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Lukijalle

Kun Huntingtonin tauti todetaan yhdel-
13 perheenjasenelld, koko perheen ela-
ma muuttuu. Perinnéllisen sairauden to-
teaminen aiheuttaa huolta sairastuneen
ja hanen perheensa lisaksi myos kau-
kaisemmilla sukulaisilla, jotka miettivat
omaa sairausriskidaan.

Monia kysymyksia tulee mieleen. Ladka-
rin vastaanotolla ei ehdita kasitella kaik-
kea, eika se kerralla jaa mieleenkaan.
Talla oppaalla pyritdan helpottamaan
vastausten |0ytamista kulloinkin ajan-
kohtaisiin kysymyksiin. Asioihin voi pa-
neutua kaikessa rauhassa ja niihin voi
palata, jos on tarpeen.

Harvinaisena sairautena Huntingto-

nin tauti ei ole tuttu monelle ammatti-
laisellekaan. Terveyden- ja sosiaalihuol-
lon tyontekijatkin voivat hyotya oppaan
sisallosta.

Parkinsonliiton julkaisu 2022

Huntingtonin tauti

Yksi opas ei pysty kattamaan kaikkea
sitd, mita haluaisimme perheille ja am-
mattilaisille kertoa. Monioireisena ja
perinndllisena sairautena Huntingto-
nin tauti ja sen vaikutukset ovat moni-
syinen kokonaisuus. Siihen liittyy eetti-
sid asioita, joihin ei ole olemassa oikeita
eika valmiita vastauksia. Toivomme kui-
tenkin, etta tdma opas auttaa ymmarta-
maan, etta Huntingtonin tauti on sairaus
muiden joukossa. Sairastuttuaankin on
mahdollisuus elda hyvaa elamaa.

llahduttava tosiseikka on, ettd Hunting-
tonin tautia tutkitaan maailmalla ah-
kerasti. Pyrkimyksena on kehittaa lisaa
sairauden oireita helpottavia ladkkeita,
mutta myds sairauden kulkuun vaikutta-
via hoitoja.

Huntington-perheiden on tarkea tietaa,
ettd he eivat ole yksin, vaikka sairaus on
harvinainen.
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Mika on Huntingtonin tauti?

Huntingtonin tauti on monioireinen
keskushermostosairaus. Se on saanut
nimensa sairauden oireiston 1872 ku-
vanneen ladkdrin, George Huntingtonin
mukaan. Sairaus luokitellaan liikehairio-
sairaudeksi, mutta poikkeavien liikkei-
den lisaksi siihen kuuluu psyykkisia ja
tiedonkasittelyyn liittyvia eli kognitiivi-
sia oireita.

Huntingtonin tauti on perinndllinen.
Nykyisin tiedetaan, etta se johtuu hun-
tingtiiniksi nimetyn valkuaisen tuotan-
toa ohjaavassa geenissa tapahtuneesta
virheesta: emaskolmikon (CAG eli syto-
siini-adeniini-guaniini) muodostaman
toistojakson merkittavasta pidentymi-
sestd. Tama muutos johtaa poikkeavan
huntingtiinin muodostumiseen, ja sita
alkaa vahitellen kertya soluihin haitaten
niiden toimintaa.

Geenivirhe on kaikissa soluissa jo syn-
tymasta lahtien, mutta sen aiheuttamat
ongelmat ilmenevat vasta idn karttues-
sa, useimmin keski-idssa, ja erityisesti
keskushermoston alueella. Vasta tata oi-
reista vaihetta nimitetdaan Huntingtonin
taudiksi. Oireet ilmaantuvat tavallisim-
min 30-50 ikdvuoden valilla. Uusimpien
tutkimusten perusteella kuitenkin tie-
detdan, ettd sairauden aiheuttavan gee-
nivirheen perineelld voi olla artymysta
ja masennusta vuosia ennen selkeiden

oireiden ilmaantumista. Joskus harvoin
sairaus alkaa jo lapsuusidssa ja toisinaan
vasta vanhuusiassa.

Huntingtonin tauti on eteneva. Sairau-
den oirekuva ja etenemisnopeus ovat
yksilollisia. Vaikka poikkeavan CAG-tois-
tojakson pituus vaikuttaa taudin puhkea-
miseen eli pidempi toistojakso johtaa ta-
vallisesti aiempaan sairauden alkuun, on
muillakin perinndllisilla ja ymparistéon
liittyvilla tekijoilla vaikutusta. Sairautta ei
nykyisilla hoidoilla voida pysayttaa eika
parantaa, mutta monia sairauden oireita
voidaan hoitaa ja toimintakykya yllapitaa
kuntoutuksella.

Aikuisialla alkanut sairaus johtaa kuole-
maan yleensa noin 20 vuoden kuluessa
nakyvien oireiden alkamisesta. Joillakin
sairauden eteneminen on nopeampaa,
toisilla omatoimisuus voi sailya vuosia.
Yleisesti ottaen sairauden eteneminen
on kuitenkin niin hidasta, etta sopeutu-
miselle ja muutoksiin valmistautumisel-
le jaa aikaa.

Huntingtonin taudin esiintyvyys on maa-
ilmanlaajuisesti valkoihoisessa vaestos-
sa keskimaarin 5,7/100 000. Suomessa
vastaava luku on noin 2,1/100 000. Meil-
Ia sairaus on siis harvinainen verrattu-

na esim. Kanadaan tai Isoon-Britanniaan,
jossa esiintyvyys on noin 13/100 000.

Suomessa arvioidaan olevan 70-100
Huntington-sukua ja noin 150 sairasta-
vaa. Todellisuudessa sairauden vaiku-
tuspiiri on kuitenkin suurempi, silla sai-
rastavien lapsilla on 50 % mahdollisuus
peria sairauden aiheuttava geenivirhe.
Sairastumisriskissa olevilla on mahdol-
lisuus selvittaa tilanteensa ennakoivalla
geenitestilla.

Huntingtonin tauti
= eteneva, monioireinen

keskushermostosairaus
tyypillisimpana oireena on koreaksi
nimitetty eparytminen tahaton
liikehdirio
aiheuttaa myos merkittavia kayttay-
tymisen, mielialan ja tiedonkasitte-
lyn muutoksia
aiheutuu huntingtiini-nimista val-
kuaista ohjelmoivan geenin vir-
heellisestda CAG-emastoistojakson
pidentymasta
geenivirhe, joka periytyy jalkelai-
sille 50 % todennakdisyydelld, voi-
daan selvittaa geenitestilla
oireet ilmaantuvat tavallisimmin
30-50 ikdvuoden valilla
sairautta ei voida parantaa, mutta
oireita voidaan lievittaa
= harvinainen, Suomessa arviolta

70-100 Huntington-sukua ja 150

sairastavaa

Huntingtonin tauti

Huntingtonin taudin
toteaminen

Sairauden diagnoosi perustuu vield ny-
kyisinkin Huntingtonin taudille omi-
naisten liikehdirididen toteamiseen
perusteellisessa neurologisessa tutki-
muksessa. Sairauden tyypillisimpana oi-
reena on koreaksi nimitetty eparytmi-
nen tahaton liikehairio, minka johdosta
taudista on aiemmin kaytetty nimitysta
Huntingtonin korea. Sana chorea viittaa
tanssiin ja sairauden aiempi suomenkie-
linen nimitys olikin tanssitauti.

Sairauteen liittyy erilaisia liikeoireita ku-
ten kdvelyn rytmin muuttuminen, tasa-
painon ja silmanliikkeiden heikentymi-
nen seka kasien hienomotoriikan rytmin
vaihtelu ja hidastuminen. Lihasjantey-
den muutos eli dystonia voi johtaa eri-
tyisesti vartalon, mutta myds raajojen
poikkeaviin asentoihin. Varsinkin nuo-
rena sairastuneilla ja toisaalta sairauden
edenneessa vaiheessa voi esiintya liik-
keiden jaykkyytta.

Liikehairio ei kuitenkaan ole aina sai-
rauden ensimmainen eika tarkein oire.
Tautiin liittyy myos merkittavia kayttay-
tymisen, mielialan ja kognitiivisia eli tie-
donkasittelyn muutoksia. Koska ne ei-
vat ole pelkastaan Huntingtonin taudille
tyypillisia, niiden perusteella ei voi teh-
da diagnoosia. Ndiden muiden oireiden
huomioiminen on kuitenkin sairauden
hoidon ja tuen tarpeen arvioinnin takia
vahintaan yhta tarkeaa kuin liikehairioi-
den tutkiminen.




Koska joissakin muissakin harvinaisis-

sa sairauksissa voi esiintya samantyyp-
pisid oireita, diagnoosi varmistetaan
geenitestilla. Diagnosoiva geenitesti on
eri asia kuin ennakoiva geenitesti, jolla
voidaan jo ennen oireiden ilmestymis-
ta varmistaa, onko sairastuneen lapsilla
taudin aiheuttava geenivirhe vai ei. Pelk-
ka geenivirhe ei tarkoita sairautta.

Oireet ennen taudin
toteamista

Huntingtonin taudin oireet alkavat vahi-
tellen. Ellei suvussa ole esiintynyt samaa
sairautta, lieviin oireisiin ei valttamat-

ta osata kiinnittda huomiota tai oireet
saatetaan tulkita jostakin muusta syys-
ta johtuviksi. Neurologin vastaanotolle
paadytaan usein vasta selvasti haittaavi-
en oireiden ilmaannuttua.

"Puolisoni kaytos alkol muuttua,
han vaikutti masentuneelta ja
kiukustui helposti. Luulimme
sita ensin tavalliseksi
tyouupumukseksi”

Henkil6t, jotka ovat kdyneet ennakoivas-
sa geenitestissa saattavat tarkkailla omia
oireitaan jo ennen varsinaista taudin al-
kua. Kun Huntingtonin tautiin liittyviin
tutkimuksiin osallistuvien oireistoa seu-
rataan toistuvilla monipuolisilla testeilla,
havaitaan, etta tutkimushenkildiden tes-
tisuorituksissa alkaa tapahtua muutoksia
heidan aiempiin suorituksiinsa verrat-

tuna jo vuosia ennen kuin tulokset ovat
selvasti poikkeavalla tasolla.

Se, onko lievista motorisista tai kognitii-
visista muutoksista toiminnallista hait-
taa, rilppuu ammatin ja harrastusten
vaatimasta suoritustasosta. Silloin kun
toimitaan vastuullisissa tehtavissa, on-
kin syyta olla tyoterveyslaakarin seu-
rannassa. Sairaus heikentdaa oman tilan-
teen arviointia ja voidaan jopa puhua
sairaudentunnottomuudesta: sairastu-
nut saattaa pitaa toimintakykyaan todel-
lista parempana ja etenkin psyykkisia ja
kayttaytymisen muutoksia on vaikea itse
huomata. Joissakin tapauksissa sairastu-
nut jopa kieltda koko sairauden. Toisaal-
ta omien oireiden tarkkailu voi menna
liialliseksi.

"Sairastumisriskin aitheuttama
pelko on jatkuvasti takaraivossa
ja vasyneina paivina tunnen
kaikenlaisia oireita, joita
puolisoni el nde. On vaikea
arvioida, mitka niista ovat
todellisia ja mika kaikki johtuu
jatkuvasta stressista. Mutta
sen tiedan, ettd mita enemman
aslaa pohtii, sitd enemman
oirelta tuntee’

Saanndllinen, vaikkapa vuosittainen ter-
veystarkastus voisi helpottaa huolta.
Tyoterveysladkari voi oireiden ilmetessa
ohjata asiakkaansa neurologin vastaan-
otolle tilanteen tarkistamiseksi.

Laheiset saattavat havaita lievid psyyk-
kisia muutoksia aiempaan verrattuna.
Kaikki muutokset eivat kuitenkaan tar-
koita sairauden puhkeamista. Masentu-
neisuutta ja ahdistusta voi aiheuttaa jo
pelkka pelko sairaudesta ja tallaisia oirei-
ta voidaan havaita jopa niilla perheenja-
senilla, joilla ei ole tiedossa geenivirhet-
ta. Mielialamuutokset voivat olla myos
seurausta siitd huolesta, jota muiden
perheenjdsenten sairastuminen aiheut-
taa. Huntington-perheen jasenet hyoty-
vatkin monesti asiantuntijoiden ja ver-
taisten tuesta riippumatta siita, onko
heilla itselldan sairautta vai ei.

Tulevaisuudessa lievien sairautta en-
nakoivien muutosten toteaminen tu-
lee entista tarkeammaksi, silla kehitteil-
|4 olevat, sairauden kulkuun vaikuttavat
ladkehoidot, pyritaan aloittamaan mah-
dollisimman varhain.

Vanhuudessa alkava
Huntingtonin tauti

Noin 5 %:lle Huntingtonin taudin oi-
reet ilmaantuvat vasta vanhuusidssa. Jos
geenivirhe eli toistojaksolaajentuma on
vdhdinen tai normaalin rajamailla, Hun-
tingtonin taudin oireet voivat alkaa jopa
80 vuoden idssa. Sairaus saattaisi jaada

Huntingtonin tauti

ilman geenitestia diagnosoimatta, mut-
ta asia saattaa tulla esiin siten, etta jalke-
ldiselld on todettu aiemmin Huntingto-
nin tauti. Sen alkuperan selvittamiseksi
vanhemmat saattavat hakeutua testiin
tai omat alkavat oireet herattavat ajatuk-
sen Huntingtonin taudista.

Vanhuuden tautimuoto etenee hitaas-
ti eikd useinkaan aiheuta merkittavaa
murhetta muiden idn tuomien vaivojen
joukossa. Oireiden hoitoonkaan ei aina
ole tarvetta. Mielenkiintoista on, voiko
joskus muu perima tai elamantavat siir-
taa sairastumista tavallista vanhempaan
ikaan.

Nuorena alkava
Huntingtonin tauti

Huntingtonin tauti voi joskus alkaa jo
alle 20-vuotiaana, mutta Suomessa tal-
laisia tapauksia on onneksi hyvin vahan.
Kyseessa on silloin useimmiten isalta pe-
ritty sairaus ja yli 50 toistojakson piden-
tyma. Nuorena ilmeneva sairaus on oi-
rekuvaltaan tavanomaisesta poikkeava.
Jaykkyytta on tavallista useammin, myds
epilepsiaa saattaa esiintyd. Kansainva-
listen tutkimusten mukaan tata nuo-
ruusmuotoa eli juveniilia Huntingtonin
tautia (JHD) sairastaa noin 5 % sairastu-
neista. Toistojaksopituudet ovat heilla
olleet yleensd 60-80 ja oireina on ollut
kompelyytta, koreaa, oppimisvaikeuksia
ja pakko-oireista hdiriota. Myos tasapai-
no heikentyy.




Jos toistojaksojen pituus on yli 80, sai-
raus alkaa jo ensimmaisten neljan elin-
vuoden aikana ja oirekuvaan kuuluu
kdmpelyys, hidastunut puheen kehitys
ja epilepsia. Nuorena alkaneet tautimuo-
dot ovat vaikeampioireisia ja nopeam-
min kehittyvia kuin aikuismuodot.

Nuorena etenevaan keskushermosto-
sairauteen sairastuminen on jo sinan-

sd raskasta ja erityisesti téssa sairaudes-
sa vertaistuen I6ytaminen on sairauden
harvinaisuuden takia vaikeaa. Kansain-
valisesti tatakin sairausmuotoa on py-
ritty tutkimaan sopivien hoito- ja kun-
toutustapojen I6ytamiseksi. Sairauden
edetessa erityisesti nuorille pitkdaikais-
sairaille tarkoitettuja hoitopaikkoja ei oi-
keastaan ole. Sairauden oireenmukainen
hoito tapahtuu yksil6llisesti kunkin oire-
kuvan mukaan.

Huntingtonin
taudin
aiheuttava
geenivirhe

Huntingtonin tauti aiheutuu geenivir-
heestd, joka periytyy vanhemmalta lap-
sille 50 % todennakoisyydelld. Gee-
nivirhe ei hyppaa sukupolvien yli eli
isovanhemman sairaus ei periydy lap-
senlapsille ilman, ettd se on ensin periy-
tynyt lasten vanhemmalle. Geenivirhe
voidaan selvittaa etukdteen ennakoival-

la geenitestilld, mutta paatos on iso. Sii-
hen liittyy paljon pohdintoja, jotka eivat
ole niin yksinkertaisia kuin ensin voisi
ajatella, etenkdan kun sairauteen ei vie-
Id olemassa parantavaa hoitoa. Joissakin
tapauksissa suvussa on syntynyt riitoja-
kin, kun joku haluaa tietaa ja toinen ei.
Testaaminen tai testaamatta jattaminen
on kuitenkin aina jokaisen oma paatos.

Samoin jokainen paattaa itse, miten me-
nettelee mahdollista omaa perhetta pe-
rustaessaan; selvittaako geenitilanteen
etukateen vai ei, turvautuuko adoptioon
tai luovutettuihin sukusoluihin tai var-
mistaako kenties alkio- tai sikiddiagnos-
tiikan avulla, etta lapsi ei tule perimaan
geenivirhettd. Perhetta perustavien on
hyva tietda, etta vaihtoehtoja on paljon
ja vaaria toimintatapoja ei ole.

Jokainen perhe valitsee siis itselleen so-
pivimman tavan, mutta eri vaihtoeh-
doista voi olla hyva keskustella ammat-
tilaisen ja mielelldaan myds vertaisen
kanssa. On tarkeaa, ettd perheet saa-
vat riittavasti tietoa eri vaihtoehdoista,
jotta paatokset eivat perustu virheelli-
seen tietoon. Etenkin alkio- ja sikiddiag-
nostiikkaa harkitsevien olisi hyva ottaa
asia puheeksi hyvissa ajoin ammattilai-
sen kanssa, silla tallaiset toimenpiteet
voivat vaatia suunnittelua ja etukateis-
valmistelua. Liikkeelle kannattaa lahtea
siitd, ettd pyytda ladkarilta lahetteen pe-
rinndllisyysladketieteen yksikkoon. Siella
voi keskustella eri vaihtoehdoista ja saa
mahdolliset l[ahetteet eteenpadin.

Huntingtonin tauti

"Teimme lapset selvittamatta niiden sairastumisriskia etukateen,
koska en itse ole halunnut selvittaa omaa geenitilannettani. Tata
tautia tutkitaan paljon ja uskon, etta lapsillemme hoito on olemassa
sitten jos he sita joskus tarvitsevat. Sita paitsi muitakin sairauksia

voi tulla’

Sairastumisriskissa elamisesta ja en-
nakoivaan geenitestiin liittyvista poh-
dinnoista kerrotaan tarkemmin myo6-
hemmissa kappaleissa. Tassa osiossa
kuvataan, miten sairaus teknisesti periy-
tyy ja miten geenivirhe selvitetaan.

Perinnollisyys

Huntingtonin tauti periytyy sukupuo-
lesta riippumatta vallitsevasti eli autoso-
misesti dominantisti. Taudin aiheuttava
geenivirhe eli mutaatio sijaitsee hun-
tingtiiniksi nimetyssa geenissa, joka tun-
netaan myods nimilla HTT-geeni tai Hun-
tington-geeni. Usein saatetaan sanoa,
etta geeni aiheuttaa sairauden, mutta
tosiasiassa geeni on kaikilla ja vasta gee-
nissa oleva virhe aiheuttaa sairauden.

Geenit muodostuvat DNA:sta, joka puo-
lestaan on neljan emaksen (C,A,G,T)
ketju. Huntingtonin tautia aiheuttava
geenivirhe on CAG-emaskolmikon tois-
tojaksolaajentuma. Normaalissa hun-
tingtiinigeenissa on naita kolmikkoja
perakkain (CAGCAGCAG...) alle 36. Kun
toistoja on yli 40, on seurauksena jossa-
kin idassa Huntingtonin tauti. Jos toisto-
ja on 36-39, sanotaan, etta kyseessa on

ns. harmaa alue. Se tarkoittaa, etté oi-
reita saattaa ilmetd, mutta yleensa vas-
ta hyvin idkkaana. Kdytannossa tallai-
selle henkildlle ei valttamatta koskaan
ehdi puhjeta Huntingtonin tautia, mut-
ta hanen lapsillaan on silti riski peria
geenivirhe.

Lapsi perii aina yhden kopion hunting-
tiinigeenia kummaltakin vanhemmal-
ta. Geenivirhe periytyy sita kantavalta
henkil6lta lapsille 50 prosentin toden-
nakoisyydellad sukupuolesta riippumat-
ta. Jokaisella lapsella on siis yhta suuri
mahdollisuus perid joko virheellinen tai
normaali geenikopio geenivirhetta kan-
tavalta vanhemmaltaan. Jos perii nor-
maalin geenikopion, sairastumisriskia ei
ole.

Toistojaksojen maard voi muuttua su-
kusolujen muodostuessa, ja tasta johtu-
en puhutaan dynaamisesta mutaatiosta.
Suurissa perheaineistoissa on todet-

tu, etta toistojaksojen maara suurenee
useammin isalta kuin aidilta perittyna,
mutta toistojaksomadra voi myos pie-
nentya niin isalta kuin didiltakin periy-
tyessa. Mita enemman toistoja on, sita




nuorempana oireet yleensa ilmenevat.
Toistojen maara ei kuitenkaan yksin seli-
ta oireiden alkamista, joten geenitulok-
sen perusteella ei voi ennustaa yksilo-
kohtaista sairastumisikaa.

Geenivirhe on olemassa jo hedelmaityk-
sesta lahtien, mutta se aiheuttaa oirei-
ta vasta myohemmin. CAG-emaskolmik-
ko koodaa huntingtiini-valkuaisaineessa
glutamiini-nimista aminohappoa. Vir-
heellinen geeni aiheuttaa pitkan gluta-
miiniketjun muodostumisen ja kertymi-
sen aivosoluihin, jolloin solut vahitellen
vaurioituvat ja kuolevat. Erityisesti tata
kertymda on havaittavissa aivojen stri-
atum-nimiselld alueella, jolla on tér-

kead tehtava liikkeiden saatelyssa ja
muistitoiminnoissa.

Vaikka kyseessa on vallitsevasti periyty-
vad sairaus, Huntingtonin tauti ei ole aina
potilaan suvussa aiemmin tiedossa. Ta-
han voi olla syyna se, etta geenivirhetta
kantaneet henkil6t ovat ehtineet kuolla
ennen oireiden ilmenemista tai oireiden
ollessa vasta lievia. On myds mahdollis-
ta, etta tautia ei ole osattu diagnosoi-
da. Aikaisemmin Huntingtonin tautia pi-
dettiinkin Suomessa hyvin harvinaisena,
eika sitd ndin ollen ole aina tunnistettu.

Geenitesti

Toistojaksolaajentuma voidaan osoittaa
DNA-naytteesta. Sita varten otetaan ta-
vallisimmin verindyte, mutta sylkindy-

tettakin voidaan kayttaa. Diagnostinen

geenitesti tarkoittaa oireiselle henki-
[0lle tehtdvaa tutkimusta. Huntingtonin
taudin diagnoosi on syyta aina varmis-
taa geenitutkimuksella. Erityisen tarkeaa
tdma on, ellei sairautta ole aiemmin
esiintynyt suvussa tai geenitutkimuk-
sella varmistettu, koska on my6s muita
samantapaisia oireita aiheuttavia neu-
rologisia sairauksia. Geenitestilla var-
mistetaan oikea perinnéllisyysneuvonta
suvussa. Toisinaan diagnoosin saaneen
oireet ovat jo niin pitkalle edenneet tai
han kieltaa sairautensa, ettei han valt-
tamatta hyody hanelle tarjotusta perin-
nollisyysneuvonnasta. Talléin neuvonta
voidaan jo ensi vaiheessa jarjestaa tilan-
teesta riippuen puolisolle, aikuisille lap-
sille tai sisaruksille.

Ennustava eli prediktiivinen geeni-
testi puolestaan on kyseess3, jos tut-
kitaan oireettomalta henkil6lta, onko
han perinyt suvussa esiintyvan geenivir-
heen. Tallaiseen testaukseen tulee aina
liittya perinndllisyysneuvonta ja riitta-
va harkinta-aika. Tutkimusta ei siis teh-
da esimerkiksi terveyskeskuslaakarin
ldhetteelld. Perinnollisyysneuvonnan
tarkoitus ei ole neuvoa, miten toimia,
vaan |6ytaa yhdessa eri puolia tarkas-
tellen kyseiselle henkil6lle oikea ratkai-
su. Paatoksella ei ole kiire, vaan sita voi
jaada rauhassa miettimaan. On tarkeasa,
ettd jokainen henkil6 paattaa tutkimuk-
sesta itse. Siksi ennustavaa testausta ei
myoskaan koskaan tehda lapsuusidssa,
vaan alaikaiset lapset saavat aikanaan
itse paattaa testista omalla kohdallaan.

Neuvontakadynnilld on hyva olla mu-
kana tukihenkild. Taman olisi hyva olla
joku lahisuvun ulkopuolinen henkild,
jota asia ei henkilokohtaisesti kosketa.
Esimerkiksi sisarukset saattavat hakeu-
tua neuvontaan yhdessa, mutta tama
voi joskus haitata itsendista paatoksen-
tekoa. Tarvittaessa jarjestetaan asiantun-
tijatukea, esimerkiksi mahdollisuus kes-
kusteluun psykiatrisen sairaanhoitajan
kanssa. Ennustavaan testaukseen liittyy
yleensa useampi neuvontakaynti. En-
simmaisen kaynnin jalkeen on usein har-
kinta-aika ennen varsinaista tutkimusta.
Tutkimustulos puolestaan ilmoitetaan
paasaantoisesti aina vastaanottokayn-
nillg, ja vield tdman kaynnin jalkeen on
seurantakdynti tai puhelinkontakti. Tas-
sakin vaiheessa voidaan jarjestaa tarvit-
taessa myds muuta tukea.

Perinnollisyysneuvonnassa kaydaan
[dpi suvun sairaustietoja vain siind maa-
rin kuin on tarpeellista. Tiedot perustu-
vat [ahinna siihen, mita kukin neuvon-
taan tuleva henkil6 itse suvustaan tietaa
ja haluaa kertoa. Yksittaisten sukulais-
ten sairauksista tai testituloksista ei ker-
rota muille suvun jasenille. Mikali jokin
tieto on valttamaton esimerkiksi suku-
laisen oman riskin arvioimiseksi, pyyde-
taan sen kertomiseksi lupa sukulaiselta
tai hanen ldhiomaiseltaan. Kuolleen su-
kulaisen tietoja voi lain mukaan kayttaa
toisen sukulaisen hyodyksi. Yksityiskoh-
taisia tietoja ei talldinkaan kerrota, vaan
kyse on lahinna diagnoosin ja geenitut-
kimustuloksen varmistamisesta.

Huntingtonin tauti

Sikio- ja alkiodiagnostiikka
Pariskunnille, joilla on riski saada Hun-
tingtonin tautiin liittyvaa geenivirhet-
ta kantava lapsi, on tarjolla mahdol-
lisuus alkio- tai sikiddiagnostiikkaan.
Alkiodiagnostiikassa tehdaan keinohe-
delmoitys, jonka jalkeen alkioista tutki-
taan mutaation esiintyvyys ennen siir-
toa kohtuun. Menetelma on tyolas eika
alkiodiagnostiikka ole mahdollinen kai-
kissa tilanteissa. Sitd voi kuitenkin aina
tiedustella perinndllisyysladketieteen
yksikoista.

Alkiodiagnostiikka on Suomessa kes-
kitetty Helsinkiin (HUS lisdantymislaa-
ketieteen yksikko). Siihen liittyy aina pe-
rusteellinen neuvonta ja esitutkimukset,
jotka toteutetaan oman alueen poliklini-
kalla. Tutkimus voi olla mahdollista teh-
da jopa tilanteessa, jossa riskissa oleva
henkild ei itse ole halunnut tehda itsel-
leen geenitestid, mutta sairaus on to-
dettu hanen vanhemmallaan. Koska al-
kiodiagnostiikan resurssit ovat rajalliset,
voidaan kuitenkin pitaa suositeltavam-
pana, etta lapsen todellinen riski peria
geenivirhe on tiedossa.

Sikiotutkimus voidaan tehda istuk-

ka- tai lapsivesinaytteesta. Istukkanay-
te voidaan ottaa 11 raskausviikon ja lap-
sivesindyte 15 raskausviikon jalkeen.
Naytteet otetaan didin vatsan ihon lapi
ohuella neulalla ultradgdniohjaukses-

sa ja ndytteenottoon liittyy pieni (n. 0,5
%) keskenmenoriski. Tutkimustulos val-




mistuu yleensa 1-2 viikossa. Sikiotutki-
mukset ovat aina vapaaehtoisia. Mikali
geenivirhe tutkimuksessa todetaan, on
mahdollista hakea Valviralta lupaa ras-
kauden keskeytykseen 20. raskausvii-
kon loppuun asti. Tulevaisuudessa tu-
lee todenndkdisesti olemaan tarjolla
mahdollisuus myds didin verindyttees-
ta 10 raskausviikon vaiheilla tehtdvaan
sikiotutkimukseen (NIPD, non-invasive
prenatal diagnosis), jolloin valtettaisiin
keskenmenoriski.

Sikiotutkimukset ovat tarkkaan harkitta-
via paatoksia. Mikali vanhemmat paatta-
vatkin jatkaa raskautta, vaikka geenivir-
he todetaan, on lapselle tehty ennustava
geenitesti ilman hdnen omaa suostu-
mustaan. Toisaalta raskaudenkeskeytys
tilanteessa, jossa sairaus ilmenisi ehka
vasta usean kymmenen vuoden paas-
ta, on my0s vaikea paatds. Monet sikio-
tutkimuksia harkitsevat pariskunnat us-
kovat myds siihen, ettd vuosien mittaan
Huntingtonin tautiin 16ytyy parantava
tai ainakin etenemista selvasti hidasta-
va hoito.

Varhaisvaiheen tauti

Huntingtonin taudin varhaisessa vai-
heessa sairastunut on useimmiten toi-
mintakykyinen kaikilla elaman osa-alu-
eilla. Qireisiin voi kuulua vahdisia
liikehairidoireita, hitautta monimutkais-
ten asiakokonaisuuksien kasittelyssa ja
lievaa masennusta, artymysta tai kaytok-
sen muutosta.

Huntingtonin taudin diagnoosi perus-
tuu edelleen sairaudelle tyypillisten lii-
kehairididen toteamiseen. Alussa liike-
hairiot saattavat ndyttaa levottomalta
liilkehdinnalta tai hermostuneisuudelta
tai ne voivat nayttaytya heikentyneena
hienomotoriikkana. Ne muuttuvat sel-
kedammiksi sairauden edetessa.

Huntingtonin taudissa esiintyvat
liikehdiriot

= liikkeiden kémpelyys

= kdvelyn poikkeavuus

= tasapainon heikentyminen

= korea (tahattomia liikkeita raajoissa,
vartalossa, paassa tai kasvoissa)
dystonia (poikkeavia asentoja raa-
joissa tai vartalossa)

= silmanliikkeiden poikkeavuus

= kielen ja nielun liikkeiden
vaikeutuminen

liikkeiden vahaisyys ja jaykkyys (eri-
tyisesti nuorena alkavassa muo-
dossa ja taudin loppuvaiheessa)

Tutkimuksissa on kuitenkin havaittu,
etta osalla sairaus alkaa kognitiivisilla eli
tiedonkasittelyyn liittyvilla muutoksilla.
Huntingtonin taudin varhaiset kognitii-
viset muutokset eivat painotu ldhimuis-
tiin, joten potilaat suoriutuvat Alzhei-
merin taudin seulontaan kehitetyissa
testeissa edelleen normaalitasoisesti.
Laajemmassa neuropsykologisessa tut-
kimuksessa on sen sijaan mahdollista
havaita lievia poikkeavuuksia. Tallainen
tutkimus on tarpeen arvioitaessa tyoky-
kyyn tai ajokykyyn vaikuttavia muutok-
sia. Esimerkiksi ajokykyyn vaikuttavat
enemman kognitiiviset ja kayttaytymi-
sen muutokset kuin liikehairiot.

Huntingtonin taudissa esiintyvat
kognitiiviset muutokset

= havaitsemisen muutokset

= keskittymisen vaikeus

= ongelmat pitkajanteisessa
tyoskentelyssa
toiminnan ohjauksen heikentymi-
nen, vaikeuksia monimutkaisissa
toimintaketjuissa
huomion jakamisen vaikeus ja
kyky keskittya vain yhteen asiaan
kerrallaan
muistin ja paattelyn ongelmat

Tilannetta on syytad seurata, koska sai-
rastuneen ei ole helppo itse havaita va-
hitellen tapahtuvaa toimintakyvyn hei-
kentymista. Se, miten pitkdan tydssa on
mahdollista jatkaa, riippuu tyon vaati-
vuudesta suhteessa oireiden kehittymis-

Huntingtonin tauti

vauhtiin. Tyotehtavien helpottaminen ja
muut tyohon liittyvat yksilolliset jarjeste-
Iyt voivat pidentaa tyduraa, ja todellisen
jaljelld olevan tyokyvyn arvioiminen on
paikallaan. Jos sairastuminen tapahtuu
vasta myohemmalla iallg, silla ei valtta-
matta ole vaikutusta tyouraan.

Huntingtonin taudin oireet voivat ilmeta
myos kayttaytymisen muutoksina, jon-
kun aiemman piirteen korostumisena
tai aivan uudentyyppisena kdytoksena.
Muutokset ilmaantuvat vahitellen. Ne
voivat olla laheisille hammentavia ja ai-
heuttaa ristiriitatilanteita. Yleensa muu-
tokset tulevat selvemmin esiin uusissa
ympadristoissa ja tilanteissa, jotka vaati-
vat tavallista enemman keskittymista.

Huntingtonin taudissa esiintyvat
kayttaytymisen muutokset

= hermostuneisuus

= joustamattomuus

= pdatdksenteon vaikeus

= Vasyvyys

= impulsiivisuus




Psykiatriset oireet

Masennus on yleinen oire ja sen hoitoon
on syyta kiinnittaa huomioita. Itsetuhoi-
sia ajatuksia voi esiintya ja itsemurharis-
ki on kohonnut sekad taudin toteamisvai-
heessa etta myohemmin, kun itsendinen
selviytyminen on uhattuna. Pakko-oi-
reita voi esiintya eri muodoissaan. Vain
osalla sairastuneista oirekuvaan liittyy
voimakkaampia psykiatrisia oireita ku-
ten harhoja ja muita psykoottisia oirei-
ta, jotka saattavat muistuttaa skitsofre-
niaa. Ladkityksen lisaksi saattaa talldin
hoitojakso psykiatrisella osastolla olla
tarpeen.

Useimmiten varhaisvaiheen oireista ei
ole vield haittaa tavallisissa paivittai-
sissa toimissa. Sairauden puhkeami-

sen aiheuttama masennus ja ahdistus
voivat kuitenkin olla toimintakykya hait-
taavia ja vaativat asianmukaista hoi-
toa. Sairastunut kaipaa tietoa sairau-
desta ja siihen kaytettavista hoidoista ja
kuntoutuksesta.

Keskivaiheen tauti

Sairauden eri vaiheiden maarittelemi-
nen on osittain keinotekoista, silla sai-
rauden oireet ja eteneminen on yksi-
[6llista ja vointi voi vaihdella. Yleisesti
kuitenkin puhutaan keskivaiheen sai-
raudesta, kun oireet ovat selvasti lisaan-
tyneet ja avuntarve kasvaa, mutta sai-
rastunut ei tarvitse jatkuvaa apua.

Muun muassa lihasjaykkyys ja tahatto-
mat liikkeet lisaantyvat ja tasapainossa
tapahtuu heikentymista, mika vaikeut-
taa tiettyjen motoriikkaa vaativien teh-
tavien suorittamista. Tahattomat liik-
keet voivat toisinaan ndyttaa hurjiltakin,
mutta ne eivat valttamatta hairitse sai-
rastavaa itsedan yhta paljon kuin muut
oireet.

Toiminnanohjaukseen ja kdytokseen liit-
tyvat muutokset saattavat olla merkitta-
vid ja aiheuttaa haasteita arjessa. Tama
vaihe on usein laheisille raskas, kun sai-
rastava ei valttamatta halua ottaa apua
vastaan ja toimintaan puuttuminen voi
laukaista suuttumuksen. Haasteet kom-
munikoinnissa ja ongelmanratkaisussa
turhauttavat. Laheisten onkin syyta huo-
lehtia my&s omasta jaksamisestaan otta-
malla omaa aikaa aina kun mahdollista.

Huntingtonin tauti

“Veljeni on onneksi tiedostanut sairautensa, vaikkei han kaikkia
muutoksia itsessaan huomaakaan. Sairaudesta kertominen

on parantanut naapureiden suhtautumista hanen muuttuvaan
olemukseensa ja helpottaa ystavia ymmartamaan satunnaisia
vihastumisia. Hyvat ystavat ovat pysyneet rinnalla’

Hoito

Koska oireita ilmaantuu vahitellen, sai-
rastuneiden on hyva olla ladkarin seu-
rannassa, vaikka heti alkuun ei mitaan
ladkitysta tai kuntoutusta olisikaan kay-
tOssa. Sairaus vaikeuttaa oma-aloitteista
avun hakemista silloinkin, kun siita asi-
antuntijan arvion mukaan olisi hyotya.

Ladkehoitoja kdytetaan tahattomiin liik-
keisiin, jos ne ovat hairitsevan voimak-
kaita. Ladkityksesta voi olla kuitenkin
my®os sivuvaikutuksia, joten lddkevaiku-
tusta pitdd arvioida. Ladkityksestd saata-
van hyddyn tulee olla suurempi kuin si-
vuvaikutuksista koituva haitta. Mielialaa
parantavaa ladkitysta kdytetaan tarpeen
mukaan ja iltapainotteisesti joskus myds
pienta annosta rauhoittavaa ladketta.

Suositeltavaa on, etta julkisessa tervey-
denhuollossa laaditaan kuntoutussuun-
nitelma, jota myohemmin paivitetaan
kuntoutustarpeiden muuttuessa (ks. kpl
Keinoja selviytymiseen). Harvinaisen sai-
rauden kuntoutuksesta on parhaiten
tietoa yksikdissa, joissa on kokemusta
samasta sairaudesta.

Uni

Huntingtonin tauti vaikuttaa monin ta-
voin uneen. Unen rakenne muuttuu, sy-
van unen ja REM-unen (vilkeunen) maa-
rd vdhenee ja kevyen unen ja herdilyjen
maara lisddntyy. Sairauteen liittyvat huo-
let ja murheet voivat vaikuttaa seka sai-
rastuneen ettd laheisten uneen. Vaikka
tahattomia liikkeita ei unen aikana esiin-
ny, voimakas korea voi vaikeuttaa nu-
kahtamista. Koreaa rauhoittava laakitys
illalla voi silloin helpottaa nukahtamista.
Hyvin levanneena liikeoireet voivat olla
hieman lievempia.

Uniladkkeiden kayttoon suhtaudutaan
varoen, koska laakkeet voivat heiken-
taa paivaaikaista vireytta, ajatustoimin-
toja ja tasapainoa. Unta yritetaankin
usein parantaa lisdamalla paivaaikais-
ta aktiviteettia ja valttamalla pidempia
paivaunia. Ulkoilu ja erilaiset rauhoitta-
vat iltarutiinit voivat olla hyodyksi. Yh-
teisen vuorokausirytmin sdilyttaminen
on muun perheen jaksamisen kannalta
oleellista.




Yleiskunto

Sairaus vaikeuttaa yleiskunnosta huo-
lehtimista. Ruuan hankinta, valmista-
minen ja sydminen vaikeutuvat, joten
painon seuraaminen on tarkeaa ja an-
taa tietoa ravintomaarien riittavyydes-
ta. Sen lisaksi, ettd nieleminen vaikeu-
tuu, kurkunpaan ja nielun tahattomat
pakkoliikkeet aiheuttavat myos hymi-
namaista dantelya. Se ei kuitenkaan ole
vaarallista eika siita tarvitse huolestua.

Suun terveys on tarkea osa sairauksien
ehkaisya. Korea vaikeuttaa hampaiden
harjausta ja suun pakkoliikkeet voivat
aiheuttaa hampaiden kulumista. Suun
ja kielen liikkeet vaikeutuvat sairau-
den edetessa ja sairastunut tarvitsee-
kin saannollisia hammastarkastuksia ja

apua suun hygieniasta huolehtimiseen.

Muustakin hygieniasta huolehtimi-
nen saattaa heikentya. Rakon ja suo-
len toiminta voi muuttua ja esiintya
pidatysvaikeutta.

Vahitellen aloitekyky heikentyy ja en-
nen aktiivinen ihminen voi passivoitua
ja lakata huolehtimasta itsestaan enti-
seen tapaan. Laheisten olisikin hyva yrit-
taa auttaa sairastavaa yllapitamaan edes
pienta toiminnallista aktiivisuutta, joka
yllapitaa yleiskuntoa ja toimintakykya.
Joskus riittaa, etta vanhojen toimintata-
pojen tilalle sovelletaan uusia tapoja.

"Olemme sisarusteni kanssa saaneet toisinaan hysteerisia
naurukohtauksia, kun mietimme kaikkia holmaja asioita, joita
sairastavien kanssa tapahtuu. Ja valilla vitsailemme silla, millaisia
mahdamme itse olla jos sairastumme. En antaisi kenenkaan muun
nauraa rakkailleni, mutta omasta tilanteestaan on pakko voida

tehda mustaa huumoria.”

Huntingtonin tauti

Edenneen vaiheen tauti

Kun sairastunut tarvitsee apua paivittai-
sessa selviytymisessd, ollaan sairauden
edenneessa vaiheessa. Tassa vaihees-

sa sairaus voi vieda puhekyvyn tai ai-
nakin heikentaa sitd. Kasvot muuttuvat
vahailmeisiksi, mika hankaloittaa kom-
munikointia ja tunnetilojen nayttamista.
Puhumattomuus ei kuitenkaan tarkoi-
ta ymmartamattomyytta. Huntingtonin
tautiin liittyvat muistiongelmatkaan ei-
vat yleensa aiheuta taytta dementoitu-
mista, mista johtuen sairastava tunnis-
taa ihmiset, vaikka sosiaalisen kontaktin
ottaminen vaikeutuu.

Hoito

Tahattomat liikkeet voivat olla voimak-
kaita, mutta sairauden edenneessa vai-
heessa niiden tilalle tulee yha ene-
nevissa madrin hitautta, jaykkyytta ja
dystoniaa.

Edenneessa vaiheessa oireenmukainen
ladkitys on kaytossa, jos siita koetaan
hyotya. Jos artyisyys lisdantyy, asiantun-
tijoilta ja vertaisilta saattaa saada hyvia
vinkkeja paivittdisten toimien sujumi-
seen. Joskus laheisten jaksaminen on
tiukalla ja rauhoittavasta ladkkeesta voi
olla apua sairastavan ja laheisen ydéunen
turvaamiseksi. Annostus taytyy kuiten-
kin sovittaa siten, ettei liiallinen vasymys
tai jaykkyys vie liikuntakykya.

Tunne-eldmain oireet Huntingtonin
taudissa

= masennus

= apaattisuus

= artyisyys

= harhat

Huntingtonin taudin kognitiivisiin oi-
reisiin ei valitettavasti ole pystytty ke-
hittamaan laakitysta, eika Alzheimerin
taudissa kdytettavasta ladkityksesta ole
saatu apua. Masennus usein vahenee
taudin edetessd, mutta monesti esiintyy
apaattisuutta, jota ei aina osata erottaa
masennuksesta. Apatia ei parane ma-
sennusladkkeilld. Toisaalta apatia hairit-
see yleensa ldaheisia enemman kuin sai-
rastavaa itseaan.

Ravitsemus ja ruokailu

Sairauden edetessa keho ei pysty hyo-
dyntamaan ravintoaineita normaalisti ja
nieleminenkin kay vahitellen vaikeam-
maksi. Nieleminen onnistuu paremmin
istuen kuin makuulla. Jos istuminen ei
onnistu, on asentoa tuettava sydmisen
ajaksi ja vield joksikin aikaa sen jalkeen,
jottei ruokaa tai juomaa joudu hengitys-
teihin keuhkokuumetta aiheuttamaan.




Huntingtonin tauti ja siihen liittyva laaki-
tys kuivaa suuta, joten vettd on hyva tar-
joilla pienia maaria pitkin paivaa. Ruo-
kailun paatteeksi tarjottu vesihorppy
auttaa myos pitdmdan suun puhtaana.

Tarvittaessa ruokailussa pitda auttaa
syottamalla, mutta omatoimisuutta kan-
nattaa tukea mahdollisimman pitkaan.
SyOminen on hidasta ja sille pitda varata
aikaa. Ruokailutilanteen rauhallisuuteen
ja sopiviin ruokailuvalineisiin kannattaa
kiinnittaa huomiota. Ruoka on hyva ja-
kaa useisiin pieniin aterioihin ja valipa-
laksi voi nauttia runsaskalorisia herkkuja.

Juoma ja ruoka tarjoillaan sellaises-

sa muodossa, etta nieleminen on hel-
pompaa ja riski ruuan kulkeutumises-
ta henkitorveen on mahdollisimman
pieni. Yleensa se tarkoittaa sakeutettua
juomaa ja pehmeaa ruokaa. On kuiten-
kin hyva panostaa ruuan maittavuuteen
ruokahalun varmistamiseksi.

Erityisesti jos koreaa on runsaasti, ta-
pahtuu energian kulutusta normaalia
enemman ja laihtuminen on tavallista.
Ravitsemuksessa pitda kayttaa runsaas-
ti energiaa sisaltavia ruokia ja tarpeen
mukaan erityisvalmisteita. Liiallinen laih-
tuminen heikentaa yleiskuntoa, mutta
sairauden edetessa entisessa terveyden
ajan painossa on mahdotonta pysya.
Letkuruokintaan ryhtyminen on harvoin
kaytetty ratkaisu.

Kunnon heikkeneminen

Kotona asuminen voi olla mahdollis-

ta laheisten ja kotiin jarjestettavien pal-
velujen turvin. Usein palveluasuminen
on kuitenkin hyva vaihtoehto, silla sai-
rauden edetessa yha pidemmalle kunto
heikkenee ja avun tarve muuttuu ympa-
rivuorokautiseksi. Se on raskasta laheisil-
le, joiden henkinen ja fyysinen jaksami-
nen tulee myds huomioida.

Taudin loppuvaiheessa liikuntakyky vaa-
jdamatta haviaa ja paadytaan vuodepo-
tilasvaiheeseen, ellei jokin toinen sairaus
kohtaa aiemmin.

Keinoja
selviytymiseen

Kun sairaus on todettu, on hyva yllapi-
taa tavanomaista elamaa. Tama tarkoit-
taa arkisia askareita, yleiskuntoa yllapita-
via eldmantapoja ja erityisia hetkid, jotka
tuottavat iloa ja mielihyvaa.

Sairauden etenevastd luonteesta joh-
tuen oma-aloitteisuus, toiminnanohja-
us ja liikehallinta heikentyvat vahitellen.
Muutokset vaativat sopeutumista seka
sairastavalta ettd laheisiltd. Monenlaista
tukea ja apua on kuitenkin saatavilla ja
hyva ennakointi kannattaa.

Tukea sopeutumiseen

Sairauteen sopeutuminen on helpom-
paa, jos on mahdollista keskustella
vertaisten kanssa. Tietoa ja vertaistu-
kea tarjoavat Suomen Huntington-yh-
distys ja sen kattojdrjestona toimiva
Parkinsonliitto.

Jo sairauden alkuvaiheessa on suosi-
teltavaa osallistua ldheisen kanssa so-
peutumista tukevalle kurssille, josta

saa tietoa sairauden kanssa elamiseen.
Erityisesti Huntington-kohderyhmal-

le suunnattuja kursseja jarjestaa Parkin-
sonliitto, mutta niita voi myos tiedustella
muista potilasjarjestoista tai Kelasta.

Lisdksi terveydenhuollon psykologi tai
toimintaterapeutti voi ohjata uusiin toi-
mintatapoihin kognitiivisten ongelmien
hallitsemiseksi ja tukea sairauden hy-
vaksymistd. Ohjauksesta hyotyvat myos
ldheiset.

Tulevan ennakointi

Ty0Ossa jatkamisella on seka psyykkis-

ta ettd taloudellista merkitysta, joten oi-
reiden ilmaannuttua ty6terveyshuol-
lon ja tydnantajan kanssa on aiheellista
suunnitella tyon jatkamista tukevia
toimenpiteitd, esimerkiksi tyotehta-
vien helpottamista. Harkittavaksi tulee
myos osa-aikaisen sairauspdivarahan tai
osa-aikaisen tyokyvyttomyyseldakkeen
hakeminen. Ne mahdollistavat tyon ko-
konaiskuormituksen vahentamisen sa-
malla, kun osittainen ansiotulo ja tyon
sosiaalinen merkitys jatkuvat.
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Joskus psyykkiset muutokset ovat ai-
heuttaneet vaikeuksia tydpaikalla jo en-
nen sairauden toteamista, mika on saat-
tanut johtaa tyottomyyteen. Myos siind
tilanteessa jaljella olevan tyokyvyn ar-
vioiminen on tarpeen.

Kun oireista alkaa aiheutua oleellista
haittaa, Kelasta on aika hakea vammais-
tukea, joka on selviytymistd helpottava
taloudellinen etuus.

Edunvalvontavaltuutuksen avulla voi
ennakkoon paattaa, kenelle haluaa siir-
taa vastuun omien asioidensa hoitami-
sesta siina vaiheessa, kun itse on siihen
kykenematon. Valtakirja tulee patevak-
si vasta, kun Digi- ja vdestotietoviras-
ton holhousviranomainen vahvistaa sen
valtuutetun toimittaman ladkarinlau-
sunnon perusteella. Edunvalvontaval-
takirja voi koskea seka taloudellisia etta
muita asioita, joihin kuuluu esimerkik-
si palveluasumisyksikon valinta. My6s
testamentti kannattaa laatia ajoissa. Ju-
ridisten asiakirjojen laatimiseen on suo-
siteltavaa kdyttaa asiantuntijaa.

Omat toiveet sairauden edenneen vai-
heen hoidosta tulisi ottaa puheeksi jo
alkuvaiheessa, silla mielipiteiden ilmai-
seminen voi mydhemmin olla vaikeaa.
Eldamanlaatutestamenttiin voi kirjata
itselle merkityksellisista arkielaman kay-
tantoja, joista toivoo laheisten ja hoito-
henkilékunnan huolehtivan.




Hoitotahdon avulla sairastava voi maa-
ritelld, milloin elamaa lyhytaikaises-

ti pidentavista tai elintoimintoja kei-
notekoisesti yllapitavista hoitotoimista
luovutaan. Keskustelu hoitohenkil®-
kunnan kanssa auttaa miettimaan, mis-
ta valinnoista haluaa ennalta paattaa.
Hoitotahdon voi tehda sahkoisesti Oma-
kanta-jarjestelmassa tai kirjallisesti to-
distajien vahvistamana. Asiakirjan pate-
vyyden voi varmistaa liittdmalla siihen
laakarin lausunnon, josta ilmenee teki-
jan kelpoisuus asiakirjan laatimiseen.
Hoitotahdosta kannattaa kertoa laheisil-
le ja hoitavalle laakarille.

Taudin edetessa sairastunut usein arvioi
toimintakykynsa todellista paremmak-
si, eika siksi hakeudu ajoissa avun piiriin.
Taman vuoksi yksin asuvan kannattaa jo
sairauden alkuvaiheessa ottaa yhteytta
sosiaalihuoltoon tai sen alaiseen vam-
maispalveluun. Nain saadaan sovittua ti-
lanteen seuraamisesta ja varmistetaan,
ettd selviytymista tukevia palveluja tar-
jotaan riittavan ajoissa.

Sairauden alkuvaiheessa on hyva:

= yllapitda tavanomaista elamaa

= osallistua sopeutumista tukeville
kursseille ja hakeutua vertaistuen
piiriin

= arvioida tyokyky ja suunnitella tyon
jatkamista tukevia toimenpiteita

= harkita osa-aikaisen sairauspaiva-
rahan tai osa-aikaisen tyokyvytto-
myyseldakkeen hakemista

= hakea Kelasta vammaistukea

= ennakoida tulevaa laatimalla
hoitotahto, elamanlaatutesta-
mentti, edunvalvontavaltuutus ja
testamentti

= ottaa yhteytta sosiaalihuoltoon
tilanteen seuraamiseksi, jos on
yksin asuva

Kun oireet lisdantyvat, tyosta selviyty-
misesta tulee vahitellen liian vaativaa.
Ty6sta luopuminen tapahtuu hakemalla
kokoaikaista sairauspdivdrahaa ja sen
jatkoksi pysyvaa tyokyvyttomyys-
elaketta. Tarvittaessa Kelasta haet-

tava takuueldke varmistaa elakkeen
vahimmaismaaran.

Toiminnallisuuden
yllapitoa

Sairauden edetessa voimavarat on hyva
keskittaa sellaisiin paivittaisiin toimiin,
jotka yllapitavat toimintakykya ja tuovat
paiviin mielekkyyttd, unohtamatta lepoa
ja palautumista. Vaikka tavanomaisten
asioiden hoito voi onnistua viela itse-
naisesti, toisen henkilon tukea on hyva

kayttaa tarkeissa rahallisissa hankkeis-
sa ja muissa erityista harkintaa vaativis-
sa ratkaisuissa.

Terveydenhuollon ammattilaiset aut-
tavat arjen moninaisissa kysymyksissa
ja antavat kuntoutuksellista ohjausta.
Kuntoutuksessa on tarkeaa huomioi-
da myos laheisen ohjaus, silla kotiolois-
sa kuntoutusohjeiden toteuttamiseen
tarvitaan usein laheisen muistuttelua
tai apua. Lisaksi laheisilla on sairasta-
van toimintojen sujumisesta tietoa, joka
auttaa ammattilaisia suunnittelemaan
tilanteeseen sopivia ohjeita.

Sairauden edetessa tilanteet muuttuvat,
ja sen takia voi myos tarvita uudelleen
sopeutumista tukevaa kurssia.

Kuntoutus tukee
toimintakykya

Julkisessa terveydenhuollossa laaditaan
kuntoutussuunnitelma. Siihen kirjataan
ajankohtaisiksi arvioidut kuntoutustar-
peet, joita voivat olla esimerkiksi Kelalta
haettavat tai terveydenhuollon toteut-
tamat terapiat. Suunnitelma tulee pai-
vittda sairauden edetessa.

Paivittdin kannattaa liikkua ja ulkoil-

la turvallisuus huomioiden. Vaikka sai-
rauden oireet heikentdvat liikehallintaa
ja tasapainoa, tilanteeseen soveltu-

va liikunta ehkdisee kaatumisia ja ta-
paturmia. Kaatumisen pelosta joh-
tuva liikkumattomuus taas jouduttaa
tasapainon heikentymista. Vahaiset-
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kin askeleet ja aktiivisuus ovat parempia
kuin passivoituminen. Ohjeita yleiskun-

non ja liikkehallinnan ylldpitamiseen saa

fysioterapeutilta.

Toimintaterapeutti opastaa itsenais-
ta selviytymista tukevia toimintatapo-
ja. Toiminta- ja fysioterapeutin ohja-

us on luontevinta toteuttaa sairastavan
kotioloissa. Koska sairaus ja sen aiheut-
tamat liikehairiot kuluttavat energiaa,
ravitsemukseen liittyvat suositukset sai-
raanhoitajalta tai ravitsemusterapeu-
tilta saattavat olla tarpeen. Puhetera-
peutti ohjeistaa tarvittaessa puheen
tuottoon, kommunikointiin ja nielemi-
seen liittyvissa vaikeuksissa.

Sairauden etenevdsta luonteesta johtu-
en kuntoutusjaksojen on tarpeen tois-
tua. Siten seuranta on saanndllista ja
ohjeet tulevat paivitetyksi ajankohtai-
sen tilanteen mukaan. Koska tuen tar-
ve on usein moninaista, Kelasta on
mahdollista hakea moniammatillista
yksilokuntoutusta.

Vahitellen oma-aloitteisuus, toiminnan-
ohjaus ja liikehallinta heikentyvat siten,
ettd itsendisesti suoritettavat arkiaska-
reet ja kotiharjoitusohjelmat osoittau-
tuvat liian vaativaksi ja elama voi alkaa
rajoittua kotiin. Tall6in on aika hakea Ke-
lasta maksutonta vaativaa ladkinnallis-
ta kuntoutusta. Se voi sisaltaa saannol-
listad fysio-, toiminta- tai puheterapiaa,
jotka voidaan toteuttaa my0s sairasta-
van kotona.



Apuvalineet ja muut tukitoimet

Sairauden keskivaiheessa liilkkumisen
apuvalineita tarvitaan harvoin, mut-

ta elinympadriston turvallisuuteen tulee
kiinnittaa huomiota. Fysioterapeutti ja
toimintaterapeutti auttavat arvioimaan
apuvilineiden ja mahdollisten asun-
non muutostéiden tarvetta. Apuvali-
neitd saa lainata terveydenhuollon apu-
vélinelainaamosta. Vammaispalveluista
voi hakea taloudellista tukea sellaisiin
apuvalineisiin, joita ei myonneta tervey-
denhuollosta ja anoa valttamattomia
asunnon muutostoita, jotka ovat asiak-
kaalle maksuttomia.

Turvallisuuden parantamisessa on

hyva huomioida mm.:

= portaissa kulkemista voi rajoittaa
makuutilojen uudelleen sijoittelulla

= suihkutuoli ja pesutilan seindan kiin-
nitettavat tukikaiteet lisdavat pesey-
tymisen turvallisuutta

= automaattisesti sammuvat keittioko-
neet ja tarvittaessa erikseen asennet-
tava hellavahti ovat suositeltavia

= pienapuvalineet lisdavat keittidaska-
reiden turvallisuutta

= yksin ollessa mukana kannattaa kul-
jettaa paikantavaa matkapuhelinta
tai turvaranneketta, joka on kotihoi-
don maksullinen palvelu

= puheterapeutilta saa tie-
toa puhetta korvaavista
kommunikaatiomenetelmista

Vammaispalveluista on mahdollista
saada henkildkohtaista apua niihin ta-
vanomaisiin paivittaisiin toimiin, jois-
sa sairastunut valttamatta tarvitsee
toisen henkilon apua. Henkilokohtai-
nen avustaja voi myos auttaa sairasta-
vaa suorittamaan terapeuttien laatimia
kotiharjoitteita.

Suomessa ei ole erityisia Huntingtonin
tautiin erikoistuneita keskuksia. Paikat,
joissa on nuorille Alzheimer-potilaille tai
muille neurologista sairautta sairastavil-
le tarkoitettua pdivatoimintaa, voivat
soveltua myds Huntington-potilaille. Pai-
vatoimintaan osallistuminen antaa sosi-
aalisia kontakteja ja turvallisuutta eten-
kin yksin aikaansa viettaville. Toisinaan
pidempaan sairastanut saattaa olla halu-
ton lahtemaan kodin ulkopuoliseen toi-
mintaan, joten paivdtoimintaan on hyva
totutella ajoissa.

Kun autolla ajaminen ja itsendinen liik-
kuminen ldhiymparistoa etadmmal-

le muuttuvat turvattomiksi, julkisten
kulkuneuvojen kdyttaminen onnistuu
yleensa laheisen tai henkilokohtaisen
avustajan turvin. Vammaispalvelujen jar-
jestama kuljetuspalvelu saattaa olla ai-
heellinen, jos lahimatkoja on tarpeen
tehda ilman toisen henkilon tukea.

Vammaispalvelut ovat padosin maksut-
tomia, mutta yleensa kuljetuspalvelus-

ta peritadn omavastuuosuus. Kela vastaa
terveydenhuollon matkoihin tarvitta-
vasta taksipalvelusta, jossa vuotuinen
maksukatto estda kulujen kasvamisen
kohtuuttomasti.

Kotihoito huolehtii tarpeen mukaan
ladkkeistd, hygieniasta ja ravitsemuk-
sesta. Kotihoidon palveluista peritdan
asiakasmaksuja. Terveydenhuollon
hoitotarvikejakelusta saa maksut-
tomasti tarvittavat suojat, jos rakon ja
suolen saatelyongelmat aiheuttavat
pidatysvaikeutta.

Omaishoito on vaihtoehto kotihoidol-
le. Hoidolliseen vastuuseen sitoutu-
nut Idheinen on oikeutettu rahalliseen
palkkioon, jota korotetaan asteittain
omaishoidon sitovuuden lisdantyessa.
Omaishoitajalle kuuluvat lakisdateiset
vapaapaivat, mutta jaksamista voidaan
tukea muillakin tavoin. Omaishoitajan
vapaapaivien aikana sairastava voi to-
tutella lyhytkestoiseen kodin ulkopuo-
liseen hoitoon. Omaishoitajaliitosta saa
tukea ja lisatietoa.

Avun tarpeen yha lisadntyessa on ajan-
kohtaista hakea korotusta Kelan vam-
maistukeen. Eldkkeella oleville vastaa-
va etuus on eldketta saavan hoitotuki.
Vammaistuella voi kattaa myds mahdol-
lisista erityisravintovalmisteista aiheutu-
via kuluja.
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Edelld kuvattujen palvelujen tarvetta ar-
vioidaan yhteistydssa sosiaalihuollon
kanssa. Aloitteen palvelutarpeen ar-
vioinnista voi tehda itse. Kotikdynti on
suositeltava tapa toteuttaa arviointi, jon-
ka perusteella laaditaan yksil6llinen hoi-
to- ja palvelusuunnitelma. Suunnitel-
ma tulee tarkistaa ja paivittaa sairauden
edetessa.

Erityisesti yksin asuvien avuntarvetta tu-
lisi arvioida ajoissa, mielelladn yhteis-
tyossa laheisten kanssa, silld sairastava
arvioi usein selviytymisensa todellis-

ta paremmaksi. Jos ilmeisen tuen tar-
peessa oleva henkild kieltaytyy hake-
masta apua, kuka tahansa tilanteen
havaitseva voi tehda sosiaalihuoltoon
huoli-ilmoituksen.

Sairauden keskivaiheessa voi tulla

ajankohtaiseksi:

= |uopua tyosta hakemalla kokoai-
kaista sairauspdivarahaa ja sen jat-
koksi pysyvaa eldketta

= kdyttda laheisen henkilon
tukea mm. tarkeissa rahallisissa
hankkeissa

= pyytaa terveydenhuollon ammat-
tilaisilta ohjeita yleiskunnon ja toi-
mintakyvyn yllapitamiseen

= kiinnittaa huomiota elinympadriston
turvallisuuteen ja anoa tarvittaessa
asunnon muutostoita




minta- tai puheterapia)

kuljetuspalvelua
= hankkia kotihoidon palveluita

hoitotukeen

Hoivaa ja edunvalvontaa

Huntingtonin taudin edenneessa vai-
heessa on huolehdittava, etta sairastava
saa riittavan hoidon ja asioiden hoitami-
seen liittyvan avun siten, ettd laheiseen
kohdistuva kuormitus pysyy kohtuulli-
sena. Kun sairastava alkaa menettaa ky-
kynsa hoitaa asioitaan, on ajankohtaista
jarjestaa edunvalvonta. Mikali sairasta-
va on ennalta laatinut edunvalvontaval-
tuutuksen, riittaa, etta valtuutettu hakee
Digi- ja vdestétietovirastosta vahvistuk-
sen valtakirjalle.

Jos valtuutusta ei ole, Digi- ja vaesto-
tietovirastoon laaditaan edunvalvontaa
koskeva hakemus. Sairastava voi itse al-
lekirjoittaa hakemuksen, mikali ymmar-
taa asian merkityksen. Hakemukseen
tulee liittaa ladkarinlausunto, joka vah-

= osallistua uudelleen sopeutumisvalmennuskurssille
= hakea Kelasta moniammatillista yksilokuntoutusta
= hakea Kelasta vaativaa ladkinnallistd kuntoutusta (fysio-, toi-

= pyytda sosiaalihuollosta palvelutarpeen arviointia

= hakea vammaispalveluista henkil6kohtaista apua ja

= pohtia omaishoitoa ja hakea siihen tukea
= hakea korotusta Kelan vammaistukeen tai eldkettd saavan

vistaa toimintakelpoisuuden ja edunval-
vonnan tarpeen. Jos sairastava ei enaa
luotettavasti kykene ottamaan asiaan
kantaa, laheinen tai viranomainen voi
tehda tehda Digi- ja vaestotietoviras-
toon ilmoituksen edunvalvonnan tar-
peessa olevasta henkilosta.

Edunvalvojana voi toimia luotettava la-
heinen tai yleinen edunvalvoja. Edunval-
vojan tehtdvaan kuuluu myos tarvitta-
vien taloudellisten tukien ja palvelujen
hakeminen. Toisinaan edunvalvonnan
kuluista tai terveydenhuollon maksuista
syntyy véliaikainen oikeus Kelan perus-
toimeentulotukeen, joka on viimesijai-
nen taloudellinen etuus.

Kun avun tarve on ymparivuorokautis-
ta tai muutoin erittain runsasta, on aika
hakea vammaispalveluista palveluasu-
mista ja Kelasta ylinta hoitotukea. Pal-
veluasuminen voidaan toteuttaa joko
palvelutalossa eli hoitokodissa tai kotiin
jarjestettavilla palveluilla. Palveluasu-
minen kotona saattaa sopia tilanteissa,
joissa omaishoitoa tdydennetaan koti-
hoidolla, vammaispalveluilla ja lyhytkes-
toisilla hoitojaksoilla kodin ulkopuolella
(ns. intervallijaksot). Kun kotiin jarjeste-
tyt palvelut ovat osa vammaispalvelui-
den mydntamaa palveluasumista, niista
ei perita asiakasmaksuja.

Liikkumista ja hoitoa helpottavia apu-
valineita voi lainata maksuttomasti ter-
veydenhuollosta. Niiden sujuva kayt-
taminen saattaa edellyttaa esimerkiksi
rollaattori- tai pyoratuoliluiskaa ja ovi-
en levennyksid, joita vammaispalve-

lut myontda maksuttomina asunnon
muutostoina.

Palvelutaloon eli hoitokotiin muutta-
minen on hyva vaihtoehto, jos sairasta-
va asuu yksin, sitova omaishoito ei sovi
laheisen eldamantilanteeseen tai sairas-
tava ei halua hoidollisesti sitouttaa la-
heistdaan. Tehostettu palveluasuminen
hoivakodissa tai laitoshoito takaa ympa-
rivuorokautisen hoivan. Koska monilla
paikkakunnilla Huntingtonin tautia sai-
rastavia on vahan, hoitohenkilokunnan
on tarpeen hankkia lisatietoa sairaudes-
ta. Henkilokunnan ja laheisten vélinen
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yhteisty0 on tarkeda, koska sairastava

ei valttamatta osaa ilmaista toiveitaan

ja tottumuksiaan. Taman vuoksi sairas-
tavan avun tarvetta on myos aktiivisesti
seurattava. Varsinaista yksilokuntoutusta
hoitokodeissa on harvoin tarjolla, mutta
kuntouttava hoitotyo on oleellinen osa
laadukasta asumispalvelua.

Vammaispalvelujen mydntamasta pal-
veluasumisesta ei perita asiakasmaksua,
mutta asumisen tavanomaisista kuluis-
ta kuten vuokrasta ja ateriakuluista sai-
rastunut henkil® vastaa tavanomaiseen
tapaan. Pienituloinen on oikeutettu saa-
maan Kelan asumistukea palvelutalon
vuokraan.

Pitkaan Huntingtonin tautia sairasta-
neelle muuttaminen omasta kodista
voi olla vaikeaa. Joskus sairauden aiem-
massa vaiheessa aloitetut lyhytkestoi-
set hoitojaksot, eli ns. intervallijak-
sot, auttavat totuttautumaan uuteen
hoitoyksikkéon. Niiden toteuttaminen
ei kuitenkaan ole mahdollisia kaikissa
palvelutaloissa.

My®os ldheinen tarvitsee tukea ja roh-
kaisua tilanteeseen. Luopuminen koto-
na hoitamisesta saattaa velvollisuuden-
tunteen vuoksi olla laheiselle vaikeaa
silloinkin, kun se on alkanut vieda koh-
tuuttomasti voimavaroja. Kuitenkin sai-
rastavan muuttaminen palvelutaloon
on yleensa jossain vaiheessa valttama-
tonta. On hyva muistaa, etta ratkaisu voi




auttaa sailyttamaan suhteen alkuperai-
sen merkityksen, joka voi olla parisuhde,
sisaruussuhde tai vanhemman ja lapsen
vélinen suhde. Kun ldheisen vastuu hoi-
vasta loppuuy, aikaa jad enemman muun-
laiselle yhdessaololle.

Sairauden edenneessa vaiheessa
voi tulla ajankohtaiseksi:

= ottaa kdyttoon edunvalvonta
lainata liikkumista ja hoitoa helpot-
tavia apuvilineita
= hakea vammaispalvelusta palve-
luasumista ja tarvittaessa asunnon
muutostoita
arvioida laheiseen kohdistuva
kuormitus ja pohtia palvelutaloon
muuttamista
hakea Kelasta ylinta hoitotukea

Sairauden kaikissa vaiheissa sosiaa-
li- ja terveyspalveluihin seka sosiaali-
turvaetuuksiin liittyvissa kysymyksis-
sa voi olla yhteydessda maksuttomaan
Neuroneuvontaan. Sielta voi lisak-

si saada apua erilaisten hakemusten
tayttamiseen.

Lue lisaa www.neuroliitto.fi/
tieto-tuki/neuvonta/neuroneuvonta/

"Alka ennen puolisoni
diagnoosia oli pahin, kun hanen
muuttuvalle kaytokselle ei ollut
selitysta. Ei1 elama sairauden
kanssa helppoa ole. Mutta nyt
ainakin ymmarran, etta syy ei
ole minussa eika hanessa. Suren
sitg, etta emme enéda ole samalla
tavalla puolisoita toisillemme”
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Sairauden vaikutukset

perheeseen

Perhesuhteita ja etenkin parisuhdet-

ta koettelee usein eniten se, etta sai-
raus muuttaa persoonallisuutta. Sai-
rauden myota kyky ndyttaa rakkautta
usein heikkenee. Ennen kiltti ja rauhalli-
nen henkil® voi muuttua artyneeksi, jot-
kut jopa aggressiivisiksi. Perheessa roolit
vaihtuvat ja vastuu kodista jaa puolisolle
ja muille perheenjasenille. Tilannetta pa-
hentaa, jos sairastava turvautuu alkoho-
liin tai muihin paihteisiin - mika ei vali-
tettavasti ole tdysin tavatonta.

Joillakin kaytokseen vaikuttavat oireet
pysyvat lievind, mutta harvassa perhees-
sa riidoilta valtytaan taysin. Tyypillisesti
kiukuttelun kohteeksi joutuvat laheiset
ja erityisesti tilanteissa, joissa he pyrkivat
ohjaamaan sairastuneen toimintaa ta-
man omaksi parhaaksi.

Tilanne tuntuu usein raskaalta sairastu-
neen lapsista, jotka tietavat voivansa it-
sekin sairastua. Helppoa ei ole myos-
kaan terveelld puolisolla, jos han joutuu
pelkddamaan lastensa tulevaisuuden
puolesta samalla, kun han tukee puo-
lisoaan. Joissakin perheissa kaydaan
lapi valtavia muutoksia, toiset selvia-
vat huomattavasti vahemmalla. Tarkein-
ta on uskaltaa pyytaa apua — saman-
laisia asioita kdydaan lapi muissakin
Huntington-perheissa.

"Aidillani oli fiksaatioita ihan ihmeellisiin asioihin, esimerkiksi
miten pyykkia kotona piti kuivattaa. Han ei tajunnut tekevansa sen
1han hullusti ja itseani hanen tapansa arsytti. Mutta helpommalla
paasi, kun asiaan ei puuttunut. Silloin se ei naurattanut, mutta
jalkikateen kylla. Ilman huumoria ei jaksa.”




Tuttu ihminen muuttuu

Huntingtonin taudin aiheuttamat muu-
tokset voivat eri ihmisilla olla hyvin eri-
laisia. Tietyt piirteet ovat kuitenkin ta-
vallisia. Esimerkiksi asiat, jotka muista
tuntuvat mitattomiltd, voivat olla sairas-
tavan mielessa hyvinkin isoja. Kyky olla
joustava tai ajatella asioita muiden ih-
misten ndkokulmasta heikkenee. Keskit-
tyminen useaan samanaikaiseen asiaan
vaikeutuu. Jotkut passivoituvat, toi-

set puolestaan ryhtyvat moniin toimiin
saattamatta niita valttamatta loppuun.

Sairastuneen kyky mukautua ymparoi-
vaan maailmaan ja muutoksiin heiken-
tyy. Tilanne vaatii perheelta joustoa ja
luovuutta, joudutaan keksimaan uusia
toimintatapoja vanhojen tilalle. Mita pa-
remmin muut pystyvat mukautumaan
sairastuneen ajattelumaailmaan ja toi-
veisiin, sitd vdhemman konflikteja luul-
tavasti syntyy. Myds se auttaa, etta itse
pysyy rauhallisena ja puhuu lempealla
aanensavylla. Suuttuminen vaikeuttaa
yhteistyota.

Konflikteja voi vahentaa selkeilla rutii-
neilla ja keskittymalld yhteen asiaan ker-
rallaan. Esimerkiksi peseytymisesta ja
muista arkiaskareista kannattaa tehda
osa paivittaisia rutiineja, jotka pyritaan
suorittamaan samalla tavalla. Tilanteet
kannattaa rauhoittaa sulkemalla tur-

ha haly pois, jotta keskittyminen on hel-
pompaa. Kiire kannattaa unohtaa, silla
hoputtaminen voi aiheuttaa lukkotilan-
teen, johon sairastunut tyypillisesti rea-
goi laittamalla vastaan.

On luonnollista, etta sairaus kuormit-
taa laheisia. Suuttuminen on inhimillis-
ta ja satunnaisista hermostumisista ei
kannata soimata itsedan. Usein ne ovat
muistutus siitd, etta laheinen tarvitsee
omaa aikaa. Jaksamista voi auttaa myos
se, etta tietoisesti pysdahtyy muistutta-
maan itsedan, ettd muuttuneen kaytok-
sen taustalla on sairaus, ei ihminen itse.
Yleensa tilanne turhauttaa myos sairas-
tunutta. Joskus on hyva purkaa tuntei-
taan vertaisen kanssa.

"Meilla on vailla huudettu ja hermostuttu puolin ja toisin, el vaan voi

mitadan. Mutta onneksi perheessa on useita, jotka osallistuvat. Kun
yhden hermo menee, toinen pysyy rauhallisena ja tulee ottamaan
kopin tilanteesta’

Parisuhde ja seksuaalisuus

Neurologissa sairauksissa seksuaali-
suuden haasteet ovat tavallisia. Se on
luonnollista, silla sairaudet vaistamatta
vaikuttavat tunteisiin, mielialaan ja kasi-
tykseen omasta kehosta. Myds kommu-
nikointi vaikeutuu Huntingtonin taudin
edetessa ja toiveita voi siksi olla vaikea
ilmaista selkedsti ja toista loukkaamatta.
Seksuaalisuus on merkittdva osa elamaa
ja hyvinvointia ja siksi siihen liittyvat on-
gelmat heikentavat kokonaisvaltaista
hyvinvointia paitsi pariskunnilla myos
yksin elavilla.

Huntingtonin taudissa seksuaalisuuden
ongelmat ovat seka fyysisia etta psyykki-
sid. Ne vaikuttavat sairastavaan ja puoli-
soon, ja siksi mahdollisia haasteita tulisi
ratkoa yhdessa. Halukkuus voi karsia sai-
rauden aiheuttamasta stressista ja vasy-
myksestd. Se on tavallista my0s sairastu-
misriskissa olevilla.

Sairauden myota seksi usein vahenee,
joskus jopa loppuu. Sairastavalla voi olla
haasteita suoriutua seksuaalisesta kans-
sakdymisestd. Puoliso puolestaan voi
kokea vaikeaksi haluta seksuaalisesti
puolisoaan, jos parisuhde muuttuu hoi-
vasuhteeksi. Seksia ja laheisyytta olisi
hyva ajatella uudella tavalla ja etsia sii-
hen kumpaakin osapuolta tyydyttavia
ratkaisuja. Yhteinen aika ja yhdessa teke-
minen lisdavat laheisyytta ja mahdollis-
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tavat hetkia koskea toista. Jo pelkka la-
hekkdin oleminen ja toisen halaaminen
valittda rakkautta. Se voi myds vahentaa
hermostuneisuutta.

Huntingtonin tauti voi hyvin usein vai-
kuttaa miehilla erektioon. Sita ei kuiten-
kaan pida automaattisesti laittaa sairau-
den piikkiin, vaan muut fysiologiset syyt
on hyva sulkea pois. Jos todetaan, etta
erektio-ongelman tai orgasmin saami-
sen vaikeuden taustalla on Huntingto-
nin tauti, on tarpeen pohtia, milld asiaa
voisi auttaa. Joskus ratkaisu on yksin-
kertainen: sairastavan on vaikea keskit-
tya kahteen asiaan, kuten riisumiseen ja
hellimiseen, yhta aikaa. Tall6in voi olla
avuksi tehda asiat yksi kerrallaan. My&s
vireystila vaikuttaa monella kyvykkyy-
teen ja siksi kannattaa pohtia, milloin on
virkeimmillaan.

Laakari-potilassuhde on hyva kana-

va keskustella seksuaalisuudesta, sil-

la laakari voi tarvittaessa ohjata poti-
laan tarvittaviin tutkimuksiin tai toiselle
ammattilaiselle, esimerkiksi seksuaalite-
rapeutille. Ladkari osaa my0s arvioida,
voiko laakitys olla ongelmien taustalla.

Erittain ikava, mutta ei onneksi kaikkia
koskeva vaiva, on hyperseksuaalisuus.
Se tarkoittaa seksuaalista yliaktiivisuut-
ta. Tata voi tapahtua etenkin sairauden




alkuvaiheessa kun etuaivolohkossa ta-
pahtuvat muutokset vahentavat estoja.
Tilanne on yleensa puolisolle vaikea ja
hanen parastaan tulisi miettid yhdessa
asiantuntijan kanssa. Tilannetta yleensa
helpottaa jo se, etta siita puhutaan avoi-
mesti. Viime kadessa ladkari voi pohtia
ladkitysta, jolla yliseksuaalisuutta saa-
daan hillittya.

Seksuaalinen yliaktiivisuus ei ole sairas-
tavan vika ja se voi tuntua hanesta itses-
taankin kiusalliselta. Toisaalta sairauden
edetessa kontrolli heikkenee ja sairastu-
nut saattaa tehda ehdotuksia muillekin
kuin omalle puolisolleen. Se on laheisille
kiusallista, mutta sairastunut ei itse tie-
dosta kaytoksensa olevan sopimatonta
eika tarkoituksella halua loukata.

Huntingtonin tauti vaatii puolisolta erit-
tain paljon ja joskus se johtaa eroon.
Erotilanteessa on varmistettava, etta lap-
set eivat joudu ottamaan liikaa vastuuta
sairastavasta. Jaksaakseen jokaisen olisi
hyva saada omaa aikaa, pitda kiinni har-
rastuksistaan ja tavata ystaviaan. Vertai-
silta voi saada neuvoja, ja ylipdansa pu-
huminen keventda mieltd ja sydanta.

Lapset ja nuoret

Vanhemman sairastuessa Huntingtonin
tautiin lapsi saa tietda olevansa sairastu-
misriskissa. Se voi muovata hanen aja-
tuksiaan loppuidksi. Lisaksi on tavallista,
etta kaikki perheenjdasenet osallistuvat
tavalla tai toisella sairastuneen auttami-
seen ja hoivaamiseen — myos lapset ja
nuoret. Vaikka se voi tuntua luonnollisel-
ta, lapsella ei saisi olla tunnetta, ettd han
on vastuussa vanhemmastaan tai joutuu
kannattelemaan vanhempiaan tunneta-
solla. Vanhemman muuttuva olemus ja
sairauden nakeminen itsessaan aiheut-
tavat huolta. Siksi pitaisi varmistaa, etta
lapsilla on mahdollisuus keskittya kou-
luun ja opintoihin ja ylldpitaa ystavyys-
suhteitaan normaaliin tapaan.

Lapselle voi olla stressaavaa joutua selit-
telemaan vanhempansa kaytosta ysta-
villeen. Siksi aikuisten tulisi ottaa vastuu
puhumisesta. Ei ole tavatonta, etta lap-
si tai nuori tahtomattaan jopa hapeaa
sairastavaa vanhempaansa eika halua
nayttaytya taman seurassa tai tuoda ko-
tiin ystavidan. Ne ovat tavallisia tuntei-
ta ja niista tulisi voida keskustella avoi-
mesti ja rehellisesti vahintaankin toisen
vanhemman kanssa. Lapsi ei tee sita ta-
hallaan eika se tarkoita, etteiko han ra-
kastaisi sairastavaa vanhempaansa.

Sairastuneen olisi hyva antaa osallistua
normaalisti perheen arkeen ja tekemisiin
kuntonsa mukaan. Avoin ja salailema-
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"Kuulin Huntingtonin taudista ensi kerran kun isani sairastui.
Tunsin huolta ja pelkoa seka surua. Tunnettani helpotti suuresti
se, ettd kohtasimme iséani sairauden yhdessa perheemme kanssa.
Pidimme huolta isasta seka toisistamme.”

ton suhtautuminen tukee myos perheen
lapsia ja nuoria. Muiden ei tule antaa sel-
laista signaalia, ettd Huntingtonin tau-
dissa on jotain havettavaa tai salailtavaa.
Talloin lapsi voi kokea, ettd hanen mah-
dollinen omakin sairastumisensa tule-
vaisuudessa on salailemisen arvoinen
asia.

Lapselle on oltava rehellinen, jos han
esittdaa kysymyksia vanhemman sairau-
desta tai omasta sairastumisriskistaan.
Tietoa tulee kuitenkin antaa lapsen ika-
taso ja kasityskyky huomioiden. Lap-

si on luonnostaan utelias ja aistii asioi-
ta. Jos asioista ei puhuta, han voi keksia
niille omat selityksensa — pahimmassa
tapauksessa han syyttaa niista itseaan.
Usein riittaa, etta sairaudesta puhutaan
ilman kauhistelua ja nimetaan asioita
lapsen kasityskykya vastaavalla tavalla.
Lapsen tulee voida tuntea, etta kaikes-
ta saa puhua ja vanhemman muuttunut
kaytos ei johdu hanesta.

Apua kannattaa hakea matalalla kyn-
nykselld. Joskus voi olla tarpeen jutel-
la perheen tilanteesta myds lapsen ke-
hitysymparistdissd, kuten koulussa tai

paivakodissa. Apua saa perheneuvolas-
ta, kouluterveydesta ja opiskelupaikan
terveydenhuollosta. Harvinaisperheiden
tukena on myds Harvinaiskeskus Norio,
joka tarjoaa lapsille ja nuorille ikatasois-
ta, perimaan ja sairauksiin liittyvaa neu-
vontaa maksutta ja ilman lahetetta.

On olemassa myds kansainvdlinen Hun-
tington-nuorille suunnattu jarjestd Hun-
tington’s Disease Youth Organization,
HDYO. Sen kotisivuilta 16ytyy paitsi run-
saasti tietoa Huntingtonin taudista,
myos keskustelufoorumi, jonka kautta
saa halutessaan yhteyden toisiin Hun-
tington-perheiden nuoriin ympadri maail-
man. Asiat on kerrottu nuorille sopivalla
tavalla ja osa sivuista on olemassa myos
suomeksi.

Lisatietoa ja tukea:
* huntington.fi
= hdyo.org
= tukiliitto.fi/harvinaiskeskusnorio/
= Sekasin-chat osoitteessa
sekasin247.fi




Sairastumisriski

Sairastuneen lapsille tieto sairastumisris-
kista voi tulla shokkina, etenkin jos sai-
rautta ei ole suvussa diagnosoitu aiem-
min. Ajan myéta olo kuitenkin helpottaa
ja asian kanssa oppii useimmiten ela-
maan, vaikka pelko seuraakin mukana.
Vuosien saatossa tunteet voivat aaltoil-
la ja helpommat ja vaikeammat vaiheet
vuorotella toisiaan.

Ihmiset suhtautuvat tietoonsa mahdol-
lisesta sairastumisesta hyvin eri tavoin.
Saman perheen sisallakin sisarukset voi-
vat kdyda lapi taysin erilaisia tuntemuk-
sia ja valita erilaisia sopeutumiskeinoja.

Se, minka ikdisena tiedon omasta sai-
rastumisriskistaan saa tai millaisessa
elamanvaiheessa silloin on, voi vaikut-
taa paljonkin, miten tietoa osaa kasitel-
Id ja miten sen kanssa pystyy elamaan.
Teini tai nuori aikuinen voi alkushokis-
saan kokea, ettd aluilla oleva itsendisyys
ja edessa oleva elama pysahtyy siihen
paikkaan. Joku taas saa tiedon pitkalti
keski-ian ylitettydan, jolloin mahdollinen
sairastuminen ehka tuntuu helpommin
hyvaksyttavalta.

Ideaalitilanteessa ihmista voidaan jo lap-
sesta saakka valmistella tiedon vastaan-
ottamiseen ja tukea sen hyvaksymises-
sa — tehda se ikaan kuin luonnolliseksi
osaksi elamaa. Aina se ei kuitenkaan ole
mahdollista, vaan tieto saattaa tulla vas-
ta esim. sen jalkeen, kun on ehtinyt saa-
da omia lapsia. Tall6in sairastumisriskis-
sd olevan huoli my&s omista lapsistaan
kasvattaa huolitaakkaa entisestdan ja
han voi kokea syyllisyyttakin. Pitaa kui-
tenkin muistaa, etta geenivirheen periy-
tyminen suvussa ja sairauden olemassa
olo ei ole kenenkdan vika.

Ketdan ei tule syyllistaa paatoksista esi-
merkiksi tehda tai olla tekematta lapsia
kun suvussa tiedetdan olevan Hunting-
tonin tautia. Sairastumisriskissa oleval-
la on oikeus tehda elamassaan sellaisia
valintoja, jotka hanesta itsestaan tuntu-
vat hyvalta. Perheen sisalla on kuitenkin
suositeltavaa keskustella avoimesti eten-
kin silloin, jos valinnat vaikuttavat puoli-
soon tai muihin laheisiin.
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"Sain tiedon sairastumisriskistani tosi vaikeassa
vaitheessa. Elama pysahtyi kuin seindan, kavin 1api
pelottavan synkkia ajatuksia ja kuljin todella pimean
tunnelin lapi. Laheisten tuella tunnelin paassa alkoi
sittenkin nakya valoa. Kerran havahduin siihen, etten
enaa ollut ajatellut sairastumisriskiani paivittain ja
pystyin taas elamaan normaalisti, tekemaan elamani
suhteen paatoksia ithan kuten kaikki muutkin.”

"Tama sairaus ja sen pelko on omiaan aiheuttamaan
riitoja suvussa. Aina loytyy joku, jolla on mielipide
siitd, kenelle saa kertoa ja mita. Ikaan kuin he saisivat
paattaa’




"Minulle oli heti alussa selvag, etten uskalla menna geenitestiin.
Mutta en ole sulkenut pois mahdollisuutta, etta joskus ehka menen.
Nyt keskityn elamaan normaalisti ja pyrin tekemaan paatoksia
elamassani sen mukaan, kuin olisin terve. Minulla on siihen oikeus,
sita paitsi el kukaan muukaan tassa elamassa voi itse paattaa onko

loppuun asti terve vai ei”

Testata vai ei?

Kysymys Huntingtonin taudin ennakoi-
vasta geenitestista ei ole yksinkertai-
nen, silld parantavaa hoitoa sairauteen
ei viela ole. Etenkin alkuvaiheessa sai-
rastumisriskissa olevan voi olla vaikea
keskittya etsimaan tilanteestaan hyvia
puolia. Voi myds olla, etta ensin tulee
varma tunne siitd, haluaako menna en-
nakoivaan geenitestiin vai ei. On kuiten-
kin hyva tietds, etta ajan kuluessa mie-
li geenitestistd voi muuttua, kun asioita
on pohtinut eri ndkékulmista ja sopeu-
tuminen etenee. Vaikka testin tekisikin,
tulosta ei ole pakko selvittaa heti. Se voi
olla valmiina odottamassa sita paivaa,
jolloin on mahdollisesti halukas kuule-
maan tuloksen.

Paatoksia ei siis kannata kiirehtia eika
antaa muiden mielipiteiden vaikuttaa
paatoksiin. Sopeutumiselle on hyva an-
taa aikaa - kuukausia, jopa vuosia. Tie-
don hankkiminen Huntingtonin taudista
on yleensa avuksi. Vertaiselta voi myos
saada hyvia neuvoja ja tukea.

Kun perheessa tai suvussa on useita, joil-
la on riski sairastua Huntingtonin tau-
tiin, huolta aiheutuu my6s mahdollis-
ten sisarusten, omien lasten ja muiden
sukulaisten puolesta. Tama on tarkeaa
huomioida my®és silloin, kun harkitsee
ennakoivan geenitestin tekemista: toisin
kuin moni ajattelee, negatiivisen testi-
tuloksen (= ei tule sairastumaan) saami-
nen ei valttamatta olekaan ainoastaan
helpotus.

Tiedetdan, etta negatiivisen testitulok-
sen saaneet voivat tuntea syyllisyytta.
Kansainvalisissa yhteyksissa kdytetdan
joskus kasitetta survivor’s guilt, joka viit-
taa syyllisyyden tunteeseen siitd, etta
itse on ikdan kuin “selvinnyt” Tama on
tavallista etenkin silloin, kun negatiivi-
sen testituloksen saaneella on sisaruk-
sia, joiden tiedetdan kantavan geenivir-
hetta. Talloin voi olla vaikea sallia itsensa
olla onnellinen, ja sairastavan sukulai-
sen kohtaaminen voi tuntua vaikealta.
Geenitestin erilaiset tulokset voivat jois-
sain tapauksissa olla sisaruksille erotta-
va tekija.

Jotkut eivat koskaan varsinaisesti paa-
ta olla menematta ennakoivaan geeni-
testiin, mutta eivat mydskaan kiiruhda
siihen. He voivat elda vuosia tai vuosi-
kymmenia tietdmatta geenitilannettaan.
Testiin voi halutessaan hakeutua myo-
hemminkin, esimerkiksi elamantilanteen
tai mielen muuttuessa.

Jotkut eivat kesta elaa epatietoisuudessa
ja kokevat ennakoivaan geenitestiin me-
nemisen ainoana vaihtoehtona. Vaikka
geenitestiin padseminen edellyttaa kes-
kusteluja perinndllisyysneuvojan kanssa,
voi olla hyva jutella my6s vertaisen kans-
sa siitd, millaisia tunteita testausprosessi
Voi synnyttaa.

Positiivisen testituloksen saaminen voi
olla traumaattinen kokemus ja siita ja-
loilleen pdasemiseen voi menna aikaa.
On myos hyva tiedostaa, etta se saattaa
muuttaa suhtautumista asioihin ja jopa
omiin sukulaisiin. Toisaalta jotkut koke-
vat helpottavaksi tietad, mita tulevai-
suus tuo tullessaan ja asian hyvaksymi-
nen voi alkaa tuloksen saamisen jalkeen.

Ennakoivassa geenitestissa kdyminen
voi herattaa pelkoa siita, tuleeko syrji-
tyksi esim. tyoelamadssa. Siksi kannattaa
miettia, kenelle perheen ulkopuolella
kertoo mahdollisesta testista tai sen tu-
loksista, vaikka ketdan ei saisikaan koh-
della eri tavoin geenivirheen tai sen ris-
kin takia. Pelkka geenivirhe ei tarkoita
sairautta eika tee ihmisesta tyokyvyton-
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ta, joten siita ei tarvitse kertoa tyonanta-
jalle ennen tydkykyyn vaikuttavien oirei-
den puhkeamista.

Tietoisuus sairastumisen riskista aiheut-
taa pohdintoja, jotka eivat ole niin help-
poja tai mustavalkoisia kuin ensin voisi
luulla. On hyva pitaa mielessa, etta ver-
taistukea ja tietoa on saatavilla esim.
Suomen Huntington-yhdistyksen ja kan-
sainvdlisen Huntington-perheiden nuo-
risojarjeston HDYO:n kautta. Joskus pa-
ras apu on kuulla jonkun toisen tarina ja
huomata, ettd alun synkan vaiheen jal-
keen sairastumisriskistd huolimatta on
mahdollisuus pystyd eldmaan taytta, hy-
vaa eldamaa - kavi ennakoivassa geeni-
testissa tai ei.

"Olen selvittanyt, ettd kannan
geenivirhetta ja tulen
sairastumaan. Olen asian
kanssa sinut. Olen "suunnitellut”
elamani, mutta elan kuitenkin
paivan kerrallaan. Tiedan, etta
murehtisin asiaa paivittain

jos en olisi selvittanyt
geenivirhetta. Nyt voin elaa ja
nauttia elamasta!”




Sairastumisen pelko

Sairastumisriskissa elamiseen kuuluu,
ettd mieli alkaa kehitelld harhaluuloja.
Oman paan sisaisia uskomuksia on vai-
kea valttaa, vaikka tietdisi faktat. Siksi
on tavallista, ettd geenivirheen mahdol-
lisuus tuntuu suuremmalta kuin mah-
dollisuus olla terve. Joku jopa kokee
parhaana selviytymistapana uskoa sai-
rastuvansa ja rohkaistuu ottamaan ela-
mastdan kaiken irti "niin kauan kuin se
on mahdollista”. Toinen puolestaan jat-
taa tekematta asioita siksi, etta se "tun-
tuu turhalta, jos kuitenkin sairastuu”,
Kolmas yrittaa elda elamaansa antamat-
ta mahdollisen sairastumisen vaikuttaa
paatdksiin. Niin tai ndin, ei ole oikeaa
eika vaaraa tapaa.

Riskiryhmaan kuuluvilla sisaruksilla on
usein tunne, ettd vahintaan yhdella heis-
ta on pakko olla virheellinen geeni. Jos
esimerkiksi kolmen lapsen perhees-

sa kaksi lasta on kdynyt ennakoivassa
geenitestissa ja saanut negatiivisen tu-
loksen, niin kolmas lapsi saattaa ajatel-
la, ettd hdnelld on pakko olla geenivirhe
muiden sijasta. Tosiasiassa hanella on ai-
van yhta suuri mahdollisuus olla terve.

On siis syyta muistaa, etta geenivir-
heen kantajan lapsilla on jokaisella oma,
muista sisaruksista erillinen, 50 % mah-
dollisuus olla terve tai vaihtoehtoisesti
geenivirheen kantaja. Sisarusten riskite-
kijoilla ei ole yhteytta toisiinsa. Yhteytta

ei mydskaan ole mahdollisen geenivir-
heen ja muun periman valilla: sairastu-
misriskissa eldvasta voi tuntua, etta gee-
nivirheen perimisen todenndkdisyys on
sita suurempi, mita enemman muistut-
taa sairastunutta vanhempaansa esi-
merkiksi ulkondoéltaan. Nain ei kuiten-
kaan ole.

Sairastumisen pelossa itsestaan voi al-
kaa tahtomattaan etsia oireita ja jopa
tuntea niita: unohduksia ja tahattomia
liikahduksia. Mitd enemman asiaa ajat-
telee, sitd enemman oireita tuntee. Sik-
si olisi hyva yrittda ohjata ajatukset pois
mahdollisesta sairastumisesta ja kes-
kittya arkisiin asioihin niin usein kuin
pystyy.
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Tutkimus antaa toivoa

Huntington-tutkimuksen tavoitteena on
[6ytaa sairauden kulkuun vaikuttava hoi-
to. Merkittava edistysaskel oli tautia ai-
heuttavan geenivirheen selvittdminen
1993. On tarvittu kuitenkin paljon tutki-
musta taudin kehittymiseen johtavasta
prosessista, ennen kuin on paasty lahel-
lekdan tavoitetta.

Koska kyseessa on harvinainen sai-

raus, on ollut erityisen tarkeag, etta use-
an maan tutkijat ja Huntington-perheet
ovat yhdistaneet voimansa yhteisen ta-
voitteen saavuttamiseksi. Ensiksi on ke-
ratty tietoa taudin varhaisten oireiden
kehittymisesta seuraamalla ennakoivas-
sa geenitestissa kdyneita vuosittaisilla
haastatteluilla, testauksilla ja verikokeilla
(PREDICT-HD, EURO-PREDICT, EURO-HD
REGISTRY). Tutkimuksiin on osallistunut
yli 10 000 henkil6a sairauden eri vaiheis-
sa ja lisaksi omaisia ja jonkin verran ter-
veita kontrolleja.

Tutkimuksen pohjalta kasitys sairauden
luonnollisesta kulusta ja siihen vaikut-
tavista tekijoistd on huomattavasti tas-
mentynyt. Sen my6ta on kehitetty luo-
tettavia seurantatestejd, joiden pohjalta
on mahdollista arvioida, millainen muu-
tos testituloksissa on merkittava. Koska
jo tieto sairauden mahdollisuudesta voi
aiheuttaa oireita, PHAROS-tutkimukses-
sa seurattiin 1000 tervetta Huntingtonin

taudin riskissa olevaa henkil6a yhdeksan
kuukauden vélein seitseméan vuoden
ajan. Tutkittavat eivat olleet halunneet
hakeutua ennustavaan geenitestiin, jo-
ten heidan todellinen sairastumisriskin-
sa ei ollut tiedossa.

Nyt jo maailmanlaajuiseksi laajentuneen
REGISTRY-tutkimuksen jatkotutkimus
on nimeltdan Enroll-HD. Sen pohjalta
on nyt mahdollista rekrytoida kulloin-
kin alkaviin ladketutkimuksiin soveltu-
via henkil6itad nopeasti, jotta myos tu-
loksiin pdastaan mahdollisimman pian.
Luotettavien johtopaatosten tekemi-
seen tarvitaan paitsi riittavan suuri maa-
ra osallistujia, myos luotettavat mene-
telmat, joista voidaan paatelld, onko
hoidon ansioista tapahtunut todellista
muutosta taudin luonnolliseen kulkuun
verrattuna.

Taudin kulkuun vaikuttavan hoidon ke-
hittamisen rinnalla on jatkuvasti kehit-
teilld my6s hoitoja erilaisiin sairauden
oireisiin: liikeoireisiin, mielialaan, kogni-
tioon ja kdytosoireisiin. Eika vain 1aa-
kehoitoja, vaan myds syvdaivostimu-
laatiota, kuntoutusmuotoja ja erilaisia
kayttaytymisterapeuttisia hoitoja on
tutkittu.




Koska tutkimusta tehddan eniten mais-
sa, joissa Huntington-potilaita on enem-
man kuin Suomessa, paaosa tutkimus-
tuloksista julkaistaan kansainvalisissa
lehdissa ja englannin kielella. Naista voi
lukea esimerkiksi sivustolta
ClinicalTrials.gov hakusanalla Hunting-
ton’s disease.

Uutisia tutkimuksista |0ytyy myos sivulta
enroll-hd.org sekd HDBuzz.net, jossa on
tiivistettyja tutkimusraportteja. Suomen
Huntington-yhdistys ja Parkinsonliitto
pyrkivat kertomaan suomeksi tarkeim-
mista edistysaskeleista.

Al3 ja3 yksin —
yhdistys ja liitto
tukenasi

Valtakunnallinen Suomen Hunting-
ton-yhdistys ry on perustettu vuonna
1997. Liikehairidsairauksiin keskittynyt
Parkinsonliitto ry on yhdistyksen katto-
jarjesto. Tyota Huntington-perheiden
hyvaksi tehdaan tietoa hankkimalla ja
valittamalla, yhteiskunnassa vaikutta-
malla seka aktivoimalla ja mahdollista-
malla perheiden osallistuminen toimin-
taan. Lisdksi yhdistys tarjoaa arvokasta
kokemustietoa ja tukea.

Yhdistys jarjestaa vertaistukea tarjo-
avia tilaisuuksia suurimmilla paikkakun-
nilla ympari Suomen. Vertaistukiryhmia
on perustettu myds verkkoon, jossa eri
puolilla maata asuvat voivat kysella toi-
siltaan vinkkeja ja jakaa ajatuksia. Ta-
voitteena on jakaa tunteita ja kokemuk-
sia luottamuksellisesti vertaisten kesken
jaammentaa lisda voimavaroja omaan
elamaan.

Al siis jaa yksin. Keskustelut vertaisten
kanssa auttavat I6ytamaan uusia nako-
kulmia perheen mahdollisuuksiin ja sai-
rauden kanssa elamiseen. Apuja ja neu-
voja saa myos Parkinsonliitosta, jonka
kautta saa neuvontapalveluita mm. ter-
veyteen, sosiaaliturvaan ja tyoelamaan
liittyvissa kysymyksissa.

Tutustu tarkemmin:
huntington.fi
parkinson.fi

Lue myos:

Huntingtonin tautiin on olemassa oma
fysioterapiasuositus. Loydat sen Parkin-
sonliiton kotisivuilta ammattilaisille tar-
koitetusta osiosta osoitteessa
parkinson.fi/palvelut/ammattilaisille/
huntington-fysioterapiasuositus

Ladketieteellinen aikakauskirja Duode-
cim on julkaissut artikkelin Huntingto-
nin taudista osoitteessa
duodecimlehti.fi/duo14763

Leikkaa talteen

: Rutiinit

: ) tee asiat samalla tavalla, séilyts tavarat
tutuilla paikoilla

b pyyda ja tee vain yhtd asiaa kerrallaan

: » rauhoita ympristd, &la hoputa

: Kommunikointi

: b kéytd sairastuneen nimeé

: b &3 toista kysymysta montaa kertaa —

:  sairastava ymmartas, mutta reagointi

: onhidasta

: » valtd halyd ja monen puhumista yhti

¢ aikaa

: b joskus on hyva valtt4 useita vaih-

. toehtoja, kylla- ja ei-kysymyksia tai
mielipiteen kysymista: on parempi
esim. todeta, etta on aika nousta yl6s
sangysta

» ei-sanan vastaanottaminen voi olla vai-

. keaa, joten mieti voisiko asian ilmaista
toisella tavalla (ei tandan > kylld, mutta
vasta huomenna)

: Arsytysten minimoiminen

b valta arsytysta herattavia puheenaiheita

: b 4l3 ala véitell3 asioista, vaan ohjaa puhe

© muihin aiheisiin

» jos tunteet kuumenevat, valta kosketta-
mista ja poistu tarvittaessa paikalta
— muista oma turvallisuus!

: » pohdi, onko itselldsi liian korkeat odo-

: tukset sairastavan kyvyista ja vaaditko

o liikaa?

: » oma rauhallisuus auttaa, mutta alé soi-
maa itseasi, jos joskus menetdt hermosi

. Vinkkeja sairastuneen kanssa toimimiseen

Sujuvien toimintatapojen I6ytaminen voi kysya mielikuvitusta, kun sairaus etenee.
Tahan on koostettu joitakin yleisimpia asioita, joista laheiset ja hoitohenkilokunta
¢ voivat hydtyd toimiessaan pitkaan Huntingtonin tautia sairastaneen kanssa.

Avustaminen ja hoivatilanteet

» nieleminen voi olla vaikeaa, joten varaa
ruokailuun reilusti aikaa ja suosi peh-
meita ruokia

» keuhkokuumeen riski on todellinen:
sakeutettu juoma ei mene yhta helposti
hengitysteihin kuin sakeuttamaton ja
ruokailu pitda hoitaa istuma-asentoon
tuettuna, ei makuulla

» ala anna pillereita vahtimatta - varmista,
etta pillerit eivat jaa suuhun pyorimaan
ja aiheuttamaan tukehtumisvaaraa

» avustustilanteissa kevyt raajan kosketus
voi auttaa hahmottamaan, mita kehon
osaa pyydetaan liikkuttamaan

b juttele hyvida muistoja synnyttavista
tutuista asioista ja rupattele niita vaikka
samalla kun avustat, kunhan et hai-
ritse keskittymista esittamalla liikaa
kysymyksia

» ilmeettdmista kasvoista ei voi suoraan
tulkita tunnetiloja tai vointia

b drtyneisyytta voi helpottaa, kun kerrot
mitd tehdaan ja miten kauan siina viela
menee (esim. peseytymistilanne)

b artyneisyys voi johtua olosuhteista kuten
kivusta tai siitd, ettd sairastavalla on
kuuma tai kylma

Muuta tarvittaessa omaa
toimintatapaasi!



HARVINAINEN

Esiintyvyys 100 000 asukasta kohden

G991 $21

Suomessa arviolta 70-100
Huntington-sukua ja 150 sairastavaa

koreaksi nimitetty eparytminen
tahaton liikehairio
merkittavia kayttaytymisen, mielialan

o
I

aiheutuu huntingtiini-nimista
valkuaista ohjelmoivan
geenin virheesta

ja tiedonkasittelyn muutoksia

Huntingtonin taudin esiintyvyys on maailmanlaajuisesti valkoihoisessa
véestossa keskimaarin 5,7/100 000. Suomessa vastaava luku on noin
2,1/100 000. Meilla sairaus on harvinainen verrattuna esim. Kanadaan tai
Isoon-Britanniaan, jossa esiintyvyys on noin 13/100 000.

Parannuskeinoa ei ole, mutta
oireita voidaan lievittaa ja
apua on saatavissa

Huntingtonin tauti on eteneva
monioireinen keskushermostosairaus.

PERIYTYY

0%

TODENNAKOISYYDELLA

Voidaan selvittaa
geenitestilla

Oireet ilmenevat
tavallisimmin

ikavuden valilla

CAG-toistojaksossa

<36 = normaali

86-39 ns. harmaa alue
>0 = jossakin vaiheessa
eldmaa Huntingtonin tauti

Eméskolmikon (CAG eli sytosiini-adeniini
-guaniini) muodostaman toistojakson
merkittava pidentyminen johtaa poikkeavan
huntingtiinin muodostumiseen.

Parkinsonliitto ry
Kasityolaiskatu 4 A 3. krs.
20100 Turku

p. (02) 2740 400

.»% Parkinsonliitto ry

Liikehairiosairaiden asialla

parkinsonliitto@parkinson.fi

parkinson.fi
fevy O
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