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TIVISTELMA

Tamatyd on toiminnalinen opinndyte, joka etenee tuotteistamisprosessin mukai-
sesti. Opinndytetydmme tarkoituksena on laatia opas omatoimisen fyysisen kunnon
harjoittamisesta marfan oireyhtyméa sairastaville aikuisille. Marfan oireyhtyma on
harvinainen perinndllinen sidekudossairaus. Oireyhtyma aiheuttaa rajoituksia fyysi-
sen kunnon harjoittamiseen. Marfaanikoille on olemassa hyvin vahan ohjeita oma-
toimiseen harjoitteluun. Tarve oppaaseen on tullut kuntoutuksessa olleiden mar-
faanikoiden taholta.

Opinnaytetyodn tuloksena syntyneen oppaan tavoitteena on edistéa ja kannustaa
aikuisia marfaanikkoja fyysisen kunnon harjoittamiseen oman toiminta- ja tyokyvyn
yllgpitamiseks ja antaa selkedt ohjeet fyysisen kunnon harjoittamiseen.

Teoriatietoa olemme kerénneet erilaisista tutkimuksista, k&yttssi olevista asiantun-
tija artikkeleista ja kirjallisuudesta. Tydssé olevaa teoriatietoa pystyvét hyodynté
maan alan ammattilaiset, joille marfan oireyhtymé ei ole aikaisemmin tuttu. Tuot-
teistettu opas on ehyt kokonaisuus siséltden teoriatietoa seka harjoiteosion. Harjoi-
teosion liikkeet on valittu marfaanikoille tyypillisten tuki- ja liikuntaglimiston on-
gelmien pohjalta. Oppaan lopussa on l&hteita mista |0ytéa aiheesta lisétietoa.

Y hteistydkumppaninamme toimii Harvinaiset -yksikkd, joka tekee oppaasta paine-
tun tuotteen liitettéavaks Invalidiliiton julkaisusarjaan. Liséks opasta on mahdollis-
taladata PDF -tiedostona.

Saamiemme palautteiden pohjalta tekemamme opas on hyodyllinen ja tarpeellinen
kohderyhmélle.

Téllaista omatoimisen fyysisen kunnon harjoittamisopasta marfaanikoille e ole ai-
kaisemmin julkaistu.

Avainsanat: Marfan oireyhtyma, fyysinen kunto, tuotteistaminen, omatoiminen
harjoittelu
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ABSTRACT

This functional thesisis made as a process of product making. The aim of the thess
isto produce a booklet containing physical activity guidelines for adults with Mar-
fan syndrome. Marfan syndrome is a hereditary multisystem connective tissue dis-
order causing multiple musculoskeletal problems. Therefore it has a negative im-
pact on physical functioning and restricts physical training.

The purpose of these guidelinesis to improve and motivate adults with Marfan
syndrom to maintain working ability and functionality in daily life and to give clear
guidelines for independent training.

The theoretical background is based on previous research, studies and literature.
The theory information in the Bachelor’s Thesis can be used by professionals who
are not familiar with Marfan syndrome. The guidelines contain theory information
and exercise items. The exercises have been chosen based on the typical problems
that the disorder causes to the muskuloskeletal system. Further information can be
found in the references section of the guidelines.

This thesis was initiated and made in cooperation with the resource centre for
groups with unknown and rare diseases. The guideline will be published by the
resource center. Also, the guidelines can be printed in PDF format.

According to the received feedback, these guidelines are needed and useful. Such
guidelines for independent training of adults with Marfan syndrome have not been
published earlier.

Key words. Marfan syndrome, physical training, the process of product making,
independent exercise
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1 JOHDANTO

Tekemadmme toiminnallisen opinndytetyon aihe sai alkunsa omasta tydstamme.
Olemme omilla tydpaikoillamme Invalidiliiton kuntoutuskeskuksessa L ahdessa ja
Reumasaétion sairaalassa Heinolassa tavanneet marfan oireyhtymaéa sairastavia
kuntoutujia. Kuntoutuskursseilla olemme huomanneet, etta tietoa marfaanikoiden
fyysisen kunnon kohentamisesta on saatavilla niukasti. Oireyhtymaan liittyy monia

vaikeita oireita, joiden kanssa eldminen vaatii sopeutumista.

Marfan oireyhtyma on saanut nimensa ranskalaisen lastenld8kéri Antoine Bernard-
Jean Marfanin mukaan. Han kuvaili enssmmaisena |a8ketieteellisissa artikkeleissa
vuonna 1896 oireet nuoresta potilaasta, jolla oli pitkat ja ohuet sormet, pit-
kénomaiset ragjat seka epanormaalisti kaareileva selkéranka. Vasta 1900-luvun
alkupuolélla yleistyi marfan oireyhtymén nimen kaytto yleisesti. Sairaus esiintyy
my6s monissa muissa elinjarjestelmissg, mika on saatu selville kun potilaiden ika on
noussut. Oireyhtyma on perinnéllinen sidekudossairaus, joka periytyy sukupuolesta
riippumatta. Periytymiseen riittdd, kun toisella vanhemmista on oireyhtyma. Osa
oireyhtyman ilmentymista on uusia geenimuunnoksia, ilman kummankaan van-
hemman sairastumista. (Keane & Pyeritz 2008, 2802; Marfan-oireyhtyma 2008, 5.)
Aikaisemmin marfaanikon keskimaarainen eliniké oli noin 30 vuotta. Nykyisin ke-
hittyneen avosydankirurgian ja tehostuneen [&é&kehoidon my6ta keskimédrainen

elinikd ennuste on noin 70 vuotta. (Jokinen, Kaitila & Kokkonen 2008a.)

Petersin ym. tekemassa tutkimuksessa 84 % marfaanikoista ilmoitti hakeutuvansa
tietyn liilkuntaharrastuksen pariin pitéen oman diagnoosin mielessa. 79 % prosenttia
heistd ilmoitti muokanneensa liikuntaharrastuksensa niin etta se sopii juuri heille.
Suosittuja litkuntalgjeja olivat kévely ja uinti. (Peters, Horne, Kong, Francomano &
Biesecker 2001b, 286.) Suomessa vastaavanlaista tutkimusta ei ole tehty. Meidéan
kokemuksemme mukaan moni marfaanikko jéttaa liilkkumisen vahalle juuri tiedon
puutteen takia. Liikuntaan ja itsensa rasittamiseen liittyy pelkoja ja epdvarmuutta

ditd mita voi turvallisesti tehda. Rasittava ja voimakkaita ponnisteluja vaativa



kuormitus voi pahimmillaan johtaa terveydelle hengenvaaralisiin sydan- ja veren-

kiertoelimiston ongelmiin.

Tutkimusten mukaan 85 % marfaanikoista kokee, etta oireyhtymalla on huomatta-
via vaikutuksia heidan péivittaiseen elamanhallintaansa. Kipu, vasymys ja psyykki-
set oireet heikentavét heidan toimintakykyaén. (Peters, Kong, Horne, Francomano
& Biesecker 20014, 278 - 279.) Ennaltaehk&isevét toimenpiteet ja [&8kitykset kuu-
luvat jokaisen marfaanikon eldmaan. On tarkedta tukea heita oireyhtyman aiheut-
tamissa muutoksissa seka ohjata terveellisiin el@mantapoihin. (Saeed & Braverman
2007, 104.) Oireyhtyméa sairastavia tulisi lisdks kannustaa pysymaén aktiivisina ja
harrastamaan maltillista lilkuntaa. Taméa edistéé heidan tuki- ja litkuntaglimiston,
sydan- ja verisuoniston seka psykososadlista terveytta pitkdla aikavdlilla. (Judge &
Dietz 2005, 1965.)

Téass4 opinndytetydssa kasittelemme niitd ongelmia, jotka fysioterapeutin tulisi tie-
té& ja huomioida tehdesséan tyota marfaanikon kanssa jajoihin fysioterapialla pys-
tytdan vaikuttamaan. Tarkedt huomioitavat asiat ovat sydan- ja verenkiertoelimis-
ton seké tuki- ja liikuntaelimiston rakenteellisia muutoksia. Olemme késitelleet
erikseen nivelten yliliikkuvuutta, koska sen vaikutus kaikkeen fyysiseen toimintaan
on suuri. Lisdks se tuo lisdhaasteita harjoitteluun. Ihon, silmien ja keuhkojen on-

gelmat olemme rgjanneet pois.

Opinndytetydmme tuloksena tuotamme oppaan, joka tukee aikuisen marfaanikon
fyysisen kunnon harjoittamista ja yleisen toimintakyvyn yllgpitémistd. Opas julkais-
taan Invalidiliiton julkaisusarjassa. Y hteistydkumppaninamme toimii Invalidiliiton

L ahden kuntoutuskeskuksen Harvinaiset - yksikk6. Nykyisessa Invalidiliiton julkai-
susarjan Marfan oppaassa ei ole ohjeita turvallisesta fyysisen kunnon harjoittami-
sesta. Tuottamamme opas fyysisen kunnon omatoimiseen harjoittamiseen tdydentda

nykyista opasta ja toimii samalla ohjekirjana ammattilaisille.



Oppaan harjoitteet olemme valinneet marfaanikoille tyypillisten tuki- ja litkuntagli-
miston ongelmien pohjalta. Harjoitteiden valinnassa olemme hyddynténeet fysiote-

rapeutin ammeattitaitoa ja kokemusta.

2 OPINNAYTETYON TARKOITUS JA TAVOITTEET

Tarkoituksena on tuottaa aikuisille marfan oireyhtymaa sairastaville opas oman
fyysisen kunnon yllgpitamiseksi ja parantamiseksi. Opinnaytetyon tarkoituksena on
myds tiedon jakaminen moniammatillisesti. Opas on suunnattu muutama vuos Sit-
ten sairastuneille, jotka ovat viel& hakemassa omia fyysisen kunnon harjoittamisen
rgojajaohjeta

Opinndytetydn tuloksena syntyneen oppaan tavoitteena on edistda ja kannustaa
aikuisia marfaanikkoja fyysisen kunnon harjoittamiseen oman toiminta- ja tyokyvyn

yllapitamiseksi ja antaa selkeét ohjeet fyysisen kunnon harjoittamiseen.

3 TUOTTEISTAMISPROSESS

Toiminnallisen opinndytetydmme lahtokohtana on tarve uudelle tuotteelle. Tuot-
telstaminen auttaa meita jasentamaan ja kayttamaan hyodyks omaa kokemustam-

me fysioterapia-aalla ja suunnittelemaan tuote, joka vastaa asiakkaiden tarpeita.

Tuotteistamisella saadaan alkaan palvelu, joka on asiakaslahttinen ja asiakkaan
tarpeita vastaava. Tuotteistamisena syntyvéan palvelun ssdlto jatarkoitus on méari-
telty. Huolellisella suunnittelulla ja testaamisella varmistetaan asiakadé@htdisyys ja
mahdollistetaan mahdollismman suuri hy6ty asiakkaalle.

(J&msd & Manninen 2000, 9 -10.)

Tuotteistamisprosessin aikana hyvéan yhteistyon |0ytaminen seka yhteydenpito eri-
laisten sidosryhmien ja asiantuntijoiden vélilla takaa tuotteen toimivuuden kyseisel-
le kohderyhmélle (Jdms& ym. 2000, 29). Oppaan ideointi ja testausvaiheessa hyo-

dynnamme tydssdmme tapaamiemme marfaanikoiden ideoita ja midipiteita, niin



etta tuote vastais mahdollismman hyvin heidan tarpeitaan. Kéytamme apuna mui-
den asantuntijoiden ndkemystd, kokemusta ja tietoa. Nain varmistamme, etta tuot-

teen sisdltd on gan tasalla

Omatoimisen fyysisen kunnon harjoittamisen opas aikuisille marfan oireyhtymaa
sairastaville on konkreettinen tuote. Sen sisdltd on selkeasti rgjattu ja tarkoitus
médritelty. Tuotteen tavoitteena on kannustaa aikuisia marfaanikkoja litkkkumaan,
kehittamaan ja yllgpitamadn toiminta:- ja tyokykyadan. Tuotetta kehitettdessa kiinni-
tetéan suurta huomiota sairauden tuomiin vaatimuksiin fyysisen kunnon harjoitta-
misesta. Marfan oireyhtyma ailheuttaa muutoksia luustossa, sydamessg, verisuonis-
s, silmissa seké ihossa. Tuotteen tarkoituksena on kannustaa ja lisdta turvallista
lilkkumista, ohjata huolehtimaan omasta hyvinvoinnistaan seka ohjata liilkunnan

avulla yllgpitamaan ty6- ja toimintakykya. (Jamsaym. 2000, 13 - 14.)

Tuotteistamisprosessissa erottuu viis eri vaihetta, jotka etenevét kunkin palvelu-
tuotteen mukaisesti: ongelmien tai kehittamistarpeiden tunnistaminen, ideavaihe,
tuotteen luonnostelu, kehittely seka viimeistely. Vaiheet toteutuvat prosessinomai-
sesti, osittain myos samanaikaisesti. (Jamsa ym. 2000, 28.) Opinndytetydprosessin

tuotteistamisen etenemista kuvaamme kuviossa 1.
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Kuvio 1. Opinnaytety6prosessin eteneminen



3.1 Kehittdmistarpeen tunnistaminen

Omassa tydssamme fysioterapeuttina olemme kohdanneet marfaanikkoja, jotka
ovat olleet kuntoutuksessa tai harvinaisten vammaryhmien pienryhmétapaamisissa.
Usein he ovat kysyneet kaytannon vinkkejd miten hoitaa omaa fyysisté kuntoaan.
Naiden tapaamisten jalkeen on tullut tarve syventaa tietédmysta harvinaisen sairaus-
ryhman fyysisen kunnon harjoittamisesta. Opinnaytetyd mahdollistaa tiedon hyo-
dyntdmisen omissa tyOyhteisdissdmme Reumasaétion sairaalassa ja I nvalidiliiton

L ahden kuntoutuskeskuksessa. Opinnaytetyd antaa mahdollisuuden jakaa tietoa
fysioterapeuttien ja muiden ammattiryhmien kesken monialaisesti. Opinndytetyo
hy6dyntéd omaa ammattitaitoa marfaanikoiden tuki- ja liikuntaglinongelmissa ja

fyysisen kunnon harjoittamisessa.

Vamiina olevien tietojen tarkastelussa olemme havainneet, etté jo olemassa oleva
tieto e vastaa kohderyhméan tarvetta omatoimisen fyysisen kunnon harjoittamisen
osalta. Ongelman ratkaisemisessa on tavoitteena kaytossa olevan tuotteen kehittely
ja parantaminen, jolloin lopputuloksena voi olla tdysin uuden tuotteen syntyminen.
(Jamsa ym. 2000, 29 - 31.)

Meidén yhteistyokumppanimme on Harvinaiset - yksikkd, jolle luovutamme tyom-
me. Harvinaisten tuki- ja liikkuntaelinvammaryhmien osaamis- ja tukikeskus eli Har-
vinaiset - yksikko sijaitsee Invalidiliiton Lahden kuntoutuskeskuksessa. Tamén
yksikdn toiminta on suunnattu henkildille, joilla on harvinainen sairaus tai vamma
seka heidan perheilleen ja laheisilleen. Y ksikon toimintaan kuuluu myds tiedon ja-
kaminen henkildille, jotka tydssdan kohtaavat harvinaisiin vammaryhmiin kuuluvia
henkil6ita. Invalidiliiton julkaisusarjaan kuuluvat opassarjat saivat jatkoa kun Har-
vinaiset - yksikkd julkaisi Marfan -oireyhtymésté oppaan vuonna 2004. Uudistettu
painos on vuodelta 2008. Tuottamamme opas fyysisen kunnon omatoimisen har-

joittamiseen taydentda nykyista opas-sarjaa.
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3.2 Aineiston hankinta ja analysointi

Alkuperéistutkimusten pohjalta tehdyssa kirjallisuuskatsauksessa ja asiasisdll6ssa
olemme pyrkineet kdyttamaan mahdollismman tuoretta aineistoa 2000 luvulta.
Muutamat teokset ovat 1990 luvun loppupuolelta, koska uudempia e ole kaytetta
vissa. Rgjaamme aineiston hankinnan koskemaan aikuisia marfaanikkoja, koska

lapsillaja nuorilla kasvun ja kehityksen my6ta tulee paljon erilaisia muutoksia.

Tiedonhankinnassa olemme kayttaneet Reumasaétion sairaalan tieteellisté kirjastoa,
LAMK:n tietokeskuksen palveluita, harvinaiset yksikon materiaalia ja olemassa
olevia luentolyhennelmia seka internetin tietokantoja: PubMed, Ovid, EBSCO,
PEDro. Marfan-yhdistyksen internet sivuilta sekd muiden maiden yhdistysten si-
vuilta haimme myos tietoa. Asiasanoina kaytimme esimerkiks marfan, marfan syn-

drome ja physical activity.

Marfan oireyhtymasta on olemassa paljon tietoa ja tutkimuksia. Suurin osa tutki-
muksista on englanninkielisé Varsinaisesta fyysisen kunnon harjoittamisesta on
vahan tutkittua tietoa. Fyysiseen kuormittumiseen haimme tietoa myos periytyvien

sydansairauksien tutkimuksista.

3.3 Ideainti

Oppaan on tarkoitus olla lyhyt ja helposti luettava, jossa on selkedt kuvat, lyhyet ja
tasmélliset selitykset ja ohjeet. Tausta-aineistona olemme kayttaneet ammatillisia
tutkimuksia, kirjalisuutta ja omaa kokemustamme. Oppaan harjoitteissa olemme
hy6dynténeet omaa fysioterapeutin ammattitaitoamme. Oppaan ulkoasun suunnit-
telussa olemme tutustuneet erilaisiin olemassa oleviin oppaisiin. Oppaan kehittelys-
s& hyddynnamme tydssdmme tapaamiemme marfaanikkojen toiveita ja vinkkega

Y hdessd marfaanikkojen kanssa olemme valinneet niisté sellaisia elementtg g, jotka

tekevét oppaasta luettavan ja selkean.
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|deointivaihe el ollut kovin pitkd, koska meilla oli selke& kasitys tulevan oppaan
padsisdlldista. Olemme tydssamme saaneet marfaanikoilta tietoa, etta fyysisen kun-
non harjoittamiseen ei ole valmiita ohjeita olemassa. Erilaisia ratkaisuvaihtoehtoja
olemme hakeneet keréaamalla palautetta ja tietoja seka marfaanikoilta etta muilta
asiantuntijaryhmiltéa. (Jamsa ym. 2000, 35.)

Opas on tarkoitus tehda PDF- tiedostona, tiedoston tekemisessa hyddynndmme
tietotekniikan opintojamme ja osaamista. Harvinaiset - yksikolta saamme apua op-

paan lopullisessa toteutuksessa, painatuksessa ja ulkoasussa.

3.4 Luonnostelu

Tuotteen luonnostelu k&ynnistyi, kun tutustuimme erilaisiin oppaisiin jateimme
padtoksen oman tuotteen sisallostd. Tuotteen sisdllon analyysissa kaytimme apuna
kirjalisuutta, fysioterapeutin ammattitaitoa ja kohderyhmaén tarpeitajatoiveita.
Laadunvarmistamiseks kaytimme marfan oireyhtyméan perehtyneitd asiantuntijoi-
ta (Jamsaym. 2000, 43.)

Oppaiden ja ohjekirjojen laatimisessa on huomioitava, etta rakenne, sanasto, tyyli ja
ulkoasu vastaavat asiakokonaisuutta. Ammattikielen sanontoja kannattaa valttaa.
Ohjeiden laatimisessa on hyva kayttaa selkedta ja ymmarrettavaa kielta Viestinnas-
s4 tulee huomioida positiivinen ote, joka antaa lukijalle mahdollisuuden tehdd omia
valintoja. (Niemi, Nietosvuori & Virikko 2006, 107, 292, 298.)

Tuotteeseen on tarkoitus tehda lyhyt katsaus marfanin taudinkuvaan ja sen aiheut-
tamiin erityispiirteisiin. P&dhuomio kiinnittyy marfanin aiheuttamiin muutoksiin
fyysisen kunnon harjoittamisen kannalta térkeissa elinjarjestelmissa.

Oppaan lahtokohtana on kannustaa marfaanikkoja rohkaistumaan fyysisen kunnon
yll&pitamiseen ja kehittdmiseen sek& antaa neuvoja ja ohjeita kuinka toteuttaa oma-
toimista harjoittelua turvallisesti. Lagjamittaisen tarkastelun eri liilkuntamuodoista

jatamme pois.
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Oppaaseen tulee esmerkkeind muutamia suositeltavia lajgja, joita marfaanikko voi
turvallisesti tehda fyysisen kunnon yll&pitamiseks ja parantamiseks. Marfan oi-
reyhtyman erityispiirteiden pohjata laadimme muutamia harjoitudliikkeitd, joita
jokainen voi kotona turvallisesti tehdd. Ohjeet kuvattiin selkeind valokuvina, jotka
sisdltavét lyhyen ohjeen liikkeen suorittamisesta. Tarkeitd huomioitavia asioita ovat
yliliikkuvuus, keskivartalon lihashallinta, tasapaino, jalkojen heikentynyt verenkier-

to jarentoutuminen.

Y hteistyokumppanin kanssa kéydyissa keskusteluissa tammikuun alussa 2009 on
sovittu etta oppaasta tehdaén myds painoversio PDF - tiedoston lisaks. Tarkoitus
olig etté luovutamme oppaan sisallon Harvinaiset - yksikkdon, joka tekee sité pai-
netun tuotteen ja vastaa kustannuksista. Oppaan ulkoasu tulee olemaan nykyisten

Harvinaiset -oppaiden mukainen.

3.5 Kehittely

Luonnosteluvaiheen jalkeen rgjasmme oppaan sisdllon jateimme ratkaisut oppaa-
seen tulevista asioista (Jamsa ym. 2000, 54). Pyrimme saamaan teoriaosuudesta
lyhyen ja ytimekkaan. Harjoiteosiossa kiinnitimme huomion kuvien ja tekstin sel-
keyteen, jottaliikkeet ovat helposti ymmérrettévid. Kuvasmme harjoitukset koti-
olosuhteissa, ilman erikoisia valineitg, jolloin jokaisen on helppo toteuttaa harjoi-
tukset kaytanndssa. Teimme koeversion oppaasta, jonka lahetimme luettavaks
marfaanikoille, alan asiantuntijoille ja yhteistydkumppaneille. Oppaan mukaan lii-
timme saatekirjeen (liite 1), jossa kyselimme mielipiteita oppaan ulkoasusta, sisal-
|6sta ja harjoiteosiosta. Saamiemme palautteiden pohjalta kehitimme tuotetta ja

teimme tarvittavia muutoksia.



13

3.6 Viimeistely

Tuotteen viimeistelyvaiheessa on hyva kayttda koeversiosta saatuja palautteita ja
arviointgja apuna. Viimeistely siséltéd yksityiskohtien tarkentamista saatujen pa-
lautteiden pohjalta. Ennen lopullista tuotetta neuvottelemme yhteistyokumppanin
kanssa lopullisesta ulkoasusta ja muista oppaaseen tulevista asioista. (Jamsaym.
2000, 80.)

Palautetta saimme marfan oireyhtymaa sairastavilta, fysiatrilta, oireyhtyméan pe-
rehtyneelta sydanladkéarilta ja dosentti I1kka Kaitilalta. Hanen tietonsa tdman aiheen
parissa on kansainvalisesti tunnettu. Han on perustanut asiantuntijalégkariryhman,
Nationa Medical Board for Marfan syndrome, jossa han aktiivisesti toimii. Ryh-
man tehtdvéana on toimia konsultteina laékéareille, jotka hoitavat marfan oireyhty-
méa sairastavia henkildita. Ryhmé tekee hyvin kiinteasti tyota Marfan yhdistyksen
kanssa koskien tutkimusta, hoitoa ja kuntoutusta. Teimme opintomatkan Helsinkiin
jatapasmme dosentti Ilkka Kaitilan henkilokohtaisesti. Hanelta saimme varmen-

nusta oppaan teoreettiseen viitekehykseen ja tarkennusta oppaan asiasisaltoon.

4 TIETOA FYSIOTERAPEUTEILLE MARFAN OIREYHTYMASTA

Marfan oireyhtyma on perinndllinen sidekudoksen héirio, josta johtuen sidekudos
on normaalia hauraampaa ja venyvampaa. |hmisen elimistossé on sidekudosta kai-
kissa elimissg, luustossa, nivelsiteissa, silmissd, sydamessa, verisuonissa, keuhkois-
sa ja avoja seké selkéaydinté pelttavassi sdiekalvossa. (Jokinen ym. 2008b, 4.) Mar-
fan oireyhtyman tunnusmerkkiné ovat pitkien luiden ylikasvuisuus seka erilaiset
luuston muutokset kuten selan ja selkérangan kierous, kananrinta seka nivelten
ylitaipuisuus. Silméan alueen ongelmia on linssin paikoiltaan siirtyminen, sydan- ja
verisuonijarjestelman ongelmia ovat aortan lagjeneminen sek& sydamen hiippalgpan
pullistuma. (Keane ym. 2008, 2802.) Oireyhtymén tyypillisia piirteita |0ytyy myos
kasvojen ja leukojen luustosta, josta pitk&kasvoisuus seka korkea ja kapea suulaki

ovat yleismmat (Waltimo-Siren 2007).
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Marfan oireyhtyman syy 10ydettiin vasta 1990 — luvulla, jolloin suomalaiset tutkijat
paikansivat marfan-perintétekijan kromosomiin 15. Pian sen jélkeen he tunnistivat
sen FBN1-geeniksi. My6s muiden tutkimusryhmien samanaikaisesti ssamat tulok-
set vahvistivat asian. (Ala-Kokko, Kuivaniemi & Palotie 2002, 416.) Muunnoksia
tasta geenista on 16ytynyt 300. Y leensi jokaisella perheenjdsenella on oma perint6-
tekijavirhe ja siten ilmenemismuotoja voi olla erilaisia. (Marfan-oireyhtyma 2008,
14.) Tiedetan, ettd muutoksia [6ytyy toisissakin geeneissa. VVuonna 2004 tutkijat
|6ysivéat uuden geenin, TGFBR2, jonka he paikansivat kromosomiin 3. Muutos
tassa aiheuttaa myos marfan oireyhtyméda. Taméa geeni osallistuu solujen toimin-
taan Siten etté se valittéa térked tietoa kasvutekijaan. (Marfan-oireyhtyméa 2008,
14; Waltimo- Siren 2007.)

Marfan oireyhtyman diagnoosin tekeminen on usein ongelmallista ja haasteellista.
Oireyhtyméa koostuu useista erilaisista oireista ja |6ydoksistg, joiden syyt ovat kui-
tenkin samat. Monet asantuntijat ovat olleet erimielisid mitk& oireet ja [6ydokset
kuuluvat sidekudossairauksien diagnostisiin kriteereihin. (Ala- Kokko ym. 2002,
402.) Marfan oireiston tunnistaminen vaikeutuu etenkin sen takia etta oireet ja l0y-
dokset voivat vaihdella ja kehittya oireyhtymaa sairastavien valilla. Myo6s perheiden
seka perheenjasenten vdlilla oireisto voi olla erilainen. Lisdks on olemassa lukuisia
muita sidekudossairauksia joilla on samantyyppisié oireita kuin marfan oireyhtyméaé

sairastavilla. (Jokinen ym. 2008b, 6.)

Marfan oireyhtyma esiintyy ympéri maailman riippumatta sukupuolesta tai maan-
osasta (Ho, Tran & Bektas 2005, 1978). Suomessa esintyvyys on noin 50 - 100:1
000 000 ja oireyhtyméa sairastavia on noin 250 - 500 henkil6a (Marfan-oireyhtyma
2008, 5). Kaaridisen (2004, 58) mukaan esiintyvyys on yli 1:16 000.

Marfan oireyhtyma kuuluu harvinaiseen vamma: tai sairausryhmaén. Kun kyseessa
on harvinainen vammatai sairaus niin esiintyvyys on enintéén sadalla ihmisella mil-
joonasta. Vammaryhmig, joihin kuuluu alle 500 henkil68, kutsutaan Suomessa har-

vinaisiks.

Marfan-oireyhtyman taudinmaarityksen kriteereisté on sovittu kansainvalisesti
vuonna 1996 (Ala-Kokko ym. 2002, 415). Sukuhistorian tiedot, |&8kéarin tarkas-
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tuksessa esiin tulleet [6ydokset ja oireet, tutkimustulokset laboratoriosta, ultraéé-
nista seka rontgenista ovat perusteena taudinmaérityksessa. Nama soveltuvat hyvin
aikuisten taudin méarittdmiseen. Sovittujen perusteiden ja kriteerien k&yttaminen
lasten taudin méarittamiseen ei onnistu, koska oireet ovat harvoin tunnistettavissa
viela vastasyntyneella lapsella. (Jokinen 2008b, 6.) Liite 2.

Jos sairaus on suvussa ensmmainen, vaaditaan luusto-oireiden lisaks oireita kah-
dessa muussa kudoksessa. Luusto-oireiden lisdks tyypillismmét oireet esintyvét
verisuonistossa seka silmissi. Mikali suvussa on jo marfan oireyhtymaa riittéa
diagnoosin saamiseks muutokset kahdessa kudoksessa, josta toinen on oltava
padkriteeriryhmésta. (Ala- Kokko ym. 2002, 415.)

4.1 Sydan- ja verisuoniston huomioitavat muutokset

Vakavimmat ongelmat ja merkittavimmat elinikdan vaikuttavat seikat liittyvét sy-
dan- ja verisuonijarjestelmaén (Marfan- oireyhtyma 2008, 5; Keane ym. 2008,
2802). Marfania sairastavien henked uhkaavana tekijana on verisuoniston ja syda
men kudosten helkkous. Aortan tyven aneurysma (lagjentuma) tai 1&ppavuodon
aiheuttama sydamen vajaatoiminta ovat tavallismpia ongelmia. (Ala- Kokko ym.
2002, 415 -416.)

Marfaanikoilla esiintyy yleisesti sydamen [gppien ongelmia. Sydamen 1gpét ovat
pienid kudosliuskoja, jotka ohjaavat veren virtausta oikeaan suuntaan. Marfan-
oireyhtyméassa |8ppapurjeiden ja niiden tukirakenteiden koostumus voi olla epé-
normaali. Sydamen [gppiin tulee marfaanikoilla helposti vuotoja eli veri paasee vir-
L &ppévuodon lisdantyessa sydamen kompensaatiomekanismit eivét ole riittévid ja
alkaa esiintyd hengastymista, sydamen sykkeen epésdanndllisyytta ja fyysisen suori-
tuskyvyn aentumista. (Marfan-oireyhtyméa 2008, 10.)

Marfan oireyhtyma vaikuttaa aorttaan, sydamen suurimpaan valtimoon, joka vie

verta pois sydamesta. Aortta lahtee syddmen vasemmasta kammiosta (nouseva
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aortta) ja sydamesta poispéin edetessdan aortta jakautuu suuriin valtimoihin, jotka
kuljettavat happirikasta verta kudoksille. Aortan seindma koostuu kolmesta osasta,
ohuesta sisékerroksesta, paksusta joustavasta keskikerroksesta ja vahvasta ulko-
kerroksesta. Marfan oireyhtyméa sairastavilla aortan keskimméinen kerros on ta-
vallista helkompi. Aortan seinaméan kohdistuu sydamen supistumisesta johtuva
vaihteleva painorasitus, joka voi aiheuttaa aortan lagjentumisen (dilataatio).
(Marfan-oireyhtyméa 2008, 10.)

Aortan lagjentumisen seurauksena aorttaldpéan |&ppapurjeet elvét endataysin sulje
aorttaa, jolloin veri virtaa takaisin sydameen sydamenlyontien vailla Sydamen va
sen kammio joutuu tyéskentelemdan enemman pumpatakseen verta ja seurauksena
alkaa esiintyd hengenahdistusta, rasituksen siedon hetkentymistg, rytmihdirioita ja
rintakipuja. Aortan lagenemisen eteneminen altistaa aortan sisdkerroksen repeyty-

miseen, joka on hengenvaaradlinen tilaja vaatii valitonta sairaalahoitoa. (Jokinen

ym. 2008a.) Katso kuvio 2.

Kuvio 2. Nousevan aortan aneurysma (repeytymd) magneettikuvassa (Raivio,
Kaarna & Werkkala 2008, 4).
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Verenpaineen seuranta ja hoito ovat ennaltaehkaisevaa toimintaa, jotta aortan sei-
namaan kohdistuvaa painetta saadaan alennettua. Talla tavalla voidaan estéé tai

hidastaa aortan lagjenemista. (Marfan-oireyhtymé 2008, 11.)

4.2 Tuki- jaliikuntaglimiston rakenteelliset muutokset

Tuki- jaliikuntaelimistd koostuu luustosta, nivelistg, nivelsiteistd, linaksistosta ja
siihen kuuluvista janteista ja lihaskalvoista. Luut nivelineen muodostavat kehon
tukikehikon. Sen tehtéaviin kuuluu suojata kehomme téarkeét sisdelimet. Lihakset
kiinnittyvét luustoon ja lihassupistus |&hent&a nivelid suhteensa toisiin ja aikaansaa
liilkkeen. Noin 45 % naisten ja 55 % miesten kehonpainosta muodostuu luustosta ja
lihaksistosta. Taméa mahdollistaa pystyasennossa olemisen. (Nienstedt, Hanninen,
Arstila & Bjorkquist 2008, 104 - 105.)

esintyy niin luustossa, lihaksissa, nivelsiteissa kuin janteissdkin. Tyypillisié erityis-
piirteita ovat pitkét ragjat, sormet javarpaat. Nivelet ovat yleensa yliliikkuvia
(Marfan-oireyhtyma 2008, 5.)

Rintakeh&n muutoksia tavataan arviolta noin 66 %: lla Marfan-oireyhtymaé sairas-
tavista. Rintakeha voi olla epasymmetrinen, johtuen kylkiluiden liiallisesta pitkittéi-
sesta kasvusta. Muutosta, jossa rintalasta tyontyy ulos, kutsutaan linnunrinnaksi
(pectus carinatum). Kun rintalasta painautuu siséanpéin, muutos ilmenee kuoppa-
rintana (pectus excavatum). Tilannetta pahentaa, jos selkérangassa on muutoksia,
muutoksilla on vaikutusta keuhkojen toimintaan. Keuhkojen kokonaistilavuus, toi-
minnallinen tilavuus seké pakotettu uloshengityksen tilavuus heikkenevét. (Giam-
pietro, Raggio & Davis 2002, 37.)

Selkérangan muutokset ovat hyvin tavallisa. Arvioilta noin 62 %:lla marfaanikoista
on kieroselkdisyytta eli skolioosia. Katso kuvio 3. Skolioosia esiintyy yhté paljon

naisillaja miehill&. Eniten muutoksia selkdrangan asennossa tapahtuu, jos kasvu on
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hyvin nopeaa. Muita syitd ovat sidekudosten tukirakenteiden véaljyys seka lihaksis-
ton epétasapaino. (Giampietro ym. 2002, 37.) Kiputuntemukset ovat yleisia aikui-
slla, joilla on selkérankamuutoksia (Dean 2007, 730).

Kuvio 3. A. Takaa katsottuna selkdrangassa kiertyméa. B ja C: Eteentaivutuksessa
paljastuu rintakehan epasymmetria. D: Sivusta kuvattuna ylaseléssa on korostunut
kyfoos ja alaselassd suoristunut lordoosi. (Marfan-oireyhtyma 2008, 6.)

Erityisen térkedd on seurata selkérankamuutosten kehittymisté nuorilla. Jos selké-
rangan skolioos pysyy alle 20 asteessa, niin ennuste on yleensa hyva ja skolioos
harvoin pahenee. Nopean kasvun aikana tapahtuvat suurimmat muutokset, jos sko-
lioosi on 20 - 40 astetta. Isommat asteluvut ennustavat aina lisdantyneita muutok-
sia. Selkarangan lievien virheasentojen hoitomuotona suositaan aktiivista lihasten
harjoittamista ja vahvistamista. Suuremmissa muutoksissa tukiliivin kéyttoé on suo-
steltavaa. Leikkaushoidon tarve mietitdan hyvin tarkasti, mutta se on aiheellista,
jos selkérangan skolioos kasvaa yli 40 astetta. (Mononen 2000; Dean 2007, 730 -
731)
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Y ks Marfan oireyhtyman paakriteereista on keskushermoston alueella kovakalvon
lagjentuminen eli duuran ekstaasi. Kovakalvo ympéaroi keskushermostoa eli aivoja
jasaelkéaydintd. Lagentuma ilmenee erityisesti lannerangan alaosassa (L5-S1), missa
paine on suuri. Jokinen ym. (2008b) raportoivat esiintyvyyden olevan 70 - 95 pro-
sentilla marfaanikoista. Deanin artikkelissa todetaan, etta nykyaikaisemmat radio-
logiset menetelmét pystyvét tarkemmin méérittelemadn kovakalvon lagjentumista.
Magneettikuvauksissa on todettu esiintyvyyden olevan 95 prosenttia. (Dean 2007,
731; Jokinen ym. 2008b, 5.) Kuviossa 4 nakyy duuran ekstaasi.

Kuvio 4. Duuran ekstaasi. Kuvassa nékyy miten kovakalvon lagjeneminen alkaa
L5-S1 tasolla ja lagjentuma kasvaa ristiluun etu- ja takaosassa. Nikamien raken-
teessa ndkyy muutoksia myos lannenikamien takaosissa.( Ho, Hadley, Jain & Fran-
comano 2002, 768.)

Lievét lagjentumat ovat yleensd oireettomia, suurimmat lagjentumat voivat aiheut-
taa pakallista kipua selén alueella, séteilykipua pakaraan ja aaragjoihin hermojuu-
ren jaédessdan puristukseen, myds péasérkyoireita voi esiintya. Oireet lisdantyvat
veto- ja venytysmekanismista. Syité kovakalvon lagjentumiselle on haettu fibrilliinin
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puutteesta sidekudoksessa, jolloin kovakalvo olis heikompi ja attiimpi venytyksel-
le. (Marfan-oireyhtyma 2008, 7; Giampietro ym. 2002, 37; Ho ym. 2005,1980.)
Joskus oireina voivat olla edella mainittujen oireiden lisdks alaragjojen lihashelk-

kous seka rakon ja suolen toiminnan hairiét (Jokinen ym. 2008b, 5).

Ahn ym. (2000) 18ysivét omassa tutkimuksessaan yhteyden alaselkakivun ja kova-
kalvon lagjentumisen vélilla 76 %: lla marfaanikoista. Samassa raportissa havaittiin
41 prosentilla kovakalvon lagjentuma mutta ef selkékipua. Viela on epéselvaa mika
muutos aiheuttaa kipuja. Marfaanikot, joilla on selkérankahalkio (spina bifida) on
vahemman kipuja johtuen ilmeisesti muutoksista selkérangassa. Lagjentuman olles-
sa pikkulantioon péin (anterior sacral meningocele) kipuja oli noin puolella tutki-
tuista. Alaselan ja lantion alueen kiputilat seké paansarky lisdantyivét erityisesti
vatsamakuulla ollessa. (Ahn, Sponseller, Ahn, Nallamshetty, Kuszyk & Zinreich
2000, 1566 — 1567.)

Migreenin on epaéilty olevan yks toissijainen oire kovakalvon lagjentumiselle.
Knudsen ym. tekeméssa tutkimuksessa 63 prosenttia mukana olleista kérsi mig-
reenistd. Tutkimuksessa miehillé ja naisilla oli yhta suuri esiintyvyys, kun taas nor-
maalivaestdssa esiintyvyys naisilla on suurempi miehiin verrattuna. He péétyivét
sihen johtopédttkseen, ettd yks migreenin syy olis kovakalvon lagjentuminen.
(Knudsen & Russell 2006, 285.)

Muita selkdrangan muutoksia voi olla selkanikamatasolla. Giampietron ym. (2002)
artikkelissa tutkijat ovat |6ytaneet tutkimuksissaan nikaman siirtymid, selkanikami-
en rakenteissa poikkeavaa kaarevuutta seké poikkihaarakkeiden valisissa etaisyyk-
sissd muutoksia (transverse process distance). Myos muitakin muutoksia nikama-
kaaren etuosassa (pedicle widths and laminar thickness) on havaittu. Tutkijat ovat
raportoineet muutoksista kaula- ja lannerangassa. Tutkimuksessa tutkittiin104 poti-
lasta rontgenkuvien perusteella. Kaulanikamissa l0ytyi taaksepéin kaarevuutta (fo-
cal kyphosis) pienelld alueella 16 %:lla tutkimuksessa mukana olleista. Kaularangan
ensmmaisen ja toisen nikaman vélista liukuma loytyi 54 %:lla tutkituista. (Giam-
pietro ym. 2002, 37.)
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Marfaanikoilla esiintyy lonkan alueen muutoksia (protusio acetabuli), joissa lonk-
kaluunmalja syvenee ja painautuu normaalia syvemmalle. Muutoksia |6ydetéan
usein vasta siina vaiheessa kun lonkkaoireita kuten kipuilua, arastelua, jaykkyytta
alkaa edintyd. Lopputuloksena syntyy kulumamuutoksia. (Van De Velde, Fillman
& Yandow 2006, 639 - 641.) Giampietron ym. (2002, 38) artikkelissa tutkijat 10y-
sivat muutoksia marfaanikoiden lonkissa 31 %o:lla tutkituista. Sponseller ym.(2006)
tekemé&ssa tutkimuksessa selvitettiin miten lonkan alueen muutokset etenevét ian
mukaan. Heidan tutkimuksessaan lonkkamaljakon syventymista 16ytyi noin kol-
masosalla tutkimuksessa mukana olleista. He pé&étyivét siihen johtopéatokseen,
etta suurimmat muutokset tapahtuvat ensimmaisten kahdenkymmenen elinvuoden
aikana. Kasvupysahdyksen jalkeen el enda havaittu suuria muutoksia lonkkamalja-

kon syvenemisessa. (Sponseller, Jones, Ahn, Erkula & Dietz 2006, 494.)

Tutkimuksissa on |6ydetty Marfan oireyhtyméa sairastavilla alentunut luuston mi-
neraalipitoisuus, jonka seurauksena on osteoporoos (luukato). Erityisesti naisilla
on suurentunut osteoporoosi riski vaihdevuosien jalkeen. Tutkijat ovat 10yténeet
muutoksia reisiluunkaulassa seké lannerangassa. Naiden tutkimusten perusteella ei
ole 10ydetty selkeda yhteyttd murtumien ja mineraalipitoisuuden vélisesta yhteydes-
ta (Giampietro ym. 2002, 39.) Monet tutkijat ovat [6ytaneet muutoksia luuston
mineraalipitoisuudessa. Y hdessa tutkimuksessa 21 %:lla aikuisista marfaanikoista
oli alentunut luuntiheys (osteopenia) ja 26 %:lla oli osteoporoosia. Ei ole viela teh-
ty tutkimuksia miten ikééntyminen vaikuttaa luun tiheyteen ja onko marfaanikoilla
lisééntynyt riski luunmurtumille myohemméallaidla. (Jones, Sponseller, Erkula,
Sakal, Raminez, Dietz, Kost-Byerly, Bridwell & Sandell 2007, 416 - 417.)

4.3 Nivelten yliliikkuvuus

Marfan oireyhtyma kuuluu yliliikkuvuusoireyhtymaan. Kun kyseessa on yliliikku-
vuusoireyhtyma (hypermobiliteetti), nivelet liikkuvat normaalia liikkuvuutta enem-

man, joka johtuu perinnéllisesta sidekudoksen muodostumisen héiridosta. Néissa
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héiritissi sdekudoksen vetolujuus alenee ja hauraus liséantyy. (Malfait, Hakim, De
Paepe & Grahame 2006, 502.)

Noin 85 prosentilla lapsista ja nuorista (alle 18 vuotta) seka aikuisista noin 56 pro-
sentilla on nivelten yliliikkuvuutta. Useat heisté kérsivét kivuistajanivel- ja lihassé-
ryistd. Myos nivelsdevammat ovat yleisa (Dean 2007, 731.)

Y lilitkkuvuus on yleinen piirre kaikille perinndllisille sidekudos sairauksille. Side-
kudokset toimivat kaikissa elimissé ja ovat mukana kehityksen kaikissa vaiheissa.
Sidekudos toimii kehon tukirakenteena. FBN1-geeni sislt8a tarkkaa tietoa fibrillii-
ni nimisesté valkuaisaineesta. Fibrilliini on sidekudoksen valkuaisaine, joka tekee
sidekudoksesta kestavan. Fibrilliinin ainerakenne muuttuu jos geenissi on muun-
nelma. Virhe johtaa siihen etté sidekudos muuttuu hauraammaks ja venyvammaks.
Téata ainetta on havaittu olevan véhemman marfan oireyhtyméa sairastavan ihossa
jasidekudossoluissa. (Ala-Kokko ym. 2002, 416.) Tasta johtuen ihossa nakyy iho-
juovia (strioja), joita edintyy yleisemmin reisien, alavatsan, alaselén ja olkavarsien

aluedlla (Jokinen ym. 20084).

Geneettiset hairiot vahingoittavat perintdtekijoitd, joiden tehtavand on koodata eri
sidekudosten rakennusaineet kuten kollageni, elastiini, tenascin ja fibrillin. Geneet-
tiset poikkeamat ndissa sidekudosten proteiineissa vahingoittavat rakennusosia
vaaristamalla niiden biokemiallisia jarjestelmi&. Nain vetolujuus heikkenee, joka
johtaa kudosldysyyteen, haurastumiseen ja ennen kaikkea mekaaniseen hairioon.

(Keer & Grahame 2003, 15.) Tamailmio on kuvattuna kuviossa 5.
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Perinndllinen I:> Biokemiallinen I:> Biomekaaninen
poikkeavuus poikkeavuus virhe
Hauraus Kudos |6ysyys

Mekaaninen héirio

Kuvio 5. Patofysiologia, joka on taustalla kaikissa perinnollisissi sidekudossaira-
uksissa (Keer ym. 2003, 16).

Y lilitkkuvuus vaikuttaa liikuntaglimiston toimintaan erityisesti niissa nivelissg, joi-
den p&dasiallisena tehtavana on kantaa painoa seka tukea liiketta. Suurinta painoa
kantavat lanneselka seké alaragjat, ylavartalon osalta hartiaseutu kantaa pééta ja
saa tukea olkanivelista. (Suni 2005, 39.)

Marfaanikkojen alaragjoissa tyypilliset I16ydokset ovat jalkateran alueella. Lattgjal-
kaisuus kuuluu paakriteerirynméén. Tutkijat ovat [6yténeet noin neljdnnesosalla
taman alueen ongelmia. Syyna tahan oletetaan olevan nivelsiteiden 10ysyys, joka
johtaa siihen etta poikittainen ja pitkittéinen jalan kaari pettavét. Seistessa kehon
paino jakautuu tasaisesti jalkapohjien alueelle. (Giampietro ym. 2002, 39.)

seka niiden muodostamat jalankaaret. Vahvat nivelsiderakenteet tukevat kaarijar-
jestelméa passiivisesti jalkapohjan alla. Kaarien tehtava on joustaa alustan seké
kuormituksen mukaisesti. Kaarijarjestelmaa tukevat aktiivisesti varpaiden, jalkate-
ran seké pohjeluulinakset. Koko jakateran aueen luusto, lihakset ja nivelsiteet ovat
toiminnallisesti hyvin kiinteasti yhteistydssa. Pienikin muutos jalkateran alueella
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heikentda koordinaatiota ja alaragjojen linjauksia. Liikeketjun kautta kuormittumi-
nen muuttuu ja valittyy koko kehoon, niveliin jalihaksistoon. (Saarikoski 2004a,
52; Ahonen 2004, 78 - 79.)

Alaragjojen linjauksen parantamiseks ja riittévan tuen ssamiseks paédytéén usein
tukipohjallishoitoon. Tukipohjallishoidon jalkeen on pyrittévéa parantamaan lihas-
tasapainoa ja lihasten vahvistaminen kuuluu hyvin oleellisena osana tukitoimenpi-
teisiin. Hyvin vaikeissa tapauksissa joudutaan turvautumaan leikkauksiin. Hyvan
tuen saamiseksi tukevien kenkien hankkiminen on suositeltavaa. (Joensuu & Liuk-
konen 204, 561.)

Polvien yliojennus on marfaanikoille tyypillinen oire (Marfan-oireyhtymé 2008, 6).
Polvien yliliikkuvuudesta puhutaan kun ojennus ylittaa viisi astetta (Virrantaus &
Saarikoski 2004, 236). Polvien takana olevat pehmytkudosrakenteet ovat |0ysty-
neet ja sallivat liian suuren liikkuvuuden, jolloin polvesta tulee epévakaa. Painopis-
te sirtyy ja aiheuttaa kompensaatiota kehon ylemmissa osissa. (Saarikoski 2004b,
205- 207.) Yliliikkuvuuden seurauksena myds polven eturistiside seké polven ni-
velkapselin takaosa rasittuvat (Virrantaus & Saarikoski 2004, 236).

Y laragjoissa tyypillisid oireita ovat sormien ja peukaloiden yliliikkuvuus. Hoik-
kasormisuutta (arachnodactyly) on syyté epéilla jos peukalo, koukistuessaan kam-
menen poikki, ylettyy yli viidennen kdmmenluun. Toinen oire on kun tartutaan k&
della ranteesta kiinni niin peukalo ja pikkusormi ylettyvét toistensa ohi. Naméa muu-
tokset nakyvét kuviossa 6. Vaikkakin nivelet ovat yliliikkuvia, niin usein néhdaan
kyynérpaissa rgoittunut ojennudliike. (Marfan-oireyhtyma 2008, 6; Van De Velde
ym. 2006, 640 — 641.)
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Kuvio 6. (a) Peukalo k&antyy poikittain ja ylettyy yli viidennen kammenluun.
(b) Ranteesta kiinni tarttuessa peukalo ja pikkusormi ylettyvét toistensa ohi. (Dean
2007, 731.)

Grahame & Hakim (2008, 108) julkaisemassa artikkelissa on tutkittu yliliikkuvuu-
den vaikutusta luunmassaan. Tutkimuksessa testiryhméan henkilGilléa oli alhaisempia
luun mineraalipitoisuuksia kuin kontrolliryhmén henkiliden reisiluussa. Matala
luunmassa |16ytyi useammin potilaillajoilla oli yliliikkkuvuutta. He tulivat siihen tu-
lokseen, etté yliliikkuvuus lisda riskia luunmassan vahenemiselle. Kuormittamatto-
muuden vaikutuksesta luumassan vahenemiselle marfaanikoilla el ole viela riittavas-
ti tutkimustietoa.

Y liliikkuvuus nékyy myds leukanivelten toimintahairiona seké kasvojen ja purenta-
lihasten dueen kiputiloja. Belgiassa 2005 tehdyssa tutkimuksessa oli mukana mar-
faanikkoja ja Ehlers-Danlos-oireyhtyméa sairastavia. Molempien sairausryhmien
yhten& ongelmana on yliliikkuvuus. Tutkituista 70 % :lla oli kasvojen alueella on-
gelmia, mutta vain osa heistd oli hakeutunut hoitoon. Y leismmét oireet olivat pu-
rentalihasten kiputilat seka leukanivelen Kipu ja toimintahéiritt. (Waltimo-Siren
2007.)

5 OMATOIMINEN FYY SISEN KUNNON HARJOITTAMINEN

Fyysinen aktiivisuus tarkoittaa luurankolihasten tuottamaa kehon tai sen osan lii-

kettd, jonka suorittamisessa tarvitaan energiaa. Fyysinen aktiivisuus, joka on suun-
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niteltu, j&sennelty jatoistuvasti suoritettavaa mééritell&dn harjoitteluks. Harjoitte-
lun tarkoituksena on parantaa ja yll&pitaa fyysista suorituskykya. Fyysiseen suori-
tuskykyyn kuuluvat sydamen- ja verenkiertoelimiston suorituskyky, lihasvoima,
liilkkuvuus ja motorinen taito. (Talvitie, Karppi & Mansikkamaki 2006, 194.)

Hengitys- ja verenkiertoelimiston suorituskykya parantaa tai yllapitaa sellainen fyy-
sinen aktiivisuus, joka lisda hapen kuljetusta lihaksiin ja hapen kéaytt6a linaksissa.
Sydan- ja verenkiertoelimiston harjoittamisen yhteydessa puhutaan aerobisesta ja
anaerobisesta harjoittelusta. Aerobinen harjoittelu on kyseessa silloin, kun elimistd
saa tarvitsemansa hapen hengitys- ja verenkiertoelimiston toiminnan kautta. Anae-
robisessa harjoittelussa lihakset taas kayttavat elimistoon varastoitunutta happea.
(Talvitie ym. 2006, 197.)

Terveydliikunnaks sanotaan kaikkea sita fyysista aktiivisuutta, joka tehokkaasti ja
turvallisesti parantaa terveyskuntoatai yllapitéa hyvaa terveyskuntoa. Terveyskun-
to pitéa ssdllaan niita fyysisen kunnon tekijoita, joilla on yhteyksia terveyteen ja
fyysiseen toimintakykyyn. Terveydiikunnan tavoitteena on hyvaterveysjafyysinen
toimintakyky. (Fogelholm & Oja 2005, 77 - 79.)

UKK-instituutti on kehittanyt liikuntapiirakkamallin hahmottamaan terveydiikun-
tasuosituksia litkuntaneuvontaa varten. Liikuntapiirakkamalli on jaettu kahteen
sid askareitamme, kuten kévely kauppaan tai portaiden kayttaminen hissin sijaan.
Piirakan yléosa kuvaa tdsmdliikuntaa, joka tarkoittaa terveyskunnon eri osa
alueiden (hengitys- ja verenkiertoelimiston kunto, motorinen kunto jaliikehallinta,
tuki- jaliikuntaglimiston kunto) tasméllista kehittamista. (Fogelholm ym. 2005, 77
-79)

Tybssamme kdytamme UKK-instituutin lilkuntapiirakkaa (kuvio 7) pohjana fyysi-
sen kunnon harjoittamiselle, jota olemme soveltaneet marfaanikoille. Liikuntapii-
rakkaa voidaan muuntaa vastaamaan harjoittelijan yksil6llisé tarpeita. Terveydlii-

kuntasuosituksissa péivan litkunta annoksen voi pilkkoa useampaan lyhyeen harjoi-
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tukseen, jolloin kuormitus pysyy alhaisemmalla tasolla. Terveydiikunnan suosituk-

sena on ottaa vahintéan puolet piirakasta. (Fogelholm ym. 2005, 79.)

Terveysliikunnan suositus

LIIKUNTAPIIRAKKA

Tasmiliikuntaa 2-3 tuntia viikossa, joka toinen piivi

uinti » *tanssi

sauify * " !"II' e - Uhatiumboa/ * kuntosall
liikuntaa # venyllely

Ota ainakin puolet!

Kuvio 7. UKK-instituutin liikuntapiirakka (www.ukkinstituutti.fi)

Marfaanikon on suositeltavaa keskittya piirakkamallin mukaan arki- ja hyotyliikun-
taan seka liikehallintaan ja lihaskuntoon. Y hdistamalla nédméa molemmat suositukset
saavutetaan paras hyoty. Kestavyydliikunnan annostelussa tulee muistaa huomioida
syketaso ja oma rasittuminen. Liikuntalajeja, joissa verenpaine voi yhtékkia nousta

on véltettava

Lihaskunto ja liikkeiden hallintakyky ovat fyysisen toimintakyvyn térkeita osa-
alueita. Liikehallintakyky vaetii aistitoimintojen, hermoston ja lihaksiston yhteistyo-
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t&, jotta tarkoituksenmukainen liike saadaan aikaiseksi. Hairiota ja muutoksia téhan
jarjestdméén aiheuttavat erilaiset kiputilat. (Suni 2005, 36 - 37.) Tasapaino tarkoit-
taa sensomotorista kykya pitéa asentoa ylla tai palauttaa keho haluttuun asentoon
joko liikkuessatai paikallaan ollessa. Tasapainon sdételyyn vaikuttavat sensoriset
jarjestelmét (n&ko, tunto, vestibulaarinen jarjestelmd), biomekaaniset tekijét, lihas-
voiman kayttd seka aivojen monet alueet. (Punakallio 2001, 101.)

Liikuntaelimiston harjoittamisessa on tarkea kohdistaa harjoittelua niihin toiminnal-
lisiin ongelmiin joita oireyhtyma aiheuttaa. Harjoittelun pitd& olla monipuolistaja
kehittda fyysisen kunnon kaikkia osa-alueita. Harjoittelun tulee olla yksil6llisesti
suunniteltua ja ohjattua, jolloin tehokkuus ja motivoituminen harjoitteluun paranee.
(Suni 2005, 42.) Harjoittelussa tulee huomioida sidekudosten hauraus ja nivelten
yliliikkuvuus. Muutokset selkdrangan — ja alaragjojen luisissa rakenteissa taytyy
huomioida harjoittelua suunnitellessa ja toteuttaessa. Marfaanikon moninaisilia
tuki- jaliikuntaglimistén ongelmilla on vaikutusta liikkumiseen. Pitk&ragjaisuus,
yleinen lihasheikkous seka lonkkanivelten liikergjoitukset vaikeuttavat liikkeiden
hallintaa, my6s keskivartalolihavuus vaikuttaa siihen etta liikkuminen ei ole niin
sujuvaa. (Jokinen ym. 2008b, 5.)

5.1 Kestvyyden harjoittaminen

Kaitilan (2009) mukaan marfaanikon on suositeltavaa harrastaa rauhallista lilkuntaa
fyysisen kunnon yll&pitamiseks. Mononen (2000) suosittelee huomioimaan sydan-
javerisuonimuutokset liikuntaa suunnitellessa. Keane ym. (2008) pitévét tarkedna
etta marfaanikot harrastavat maltillista liikuntaa niin yleiskunnon harjoittamisen
kuin psyykkisen hyvinvoinnin lisédmiseks. He suosittelevat aikuisille marfaanikoille
fyysista aktiviteettia joka on noin 50 % maksimaalisesta suorituksesta, jolloin syke
pysyy ale 100 lyonti& minuutti (edellyttda beetablokaadeja). (Keane ym. 2008,
2809 - 2810.) Dean suosittelee etté marfaanikon tulisi harrastaa dynaamista matala-
tehoista fyysista aktiviteettia ja valttéa korkeatehoisia staattisia harjoitteita ja kon-
taktilgga. Naissa saattisissa lgeissa verenpaine voi yhtakkia nousta ja kuormittaa

sydan- ja verenkiertoelimistoda liikaa. (Dean 2007, 731.)
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Sydan- ja verenkiertoelimiston kuormittamisen kannalta suositeltavia lajgja ovat
kéavely, uinti, vesjuoksu ja pyoréily. Tarkedté on 16yt&a lgji, josta saa positiivisa

tuntemuksia ja kokemuksia. (Mononen 2000; Keer ym. 2003, 118.)

National Marfan Foundation on laatinut listan suositeltavista lilkuntalgjeista ja lii-

kunnan annostelusta marfaanikoille. Tama suositus on esitetty taulukossa 1.

Taulukko 1. Liikuntasuositus potilaille, joilla on aortan lagjentuma (Saeed ym.
2007, 105).

Suositeltavaa liilkuntaa Esimerkit valta

Ei-kilpailullista dynaamista liikuntaa Reipas kavely Nopeat pysahdykset
Toistettavuus 3-4 kertaa viikossa Vapaa-ajan pyoraily Nopeat suunnanvaihdokset
Aerobinen aktiviteetti noin 50 % max.  Hidas holkka Toérmaily pelaajaan/esineeseen

Hidastempoista tennistd Pinnistely / painonnosto
Suuria vaihteluja ilmanpainees-
Matalat sykkeet Kevyet irtopainot sa
Syke alle 110 Sukellusta

Syke alle 100, beetasalpaaja kaytossa

Jokaisen marfaanikon pitéis oppia tunnistamaan erot fyysisen rasituksen tehossa ja
méérassa. Kilpa-urheilua el suositella, mutta kevytta palloilua voi harrastaa, kun
véalttda tormailya ja &ariponnistuksia. Harjoittelussa on véltettava tyontamistg, pun-
nertamista, voimakkaita vetoliikkeita ja istumaan nousuna suoritettavaa vatsali-
hasharjoitetta. (Milewicz, Dietz & Miller 2005, 153.)

Liikuntaharrastuksesta on aina syyta keskustella hoitavan |é&kéarin kanssa. Kilpaur-
heilu, kontaktilgjit, painonnosto ja lgit, joissa yhteentérmays on mahdollista, eivét
ole suositeltavia rasittavuuden ja vammautumisriskin takia. Aortan seindméan koh-
distuu sydamen supistumisesta johtuva vaihteleva painorasitus, joka voi aiheuttaa
aortan lagjentumisen (dilataatio). Sellaiset 1gjit, jotka aiheuttavat voimakkaita pai-
neenvaihteluja, kuten sukeltaminen ovat kiellettyja. (Keane ym. 2008, 2809 -
2810.) Ei ole viela tehty tutkimuksia, joissa olig tutkittu miten liilkuntaan asetetut
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rgjoitukset ennaltaehkéisevét nivel- ja nivelsidevammoja marfaanikoilla. Silti on

syyta suosia lgjgja, jotka eivét kuormita nivelia liikaa. (Dean 2007, 731.)

Liikunnan k&ypahoitosuosituksessa lilkunnan vasta-aiheissa on kielletty voimakas
intensiivinen kestavyys- ja voimaharjoittelu. V oimakkaassa kuormituksessa, kuten
kilpaurheilu, mahdollisten sydankomplikaatioiden riski lisdantyy huomeattavas-
ti.(www.kaypahoito.fi.)

5.2 Lihaskunnon ja liikehallinnan harjoittaminen

Lihaskuntoa harjoitettaessa on térkea ottaa huomioon harjoittelun tasmallisyys.
Mita toiminnallisempia harjoitukset ovat, sitd paremmin ne siirtyvét arkea tuke-
viikon harjoittelun jélkeen voi huomata kehittymistéd. Tama johtuu lihasten aktivoi-
tumisesta hermo-lihagérjestelman kautta. Nakyvimmét muutokset tulevat nakyviin
noin 6 - 8 viikon harjoittelun jalkeen. Motorisen oppimisen ja koordinaation kehit-
tymisen harjoittamisessa suositaan toistoméaria 20 - 40 kertaa, vastuksen ollessa
40 - 50 prosenttia 1 RM:sta (yhden toiston maksimiméaérd). Kuormana voidaan
kéayttda omaa kehoa, vapaita painojal tai kuminauhaa, terapiapalloa, voimistelukep-
pid jatasapainovaineita Tasapainon harjoittaminen vaatii suorittgalta hyvaa kes-
kittymiskykyéa ja toistoja on oltava riittéva mééra. Suositeltava toistomaérd on 20 -
40 kertaal harjoite. Tasapainoharjoitukset tulis tehda muita harjoituksia ennen,
koska lihasvasymys heikentéa liikehallintaa. (Suni 2005, 42 - 45.)

Harjoittaessa on térked huomioida jokaisen marfaanikon yksiléllinen taso. Suori-
tuksen aikana on kiinnitettdva huomiota siihen, etta ohjattu harjoite menee oikein.
V &syminen aiheuttaa usein harjoituksen tason laskemisen, jonka takia on opittava
kuuntelemaan omaa kehoaan. Nain keho oppii paremmin tehdyn harjoitteen. Kun
halutaan parantaa lihaksen kestavyytté ja aktivoida hitaita soluja niin toistomaéria
pitéis olla paljon ja jannitys on pidettéva pitk&an, vastuksen ollessa pieni. (Keer
ym. 2003, 118.)
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Marfaanikon harjoittelussa suositellaan tehtavaks dynaamista harjoittelua, koska se
kuormittaa sydanta véahemmén. Marfaanikon kannalta hengitys- ja verenkiertoeli-
mistéa kuormittaessa suositaan dynaamista lihasty6ta (lihas lyhenee ja tuottaa liik-
keen), koska siina sydamen kuormitus on pienemp&a kuin isometrisessd/staattisessa
(lihas tuottaa voiman, mutta linaksen pituus ei muutu). |sometrinen lihasty6 kuor-
mittaa enemman vasenta kammiota ja néin ollen aiheuttaa painetta juuri aortan eli
sydamesta lahtevan ison valtimon alueelle. Lihaskuntoharjoittelussa aerobinen
kuormitus saadaan tekemdlla harjoittelua pienella vastuksella ja toistamalla liiketta
esimerkiksi 8 - 15 kertaa. Toistojen vélilla on hyva kayttéa pitkaa palautumisaikaa,
jos suoritus kestdd 30 sekuntia, lepovaiheen tulee olla 60 sekuntia. (Talvitie ym.
2006, 402 —403.)

Fyysisen harjoittelun tavoite henkil6ille, joilla on yliliikkuvuutta, on edistéé ja pa-
rantaa liikeaistia (proprioceptiikka), koordinaatiota ja asentoaistia seka saada kes-
kivartaloon hyva hallinta ja voima. Keskivartaloa ja perifeerisia nivelia vahvistavat
harjoitteet yhdistettyna yleiskunnon harjoittamiseen ovat térkeité. Liikkuvuuden
lisd8minen niissa nivelissa, joissa lilkkuvuus on aentunut, tulee huomioida tavoit-
teiden laatimisessa. Tavoitteena on myos lisdta globaalisten lihasten voimaa ja kes-
tavyytta, saavuttaa hallittu liilkkuvuus seka sydan- ja verenkiertoelimistén kunnon
paraneminen. (Keer ym. 2003, 111; Grahame ym. 2008, 109.) Vartalon lihakset
jaetaan paikallisiin ja globaaleihin lihagarjestelmiin. Tahan lihasryhméén kuuluvat
vartalon suuret pinnalliset lihakset kuten vatsalihakset. Nailla molemmillalihagiar-
jestelmilla on omat tehtdvansa, mutta niiden saumatonta yhteistyota tarvitaan opti-
maalisen lopputuloksen saavuttamiseks. Paikallisen lihagérjestelmén tavoitteena
on saavuttaa hyva tukevuus rangan alueella. Tahan ryhmaan kuuluvat syvét lihak-
set, jotka kiinnittyvéat rankaan. Globaalin lihagarjestelmén tavoitteena on mukautua
meidan jokapaivéaisin toimintoihimme halliten lilkkeiden suorittamista seka tasapai-
nottamalla rankaa. (Hodges 2005, 17 - 18.)

Hyvan pystyasennon ja tasapainon hallinnassa on tarkea vahvistaa kehon keskustaa.
Syvét vatsalihakset tukevat ja tasapainottavat lantion ja alaselan hyvaa asentoa.
Vahva keskivartalo antaa hyvan tuen pystyasennolle. Muut keskeiset lihasryhmét
jotka vaativat hyvaa lihasvoimaa ja -halintaa ovat vatsaihasten liséks selk& ja
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alaragjojen lihakset. (Liukkonen & Saarikoski 2007, 43.) Lihaskuntoa ja kehonhal-
lintaa kehittavia lilkuntamuotoja ovat esimerkiks alkeispilates, chiball, Tai Chi ja

kevyt kuntosaliharjoittelu pienill&a painoilla.

Venyttely kuuluu yleensa tiukkojen lihasten huoltotoimenpiteisiin. Y leensa henki-
I6t, joilla on yliliikkuvuutta, kokevat venyttelylla saavansa helpotusta jaykkaan ja
epamukavaan olotilaan. Lihasten venyttaminen on kuitenkin tehtéva harkiten, va-
rovaisesti ja kontrolloidusti, koska yliliikkuvilla nivelilla ja normaalia enemman
taipuvilla lihaksilla on taipumus siirtya ja mahdollisesti yliojentua ennen kuin veny-
tys kohdistuu tiukempiin kudoksiin. Nain valtytéan &rsyttdmasté nivel- ja muita
sidekudoksia. (Keer ym. 2003, 118.)

5.3 Arki- ja hyotyliikunta

Arkiliikunnaks €li hy6tyliikkunnaks sanotaan lilkuntaa, joka toteutuu paivittéisten
toimintojen suorittamisessa, esmerkiks tyomatkaliikunta, siivoaminen ja puutarha-
tyot. Arkiliikuntaa voi toteuttaa pienissa pétkissa pitkin paivad, mutta pavittainen
vaatimus on puoli tuntia. Suosituson 5 - 7 paivana viikossa. Arkiliikunta on vahéi-

sen rasituksen vuoksi suositeltavaa ja turvalista. (Fogelholm ym. 2005, 78 - 79.)

Kaikki liilkuntamuodot, jotka edellyttéavat pystyasennon hallintaa harjoittavat tasa
painoa (Suni 2005, 42 - 43). Harjoitukset, joissa hyddynnetddn naon kautta saata-
vaa palautetta tehostavat harjoittelua. Myos toimintaympéristéa muuttamalla saa-
daan lisda haasteita harjoitteluun. Hyvia harjoitteita ovat erilaiset pallopelit seka
paivittaisissa toiminnoissa moninaiset askareet. (Talvitie ym. 2006, 236 - 238.)

Kévely on erityisen suositeltavaa koska se on kaytannéllinen ja kokonaisvaltainen
harjoite, joka sydan- ja verenkiertoelimiston harjoittamisen liséks edistéa liikeais-
tia, ko-kontraktiota ja asentoon liittyvaa vahvistumista kun kuormittuminen koh-
distuu painoa kantavien niveliin, painonsirron ailkana. Kévelyn aikana on térkeéta
oppia huomioimaan syvien lihasten aktivaatiota ja valttaa nivelten yliojentamista.
(Keer ym. 2003, 118.)
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5.4 Fyysisen rasituksen arviointi

Marfaanikon harjoittelua suunnitellessa ja arvioidessa on tarkeda keskustella oi-
reyhtymaéa sairastavan kanssa lilkunnan rasittavuudesta. Jokaisen on térkeaa oppia
tunnistamaan oma rasitustasonsa ja fyysinen jaksaminen. Liikunnan annostelun
kannalta taytyy oppia tunnistamaan oman kehon antama palaute ja tuntemukset
harjoittelun aikana. Suorituksen aikana ilmeneva epamukava olotila on yleensa
merkki liian rasittavasta lilkunnasta ja silloin on syyta miettia liilkunnan taso uudel-
leen. (Maron, Chaitman, Ackerman, Baye's de Luna, Corrado, Crosson, Deal,
Driscoll, Estes |11, Araujo, Liang, Mitten, Myerburg, Pelliccia, Thompson, Tow-
bin, Van Camp 2004, 2810.)

Oman rasitustason maarittamisessa voi kayttéé RPE (Rating of Perceived Exertion)
asteikkoa ja sykemittaria sykkeen arviointiin. Syke on luotettava ja k&yttokelpoinen
mittari, joka kertoo kuinka rasittavaa ja tehokasta liikunta on sydén- ja verenkier-
toelimiston kannalta. Jokainen henkil® reagoi yksil6llisesti rasitukseen ja rasituksen
sedossa voi olla péaivittéaista vaihtelua. RPE- asteikolla arvioidaan harjoittelun
kuormittavuutta. Tama ns. Borgin asteikko kuvaa henkilon kokemaa rasitusta fyy-
sisen suorituksen aikana. Asteikko on numeroitu 6-20. Marfaanikoille sopiva rasi-
tustaso on vdlilla 10 - 13. Tama radtustaso tarkoittaa, etta pitda pystya puhumaan
puuskuttamatta (PPPP). (Talvitie ym. 2006, 147.) Rasitustasot on méaritelty taulu-

kossa 2.



Taulukko 2. RPE (Rating of Perceived Exertion) eli Borgin asteikko

(www.ukkinstituutti.fi)

Miltd rasitus tuntuu?

6
i erittdin kevyt
8
9 hyvin kevyt
10
11 kevyt
12
13 hieman rasittava
14
15 rasittava
16
17 hyvin rasittava
18
19 erittdin rasittava
20

*ns. Borgin asteikko

Sopivuus

sopii
kaikille

sopii
terveys- ja
kuntoliikkujille

sopii
koville kuntoilijoille
ja urheilijoille
silloin talléin

Havainnoi hengitystd

normaali hengitysrytmi

hengitys kiihtyy (puhuminen sujuu)

hengéstyttdd (puhuminen vaikeutuu)

puuskuttaa (puhuminen mahdotonta)

Eréilla la8kkeilla on vaikutusta sydamen sykkeeseen ja rasituksen sietoon. Sydan-
|&8kkeista beetasalpagjat alentavat sykettd, tdmé on syytd huomioida fyysisessa

rasituksessa. La&kityksen ja lilkunnan yhteisvaikutuksista on syytd aina keskustella

hoitavan |88ké&rin kanssa.

6 LIIKKUMISEN MYONTEISIA VAIKUTUKSIA

Liikunnasta saatavat hyddyt ovat suurimmat jos terveyden kaikki ulottuvuudet

huomioidaan. Terveydliikunnassa korostetaan, etta liilkunnasta seuraa terveysvaiku-

tuksia kaikille osa-alueille niin fyysisesti, psyykkisesti kuin sosiaalisesti. Liikunnan

sosiadlisia ja psyykkisia yhteyksia terveyteen on tutkittu vahan. Ajatellaan, etta

fyysinen aktiivisuus saa aikaan sosiaaliset ja psyykkiset hyddyt. Elementteing sosi-
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aalinen ja psyykkinen puoli ovat aina lasna jokaisessa liikuntatilanteessa vaikka

fyysinen rasitus olisikin hyvin pienta. (Paronen & Nupponen 2005, 208.)

Liikuntaa tulisikin tarkastella lagjemmin kuin pelké&stéén fyysiselta kannalta, jolloin
liilkkumisen psyykkiset ja sosiaaliset hyddyt korostuvat. Sosiaaliset osa-aluest liit-
tyvét ihmisten vuorovaikutukseen ja osallistumiseen. Y hteenkuuluvuus ja ryhmassa
mukana oleminen on meille kaikille térked&. Psyykkiset osa-alueet koostuvat onnis-
tumisen kokemuksista, eldmyksista jailosta. Arkielaman asioistairti paasemisen on
mielelle hyvin téarkeda (Kokko & Vuori 2007, 11 - 13.)

Marfan oireyhtyma on huomioitava péivittéisessi elamassa. Jatkuva ragjoitusten
seuraaminen, 1&8kehoidot, kipu seké jo tehdyt jatulevat leikkaukset vaikuttavat
elamanhallintaan. Oireyhtyman aiheuttamat muutokset ulkoiseen olemukseen kuten
likindkoisyys seka pitkét ragjat voivat luoda paineita arkeen ja arjessa selviytymi-

seen.

Keskivartalolihavuudesta aiheutuvia terveydelle haitallisa vaikutuksia on useita.
Aikuisidla lihominen lisda kuoleman riskid. Mité suurempi vyotardlihavuus sita
suurempi mahdollisuus on saada muita sairauksia, kuten esimerkiksi Tyypin 2 dia-

betes. (www.kaypahoito.fi.)

Liikkuminen ylipainon kanssa on epamukavaa ja hankalaa. Marfaanikoiden on vai-
kea pitéa vartalossa hyva hallinta yliliikkuvuuden takiaja silloin liikakiloista on vain
haittaa. Liséks sydamen kuormittuminen lisééntyy. Naiden syiden takia on hyva

korostaa myo6s lilkkumisesta saatavaa muuta hyotya.

Vasymyksen tunne liittyy voimakkaasti marfaanikon elaméaén. Petersin ym. teke-
massa tutkimuksessa 89 prosenttia mukana olleista koki olevansa vésyneita. Nama
oireet eivét kuitenkaan liittyneet masennukseen vaan olivat yhteydessa [éékehoi-
toon. Heidén kayttamien 1&8kehoitojen sivuvaikutuksena on vasymys. (Peters ym.
200143, 279.) Aikuisilla on myds suurentunut riski saada hengityskatkoksia nukku-
misen aikana. Kasvoalueen rakenteellisista muutoksista johtuen monilla on uniap-

nea, jolloin kunnon younet jéavat saavuttamatta. (Dean 2007, 731.)
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Rentoutumisen, oikean hengitystavan |0ytamisen ja mielikuvien kautta voi vahentéa
kipua ja sita kautta liséta hyvinvointia. Ruokavalion tarkkaileminen, levon jaras-
tuksen vélinen suhde on hyva huomioida. Riittévan levon saaminen hyvan ydunen
kautta on tarkedta kudosten palautumiselle. (Keer ym. 2003, 111 - 112.)

Liikkuminen parantaa mielialaa, rentouttaa ja edistda mielenterveytta. Nain liikun-
taa lisd8 hyvinvointia. Psykososiaalisia vaikutuksia litkunnasta tulee kun gjatuk set
girtyvét pois arkieldman huolista. Liikkumalla opimme tuntemaan ja hallitsemaan
omaa kehoamme. Myonteisten eldmysten kokeminen liilkunnan alkana edistéa

psyykkista hyvinvointia. (Talvitie ym. 2006, 281.)

Erilaisten liikuntamuotojen liséks tarjolla on my6s runsaasti arkieléamaan liittyvaa
liilkuntaa, jonka merkitys fyysisen terveyden kannalta on merkittava. Liikunnasta
haetaan muutakin merkitysté kuin hyva kunto. Kun kavell&an ja nautitaan luonnos-
ta, niin monesti mellle jaakin mieleen asiat jotka koimme muiden aistien avulla. Se
mink& ndimme ja haistoimme voi ollatarkein asiaja fyysisella rasituksella on taloin
kumisesta, jolloin kynnys aloittamiseen saattaa madaltua. (Kokko ym. 2007, 13 -
14.)

Kokko ym. esittévétkin oman terveydliikunnan méaritelman, jossa huomioidaan

psyykkiset jafyysiset osa-alueet seuraavasti:

” Terveydliikuntaa ovat kaikki sellaiset liikuntatilanteet, joissa yksl6
jaltai yhtelsO saavat voimavar oja fyysiseen, psyykkiseen ja/tai sos-
aaliseen terveyteensa. Optimaalisessa liikuntatilanteessa kaikki ter-
veyden ulottuvuudet ovat |asna ja tasa-arvoisesti huomioituna.”
(Kokko ym. 2007, 15.)

Liikkumisesta saavutettu hyoty on kaikille inmisille hyvin térked. Kokon ym.
(2007) terveydiikunnan méaritelmé sopii erittain hyvin marfaanikoille huomioiden

heidan oireildensa vaikutus péivittaiseen eldmaan.
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7 YHTEENVETO OPPAASEEN TULEVISTA ASIOISTA

Oppaaseen tulee lyhyt katsaus marfanin taudinkuvaan ja sen aiheuttamiin erityis-
piirteisiin. Oppaasta |0ytyy yleiset ohjeet omatoimiseen fyysisen kunnon harjoitta-
miseen, rasitustason méarittdmiseen ja muutamia yleisa harjoitteita keskivartalon

lihasten seké& tasapainon ja jalkojen lihasvoiman harjoittamiseen.

Oppaassa esiintyvét harjoitukset olemme valinneet marfaanikoilla esiintyvien tuki-ja
liikuntaelimiston ongelmien perusteella. Harjoitukset on pyritty tekemaan sellaisik-
g, ettéd ne on helppo toteuttaa kotiolossa ilman hankalia vélineita. Harjoitteissaon
otettu huomioon turvallisuus ja ohjeiden selkeys. Nama harjoitukset ovat perudliik-
keitd. Jokaisen marfaanikon olisi hyva kayda fysioterapeutin yksil6llisessa ohjauk-

sessa ja saada selta yksildlliset ohjeet harjoitteluun.

OMATOIMISET HARJOITTEET
1. Tasapaino jakeskivartalo
Vartalon hallinta ja jalkojen lihakset
Vartalon lihakset
Vartalon linakset, lantion nosto
Keskivartalon hallinta, selkauinti
Syvét vartalon lihakset, kylkimakuulla jalar/jalkojen nosto
Pakaralihakset
Jalkateran lihasten aktivointi

© © N o g~ 0D

Rentoutus/selan lepoasento/jalkojen verenkiertoa elvyttavét nilkkojen

pumppaukset

Oppaan lopusta |6ytyy lahteitd, joista saa liséé tietoa oppaassa olevista asioista.

8 POHDINTA

Aihe opinnaytetyon tekemiseen I6ytyi melko helposti. Vuosien kokemus fysiotera-

piasta antoi aluks useitakin eri aiheita, mutta yhteinen tekija [oytyi marfan oireyh-



38

tyméasta. Me molemmat olimme tydpaikoillamme térméanneet samaan ongelmaan.
Materiaalia marfaanikkojen lilkunnasta ja fyysisen kunnon harjoittamisesta on saa-
villavahéan. Tydssamme olemme pyrkineet huomioimaan oireyhtymaa sairastavien

toiveet ja samalla hyddynténeet uusinta tietoa sekéa tutkimuksia oireyhtymasta.

Opinndytetydnprosessin loppuvaiheessa tuli uutta tietoa terveysliikuntasuosituksiin.
UKK instituutti julkais uuden version terveydliikuntapiirakasta (liite 3). Tama ai-
heutti meille sen, etta jouduimme miettimaan joiltakin osin suosituksia uudelleen.
Paédymme kuitenkin kayttdmaan vanhaa liikuntapiirakkamallia, koska se meidan
mielestamme toimii paremmin marfaanikkojen fyysisen harjoittelun pohjana. Uu-
dessa piirakkamallissa korostuu reipas kestavyystyyppinen liikunta, joka saattaa
ollaliian rasittavaa useimmille marfaanikoille. Tassa mallissa on nostettu lihaskunto
jaliikehallinta enemman esille kuin vanhassa ja tédméa toisaalta tukee marfaanikoille
tarkeda fyysisen kunnon harjoittamisen osa auetta.

Varsinaisesta oppaasta otimme liikuntapiirakan kokonaan pois, koska vanha pii-

rakkamalli saattaisi turhaan sekoittaa lukijoita.

8.1 Oppaan arviointi

Alussa asetettuihin tavoitteisiin opas vastaa mielestdmme hyvin. Oppaasta [6ytyy
tarvittavat perustiedot fyysisen kunnon harjoittamiseen seka muitakin fyysisen kun-
non harjoittamisen kannalta térkeitd asioita. Oppaassa on kerrottu selkeasti valtet-
tavét tekija ja mita lilkunnassa tulee huomioida. RPE-taulukko tuo selkeytta fyysi-
sen rasituksen mééarittamiseen. Teoriaosuudessa olevilla kuvilla olemme halunneet
tuoda esille litkunnan positiivisia vaikutuksia myds psyykkiseen ja sosiaaliseen hy-
vinvointiin. Kuvilla halutaan innostaa ja kannustaa ihmisia huolehtimaan itsestdan ja
heréttéd innostus lahted liikkeelle. Oppaan etusivun kuva marjoista pyrkii kannus-
tamaan liikuntaan pieni marja kerrallaan ja kertomaan sen, etta pieni askel péivassa
on suuri askel eldméssa. Hyvinvoinnin kannalta nimenomaan marfaanikoille pienilla
asioillaja askelilla on merkitysta lopputulokseen. Opinndytetyon teoriaosuus on
huomattavan paljon lagjempi kuin varsinainen oppaan, koska tavoitteena oli tiedon-

jakaminen my6s muille ammattiryhmille.
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Oppaasta tuli mielestdmme selked ja helposti luettava. Marfaanikoilta ssamiemme
palautteiden pohjalta telmme muutoksia koeversioon. Paadyimme tekemaan op-
paan Power Point-ohjelmalla, koska siihen pystyimme liséaméan helposti kuvia ja
tekstid. Mielestamme kuvat selkiyttavét opasta ja tekevét siitd kiinnostavamman.
Omatoimisten harjoitteiden kohdalla mietimme, olisiko ollut parempi etté kuvissa
olis marfaanikko. Koeversiossa me esiinnyimme itse kuvissa ja mielestamme kuvat
olivat selkeitaja hyvig, joten annoimme kuvien olla alkuperéisessa muodossa. Har-

joitteissa tarkeité on liike elk& se kuka kuvassa esiintyy.

Oppaan laatimista helpotti se, ettéd kohderyhma oli homogeeninen, kaikilla oli sama
oireyhtymé ja aihe oli rgjattu koskemaan aikuisia. Tarkeimmét asiat tulivat oppaan
alkuun. Selkedlla kappalgjaolla ja asiakokonaisuuksilla pyrittiin heréttdmaan lukijan
mielenkiinto. (Mattila, Ruusunen & Uola 2006, 191 - 193.)

Vaihdoimme oppaaseen liikuntapiirakan tilalle liikuntasuosituksia kuvaavan taulu-
kon. Tamén taulukon olemme kuvanneet kappaleessa 5.1. Téasta taulukosta kay
ilmi fyysisen harjoittelun suositukset ja harjoitukset joita tulee valttda sekd muuta
ma esimerkki soveltuvista liilkuntamuodoista.

Alan asiantuntijoilta saimme palautetta oppaan asiasisatoon ja termiston kayttoon.

Heldan antamansa palaute toi luotettavuutta koko tyohon ja erityisesti oppaaseen.

Y htelstyd Harvinaisten- yksikon kanssa sujui hyvin. He antoivat meille vastuuta
oppaan sisdllon suunnittelussa ja luottivat meidan ammeattitaitoon. Varsinaisen op-

paan ulkoasu on julkaisusarjan mukainen.

Oppaan teoriaosuutta olisi voinut vieldkin tiivistéd. Oppaan olis voinut antaa luet-
tavaks taysin aiheesta ulkopuolisilla lukijoilla, joka mahdollisesti olis viela paran-
tanut oppaan luettavuutta ja selkeytta.
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8.2 OpinndytetyOprosessi

Opinnaytetyoprosessi eteni suunnittelemamme aikataulun mukaan (kuvio 1). Mate-
riaalia oli olemassa paljon, mutta suurin osa oli englanninkielisia ja niiden tyostami-
nen vei paljon aikaa. Samaan aikaan meilla molemmilla oli englannin kielen kurss
menossa ja sita pyrimme myods hyddyntamaan. Ammettiin liittyvét sanastot, joita
tunneilla kasittelimme, olivat mellle avuksi. Englanninkielisissa |&8ketieteellisissa
artikkeleissa kéaytetéan paljon latinankielisia sanoja, jotka olivat jo ammattiemme
puolesta tuttuja ja se helpotti tekstin ymmértamista. Joulun aikaan pidimme pienen
tauon, joka selvasti helpotti meitéd jasentémaén aihettamme kokonaisuudessaan.
Tauon jalkeen tydstimme asioita tasaisesti eteenpéin ja aikataulussa pysymisessa

meilld oli selkedsti asetetut paamaarét.

Aiheen rgjaus onnistui mielestamme helposti. Osaltaan tdmé johtui Siitd, ettd olem-
me jo pitk&an tehneet tyota fysioterapeuttina ja olemme tyossamme pyrkineet saa-
maan kirjalliset dokumentit mahdollismman tiiviiseen ja lyhyeen muotoon. Toisaal-
ta me kumpikin olemme tehneet tyota marfaanikoiden kanssa, jolloin k&ytannossa
opittu tieto saatiin kayttoon.

Opinndytetydn aikana vaihtui ohjaava opettaja, joka vaikutti siihen etta alku vei
enemman alkaa. Saatuamme pysyvan ohjagjan, ty6 eteni suunnitelmien mukaan.
Ohjaava opettgja antoi arvokasta palautetta ja ohjeita, jotka tukivat prosessin ete-

nemista

Téassa tydssa halusmme tarkastella tuotteistamisprosessia ja varsinaisen oppaan
asiasisdllon kasittelimme erikseen. N&in halusmme helpottaa teoriapohjan hyodyn-
tamista jatkossa. Teoriaosiossa on kasitelty asioita joita fysioterapeuttien kuuluis

tietda.

Itse oppaan tekeminen oli mielestdmme hauskaa ja mukavaa. Meilla oli alusta aka
en selked kuva mita opas tulis sisdltamaén. Luonnosteluvaiheessa saatu palaute
antoi meille tarkeda tietoa, jota kéytimme tuotteen kehittdmisessi. Tarkeinta oli

pitéd mielessd, ettd marfaanikot itse lukevat oppaan, jolloin tekstin on oltava selke-
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84 ja helppo lukuista seka kuvien selkeitd ja ymmarrettavia. Myos oppaan 88nensa:

vy on oltava myonteinen ja kannustava, jotta pdasismme tavoitteisimme.

Prosessin ailkana saimme mahdollisuuden tehda yhteisty6ta eri tahojen kanssa. Har-
vinaiset - yksikon henkilokunta, tietokeskuksen tyontekijét, kirjastohenkilokunta,

vahtimestarit, sihteerit, asiantuntijalégkarit, marfaanikot ja fysioterapeutit.

8.3 Oma oppiminen

Tiedon saattaminen kirjalliseen muotoon ja kirjoittaminen kehittyivét prosessin
aikana. Englanninkielisten tutkimusten ja artikkeleiden lukeminen kehittyi, koska
k&yttamamme materiaali oli paasaantdisesti englanninkielista. Tietoa oli saatavilla
paljon jatiedon rgjaaminen eri hakusanoja kayttamalla oli valilla haastavaa. Proses-
sin aikana harjaannuimme kayttamaan erilaisia tietokantoja. Erilaisten tutkimusten
lukeminen ja tiedon hankkiminen syvensivét omaa teoriapohjaa aiheesta. Omat

ATK-taidot ja kuvien késittelytekniikka kehittyivat opasta tehdessa.

Tuotteistamisprosessiin tutustuminen ja sen I1pikdyminen on antanut meille uuden
tyokalun omaan tyéhon. Omilla tyopaikoillamme on tehty monia kuntoutukseen

sin néemme nyt uudessa valossa.

Erilaisten tapaamisten avulla saimme itsevarmuutta tyon tekemiseen ja teoriapohja
varmistui. Naiden tapaamisten jalkeen saimme varmuuden tyon oikeasta suuntauk-
sesta ja oppaaseen tulevien asioiden oikedllisuudesta. Alan asiantuntijoiden kanssa
k&ymissa neuvotteluissa saimme oppia eri ammettilaisten vélisesta vuoropuhelusta.
Asiantuntijat eivét kokeneet tarvetta puuttua varsinaiseen harjoiteosioon, koska he
luottivat meidan ammattitaitoon. Ammattilaisten kanssa kdymamme keskustelun
perusteella saimme varmistusta siihen, etta marfaanikoiden kanssa toimiessa mo-
niammatillinen yhteisty6 on ehdottoman tarkeda hyvan lopputuloksen kannalta.

Taméa tuki omilla tyopaikoilla toteutettavan moniammatillisen yhteistyon tarkeytta.
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Keskinéinen yhteistybmme on sujunut erinomaisesti toinen toistamme kannustaen
jatukien. Matkan varrellatuli tilanteita, etté jompikumpi ei paassyt eteenpéin, mut-
ta yhdessa taas pohdittuamme asiat etenivét. Teoreettista viitekehysté kirjoittaessa
jacimme ty6té omien kiinnostustemme mukaan. Aihe oli mielestémme mielenkiin-
toinen ja saimme paljon uutta tietoa jota voimme hyddynt84 omassa tydssi. Opin-

naytetyon edetessa kriittisyys asiasisalt6a kohtaan lisdantyi.

Harjaannuimme perheen, tyon ja opiskelun yhteensovittamisessa. Huomasimme,
etta viimeiset kolme kuukautta prosessista onnistuivat k&ytannonjarjestelyiltéan
helpommin, kun toinen meista oli opintovapaalla ja toinen teki lyhennettya tyo-
aikaa. Teimme viimeisen kolmen kuukauden gjalle suunnitelmaks tavata vahint&dan
kerran viikossa koululla. Tamé osoittautui toimivaksi ratkaisuks, koska néissa ta-
paamisissa pystyimme keskittymaan tyohon taysipainoisesti. Tapaamisilla liitimme

yhteen gjatuksia ja tietoja, joita kumpikin oli viikon aikana tyostanyt.

Opinndytetyon jattamisgjankohdan |&hestyessi olis pitanyt varata vield enemman
aikaa varsinaiseen tekstin hiomiseen. Aiemmista opinndytetoista on jo kulunut ai-
kaa ja kaikkien gjatusten saattaminen kirjalliseen muotoon vel suunniteltua enem-
man aikaa. Asiatuntijoiden ja opinndytetyontekijoiden aikataulujen sovitteleminen

oli haastavaa.

8.4 Tyon luotettavuus ja eettisyys

Olemme pyrkineet k&yttdmaan luotettavia alan asiantuntijoiden artikkeleita, kirjoja
jasdhkoistd aineistoa. Ndiden valinnassa olemme olleet kriittisd. Olemme valtta
neet suoraa kopiointia. Tietoa hakiessa |6ysimme useita samojen tekijoiden Kirjoit-
tamia artikkeleita ja tutkimuksia. Tavattuamme dosentti Ilkka Kaitilan saimme
varmistusta ettd materiaali, jota kéytimme, oli laadukasta ja luotettavaa.

Oppaan asiasisallon tarkastamiseen saimme alan johtavan asiantuntijan tarkistuksen
ja hyvaksymisen.

Marfaanikoita joiden kanssa keskustelimme, e voida tydssa esiintyvien asioiden

perusteella tunnistaa. N&in tydssa e rikota tietosuojasdddoksia.
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8.5 Tulevaisuuden haasteita

Marfan oireyhtyman taudinméarittely kehittyy jatkuvasti. Nykyinen kéytdssa oleva
kriteeristd on muutoksen alla. Téasta on sovittu Belgiassa alkuvuodessa 2007 pide-
tyssa seminaarissa. Seké kliininen etté molekyylitason kriteerien selvittéminen on
hyvin tarkeda, kun méaritelladn marfan oireyhtyman tunnusmerkkejéd. (Keane ym.
2008, 2802.)

Perinndllisten sairausryhmien tunnistaminen on vaikeaa juuri harvinaisuuden ja suu-
5000. (Aula, K&aridinen & Leisti 2002, 12 - 13.) Harva kuntoutustyontekija pystyy
elinikansd aikana saamaan kokemusta monistakaan harvinaisista sairauksista, jotta
taudinméarittely ja hoitaminen sen perusteella vois olla mahdollista. Perinndllisyys-
|&8ketiede auttaa muita |188ketieteen aloilla tydskentelevia 16ytaméan oikean diag-
noosin sairaudelle. Ta&mé& helpottaa sairastuvien paésya oikeisiin hoitoihin ja perhe

saatukeajaneuvontaa. (Aulaym. 2002,12 - 13.)

Marfan oireyhtyma on edelleen fysioterapeuteille harvinainen oireyhtyma. Koko
tyouran aikana el saata kohdata yhtéén marfaanikkoa. Marfanin monien tuki- ja
lilkuntaelinongelmien vuoks oireyhtymé aiheuttaa haasteita fysioterapialle. Taudin
jajokaisen yksilén ominaisuudet taytyy tunnistaa ja huomioida yksil6llisessa terapi-

an suunnittelussa ja toteutuksessa.

Y ks mahdollisista jatkotutkimusaiheista vois olla marfaanikoilla esiintyvét tuki- ja
lilkuntaelimiston ongelmat. Samoin yliliikkkuvuuden ja osteoporoosin yhteytta olis
hyva selvittag, tasta aiheesta on varsin vahan tutkimuksia. Hiirilla on tehty paljon
lihastason tutkimuksia, mutta ihmisilla on tehty enemman kliinisid havaintoja lihas-

kudosten poikkeavasta rakenteesta.

Fysioterapeutit voisivat kartoittaa marfaanikoiden selkékipujen ja alaragja oireiden
taustaa. Dosentti I1kka Kaitilan tapaamisessa tuli ilmi ettd kovakalvon lagjenemisen
jaselk&kipujen vélista yhteytta e ole tutkittu tarpeeksi. Hanen mielestéén asia vaa-

tis vidalisdtutkimuksia, mutta téllaisessa taloudellisessa tilanteessa tutkiminen on
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kella olemassa.

Marfaanikoiden yleista litkunnalista aktiivisuutta vois selvittda kyselytutkimuksil-
la. Kuinka usein marfaanikot harrastavat liikunta ja mitka lgjit ovat suosituimpia?
Mita hyotya he kokevat saavansa liikunnasta arkielamaén? Mitka tekijat estavét

lilkunnan harrastamista?
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