EDF:n vuosikokous v. 2009 Brysselissä

EDF:n vuosikokous pidettiin Brysselissä 2 – 4. lokakuuta. Kokoukseen osallistui 29 delegaattia 14:sta maasta. Lisäksi esitelmöitsijöiksi oli kutsuttu 10 alan tutkijaa eri maista. Suomea edustivat Annukka Bylund ja Göran Bylund. 
Ilmeni nytkin, kuten jo viime syksyn dystoniakongressissa Hampurissa, että dystoniaa koskeva tutkimus etenee hyvin nopeasti. Huomio kohdistuu monissa tutkimuskeskuksissa ennen kaikkea perinnöllisyystekijöihin, ts. genetiikkaan, eli geenien ja geenivirheiden merkitys dystonian synnytysmekanismeissä. Geenit ohjelmoivat proteiinien rakennetta soluissa, mm ne proteiinit eli signaaliaineet, jotka välittävät kontakteja solujen välillä hermoradoissa sekä kontakteja hermosoluista lihassoluihin. Kun geenivirheen takia joku määrätty signaaliaine saa väärän rakenteen, solujen välinen yhteys häiriintyy ja seuraus voi olla lihasten epänormaalinen toiminta kuten dystoniassa. Suuri askel eteenpäin tutkimustyössä merkitsee sekin että geenivirheet nykyään pystytään melko rutiininomaisesti toteamaan suhteellisin yksinkertaisin laboratoriotutkimuksin.
Prof. Tom Warner, Lontoosta, esitteli luennossaan hyvin havainnollisesti, mitä tapahtuu solutasolla dystoniapotilaan aivoissa. Hänen laboratoriossaan on luotettavasti selvitetty, että dystoniapotilaan aivosoluissa ei ole rakenteellisia virheitä, vaan neurokemiallinen häiriö. Geenivirheen seurauksena (hänen esimerkkitapauksessa DYT1 geeni) määrätty proteiini (TorsinA) saa väärän rakenteen ja sen takia estää toisen välittäjäaineen toimintaa, josta seuraa että ”keskustelu” solujen välillä katkeaa. Ja tärkeintä, kun dystonian takana olevat solumekanismit ruvetaan ymmärtämään tällä tasolla, alkaa olla  käsissä ne tiedot, joita tarvitaan uusien lääkkeiden ja terapiamuotojen kehittämisessä.
Dr Marina de Koning-Tijssen, Amsterdamista, piti toisen hyvin mielenkiintoisen luennon joka käsitteli ns. dystonia plus eli dystonia, missä on tautikuvassa mukana myös toisen taudin oireita, esim. myoclonus dystonia, dystonia-parkinsonism jne. Kyseessä on silloin yleensä primaarinen dystonia, jossa oireet ilmenevät lapsuus- tai nuoruusiässä (<26 v.). Myoclonus dystonian oireet ovat hyvin nopeat, lyhytaikaiset lihasten toimintahäiriöt eli nykäykset, joiden yhteydessä esiintyvät myös ”normaalit” dystoniaoireet aiheuttaen mm, kehon ja eri elinten virheasentoja. Yleensä oireet esiintyvät ainoastaan ylävartalon elimissä. Taudin takana on perinnöllisyystekijöitä (DYT11 geeni), mutta penetranssi eli ”vaikutusvoima” vaihtelee, joten kaikki ihmiset joilla on kyseinen geenivirhe ei kehitä oireita ollenkaan. Oireita esiintyy yleisemmin miehillä kuin naisilla. Määrätyt lääkkeet (benzodiazepine, jotkut epilepsialääkkeet) lieventävät oireita. Jos taudinkuvassa on mukana servikaalisen dystonian oireita, botuliinikin voi helpottaa oireilua. Alkoholikin antaa positiivien responssin, vaikka sitä ei tietystikään suositella jatkuvaan käyttöön. Geenitutkimuksilla, jopa sikiöasteella, voidaan todeta onko kyseessä taudinkantaja.

Toinen dystonia plus tauti, jota käsiteltiin, on ns. dystonia-parkinsonism (”rapid-onset dystonia-parkinsonism”). Tämäkin on perinnöllinen tautimuoto (DYT12 geeni). Oireet voivat ilmestyä lapsilla ja nuorilla, mutta joskus myös vanhoilla ihmisillä. Tyypillistä on, että oireet, sekä dystonian että Parkinsonin oireet, voivat kehittyä hyvin äkillisesti, jopa tunneissa tai päivissä. Usein oireet ilmestyvät kovan fyysisen stressin yhteydessä ja paitsi Parkinsonin taudille tyypilliset oireet kuten hidastuneet liikkeet, kasvojen alue on usein taudinkuvassa mukana (puhuminen ja nieleminen vaikeutuvat). On todettu, että hyvin lieviä oireita useinkin voi esiintyä pitkään ennen kuin ”akuuttiset” oireet purkaantuvat. Tässäkään taudissa oireita ei aina esiinny, vaikka olisikin perinnöllisesti taudinkantaja.
Dr Mark Edwards, Lontoosta, käsitteli luennossaan psyykkisten tekijöiden merkitystä dystonian taudinkuvaan. On hyvin tärkeää huomioida biologisten ja psyykkisten tekijöiden yhteispeli: ”Liian usein erotetaan sielu ja aivot toisistaan riippumattomina tekijöinä elämässä”. Keskittyminen ainoastaan biologisiin tekijöihin ja prosesseihin, on taudin kannalta todella haitallista dystoniapotilaalle. Psyykkiset tekijät ja stressitilanteet voivat laukaista dystonian oireet. Esimerkkinä hän mainitsi naisen hänen omasta potilasryhmästään, joka nuorena oli kokenut hyvin traumaattisen elämänvaiheen ja vielä nyt, 20 vuotta myöhemmin, hänen dystoniaoireet ilmaantuvat ainoastaan, kun tämä vaikea episodi hänen elämässään tulee uudelleen mieleen.
Mutta tämä ei koske ainoastaan dystoniaa. On todettu että psyykkisillä tekijöillä on hyvin merkittävä rooli esimerkiksi reumapotilaiden oireiluun. On myös todettu, että kognitiivinen terapia psykiatrin klinikalla auttoi 1/3 dystoniapotilaista. Siksi psykologiseen terapiaan (”mental training”) olisi tohtori Edwardsin mielestä kiinnitettävä tulevaisuudessa nykyistä paljon enempää huomiota dystoniapotilaiden hoidossa.
DBS eli Deep Brain Stimulation (”aivo tahdistin)” käsiteltiin kahdessa esitelmässä (Dr Laura Cif, Montpellier, Ranska sekä Jim McGivern, Belgia). Menetelmän tehosta on vieläkin ristiriitaisia tietoja. Siitä katsottiin aikaisemmin olevan hyötyä lähinnä, kun kyseessä on primaarinen, yleistynyt dystonia, mutta menetelmä käytetään nykyään myös, kun kyseessä on muita dystoniamuotoja, kuten esim. servikaalisen dystonian hoidossa. Hyviä tuloksia on saatu DBS menetelmällä myös esim. myoclonus dystonian hoidossa. On todettu että teho on huomattavasti parempi jos menetelmä otetaan käyttöön sairauden alkuvaiheessa. Ranskalaisessa tutkimuksessa on todettu että 5 %:lla potilaista DBS menetelmä ei anna minkäänlaista tehoa. Varsin mielenkiintoista oli kuulla, että muutamassa tapauksessa, kun on syystä tai toisesta jouduttu keskeyttämään DBS-stimulaatio, potilaat ovat jääneet oireettomiksi.
Sekä kirurgiset että tekniset menetelmät kehittyvät nopeasti. Tulossa on esim. patterit, joita ei tarvitse vaihtaa (nykyään patterit vaihdetaan n. joka viides vuosi). Ja pitkälle on kehitetty menetelmä missä asennetaan kyseiseen aivokeskukseen koko sarja, jopa 22 kpl, minielektrodeja, jotka toimivat sarjana. Ensimmäiset kliiniset testit tällä menetelmällä on suunniteltu ensi vuodeksi (2010).
Tieteellisen ohjelman ohella annettiin eri maiden delegaateille tilaisuus kertoa lyhyesti oman maan yhdistysten tämän hetken toiminnan painopistealueista.
Sveitsin yhdistys oli järjestänyt konsertin kerättäväkseen varoja muusikkojen dystoniaa koskevaa tutkimustyötä varten.  Konsertin jälkeen yleisölle järjestettiin informaatiotilaisuus dystoniasta. Tällä tavalla saatiin kokoon 3000 euroa.

Itävallan dystoniayhdistyksellä on hyvin vilkas toiminta. Arvioidaan että Itävallassa on 16 000 dystoniapotilasta. Yhdistyksen puolesta järjestetään säännöllisesti, suunnitelman mukaan joka toinen vuosi, vuorotellen jokaisessa maakunnassa (9 maakunta) informaatiotilaisuuksia joissa mukana, paitsi potilaat, paikalliset lääkärit, psykologeja ja terveydenhoitoviranomaiset. Yleensä on mukana 40 – 120 henkilöä. Näiden tilaisuuksien yhteydessä järjestetään vielä tapaamisia paikallisen lehdistön sekä paikallisten radio ja TV-asemien henkilöiden kanssa. Yhdistyksellä on myös aktiivinen yhteys maansa EU-edustajiin.
Hollannissa tehdään parhaillaan dystoniaa käsittelevän DVD, joka tulee olemaan myös heidän web-kotisivullaan.

Englannin dystoniayhdistyksessä on yli 3000 jäsentä, 46 kerhoa, ja kymmenkunta henkilöä jotka täyspäiväisesti tekevät yhdistykseen liittyvää työtä. Kaksi henkilöä on vuorokauden ympäri puhelinpäivystyksessä. Resurssitkin ovat suuren valtion resursseja: 160 000 euroa on hiljattain saatu fysioterapiaprojektia varten. Projektissa 100 dystoniapotilasta lähetetään Ranskaan testaamaan dystonia-fysioterapian ”gurun” Jean-Pierre Bletonin menetelmiä ja tulokset arvioidaan jälkeenpäin tieteellisesti. 
Kaakkois-Englannissa on määrätyllä alueella vuosikausia tehty laajoja tieteellisiä tutkimuksia, koskien dystonian epidemiologiaa. Tällä hetkellä on mm. kerätty verinäytteitä 300 dystoniapotilaasta saadakseen selville, missä määrin esiintyy potilailla geneettisiä riskitekijöitä eli geenimuutoksia. Saman alueen yliopistossa järjestetään vuosittain lääketieteen opiskelijoille dystoniapäivä, jotta saataisiin tietoja dystoniasta levitetty laajemmalle lääketieteelliselle henkilökunnalle.

Suomen yhdistyksen toiminnasta tuotiin esille mm. jäsenistön käyttöön kerätty lista dystoniaa tuntevista fysioterapeuteista, fysioterapeuttien koulutustapahtumat, tanssin avulla dystonia tekeminen tunnetuksi yleisölle sekä pyrkimyksemme lisätä tiedottamista EDF:n toiminnasta. Esiteltiin myös työn alla olevan dystoniamappi joka tullaan jakamaan jokaisen neurologisen osaston käyttöön.
Irlannissa vertaistukiryhmät työskentelevät hyvin aktiivisesti, järjestelemällä sosiaalisia tapahtumia, kuten viikonlopputapahtumia dystoniapotilaille ja heidän perheenjäsenille.  
Ruotsin yhdistys on kokenut tärkeäksi toiminnaksi kiinnittää erityistä huomiota paikallisiin verkostoihin ja niiden toimintoihin. Myös Ruotsissa sosiaaliset tapahtumat kuten erilaiset treffit, mm pick-nik-treffit jne. ovat toimintamuotona keskeisellä paikalla.
Norjan yhdistyksen puolesta esiteltiin kokousväelle pohjoismainen tutkimusprojekti lasten dystoniasta (BUD) jossa Suomikin on mukana. Suunnitelmien mukaan projektin loppuraportti pitää olla valmis lokakuun 2010 mennessä.
Vuosikokous 1. 
Koska hallituksen puolesta oli ehdotettu pieniä muutoksia EDF:n sääntöihin, pidettiin sääntöjen mukaisesti peräkkäin kaksi erillistä kokouksesta (koska säännöt on hyväksyttävä kahdessa kokouksessa ennen kuin tulevat voimaan). Seuraavat ehdotetut muutokset hyväksyttiin:
§ 13. Vuosikokous on kutsuttava koolle kirjeitse ja lähettävä jokaiselle jäsenyhdistykselle kolmekymmentä päivää ennen kokousta …
Lukee nyt: …on kutsuttava koolle kahdeksan viikkoa ennen kokousta (eikä siis enää välttämättä kirjeitse).
§ 16. … ja kopio pöytäkirjasta on lähetettävä normaali postissa EDF:lle…
Lukee nyt: … ja kopio pöytäkirjasta on lähetettävä EDF:lle (siis ei välttämättä normaalipostissa, sähköposti kelpaa).

§ 20. Vuosikokous valitsee presidentin, varapresidentin, sihteerin ja taloudenhoitajan…
Lukee nyt: Vuosikokous valitsee hallituksen jäseniä ja hallituksen seuraavassa kokouksessa hallitus valitsee…(siis hallituksen jäsenevät valitsevat keskenään kuka on missä tehtävässä)
Vuosikokous 2
Kokouksen puheenjohtajaksi valittiin EDF:n presidentti Monika Benson
Käsiteltiin toimintakertomus 2008/2009, tilinpäätös sekä tilintarkastajien lausunnot

Hallituksen uusiksi jäseniksi valittiin Göran Bylund, Suomesta, Sölvi Engeland, Norjasta sekä Alan Tamlyn, Englannista.

Keskusteltiin Euroopan dystoniaviikosta, joka on ollut vaikea koordinoida niin, että olisi jokaisessa maassa samana ajankohtana. Hallitus oli aikaisemmin päättänyt antaa maiden valita ajankohdan sekä toimintamuodonkin kunkin maan omaan ohjelmaan sopivaksi. Keskustelun lopputuloksena asia palautettiin kuitenkin hallitukselle uudelleen käsittelyyn.

Dystonia Europe-2011: Kuten aikaisemmin on tullut ilmi viime syksyn kongressi Hampurissa, Dystonia Europe-2008, oli suurmenestys ja se oli käänteentekevä tapahtuma dystoniatutkimuksen alalla. Toisaalta luotiin kontakteja tutkijoiden välillä ja verkosto, joka huomattavasti edistää tutkimustyötä dystonian alalla, toisaalta tapahtuma oli erittäin hyvä foorumi, jossa voitiin levittää uutta tietoa tutkijakunnalta lääkärikunnalle, eli avata kanavia, jotka tähän saakka puuttuivat ja jotka potilaan kannalta ovat erittäin tärkeitä. Tätä huomioiden EDF:n hallitus on alkanut suunnitella uutta kongressia. Alustavien suunnitelmien mukaan tämä kongressi pidettäisiin Barcelonassa, Espanjassa, lokakuussa 2011. Alustavat tiedustelut osoittavat että intressi tähän kongressiin tutkijoiden ja lääkärien puolesta on valtava. EDF:n toiminnanjohtaja, Alistair Newton, ja uuden hallituksen tärkein tehtävä kahden tulevan vuoden aikana on luoda sekä tieteelliset että taloudelliset edellytykset kongressin läpiviemiseen.
Göran Bylund

Annukka Bylund

EDF:n hallituksen toiminta

EDF:n hallitus, entisessä kokoonpanossa, piti kokouksen päivää ennen vuosikokouksen alkua, joten siinä kokouksessa Suomen edustaja ei ollut mukana. Tietoja kokouksen keskusteluista ja päätöksistä saadaan kun kokouksen pöytäkirja valmistuu.
Uusi hallitus piti lyhyen kokouksen varsinaisen vuosikokouksen jälkeen. Tässä kokouksessa keskusteltiin lähinnä työtehtävien jaosta hallituksen uudessa kokoonpanossa. Sen jälkeen keskusteltiin EDF:n taloudellisesta tilanteesta. 
EDF:n talous lepää melkein kokonaan sponsorien harteilla. Nykyisessä taloudellisessa tilanteessa on vaikeampaa kuin koskaan, saada sponsorirahoja ja siten ison kongressin järjestäminen kahden vuoden päästä on suuri taloudellinen haaste.  EDF:n toiminnanjohtaja Alistair Newton on jo nyt tehnyt paljon työtä asian eteen. 
Keskusteltiin mm. jäsenyhdistysten jäsenmaksusta joka on tähän saakka ollut aika mitätön, eli 100 euroa / yhdistys. Sen lisäksi se on ollut hyvin epäoikeudenmukainen,  koska suuret jäsenyhdistykset, joissa on tuhansia jäseniä, maksavat saman summan, 100 euroa, kuin pienet yhdistykset.  Ehdotettiin, että yhdistysten jäsenmaksut EDF:n jatkossa olisi 1 euro / jäsen, mikä tietenkin olisi huomattava nousu Suomen yhdistykselle. Mutta, koska suuret jäsenyhdistykset tulisivat maksamaan tuhansia euroja / yhdistys, se merkitsisi huomattavaa helpotusta EDF:n taloudelliseen tilanteeseen, joka on tällä hetkellä hyvin rasittunut.
Göran Bylund

EDF:n hallituksen jäsen

