* Kompressiovaatteet

* Apuvadline- ja palvelutarpeen arvio

* Coping strategiat — miten elaa sairauden kanssa



Manuaalinen terapia PLEASE
.+ Huomio HANDLE WITH CARE

e Herkistynyt kipujarjestelma

 Kudosten huono rasituksensieto
* Yliliikkuvat nivelet
* lhon ja verisuonten hauraus

* Liitdnnaissairaudet/ oireet

* Keskeista * * PTHANK YOU * *

* Kivun hoito

* Pehmytkudosten ja faskioiden kasittely
* Nivelten ja hermokudoksen mobilisaatio
* Triggerpisteiden kasittely

* Lymfaterapia




Enemman kyse
liikekontrollin
ongelmista kuin
hypermobiliteetista




Harjoitteluterapia

* Sydankuntoutus * Huomioi:

* Kivuttomuus * Sydan- ja verisuoniston ongelmat, Red Flags

* Aerobinen harjoittelu * Herkistynyt kipujarjestelma

* Allasterapia * Autonominen hermosto

* Hengitys, rentoutuminen, stressin hallinta * Huono rasituksensieto - Tarpeeksi pitka palautuminen
* Nivelten stabiliteetti * Yliliikkuvat nivelet

* Tasapaino ja koordinaatio * Toimintakyvyn vaihtelu

* Liikekontrolli, lihasketjujen aktivointi, eksentrinen, konsentrinen * Aistikuormitus

* Pystyasennon ja keskivartalon hallinta

* Kehon hallinta ja hahmotus, proprioseptiikka

* Dynaaminen harjoittelu (kuormittaa vahemman sydanta)
* Voimaharjoittelu

* Vatsa- ja selkdlihakset, alaraajojen lihakset

* Toiminnallinen harjoittelu

*  “warm-up” ja “cool-down”



Harjoittelun periaatteet

e Arkitoimiin integroiminen

* Progressiivisuus
 TODELLA HITAASTI...

* Eisaa lisata kipua tai pahentaa oireita

* Kivun hoito ennen harjoittelun aloittamista

* Dysautonomian hoito ennen muuta harjoittelua
* Nivelten suojaaminen

* Matalatehoinen harjoittelu keskeista

* Feedback

* Manuaalinen

* Video

* Peili

* Kinesioteippaus

Painoa kantamattomat alkuasennot
» pystyasento ja toiminnalliset harjoitteet

Proksimaalisesta distaaliseen
Stabiloivasta dynaamiseen

Eristetysta koordinoituun

Suljetusta avoimeen kineettiseen ketjuun

Inaktiivisten lihasten herattely, yliaktiivisten
relaksointi



Hahmotus

* Heikentaa asennon hahmottamista

* Immobilisaatio ja kipu heikentaa
proprioseptiikkaa

. R_eseEtoreitq onrunsaasti .
nivelkapseleissa, janteissa ja lihaksissa

* Proprioreseptorien avulla aivot saavat
tietoa asennosta ja liikkeista

* liikkeiden saately ja suorittaminen

e Apua hahmotukseen
* Painevaatteet
* Ortoosit N
* Kinesioteippaus
* Fasilitointi
* Liikeharjoittelu
* Allasharjoittelu

s News Agency
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Saako venytella?

Pinnallisten lihasten ja lihasten co-kontraktion
kayttd asennon sailyttamiseen

* lihaskireys, kipu, jaykkyys

Milloin/ miten venytell3?

. Erotettava, milloin oire johtuu ylirasituksesta tai
hermokudoksesta tms, milloin lihaskireydesta?

. Venytys kohdistettava juuri oikeaan kohtaan,
eriytetysti

. Opetettava kuntoutujalle, mieluiten ohjatusti
terapiatilanteessa

. Ei pitkia venytyksia, esim. 5 s alussa hyva pituus

. Ei saa lisata kipua

. Hellavarainen

. Jannitys-rentoutus

. Nivelten suojaaminen -— \
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HEALTHY FOOT
POSTURE

FLATFOOT
POSTURE

COPYRIGHT © MASS4D® INC - WWW.MASS4D.ORG

7

Lattajalka vaikuttaa
kaikkeen!

Lantion pettaminen seistessa pahentaa lihasten
ja janteiden tilaa

Lihasheikkous ja heikko kehotietoisuus

Lihakset/janteet ovat ylivenyttyneet, limapussi
artynyt

Lattajalat aiheuttavat polvien ja lantion
sisakierron, mika kuormittaa lonkan lihaksia ja
janteita

Ortoosit usein tarpeen alaraajoen oikean
linjauksen tukemiseksi







Harjoitusten haasteellisuuden lisaaminen

 Enemman proprioseptista palautetta > vahemman palautetta
* Enemman ulkoista tukea (esim. kuntoilulaitteet) > epavakaammat painot (vapaat painot tms)
* Seisominen/istuminen tukevalla alustalla > pehmea tai epavakaa alusta

» Keskittyminen yhteen niveleen/liikkeeseen > monimutkaisemmat liikkeet
» Keskittyminen harjoitukseen > harjoittelu hairiotekijoiden kanssa

* Mid range liikkeet > koko liikelaajuus

* Hidas > nopeampi

* Vahainen kuormitus > suuri kuormitus (sietokyvyn mukaan)

e Silmat auki > silmat kiinni
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| HAVE LECG LIFTING AS MY
PHYSICAL THERAPY EXERCISE.
THAT'S HYPERMOBILITY FOR YOU.

N —
e
N —
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Pacing fatiikin hallinnan apuna
Aktiivisuuden rytmitys



* Fatiikki: kuntoutujan subjektiivinen tuntemus vaikeasti heikentyneesta
energiatasosta, ei ole suhteessa aktiivisuuteen tai kuormitukseen,
tavanomainen lepo tai uni ei lievita.

* Akku tyhjana, vaikka yon ollut latauksessa. Akku loppuu yhtakkia.

e Akku sokona? laturi rikki?

Pacing fatiikin
* Vaikuttaa heikentavasti fyysisiin ja kognitiivisiin toimintoihin,

h a | | | n n a n elamanlaatuun, sosiaaliseen osallistumiseen, leikkiin, koulunkayntiin,
opiskeluun, tyohon.

a p u n a * Energian hallinnan menetelmien, kuten pacing, opastaminen, oireiden
mukaan saadelty aktiivisuus.

* Apuvidlineiden myontaminen ja kayton opastus, ympariston
mukauttaminen tarpeen mukaan

* Henkilokohtainen avustaja, tyon muokkaus, opiskelun, koulun muokkaus...

* Seuranta
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Pacing -

rasitusikkuna

RAS 1 TVUS-

IKKUNA e""‘“’““"’
< VAKSAMINEN

ILMAN ROMAHDUSTA

ok e
<‘_wxbmc,‘\s LEPO
E\ ENERG\AA
EOES PERUS=—

AINEENVAIH
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https://www.youtube.com/watch?v=fVoCJT-YRzk&t=16s

Pacing - aktiivisuuden rytmitys

Kohdistuu kaikkiin arjen toimintoihin
* Fyysinen, kognitiivinen, psyykkinen ja sosiaalinen aktiivisuus ja
palautuminen

TAVOITE: pitaa rasitus yksilollisesti sopivissa rajoissa, yksilollinen
rasitusikkuna

PAAIDEA: Aktiviteetteja tehddan tauottaen, yksildllisen rasituksensiedon
mukaan siten etta voimavaroja ei yliteta, valiten energiaa saastavia
tapoja ja priorisoiden

VA4

* “must do”, “might do”, “may do” activities

Baseline: aktiivisuuden taso, joka ei paivasta toiseen toistettuna aiheuta
liiallista kuormitusta

Aktiivisuus ei saa pahentaa oireita

Optimaalinen suhde lepoa ja aktiivisuutta lievittaa oireita
* Lepo osaksi arkirutiineja
* Valtetaan: “Push and crash” -syklit

IT'S OKAY IF YOU
NEED TO PAUSE OR
SLOW DOWN EVERY

NOW AND THEN.




Pacing fatiikin
hallinnan apuna

* Opastus fatiikista ja sen vaikutuksista fyysiseen, kognitiiviseen,
emotionaaliseen ja sosiaaliseen energiankadyttoon, laadukkaan
unen ja levon merkityksesta seka fatiikin usein episodimaisesta
ja ennalta arvaamattomasta luonteesta. 00

* Yksil6llisten laukaisevien tekijoiden selvittaminen aktiivisuus- ja
oirepadivakirjojen avulla, priorisointi- ja suunnittelustrategiat, 12 |13 |14 |15 |16 [17 [18 |19 |20 |21 |22 |23
tehtavien delegointi, laadukas lepo osaksi arkirutiineja

* Yksilollisen aktiivisuus- ja energiankayton suunnitelman
laatiminen oman rasitusikkunan puitteissa, joka minimoi oireet,
sykkeen seuranta, omahoidon ohjaus

12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23

* Hyvia vinkkeja myos fatiikista karsivalle marfaanikolle:
e Koronasta kuntoon rasituksensieto ja omaseuranta

4 Lepo Matala taso Keskitaso 4 Korkea taso


https://www.hyvakysymys.fi/kurssi/koronastakuntoon/rasituksensieto-ja-omaseuranta/
https://www.hyvakysymys.fi/kurssi/koronastakuntoon/koronasta-kuntoon-materiaalipankki/

Visible

Aktiivisuuden seuranta,
kehitetty mm.
seuraaviin sairauksiin:

EDS, ME/CFS, Long
Covid, fibromyalgia

S

Today, 12 October

Evening check-in

Record today's symptoms and exertion

( 9 ) Morning pace score | Beta

Your body is doing better today compared to your
recent baseline. Remember that you know your
body best and pace yourself.

@ Sleep



https://www.makevisible.com/

Dysautonomia ja hengitys



SYMPATHETIC PARASYMPATHETIC

Sympathetic Ganglia
/Constncts

Dilates Pupils : Pl ¥ 4 @ Pupils

Inhibits . | | : Stimulates
Salivati A Salivation

Bronchial e 1
Dilation

Increases Heart Rate Bronchial

| & : i .\, Constriction

Inhibits Digestion —| J

"““‘f' " Increases

Stimulates Glucose Contractility

Release by Liver

Stimulates Epinephrine & - Stimulates
Norepinephrine Release / $ . Gallbladder

Contracts

Relaxes Bladder Bladder

Contracts Rectum Relaxes Rectum

Orgasm

Ejaculation Vaginal Lubrication

Erection

']
Peripheral Vasoconstriction ‘A Peripheral Vasodilation




Autonomisen hermoston toimintahairio

eli dysautonomia

« Dysautonomia on tyypillinen oire k.o. potilasryhmilla
« Esim. PoTS (Posturaalinen ortostaattinen takykardiasyndrooma)

« Dysautonomiaan viittaa:

« Oireet selkeasti voimakkaampia ja esiintyvat yleensa pystyasennossa, erityisesti
aamuisin sangysta noustessa voimakkaat oireet

« Oireet (tai osa oireista) helpottavat makuulla

 Oireita voi esiintya jopa tavallisten arkitoimien yhteydessa tai makuulla
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Hengenahdistus,
hyperventilaatio

Lampaotila-
intoleranssi,
liikahikoilu

Vapina, heikkous,
lihaskipu, turvotus,
acrocyanosis,
levottomat jalat,
neuropaattinen kipu.

POTS - Signs and Symptoms

Fatiikki, rasitusintoleranssi, PEM

Ahdistus, ylivireys, masennus,
aivosumu, heikentynyt muisti,
paansarky, migreeni, huimaus,

tajunnan menetys/
pyortyminen, nadn
hamartyminen, unettomuus.

Takykardia,
sydamentykytys,
rintakipu,
hyper/hypotensio.

Pahoinvointi, ripuli,
ummetus, turvotus, vatsan
kouristelu.
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Dysautonomia, PoTS - |aakkeeton hoito

* Hyva neste- ja suolatasapaino - Huomioitava korkea verenpaine, munuaissairaus, sydan- ja
verenkiertoelimiston sairaus

* Pienet ateriat usein / sdanndllisesti
* Ruokailun valttaminen alle 1h ennen harjoittelua

« Ravintoon, kofeiiniin, alkoholiin, kuuman ja Iampatilan vaihteluiden, harjoittelun aikana/ valittomasti
jalkeen, stressi ja muiden yksilollisten triggereiden valttaminen

* Vuoteen paapuolen kohottaminen

 Riittava lepo ja uni ja asteittainen nousu vuoteesta

* Pitkaan paikallaan seisomisen ja pitkaan paikallaan istumisen valttaminen
» Suihkussa kaynti istuen, hiustenpesu paa polvien valissa

* Tasainen lampotila kotona, monilla lamp6 pahentaa



Dysautonomia/ PoTS - Laakkeeton hoito

Start slow

* Kompressiovaatteet (korkeavyotardiset housut parhaat) and low!

* Apuvadlineet

* Asentomandoverit, jotka aktivoivat alaraajojen lihaksia laskimopaluun parantamiseksi
* Seisominen jalat ristissa
* Painon siirrot seistessa
* [stuminen polvet lantion yldapuolella (jalat jakkaran paalla)

* Harjoittelu yhta alkuasentoa matalammassa kuin pystyy olemaan
* Aloitetaan makuulla laskimopaluuta lisdavista alaraajojen voimaharjoitteista
» Keskivartalon harjoitukset vahentavat nesteen kertymista vatsan alueelle
* Aerobinen harjoittelu
* Allasharjoittelu
* Rentoutus- ja hengitysharjoittelu, mindfulness, meditaatio, vagusharjoitteet
* Matalatehoinen jaahdyttely harjoittelun jalkeen
* Maltillinen eteneminen



Dysautonomiaoireiden
lievittaminen: Tuetut asennot

Parasympaattista hermostoa voidaan aktivoida myds
erilaisilla kehon asennoilla.

Selinmakuu (kevyt tuki polvien ja tarvittaessa niskan
alla) on usein hyva asento mm. hengitysharjoituksille.

vartalon kierrot ja kevyet eteen taivutukset
aktivoivat parasympaattista hermostoa.

Tarkeaa on, etta asennossa pystyy rentoutumaan.
Asento ei saa aiheuttaa kipua

Tyynyilla tukemalla voi rakentaa juuri itselleen
sopivan asennon.
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Hengitys- ja rintarangan liikkkuvuusharjoitteita

: 44 3
e e =
- > R e, e
Palleahengitys Huulirakohengitys Rintarangan liikkuvuusharjoitus

Aktiivinen huokaaminen “helpotuksen huokaisu”
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https://www.youtube.com/watch?v=_SuQaw-VbbI&list=PL_J3yMteTVjhys0umhAeuGMoyP1mrNfv1&index=2&pp=iAQB
https://www.youtube.com/watch?v=XN6iQug2qG0&list=PL_J3yMteTVjhys0umhAeuGMoyP1mrNfv1&index=4&pp=iAQB




Lasten ja nuorten erityistarpeet

Kuntoutustarpeen arviointi
Fyysinen, psyykkinen, sosiaalinen toimintakyky

Moniammatillisuus

Lilkunta- ja toimintakyvyn ja motorisen kehityksen tukeminen . \gnis Patron

BAKOUMBH

Laakari, pitkdaikainen hoitosuhde ja seuranta (sydan yms seuranta)

Fysio- ja toimintaterapia, liikunta- ja toimintakyvyn arviointi ja seuranta

Yksilollinen, oireenmukainen kuntoutus, jossa huomioidaan lapsen/ nuoren ikd ja kehitystaso
Ortoosien ja apuvalineiden tarpeen arvio

Lapsen/ nuoren ja perheen tukeminen ja neuvonta

Koulun/ paivdakodin henkildkunnan neuvonta

Nuoren hoidon jatkuvuudesta huolehdittava, kun siirrytaan aikuisten palveluihin.

Rohkaisu ja opastus liikkkumaan ja leikkimaan sairauden rajoissa monipuolisesti

Miten osallistua liikuntaan ja leikkiin ja saada iloa, onnistumisen kokemuksia ja sosiaalisia kokemuksia turvallisesti?
Rajoitukset & mahdollisuudet > Millaista liikuntaa diagnosoitu lapsi/ nuori voi harrastaa pitkdaikaisesti?

Miten tukea nuorta kilpaurheilijaa, jolla diagnosoidaan Marfan tai sen kaltainen sairaus? Henkinen tuki, vertaistuki...

* Elamassa tulisi olla jotain mukavaa! Sopivan haastava liikunta, musiikki, taide...
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Koulun/ opiskelun tukeminen

* Koulunkéayntia/ opiskelua tukeva yksildllinen suunnitelma, luodaan
yhdessa perheen ja lapsen/nuoren seka kouluyhteison ja koulu- tai

opiskeluterveydenhuollon kanssa, tarpeen mukaan erikoissairaanhoidon
konsultaatio

* Koulun/ opiskelun tukeminen

Henkilokunnan ja kanssaopiskelijoiden/ padivakotiryhman informointi
Yksilollinen opintosuunnitelma, joustava osallistuminen
Hiljainen lepopaikka, jos fatiikkia

Hissi tai muut apuvalineet liikkumiseen kerrosten valilla
Lilkuntaan osallistumisen yksilollinen muokkaaminen
Joustavuus aikatauluissa

Mahdollisuus kayttaa elektronisia laitteita
Muistiinpanot opettajalta tai toverilta

Lupa syoda valipaloja

Sopiva tuoli, pulpetti, valineet

Kirjoittamisen apuvalineet

g ﬂa r%;rféns 1’ i
ELNE




Apuvalineet, ortoosit, painevaatteet, teippaus



Apuvalineet, ortoosit,
kompressiotuotteet, teippaus

Tuet

Brace for the
activity, think

Mahdollistaa aktiivisuuden
* Suojaa esim. dislokoituneen nivelen prevention!
* Ennalta ehkdisee esim. Dislokaation
Kompressiotuotteet

* Proprioseptiikka ja kipu: max. 1-luokan kompressio
* Huomiotava herkistynyt neuraalikudos, dysautonomia, sydan
Teippaus, kinesioteippaus

* Ed. mainittujen lisdksi parantaa asentotuntoa

* Huomioitava iho!

Yksilolliset liikkumisen apuvalineet ja pienapuvilineet

Opinnaytetyo. Painevaatteen merkitys arjessa : yliliikkuvien nivelten aiheuttamat arjen
haasteet ja painevaatteen kaytolla saavutetut muutokset. Laukkanen, Marja (2016)
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https://www.theseus.fi/handle/10024/108288
https://www.theseus.fi/handle/10024/108288













Kaularangan instabiliteetti: suositellut kaulatuet

Thuasne Eclipse™, which is adjustable and provides a solid chin rest
Aspen Vista™ with or without the thoracic extension for more support
Miami J™ for more specific fitting of long or short and thin necks and short stout necks
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Body Braid: Joint Compressnon and Support

Core Braid Targets Key Points to Naturally Correct
Posture and Improve Coordination

Russek: HSD 105: Posture & Joint Protection

Body Braid
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https://bodybraid.com/pages/hypermobility-eds

Mirror glasses

“Upright” posture biofeedback;
https://www.uprightpose.com

https://www.lowes.com/pd/Uncaged-

Ergonomics-Adjustable-Height-Reading-
Stand/

Russek: HSD 105: Posture & Joint Protection
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Silverringsplint /
Lymed /
Villa Manus

ykslloliistd patvelua ortoosien ja lastojen valmistuksessa.

OTA YHTEYTTA

YMED

Ladkinnallisid painevaatteita
Tampereen sydamesta

Meilld on o

\l DIV INUIE DL
\ COMPANY # Splint Store  Problems Addressed About Consumers Therapists Resources Contact

SLEEK: STYLISH. SUPPORT.

Farticipate in the activites you love.

Beautiful, durable sterling silver and gold splints.
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https://www.silverringsplint.com/
https://lymed.fi/
https://villamanus.com/

Lisamateriaali

Tutkiminen, diagnostiikka
Beighton-asteikko

5-pisteen hypermobiliteettikysely
Lomake kliinisen tutkimisen avuksi
Ghentin kriteeristo 2010
Lisalukemista, linkkeja




Hypermobiliteetti

Assessing Joint Hypermobility

 Beightonin 9-pisteen asteikko

* BS:a ei tulisi kayttaa yksinaan
arvioimaan yleistynytta
hypermobiliteettia!

e 5-part Questionnaire for
Hypermobility
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https://www.ehlers-danlos.com/assessing-joint-hypermobility/
https://www.ehlers-danlos.com/assessing-joint-hypermobility/
https://www.ehlers-danlos.com/assessing-joint-hypermobility/

A. 5th FINGER /
‘PINKIES’

Test both sides: Rest palm
of the hand and forearm a
flat surface with palm side
down and fingers out
straight.

Can the fifth finger be
bent/lifted upwards at the
knuckle to go back
beyond 90 degrees?

If yes, add one point for
each hand.

POINT
FOR EACH
THUMB

C. ELBOWS

Test both sides: With arms
outstretched and palms
facing upwards, does the
elbow extend (bend too far)
upwards more than an extra
10 degrees beyond a normal
outstretched position?

If yes, add one point
for each side.

E. THUMBS

Test both sides: With the
arm out straight, the palm
facing down, and the wrist
then fully bent downward,
can the thumb be pushed
back to touch the forearm?

If yes, add one point for
each thumb.

E. SPINE

Bend forward, can you
place the palms of your
hands flat on the floor in
front of your feet without
bending your knees?

If yes, add one point.

D. KNEES

Test both sides: While
standing, with knees
locked (bent backwards
as far as possible), does
the lower part of either
leg extend more than 10
degrees forward?

If yes, add one point for
each side.
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Beighton score

Experts encourage clinicians to look more broadly than just testing the Beighton Score in a person presenting
with local or widespread injuries and joint pain that they suspect may be related to hypermobility.

Beighton Score.

1. Passive dorsiflexion and hyperextension of the
fifth metacarpophalangeal joint beyond 90°

2. Passive apposition of the thumb to the flexor
aspect of forearm

3. Hyperextension of the elbow beyond 10°

4. Hyperextension of the knee beyond 10°

5. Forward flexion of the trunk with the knees
fully extended so that the palms of the hands rest
flat on the floor

TOTAL

LEFT

/9

RIGHT

With the palm of the hand and forearm resting on a flat surface
with the elbow flexed at 90°, if the metacarpal-phalangeal joint
of the fifth finger can be hyperextended more than 90° with
respect to the dorsum of the hand, it is considered positive,
scoring 1 point.

With arms outstretched forward but hand pronated, if the thumb
can be passively moved to touch the ipsilateral forearm it is
considered positive scoring 1 point.

With the arms outstretched to the side and hand supine, if the
elbow extends more than 10°, it is considered positive scoring 1
point.

While standing, with knees locked in genu recurvatum, if the
knee extends more than 10°, it is considered positive scoring 1
point.

With knees locked straight and feet together, if the patient can
bend forward to place the total palm of both hands flat on the
floor just in front of the feet, it is considered positive scoring 1
point.
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The 5-Part Questionnaire for Hypermobility

— The 5-Part Questionnaire for Hypermobility

1. Can you now [or could you ever] place your hands flat on the floor without bending your knees?

2. Can you now [or could you ever] bend your thumb to touch your forearm?

3. As a child, did you amuse your friends by contorting your body into strange shapes or could you do the splits?
4. As a child or teenager, did your kneecap or shoulder dislocate on more than one occasion?

5. Do you consider yourself "double-jointed"?

Answering yes to 2 or more of these questions suggests hypermobility (sense 85%, spec 90%)

The 5-part questionnaire was designed as a quick check to see if someone has or may have had hypermability (Hakim and Grahame, 2003). It has been used in clinics and
in research and has been translated for use in several languages and tested in several countries (Glans et al,, 2020).

It was tested and designed as an alternative to the Beighton score. If you answer 'yes’ to two or more of the questions, it strongly predicts a Beighton score of 4 or more,
4 being the cut-off point in criteria at the time the questionnaire was published.
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Hypermobilitteetti, sidekudoksen poikkeavuus, symptoms and signs @Hanna Markkula

YLILIIKKUVUUS, NIVELISTO

2-sivuiden lomake kliinisen tyon avuksi.

Tekija: fysioterapeutti Hanna Markkula

Oletko mielestdsi huomattavan notkea

OI-OIREET

Peukalo kyynarvarteen oik

Huimaus, pyortyminen

Peukalo kyynadrvarteen vas

Syddmen sykkeen heittelyt, tykytykset

Pikkusormi yli 90 astetta oik

PoTS, dysautonomia

Pikkusormi yli 90 astetta vas

Lammadnsdatelyn hairiot

Kyynarnivel yli 10 astetta yliojennukseen oik

Poikkeava vasyvyys/ uupumus

Kyynérnivel yli 10 astetta yliojennukseen vas

KOGNITIO

Polvinivel yli 10 asteen yliojennukseen oik

Muistin/ keskittymisen ongelmat

Polvinivel yli 10 asteen yliojennukseen vas

Aivosumu

Eteentaivutus polvet suorina kimmenet lattiaan

Puheen tuoton/ ymmarryksen ongelmat

Sijoiltaanmenot, Missa nivelissa?

ASENTO, LIIKKUMINEN

Nilkan nyrjdhdykset

Istuma-asento

Yliliikkuvuus muissa kuin ed. mainituissa, missa?

Seisoma-asento

Padsetkd/ oletko padssyt spagaattiin

Kavelykyky

KIPU

Vaikea seistd pitkdan paikallaan

NRS padivittdin 0-10

ka

min/max paivittdin (0-10)

Vaikea istua pitkdan paikallaan

Péivittdinen kipu 3kk ajan vdh 2 nivelessa

Tasapainon ongelmat

Krooninen yleistynyt kipu vah 3kk ajan

Vah. 3kk kestanyt raaja-, nivel- tai selkdkipu

GI-OIREET, ALLERGIAT

Padnséarky

Ruoansulatuksen ongelmat

Migreeni

Ladkeherkkyys

IHO

Allergia, astma

Venyva iho

venyvyys/ cm

Pahoinvointi, ripuli, ummetus, turvotus

Hauras, ohut, lapikuultava iho

URO-/ GYNEKOLOGISET ONGELMAT

Pehmea, samettinen iho

Poikkeavat arvet, matomainen, silkkipaperimainen

Raskausarvet ilman raskautta tai painon vaihtelua

Lantionpohjan, perdsuolen, kohdun prolapsit lapsilla,

miehilld tai synnyttdméattomilla naisilla ilman
sairaaloisya ylipainoa tai muuta syyta

Leikkauskomplikaatiot

Rakon ja suolen toiminnan ongelmat

pietzogeeniset paupulat kantapaissd ja/tai ranteissa

Runsaat kuukautiset nuoresta saakka

Haavojen huono paraneminen

Amenorrea

Suonikohjut nuorella idlla




Dysmenorrea
Dyspareunia
Vulvodynia
Erektiovaikeudet
LUUSTO
Skolioosi
Pitkdsormisuus

Pitkdraajaisuus

Kananrinta

Kuopparinta

Osteoporoosi, osteopenia, vihdenerginen murtuma
SYDAN JA VERISUONISTO

Mustelma- ja/ tai verenvuototaipumus

Tyrat

Valtimoiden, suolikanavan ja/ tai kohdun hauraus

Suolikanavan puhkeamiset, elinten repeamat, mm.
kohdun repedma raskauden aikana

ACrocyanosis
Raynaud'n oire
Verisuonten dissekoitumat ja repedamat

Syddmen mitraalilapdn vuoto

Aortan tyven laajentuma

Sininen skleera

MUUT

PEM/PESE

Aistiyliherkkyydet

Infektiotaipumus

Purenta, ahdas hampaisto, korkea, kapea kitalaki

Matala jalkaholvi, valgusasento
Kasvupyrahdys lapsena (n. 5-v)

Keho ei kesta arkielaman rasitusta
Rasitusvammat arkitoimista
Hauraat limakalvot

Dura ekstasia
Ohuet huulet, yldhuulen reunasta sierainten tyveen

ulottuva keskikouru, pieni leuka, ohut nendnselks,
suuret silmat

llmarinta, ilma-veririnta

Likindkd, hajataitto, verkkokalvon irtoaminen, muu nadn

ongelma

MOTORINEN KEHITYS

Motorisen kehityksen viivistyma

Olitko kompeld lapsena?

Sujuiko konttaaminen

Lapsuuden liilkunnalliset harrastukset

Miten hyppylajit, kuulantyontd, joukkuepelit sujuivat

Olitko hyva vai huono koululiikunnassa

R-, 5- vika tai muu puheentuoton hdirid

Puheen kehityksen viivastyma

Lihasheikkous lapsena

SUKUHISTORIA

Onko suvussa vastaavaa, onko diagnosoituja?

MUITA OIREITA

Luettele muita oireitasi tai sairauksiasi

2-sivuiden lomake kliinisen tydn avuksi.
Tekija: fysioterapeutti Hanna Markkula
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Marfanin oireyhtyman diagnoosi
Ghentin 2010 kriteereiden mukaan

Jos lahisuvussa ei ole marfaanikkoa

On todettava jokin seuraavista:

1. Aortan tyven laajentuminen tai aortan dissekaatio + silman linssiluksaatio

2. Aortan tyven laajentuminen tai aortan dissekaatio + FBN1-geenimutaatio

3. Aortan tyven laajentuminen tai aortan dissekaatio + vahintaan 7 systeemista pistetta
4

Silman linssiluksaatio + FBN1-geenimutaatio, jonka tiedetaan liittyvan aortan tyven
laajentumiseen.



Marfanin oireyhtyman diagnoosi
Ghentin 2010 kriteereiden mukaan

* Niin kutsuttuja systeemisia pisteita arvioidaan laakarin tekeman kliinisen tutkimuksen
perusteella.

» Systeemipisteita tulee mm. seuraavista piirteista:

* ranne- ja peukalopiirre, linnunrinta tai kuopparinta, jalkateran takaosan
epamuotoisuus tai lattajalat, ilmarinta, selkdaydinkanavan laajentuma eli duuran
ektasia lannerangan alueella, duuran pullistuma selkarangassa, lonkkaprotruusio,
pitkat raajat, skolioosi, kyynarnivelen ojennusvajaus, tyypilliset kasvonpiirteet, ihon
venytysjaljet, likinakoisyys yli —3 dp ja mitraalilapan prolapsi.

* Ghentin kriteereita voidaan hyodyntaa myos, kun arvioidaan, onko tutkittavalle tehtava
tarkempia geenitutkimuksia.



Marfanin oireyhtyman diagnoosi
Ghentin 2010 kriteereiden mukaan

Jos tutkittavan suvussa on todettu Marfanin oireyhtyma

* Voidaan diagnoosi tehda, kun

e tutkittavalla todetaan silman linssiluksaation lisdaksi vahintaan seitseman
systeemipistetta tai aortan tyven laajentuminen.

* Mikali suvussa Marfanin oireyhtyman aiheuttava FBN1-geenimutaatio on tiedossa,
voidaan suvun muiden jasenten kohdalla diagnoosi tehda tai sulkea pois myos suvun
geenimutaation kohdennetulla tutkimuksella.



The 2010 Revised Ghent Nosology for Marfan syndrome relies on
seven rules as indicated below:

IN THE ABSENCE OF FAMILY HISTORY:

1. Aortic Root Dilatation Z score 2 2 AND Ectopia Lentis = Marfan syndrome — The presence of aortic root dilatation (Z-score > 2 when
standardized to age and body size) or dissection and ectopia lentis allows the unequivocal diagnosis of Marfan syndrome, regardless of
the presence or absence of systemic features except where these are indicative of Shprintzen Goldberg syndrome, Loeys-Dietz syndrome,
or vascular Ehlers Danlos syndrome.

2. Aortic Root Dilatation Z score 2 2 AND FBN1 = Marfan syndrome — The presence of aortic root dilatation (Z > 2) or dissection and the
identification of a bona fide FBN1 mutation are sufficient to establish the diagnosis, even when ectopia lentis is absent.

3. Aortic Root Dilatation Z score 2 2 AND Systemic Score 2 7pts = Marfan syndrome — Where aortic root dilatation (Z > 2) or dissection is
present, but ectopia lentis is absent and the FBN1 status is either unknown or negative, a Marfan syndrome diagnosis is confirmed by the
presence of sufficient systemic findings (= 7 points, according to a scoring system) confirms the diagnosis. However, features suggestive of
Shprintzen Goldberg syndrome, Loeys-Dietz syndrome, or vascular Ehlers Danlos syndrome must be excluded and appropriate alternative
genetic testing (TGFBR1/2, SMAD3, TGFB2, TGFB3, collagen biochemistry, COL3A1, and other relevant genetic testing when indicated and
available upon the discovery of other genes) should be performed.

4. Ectopia lentis AND a FBN1 mutation associated with Aortic Root Dilatation = Marfan syndrome — In the presence of ectopia lentis, but
absence of aortic root dilatation/dissection, the identification of an FBN1 mutation previously associated with aortic disease is required
before making the diagnosis of Marfan syndrome.


https://marfan.org/dx/rules/
https://marfan.org/conditions/shprintzen-goldberg-syndrome/
https://marfan.org/conditions/loeys-dietz/
https://marfan.org/conditions/veds/
https://marfan.org/dx/zscore-children/

The 2010 Revised Ghent Nosology for Marfan
syndrome relies on seven rules as indicated
below:

IN THE PRESENCE OF FAMILY HISTORY:

1. Ectopia lentis AND Family History of Marfan syndrome (as defined above) = Marfan syndrome — The presence of ectopia lentis
and a family history of Marfan syndrome (as defined in 1-4 above) is sufficient for a diagnosis of Marfan syndrome.

2. A systemic score 2 7 points AND Family History of Marfan syndrome (as defined above) = Marfan syndrome — A systemic score
of greater than or equal to 7 points and a family history of Marfan syndrome (as defined in 1-4 above) is sufficient for a
diagnosis of Marfan syndrome. However, features suggestive of Shprintzen Goldberg syndrome, Loeys-Dietz syndrome, or
vascular Ehlers Danlos syndrome must be excluded and appropriate alternative genetic testing (TGFBR1/2, SMAD3, TGFB2,
TGFB3 collagen biochemistry, COL3A1, and other relevant genetic testing when indicated and available upon the discovery of
other genes) should be performed.

3. Aortic Root Dilatation Z score 2 2 above 20 yrs. old, 2 3 below 20 yrs. old + Family History of Marfan syndrome (as defined
above) = Marfan syndrome — The presence of aortic root dilatation (Z > 2 above 20 yrs. old, > 3 below 20 yrs. old) and a family
history of Marfan syndrome (as defined in 1-4 above) is sufficient for a diagnosis of Marfan syndrome. However, features
suggestive of Shprintzen Goldberg syndrome, Loeys-Dietz syndrome, or vascular Ehlers Danlos syndrome must be excluded and
appropriate alternative genetic testing (TGFBR1/2, SMAD3, TGFB2, TGFB3, collagen biochemistry, COL3A1, and other relevant
genetic testing when indicated and available upon the discovery of other genes) should be performed.


https://marfan.org/dx/rules/

Laskurit ja lisatietoa: The Marfan Foundation
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Systemic Calculator Z-Score for Children Z-Score for Adults
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Learn More Learn More Learn More Learn More
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Lisatietoa

* Suomen Marfan-yhdistys

* Marfan Foundation

e Suomen Ehlers-Danlos yhdistys

e Invalidiliitto, harvinaiset sidekudossairaudet

e Harvinaiset-verkosto

* Orphanet
e Terveyskyla. Genetiikan ja harvinaissairauksien talo

Marfan ja sen kaltaiset sairaudet, esitteet

* Marfanin oireyhtyma

e Bealsin oireyhtyma

* Ectopia lentis -silmalinssin luksaatio

* Familiaalinen torakaaliaortan aneurysma ja dissekoituma- eli
FTAAD

e Loeys-Dietz -oireyhtyma

e MASS - ilmiasu eli fenotyyppi

e Shprintzen-Goldberg -oireyhtyma

e Stickler -oireyhtyma

e Vaskulaari Ehlers-Danlos -oireyhtyma
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http://www.marfan.fi/marfanin-oireyhtyma/
https://marfan.org/conditions/
https://www.ehlers-danlos.fi/eds/alatyypit/uudet-luokittelukriteerit/
https://www.invalidiliitto.fi/tukea/harvinaiset-sairaudet/harvinaisdiagnooseja#Sidekudossairaudet
https://harvinaiset.fi/diagnoosit/hae-ja-selaa-diagnooseja/?alphabet=m
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
https://www.terveyskyla.fi/genetiikkajaharvinaiset/tietoa
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2016-11/Marfan-opas_2015_web.pdf
https://www.orpha.net/data/patho/Pub/other/bealsin_oireyhtyma_2014-06-16_web.pdf
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2017-06/Ectopia_lentis-oireyhtyma_2014-06-16_web_0.pdf
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2017-06/FTAAD-oireyhtyma_2014-06-16_web.pdf
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2017-06/Loeys-Dietz-oireyhtyma_2014-06-16_web.pdf
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2017-06/MASS-fenotyyppi_2014-06-16_web.pdf
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2017-06/Shprintzen-Goldberg-oireyhtyma_2014-06-16_web.pdf
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2017-06/Stickler-oireyhtyma_2014-06-16_web.pdf
https://www.invalidiliitto.fi/sites/default/files/2017-06/Vaskulaari_Ehlers-Danlos-oireyhtyma_2014-06-16_web.pdf
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