EDF:n Vuosikokous ja Lääketieteellinen konferenssi Hampurissa

 EDF:n (European Dystonia Federation eli Euroopan dystonialiitto) vuosikokous pidettiin Hampurissa 17. – 19. syyskuuta. 
Suomea edusti kokouksessa Annukka Bylund (varsinaisena edustajana) sekä Göran Bylund Turusta. Kokous keskittyi tällä kertaa lähes kokonaan EDF:n ja sen lääketieteellisen asiantuntijaryhmän järjestämään lääketieteelliseen kongressiin Dystonia Europe 2008. Tämä oli ensimmäinen laajamittainen, pelkästään dystoniaa käsittelevä, kongressi Euroopassa vuoden 1994 jälkeen.
 Järjestäjien tavoitteena oli saada aikaan foorumi, jossa esitellään viimeistä tietoa dystoniasta, käsitellään dystonian syitä, epidemiologiaa, terapeuttisia menetelmiä yms. Esitelmöitsijöiksi oli kutsuttu 25 eksperttiä Euroopasta ja Yhdysvalloista. Lisäksi tutkimustuloksia esitettiin 38 postereissa. Osallistujia oli yli 240 henkilöä, praktiikan lääkäreitä ja tutkijoita. Pohjoismaista oli jokaisesta maasta 6 – 11 lääkäriä, Suomi poikkeuksena, josta oli mukana valitettavasti ainoastaan yksi lääkäri.

 EDF:n hallituksen alkuperäinen suunnitelma oli järjestää varsinaisen lääketieteellisen kongressin

ohella toinen, dystoniaa sairastaville henkilöille tarkoitettu kongressi (The Special Delegates` Conference). Kongressissa olisi delegaateilla ja dystoniaa sairastavilla ollut mm. tilaisuus esittää eksperteille kysymyksiä dystoniasta. Suunnitelma valitettavasti peruuntui kahden delegaatin vastustuksen vuoksi. Kongressin tieteellisten esitelmien sisältöä tullaan julkaisemaan kokonaisuudessaan ”European Journal of Neurology”-aikakauslehden erikoisnumerossa (luvattu helmi- maaliskuulle). Näin saadaan kokouksessa esitettyä tietoa levitettyä laajemminkin lääkäri- ja tutkijakunnalle. 

 Lähitulevaisuudessa yritän myös kongressien esitelmien pohjalta koota dystoniaa sairastaville mielenkiintoisimpia tutkimustuloksia suomenkieliseen artikkeliin, mahdollisesti Parkinson postia-

lehteen (?).

 Tähän referaattiin olen ottanut mukaan lyhyesti poimintoja lääketieteellisessä konferenssissa esitetyistä asioista.

 Sain nopeasti huomata, miten laajaa ja monimuotoista dystoniaan liittyvä tutkimus tänä päivänä oikeastaan onkaan. Tähän viittaa myös kongressiin osoitettu intressi ja osanottajamäärä.

Tieteellisten julkaisujen määrä yleensä hyvin kuvaa määrätyn tutkimusalan aktiviteettiä. Erään tietokannan mukaan julkaistiin vuonna 2006 noin 400 dystoniaa koskevaa tieteellistä julkaisua, siis hyvin merkittävä määrä. Varsinkin viime 2-3 vuoden aikana on tutkimusaktiviteetti tällä alalla jyrkästi kasvanut. Tämä tieto on erittäin lohdullista dystoniaa sairastaville, koska lisätieto luo parempia edellytyksiä taudin oikeaan diagnostisointiin ja hoitoon.

 Usein myös kuulee maininnan, että dystonia on hyvin harvinainen tauti. Tämäkin tieto lienee vähitellen syytä ottaa uudelleen arviointiin. Tilastollisesti usein esitetään, että dystoniaprevalenssi on 30 – 100 potilasta miljoona asukasta kohti. Tiedot vaihtelevat kuitenkin paljon maasta toiseen, luultavasti riippuen kompetenssista diagnostisoida taudin kuvaa. Nykyään arvioidaan, että 2/3 dystoniaa sairastavista eivät ole saaneet oikeaa diagnoosia. Erään arvion mukaan 500 000 ihmistä sairastaisi dystoniaa Euroopassa.

 Englannissa eräällä alueella on tällä vuosikymmenellä seurattu ja tutkittu dystonian epidemiologiaa

intensiivisemmin kuin yleensä. Kun vuonna 2000 diagnostisoituja tapauksia alueella oli n. 1000, oli luku seitsemän vuotta myöhemmin 2176. Tutkimustuloksia dystonian epidemiologiasta kyseisellä alueella julkaistaan ensi vuonna ilmestyvässä kirjassa.

 Dystoniatutkimus kohdistuu tänä päivänä hyvin paljon genetiikkaan eli perinnöllisyystekijöiden merkitykseen dystonian synnytysmekanismeissa. Jo vuonna 1989 todettiin, että yksi dystoniatyypeistä (torsiodystonia) lapsilla johtuu geenivirheestä, toisin sanoen muutoksista ns. DYT 1-geenissä. Tänä päivänä tunnetaan jo 15 eri geenimuutosta, jotka voivat aiheuttaa dystoniaoireita, ja lisätietoa saadaan tutkimusten kautta joka vuosi lisää. Geenimuutokset merkitsevät, että määrätyt proteiinit saavat väärän rakenteen eivätkä siis toimi normaalisti. Seurauksena ovat erilaiset dystoniatyypit, riippuen mikä geeni on virheellinen. Tämä ei lainkaan merkitse sitä, että dystoniaoireita kehittyy jokaiselle geenivirheen kantajalle. Eri geeneillä on erilainen penetranssi (”vaikutusvoima”) ja nähtävästi myös ympäristötekijät voivat myötävaikuttaa dystoniaoireiden ilmentymiseen. Dystoniageenit peritään autosomaalisesti, mikä merkitsee sitä, että mikäli jommalla kummalla vanhemmalla on geenivirhe, on 50 % riski, että se siirtyy lapselle. Tämä ei kuitenkaan merkitse, että lapselle välttämättä kehittyy dystoniaoireita. Tähän asti on ollut vaikeaa määritellä onko potilaan dystonia perinnöllinen tai ei, koska geenivirheen kantaja voi olla oireeton, ja siksi geenivirheen esiintyminen suvussa on vaikeaa löytää. Tämä on vaikeutunut siitäkin syystä, että dystoniaa todennäköisesti esiintyy paljon enemmän, kuin mitä sitä on diagnostisoitu. Kuitenkin, uudenaikaisilla jo käytössä olevilla geenitutkimusmenetelmillä voidaan

sangen helposti todeta jo tunnettujen geenivirheiden esiintyminen potilailla. Yllä mainitussa tutkimuksessa Englannissa todettiin, että 34.5 %:lla potilailla dystonian takana on perinnöllisyystekijöitä.

 Terapeuttisia menetelmiä käsiteltiin muutamassa esitelmässä ja posteriesityksessä. Nämä koskivat etenkin Botuliinia, sillä aivan mullistavaa kehitystä tai läpimurtoa ei ole tapahtunut lääkityksen suhteen. Hyvin mielenkiintoinen saavutus on kuitenkin, että on kehitetty uusi Botox-A muoto, kauppanimeltään XEOMINR. 
 Normaaliin Botox-A:n muodossa vaikuttavaan myrkkymolekyyliin on kytketty proteiinimolekyylejä, jotka eivät vaikuta aineen terapeuttiseen tehoon, mutta mahdollisesti myötävaikuttavat immuniteetin syntymiseen. Uudessa ainemuodossa nämä ylimääräiset proteiinimolekyylit on poistettu. Sen seurauksena riski immuniteetin kehittymiselle on paljon pienempi, vaikka henkilö saisikin toistuvasti pistoksia. Lisäksi uuden aineen käsittely helpottuu merkittävästi, kun säilyvyys on pitkä jopa huoneenlämmössä. Vertailevissa tutkimuksissa XEOMINR:n terapeuttinen teho on ollut sama kuin tavallisen Botox-A:n teho. Sivuvaikutuksia ei ole todettu, vaikka alussa epäiltiin, että aineen pienempi molekyylikoko aiheuttaisi sen leviävän helpommin kudoksissa, ja täten voisi aiheuttaa sivuvaikutuksia.

 Ns. DBS-menetelmästä (Deep Brain Stimulation) on myös apua dystonian hoidossa (kun kyseessä yleinen dystonia), ja menetelmää kehitellään jatkuvasti. DBS toimii siten, että aivoihin asennetaan elektrodeja ja sähköimpulssien avulla pystytään vähentämään oireita.

Käyttöön on tulossa enemmän ja enemmän geeniterapeuttisia menetelmiä erilaisten tautien hoidossa ja on tietenkin toivoa, että tällaiset menetelmät voidaan vähitellen soveltaa dystonian hoidossa, silloin kun taudin takana on perinnöllisiä tekijöitä.

Se tosiasia, että dystonian takana (primaarinen dystonia) on kemiallisia eikä rakenteellisia häiriöitä aivosoluissa, kuten esim. Parkinsonin taudissa, antaakin toivoa että uudenaikainen

lääkeaineteknologia (mm. täsmälääkkeet) voivat tulla apuun tämänkin taudin hoidossa.

 Uutta tietoa fysioterapian alalla käsiteltiin yhdessä luennossa ja muutamassa posteriesityksessä.

Kuten aikaisemminkin on todettu, on dystonian hoidossa erityisen tärkeää toisaalta yhteistyö potilaan-lääkärin-fysioterapeutin välillä, toisaalta, että potilas itse aktiivisesti osallistuu ja seuraa annettuja ohjeita. Fysioterapeutin taito on todella tärkeää ja hoitavan fysioterapeutin on ehdottomasti saatava koulutusta dystoniasta. Ilman riittävää tietotaitoa dystonian erikoispiirteistä ja sen hoitojen muodoista saattaa kuntoutus aiheuttaa enemmän haittaa kun hyötyä dystoniaa sairastavalle henkilölle. Sekä Ruotsista että Espanjasta esitettiin tutkimustuloksia, joista kävi ilmi, miten jopa muutaman viikon fysioterapia vaikuttaa positiivisesti dystoniapotilaan (cervical dystonia) elämänlaatuun (kivut vähenevät, ryhti paranee, pään liikkuvuus paranee, sosiaalinen ja mentaalinen kapasiteetti paranee).

 Espanjassa on käynnissä tutkimuksia, joissa selvitetään vesifysioterapian merkitystä dystoniaoireiden hoidossa. Tämä tutkimus tuotti minulle tietysti suurinta iloa, sillä siinä tuotiin esille

periaatteessa sama hoitomalli, jonka olen kehittänyt omaan dysijumppaani, jonka myös toin kongressissa esille. Ilahduttavaa on ollut kiinnostus dysijumppaani kohtaan EDF:n kokouksen

jälkeenkin, sillä mielelläni toivoisin sen leviävän joka puolelle ja tuovan apua varsinkin servikaalista dystonia sairastaville henkilöille.

 Viimeisenä kongressipäivänä järjestettiin useita workshoppeja, joissa käsiteltiin mm. käytännön

haasteita liittyen Botuliinin käyttöön sekä fysioterapiaan. Valitettavasti nämä workshopit pidettiin yhtä aikaa EDF:n vuosikokouksen kanssa, joten minulla ei ollut tilaisuutta kirjata niistä tietoa edelleen jaettavaksi. Toivottavasti niistä julkaistaan kirjallisia raportteja joiden tietoja voin esittää jossakin muussa yhteydessä.

EDF:n vuosikokous

 EDF:n vuosikokous pidettiin sunnuntaina 19.10.08. Tämä oli ensimmäinen kerta uuden puheenjohtajan, Monica Bensonin, Ruotsista, johdolla. 
 Hallituksen toimikausiraportista

ilmeni mm. että hallitus on muuttanut tiedonvaihtosysteemin hallituksen ja jäsenyhdistysten välillä. Yhteydet on aikaisemmin hoidettu sporadisesti lähetettyjen uutiskirjeiden muodossa.

Nykyään yhteydet hoidetaan kuukausittain lähetettyjen sähköpostiviestien muodossa, jonka kunkin maan yhteyshenkilö raportoi oman maansa yhdistyksen hallitukselle. 
 Toimikauden tilinpäätös oli negatiivinen. Lääketieteellisen kongressin järjestelyt mahdollisti aikaisemmin saatu huomattava lahjoitus nimettömältä sveitsiläiseltä lahjoittajalta.

 Tällä hetkellä on huomattavasti aikaisempaa vaikeampaa saada sponsoriapua lääkefirmoilta, mm. sen vuoksi että muutamassa yhtiössä jotka ovat tukeneet EDF:ää, on johto vaihtunut ja uudet johtohenkilöt ovat toistaiseksi varovaisia sponsoritoiminnan suhteen.

 EDF:n johto ylläpitää aktiivisesti kontakteja monien eurooppalaisten organisaatioiden kanssa lääketieteen alalta (neurologiset ja aivotutkimusyhdistykset farmasian ja lääketieteen organisaatiot ym.) ja yrittää saada jalkaa ovenrakoon paikoilla missä sana dystoniaa ei ole aikaisemmin tunnettu. Myös kontaktit erilaisiin elimiin EU-sektorilla, Brysselissä, ylläpidetään aktiivisesti.

EDF suunnittelee tällä hetkellä web-sivua, European Dystonia Network, missä dystoniaa sairastavatkin voisivat olla aktiivisia. Mahdollisesti tämä verkosto yhdistetään vastaaviin verkostoihin Yhdysvalloissa.

 Italian yhdistys on suunnitellut toteuttavansa jäsenpiirissään kysely-tutkimuksen selvittääkseen

dystoniapotilaiden elämänlaatua.

 Kokouksessa heräsi intressiä laajentaa tämä tutkimus muihinkin yhdistyksiin niin, että samat kysymykset käytettäisiin kaikissa jäsenpiireissä ja tulokset olisivat näin ollen helpompi verrata ja antaa kokonaiskuvaa koko Euroopan alueelta.

Hallitus yrittää tälläkin hetkellä aktiivisesti luoda yhteyksiä Itä-Euroopan maihin jotta saataisiin

niissäkin mahdollisimman pian muodostettua toimivia potilasyhdistyksiä.

Suunnitelmissa on myös saada aikaan vähitellen maailmanlaajuinen kongressi dystoniasta

(World Wide Dystonia Congress).

Kokouksessa oli myös huolestumisen aiheena vaikeus saada uusia jäseniä hallitukseen. Jäseniä on nyt viisi, pitäisi olla seitsemän (varapuheenjohtaja Anthony Butler jätti nyt hallituksen).

EDF:n hallitus oli yhteyshenkilöiden välityksellä kehottanut kaikkia jäsenyhdistyksiään hallituksen kokouksissaan käsittelemään asiaa mahdollisten uusien ehdokkaiden löytämiseksi EDF:n hallitukseen. Yhdistyksen toiminnanjohtaja (Alistair Newton, Englannista) ehdotti, että

nykyisessä tilanteessa liitettäisiin hallitukseen kaksi tilapäisjäsentä, ilman äänioikeutta, jotta hallituksen pohja olisi riittävän leveä. Ehdotetuille henkilöille (Hollannista ja Suomesta) annettiin

miettimisaikaa päätöksen suhteen.

Annukka Bylund







