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NAIL-PATELLA PÄIVÄT LAHDESSA 10.-11.02. 2006  

Tärkeää olisi olla käpertymättä oman pienen sairautensa ympärille, vaan sen sijaan lähteä liikkeelle tutustumalla muihin erilaisiin harvinaisiin vammaisryhmiin.

Kokoonnuimme ensimmäisen kerran vuonna 2005 ja tässä kuvassa ollaan yhdessä jo toisen kerran. Uusia suomalaisia nail-patella –henkilöitä kaivataan mukaan. Muutama uusi on löytynytkin parin vuoden jälkeen. Yhteyshenkilönä on toiminut Merja Vuori (merja.vuori@gmail.com).

Emme ole yhdistys, vain epävirallinen vertaisryhmä. Apeced ry: n (kts. www. apeced.org) hallitus päätti hyväksyä syksyllä 2008 uusia jäseniä yhdistykseensä nail-patella diagnoosilla. Voimme päästä jäseniksi tähän viralliseen yhdistykseen, jossa  meidänkin on helpompi saada uutta täsmätietoa ja tukea kamppaillessamme yhteisissä haasteissa suomalaisessa terveydenhuollossa. Apeced ry:n jäseninä saamme kotiimme monipuolisen Potilas-lehden. Voimme myös olla osallisina kaikista eduista, mitä sen jäsenyys tuo tullessaan (kursseja, vertaistukea, kuntoutuslomia, virkistystä).

NAIL-PATELLA SYNDROOMA, MIKÄ SE ON?

Nail-patella-oireyhtymä (NPS) on harvinainen vallitsevasti periytyvä autosominen sairaus, mikä tarkoittaa. että sairaan lapsilla on 50 % riski periä sairaus. 88 %:lla diagnostisoitujen vanhemmalla on NPS. Yksittäisen potilaan sairaus voi johtua myös aivan uudesta mutaatiosta. Naisten ja miesten välillä ei ole eroja sairastuvuudessa.

NPS johtuu virheestä ihmisen 9. kromosomissa (9q34) sijaitsevassa proteiinissa LMX1B. Oireyhtymän esiintymistiheys on noin 1/50000. Esiintyvyydessä ei ole maantieteellisiä eroja. Nail-patella-oireyhtymä tunnetaan myös nimillä Turner Kieser -syndrooma, Fongin tauti, Hereditary Onycho Osteo Dysplasia (HOOD) ja Iliac Horn -syndrooma. Sairaus on tunnettu lääketieteessä jo yli sata vuotta. Nail-patellassa esiintyy runsaasti erilaisia harvinaisia ja yksittäisiä luuston kehityshäiriöitä, kuten kyynärnivelen ojennus- ja kiertorajoitukset, nivelluksaatiot, suoliluun "sarvet", sekä selkä- ja lannerangan asentovirheet (skolioosi, lordoosi), lyhyt akillesjänne. Kyynärnivelen liikkeet voivat olla rajoittuneita ojennuksen sekä (pronation and supination). Sisään ja ulospäinkääntymisen rajoituksia, cubitus valgus (sisäänpäin kääntyneet nivelet ) Toisaalta samalla henkilöllä on usein samaan aikaan toisissa nivelissä liikerajoittuneisuutta ja toisissa voimakasta ylitaipuisuutta ja löysyyttä, esim. kaularanka tyypillisesti "joutsenkaula" (swan neck). Suoliluun sarvet ovat molemminpuolisia, conical(suippenevia), luisia lisäkkeitä, jotka suuntautuvat taakse ja sivulle lantion suoliluiden keskiosasta. Lisäksi nail-patellan erityispiirteitä ovat kehon hoikka yleisrakenne, erityisesti raajojen yläosien lihaksisto on jonkin verran hento.

Myös monenlaisia polvilumpioiden kehityshäiriöitä esiintyy, kuten lumpiot ovat pienet (75 %:lIa) tai epämuotoiset tai lumpiot puuttuvat kokonaan (9 %:lIa). Usein (25 %:lIa) lumpiot siirtyvät paikaltaan eli luksoituvat. Tämä saattaa aiheuttaa kipuja, virheasentoja kävelytekniikkaan, epävakautta sekä liikerajoituksia, jotka kaikki heijastuvat kehon yläosiin asti aiheuttaen ongelmia.

Noin 12-15 % potilaista saa munuaistaudin. Oireet ilmenevät monenlaisina, kuten virtsaontelon toistuvina bakteeritulehduksina sekä erilaisina munuaistulehduksina, joista seuraa verenpaineen nousua, valkuais- ja verivirtsaisuutta (30-50 %:lla) sekä veren kreatiniinin nousua. Näitä vaivoja voi tulla kaikenikäisille NPS-henkilöille, mutta monissa tapauksissa vain raskauden aikana (37 %:lIa). Lisäksi esiintyy kämmenien ja jalkapohjien hikoilua ja/tai raajojen herkkää kylmentymistä lämpimässäkin .

17 % yli 40-vuotiaista NPS- potilaista saa glaukooman eli silmänpainetaudin. Nuoremmilla se on harvinaisempi. Värikalvon epäsäännöllistä pigmentoitumista esiintyy 45 %:lla. ( Joissain tutkimuksissa ensisijaista "open-angle" glaukoomaa eli silmänpainetautia ja silmän korkeapainetta esiintyy suuremmalla osalla NPS-yksilöistä nuoremmalla iällä kuin muulla väestöllä.)

Iho on usein pehmeän venyvää. Kynsimuutokset ovat useimmiten esiintyviä piirteitä (esiintyy 90-98 %:lla). Kynnet voivat puuttua, olla vajaasti kehittyneitä, epämuotoisia. Pitkittäisiä ja poikittaisia uurteita ja harjanteita voi esiintyä. Värimuunnokset ja jakautumiset sekä kynsien paksuusmuunnokset ovat mahdollisia. Poikkeavuudet ovat suurimpia peukaloiden kynsissä lieventyen pikkusormien kynsiin. Hampaistossa voi olla huono kiille.
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