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1 JOHDANTO

Sikibseulonnat ovat raskaana oleviin naisiin kohdistuvia seuloja ja niiden avulla
pyritdan loytdmaan riskirynma, joilla on suurentunut riski synnyttéaéa poikkeava
sikid. Sikidon synnynnéisten kehityshairididen — geeni- ja kromosomivikojen, syn-
nynnéaisten sairauksien ja epdmuodostumien- tutkimusta, varhaista toteamista ja
mahdollista hoitoa kutsutaan siki6diagnostiikaksi. Kun seulontatulos on positiivi-
nen, paadytaan yleensa sikiddiagnostisiin tutkimuksiin. Sikiddiagnostisia tutki-
muksia tehd&&n myos silloin, jos perheessé tai suvussa on esiintynyt vaikeita
perinndllisia sairauksia ja perinndllisen taudin esiintyminen sikiéssa on mahdolli-
nen. (Katilotyd 2006, 334; Naistentaudit ja synnytykset 2006, 387.)

Kahdella - kolmella vastasyntyneella sadasta todetaan merkittavia epdmuodos-
tumia, joista joka kolmella todetaan useita merkittavia epamuodostumia tai jokin
oireyhtyma. Ep&dmuodostuman vaikutus raskauden kulkuun ja syntyvan lapsen
ennusteeseen vaihtelee suuresti eika se ole usein sikibaikana ennustettavissa.
(Kéatilotyo 2006, 334-335.)

Sikiotutkimuksiin liittyy monia eettisia kysymyksia. Kenella on oikeus syntya? On-
ko kenelldkaan oikeutta paattaa syntymattdman lapsen elamasta? Miten perheet
parjaavat vammaisen tai sairaan lapsen kanssa? Sikidtutkimuksiin osallistues-
saan nainen toimii omien tunteiden, kokemusten ja tietojen pohjalta. Moni ei tule
miettineeksi asiaa, vaan osallistuu kaikkiin tarjottuihin tutkimuksiin. Jotkut aidit
saattavat luulla, ettd naihin tutkimuksiin kuuluu osallistua. On erittéain tarkeaa, etta

aidit ja perheet miettisivat etukateen, miksi haluavat osallistua tutkimuksiin.

Sikioseulontojen kanssa tyoskentelevan on ymmarrettava ne kysymykset, joita
lasta odottava nainen ja pariskunta joutuvat pohtimaan testiin osallistuessaan ja
testituloksen saatuaan. Eettisesti on vaarin asettaa ketédén téllaisen kysymyksen
eteen valmistelematta. Eettinen keskustelu siki6diagnostiikasta on liittynyt 1ahinna
raskaudenkeskeytyksiin eika niinkaan sikivseulontoihin, kuten ultraganitutkimuk-

siin.



4
Kasittelemme tydssamme sikiddiagnostiikkaa ja siihen vahvasti liittyvaa eettisyyt-
ta. Valitsimme tdméan aiheen, koska se kiinnostaa meita ja sitd on tutkittu vahan.
Aihe on my6s hyvin ajankohtainen, koska siki6tutkimuksia ollaan yhtenaistamas-

sa valtakunnallisesti.

Opinnaytetydmme tavoitteena on kartoittaa terveydenhoitajien ajatuksia si-
kiodiagnostiikan eettisyydesta. Aineisto kerattiin haastattelemalla kolmea Jyvas-
kylan kaupungin aitiysneuvolan terveydenhoitajaa. Tydmme tarkoituksena on
herattaa keskustelua ammatti-ihmisten keskuudessa. Toivomme t&sta tiedosta
olevan hyotya terveydenhoitajille ja katildille omassa tyossaédn. Lisaksi talla tyolla

on suuri merkitys meille itsellemme tulevina hoitotyén ammattilaisina.

2 SIKIODIAGNOSTIIKKA

2.1 Yleista

Seulonnoilla tarkoitetaan tietynlaisen sairauden tai sen esiasteen etsimista véaes-
tOsta tai sen osasta. Seulonnoilla pyritddn ldytamaéan sairaus ennen kuin se muu-

ten ilmenisi.

Seulontojen on taytettava Valtioneuvoston asetusten (1339/2006) mukaan seu-

raavanlaiset edellytykset:

. Seulottavan sairauden on oltava tarpeeksi yleinen ja tarked kansanterveyson-
gelma. Seulonnan kohteena olevalla sairaudella on oltava todennettavissa oleva
esiaste tai oireeton vaihe. Sairaudella on oltava sille tyypillinen, riittdvan hidas

kulku, joka tunnetaan.

. Seulontamenetelman pitaa pystya loytamaan todellisista tautitapauksista suuri
osa nimeamatta terveita sairaiksi, eli menetelman on oltava riittavan spesifi ja

sensitiivinen. Samalla menetelman tulee olla riittdvan yksinkertainen ja taloudelli-



sesti edullinen. Menetelman pitaa olla myds vaeston hyvaksyma ja vaaraton.

. Todetulle sairauden esiasteelle tai oireettomalle vaiheelle pitaa olla olemassa

tehokas ja hyvaksyttava hoito.

. Seulonnan on oltava jatkuva prosessi ja sen laatua on voitava valvoa ja sen

vaikuttavuutta on pystya arvioimaan.

Seulontatutkimusten jarjestajien on aina vastattava siitd, etté seulontoihin osallis-
tuneet saavat kunnollisen selvityksen tuloksistaan. Usein tulosten synnyttamat
pelot aiheutuvat siitd, kun tulosten merkitysta ei tiedeta tai ne on ymmarretty tay-

sin vaarin (Ryynanen & Myllykangas 2002, 133-134).

Sikioseulonnalla tarkoitetaan raskaana oleviin naisiin kohdennettuja seulontoja,
joiden avulla pyritdan loytamaan sellainen riskiryhma4, jolla on suurentunut riski
synnyttdé poikkeava siki6. Sikiddiagnostiikalla tarkoitetaan sikion synnynnéaisten
kehityshairididen — geeni- ja kromosomivikojen, synnynndisten sairauksien ja
epamuodostumien — tutkimusta, varhaista toteamista ja mahdollista hoitoa (Kéati-
16ty 2006, 334). Sikiddiagnostisiin tutkimuksiin edetdan yleensa, kun seulontatu-
los on positiivinen eli se on osoittanut kohonneen riskin johonkin sikion rakenne-
tai kromosomipoikkeavuuteen. Sikiodiagnostisia tutkimuksia tehdaan myos sil-
loin, jos perheessa tai suvussa on esiintynyt vaikeita perinnéllisia sairauksia ja
perinnéllisen taudin esiintyminen sikioss& on mahdollinen. Positiivinen seulonta-
tulos ei kuitenkaan aina tarkoita sitd, etta lapsi syntyisi sairaana, silla riskiryh-
maan tulee usein poimituksi my6s suuri joukko normaaleja raskauksia. Toisaalta
sikidseulonnat eivat mydskaan paljasta kaikkia poikkeavia raskauksia eli seulon-
tatutkimuksen normaali tulos ei takaa tervetta lasta. (Kellomaki 2007, 58-59;
Naistentaudit ja synnytykset 2006, 387; Neuvolatyon kasikirja 2007, 48; Seulon-
tatutkimukset ja yhteistyo aitiyshuollossa 2002, 39.)

Osa kromosomipoikkeavuuksista ja rakenteellisista kehityshairidista voidaan seu-
loa ja diagnosoida jo ensimmaisen raskauskolmanneksen aikana. Kuitenkin suu-

rin osa epamuodostumista ja muista synnynnaisisté poikkeavuuksista todetaan



vasta lapsen synnyttya tai imevaisidssa. Monet oireyhtymisté tunnistetaan vasta
lapsen kehityksen my6ta. (Autti - Ramo ym. 2005, 24.)

Merkittavia epAmuodostumia todetaan kahdella - kolmella vastasyntyneella sa-
dasta, heista noin joka kolmannella todetaan useita merkittéavia epamuodostumia
tai jokin oireyhtyma. Epamuodostuman vaikutus raskauden kulkuun ja syntyvan
lapsen ennusteeseen vaihtelee suuresti eiké se ole usein sikidaikana ennustetta-
vissa. Osa vaikeimmista epaAmuodostumista aiheuttaa aina vastasyntyneen kuo-
leman. Joidenkin epaAmuodostumien hoito voidaan aloittaa jo sikibkaudella ja jot-
kut epamuodostumat vaativat valitontd syntyman jalkeista lapsen hengen pelas-
tavaa hoitoa. Kaikkiin epamuodostumiin ei kuitenkaan ole olemassa merkittavasti

lapsen elaménlaatua parantavaa hoitoa. (Katilotyd 2006, 334—-335.)

2.2 Rakennepoikkeavuuksien seulontamenetelmat

Eri elimet kehittyvat paasaantoisesti ensimmaisen raskauskolmanneksen aikana
noin 3.-8. viikolla hedelmaittymisesta. Talldin sikido on herkimmillaan ulkoisten
tekijoiden aiheuttamille vaurioille ja rakenteelliset epamuodostumat syntyvat.
Suurin osa rakenteellisista epamuodostumista on yksittain esiintyvia poik-
keavuuksia ja noin kolmasosassa tapauksista sikitlla/lapsella on useita merkitt&-
via eri elinryhmien rakenteellisia epamuodostumia tai epAmuodostumat liittyvat

osana johonkin oireyhtymaan. (Autti - RA&mo ym. 2005, 24-25.)

Rakennepoikkeavuuksien seulonnassa kaytetaan kahta eri menetelméé: raken-
neultraganitutkimusta ja seerumiseulontaa (keskiraskauden S-AFP). Rakenneult-
radanitutkimus tehdéén 18.-22. raskausviikkojen aikana ja sen tavoitteena on
tunnistaa sikion vaikeita rakennepoikkeavuuksia, kuten hoitoa vaativia sydanviko-
ja, keskushermoston ja vatsanpeitteiden sulkeutumishairidita sekd munuaisten
puuttumista. Keskiraskauden rakenneultraganitutkimuksella voidaan 16ytdd myos
sikion kasvaimet, silla ne kehittyvat usein vasta ensimmaisen raskauskolman-
neksen jalkeen. (Autti-R&mo6 ym. 2005, 41; Kétilotyd 2006, 344-345)



Ultradéanitutkimuksella 16ydetaan vaikeista rakennepoikkeavuuksista 14—-85 %.
Erot vaikean rakennepoikkeavuuden Idytymisessa johtunevat tutkimuksen tekijan
kokemuksesta ja kaytettavasta ultradéanilaitteesta seka raskauden kestosta tutki-
mushetkelld ja eroista vaikean rakennepoikkeavuuden maaritelmassa. Rakenne-
poikkeavuuden tunnistaminen ultraganitutkimuksessa vaihtelee myds eri elinten
valilla ja rakennepoikkeavuuden vaikeusasteen mukaan: aivojen suurista epa-
muodostumista todetaan lahes 90 %, selkaydinkanavan epamuodostumista 60-
70 %, sydanvioista alle puolet ja merkittavista virtsateiden hairidista suurin osa.
(Autti-R&EMO6 ym. 2005, 41-42; Ké&tilotyd 2006, 344; Naistentaudit ja synnytykset
2006, 390.)

Rakennepoikkeavuuksien seulontatutkimus voi jatkua suoraan diagnostisena tut-
kimuksena, mikali tutkimuksen suorittanut henkild on sikiddiagnostiikkaan erikois-
tunut laakari ja han voi valittomasti varmistaa poikkeavan seulontaloyddksen.
Muussa tapauksessa positiivinen seulontaloydos edellyttaa jatkotutkimuksen jar-
jestamista aitiyspoliklinikalla tai sikiotutkimusyksikossa (Katilotyd 2006, 346).
(Autti-Ramo ym. 2005, 42; Katilotyé 2006, 346.)

Keskiraskauden seerumiseulonta otetaan aidilta raskausviikoilla 15-16 ja silla
madritellaan aidin seerumin alfa- fetoproteiinin pitoisuutta (S-AFP). Aidin seeru-
min poikkeava AFP-arvo voi viitata muun muassa sikion keskushermostoputken
sulkeutumishéiri6on, sikion selkaydinkohjuun tai johonkin muuhun rakenteen
poikkeavuuteen, jossa iho ei peitd sikion kudoksia. Poikkeava AFP-arvo voi viita-
ta myos sikion vaikeaan munuaistautiin, kongenitaalinefroosiin (CNF). Kohonnut
AFP-arvo paljastaa my6s loppuraskauden riskiryhnmén, jossa esiintyy sikion hy-
vinvointia uhkaavia hairigita, esimerkiksi istukan vajaatoimintaa. (Autti-Ramo ym.
2005, 44-45; Naistentaudit ja synnytykset 2006, 388.)

Seerumiseulan halyttaessa poikkeavan korkeaa AFP-arvoa voidaan jatkotutki-
muksena jarjestaa sikion rakenteiden ultraganitutkimus ja tarvittaessa lapsivesi-
naytetutkimus, jos ultradénitutkimuksessa ei todeta korkeaa AFP-pitoisuutta selit-
tavaa rakennepoikkeavuutta. AFP-pitoisuus nousee lapsivedessa erittdin korke-

aksi, jos sikiolla on kongenitaalinefroosi. Lapsiveden AFP-pitoisuus voi olla suu-



rentunut myos tapauksissa, joissa sikié on kongenitaalinefroosin terve kantaja.

Siksi on hyva varmistaa tauti sikion NPHSI-geenin mutaatiotutkimuksella lapsi-

vesinaytteen solujen DNA:sta. Téllaisia raskauksia, joissa on todettu korkea AFP-

arvo, seurataan tarkemmin aitiyspoliklinikalla niihin liittyvien lisdantyneiden loppu-

raskauden ongelmien vuoksi. Tallaisia ongelmia ovat muun muassa pre-

eklampsia, sikion hidastunut kasvu ja ennenaikainen synnytys. Vaikka lapsiveden

AFP-arvo on korkea, voi lapsi siita huolimatta syntya mygs terveena ja ongelmit-

ta. (Autti- RA&mo6 ym. 2005, 45; Seulontatutkimukset ja yhteisty6 aitiyshuollossa

1999, 44.)
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2.3 Kromosomipoikkeavuuksien seulontamenetelmat

Synnynndiset kromosomipoikkeavuudet saavat tavallisimmin alkunsa sukusolu-

jen jakaantumisessa tai hedelmoityksessa tapahtuneen héairion seurauksena.
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Kromosomimutaatio voi myos saada alkunsa alkionkehityksen aikana yksittaises-
sa solussa. Tallainen kromosomimutaatio periytyy vain taman solun jalkelaisiin,
miké& johtaa mosaikismiin eli kahteen geneettisesti erilaiseen solulinjaan yksilon
kudoksissa. (Autti- RA&md ym. 2005, 24.)

Kromosomipoikkeavuuksia seulotaan joko aidilta otettavalla verinaytteella, en-
simmaisen raskauskolmanneksen niskaturvotusmittauksella tai yhdistamalla na-
ma kaksi menetelmaa. Noin viidell& naisella sadasta raskaana olevasta tallaisen
varhaisraskauden yhdistelm&seulonnan tulos on poikkeava. Tama tarkoittaa sita,
ettd Downin oireyhtyman todennékadisyys sikiolla on suurempi kuin 1:250 (Kuvio
5). Seulonnassa tdhan riskiryhmé&éan joutuminen ei néin ollen vield merkitse, etta
sikidlla on kromosomipoikkeavuus. Diagnostisena jatkotutkimuksena kaytetaan
sikion kromosomitutkimusta, joka voidaan tehda istukka- tai lapsivesinaytteesta.
Sikion kromosomitutkimus voidaan toteuttaa myds &aidin ian perusteella, koska
tavallisimpien kromosomipoikkeavuuksien todennakoisyys sikiélla lisaantyy aidin
ian myota. (Autti- R&mo ym. 2005, 39, 55; Leipala ym. 2008, 4.)

Aidin veresta otettava seerumiseulanayte voidaan ottaa joko ensimmaisen ras-
kauskolmanneksen tai toisen raskauskolmanneksen aikana. Varhainen seeru-
miseulonta tehdaan raskausviikoilla 8-11 (taydet viikot) ja silla mitataan aidin ve-
resta erotetusta seerumista raskauteen liittyva valkuaisaine (PAPP-A) ja ras-
kaushormoni (B-hCG). Normaalissa raskaudessa seerumin PAPP-A- pitoisuus
suurenee ja B-hCG- pitoisuus pienenee raskauden edetessa. Kun raskaus on
trisominen, sikion ja istukan kehitys jaa jalkeen. Taméan vuoksi PAPP-A- pitoisuus
on pieni ja B-hCG- pitoisuus suuri. Jos siki6lla on 21-trisomia eli Downin oireyh-
tyma, on B-hCG-taso korkea ja PAPP-A-taso matala verrattuna normaaliin ras-
kauteen. Ero 21-trisomiaraskauden ja normaalin raskauden vélilla pienenee ras-
kauden edetessa. (Autti-Ramo6 ym. 2005, 47; Katilotyd 2006, 335.)

Varhaisen seerumiseulontanaytteen ollessa positiivinen aidille varataan aika
asianmukaiseen ohjaukseen ja ultradénitutkimukseen aidin nain halutessa. Ultra-
aanitutkimuksessa mitataan sikion paa-peramitta varmistaakseen raskauden oi-

kea kesto, silla seulontatestin tulos voi olla virheellinen vaarin arvioidun raskau-
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den keston vuoksi. Jos raskausviikot ovat oikeat ja raskausviikkoja on vahintaan
8 ja seulontatulos on positiivinen, jatkotutkimuksena voidaan tehda joko istukka-
tai lapsivesinaytetutkimus, josta selviaa, onko sikiolla todella kromosomipoik-
keavuus vai ei. (Autti- Ra&mo ym. 2005, 48.)

Toisen raskauskolmanneksen seerumiseulonta tehdaan raskausviikoilla 14-16 ja
silla mitataan kahta raskauteen liittyvd& hormonia: alfa-fetoproteiinia (AFP) ja
raskaushormonia (8-hCG). Jos siki6ll& on 21-trisomia, on AFP- pitoisuus &idin
seerumissa keskimaaraistéa matalampi ja B-hCG- pitoisuus keskimaaraista korke-
ampi. Trisomia 21 riskin arvioinnissa otetaan huomioon myds aidin ik&, paino ja
raskauden kesto. Raskauden kesto varmistetaan ultraganitutkimuksella. Seulon-
tapositiivisuuden varmistuessa voidaan jatkotutkimuksena tehda lapsivesinayte-
tutkimus. Seerumiseulonta erottelee normaaliraskauksien joukosta noin viiden
prosentin suuruisen ryhman, jolle syntyy noin 60 % kaikista Down-lapsista. (Autti
-Ramo ym. 2005, 50; Naistentaudit ja synnytykset 2006, 388.)

Sikion niskaturvotusmittaus tehdaan raskausviikoilla 10-13, koska turvotus nakyy
tyypillisesti nailla viikoilla ja h&avida taman jalkeen. Sikidn niskaturvotusta mitataan
ultradéanitutkimuksessa ja olennaista siind on mittapisteiden oikea asettaminen.
Niskaturvotuksen laajuus suhteutetaan p&aéa-peramittaan ja poikkeavaksi se tulki-
taan silloin, kun se ylittd& 95 persentiilin arvon normaalijakaumassa. Jotta tulos
olisi luotettava, tarvitaan siihen tietokoneohjelma, joka yhdista& mittaustuloksen
aidin ik&an ja sikion paa-peramittaan. Seulontatuloksen ollessa positiivinen jatko-
tutkimuksena voidaan tehda joko istukka- tai lapsivesinaytetutkimus. (Autti- R&mo
ym. 2005, 48-49; Kéatilotyd 2006, 343.)

Yhdistetyssa ensimmaisen raskauskolmanneksen seulonnassa yhdistetaan var-
haisraskauden seerumiseulonnan (PAPP-A ja B-hCG) tulokset niskaturvotuksen
mittaustulokseen. Nain ollen ensimmaisen raskauskolmanneksen kro-
mosomiseulonnan herkkyys paranee. Talla yhdistetylla ensimmaisen raskaus-
kolmanneksen seulonnalla voidaan vaestdsta seuloa noin viisi prosenttia aiteja,
joiden joukossa on yli 80 % 21-trisomiaraskauksista. Ihanteellista olisi, jos veri-

nayte otettaisiin noin viikkoa ennen ultradénitutkimusta ja seerumiseulonnan tu-
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lokset olisi kaytettavissa ultradadnitutkimuksen yhteydessa. Talldin seerumiseulan
tulokset voitaisiin yhdistaa niskaturvotuksen mittaustulokseen ultraaanitutkimuk-
sen yhteydessa. Raskauden kesto maaritetaan ultradanitutkimuksen yhteydessa.
Seulontapositiivisuuden varmistuessa voidaan jatkotutkimuksena tehdé joko is-
tukka- tai lapsivesinaytetutkimus. (Autti- Ra&md ym. 2005, 49-50; Naistentaudit ja
synnytykset 2006, 389.)

Diagnostisena jatkotutkimuksena kaytetaan sikion kromosomitutkimusta, jossa
varmistetaan, onko sikiolla kromosomipoikkeavuus. Sikion kromosomitutkimuk-
sessa havaitaan luotettavasti ylim&araiset ja puuttuvat kromosomit seké yksittais-
ten kromosomien rakenteelliset muutokset pieni& muutoksia lukuun ottamatta.
Jatkotutkimuksissa todetaan myds monia muita kromosomipoikkeavuuksia 21-
trisomian lisksi. Diagnostisia jatkotutkimuksia ovat istukkanéayte- ja lapsivesindy-
tetutkimus. (Autti-R&mo ym. 2005, 52.)

Istukkanaytetutkimus tehdaan raskausviikoilla 11-13, silla aikaisemmin otettu
nayte voi lisdta harvinaista sikion raajavaurion riskia. Istukkandyte otetaan ultra-
aaniohjauksessa vatsanpeitteiden lapi naytteenottoneulalla ja naytteeksi otetaan
pieni maara soluja istukasta, joissa on sama perimé ja kromosomisto kuin sikis-
sa. Istukkanaytteen tulokset ovat valmiita yleensa 1-4 viikkossa. Istukkanaytteen
ottoon liittyy noin yhden prosentin keskenmenoriski. Istukkanaytteesta voidaan
tarvittaessa tehda DNA-eristys, jos halutaan sulkea pois sellainen suvussa esiin-
tyva perinndllinen tauti, jonka geenivirhe tunnetaan. (Autti- R&mo6 ym. 2005, 53;
Leipald ym. 2008, 4-5; Naistentaudit ja synnytykset 2006, 379.)

Lapsivesinaytetutkimus voidaan toteuttaa vasta, kun lapsivetta on riittavasti eli
yleensa 15. raskausviikon jalkeen. Lapsivesinayte otetaan naytteenottoneulalla
vatsanpeitteiden lapi ultradaniohjauksessa. Saadusta naytteesta tutkitaan lapsi-
veteen irronneita sikion soluja, jotka viljelladn kromosomitutkimusta varten. Tu-
lokset valmistuvat yleensa 2-4 viikon kuluessa naytteenotosta. Lapsivesitutki-
mukseen liittyy noin alle yhden prosentin keskenmenoriski. Lapsivesinaytteesta
maaritetaan yleensa myos AFP-pitoisuus, mika voi olla korkea, jos sikiolla on sel-

lainen rakenteen poikkeavuus, jossa iho ei peita sikion kudoksia, esimerkiksi
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hermostoputken sulkeutumishéirio tai suomalaiseen tautiperintéon kuuluva saira-
us, esimerkiksi kongenitaalinefroosi. (Autti-R&mo ym. 2005, 54; Naistentaudit ja
synnytykset 2006, 379.)

2.4 Sikioseulonnat Keski-Suomen alueella

Keski-Suomessa sikidseulonnat raskaana oleville jarjestetdan 2.3.2009 -
31.10.2009 valisena aikana siten, etta 1. neuvolakaynnilla aideista tehdaan ras-
kauslahete Keski-Suomen éitiys- ja sikiotutkimuspoliklinikka Gravidaan. Taman
raskauslahetteen perusteella sikittutkimuksiin osallistuville yli 30-vuotiaille aideil-
le annetaan aika postitse alkuraskauden ultraganeen raskausviikoilla 10-13+6,
jossa mitataan sikion niskaturvoke. Aiti kdy samana paivana myos seulontaveri-
kokeessa (STR1) keskussairaalan laboratoriossa. Yli 30-vuotiaat aidit voivat ha-
lutessaan osallistua myo6s sikion rakenneultraaaneen raskausviikoilla 19-21 (K-S
ks), jonne annetaan aika alkuraskauden ultradaniseulonnassa. Jos alkuraskau-
den ultrad&nesséa raskausviikot ovat enemman kuin 13+6, aiti voi osallistua vain
kaksoisseulontaan (Pt-Down-néayte) raskausviikoilla 15+0-16+6. S-FeMoM-
tutkimus lopetetaan, koska aidit saavat mahdollisuuden rakenneultraganeen. (Ki-
viniemi 2009, 4; Kroger 2009, 4.)

Alle 30-vuotiaille raskaana oleville tarjotaan seulontoina neuvolassa tehtavaa al-
kuraskauden ultraganta ja kaksoisseulontaa (Pt-Down-nayte) raskausviikoilla
15+0-16+6, joka otetaan lahimmé&ssa laboratoriossa sovittuna paivana. Raskaus-
l&hetteen perusteella annetaan aika sellaisille alle 30-vuotiaille raskaana oleville,
joilla on tarve tutkimuksiin Gravidassa | trimesterin aikana. Samalla Gravidassa
voidaan tehda alkuraskauden kromosomiseulontatutkimukset &idin niin halutes-
saan. Talléin Pt-Down- seulontaverikoetta ei enaa oteta. (Kiviniemi 2009, 4; Kr6-
ger 2009, 4.)

Raskaana oleville aideille, joilla on ollut aiemmassa raskaudessa kromosomihai-
rig, tai toinen vanhemmista on translokaation kantaja, tarjotaan mahdollisuutta

osallistua istukkanayte- tai lapsivesinaytetutkimukseen ilman seulontoja. (Kivi-
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niemi 2009, 4.)

Keski-Suomen alueella sikioseulonnat muuttuvat valtakunnallisten asetusten mu-
kaisiksi 1.11.2009. Talloin kaikista raskaana olevista aideista tehdaan raskausla-
hete 1. neuvolakaynnilla aitiys- ja sikiotutkimuspoliklinikka Gravidaan. Gravidassa
tehdaan varhaisraskauden yleinen ultragani raskausviikoilla 11- 13+6, jossa selvi-
tellaén sikididen lukumaara, elossaolo ja laskettu aika. Kromosomiseulonta eli
STR1-nayte ja sikion niskaturvokkeen mittaaminen ultradanella raskausviikoilla
11-12 (+6) toteutetaan samana paivana. Jos raskausviikot ovat yli 13+6 varhais-
raskauden ultradénessa, tehdaén kromosomiseulonta kaksoisseulontana (Pt-
Down-nayte) raskausviikoilla 15+0-16+6. Yli 40-vuotiaille raskaana oleville aideil-
le kromosomitutkimukset eli lapsivesi- tai istukkanaytetutkimus on mahdollisia
ilman edeltavaa seulontatutkimusta. Rakennetutkimus eli rakenneultradani toteu-

tetaan raskausviikoilla 19-22 tai raskausviikolla 24. (Krbger 2009, 1.)

3 VARHAISRASKAUDEN YHDISTELMASEULONNAN STRATEGIA

Seulontatestia tarvitaan poimimaan ne raskaana olevat naiset, jotka haluavat tie-
tad 21- trisomiariskisté ja hyotyvat istukkanayte-/lapsivesitutkimuksesta. On ole-

massa kolme erilaista strategiaa tarjolla.

Varhaisraskauden yhdistelmaseulonta, jossa riskiluku lasketaan yhdistamalla
aidin ika, sikion niskaturvotusmittaus ja aidin verinaytteen PAPP-A-/HCG-suhde.

Toisen raskauskolmanneksen kolmoisveriseulonta, jossa riskiluku lasketaan
yhdistamalla aidin ik& ja aidin verinaytteen HCG-/estradioli-/AFP-suhde (niin sa-

nottu kolmoisseula).

Seulonta aidin ian perusteella, jossa riskiluku lasketaan pelk&astaan aidin ian
perusteella. (Laivuori & Ignatius 2008, 3.)

Downin oireyhtyman todennakaoisyys raskaudessa lisdantyy aidin ian myota (Ku-



vio 4). Korostunut niskaturvotus lisda todennakoisyytta, etté sikidlla on kro-
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mosomipoikkeavuus. Down-raskauksissa vapaa 3 -HCG on korkea ja PAPP-A on

matala aidin seerumissa, koska sikion kehitys on hidastunut verrattuna vastaavan

ikaiseen kromosomistoltaan normaalin sikion kehitykseen. (Laivuori & Ignatius

2008, 3).

Tiedosta hyvinvointia

Fin ohta /Sikioseulontojen yhtenaistaminen/ Hann ele Laivuo ii ja Jaako Ignatius

Downin oireyhtyman todennakdisyys raskaudessa lisaantyy aidin ian
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KUVIO 4. Downin oireyhtyman todennakdisyys raskaudessa lisdantyy aidin ian
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Tiedosta hyvinvointia Fin ohta /Sikioseulontojen yhtenaistaminen/ Hann ele Laivuo ii ja Jaako Ignatius

Down-riski 1:250 (seularaja)
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KUVIO 5. Down-riskin seularaja Suomessa (Laivuori & Ignatius 2008, 6)

4 RASKAUDEN AJAN SEULONNAT PERHEEN KANNALTA

Raskauden ajan seulontoihin osallistuminen on vapaaehtoista kuten kaikkiin mui-
hinkin seulontoihin. Raskauden ajan seulonnoissa etsitaan vasta kehittymassa
olevan lapsen poikkeavuuksia ja seulontaan osallistuja joutuu arvottamaan, miten
han yksiléna tai puolison kanssa suhtautuu kromosomi- ja rakennepoikkeavuuk-
siin. On erittain tarke&a korostaa seulontaan osallistumisen vapaaehtoisuutta,
koska tdssa seulonnassa joudutaan elaman vaikeimpien kysymysten aarelle. Va-
paaehtoisuus on mahdollista vain silloin, kun seulonta ei kuulu neuvolan rutiini-
toimenpiteisiin ja josta kieltdytyminen ei vaikuta mitenkaan raskauden seurantaan
ja hoitoon tai synnytyksen ja syntyneen lapsen hoitoon. (Autti-Ramo ym. 2005,
102.)

Suurimmassa osassa raskauksista sikion poikkeavuuden riski on hyvin pieni, ei-

vatkd vanhemmat ole ennen seulontaan osallistumista useinkaan miettineet mita
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tehda, jos seulontaléydds on positiivinen tai jatkotutkimukset osoittavat sikion
olevan rakenteeltaan tai kromosomistoltaan poikkeava (Autti-Ramo ym. 2005,
103).

Vaikea sikion kehityshairio jarkyttaa aitia, isaa, muuta perhettd ja ymparistoa.
Tavallisesti hoitoratkaisuissa halutaan syntyvan lapsen parasta. Varsinkin vai-
keissa hairidissé joudutaan pohtimaan eettisid kysymyksia sikion ja aidin oikeuk-
sista. Kaikissa ongelmissa tulisi jakaa riittavaa ja oikeaa tietoa. Terveydenhoito-
henkildkunnan ei tule ottaa kantaa raskauden jatkamiseen tai keskeyttdmiseen,
vaan perheen itsensa on tehtava paatos tilanteissa, joissa lainsaadanto antaa
mahdollisuuden valita myds raskaudenkeskeytys. Sikidlla todettu vaikea sairaus
tai ruumiinvika on nykyisin peruste keskeyttaa raskaus 24. raskausviikon loppuun
saakka. Yhta tarkeaa on tukea raskaudenkeskeytyksen valinnutta perhetta ja

perhettd, joka odottaa sairasta lasta. (Naistentaudit ja synnytykset 2006, 391.)

5 RASKAUDEN KESKEYTYS SIKION VAMMAN PERUSTEELLA

Vuosina 1993 -2006 epamuodostumia havaittiin 3,1 prosentilla (3,7 % vuonna
2006) elavana syntyneista lapsista ja 18,3 prosentilla kuolleena syntyneisté, 27,3
prosentilla perinataalivaiheessa kuolleista ja 44,0 prosentilla imevéaisiassa kuol-
leista lapsista. Kaikkiaan 30,9 prosentilla kuolleena syntyneista ja imevaisidssa
kuolleista lapsista oli epamuodostumia. Epamuodostuneista lapsista (elavana ja
kuolleena syntyneet) 92,6 prosenttia oli elossa imevaisian paattyessa. (Synnyn-

naiset epamuodostumat 2006.)

Suomessa tehdaan vuosittain noin 220-250 raskaudenkeskeytysté sikion todetun
vakavan sairauden perusteella. Kaikkiaan raskaudenkeskeytyksia tehdaan vuo-
dessa noin 10 000. Vuoden 1998 tilastossa oli eritelty todettujen sikibvaurioiden
perusteella tehtyjen raskaudenkeskeytysten osuus, joka oli 1,2 % kaikista ras-
kaudenkeskeytyksistd, kun mahdollisten sikibvaurioiden perusteella tehtyjen ras-
kaudenkeskeytysten osuus oli 0,4 %. Vuonna 1997 mahdollisen sikidvaurion in-

dikoimista raskaudenkeskeytyksista 74 % tehtiin 12.- 19. raskausviikoilla ja 17 %
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20.- 23. raskausviikoilla. Valtaosa muista raskaudenkeskeytyksisté tehtiin ennen
11. raskausviikkoa. (Vehko 2002, 16.)

Terveydelliset haitat raskaudenkeskeytyksesta ovat harvinaisia eika psyykkisista-
kdan seuraamuksista tiedetd, mutta niita arvellaan silti olevan. Raskauden kes-

keytyksen jalkeen psyykkisille komplikaatioille ovat alttiina naiset,

joiden toivottu raskaus keskeytetddn sikidindikaatiolla
jotka ovat aiemmin saaneet hedelmattomyyshoitoa
jotka ovat aiemmin karsineet masennuksesta

joilla keskeytysajankohta on mydhainen

joiden raskaus keskeytetaan laaketieteellisesta syysta
jotka ovat taloudellisesti huonossa asemassa

joilla kumppani painostaa keskeyttdmé&an raskauden.

Tarkeaa olisi, etta ammattiapua olisi tarjolla riskiryhmé&aéan kuuluville tai muutenkin
sitd tarvitseville. (Vehko 2002, 17.)

6 ASETUS SEULONTATUTKIMUSTEN JARJESTAMISEKSI

Aitiyshuollon tavoitteena on asiantunteva ja korkealaatuinen naisen ja sikion hy-
vinvoinnin seuranta ja hoito. T&h&n kuuluu my6s psyykkinen ja sosiaalinen tuki.
Aitiysneuvoloiden toimintaan kuuluvat maksuttomat seulonnat, terveystarkastuk-

set, perhevalmennus ja henkil6kohtainen ohjaus.

Katilot menettivat 1970- luvulla harjoitetun terveyspolitikan myoéta johtavan ase-
mansa aitiysneuvoloissa. Aitiysneuvoloissa tapahtunut ohjaus ja neuvonta véhe-
nivat ja sairaaloissa tapahtuvan aitiyshuollon asema voimistui ja gynekologien

asema vahvistui raskauden seurannoissa (Vehko 2002, 34).

Aitiyshuollon reunaehtoja maarittavat kunnat. Valtionosuusuudistuksen myota
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kunnille muodostui mahdollisuus kilpailuttaa sosiaali- ja terveyspalvelujen tuotta-
jat. Neuvolapalvelujen voimavarat vaihtelevat kunnittain. Joissakin terveyskes-
kuksissa on kehitetty neuvolatoimintaa ja joissakin terveyskeskuksissa on vai-
vannut resurssipula ja kiire. Naissa terveyskeskuksissa tyontekijat eivat ole voi-
neet osallistua tdydennyskoulutuksiin ja tyénohjaus on ollut puutteellista. (Vehko
2002, 35.)

Vuoden 2006 loppuun asti kunnat ovat voineet itsenaisesti paattaa, mita seulon-
toja he raskaana oleville naisille tarjoavat. Tilanne on muuttumassa, silla
1.1.2007 astui voimaan valtioneuvoston asetus seulonnoista, jonka mukaan kai-
kissa kunnissa on vuoteen 2010 mennessa oltava tarjolla samat sikion kehitys-
hairididen tutkimukset. Asetuksen mukaiset seulontatutkimukset ovat

varhaisraskauden yleinen ultradanitutkimus raskausviikoilla 10-14

kromosomipoikkeavuuksien selvittdminen ensisijaisesti varhaisraskauden yhdis-
telméaseulonnan avulla, veriseula raskausviikoilla 8-11 ja niskaturvotuksen mitta-
us yleisen ultradanitutkimuksen yhteydessa raskausviikoilla 10-12 tai vaihtoeh-

toisesti kolmoisveriseula raskausviikoilla 14 tai 15 ja

ultradanitutkimus vaikeiden rakennepoikkeavuuksien selvittdmiseksi raskausvii-

koilla 18- 21 tai raskausviikon 24 jalkeen (Yhtenaiset seulontakaytannot 2007).

Neuvoloilla on tarkea rooli kertoa tutkimuksista perheille niin, ettd odottavat per-
heet ne ymmartavat. Perheiden olisi tarked hahmottaa, mitk& ovat seulontojen
tavoitteet ja miten seulonnat toteutetaan. Oleellista on myds kertoa jatkotutki-
muksista ja niihin liittyvista haitoista. Vapaaehtoisuutta seulontoihin osallistumi-
sesta korostetaan, mutta perustuakseen harkittuun paatokseen ja vapaaehtoisuu-
teen on sen ensisijaisesti perustuttava oikeaan ja riittavaan tietoon. (Yhtenaiset
seulontakaytannot 2007.)

Tuulikki Vehkon pro gradusta vuodelta 2002 tulee esille, etta sikidtutkimusten

tarjpaminen ei ole ongelmatonta. Ensimmaiseen neuvolakéayntiin tulisi varata riit-
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tavasti aikaa, jotta tietoon perustuvan suostumuksen periaate toteutuisi. Aitiys-
huollossa tydskentelevien tulisi osata saada aideista aktiivisia toimijoita, jotka
itsendisesti paattaisivat osallistumisestaan sikioseulontoihin. Aitiyshuollon am-
mattilaisilla tulisi olla rohkeutta ottaa esille hankalia kysymyksia sairaan tai vam-
maisen lapsen syntyman mahdollisuudesta ja heilla tulisi olla my6s monipuolista

tietoa vammaisuudesta.

6.1 Vanhemmille annettava ensitieto

Kaija Hannisen (Stakes 2008, 1) mukaan ensitiedossa on kysymys siita, mita
kaikkea on huomioitava kerrottaessa vanhemmille sikiéseulontatutkimuksista ja
tuloksiin liittyvasta varmasta ja / tai epavarmasta tiedosta. Tarkeda on tietaa mita
kerrotaan ja miten kerrotaan. Ensitiedossa on erittain tarkeaa muistaa kuuden T:n
saanto: Tieto, Tunne, Tuki, Toivo, Toisto ja Toimintaan ohjaaminen. Ensitietoon

littyvat asiat ovat tarkeitd koko sikioseulontatutkimusprosessin ajan.

Tarkeaa on muistaa eettiset periaatteet, joihin kuuluu taysi vapaaehtoisuus ja
vanhempien mielipiteen kunnioittaminen. Vapaaehtoisuus toteutuu, kun annetaan
riittdvad informaatiota ennen paatdsta seulontaan osallistumisesta. Seulontatut-
kimuksista kieltaytyminen vaatii odottavalta aidiltd paljon enemman tietoa ja
omaa harkintaa kuin suostuminen vallitsevaan kaytantoon ja osallistuminen.
Myds sikidtutkimusprosessin keskeyttdminen positiivisen tuloksen jalkeen on vai-
keaa. (Hanninen 2008, 1.)

Erityisesti on huomioitava, etté aidin/vanhempien on tiedettava ja ymmarrettava
seulonnan tarkoitus ja itse valittava, mihin seulontaan ja misséa tarkoituksessa
han/ perhe osallistuu. Myds hoitohenkildkunnalla on eettinen vastuu siita, etta
asiakas on ymmartanyt mihin han suostuu tai mista han kieltaytyy ja miten suh-
taudutaan niihin I6ydoksiin, joiden tutkimiseen aiti ei ole antanut suostumustaan.
(Ha&nninen 2008, 1.)

Kertomisessa on tavoitteena, ettd hoitohenkildkunta /asiantuntija on mahdolli-
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simman neutraali tiedonjakaja ja neuvonta ei saa tapahtua moraalisessa tai sosi-
aalisessa tyhjiossd. Vanhemmat voivat odottaa asiantuntijan ottavan kantaa sii-
hen mitd pitaisi tehdd. Myos nonverbaalinen viestintd on merkityksellista, joita

ovat esimerkiksi 4anensavy, ilmeet ja eleet (H&nninen 2008, 2).

7 ETIIKKA

7.1 Yleista

Kaiken eettisen toiminnan lahtékohta on "hyva tahto”. Hyva tahto on vapaata tah-
toa, joka on sopusoinnussa hyvén ja oikean kanssa. Se perustuu yksilon omille
arvollle ja valinnoille. Velvollisuus tehda hyvaa muille tarkoittaa velvollisuutta an-
taa hyvaa huolenpitoa, ja velvollisuus kehittaa itsedan tarkoittaa velvollisuutta

kehittda omaa eettista vahvuuttaan. (Sarvimaki & Stenbock-Hult 2009, 93.)

Sana etiikka tulee kreikan sanoista” ethos ja moraali latinan sanoista "mos, mo-
res’. Molemmat tarkoittavat tapaa, tapoja koskevaa, traditiota, henked. Etiikassa
ja moraalissa on kysymys ihmisten ja sosiaalisten yhteisdjen toiminnasta, tavois-
ta ja s&&nnoist4, joita toiminta noudattaa ja jossa toimitaan. Etiikka ei perustu
pelkastaan tosiasioihin, vaan eettistd ongelmaa ratkottaessa taytyy tietysti pereh-
tyd mahdollisimman hyvin tilanteen tosiasioihin, mutta ei pelkastaan faktatietoon.
(Kalkas & Sarvimaki 1994, 11.)

Eettiset ja moraaliset arvot koskevat sitd, mik& on hyvéaa ja pahaa ja mika on oi-
kein ja vaarin. Pohjimmiltaan on kysymys siitd, miten ihmisen pitaisi elad suh-

teessa muihin ihmisiin ja elaviin olentoihin. (Kalkas & Sarvimaki 1994, 12.)

Deskriptiivinen eli kuvaileva etiikka tutkii moraalia sellaisena kuin se ilmenee ih-
misten ajatuksissa ja toiminnassa. Meta- etiikka on puhtaasti analyyttinen alue.
Sen tehtavana on analysoida eettisten lauseiden luonnetta ja merkitysta. Norma-
tiivinen etiikka pyrkii antamaan moraalisia ohjeita ja myos perustelemaan naita

ohjeita. Normatiivinen etiikka ottaa kantaa maaréattyjen arvojen ja periaatteiden
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puolesta, mutta sen tehtdvana on myds kritisoida epéeettisia arvoja ja periaattei-
ta. Eettinen reflektio ja keskustelu ovat tarkeitd normatiivisessa etiikassa. (Kalkas
& Sarvimaki 1994, 13.)

Etiikka ja juridiikka ovat sukulaisalueita, mutta eivat synonyymeja. Juridiikka eli
lainsaadanto on eras tapa institutionalisoida moraali. Juridiikka kasittelee sita,

noudattaako teko lakia vai ei (Kalkas & Sarvimaki 1994, 13).

Etiikka ja uskonto liitetaan valilla myos toisiinsa, mutta ndméakaan ei ole syno-
nyymeja. Uskontoja on hyvin monenlaisia. Uskonnoille on yhteista, etté ne tun-
nustavat jonkinlaisen korkeamman voiman olemassaolon. Useammat uskonnot
esittavat, ettd Jumala on saatanyt ihmisille moraalilait. Eri uskonnoissa on hie-
man erilaiset moraalisdannot, mika tekee etiikka- kysymyksesta hieman ongel-
mallisen. Jopa kristinusko, joka tunnustaa samaa Jumalaa, suhtautuu esimerkiksi
aborttiin ja perhesuunnitteluun eri tavoin. Katolilaisessa, evankelis- luterilaisessa
ja lestadiolaisissa yhteisdissa on erilaisia nakemyksia ja myds ateistilla, vaikka
han ei usko mihink&&n jumalaa, voi olla syva eettinen vakaumus. (Kalkas & Sar-
vimaki 1994, 14.)

Etiikka voidaan pitaa itsendisena alueena, joka ei edellyté etiikan ulkopuolelta
tulevia arvoja ja argumentteja. Nain ollen laki eika uskonto pysty maarittelemaan
eettisyytta.

Etiikka on aina ollut tarkeaa kaikessa hoitotydssa. HoitotyOn eettinen perusta on
antaa hyvaa hoitoa niille, jotka tarvitsevat sairaanhoitajan/katilén huolenpitoa.
Hoitotyon keskipisteena on ihminen, ihmisen elinehdot ja ihmisten valiset suhteet.
(Sarvimaki & Stenbock-Hult 2009, 9.)

Hoitotydn eettinen merkitys kytkeytyy inmisen haavoittuvuuteen ja inhimilliseen
huolenpitoon. Se iimenee pyrkimyksessa tehda hyvéaa, olla vahingoittamatta,
kunnioittaa toisen ihmisarvoa ja toteuttaa oikeutta hyvaan hoitoon. (Sarviméaki &
Stenbock-Hult 2009, 14.)
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Nykysairaanhoitajan todellisuus on vaativaa ja monimutkaista ja usein myos pa-
radoksaalista. Eettisesti hyvaan hoitotyohon siséltyvat pohdinta, arviointi, asen-
teet ja toiminta. Hoitajan persoona, millainen ihminen han on, on hyvan eettisen
hoitotyon edellytys. Voidakseen antaa hyvaa hoitotyota eettisesti, sairaanhoitajal-
la on oltava kasitys siitd, mik& on eettisesti hyvaa ja mika sen tarkoitus on kussa-
kin tilanteessa. Hoitajan on pystyttava tekem&an paatoksia ja hanelta vaaditaan
rohkeutta toteuttaa se, mika on hyvaa. Eettisesti hyva toiminta perustuu kehitty-
neelle moraalin tajulle ja vakaalle luonteelle, omaa itse& koskevalle tiedolle ja
oman haavoittuvuuden ymmartamiselle. Hoitohenkilokunta tarvitsee etiikkaa kos-
kevaa teoreettista tietoa, eettista toimintatietoa, eettista tilannetietoa ja henkilo-
kohtaista eettista tietoa. (Sarvimaki & Stenbock-Hult 2009, 85-86.)

7.2 Eettisia ndkdkulmia sikiotutkimuksista

Sikioseulontaohjelman p&&tavoitteena ei ole l16ydetyn taudin parantaminen kuten
muissa seulontaohjelmissa. Joten opastettaessa aitejé ja perheita osallistumi-
seen, on oikean informaation anto haasteellista ja vaikean vammaisuuden maa-
rittdminen on vaikeaa. Vaaraan positiiviseen vastaukseen liittyy usein perheilla
merkittdva haitta ja psykologinen stressi ja vaardan negatiiviseen seulontaldy-
dokseen voi liittyd merkittavia haittoja. Keskenmenoriski liittyy myds jatkotutki-
muksiin. (Autti- R&md 2008, 1.)

Sikiotutkimuksiin liittyy monia eettisia kysymyksia. Kenella on oikeus syntya? On-
ko meilla oikeus paattdd syntymattoman lapsen elamésta? Onko meilla oikeus
synnyttdd vammainen lapsi? Miten parjaisimme vammaisen tai sairaan lapsen
kanssa? Olemmeko huonoja vanhempia, jos emme kykene ottamaan vastaan

vammaista lasta?

Kun raskaana oleva nainen tekee paatoksen sikiotutkimuksiin osallistumisesta,
han toimii omien tunteiden, kokemusten ja tietojen pohjalta. Monikaan ei ehka
mieti asiaa, vaan osallistuu kaikkiin tarjottuihin tutkimuksiin ja jotkut aidit saattavat

luulla, ettd kaikkiin tutkimuksiin kuuluu osallistua. Olisi erittdin tarke&a, etta aidit ja



24

perheet miettisivat etukateen, miksi haluavat osallistua tutkimuksiin.

Sikion kehityshairion seulonnat voidaan myos nahda yhtena keinona ehkaista
kehitysvammaisuutta. Mutta onko, esimerkiksi Downin oireyhtymé niin vakava
vamma, etta sitd pitaisi seuloa? Kehitysvammaisuuden ehkaisya on perusteltu
silla, ettd vammaiselle itselleen olisi parempi olla syntyméttd. TAman nakokulman
mukaan kehitysvammaisen ihmisen elama pitaé sisallaén niin paljon vaikeuksia,
ettd elama ei ole elamisen arvoista. Kehitysvammaisen ihmisen elamanlaatua
vahatteleva nakokulma ei ota huomioon, ettd jokainen kehitysvammainen ihmi-
nen on yksilo. Kehitysvammaisen yksilon elama voi olla hyvin antoisaa, vaikka se
saattaa ollakin hyvin erilaista. Erilaisuus ei kuitenkaan tee elamasta huonoa. (Yh-

tenaiset seulontakaytannot 2007.)

Lapsen syntymé& muuttaa aina perheen elamaa. Vammainen lapsi muuttaa jokai-
sen perheen elamaa eri tavalla. Joillekin vammaisen lapsen syntyma on kova
kriisi, kun taas toisille perheille vammaisen lapsen syntyma ei aiheuta huolta juuri
lainkaan. Usein paatos sikiotutkimuksiin osallistumisesta heijastelee selviytymista
vammaisen lapsen kanssa. Joillekin vammainen lapsi on vaan ihan mahdoton
hyvaksya, kun taas toiset ovat valmiimpia hyvaksym&&n vammaisen lapsen. (yh-

tenaiset seulontakaytannot 2007.)

Kehitysvamman ehkaisya perustellaan myos taloudellisilla syilla. Yhteiskunnan
nakokulma on, ettd vammainen ihminen aiheuttaa yhteiskunnalle paljon kuluja.
Niukat taloudelliset resurssit ovat tata paivaa ja kaikki toiminta maksaa ja toimin-
tojen tehokkuutta joudutaan arvioimaan myos rahassa. Kehitysvammaista ei voi-
da endé pitaa yhteiskunnan taakkana. Kehitysvammaiset pystyvat nykyaan ela-
maan yha enemman ja enemman itsenaista elamaa uusilla tukimuodoilla, joita

kehitetdan jatkuvasti. (Yhtenéiset seulontakaytannot 2007.)

Taytyy muistaa, ettd mikaan seulonta ei ole sataprosenttisen varma. Seulontatu-
los ei siis varmista terveen lapsen syntymaa, eika valttdmatta sulje pois seulottua
asiaa. Osa tutkimuksissa korkean riskin saaneista onkin normaaleja raskauksia ja

osa raskauksista, joissa sikiolla on kehityshairio, jaa loytamatta. Yleista on, etta
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seulontatutkimuksissa kohonneen tuloksen saaneet huolestuvat ja useimmiten

turhaan.

7.3 Syntyméattéman ihmisarvo ja oikeudet

Vastasyntynyt lapsi katsotaan gestaatioiastaan rippumatta inmiseksi, ja haneen
ulottuu eettisten normien ja lainsaddannon méaarittelema suoja. Ennen syntymaa
ovat varhaisalkioksi, alkioksi tai sikiéksi nimittamamme olennon asema ja oikeu-

det usein hyvin epéselvat.

Sikion tutkimisen kehittymisen seurauksena hoitohenkilokuntaa joutuu kasvok-
kain synnytyksen, raskauden ja raskaan olevan hoidon, raskauden keskeyttami-
sen, hedelmoityshoitojen, alkio- ja sikiddiagnostiikan, sikion hoidon, seka alkioihin

ja sikidihin kohdistuvassa tutkimustydssa.

Geneven julistuksessa ladkari lupaa kunnioittaa ihmiselamaa sen alusta alkaen ja
Hippokrateen valassa ladkéari kieltaytyy antamasta naiselle siki6ta tuhoavia ainei-
ta. Useat yhteiskunnat ovat kuitenkin hyvaksyneet abortin sallivia lakeja. Eri mai-

den lainsdadanndissa gestaatioika, jolloin abortti voidaan viela tehda, vaihtelee.

Kaikista hedelmdityksistéa ei tule ihmista. Sikid on aitinsa sisalla, mutta ei hanen
ruumiinosansa. Juuri aborttiin liittyvisséd kysymyksissa on vaikeaa rajan vetami-
nen, milloin yhteiskunnan kuuluisi suojella sikitta ja pitdd sen surmaamista ja

vahingoittamista rangaistavana (L&&karin etiikka 2002, 20).

7.4 Sikiodiagnostiikka ja eettisyys

Eettinen keskustelu sikiddiagnostiikasta on liittynyt l&hinn& raskaudenkeskeytyk-
siin. Suomessa sikidseulontaa maarittavia lakeja ovat ainakin Kansanterveyslaki

(1972), Laki potilaan asemasta ja oikeuksista (1992) seka Laki raskauden kes-
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keytyksesta (1992). Lainsaadannolla maaritellaén yhteiskunnassa vallitsevat ylei-
set ehdot ihmisarvon ja ihmisoikeuksien kunnioittamiselle, oikeudenmukaisuudel-
le ja sosiaaliselle hyvinvoinnille. Lainsdadanto ei kuitenkaan ulotu ihmisten us-
konnollisiin vakaumuksiin ja eettisiin vakaumuksiin.

Kehitysvammaisten tukiliton vanhempainryhmé on koonnut ndkemyksenséa kan-
nanotoksi. Kannanotossa kysytaan, vaihtuuko &itien oikeus tietaa velvollisuudeksi
ottaa selvaa sikion terveydentilasta. Vanhemmat kysyvat, onko olemassa vaara,
etta sikidtutkimuksesta mahdollisesti seuraa velvollisuus keskeyttda raskaus, joka
ei taytd normeja. Vanhempien kannanotossa sikioseulonnoissa séastyvia voima-
varoja tulisi keskittdd yhteiskuntarakenteisiin, jotka tukevat kehitysvammaisten
perheita, jotta perheet voisivat turvallisin mielin ottaa vastaan kehitysvammaisen-
kin lapsen. (Sikiodiagnostiikka 1995, 48-49.)

Kristillisdemokraattien mielesta syntyméattdmien lasten kehityshairiét on otettu eri
kunnissa kaytt6on ilman laajaa eettista keskustelua. Sikiodiagnostiikkaa on kay-
tettava sikion ja elaman terveyden kannalta tarpeellisiin toimenpiteisiin, ei synty-
van elaméan valikointiin. Vastasyntyneiden terveyden edistdmisessa painopiste
tulee siirtaa sairauksien ja vammaisuuden varsinaiseen ehkaisemiseen, esimer-
kiksi aitien paihdeongelmiin. (Myos syntymattomalle lapselle taysi ihmisarvo
2006.)

Nykyisen aborttilain mukaan raskauden keskeytys sikion kehityshairion perusteel-
la oan mahdollista Terveydenhuollon oikeusturvakeskuksen luvalla
20.raskausviikon loppuun ja tietyin edellytyksin viela 21.—24.raskausviikoilla.
Sikiotutkimukset kohdistuvat enimméakseen vaikeisiin ja usein kehitysvammai-

suutta aiheuttaviin hairidihin.

Hoitohenkilokunnan tehtdvana on sikiddiagnostiikassa sikionaytteiden ottamisen
lisdksi kehityshairion todennékdisyyden arviointi, sikidtutkimusten mahdollisuuk-
sien ja rajoitusten selvittdminen, tutkimustulosten merkityksen kertominen seka
tilanteen arviointi yndessa perheen kanssa. Odottavan aidin tulee itse tehda paa-
tokset tutkimuksiin osallistumisesta ja mahdollisista jatkotoimenpiteista. Omaeh-

toisuuteen ja vapaaseen harkintaan perustuvan osallistumisen turvaaminen on
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erityisen tarke&é raskaudenaikaisissa seulontatutkimuksissa. (Laakéarin etiikka
2002, 20.)

Taloudellisin syin tehtavéat sikibseulonnat saattavat tuoda esiin rodunjalostuksen
tuottamattoman ja epataydellisen elamén karsimisen. Terveydenhuoltomenojen
kallistuessa, todennakoisesti vanhemmatkin saattavat kokea painostuksena, etta
he eivat synnyttaisi sairasta lasta, joka aiheuttaa huomattavia kustannuksia ter-
veydenhuollolle (Ryynanen & Myllykangas 2002, 167).

Vapaaehtoisuuden korostamisen ohella terveydenhuollon tulee samanaikaisesti
pyrkia luomaan vammaisuudelle myonteisté ilmapiirid ja tarjoamaan tukimuotoja,
joiden avulla rakenteiltaan tai kromosomistoltaan poikkeavan lapsen kanssa ela-
minen ei olisi perheille taloudellisesti tai psykososiaalisesti ylivoimaista. Tieto sii-
t4, ettd myds vammaisen lapsen ja aikuisen elaman perustarpeista, koulutukses-
ta ja taloudellisesta turvasta huolehditaan, tuo raskaana olevalle perheelle todel-
lista vapaaehtoisuutta ratkaisuihin, mita ovat seulontaan ja jatkotutkimuksiin osal-
listuminen (Autti- RA&mo6 ym. 2005, 63). Rajaa vaikean ja muun rakennepoik-
keavuuden valille on vaikea asettaa, lievakin poikkeavuus voi olla jollekin per-
heelle vaikea hyvaksya. Poikkeavuuden vaikeusasteen kokeminenkin on hyvin
yksilollista (Autti- Ra&mo ym. 2005, 113).

Jokaisen sikioseulontojen kanssa tyoskentelevan on ymmarrettava ne kysymyk-
set, joita lasta odottava nainen ja pariskunta mahdollisesti joutuvat pohtimaan
testiin osallistuessaan ja testituloksen saatuaan. On eettisesti vaarin asettaa ke-
taan tallaisen kysymyksen eteen valmistelematta. Raskauden mydhéinen kes-
keytys sikion vamman takia on psyykkisesti raskaampi ratkaisu kuin varhainen,
sosiaalisin syin tehty abortti. Raskaana olevien tulee saada edelta k&sin riittavasti
tietoa paatoksista, joita seulontaan osallistuminen vaatii. Positiivisen seulontatu-
loksen saatuaan vanhemmat tarvitsevat nopeasti asiantuntevaa tietoa jatkotutki-
muksista. Oman tarpeensa mukaan vanhemmille tulisi antaa, heti ensiseulonnan
jalkeen, jatkotutkimusten aikana tai viimeistaan niiden varmistettua mahdollisen
vamman, tietoja sen laadusta, vammaisena elamisesta ja tukimahdollisuuksista.

Kaikki ratkaisut pohjautuvat vanhempien yksiléllisiin arvoihin ja vanhempien ha-
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lua olla tietAméattd on myds ehdottomasti kunnioitettava (Seulontatutkimukset ja

yhteisty0 aitiyshuollossa 1999, 49).

Seulontamahdollisuuden tarjoaminen ei milloinkaan voi olla velvoite seulontaan
osallistumiseen eikéa seulonnasta kieltaytyvia tai tietoisesti vammaisen lapsen
synnyttavia vanhempia pida missaan olosuhteissa syyllista, vaan tukea kaikin
mahdollisin tavoin. Hoitojarjestelmélla on vastuu oikean tiedon tarjoamiseen seké
tukea yksilon paatoksia ja yhdenvertaisuutta (Seulontatutkimukset ja yhteistyo
aitiyshuollossa 1999, 48-49). Niin vammaisella kuin terveelldkin lapsella on oike-

us syntya toivottuna.

8 MEDIKALISAATIO JA PRIORISOINTI

Elaman laaketieteellistymisté eli medikalisaatiota pidetadn lansimaisen kulttuurin
megatrendina. Medikalisaatio merkitsee yksilotasolla yha useampien elamén
ominaisuuksien ja poikkeavuuksien selittAmista la&ketieteellisesti terveys- saira-
us- akselilla (Tuomainen ym. 1999, 8). La&ketieteellistyminen on ollut valikoivaa
ja se onkin kohdistunut ihmisryhmiin ja elaman alueille, joissa maapera on ollut
mediakalisaatiolle otollinen. Keskeisimpind kohdealueina ovatkin olleet naiset ja

naiseuteen liittyvat fysiologiset kehon ilmiét. (Tuomainen ym. 1999, 9.)

Naisten elamaa on medikalisoitu paitsi raskauden ja synnytyksen osalta myds
vaihdevuosien ja sikiddiagnostiikan osalta. Naistutkimuksen piirissa onkin arvos-
teltu kiivaasti synnytysten hoitoa ja aitiyshuoltoa hallitsevia ladketieteellisia kay-
tantdja. Suhtautuminen &itiyteen ja raskauteen alkoi muuttua jo 1800- luvulla,
jolloin luonnollisesta elaménkaaren tapahtumasta tuli biologinen ja 1900-luvulla

ladketietieteellinen tapahtuma. (Tuomainen ym. 1999, 52.)

Synnytys medikalisoitui 1900-luvulla, jolloin alettiin synnyttaa yleisimmin sairaa-
lassa. La&ketieteen kehitys on myds muuttanut ihmisen lisddntymisen saatelya

huomattavasti. Koska naiset miehia itsenaisemmin havainnoivat omia oireitaan ja
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kayttavat terveyspalveluja yleisemmin, voi medikalisaation sanoa lydneen pa-
remmin Iapi naisten kohdalla. (Tuomainen ym. 1999, 53-54.)

Tuomaisen ym. mukaan (1999, 82) priorisointi tarkoittaa etusijalle asettamista,
ensisijaistamista. Priorisointi on paatbksentekoprosessin 0sa, jossa punnitaan
etenkin mahdollista toiminnan tavoitteita ja keinoja seké asetetaan nama tarkeys-
jarjestykseen. Priorisointi on psykologinen prosessi, asennekysymys. Priorisointi
riippuu suuresti paattajan arvomaailmasta, joissa toisten nakokulmasta eri asiat
ovat tarkeampia kuin toiset. Priorisoimistarve nousee laaketieteessd kahdesta
tosiasiasta. Ensinnékin priorisointi on laaketieteen tavoitteiden etsintaé ja aset-
tamista. Toiseksi priorisointia tarvitaan laéketieteen ja terveydenhuollon kustan-

nuskriisin hoitoon. (Tuomainen ym. 1999, 84.)

Tuomaisen ym. mukaan (1999, 82) Suomessa ja muissa lAnsimaissa laaketiedet-
td on suunnattu vanhentuneiden tavoitteiden mukaiseen yritykseen saavuttaa
taydellinen terveys kaikille hinnalla milla hyvansa. Myos lainsdadantéa on suun-
nattu taman tavoitteen mukaisesti. Tavoitteiden selventdmisen lisaksi priorisointia
tarvitaan siita yksinkertaisesta syysta, etta ladketiede tulee koko ajan kalliimmak-
si, eika yhteiskunnan valmius maksaa siita ole kasvanut samassa mitassa.
(Tuomainen ym. 1999, 86.)

9 TUTKIMUKSEN TAVOITE JA TUTKIMUSTEHTAVAT

Tutkimuksen tarkoituksena on selvittaa terveydenhoitajien ajatuksia sikiodiagnos-
tiikkkaan liittyvasta eettisyydesta. Aihe on myos hyvin ajankohtainen, koska si-
kiotutkimuksia ollaan yhtenaistamassa valtakunnallisesti. Tutkimuksen tarkoituk-
sena on myds herattdd keskustelua aiheesta. Tutkimuksen tavoitteena on myos

lisatd omaa tietamystamme sikiddiagnostiikasta ja siihen liittyvasta eettisyydesta.

Tutkimusongelmat:
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1 Millaista eettista tietoa odottavat perheet saavat sikidseulontoihin osallistues-
saan?
Millaisia haasteita sikidseulontoihin tuovat terveydenhoitajan tyélle?

Mita ajatuksia terveydenhoitajilla on uudesta sikioseulontayksikosta?

10 TUTKIMUKSEN TOTEUTUS

10.1 Tutkimusmenetelma

Laadullinen eli kvalitatiivinen tutkimus sopii tahan tutkimukseen hyvin, koska kva-
litatiivisessa tutkimuksessa keskitytaan jakaumien ja keskiarvojen sijaan johto-
paatdsten tekemiseen moniulotteisemmasta, usein haastatteluihin ja ryhmékes-
kusteluihin pohjautuvasta aineistosta. Laadullinen tutkimus on usein kuvailevaa,
diagnosoivaa, arvioivaa ja luovaa. Kvalitatiivinen tiedonkeruu tapahtuu tyypillises-
ti kasvotusten joko ryhméakeskusteluina tai henkilokohtaisina haastatteluina (Kva-
litatiivinen tutkimus 2007). Laadullisesta tutkimuksesta saatu tieto on subjektiivis-
ta, koska tutkija paattaa tutkimusasetelmasta. Laadullisessa tutkimuksessa ko-
rostuu siten tutkimuksen lahtokohtana oleva teoriatieto. (Tuomi & Sarajarvi 2002,
19.)

Aineiston hankinta toteutettiin yksilobhaastattelun avulla. Haastattelun avulla
saimme terveydenhoitajien ajatukset sikiddiagnostiikan eettisyydesté parhaiten
esille, koska he saivat kertoa ajatuksiaan kyseisesta aiheesta avoimesti ja tutki-

musongelmiksi asettamiemme kysymyksien pohjalta.

Haastattelua kaytetddn aineistonkeruumenetelména muun muassa silloin, kun
halutaan saadella aineiston keruuta joustavasti tilanteen edellyttamalla tavalla ja
vastaajia myotaillen seka silloin, kun halutaan korostaa sitd, etta ihminen on tut-
kimustilanteen subjekti. Arkoja ja vaikeita asioita tutkittaessa kaytetddn myos
usein haastattelua. Haastattelu soveltuu hyvin my@s niissa tilanteissa, joissa ai-
hetta on aiemmin tutkittu suhteellisen vahan. (Hirsjarvi & Remes & Sajavaara
2005, 194-195.)
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10.2 Tutkimusaineiston analysointi

Haastattelujen auki purkaminen sisallon analyysia kayttaen on hyva tapa analy-
soida juuri kokemuspohjaista aineistoa. Tatd menettelytapaa kayttaen voidaan
analysoida tutkimusaineistoa systemaattisesti ja objektiivisesti, saavuttaen katta-
va kuvaus aineistosta. Koska sisallon analyysi on tietoaineiston tiivistamista, silla
voidaan kuvata lyhyesti ja yleistavasti tutkittavia ilmioita seka sen avulla ilmididen
véliset suhteet saadaan selkeasti esille. Tutkittava ilmio6 tulisi esittaa tiivistetyssa
muodossa kasitteina, kasitejarjestelmina, malleina, kasitekarttoina tai kategorioi-
na. Sisallonanalyysi-prosessi voidaan jaotella kuuteen eri osaan; analyysiyksikon
valinta, aineistoon tutustuminen, aineiston pelkistaminen, aineiston luokittelu ja
tulkinta seka sisallon analyysin luotettavuuden arviointi. Aineiston kasittelymene-
telmaa kaytetdan paljon kirjallisen materiaalin seka strukturoimattoman aineiston
analysointiin. (Kyngas & Vanhanen 1999, 4-5; Laadulliset tutkimusmenetelmat
hoitotieteessa 2003, 23-24.)

Jyvaskylan kaupungin neuvoloiden osastonhoitaja myonsi tutkimuksellemme tut-
kimusluvan (Liite 1) helmikuun alussa 2009. Haimme tutkimuslupaa kolmen é&i-
tiysneuvolan terveydenhoitajan haastatteluun. Tutkimuksen aineiston keruu to-
teutettiin helmikuussa 2009. Haastattelimme kolmea terveydenhoitajaa yksil®-
haastattelun avulla. Tiedustelimme puhelimitse terveydenhoitajien halukkuutta
osallistua tutkimukseemme ja kerroimme samalla tutkimuksemme tarkoituksesta
ja sisallésta. Annoimme heille aiheeksi miettia etukateen sikiddiagnostiikkaan
littyvaa eettisyyttd ja omaa kantaansa asiasta, jotta he ovat valmiimpia pohti-
maan sita haastatteluissa. Painotimme terveydenhoitajien yksityisyyden suojaa ja

vapaaehtoisuutta.

Tutkimukseen osallistuvia voi motivoida kertomalla heille tutkimuksesta, mita silla
tavoitellaan ja miten tutkimuksesta saatuja tuloksia hyddynnetd&n. Tutkimukseen
osallistuvien henkildtiedot tulee suojata ja sailyttaa siten, ettei kukaan ulkopuoli-
nen paase niihin kasiksi. Tutkimus ei saa mydskaan tuottaa vahinkoa millaan ta-
voin tutkimukseen osallistuville. (Kuula 2006, 63, 65, 105-106.)
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Meita kiinnostivat terveydenhoitajien ajatukset ja se, miten he lahestyvat aihetta.
Suoritimme haastattelut kolmessa Jyvaskylan neuvolassa helmikuun aikana.
Nauhoitimme haastattelut, jotta pystyimme palaamaan haastattelumateriaaliin
analysointivaiheessa. Yhteen haastattelukertaan kului aikaa noin tunti. Kasitte-
limme haastattelunauhoja huolellisesti ja luottamuksellisesti.

Tutkimusaineisto kuunneltiin haastatteluissa nauhoitetuista 4dninauhoista, ja tut-
kimuksen tekijat kirjoittivat haastattelujen sisaltéa sanatarkasti muistiin tietoko-
neen Word-ohjelmalla. Adninauhoja kuunnellessa kirjoitimme ylés sanatarkkoja
lainauksia liittyen tutkimusongelmiin. Kuuntelimme ja luimme haastattelut useita
kertoja lapi. Taman jalkeen sanatarkat lainaukset ryhmiteltiin yhtalaisyyksien mu-
kaan eri luokkiin eli kategorioihin, jotka nimettiin siten, etté se kattoi kaikki sen

alle tulleet suorat lainaukset.

11 TUTKIMUSTULOKSET

11.1 Perheiden otettava kantaa seulontoihin

Haastatteluista tulee ilmi, etta odottavan perheen on pakko ottaa kantaa seulon-
toihin, riippumatta siita haluaako han sitd vai ei. Erityisesti on huomioitava, etta
aidin/vanhempien on tiedettava ja ymmarrettava seulonnan tarkoitus ja itse valit-
tava, mihin seulontaan ja missé tarkoituksessa hén/perhe osallistuu. Tydntekijalla
on eettinen vastuu siitd, etta aiti/perhe on ymmartanyt, mihin han suostuu tai mis-
ta han kieltaytyy.

Haastateltavien mielesta seulonnat ovat hyva asia, mikali niissa loydetaan lie-
vempi kehitysvamma tai sairaus, joka ei johda sikion ja syntyvan lapsen kuole-
maan. Tama antaa vanhemmille aikaa sopeutua ja valmistautua tulevaan ela-
maan vammaisen lapsen kanssa heidan paattaessaan jatkaa raskautta. Van-
hemmilla on aikaa hakea ja saada tietoa kyseisestd vammasta tai sairaudesta ja

heidat pystytaan ohjaamaan vertaistukiryhmien piiriin. Myds synnytysajankohta ja



33
-paikka pystytdan jarjestdmaan siten, etta tarvittava hoito voidaan aloittaa heti
vauvan synnyttya.

Kaikki terveydenhoitajat ovat ultradénitutkimuksista yhtenevad mielta. Heidan
mielestaén perheet eivat taysin ymmarra ultradanitutkimusta seulonnaksi. Use-
ampia heista ohjaa kiinnostus saada sikiosta kuva tai videotallenne, jolloin sikion

poikkeavuuden |6ytyminen voi olla suuri jarkytys.

Muistettais, etta se ei 00 vaan se, etta siella kaytais ihailemassa vau-

vaa.

11.2 Neuvonnan ja ajankayton tarkeys

Haastatteluissa tulee ilmi, etta eettisiin kysymyksiin ei ole olemassa yhta oikeaa
vastausta, mika paatoksenteossa pitaa muistaa. Haastatteluissa jokainen tervey-
denhoitaja korosti raskaana olevan naisen ja perheen omaa p&atosta, jota tulee
kunnioittaa. He korostivat, ettd seulontoihin osallistumisen pitd& perustua asialli-
seen ja luotettavaan tietoon menetelmista, tavoitteista ja mahdollisista haitoista

kaikissa seulontaprosessin vaiheissa.

Yleisesti terveydenhoitajat ovat sitd mieltd, etta tyontekijat ovat mahdollisimman
neutraaleja tiedonjakajia. Sanavalinnoillaan ja asenteillaan terveydenhoitaja ei

saa valittaa muuta kuin neutraalin tiedon viesteja.
Pystyisin kohtuu neutraalisti asiakkaille esittamaan nama asiat...
--- el tuo omaa tota mielipidettaan tuo esille, vaan faktat aina kerto-
maan ja tuota sitten vanhempien paatéshan se sitten on lahte&kd

mukaan...

Tarkeaa meidan tydssa, ettd annetaan se oikea informaatio naista

tutkimuksista.
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Haastateltavien mielesta ensikaynnin merkitysta tulee korostaa. Aikaa tulee vara-
ta enemman aidille ja perheelle, silla nykyinen 1-1 ¥ tuntia ei riitd ensikaynnille.
Haastateltavat ehdottivat ensikaynnin jakamista kahteen erilliseen k&yntikertaan,
jolloin ison tietopaketin voisi jakaa. Nain tieto tavoittaa paremmin odottavat per-
heet. Vanhemmat tarvitsevat tietoa paatoksensa tueksi, jotta he ymmartavat seu-

lontojen merkityksen.

Enemmaén sais olla aikaa.

11.3 Vapaaehtoisuuden korostaminen

Terveydenhoitajat ovat vapaaehtoisuuden korostamisen ohella sita mieltd, etta
terveydenhuollon tulee samanaikaisesti luoda vammaisuudelle mydnteista ilma-
piiria ja tarjota tukimuotoja, joiden avulla vammaisen lapsen kanssa elaminen ei
ole taloudellisesti, psyykkisesti ja sosiaalisesti ylivoimaista. Se lisad perheiden

vapaaehtoisuutta seulontoihin ja jatkotutkimuksiin osallistumiseen.

Kuitenkin, kun heitd (vammaisia) kohtasi ndki sen ilon ja onnen.

Terveydenhoitajat pitavat tdrkedné perheen kokonaisvaltaista tukemista, jossa
vanhempia on tuettava yhteiseen paatoksentekoon ja tarvittaessa tuettava myos

vaikean paatoksen jalkeen.

Yksi terveydenhoitaja on silla kannalla, etta vaaraan positiiviseen voi liittya yksilo-
tasolla merkittava haitta ja stressi. Perhe huolestuu turhaan, jos 10ydoksella ei ole
merkitysta syntyvan lapsen ennusteeseen. Samalla jatkotutkimuksiin liittyy myo6s

keskenmenon riski.

Viedadnko odottavalta aidiltd, naiselta onni raskaudesta...
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11.4 Terveydenhoitajien ajatuksia uudesta sikioseulontatutkimusyk-

sikdsta

Haastattelemistamme terveydenhoitajista yksi on silla kannalla, etta seulonnoilla
on myonteisia puolia ja se lisda tietoa sikibdiagnostiikasta. Hanen mielestaan
uusi Aitiys- ja sikiotutkimuspoliklinikka Gravida antaa tasa-arvoisesti tietoa kaikille
seulottavasta ongelmasta. Samalla se tarjoaa kaikille yhtalaisen osallistumis-
mahdollisuuden varallisuudesta tai koulutuspohjasta riippumatta. Kaksi muuta
terveydenhoitajaa suhtautuu seulontoihin ja uuteen yksikkdon kriittisemmin. Hei-
dan mielestaan aikaisempi malli on ollut riittava. He pohtivat, etta olisiko Gravi-
daan kaytettyja rahoja voinut suunnata, esimerkiksi paihdeaideille ja vammais-
puolelle. Terveydenhoitajat pitavat tarkeana paihdeaitien tukemista, koska monet
lapset vammautuvat aitien paihteiden kayton seurauksena. Terveydenhoitajat

kokevat, ettd he kohtaavat tyossdan enenevassa maarin paihdediteja.

Maa itse henkilokohtaisesti en ole sikidseulontaa vastaan.

Koen, ettd nda seulonnat ovat joiltakin osin vaarin...

Vahemmillakin tutkimuksilla ehka parjattais...

Mihin tassé yhteiskunnassa niitd satsataan niita euroja --- Onko tas-

sa menty vahan liian pitkalle?

Tarjotaan ja pistetadn niitd meidan veromarkkoja tahan --- vaikka pis-
tettds enemman tukiin ja vanhempien ja vammaisten tukemiseen ja
kuntoutukseen ja tukipalveluihin ja naihin vertaistukiasioihin --- ja

paihdepuoleen sitten.

Rahaa menee paljon verinaytteisiin ja rakenneultraganiin...
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12 JOHTOPAATOKSET JA POHDINTA

12.1 Tutkimuksen eettisyys ja luotettavuus

Hirsjarven ym. (2005, 114-155) mukaan teoreettisen kirjallisuuskatsauksen tar-
koitus on tuoda ilmi aikaisempia tutkimuksia kyseista aiheesta. Kirjallisuuskatsa-
uksen luettuaan lukijalle selvidé, miten aihetta on aikaisemmin tutkittu ja mista
nakokulmasta katsottuna. Kirjallisuuden tulee olla tutkimusongelman kannalta
olennaista. Tutkimuksemme kirjallisuus koottiin sikibdiagnostiikan ja eettisyyden
ymparille. Terveydenhoitajien haastattelujen kautta saimme lisaa nakokulmaa
sikibdiagnostiikan eettisyyteen. Eettisyys muodostuu monesta eri tekijasta, joita
terveydenhoitajat kohtaavat raskauden eri vaiheissa. Tydssdmme kaytetty kirjalli-
suus ja tutkimukset ovat pdéasiassa uudehkoja. Kaytetyt lahteet koostuivat pel-

kastdan suomenkielisista teoksista.

Tutkimus toteutettiin haastattelua kayttaen. Sen avulla saatiin terveydenhoitajien
henkilokohtaiset mielipiteet parhaiten esille. Mielestdmme tdma tiedonkeruume-
netelm& paransi tutkimuksen luotettavuutta. Haastateltavat saivat paria kysymys-

ta lukuun ottamatta kertoa vapaamuotoisesti mietteistaan.

Haastattelut olivat tyyliltd&n ja kattavuudeltaan hyvin erilaisia. Osa terveydenhoi-
tajista kertoi kattavasti ajatuksiaan ja osa vastasi lyhyesti. Vastaukset olivat sel-

keité ja loogisesti etenevid. Haastattelut toteutettiin neuvoloissa, joka tuntui par-

haimmalta paikalta nauhoittaa ne. N&in haastattelut onnistuivat terveydenhoitaji-
en tyGaikana, jolloin heidan ei tarvinnut lahtea muualle ja aikaa ja rauhaa jai

haastattelulle.

Laadulliselle tutkimukselle asetetut perusseikat toteutuivat hyvin koko tutkimuk-
sen ajan. Haastateltavat saivat etukateen puhelimessa lyhyen informaation tutki-
muksesta, sen tavoitteista ja aineistonkeruumenetelmasta. Ennen haastattelun
alkua kertasimme lyhyesti haastatteluun liittyvat asiat ja annoimme mahdollisuu-
den esittad kysymyksia. Taman perusteella terveydenhoitajat tekivat paatoksen-

sa osallistumisestaan tutkimukseen. Ennen haastattelun alkua kerroimme viela,
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ettd tiedot ovat luottamuksellisia, ja ettéd tydssdmme anonymiteetti ehdottomasti
sailytetadan. Korostimme myos, etta aiheeseen tulee vastata oman ndkemyksen
mukaan. Tutkimus onnistui eettisesti hyvin, koska tutkimuksesta saatava hyoty
on huomattavasti suurempi kuin siita aiheutuva haitta. Koimme, etta haastatte-
luista oli terveydenhoitajille itselleenkin hyttya, koska haastattelun avulla he paa-

sivat purkamaan tuntojaan ja ajatuksiaan taysin neutraalin henkilon kanssa.

Tutkimuksen luotettavuuteen vaikuttaa haastateltavien pieni maara (3). Suurempi
haastateltavien maara olisi tuonut laajuutta aineistoon. Tutkimusaineiston koon
vuoksi emme voi olla varmoja, olisiko uutta tietoa saatu, jos haastateltavia olisi
ollut enemman. Emme kokeneet tarpeelliseksi haastatella suurempaa maaraa
terveydenhoitajia, koska tarkoituksenamme ei ollut tehda laajaa tutkimusta ai-

heesta vaan kerata heidan mietteitaan sikiddiagnostiikan eettisyydesta.

Tutkimuksen luotettavuuteen vaikuttaa myds haastattelunauhojen ja nauhoituk-
sen huono laatu, koska nauhoista oli ajoittain vaikea kuulla, mita haastateltavat
kertoivat. Taméan vuoksi emme voineet kirjoittaa haastattelunauhoja sanatarkasti
puhtaaksi vaan kerasimme nauhoista suoria lainauksia. Taman ongelman oli-
simme vaélttaneet, kun olisimme useampaan kertaan tehneet koenauhoituksia ja
kuunnelleet ne. Nain olisimme I6ytaneet oikean &anenvoimakkuuden ja — nopeu-

den sek& nauhoitusetaisyyden.

12.2 Tutkimustulosten tarkastelua ja johtopaatokset

Tutkimuksessamme tulee ilmi, ettd etiikka on haastava aihe, koska jokaisella on
oma eettinen ndkemys seulontoihin. Seulonnat ovat muuttumassa entista rutii-
ninomaisemmiksi ja sen takia on hyva, etté eettinen keskustelu heréisi myds tas-

ta aiheesta vilkkaammin kayntiin.

Seulonnoissa etsitdan kehityshairioita, kuten Downin syndroomaa, joihin ei ole
parantavaa hoitoa, vaan ainoastaan monesti ainoaksi vaihtoehdoksi jaa raskau-

den keskeytys. Mieleemme tuleekin, onko eettisesti oikein seuloa yhta vammaa.
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Usein Down- lapsen vanhemmat, alkushokin jalkeen, ovat olleet erittain tyytyvai-
sid ja onnellisia lapsestaan. Toisaalta taas vanhemmat, joiden lapset ovat synty-
neet terveind, mutta ovatkin sairastuneet jo pienina etenevaan, kuolemaan johta-
vaan periytyvaan sairauteen, olisivat monesti sita mielta, etté lapsi joutuu koke-
maan kovaa karsimysta lyhyen elaméansa aikana. Siksi sikiodiagnostiikan pitdékin

olla perusteltua ja mietittya.

Sikibaikaisen diagnostiikan avulla voidaan syntyman jalkeen antaa hoitoa, esi-
merkiksi sydansairauksissa. Ultradaniseulonnalla voi olla mielestdmme positiivi-
nen psyykkinen merkitys, kun vanhemmat nakevat ensimmaisen kerran oman
lapsensa. Haastatellut terveydenhoitajat olivat taltd osin yhtenevaa mieltd seulon-

tojen positiivisesta puolesta.

Mielestdmme ristiriitaa aiheuttavat tilanteet, joissa 23. raskausviikolla syntynytta
tai yli 500 grammaa painavaa vauvaa tehohoidetaan, kun taas viereisesta huo-
neesta viedd&n Down- lasta héavitettavaksi, jonka sydan viela lyd. Olemme kuul-

leet, etta tallaisia tapauksia on ollut muutamia Suomessa.

Meita mietityttdd, ettéd onko sikioseulontoihin jarke& suunnata niin paljon rahaa.
Mielestdmme pitdd miettid, kuka maksaa, mitd maksaa ja miksi maksaa. Suo-
messa Jouppila (1997, 113) arvioi kahteen tai kolmeen seerumin merkkiainee-
seen perustuvan tutkimuksen kustannukseksi vuoden 1997 hinnoilla 15-20 mil-
joonaa markkaa (noin 2.52—3.36 miljoonaa euroa), jos tutkimus tehtaisiin kaikille

60 000 synnyttajalle. Hintaan sisaltyvat jatkotutkimukset 5 %: lle eli 3000 naiselle.

Vaistamatta tulee mieleen, voisiko osan sikiddiagnostiikkaan laitettavista rahoista
sijoittaa muuhun terveydenhuoltoon, esimerkiksi paihdeaiteihin, niin kuin tutki-
mustuloksista tulee ilmi. Tutkimustulosten mukaan terveydenhoitajat ovat silla
kannalla, ettd sikibdiagnostiikkaan kaytettavista rahoista osan voisi sijoittaa péih-
deéitien lisdksi, muun muassa vanhempien ja vammaisten tukemiseen ja kuntou-

tukseen seka tukipalveluihin.

Vuosittain Suomessa syntyy noin 600—1000 lasta, joilla on aidin odotusaikaisen



39
alkoholinkayton aiheuttamia selkeita vaurioita ja pahimmillaan kehitysvamma.
Taman liséksi on lievempia vammoja ja huumeiden k&ytdn aiheuttamia haittoja.
Arviolta noin 100 vauvaa vuodessa syntyy vuosittain vieroitusoireisena aidin ras-
kaudenaikaisen huumeiden kayton vuoksi. Kaiken kaikkiaan arviolta 3500-5000
viela syntymatdnta vauvaa on riskiryhmassa joutua alttiiksi alkoholin, huumeiden
tai muiden paihteiden vuoksi. (Tartu hetkeen. Apua ja hoitoa péaihteita kayttaville
perheille 2001, 17.)

Ensikaynnille neuvolassa tulisi varata nykyistd enemman aikaa tai sen tietopake-
tin voisi jakaa kahteen eri kdyntikertaan. Ensikaynnilla on paljon tarkeda asiaa,
mika pitaisi ehtia kayda yhdessa aidin/perheen kanssa kunnolla lapi melko lyhy-
essa ajassa (1-1 % tuntia). Onneksi perheet saavat suullisen tiedon lisdksi paljon
mya0s kirjallista materiaalia, johon he voivat tutustua kotona tarkemmin kaikessa

rauhassa.

Varsinkin sikioseulontojen kohdalla ajan vahyys on ongelmallista, koska ne ovat
sellaisia asioita, joista perheiden pitda saada riittavasti tietoa paatoksensa tueksi.
Perheiden on ymmarrettava, mihin he ovat osallistumassa ja miksi. TAma tuli ilmi
my0s haastatteluissa. Tutkimustulosten mukaan terveydenhoitajat kokevat, etta
seulonnoista kertominen hukkuu kaiken muun tiedon joukkoon ja perheet eivat
valttamatta saa niista riittdvasti ymmarrettavaa tietoa. Kiireessa ja ajan puuttees-
sa terveydenhoitajat joutuvat kertomaan vain valttaméattémimman tiedon si-
kibseulonnoista ja antamaan kirjallisen ohjelehtisen suullisen tiedon tueksi. Tut-
kimustuloksista ilmenee myds, etta ensikynnin voisi jakaa kahteen erilliseen
kayntiin, jolloin kaikki asiat tulisi kerrottua ja kaytya lapi perheiden kanssa kiireet-
tomasti. Tallbin vanhemmat saisivat sikidseulonnoista tarkempaa tietoa ja tervey-
denhoitaja ehtisi kunnolla vastata heidan kysymyksiinsa. Nain tieto seulonnoista

ei tulisi rutiininomaisesti muun tiedon joukossa.

Myos raskaana olevat perheet ovat kritisoineet ajan vahyytta ja sita kautta Kiireis-
t& tunnelmaa neuvolakaynneilla. Sirke Uitto (2007) on tutkinut aitien ja isien ko-

kemuksia sikibseulonnoista ja saadusta neuvonnasta pro gradu-tutkielmassaan.
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Uiton mukaan &idit toivat esille neuvolakayntien kiireisyyden. Aidit toivoivat lisaa
aikaa erityisesti neuvolan ensimmaiseen kayntiin, jossa sikidseulonnoista infor-
moidaan, koska silla kaynnilla tulee paljon tietoa. Aidit kokivat myos, etta kiireet-
tomyys toisi esille kysymyksia, joista ei ehka tulisi jalkeenpain soitettua. Aidit toi-
vat esille myds ehdotuksen omasta erillisesta neuvolakaynnisté, jossa puhuttai-

siin vain sikiéseulonnoista. (Uitto 2007, 52.)

Sikidseulonnoista kertomisen tulee olla neutraalia, koska terveydenhoitaja/katild
ei saa vaikuttaa milla&dn tavoin raskaana olevan naisen/perheen paatokseen.
Terveydenhoitajan/katilon sanavalinnat ja asenteet seka ilmeet ja eleet eivat saa
ohjata perhetta mihink&&an suuntaan heidan tehdessaan paatosta sikidseulontoi-
hin osallistumisesta tai osallistumatta jattamisesta. Tama tulee selkeasti ilmi
myos tutkimustuloksistamme. Tutkimustulostemme perusteella terveydenhoitajat
ovat silla kannalla, etté perheille kerrotaan mahdollisimman neutraalisti faktat si-
kibseulonnoista ja perheet itse tekevat pdatdksen néiden tietojen perusteella.
Heihin ei pyritd milla&n tavoin vaikuttamaan ja heidan tekemaansé paatosta kun-

nioitetaan.

Mutta miten tAma toteutuu kaytdnnossa? Etenkin jokaisen terveydenhoita-
jan/katilon sanavalinnat voivat vaikuttaa perheen paatdkseen, esimerkiksi kun
puhutaan riskista, joka on "kohonnut” Downin syndrooman suhteen tai kun puhu-
taan, etta "diagnostinen tutkimus voi aiheuttaa pienen keskenmenoriskin”. Tallai-
set sanavalinnat voivat antaa vanhemmille vaaran mielikuvan siitd, mika on suuri
ja mika pieni riski, silla todellisuudessa diagnostisen tutkimuksen aiheuttaman
keskenmenon todenné&kdisyys voi olla selke&sti suurempi kuin sen, ettéa sikiolla
todetaan Downin syndrooma. Taman vuoksi meidan jokaisen, joka tyoskentelee
raskaana olevien aitien ja perheiden kanssa, tulisi miettia omia sanavalintojamme

kerrottaessa sikioseulonnoista.

Aitiysneuvoloiden paikkaa terveydenhuollossa, siséltda ja saavutuksia ei voi erot-
taa siella tyoskentelevien ihmisten ammattitaustasta. Suomalaisen aitiysneuvolan
selkaranka oli ennen katilo, keskiasteen koulutuksen saanut eritysasiantuntija,

jolla oli ammatillinen tieto myds neuvoloiden ulkopuolisiin lisd&ntymisterveysilmi-
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Oihin, erityisesti synnytyksiin. Katilét ovat havidmassa aitiysneuvoloista, ja heidan
tyokentakseen ovat muodostuneet synnytykset ja naistentaudit sairaaloissa. Kati-
I6iden korvautuminen terveydenhoitajilla on ollut ratkaisevaa toiminnan sisallon ja
laadun kannalta: se on vienyt toimintaa enemman yleiseen terveyskasvatukseen
ja perheen tukemiseen, pois raskaudenajan erityiskysymyksista. Se on myas li-

sannyt eritysasiantuntemuksen hankintaa neuvolan ulkopuolelta.

Naistentautien ja synnytysten erityisasiantuntijoiden toiveet vievat jarjestelmaa
kohti toista vaihtoehtoa eli raskaudenaikaisen hoidon tiukempaa integrointia eri-
koissairaanhoitoon ja synnytyksiin. Erikoissairaanhoitoon siirrossa on todenné-
koista raskauden entista suurempi medikalisointi. Mutta erityisasiantuntemuksen
havitessa aitiysneuvoloista ja katildiden korvautuessa yleisasiantuntijoilla (tervey-
denhoitajilla) ovat paineet erikoissairaanhoitoon suuret sekda ammattilaisten etta
naisten taholta. "Jaettu” malli, jossa osa raskauden seurantaa tapahtuu peruster-
veydenhuollon neuvoloissa ja osa sairaaloiden aitiyspoliklinikalla, on jo kaytossa
erailla paikkakunnilla. Tama malli tullee kayttoon, jos asioiden annetaan tapahtua
itsestd&n. Sen etuna on laheisempi yhteys synnytyksiin seké raskauksiin liittyvien
ongelmien parempi tunnistaminen. Sen haittoina ovat raskaudenaikaisen hoidon
jatkuvuuden puuttuminen ja irrallisuus muusta ehkaisevasta tyosta. Suomalaisen
jarjestelman vahvuus on ollut siing, etté raskaudenaikainen seuranta ja neuvonta
ovat olleet perusterveydenhuollossa ja katildiden hallussa. (Hemminki & Gissler
2007, 63.)

Sikioseulontoihin liittyy vaarien positiivisten ja vaarien negatiivisten tulosten mah-
dollisuus. Mielestamme tdma tekee niista eettisesti arveluttavia. Vaarat positiivi-
set tulokset aiheuttavat vanhemmille turhaa huolestumista ja stressia. Jatkotutki-
muksiin osallistuessaan he joutuvat ensinndkin odottamaan tutkimukseen paasya
ja sen jalkeen tutkimustulosten valmistumista. Jatkotutkimuksiin, muun muassa
lapsivesinaytteeseen, liittyy noin 1 %:n keskenmenoriski, miké& lisad myos van-
hempien huolta ja jannittyneisyytta. Miten tama turhaan stressaantuminen vaikut-
taa raskaudesta nauttimiseen ja aiti-lapsi-suhteeseen? Tutkimustuloksista tulee
ilmi my0s terveydenhoitajien huoli tAsta asiasta. Haastattelemamme terveyden-

hoitajat ovat huolissaan siita, etta viedaanko raskaana olevalta aidiltd onni ras-
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kaudesta. Terveydenhoitajat pohtivat sitd, miten stressaavaa seulontavastausten

odottaminen voi olla aideisté ja miten tdmé& stressi mahdollisesti vaikuttaa sikidoon.

Heli Pruukin vaitéskirjassa (2007) tulee ilmi myods vaarien halytysten aiheuttamat
haitat perheille. Pruuki toteaa, ettd vaarat halytykset aiheuttavat raskaana oleville
naisille perusteetonta pelkoa ja huolestumista, joilla saattaa olla kauaskantoisia-
kin seuraamuksia seka sikiolle etta aiti-lapsi-suhteelle. Sikioseulonnat saattavat
muuttaa raskauden kokemusta ja johtaa heikentyneeseen aiti-lapsi-suhteeseen.
Aitien huolestumisella voi olla myds psyykkisia ja fyysisia pitkaaikaisvaikutuksia
syntyvaan lapseen. Vaikka vanhemmat ovat saaneet jatkotutkimuksissa negatii-
visen tuloksen eli siki6lla ei ole mitdan poikkeavuutta, joillekin vanhemmille ja&a
kuitenkin huoli siitd, etta onkohan se sikio kuitenkaan taysin terve. Tama huoli
sailyy vauvan syntymdaan asti, jolloin vanhemmat voivat vasta taysin nauttia ja
iloita terveesta vastasyntyneesta. Vaarat negatiiviset tulokset taas puolestaan

aiheuttavat vanhemmissa usein katkeroitumista. (Pruuki 2007, 41, 43.)

Vaarat negatiiviset tulokset puolestaan aiheuttavat vanhemmissa usein katke-
ruutta vammaisen lapsen synnyttyd. Diagnostisilla jatkotutkimuksillakaan ei aina
saada selville kaikkia mahdollisia sairauksia ja kehityshairioita, jolloin tutkimuksen
puhdas tulos voi tuudittaa raskaana olevan naisen ja perheen vaaraan turvalli-
suuden tunteeseen. Talldin negatiivisen tuloksen jalkeen syntyvd vammainen
lapsi voi olla vanhemmista vaikeammin hyvaksyttavissa kuin lapsi, josta seulonta-

tietoa ei ollut.

Aitiyshuollon yhtena tavoitteena on turvata aidin, lapsen ja perheen kokonaisval-
tainen hyvinvointi. Perheen tulisi voida tuntea lapsen odotus, syntyma ja imevai-
sen hoito turvalliseksi ja perhe-elamaa rikastuttavaksi kokemukseksi, mutta toteu-
tuuko nama ajatukset sikioseulontojen kohdalla? Raskaana oleva nainen on juuri
saanut tietdd onnellisesti olevansa raskaana ja neuvolaan soittaessaan ja vara-
tessaan ensikayntiaikaa hén joutuukin jo pohtimaan osallistumistaan sikiéseulon-
toihin ja sikion mahdollisista sairautta tai vammaa. Rikkoutuuko tassa onni iloi-

sesta odotuksesta?
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12.3 Jatkotutkimusehdotuksia

1. Tutkimus sikiddiagnostiikan eettisyydestéa laajemmalla otoksella, jossa neuvo-
lan terveydenhoitajia/synnytysyksikon katiloita haastateltaisiin kyselylomakkeen

avulla.

2. Selvitys aitiyshuollon henkildkunnan nakemyksista sikiddiagnostiikan eettisyy-
den toteutumisesta, kun Keski-Suomen aitiys- ja sikidtutkimuspoliklinikka Gravida

on ollut toiminnassa useamman kuukauden ajan.
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Alfa-fetoproteiini eli aloumiinia vastaava sikion veren pro-
teiini, jonka runsas esiintyminen aidin veressa viittaa si-
kion kehitysh&irioon, yksi seerumiseulonnan merkkiai-

neista

Koriongonadotropiini eli istukkaperainen raskaudenai-

kainen hormoni, yksi seerumiseulonnan merkkiaineista

Epéamuodostumatapaus Suomen epamuodostumarekisteriin hyvaksytty tapaus eli

Epamuodostuma

Istukkanayte

Suomessa elavana tai kuolleena syntynyt lapsi tai spon-
taanisti abortoitunut tai keskeytetty sikio, jolla on todettu
ainakin yksi merkittdva synnynnainen epamuodostuma

ja jonka aiti on asunut synnytyksen ja pdéosin myos ras-

kauden aikana Suomessa.

Epamuodostumatapauksella todettu merkittdva synnyn-
nainen rakenteellinen poikkeavuus, kromosomipoik-
keavuus ja synnynnainen kilpirauhasen vajaatoiminta.
Merkittavana epamuodostumana ei pideta perinndllisia
tai muita sairauksia, joihin ei liity synnynnéaisia epamuo-
dostumia, elinten ja kudosten toiminnan hairioita, kehi-
tysvammaisuutta, synnynnaisia infektioita, vahaisia yksit-
tain esiintyvia ulkonakoon liittyvia rakennepoikkeavuuk-
sia, normaalivariaatioita, eikd epamuodostumarekisterin
poissulkulistalla olevia tavallisia merkitykseltdan vahai-

sempia epamuodostumia.

Istukasta aidin vatsanpeitteiden lapi ultradaniohjaukses-

sa otettava nayte, josta voidaan tutkia mm. sikién kro-



Kromosomi

Lapsivesinayte

Negatiivinen

seulontalbydos

Niskaturvotusseulonta

PAPP-A

Positiivinen

Raskaudenkeskeytys

Raskausviikko
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mosomit

Ihmisella on normaalisti jokaisessa solussaan 46 kro-
mosomia eli 23 kromosomiparia (kromosomiparit 1-22 ja
sukukromosomit X ja Y)

Ultradaniohjauksessa aidin vatsanpeitteiden lapi lapsi-
vedesta otettava nayte, josta voidaan tutkia mm. sikion

kromosomit

Normaalitulos (etsityn tilan todennakdisyys pieni)

Sikion niskaturvotuksen mittaaminen ultradanella ras-
kausviikoilla10-12

Istukkaperainen valkuaisaine, yksi seerumiseulonnan

merkkiaineista

Seulontanaytteen tulos osoittaa kohonnutta riskia poik-

keavuuteen, aihe jatkotutkimuksiin seulontaldoydds

Ihmisen toimenpitein kaynnistetty raskauden paattymi-
nen, joka ei taytd synnytyksen maaritelmaa ja jossa siki-
On ei tiedeta kuolleen kohtuun ennen keskeyttamistoi-
menpidettd. Raskaus voidaan keskeyttaa Valviran luval-
la, kun raskaus on kestéanyt alle 20.raskausviikkoa ja kun
epaillaan tai on jo todettu, ettd sikiolla on sairaus tai
ruumiinvika tai kun raskaus on kestanyt alle

24 raskausviikkoa ja luotettavalla tutkimuksella on todet-

tu vaikea sikibn sairaus tai ruumiinvika.

Aika viimeisten kuukautisten ensimmaisesté vuotopai-



Riskiluku

Seerumiseulonnat

Synnytys (syntynyt
lapsi)

Trisomia

Ultradanitutkimus

Vaara negatiivinen

Vaara positiivinen
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vasta tutkimushetkeen, ilmoitetaan yleenséa viikkoina +
paivind (esim. 12+3)

Tietokoneohjelman laskema arvio riskista synnyttaa lap-
si, jolla on Downin oireyhtyma.
Seulontatutkimuksissa yleisena raja-arvona pidetaan

1:250 tutkimusajankohtana.

Kromosomipoikkeavuuksien tunnistamiseksi kehitetyt
seulontamenetelmat, joissa tutkitaan sovittuja merkkiai-

neita raskaana olevan naisen veresta

Vahintaan 22.raskausviikon ikaisen tai vahintaén
500 g painoisen sikion tai lapsen syntymisen johtava
tapahtuva. 22.—23. raskausviikolla Valviran luvalla tehty

raskaudenkeskeytys ei ole synnytys.

Kromosomipoikkeavuus, jossa sukusolun muodostumi-

sen yhteydessa sukusoluun ja siten uuden yksilon jokai-
seen soluun tulee yksi ylimaarainen kromosomi. Kussa-
kin solussa on siten tata kromosomia normaalin kahden
sijasta kolme. Yleisimpia ovat kromosomien 21, 18 ja 13

trisomiat.

Kaikututkimus, kaikukuvaus

Seulonnassa negatiiviseksi eli normaaliksi todettu I16ydos
henkilolla, jolla mydbhemmin todetaan seulontaldydos et-
sitty tauti

Seulonnassa positiiviseksi eli poikkeavaksi todettu 10y-
dos tilanteessa, jossa jatkotutkimuksissa ei seulontal6y-

dos todeta etsittya tautia/tilaa.
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