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on vahvistaa tietoisuutta aiheesta ja nain tukea CATCH-lasten ja perheiden hy-
vinvointia.

Sopeutuminen perustuu jonkin kriisi- tai stressitilanteen aiheuttamaan elamaéanti-
lanteen tasapainon jarkkymiseen, joka kaynnistaa tilanteessa muutostarpeen.
Kun lapselle diagnosoidaan oireyhtyma, perheen elama muuttuu lahtematto-
masti. Aikaisemmin itsestaén selvina pidettyja asioita pohtii uudelleen ja arkiela-
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noosin saaminen vaikuttaa myos lapseen itseen, oppaassa on avattu, miten lap-
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The purpose of this thesis was to produce a guide to aid families’ adaptation to
their child with a CATCH-22-syndrome diagnosis. The aim of this thesis is to
strengthen awareness of this topic and to support the wellbeing of children with
CATCH-22-syndrome and their families.

Adaptation is based on a need of change, when balance of life is shaken by some
kind of crisis or stress situation. A family’s life is potentially changed for good
when their child gets a CATCH-22-syndrome diagnosis. The things that were ear-
lier taken as granted now need to be considered again and new ways to cope in
everyday life must be thought over. CATCH-22-syndrome is one of the most com-
mon chromosomal disorders after Down-syndrome. CATCH-22-syndrome is
caused by a loss of chromosomal material in the chromosome 22 which is struc-
turally prone to be disjunctioned according to research. The symptoms of this
syndrome are wide, and the grade and degree of the difficulty of the symptoms
vary individually. There are over 800 symptoms in this syndrome described.

Family-centered nursing is one of the principles of paediatric nursing. The basis
of paediatric nursing is to observe the child and her/his symptoms individually,
but also as part of the family. Changes in the family, are taken into account in
nursing of the child. Various situations may be life stopping experiences for the
families, and therefore external help and support is extremely important.

Thsi is a functional thesis. The aim of the thesis is to give instructions, guide or
clarify practical activities and to produce a tangible produce. The guide produced
in this thesis process was done according to a linear model which shows from the
beginning stage to the evaluation phase of the finished thesis.

With the guide the support network of the families get understanding of what the
family is going through, what kind of syndrome CATCH-22 is, and what comes
with the syndrome. Getting this diagnosis affects the child him/herself also in this
guide there are suggestions on how the child’s self-esteem can be supported.
Support of the child’s immediate social networks is also important, so the guide
also opens up the meaning of peer support, and which forms of support are avail-
able.

Keywords Child, Family, CATCH-22 syndrome, Adaptation,
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1 JOHDANTO

Lapsen saamaan diagnoosiin oireyhtymasta tuskin koskaan voi henkisesti val-
mistautua ja sen kuuleminen aiheuttaa odottamattoman seka pysayttavan koke-
muksen perheelle. Lapsi on voinut oireilla pidemman aikaa ja siksi tilanne voi olla
perheelle osittain helpotus, mutta oireita selittavan diagnoosin kuuleminen ja to-
deksi uskominen ovat jarkytys. (Hakulinen, Pelkonen, Salo & Kuronen 2017, 57;
Davis 2006, 78.)

Tilanne voidaan kokea perheessa kriising, joka pakottaa pysahtyméaan ja arvioi-
maan eldm&é uudelleen. Kriisitilanne kaynnistaa perheesséa sopeutumisproses-
sin. (Vilen, Vihunen, Vartiainen, Siven, Neuvonen & Kurvinen 2011, 343; Leikkola
2014, 22-24.) Sopeutuminen lapsen oireyhtymaan on yhteydessa oireyhtyman
ominaispiirteisiin, kuten oireyhtyman nékyvyyteen, vammaisuuteen, kuoleman-
vaaraan ja kipuun seka lapsen ik&éan. Liséksi jokaisen perheenjasenen yksilolli-
nen omakohtainen kokemus tilanteesta, perheen tasapainoisuus ja keskinaiset
suhteet, vanhempien psyykkinen ja fyysinen terveydentila, diagnoosin aiheut-
tama stressi ja sosiaalisen ja emotionaalisen tuen maara vaikuttavat tilanteeseen
sopeutumiseen (Davis 2006, 39). Se miten ja minkadlaisena sopeutumisprosessin
jokainen kokee, liittyy kuitenkin enemman perheenjdsenten ominaisuuksiin kuin

itse lapsen oireyhtyméaéan. (Hilton 2006, 18).

Perhetta autettaessa on tarkeda alkuun tutustua lapsen sairauteen seka perheen
sopeutumisprosessiin. Kun perheessa tapahtuu muutoksia, jokainen perheenja-
sen reagoi siihen omalla tavallaan. Perhekeskeisyys on yhteistyota perheen
kanssa ja perustuu koko perheen hyvinvoinnin tukemiseen. (Larivaara, Lindroos
& Heikkila 2009, 19). Lahtokohtana on, ettd perhe on oman tilanteensa ja arkensa
paras asiantuntija. Perhekeskeinen tyoskentely lahtee ndin perheesta itsestaan.
Tuen ja avun tarpeen suunnittelussa perhe pohtii aluksi itsendisesti omaa tilan-
nettaan, tarpeitaan ja voimavarojaan seka mita he kokevat tarvitsevansa paran-

taakseen elaménlaatua ja hyvinvointia (Weckroth 2015.)



Paamaarana perhekeskeisyydessa on l6ytad perheen omat voimavarat ja tukea
niiden avuin perhettd sopeutumaan uuteen muuttuneeseen perhetilanteeseen.
Tavoitteena on, etta perheen voimavarat lisdantyvat arjessa ja arkirutiinit 10ytyvat
uudelleen ja perhe oppii elamé&éan lapsen oireyhtyman kanssa. (Vilen ym. 2011,
71.)

Opinnaytetyd on tuotettu Lapin ammattikorkeakoululle (LIITE 1) kaytettavaksi
perheen hoitotydn opintojaksoon. Tarkoituksena on tuottaa opas tukemaan per-
heen sopeutumista lapsen oireyhtyman tuomaan muutokseen perheen ela-
massa. Opas on kohdennettu perheen tukiverkostolle ja tavoitteena on oppaalla
vahvistaa tietoisuutta CATCH-oireyhtymé&sta ja avata sitd, mitd perheessa koe-
taan, kun lapselle diagnosoidaan oireyhtyma. CATCH-oireyhtyma on Suomessa
yksi yleisimpi& kromosomihdiridita, mutta tietoisuus siita on vahaista. Oireyhty-
man myota perheessa koetaan tilanne, johon he tarvitsevat asianmukaista apua
ja tukea ulkopuolisilta ihmisiltd sopeutuakseen tilanteeseen. Oireyhtymé&n vahai-
sen tietoisuuden vuoksi se voi olla vaikeasti saatavilla tai tuen saaminen voi vii-

vastya.

Tuen avulla perheiden on helpompi ymmartaa ja kasitella muuttunutta elaméanti-
lannettaan seké avata tilannetta tukiverkostolle ja heita auttaville ammattihenki-
I6ille. Suullisen tiedon saamisen lisaksi kirjallinen opas sailyy, oppaaseen voi aina
palata. Opas on luotu opinnaytety6n raportin pohjalta ja se sisdltdd perheen so-
peutumisen tukemiseksi tietoa niin perheen kokemasta tilanteesta kuin oireyhty-
masta seka avaa minkalaisia yhteiskunnallisia palveluita on tarjolla erityislapsen
perheille. Oppaan siséltd on selkea ja helppolukuinen, jotta jokainen aiheesta

kiinnostunut voi opasta lukea.



2 OPINNAYTETYON TARKOITUS JA TAVOITTEET

Opinnaytetyoni aiheena on CATCH-oireyhtymé diagnoosin saaneiden lasten per-
heiden sopeutumisen tukeminen. Tarkoituksena on tuottaa helposti ymmarret-
tava, mutta kattava opas perheiden tukiverkostolle. Opinnaytetydssa avataan esi-
merkkind CATCH-22-oireyhtymaa eli 22q11.2-deleetio-oireyhtymaa ja sen myota
perheessa koettua elamanmuutostilannetta. Opinnaytetydssa kaytetaan oireyh-

tymasta puhekielessa tutuksi tullutta nimitystd CATCH-22-oireyhtyma.

Opinnaytetyon tavoitteena on vahvistaa tietoisuutta aiheesta ja nain tukea ja
edistad CATCH-22-lapsen ja perheen hyvinvointia. Oireyhtyma on yksi Suomen
yleisempid kromosomihairioitd, mutta tietoisuus siita on todella vahaista. Tavoit-
teena on, ettda CATCH-22-lapsen tukiverkosto ja lapsen kanssa toimiva henkil6-
kunta saa tietoa minkalainen oireyhtymé& on, miten oireyhtyma mahdollisesti vai-
kuttaa lapsen kasvuun ja kehitykseen ja miten CATCH-22-lasta ja hanen perhet-
tédan voi tukea heidan sopeutumisprosessissa. Varhaisessa vaiheessa oireisiin ja
l6yddksiin puuttuminen tukee lapsen kasvua ja kehitysta, koska nain lapselle voi-
daan jarjestaa asianmukainen tuki ja hoito. Perheen saama tuki sopeutumispro-

sessissa lisda kokonaisvaltaisesti perheen ja lapsen hyvinvointia.



3 PERHEEN SOPEUTUMINEN LAPSEN ERITYISYYTEEN

3.1 Ensitiedosta eteenpain

Ensitiedolla tarkoitetaan hetkeé tai sanomaa, kun perheelle kerrotaan ensimmai-
sen kerran lapsen diagnoosista. Hetki voi olla perheelle traumaattinen, vanhem-
mat voivat jarkyttya syvasti tilanteesta, vaikka lapsen tilanteessa ei olisi mitdén
vakavaa. Lapsi on voinut oireilla pidemman aikaa, joten tilanne voi olla perheelle
osittain helpotus, mutta oireita selittdvan diagnoosin kuuleminen ja todeksi usko-
minen jarkytys. Oman lapsen tai sisaruksen sairaudesta kuuleminen ei ole help-
poa, ja tilanteen hyvaksymiseksi seké kasittelemiseksi jokainen perheenjasen
tarvitsee aikaa. Tarkeaa ensitiedon hetkessé on antaa tilaa yksil6llisesti perheen-
jasenille, luoda keskustelusta avoin ja kuunnella vanhempia, lasta ja sisaruksia
seka sallia heidan tuntea, mita tilanne heisséa heréattaa. Diagnoosi kuuleminen voi
herattaa monenlaisia tunteita. Tilanteen tulee olla yksil6llinen, perhettd kuunte-
leva, ja heidan emotionaalisiin seké tiedollisiin tarpeisiin vastaavaa. (Ensitiedon

antaminen, irlantilainen suositus 2014, 5; Davis 2006, 78.)

Diagnoosin taustalla on ensitiedon hetkesta riippumatta lapsi, aina yhta arvokas
ja kaunis ihminen. Vanhemmiilla, lapsella ja h&nen sisaruksillaan on oikeus kuulla
rehellistd ja ymmarrettavad, mutta samalla toivoa yllapitavaa tietoa lapsen diag-
noosista sekd hoidosta ja ennusteesta (Kehitysvammaisten tukiliitto 2018, 4).
Keskusteluun on varattava rauhallinen paikka ja riittdvasti aikaa. Lapsille ja nuo-
rille tulee puhua huomioiden heidan ikatasonsa seké selittda heidan ymmarrys-
t&&n vastaavalla tavalla. Vaikeissakin tilanteissa keskustelun savyn tulee olla em-
paattista ja kannustavaa. Kun perheen omat voimavarat eivat riita, heidan on oi-

keus saada asianmukaista tukea ja apua. (Lonngvist 2014.)

Tietoa kertoessa on oltava varma, mita perheelle lapsen diagnoosista voi kertoa.
Oireyhtyma nimensa mukaisesti kuvaa useamman oireen yhtal6a ja on yksilol-
listd, minkalaisia oireita kullakin oireyhtymaan sairastuneella on. Oireyhtymaan

littyvaa tietoa ei saa kaunistella, muttei myoskaan liioitella. Vanhemmille voi



tuoda tilanteessa esille oireyhtyman merkityksen ja ilmenemisen yksilollisyyden.
Kuitenkin hetkessa on tuotava tilannekohtainen varmuus esille, mité tilanteesta
tiedetddn varmasti ja mita ei viela tiedeta. (Vehmanen & Vesa 2014, 4; Leipala,
Hanninen, Saalasti-Koskinen & Makela 2009, 26-28.)

Ensitiedon hetki pysayttaa ja muuttaa koko perheen elaman lahtemattomasti.
Hyva ensitiedon hetki auttaa perhettd ymmartamaan tilanteensa, ja vaikuttaa
siihen, miten perheen sopeutuminen kaynnistyy uuteen elamantilanteeseen.
Perheen kokemus kuulluksi tulemisesta vaikuttaa heidan tiedon ymmartamiseen
ja prosessoimiseen. Perheen sopeutumisen tukemiseksi on tarkedd auttaa
perhetta tunnistamaan ja [6ytamaan omat voimavaransa, joita kayttaa tallaisissa
yllattavissa ja haasteellisissa elamantilanteessa (Ensitiedon antaminen,
irlantilainen suositus 2014, 5; Vehmanen & Vesa 2014, 10; Hanninen 2015.)

Oikeanlainen ensitieto luo perheelle varmuuden tunteen, ettd heita tuetaan, ja
auttaa uskomaan, ettad elama kantaa ja siihen mahtuu paljon hyvaa. Ensitiedon
tarkoitus on antaa ymmarrettava kuva siita, mita ja miksi seuraavaksi tapahtuu
sekd luoda turvallista pohjaa rakentaa arkea ja auttaa hahmottamaan
l&hitulevaisuus hallittavana kokonaisuutena. Ensitieto on tuen ja tiedon
antamisen kokonaisuuden lahtokohta ja jatkuu perheen tarpeiden mukaan eri
elamanvaiheissa (Kehitysvammaisten tukiliitto, 4.) Perheelle on tarkea tuoda ilmi,
ettd tietoa ja tukea on saatavilla, milloin ja missa vaiheessa vain he sita
tarvitsevat. Hyva ensitieto on hoitohenkilékunnan ja perheen yhteistyon tulos
(Kehitysvammaisten tukiliitto 2018, 4). Ensitiedon hetken on tarkoitus luoda
merkityksellinen suhde perheen ja terveydenhuollon ammattihenkildiden valille,
luottamuksen, joka on valttamaton edellytys hyvalle yhteistydlle jatkossa. Kyse
on erityisesti lapsen, mutta my6s perheen edusta, hyvinvoinnista ja oikeudesta.

(Ensitiedon antaminen, irlantilainen suositus 2014, 5; Hanninen 2015.)
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3.2 Sopeutuminen tilanteeseen

Sopeutuminen kasitteend sanakirjan mukaan tarkoittaa kykya suhtautua tai
muuntautua kulloistenkin olosuhteiden mukaan, kun tilannetta ei voi muuksi
muuttaa (Suomisanakirja 2018). Olli (2008, 17) kirjoittaa, etta sopeutumisen ka-
sitteen synonyymina kaytetaan selviytymisen kasitettd. Kasitteita kaytetaan ar-
kikielessa seké tutkimuksissa rinnakkain. Molemmat perustuvat erilaisten kriisi-
ja stressitilanteiden aiheuttamaan yksilon, mutta myds perheen elamantilanteen
tasapainon jarkkymiseen, joka kaynnistad muutostarpeen. Sopeutumis- ja selviy-
tymisvaatimukset ovat yhtenevia, joita ovat sopeutumista tai selviytymista edis-
tavat voimavarat ja keinot seké estavat tekijat. Sopeutumis- ja selviytymisproses-
sissa kasitteet tukevat toisiaan, kehaméaaritelmé kuvaa prosessien yhteytta. Sel-
viytymisen tavoitteena on sopeutuminen, sopeutuminen tilanteeseen téahtaa mah-

dollisimman hyvaan selviytymiseen (Olli 2008, 16.)

Lapsen saaman diagnoosin myota perheessa koetaan elaméntilanteen yhtakki-
nen muutos, joka voidaan kokea kriisin tavoin. Kriisi johtuu &killisestd muutok-
sesta ja se jarkyttaa sen hetkisen elaman tasapainoa. Se on ihmisen tapa rea-
goida uhkaan tai menetykseen, kun pelkdd menettavansa jotain tarkeda. Kriisi
pakottaa pysahtymaan ja arvioimaan uudelleen aikaisemmin itsestaan selvina pi-
dettyja asioita. Tilanne voi olla ahdistava ja jopa tuntua ylivoimaiselta. Ihminen
voi menettaa kriisissa hallinnan tunteensa, ja epavarmuuden, kyvyttémyyden,
alistumisen ja stressaamisen tunteet ovat tassé tilanteessa normaaleja. (Ruis-
halme & Saaristo 2007, 26—28.)

Sopeutumiseen on kehitelty useita erilaisia sopeutumisprosessimalleja. Proses-
simallit ovat yleistettyja vaihemalleja, joihin kenenkaan yksiléllinen kokemus ti-
lanteesta ei voi taysin sopia. Sopeutumisprosessimallit ovat samanlaisia riippu-
matta sairauden tai vamman laadusta. Sen miten ja minkalaisena sopeutumis-
prosessin kokee, liittyy ennemmin ihmisten ominaisuuksiin kuin itse sairauteen
(Hilton 2006, 18). Sopeutumisen ja selviytymisen keinot perustuvat yksilon
omaan arvioonsa elaméansa edellytyksista (Leikkola 2014, 23). Prosessimalleja

voidaan tutkia ja pitdd taustalla oman sopeutumisprosessin ymmartamiseksi



11

(Kaanta 2012, 40). Ei ole yhta oikeanlaista ohjetta, mitd noudattamalla ihminen
sopeutuu kriisitilanteen aiheuttaneeseen elamantilanteeseen. Kriisi hellittaa, kun
oppii hyvaksymaan oireyhtyman osana elamaa ja asiat tulevat kasitellyiksi. (Aa-

valuoma, Pirttil& & Savolainen 2017.)

Vaikeat elamantilanteet ja kriisit ovat osa elamaa. Elama on ennakoimatonta,
eika kukaan voi hallita tdysin omaa elamé&éansa. Elamassa on hyva oppia kasitte-
lemé&éan ahdistusta ja surua, koska kaikki tunteet myds surulliset ja ikavat ovat
osa jokapaivaista elamaa. Tunteiden hyvaksyminen ja avoimesti esille tuominen
auttaa selviytymaan kriisistd ja sopeutumaan tilanteeseen. Kriisin kohdatessa ih-
minen helposti ajattelee, etta pitaisi olla kohtuuttoman vahva muiden ihmisten
tukemiseksi, arjen tulisi sujua seka elamaa pitaisi jaksaa pyorittaa taysipainoi-
sesti ja vaatimukset tulisi tayttaa. Kriisit hammentavat ja kyseenalaistavat ihmis-

ten sen hetkista turvallisuuden tunnetta. (Ruishalme & Saaristo 2007, 7-10.)

Tilanteen my6ta perheen on rakennettava tulevaisuus uudelleen lapsen oireyh-
tyman tuoman muutoksen pohjalta. Elama on peruuttamattomasti erilaista. Ta-
pahtuma on perheenjasenille jokaiselle yksildllisesti kuin arpi, joka kokemuksen
tavoin pysyy jokaisen mielessa loppuelaméan, mutta se ei estéd rakentamasta ela-
maéa uudelleen. Kriisin sanotaan auttavan nakemaan elaman varit kirkkaammin
ja selvemmin. Arki ja uudet kokemukset kartuttavat perheelle uusia kiinnostuksen
kohteita ja tapoja menetettyjen tilalle. Lapsen sairastumisen kasittelemiseen
perhe tarvitsee tukea ja apua ulkopuolelta. (Ruishalme & Saaristo 2007, 72;
Kaanta 2012, 41.)

Kriisitilanne kaynnistdd perheessa sopeutumisprosessin. Oireyhtyma diagnoosin
kuuleminen voi olla perheelle ennakoimaton yllatys ja tilanne vaatii selviytymista
jatilanteeseen sopeutumista. Sopeutuminen lapsen oireyhtymaan on yhteydessa
oireyhtym&n ominaispiirteisiin, kuten oireyhtyman néakyvyyteen, vammaisuuteen,
kuolemanvaaraan ja kipuun seka lapsen ikaan, perheen tasapainoisuuteen ja
keskindisiin suhteisiin, vanhempien psyykkiseen ja fyysiseen terveydentilaan,

diagnoosin aiheuttamaan stressiin ja sosiaalisen ja emotionaalisen tuen maaraéan
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(Davis 2006, 39). Merkittavaa sopeutumisprosessissa on lapsen oireyhtyméan hy-
vaksyminen, sen kanssa toimeen tuleminen seka eri tekijoiden vaikutus perheen

kokemukseen lapsen sairastumiskokemuksesta. (Astedt-Kurki ym. 2008, 44.)

Tilanne pysayttaq, ja vanhemmat voivat kokea stressia ja ahdistusta tilanteen
hallinnasta ja haasteellisuudesta. Kriisitilanteessa vanhemmat voivat pyrkia
muuttamaan tilannetta tiedostamillaan ja havainnoimillaan asioilla, riippumatta
siitd miten ja kuinka paljon uuden tilanteen hallitsemiseen tarvitaan aikaa. Per-
heen keskeiset vuorovaikutus- ja toimintatavat sek& perheenjasenten ja ymparis-
ton suhtautuminen lapsen sairauteen vaikuttavat suoranaisesti koko perheen so-
peutumiseen ja sairaudesta aiheutuvan stressin hallintaan. (Astedt-Kurki ym.
2008, 44; Leikola 2014, 22-24.)

Sopeutumisen lahtékohtana ovat perheen omien sisdisten ja ulkoisten voimava-
rojen vahvistaminen ja kuormittavien tekijdiden minimoiminen. Sisaiset voimava-
rat ovat yksil6llisia, ja perheilla on erilaisia siséisia voimavaroja kuin toisilla. Si-
saisia voimavaroja voivat olla vanhempien koulutus tai tyollisyys seka heidan tie-
tonsa ja taitonsa. Ulkoisiin voimavaroihin sisaltyy perheen kokemus sosiaalisesta
tuesta. Sosiaalisen tuen saaminen on erityisen tarke&da perheen sopeutumisessa
uuteen elamantilanteeseen. Keskeinen sosiaalisen tuen valittaja lapselle ja per-
heelle on hoitohenkilokunta. Hoitohenkilokunnan onnistunut tuen valittdminen
edellyttaa perheen yksildllisen tuen tarpeen tunnistamista. Tiedon saaminen ja
jakaminen oireyhtyméasta vahentéaa perheen ahdistuneisuutta, joka edesauttaa ti-
lanteeseen sopeutumista. Ympariston ihmisten on vaikea osata suhtautua oikein
tilanteeseen tai ymmartaa tilannetta, jos he eivat tieda mista on kyse. Myos la-
heiset ihmiset tarvitsevat tietoa ja aikaa ymmartaakseen ja tukeakseen perhetta
tilanteessa. (Leikkola 2014, 41-42; Kdanta 2012, 43 & 80.)
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3.3 Oireyhtyman merkitys lapselle

Diagnoosi vaikuttaa lapsen minuuteen ja on osa lapsen persoonallisuutta, joka
kulkee loppu eldamé&n hanen mukanaan. (Hanninen 2015.) Lapsi helposti tunnis-
tetaan diagnoosin tai lapsen oireen tai piirteen mukaan ja lasta tarkkaillaan seka
ohjataan erityisen herkastd muihin lapsiin verraten. Piirteisiin ja oireisiin perus-
tuva luokittelu voi johtaa lapsen erilaisuuden ja kielteisten piirteiden korostami-
seen. Kun lasta aletaan kohdella luokiteltuna tai diagnosoituna, lapsen identiteetti
VoI muuttua stereotyyppisten odotusten mukaisesti. (Vilen ym. 2006, 272-273;
Maatta & Rantala 2010, 28-32.)

Diagnoosi voidaan ajatella, etta se on portti yhteiskunnan palvelujen saamiseen
ja esimerkiksi kuntoutukseen paasemiseen (Verneri.net 2018) seka antaa seli-
tyksen lapsen oireille, ei sille, kuka tai minkalainen lapsi on. Lapsi kasvaa ja ke-
hittyy yksil6llisesti, niin myds lapsi, joka on saanut diagnoosin oireidensa perus-
teella. (Maatta & Rantala 2010, 28-32.) Onkin tarke&& nahda lapsi yksildllisena,
omine tarpeineen ja voimavaroineen. Jokaisella erityista tukea tarvitsevalla lap-
sella on omat yksilolliset oireet, mutta myds omat vahvuutensa ja voimavaransa.
Lapsi voi olla hyvin motorisesti lahjakas, mutta hanen voi olla hyvin vaikea kes-

kittya isossa ryhmassa. (Vilen ym. 2006, 272-273.)

Lapsen saaman diagnoosin my6ta vanhemmat saattavat helposti ajatella suoje-
levansa lasta ja olla kertomatta tai kertoa ymparipyoreésti vain vahan lapselle
hanen oireyhtymastaan. Tiedostamatta sita, etta pienetkin lapset vaistoavat ym-
parilla vallitsevan ilmapiirin sek& vanhemmista ja muista aikuisista valittyvan huo-
len, surun ja ahdistuksen. Lapsi voi helposti luulla olevansa syyllinen, koska asi-
asta ei hanen kuullen voi puhua. Lapsi voi syyllisyyden tunteissaan luoda uhkaa-
via, todellisuutta pelottavampia mielikuvia itsestdan, tulevaisuudesta tai sosiaali-
sista tilanteista, kun ei tieda miksi hanen lasndolonsa heréttdd muissa ihmisissa
tietynlaista varautuneisuutta. Lapsen kanssa on tarkedd puhua muuttuneesta ti-
lanteesta. lasta rippumatta lapsen on tarkeaéa kuulla itsedén koskevaa, hanen
ika- ja kehitystasonsa mukaista tietoa oireyhtymastaan. (THL 2018; MLL 2017b;
Lonngvist 2014.)
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Lapsi ei unohda kokemuksia, jotka jarkyttavat tai pelottavat. Kun tasapainoista
elamaa ja turvallista arkea horjuttaa &killinen tai pidempé&éan jatkuva stressiti-
lanne, vaikuttaa se yhta lailla lapseen kuin aikuiseenkin. Lasta muutostilanteet
satuttavat usein enemman, koska lapsen selviytymisvoimavarat ovat rajalliset ja
lapsi ei ole oppinut selviytymiskeinoja stressitilanteisiin tai tilanteisiin, jossa arki-
rutiinit muuttuvat. Lapsi tarvitsee aikuisia ymmartaakseen ja oppiakseen kasitte-

lemé&an turvallisesti muuttunutta tilannetta. (THL 2018.)

Koskenvuo (2010, 19) kirjoittaa artikkelissaan lapsuuden olosuhteiden ja tapah-
tumien vaikuttavan lapsen persoonallisuuteen ja nain myos itsetunnon kehittymi-
seen seka tapaan suhtautua toisiin ihmisiin ja elamaan. Lapsen kanssa on tar-
kedé puhua, antaa lapsen kertoa ja kysya milté lapsesta tuntuu. Lapsi voi kokea
tilanteen aivan erilaisena kuin tilanne on koskaan ollutkaan. Muutostilanteessa
lapselle on annettava tilaa tunneilmaisulle, tunneilmaisut voivat tulla leikinkautta
ja sekin on sallittua. Lapselle on tarke&éa nayttdd myods omat tunteet, jotta lapsi
ymmartaa tunteiden merkityksen sopeutumisprosessissa. (THL 2018.)

3.4 Perhekeskeinen hoitotyd

Perheen muodostavat toisilleen laheiset ihmiset, jonka tunnesuhteet seka biolo-
giset ja juridiset seikat maarittelevat. Perhe tekee itse méaarittelyn, mita perhe
heille tarkoittaa (Sipari 2008, 17). Perhekeskeisen tydskentelyn aluksi onkin tar-
kedaa maaritella perheen kanssa, keta perheeseen kuuluu. (Larivaara, Lindroos
& Heikkild 2009, 22.) Vaestoliiton sivujen (2018) mukaan perheiden moninaisuus
on nykypaivaa, tarkeintd on ymmartaa, etta jokainen perhe on oikeanlainen ja
riittdva sellaisenaan kuin sen itse maarittelee. Suomessa perheisté joka kolman-
nes on jollakin tavalla monimuotoisia. On monikkoperheita, yhden vanhemman
perheitd, sijaisperheita, tukiperheita, maahanmuuttajataustaisia perheita, useam-
man kulttuurin perheita, adoptioperheitd, uusioperheita ja sateenkaariperheita.
Hoitotydssa perheen maarittely on perhekeskeisen hyvan hoidon lahtokohta.
Perhetta pidetaan hoitotydssa yhteistydkumppanina, jossa perheeseen méaaritel-
lyt ihmiset vaikuttavat oleellisesti toisiinsa. (Paavilainen 2010.)
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Perhekeskeinen toiminta perustuu kahteen periaatteeseen, kumppanuuden ja
valtaistumisen periaatteisiin. Kumppanuuden periaate kuvaa vuorovaikutussuh-
teiden tasavertaisuutta seka vastuullisuutta ja valtaistuminen kuvaa vanhempien
aktiivista osallistumista lapsensa hoitoon ja paatoksen tekoon. Yhteisty6 perus-
tuu keskindiseen kunnioitukseen ja arvostukseen vanhempien ja hoitohenkil6-
kunnan valilla. (Sipari 2008, 17: Vilen ym. 2011, 71.)

Perhetta autettaessa heiddn sopeutumisprosessissaan on tarkeda alkuun tutus-
tua lapsen sairauden tilanteeseen sekd perheen sopeutumisprosessin tilantee-
seen. Mik& kunkin perheenjasenen yksildllinen tilanne on sopeutumisproses-
sissa. Kun perheessa tapahtuu muutoksia, jokainen perheenjasen reagoi siihen
omalla tavallaan (Larivaara, Lindroos & Heikkila 2009, 19). Ulkopuolisena on tér-
keda tunnistaa perheen vaikeudet ja ymmartaa niitd. Perhekeskeisyys on sita,
ettd hoitohenkilokunta on perheen kaytettavissa heidan etsittdessa toimintamal-
leja ja menetelmid sopeutuakseen uuteen tilanteeseen. (Davis 2006, 37-39; Tont-
tila 2006, 30.)

Perhekeskeisyys perustuu koko perheen hyvinvoinnin tukemiseen. Hoitotydssa
perhekeskeisyydella tarkoitetaan lapsen huomioimista yksil6llisesti, mutta myds
osana hanen perhettaan, sukuaan ja muuta lahipiiria. Perhe nahdaan kokonai-
suutena; perhe on ihmisen tarkein sosiaalinen konteksti seka perheella on voi-
makas vaikutus lapsen terveyteen ja sairaudesta toipumiseen. Kaytannossa per-
hekeskeisen hoidon l&aht6kohtana on lapsi ja hAnen oireensa, mutta lisdksi huo-
mioidaan lapsen perheessa tapahtuvat tilanteen tuomat muutokset. (Larivaara,
Lindroos & Heikkila 2009, 19-20.) Perheenjasenen sairastuminen vaikuttaa koko
perheen elamaan. Yksilon terveys vaikuttaa perheen toimintakykyyn, joka siten
vaikuttaa jokaisen perheenjasenen terveyteen. (Riusala 2012; Hiitti & Palonen
2018, 23))

Perheen sopeutumisprosessissa vanhemmat tarvitsevat suurimman tuen, koko-
naisvaltainen perheen hyvinvointi koostuu pitkalti siitd, miten vanhemmat jaksa-
vat. Vanhempien myodnteinen ndkemys itsesté, puolisosta ja perheesta vaikutta-
vat koko perheen hyvinvointiin. Perhekeskeisyydessa korostuu vanhemmat ja
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paras keino kasvattaa lasta on tukea lapsen vanhempia selviytym&én kasvatus
tehtavastaan. Vanhemmat paattavat mita lapsensa hyvaksi tehdaan, riippumatta
onko kyseessé sairauden hoito tai lapsen yleinen hyvinvointi. Lahtokohtaisesti
perhettd autettaessa on huomioitava vanhempien toiveet, taidot ja hyvinvointi.
(Davis 2006, 37-39; Tonttila 2006, 30.)

Perhekeskeisen tyon periaatteita ovat perheen arjen sujuminen, vanhempien hy-
vinvointi ja lapsen kehityksen tukeminen. Erityislapsen perheen ensisijaisia per-
hekeskeisen hoitoty6n tavoitteita ovat perheen tukeminen ja kannustaminen sel-
viytym&an arjen asioista. Perhekeskeisen tyon periaatteet kuvaavat minkalaisia
resursseja ja tukea perheille tulisi tarjota, jotta kumppanuus toteutuisi perheen
kanssa ja perhe pystyisi vaikuttamaan omaan elamantilanteeseensa ja nain ko-
kemaan vallan tunnetta oman arjen hallinnassa eli valtaistumaan. (Book & Vilppo
2004, 32.)

Sopeutuminen muuttuneeseen perhetilanteeseen lahtee perheesta itsestaan.
Tuki ja apu perheen sopeutumisen tukemiseksi rakentuvat perheen omien tarpei-
den, kunkin yksiléllisen elaménkokemuksen ja arvojen, jokaisen tilanteelle muo-
dostuneen merkityksen ja perheen kaytdssa olevien voimavarojen pohjalta. (Jar-
vinen, Lankinen, Taajamo, Veistila & Virolainen 2012, 23.) Pdadmaarana perhe-
keskeisyydessa on l6ytdd perheen omat voimavarat ja tukea niiden avulla per-
hettd sopeutumaan uuteen muuttuneeseen perhetilanteeseen. Tavoitteena on,
ettd perheen voimavarat lisdantyvat arjessa ja arkirutiinit 16ytyvat uudelleen ja

perhe oppii elamaan lapsen oireyhtyman kanssa. (Vilen ym. 2011, 71.)

Perhe on oman tilanteensa ja arkensa paras asiantuntija. Lapsen tuen ja avun
tarpeen suunnittelussa perhe pohtii aluksi itsendisesti omaa tilannettaan, tarpei-
taan ja voimavarojaan seka mitd perhe kokee tarvitsevansa parantaakseen ela-
manlaatua ja hyvinvointia (Weckroth 2015.) Hoitohenkilokunta auttaa jasenta-
maan asioita ja ohjaa perheen tilanteen tarkastelussa. Perhekeskeisyyden yh-
tena tarkeimpana asiana on tutustua perheeseen, heidan taustoihin, kasityksiin
ja uskomuksiin, jotka vaikuttavat perheen jokapaivaiseen elamaan ja arkeen.
(Pietilainen & Sipari 2015.)
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Perhekeskeinen tyoskentely lahtee siita, ettd perhe kuvaa itse minkalaista tukea
ja apua he tarvitsevat heidan tilanteeseensa, ja sen myota mietitddn minkalainen
tapa olisi paras tuen ja avun toteuttamiseksi. Perheelle tulisi olla mahdollisuus
saada ulkopuolista tukea ja apua tilanteensa arviointiin ja suunnitteluun. (Pietil&i-
nen 2015.) Perhe voi tarvita apua tietddkseen mita palveluita ja ammatillista tu-
kea heilla on mahdollisuus saada. (Pietilainen & Sipari 2015.) Tarkeaa suunnit-
telussa on antaa perheiden omien toimintatapojen, tavoitteiden ja arvojen ohjata
pohdintaa. Perhettd tuetaan kohdentamaan arviointinsa heiddn omaan tilantee-
seensa ja jattamaan vertailun muihin samanlaisen elaméantilanteen lapikayneiden
perheiden tilanteisiin tai heidan saamiin palveluihinsa. Vaikka lasten diagnoosi
olisi sama, perheiden tilanne on jokaisessa perheessa yksilollinen, siksi perheille
suunniteltu tuki tai apu ei valttdmatta helpottaisi toisen perheen elamaa. (Riusala
2012.)

Yksilollisen perhekohtaisen arvioinnin jalkeen perheelle suunnitellaan yhdessa
ammattilaisten kanssa millaisia ovat ne tuen ja palveluiden muodot, joilla perheen
tilanteeseen vastataan ja mitka tukevat sairaan lapsen ja koko perheen hyvaa
elamaa. (Weckroth 2015.) Perheen itsensad maarittavat tavoitteet ohjaavat tuen
ja palveluiden loytymistd. (Pietildinen 2015.) Perheen tarpeita tulisi tarkastella
laaja-alaisesti ja eri palvelunjarjestdjien nakdkulmasta niin, etta perheelle 16yde-
taan yksildllisesti heita parhaimmalla tavalla palveleva tukimuotojen toimiva ko-
konaisuus. Tuen tulee olla arjen sujumista helpottavaa, eika luoda entisestaan
perheelle asioiden jarjestamiseen liittyvid tehtavid. (Sipari 2008, 20.) Perhekes-

keisen hoitoty6n prosessia kuvaa kuvio 1.
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Perheen
voimavarojen ja
tarpeiden
tunnistaminen

Perheen

Perheen/ lapsen
tukitoimien
toteuttaminen

tilanteeseen
tutustuminen

Kuvio 1. Perhekeskeisen hoitotydn prosessi

Perheldhtdinen suunnittelu vastaa kysymyksiin; millainen perheenne tilanne on
talla hetkella, millaisiin asioihin tarvitsette apua ja tukea, millainen tuki naissa asi-
oissa auttaa teita ja kuinka paljon tarvitsette tukea. Perheen vastattua naihin ky-
symyksiin mietitddn, miten asiat hoidetaan, minkalaista apua ja palvelua per-
heelle jarjestetaan vai jarjestyykod tukea esimerkiksi lahipiirista tai sukulaisista.
(Pietilainen 2015.) Selvityksen jalkeen laaditaan toimintasuunnitelma vastuuja-
koineen eri tahojen valilla eli palvelusuunnitelma. Nain perheelle saadaan palve-
lujarjestelma, joka tukee yksinomaan heidan tarpeitaan, ja hyvinvointia. (Weck-
roth 2015.)
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4 LAPSEN CATCH-22-OIREYHTYMA

4.1 CATCH-22-oireyhtyma

Oireyhtyma tunnetaan usealla eri nimityksell& oireyhtym&n historiansa vuoksi.
Ensimmaisen kerran vuonna 1965 lastenlaakari Angelo DiGeroge kuvasi oireyh-
tyman, jonka nimesi nimensd mukaan DiGeorgen oireyhtymaksi. (Shprintzen
2013, 5). Oireyhtyman yhtenevaisyydesta tietamattd seuraavan kerran vuonna
1978 foniatri Robert Shprintzen kuvasi saman oireyhtyméan lievemman muodon,
joka nimettiin Velokardiofasiaaliseksi oireyhtymaksi. Oireyhtymien yhtenevaisyys
huomattiin vahitellen. Oireyhtymissa oli paljon yhteisia piirteita ja 1990- luvun
alussa oireyhtymien havaittin aiheutuvan samasta syystd, kromosomin
22(q11.2) mikrodeleetiosta eli perimamateriaalin puutoksesta kromosomin 22 pit-
k&ssa haarassa. (Koillinen 2015; Laine 2013, 4.)

CATCH-22-oireyhtymé on yhteisnimitys useille aikaisemmin erillisin& pidetyille oi-
reyhtymille, jotka ovat tiedon lisdaannyttya todettu kuvaavan samaa oireyhtymaa
(Rintahaka 2017). Oireyhtyma tunnetaan nimityksilla DiGeorgen oireyhtyma, Ve-
lokardiofasiaalinen oireyhtyma, Caylerin syndrooma, Shprintzenin oireyhtyma ja
22011.2-deleetio-oireyhtyma. Tunnetuin nimitys oireyhtymalle nykydan on
22011.2-deleetio-oireyhtym&, mutta puhekielessda yleisemmin kaytetdan
CATCH-22-oireyhtyméa nimitysta. (Koillinen 2015.) Kun kromosomipoikkeavuus
on opittu tunnistamaan, on sen todettu olevan maailman yleisin oireyhtyma, jossa
kromosomista puuttuu pala. Suomessa 22q11.2-oireyhtyma on Downin syndroo-
man jalkeen yleisin oireyhtyma, vaikka se on viela erittdin tuntematon. (Koillinen
2015; Simon, Burg-Malki, Gothelf 2007, 191; Kaupunkimedia Aamuset 2018.)

Oireyhtyma johtuu pienesta kromosomimateriaalin havidmasta eli mikrodelee-
tiosta toisessa kromosomissa 22, saman alueen vastinkromosomin 22 ollessa
taysin normaali. Mikrodeleetio on tutkittu olevan kromosomin 22 pitkan haaran g-

varren kohtaan 11,2, josta oireyhtyméan nimitys 22g11.2-deleetio on saanut ni-
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mensa. Talla kromosomialueella on tutkittu olevan useita alkion ja sikion kehi-
tystd maardavia geeneja. (Laine 2013, 4-5.) Kromosomipoikkeavuus voi ilmeta
heti lapsen syntyessa, myohemmin lapsen kasvaessa tai on mahdollista, etta oi-
reyhtyméa ei huomata koskaan. Moni oireyhtymaa sairastava on vailla diagnoo-
sia, vaikka oireyhtymén oireita on mahdollisesti hoidettu eri tahoilla. (Penttinen &
Hietala 2016, 80: Kaupunkimedia Aamuset 2018.)

4.1.1 Oireet ja |0ydokset

Oireyhtyma on hyvin monimuotoinen ja kirjava. Oireyhtymaan liittyvia erilaisia oi-
reita ja poikkeavuuksia on raportoitu olevan yli 800 (Kaupunkimedia Aamuset
2018). Oireiden laatu ja vaikeusaste vaihtelevat hyvin yksiléllisesti ja suurin osa
oireiden ja I6ydosten listasta on hyvin harvinaisia ja oireyhtymaa sairastavilla lap-
silla on niistd vain muutamia tai ne ilmenevat monen oireen yhdistelmina.
(Shprintzen 2013, 10; Simon, Burg-Malki, Gothelf 2007, 191.) Aaritapauksissa
lapsi voi menehtya pian syntymansa jalkeen, mutta toisaalta oireet ja I6ydokset
voivat olla niin huomaamattomia, etta ne jadvat tutkimatta ja lapsi elaa ilman diag-

noosia normaalia elamaa (Laine 2013, 4-5).

Taulukko 1. Oireyhtyméan tavallisimmat oireet ja I16ydokset (Koillinen 2015.)

Tavallisimmat oireet ja |6yddkset:

‘Cardiac = synnynnainen sydanvika
Abnormal facies = tunnusomaiset kasvonpiirteet
Thymus = kateenkorvan vajaakehitys tai puutos
Cleft = Suulakihalkio

Hypoparathyreosis = lisdkilpirauhasen vajaatoiminta
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Oireyhtyma kuvataan synnynnaisend epadmuodostumaoireyhtymana (Duodecim
2014). Oireyhtyman nimitys CATCH- tulee oireyhtymén tavallisimpien oireiden ja
l6yddsten mukaan (Taulukko 1). Tyypillisimpia l6ydoksia ovat cardiac eli synnyn-
nainen sydéanvika, joka voi olla oireeton sivuaani tai jopa leikkausta vaativa ra-
kennevika. Tavallisimpia sydanvikoja ovat Fallotin tetralogia ja aortan kaaren kat-
kos, kammiovaliseinamaaukko (VSD) ja yhteinen valtimorunko (truncus arte-
riosus). Synnynnainen sydanvika on todettu 75 % diagnosoiduista lapsista. (So-
mer, Ignatius, Vehmanen, Keinanen & Haapanen 1997; Koillinen 2015; Mcdo-
nald-Mcginn & Zackai 2012.)

Abnormal facies eli oireyhtymalle tunnusomaiset kasvonpiirteet, joita ovat lyhyet
ja ylospéain vinot luomiraot, leveé nenanvarsi, lyhyt filtrum, pieni leuka ja pienet,
pyoOredt ja ulkonevat korvanlehdet seké karkiaan kohden kapenevat sormet. Lap-
sen itkiessa voi nakya epasymmetrisyytta suun seudussa. (Koillinen 2015; Laine
2013, 6.) Oireyhtymalle tunnusomaisia rakennepoikkeavuuksia voi olla perhos-
ja puolinikamissa seka virtsateiden ja munuaisten rakenteissa. Thymus eli ka-
teenkorvan vajaakehitys tai puutos, joka voi ilmeta infektioyliherkkyytena eli vas-
tustuskyvyn hairidind. Pienella lapsella voi ilmeté toistuvia hengitysinfektioita ja
korvatulehduksia, mutta usein lapsen kasvaessa infektioylinerkkyys vahenee. Li-
saksi oireyhtymassa on riski autoimmuunitauteihin, kuten idiopaattiseen trom-
bosytopeniseen purppuraan ja nuoruuden idiopaattiseen niveltulehdukseen
(Kaupunkimedia Aamuset 2018; Mcdonald-Mcginn & Zackai 2012; Laine 2013,
6.)

Cleft eli halkio, yleensa suulaen luussa tai pehmeassa suulaessa. Lapsella voi
olla myds piilosuulakihalkio tai suulaen toiminnanhdirioé. Suulaen poikkeavuudet
voivat muuttaa puheaanen nasaaliseksi seka aiheuttaa syomis- ja nielemisvai-
keuksia. Syominen lapsella voi olla haastavaa, jonka vuoksi voidaan tarvita ne-
namahaletkua ravitsemuksen turvaamiseksi, tai syoOtettdessa lapsella voi tulla
maitoa nenasta. Hengityksen ja nielemisen rakenteissa voi olla hairi6ita, jonka
vuoksi lapsi voi nielld runsaasti ilmaa. (Mcdonald-Mcginn & Zackai 2012; Koilli-
nen 2015; Laine 2013, 6.) Hypoparathyreosis eli lisékilpirauhasen vajaatoiminta,

joka ilmenee usein hypokalsemiana. Veren matala kalsiumpitoisuus voi ilmeté
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vastasyntyneella lapsella vapinana tai sdpsahtelyiné. Hypokalsemia on usein ohi-
meneva, mutta voi ilmeta uudelleen esimerkiksi infektion aikana. (Somer, Igna-
tius, Vehmanen, Keindnen & Haapanen 1997; Koillinen 2015; Mcdonald-Mcginn
& Zackai 2012.)

Aikaisempien oireiden ja |0yddsten liséksi lapsella psykososiaalinen kehitys voi
edeta hitaasti ja kasvu voi jaada odotuskasvua hitaammaksi. Puheenkehitys voi
viivastya, koska puheen ja kielen vaikeudet ovat tavallisia. CATCH-lapsilla voi
esiintya tarkkaavuuden hairioita ja vaikeuksia sosiaalisissa suhteissa seka lap-
sella voi olla passiivisuutta, vetaytymista, tunne-elaméan epavakautta, ujoutta ja
vaikeutta sopeutua muutoksiin. Alyllinen kehitysvammaisuus on todettu noin 50
% diagnosoiduista CATCH-henkiloista. (Koillinen 2015; Mcdonald-Mcginn &
Zackai 2012; Koskentausta 2017.)

CATCH-lapsella on suurentunut riski sairastua neuropsykiatrisiin hairidiin. Naita
neuropsykiatrisia hairidita voi olla autisminkirjon hairiét, ADHD, ahdistuneisuus-
hairiét tai mielialahairiot. Koskentausta (2017) kirjoittaa, ettéa erddn tutkimuksen
mukaan psykiatrisia hairioita todettiin CATCH-lapsilla keskimé&érin 12,5 vuoden
idssa. Oireyhtyman kliininen kuva seka vaikeusaste vaihtelevat suuresti oireyh-
tyma diagnostisoitujen lasten valilla ja diagnosoitaessa lapsella voi olla muutamia
oireita, mutta lapsen kasvaessa niita voi ilmeta lisda. Oireyhtymaan liittyvia muita
oireita on lueteltu taulukossa 2. (Koskentausta 2017; Koillinen 2015; Mcdonald-
Mcginn & Zackai 2012.)
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Taulukko 2. Muita mahdollisia oireita (Koillinen 2015; Laine 2013, 6.)

Muita mahdollisia oireita:

e Kilpirauhasen vajaatoiminta
e Kuulon alenema

e Kdmpelyys

e Jalkaterien virheasennot
e Kampurajalka

e Kumara ryhti

e Skolioosi

e Jalkasaryt

e Heikompi lihaksisto

* Napa- ja nivustyrat

e Ummetus

e Kuumekouristukset

e Epileptiset kohtaukset

4.1.2 Hoito ja seuranta

Hoito ja seuranta ovat hyvin yksilollisia CATCH-22-lapsilla, koska oirekuvat ovat
hyvin yksilollisia ja vaihtelevia. Hoidon ja seurannan jarjestaminen riippuu lapsen
oireista ja lI6ydoksista. CATCH-22-lapset tarvitsevat elinikaistéa seurantaa, koska
oireita voi ilmeta lapsen kasvaessa lisdd. Seuranta jarjestetaan erikoislaakarien
toimesta tyypillisesti vuoden tai kahden vuoden vélein seka tarvittaessa oireiselle
lapselle. (Koillinen 2015; Somer, Ignatius, Vehmanen, Keindnen & Haapanen
1997.)

Lapsen synnynnaista sydanvikaa seuraa lastenkardiologi ja suu- tai kitalakihal-
kion hoitaa kirurgi. Puheenkehityksen viiveita, oppimisvaikeuksia ja alyllista kehi-
tysté seuraa lastenneurologi, lastenlaakari tai koululaakari, joka ohjelmoi tarvitta-
vat tukitoimet, kuten puheterapian tai toimintaterapian. Hypokalsemiaan liittyen
lapsen kalsiumarvoja seurataan saannoéllisin valiajoin seka tarvittaessa oireiden

perusteella. Kilpirauhasarvoja suositellaan tarkistettavaksi vuosittain. Lapsen
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kuuloa suositellaan seurattavaksi lapsen kouluikaan asti ja lisaksi tarvittaessa.
N&aon tarkastus suositellaan tehtavaksi kolmanteen ikavuoteen mennessa ja kou-
luiassa. Infektioladkarin arviota suositellaan tehtavéaksi jokaiselle CATCH-22-lap-
selle diagnosoitua oireyhtyméa seka tarvittaessa myohemmin uudelleen. Mahdol-
listen neuropsykiatristen oireiden seurantaa suositellaan CATCH-lapsille. Hoito,
tuet ja palvelut jarjestetddn yksil6llisesti oireiden tarpeiden mukaisesti. (Koillinen
2015; Munck 2017.)

Usein CATCH-lapsella on monia hoitavia tahoja, jolloin perheet saattavat kokea,
etta mikaan taho ei ota vastuuta hoidosta tai perehdy kokonaisvaltaisesti juuri
heidan lapsen tilanteeseen. Perheelle merkityksellista on saada tietaa, miten oi-
reiden hoidossa ja seurannassa edetédén ja kuka on milloinkin vastuussa hoito-
paatoksista ja kehen he voivat ottaa tarvittaessa yhteytta. (Sosiaali- ja terveysmi-
nisteri6 2004, 216-217.)

4.1.3 Periytyminen

Usein oireyhtyman syntyyn vaikuttanut mikrodeleetio on vain lapsessa itsessaan,
eika se ole periytynyt kummaltakaan vanhemmalta (Laine 2013, 4). Sukusolujen
muodostuessa esiasteistaan kromosomit jakautuvat ja pariutuvat, mutta kromo-
somimateriaali ei aina jakaudu tytarsoluihin tasaisesti vaan pieni maara kromo-
somimateriaalia jaa puuttumaan jostakin sukusolusta. Kromosomi 22 on tutki-
musten mukaan rakenteeltaan jakautumishairidille altis. Mikrodeleetion syntymi-
seen ei siis tiedeta vaikuttavan mikaan altistava tekija, kuten ymparistotekijat,
ladkkeet tai raskauden aikaiset tekijat. Periytymisen mahdollisuus on, jos van-

hemmalla on myds oireyhtyma. (Koillinen 2015.)

Kliinisen kuvan perusteella diagnoosia epaéiltdessa tutkitaan kromosomin
22q911.2-mikrodeleetio. Mikrodeleetio on niin pieni, etté tavallisessa rutiinikromo-
somitutkimuksessa sita on vaikea havaita. Epailtaessa 22q11.2-deleetio-oireyh-
tymaa tehdaan tarkempi kromosomitutkimus FISH- menetelmalla. FISH (fluore-

senssi-in-situ-hybridisaatio) - kromosomitutkimuksessa mikrodeleetiot pystytaan
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tutkimaan kayttaen jakautuvia soluja, kuten tavallisessa kromosomitutkimukses-
sakin. FISH- tutkimuksessa kéaytetaan tutkittavalle DNA-alueille hybridisoituvia
DNA- koettimia, joihin liitetty fluoresoiva variaine. (Koillinen 2015; Penttinen &
Hietala 2016.)

Kun lapsella todetaan CATCH-22-oireyhtyma4, yleensa vanhemmille tehd&én kro-
mosomitutkimus (FISH) etiologian ymmartamiseksi. Vanhemmille tehdyn tutki-
muksen myodta on mahdollista selvittaan heidan kromosomipoikkeavuuden kan-
tajuus. Terveen vanhemman tasapainoisen kromosomitranslokaation seurauk-
sena voi kuitenkin mikrodeleetio syntyd, vanhemmalta ei tarvitse puuttua kromo-
somiainesta, mutta kromosomiainesta on siirtynyt kromosomista toiseen. Kun
vanhemmilla ei ole todettua kromosomipoikkeavuutta, perheen seuraavien lasten
mahdollisuus saada oireyhtyma on hyvin pieni. Periytymisen todennakoéisyys on
5-10 %. Talléin vanhemmalla on jokaisessa raskaudessa yhta suuri todennékoi-
syys antaa lapselle sukusolu, jossa on normaali kromosomi 22 kuin sellainen,

jossa on mikrodeleetio kromosomissa 22. (Koillinen 2015; Laine 2013, 5.)

4.2 CATCH-22-oireyhtyman vaikutus perheeseen

Lapsen saaman diagnoosin myota perheesséa koetaan tilanne, jonka seurauk-
sena arkielaman rakenteet ja niité tukeva tieto hajoavat, ja koko perheen toiminta
joudutaan arvioimaan uudelleen. Talléin vanhempien tavassa hahmottaa todelli-
suutta on tapahduttava merkittava ja nopeakin muutos (Davis 2006, 23). Heidan
on harkittava uudelleen tulevaisuuden suunnitelmansa ja odotuksensa seké ai-
kaisemmin itsestddn selvina pidetyt olettamukset. Lapsen sairastumisella on vai-
kutusta vanhempien valiseen suhteeseen, sisarusten asemaan, perheen vali-
seen vuorovaikutukseen seka jokaiseen arkipaivan toimintoihin seka tyontekoon,
harrastuksiin ja talouteen. (Vilen ym. 2011, 343; Taanila 2009, 92; Kaanta 2012,
43.) Lapsen sairastelu ja mahdolliset toistuvat hoidot muuttavat seké lapsen etta
koko perheen sosiaalista ja emotionaalista tilannetta (Astedt-Kurki ym. 2008, 40—
44).
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Mieliin nousee monenlaisia kysymyksia, ja ajatuksissa on, miten elama jatkuu
ensitiedon hetkesta eteenpain. Ongelmat eivat rajoitu ainoastaan uusien tietojen
ja taitojen oppimiseen, vaan perhe joutuu monenlaisten tunteiden pyoéritykseen.
Perhe on uudessa tilanteessa, jolloin perheen tulee ottaa kayttbonsa kaikki re-
surssinsa selviytydkseen lapsen oireyhtymén, ja mahdollisten uusien oireiden ja
hoitojen kanssa. (Vilen ym. 2011, 343; Taanila 2009, 92; Kaanta 2012, 43.)

Perheenjasenten kokemus, oman lapsen tai sisaruksen saamasta diagnoosista
perheenjasenten kesken on erilainen ja riippuu heidan erilaisista elamankoke-
muksistaan, kuten sen hetkisesta elamantilanteesta, perhe- ja ystavyyssuhteis-
taan seké jokaisen henkilon kehitysvaiheesta ja persoonallisuudesta. Perheella
on paljon kasiteltavaad. Lapsen ja sisaruksen sairastuminen koettelee koko per-
heen voimavaroja. Sairauteen tai oireyhtymaan liittyvat sanat, sanastot ja termit
kuulostavat oudoilta ja jopa pelottavilta. Diagnoosin kuulemisen myéta alkaa lap-
sen elimiston ja toiminnan jatkuva tarkkailu, opettelu ja tunteminen eri tilanteissa,
joka vie aikaa ja voimia kaikilta. Pelko siita, etta lapsi ei osaa ilmaista tuntemuk-
siaan tai vanhempana ja sisaruksena pelkaat, ettéa et huomaa kaikkea mita sinun
pitaisi, voivat aiheuttaa perheesséa epavarmuuden ja avuttomuuden tunteita. (Vi-
len ym. 2011, 343.)

Perheessa voidaan kokea voimakkaasti epareiluuden tunnetta, pelkoa ja surua.
Tarkeda selviytymisen kannalta on hyvaksya tunteet, mita tilanne perheessa ai-
heuttaa. On tarkead, etta ei kiella tapahtunutta, vaan pystyy kasittelemaan ahdis-
tuksen. Ahdistus, suru ja muut Kriisin aiheuttamat tunnetilat voivat nayttaytya it-
kuna, yksindisyyteen sulkeutuneisuutena ja esimerkiksi aggressioina, jopa kat-
keruutena. Vanhemmat saattavat kyseenalaistaa omaa toimintaa ja etsivat lap-
sen sairastumiselle syytd. Normaali tuntemuksia vanhemmilla on kyseenalaistaa
miksi meidan lapsella on oireyhtyma tai miksi meidan elaméaa koetellaan. (Kaanta
2012, 40.)

Vanhemmat kayvat omanlaisen tunteiden vuoristoradan lapsen sairastumisen

myo6ta. Tunteet kohdistuvat usein heihin itseensa seké puolisoon ja sairastunee-
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seen lapseen. Vanhemmat kokevat stressia ja jopa syyllisyytta lapsensa sairas-
tumisesta seka roolistaan sairaan lapsen vanhempina. Lapsen sairastumisen
myo6ta koettu tilanne heijastuu vanhempien vanhemmuuden kokemukseen ja tun-
teisiin. Vanhempia huolestuttaa se, miten sairaus vaikuttaa lapsen normaaliin
kasvuun ja kehitykseen (Lonngvist 2014). Lapsen sairastuminen voi herattaa
my6s vanhemmissa riittamattomyyden tunteen. Tallainen stressi ja jopa ahdis-
tustila vaikuttaa siihen, miten vanhemmat kykenevat tukemaan sairasta lasta ja
hénen sisaruksiaan. (Astedt-Kurki ym. 2008, 44.)
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5 OPINNAYTETYON TOTEUTUS

5.1 Toiminnallinen opinnaytetyd

Opinnaytetyoni toteutustavaksi olen valinnut toiminnallisen opinnaytetyon. Tar-
koituksena on toteuttaa opas, joka tukee perheen sopeutumista lapsen saamaan
diagnoosiin oireyhtymasta. Opas tuo luotettavan néyttdon perustuvan tiedon oi-
reyhtymasta, kuvaa perheen sopeutumista lapsensa saamaan diagnoosiin seka
avaa perheelle saatavia tukimuotoja. Tarkoituksena on, etta perhe voi jakaa op-
paan muodossa tietoa heidan tilanteestaan tukiverkostolle, jolloin apua, tukea ja
ymmarrysta on helpompi saada.

Toiminnallinen opinnaytetyd on vaihtoehto tutkimukselliselle opinnéytetydlle
Vilkka & Airaksinen 2003, 9). Toiminnallisen opinnaytetydn tavoitteena on ohjeis-
taa, opastaa tai selkeyttdad kaytannon toimintaa. Toteutusmuoto on kaytannolli-
nen, soveltava ja kehittava ja se ei sisalla tutkimuskysymyksia eika -ongelmaa,
vaan toiminnallisesta opinnaytetyosta valmistuu aina konkreettinen tuotos. Tuo-
tos voi olla jokin terveytta edistava aineisto, kuten opas, portfolio, kansio tai kirja
esimerkiksi perehdyttamisoppaana tai hoito-ohjeena. Kuitenkaan konkreettinen
tuotos ei riitd opinnaytetyoksi, vaan tuotoksen liséksi kirjoitetaan opinnaytetyora-
portti. Kokonaisuudessa yhdistyvat ammatillinen teoriatieto seké kaytannon am-
matillisuus. Toiminnallinen opinnaytety6 perustuu tutkittuun tietoon ja osoittaa te-
kijan tietotaito tasoa. (Vilkka & Airaksinen 2003, 30, 41-42; Roivas & Karjalainen
2013, 80.)

Terveytta edistavalla aineistolla voidaan tukea ja yllapitaéa yksildiden omavoi-
maistumista ja terveytta. Terveysaineiston tarkoituksena voi olla paivittdiseen
elamaan liittyvien tietojen ja taitojen valittdminen, jolloin terveysaineiston tarkoi-
tuksena korostuu jonkin asian esille tuominen ja terveyden yllapitamiseen vaikut-

tavien asioiden korostaminen. (Rouvinen-Wilenius 2007, 5-6.)
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Toiminnallisen opinnaytetyon raportti kertoo lukijalle; mista, miten ja miksi opin-
naytetyo on tehty ja minkalainen tyoprosessi tehdyssé oppaassa on ollut. Kirjoi-
tettaessa toiminnallista opinnaytetyota tulee muistaa raportin ja tuotoksen kaksi-
jakoisuus. Raportti on kirjallinen esitys ty6prosessista, jonka tuloksena on synty-
nyt opinnaytetyon tarkoituksen mukainen tuotos (Salonen 2013, 25). Raportista
selvidd, miten itse Kirjoittaja arvioi omaa tuotosta, oppimista ja koko prosessia.
Se on parhaimmillaan yhtenainen ja johdonmukainen esitys, joka saa aiheesta
kiinnostuneiden mielenkiinnon heradméan ja sen myotd innostumaan opinnayte-
tyosta. Opinnaytetyd on oman ammatillisen osaamisen ja kasvun valine. (Vilkka
& Airaksinen 2003, 65.)

Tuotoksena syntyva opas tulee palvella kohderyhméa, joten sen teksti on eri-
laista kuin tutkimusviestinnan keinoin kirjoitetussa raportissa. Oppaan sisaltd
suunnitellaan ja kirjoitetaan kohderyhmaa palvelevaksi ja teksti mukautetaan
tekstin sanomaa, tavoitetta, vastaanottajaa, viestintatilannetta ja tekstilajia palve-
leviksi. (Vilkka & Airaksinen 2003, 51, 61, 65.)

Valitsin toiminnallisen toteutustavan opinnaytetyolle, koska oppaan muodossa
pystyn konkreettisesti vahvistaa tietoisuutta aiheesta ja jakamalla opasta tieto le-
vittyy muita toteutustapoja paremmin. Opas sailyy, joten sen siséltoon on helppo
palata aina uudelleen. Toiminnallinen opinnaytety® toteutustapana vastaa par-
haiten tavoitettani. Toteutustavan valintaan vaikutti lisaksi se, etta tuotosta suun-
nitellessa ja toteutettaessa saa olla luova, voi itse suunnitella ja tehd& minkalai-
sen oppaan haluaa. Oppaan sisaltd perustuu luotettavista lahteista haettuun ai-
hetta kasittelevaan tietoon ja opasta on mahdollisuus paivittda jatkossa ajanta-

saisen tiedon mukaisesti.



30

5.2 Oppaan valmistamisprosessi

Opinnaytetyon etenemisen ja tuotoksen syntymisen pohjalla on Salosen (2013,
15) lineaarinen malli, jota peilaan Lapin ammattikorkeakoulun opinnaytetydpro-
sessin vaihemalliin. Lineaarisessa mallissa (Kuvio 2) tyoskentelyvaiheet seuraa-
vat ajallisesti toisiaan eli etenevat perattaisina vaiheina. Kuvaan lineaarisen mal-
lin mukaiset vaiheet opinnaytety6prosessin alkuvaiheesta alkaen. Toteutuspro-
sessi kuvaa tyoskentelyn vaiheet, mutta myos samalla oma toiminta tulee naky-

vaksi, ymmarrettavaksi ja arvioitavaksi.

Tavotteiden
madrittely ja
aiheen valinta

Paattaminen ja
arviointi

Kuvio 2. Lineaarinen malli (Salonen 2013, 15.)

5.2.1 Aiheen valinta ja tavoitteiden maarittely

OpinnaytetyOprosessin aloitusvaihe sisaltaa aiheen valinnan ja tavoitteiden maa-
rittelyn. Sairaanhoitajaopintojen opinnaytetyon tarkoituksena on soveltaa oppi-
maansa tietotaitoa ja osallistua jonkin toteutustavan mukaisesti hoitotyon kehit-
tamiseen. Tyon onnistumisen kannalta on téarkeaa, ettéa opinnaytetyd aihe motivoi
omakohtaisesti kirjoittajaa. Aihevalinnan my6ta on mahdollisuus syventéaa tietoja
ja taitoja jostakin itseé alalla kiinnostavasta aiheesta. Aihevalinnan hyvaksyy oh-
jaava opettaja. (Vilkka & Airaksinen 2003, 16.)

Toiminnallisessa opinnaytetydssé on suositeltavaa, ettd opiskelija I10ytéa opin-
naytetyolle toimeksiantajan. Tydelamayhteyden kanssa toimiessa opiskelija voi
nayttaa laajemmin osaamistaan ja herattaa tydelaman kiinnostusta itseensa seka
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tyoelamayhteyden myota opinnaytetybaihe lisda opiskelijan vastuuntuntoa opin-
naytetyosta ja opettaa projektinhallintaa. (Vilkka & Airaksinen 2003, 17.)

Aihevalinnan merkityksen voi mielestani yhdistaa Salosen (2013) lineaarisen
mallin ensimmaiseen vaiheeseen, tavoitteiden maarittelyyn. Tavoitteiden méaarit-
telyssé ja aiheen merkityksellisyyden arvioinnissa tulee miettid, miten opinnayte-
tyon aiheesta voidaan hyotya parhaiten. (Hirsjarvi, Remes & Sajavaara 2010,
78.) Aihevalinta perustuu usein siihen, mita opinnaytety6lla halutaan tuoda esille.
Anttilan (2007) mukaan kehittdmistyon yhtena tavoitteena voi olla se, etté tuotok-
sella tahdotaan vastata tarpeeseen tai tuotoksella voidaan hakea ratkaisua jo-
honkin ongelmaan. Opinnaytetydlle méaaritellyt tavoitteet nakyvat lopputuotok-
sesta. Lopputuotoksesta voi tunnistaa tavoitellut pddmaarat, kuten vastaako
opas kohderyhmad, vastaako sisaltd tavoitetta ja onko opas helposti ymmarret-
tava. (Vilkka & Airaksinen 2003, 53.)

Minun opinnaytetyoprosessi alkoi, kun kummipojalleni todettin CATCH-22-0i-
reyhtyma. En ollut koskaan kuullut oireyhtymasta eika ollut lapsen perhekaan,
ennen kuin vanhemmat saivat epaselvan puhelun tutkimustuloksista, joiden pe-
rusteella lapsen oireille saatiin selitys. Epaselvan ensitiedon hetken ja epétietoi-
suuden vuoksi perheessa koettiin jonkinasteinen kriisitilanne. Lapsen vanhem-
mat tarvitsivat tietoa oireyhtymasta sopeutuakseen uuteen tilanteeseen, mutta
oireyhtyméan harvinaisuuden vuoksi siitd ei tiedetty lasta hoitavalla lastenosas-

tolla, neuvolassa eiké paivakodissa.

OpinnaytetyOprosessi lahti omasta kiinnostuksesta aiheeseen, jonka myota ta-
voitteiden maarittely oli helppoa. Tavoitteiden maarittely tuntui heti alkuun sel-
valta, halusin lisata tietoisuutta aiheesta ja nain edistéaa oireyhtymaa sairastavien
lasten ja heidan perheiden terveytta ja hyvinvointia. Opinnaytetyénd oppaan Kkir-
joittaminen tuntui oikealta vaihtoehdolta ja se tuki tavoitetta lisata tietoisuutta ai-
heesta.



32

5.2.2 Suunnitelmavaihe

Lineaarisen mallin seuraava vaihe vastaa Lapin ammattikorkeakoulun suunnitel-
mavaihetta. Suunnitelmavaiheessa tehdaan kirjallinen opinnaytetyésuunnitelma,
jonka voi tehda valitsemallaan opinnaytetyon toteutustavalla. Kirjallinen suunni-
telma avaa mitk& ovat opinnaytetyon tarkoitus ja tavoitteet, mita tuotoksella halu-
taan viestia, miksi ty6 tehdaan ja kenelle tuotos on suunnattu sekd mietitaan,
kuka on toimeksiantaja ja miten tarvittava teoriapohja hankitaan. Suunnitelmassa
osoitetaan, etta opiskelija kykenee johdonmukaiseen tydskentelyyn idean ja ta-
voitteiden mukaisesti. Yksi tdrke& osa suunnitelmavaihetta on paneutua aiheva-
linnan tietoperustaan, onko se riittdva ja vastaako tietoperustan laajuus opinnay-
tetyon tarkoitusta ja tavoitteita, jonka myo6td on mahdollista vield tarkentaa ra-
jausta ja edeta lopulliseen aineiston keruuseen. Tarkeaa suunnitelmavaiheessa
opiskelijan on jasentaa itselle mita olet tekemassa ja arvioida kykeneekd siihen.
(LAPINAMK 2018; Salonen 2013, 17; Vilkka & Airaksinen 2003, 26-27.)

Kirjallista suunnitelmaa tehdessa opinnaytetydn tarkoitus ja tavoitteet muotoutui-
vat aihevalinnan myoéta helposti. Tarkoituksena oli tuottaa opas tietopakettina oi-
reyhtyméasta lasta hoitavalle henkilokunnalle ja tavoitteena vahvistaa tietoisuutta
aiheesta, ja tukea nain CATCH-22-diagnoosin saaneiden lasten perheita. Ajatuk-
sena oli avata oireyhtym&&; miten se ilmenee ja miten se vaikuttaa lapsen kas-
vuun ja kehitykseen seka minkalaista hoitoa, tukea ja apua lapsi ja perhe mah-
dollisesti tarvitsevat. Opinnadytetyd aihevalinta tuki omaa kiinnostumistani. Toi-
meksiantajan saaminen aihevalinnalleni koitui kuitenkin opinnaytetyoni alkupe-
raisen suunnitelman kohtaloksi. Kyselin toimeksiantajaa useasta paikasta, mutta
aihevalinnan harvinaisuuden vuoksi en saanut toimeksiantajia kiinnostumaan ai-
heesta. Lopulta useita kuukausia kaytettyani toimeksiantajan hakemiseen, Lapin

ammattikorkeakoulu alkoi toimeksiantajaksi opinnaytetydlleni.

Alkuperéinen suunnitelma muuttui, koska en saanut opinnaytetydlle toimeksian-
tajaa sieltd mista tarkoituksena oli saada. Aihe tuntui edelleen tarkeélta, joten en

antanut periksi ja muokkasin suunnitelmaa siten, etta kirjoittaminen aiheesta olisi



33

edelleen mahdollista. Yhdessa ohjaavan opettajan kanssa totesimme oireyhty-
man harvinaisuuden ja opinnaytetydn hoitotydn nakokulman liséamiseksi vaihtaa
paakasitteeksi perheen sopeutuminen lapsen oireyhtyméan muuttamaan elaman-
tilanteeseen. CATCH-22-oireyhtymasta ei ole juurikaan tutkimustietoa suomeksi,

suurin osa lahdemateriaalista on englanninkielisia.

Opinnaytetyon alkuperainen suunnitelma tehda opas pysyi, mutta paakasitteen
my6ta opas kohdentui perheen tukiverkostoille, perheen sopeutumisen tuke-
miseksi. Perheen sopeutumisen tukemisen nakdkulman lisdamisen jalkeen op-
paan sisalto alkoi l&hteiden etsimisen ja lukemisen jalkeen muotoutua. Opinnay-
tetyon suunnitelmavaihe hyvaksyttiin, jonka jalkeen opinnaytetyon toteutusvaihe

alkoi.

5.2.3 Toteutusvaihe

Oppaan toteuttamisen yksi tarkein tavoite on luoda viestinnéllisin ja visuaalisin
keinoin kokonaisilme, josta on tunnistettavissa tavoitellut paamaarat. Tekstin tu-
lee palvella kohderyhmaa ja ilmiasun mukailtava tekstin sisalt6a, tavoitetta ja
viestintatilannetta palvelevaksi. Tuote tulisi olla yksildllinen ja persoonallinen,
erottuakseen edukseen muista vastaavanlaisista tuotteista. Sisaltbd pohditta-
essa tulee arvioida, mista ja miten tiedot oppaaseen hankitaan. Kirjoittaja on vas-
tuussa kirjoittamastaan, joten tietoperustan tulee olla ajankohtaista ja nayttéon
perustuvaa. (Vilkka & Airaksinen 2003, 51-53.)

Kirjallista osuutta tehdessa kirjoittaja luonnostelee ja kokeilee erilaisia versioita,
kunnes Kkirjoittamansa teksti muotoutuu yhtenaiseksi valmiiksi tekstiksi. Harvoin
teksti kirjoitetaan siina jarjestyksessa, minkalainen se on valmiissa tyossa. Teks-
tiversioiden luettaminen ulkopuolisilla ihmisilla on tarkeaa, silla omiin nakékulmiin
urautuu nopeasti ja muilta saama palaute avaa uudenlaisia ndkdkulmia ja ela-

voittaa tekstid. (Hirsjarvi, Remes & Sajavaara 2010, 32.)
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Opinnaytetyon toteutusvaiheen kirjoittaminen alkoi tietoperustan tutkimisella, tie-
don jasentelylld ja rajauksien tekemisella. Toteuttamisvaiheessa teoriatietoon pe-
rehdyttyani selkiytyi mita aihealueita (Kuvio 3.) haluan oppaassani kasitella. Op-
paan (LIITE 2) toteutus on ollut ideoiden syntymistd, niiden luonnostelua ja op-
paan sisallon jasentelya uudelleen. Oppaan kasitteistd on pysynyt samana koko
oppaan toteutusvaiheen ajan, mutta otsikointi on tuottanut haasteita ja se, miten
opas saadaan parhaiten perheen tukiverkostoa palvelevaksi. Tekstiosuuksien

muotoilu uudelleen — yhtenaiseksi tekstiksi valmistuminen on ollut vaihteleva pro-

Kannustava,
rehellinen ja
valittava tieto

Vanhemmuu-
den
tukeminen

Tukiverkosto

Sessi.

Kuvio 3. Oppaan siséltd
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5.2.4 Viimeistely- ja arviointivaihe

Tuotteen toteutusvaiheen jalkeen alkaa arviointivaihe, johon sisallytan viimeiste-
lyvaiheen. Viimeistelyvaiheessa opinnaytetydn raportti ja tuotos luetaan lapi ja
arvioidaan kohta kohdalta, vastaako se opinnaytetydn tarkoitusta ja tavoitteita.
Viimeistelyn ja arvioinnin kohteina ovat tyon idea, toteutustapa ja prosessin
raportointi sekd opinnaytetydn kieliasu. Lukijan tulisi saada opinnaytety6ta lu-
kiessa ymmarrys siitd, mita opinnaytetyossa lahdettiin tekemaan ja millaiset ta-
voitteet opinnaytetydlle asetettiin. Tavoitteiden saavuttaminen on opinnaytetyon
arviointia. Opinnaytetyoprosessissa vastaan tulee tilanteita, joita ei voi toteuttaa,
niin kuin suunnitteli. Arviointitilanteessa on hyva pohtia mita tavoitteita jai saavut-
tamatta ja miksi nain kavi seka mitd tavoitteita muokattiin prosessin aikana.
(Vilkka & Airaksinen 2003, 154-159.)

Toiminnallisen opinnaytety6n tarkoituksen mukaisesti olen suunnitellut ja tuotta-
nut oppaan. Oppaan (LIITE 2) sisaltd vastaa opinnaytetydraporttia, mutta sisaltd
on kohdennettu niin, etté se on helppolukuista kenelle tahansa aiheesta kiinnos-
tuneelle. Oppaan tavoitteena on tukea perhettd heidan sopeutumisprosessis-
saan, ja oppaan sisaltd vastaa mielestani tavoitetta. Lisaksi tavoitteenani on li-
sata tietoisuutta CATCH-oireyhtymastd, ja siksi se on iso osa opasta. Opinnay-
tetyon kieliasu vastaa Lapin ammattikorkeakoulun opinnéytetydn mallin ohjeita.
Oppaan sisaltd on yritetty pitdda mahdollisimman selkeana ja yksinkertaisena
seka tekstit mahdollisimman lyhyin&, jotta lukija jaksaa lukea oppaan kokonaan.
Alkuperéisen suunnitelman mukaan ajatuksena oli kysella ideoita CATCH-per-
heiltd oppaan siséltoon, mutta ajallisesti siihen ei ollut mahdollisuutta. Siksi op-
paan sisaltd on kirjoitettu ja mukailtu raportin pohjalta seka samaistumalla siihen,

mitd& itse voisi haluta kuulla tai lukea, kun olisi perheen kokemassa tilanteessa.



36

6 POHDINTA

6.1 Oppaan eettisyys ja luotettavuus

Oppaan sisaltoa kirjoitettaessa yhtena tarkeimpané asiana on pohtia sisallén eet-
tisyytta ja luotettavuutta. Kun aihevalinta koskee lapsia, tulee erityisen tarkasti
rajata mita opinnaytetydssa voi kasitella. Vaikka opinnaytetyo ei ole kirjoitettu lap-
sille, on sen siséllén vastattava lasten oikeuksia. Taman tyon sisalto tukee lapsen

oikeuksia ja niiden toteutumista.

Opinnaytetyon aihe on rajattu kasittelemaan alle kouluikaisia lapsia. Lapsuus on
erityinen elaménvaihe, jolla on ratkaiseva merkitys yksilon koko elamaa ajatellen.
Lapsi tuntee hyvan olon tai tietd&a mista hyva olo tulee, mutta koska lapsen kehitys
on kesken, han ei ymmarra valintojen vaikutusta omaan terveyteen seka mah-
dollisuudesta tehda paatoksia tai ottaa vastuuta omasta terveydestd, jolloin nAma
ovat vanhempien vastuulla. Lasten hoitotyon periaatteen mukaisesti hoitotyo teh-
daan yhdessa lapsen perheen kanssa tai lapsesta vastuussa olevien aikuisten
kanssa. (Leino-Kilpi & Valimaki 2014, 218-219.)

Opinnaytetyoni kasittelee sita, mita lapsen saaman diagnoosin myoéta perheessa
koetaan. Lapsen erityisyys tuo perheelle uudenlaisia haasteita rakentaa arkea ja
sen tuomaa eldméaa. Lapsen oikeudet toteutuvat aikuisten toimesta. Aikuisten on
huolehdittava lapsen parhaasta, vahvistaa mahdollisuutta kokea mydnteisia tun-
teita arjessa ja tarjota hanelle jatkuvaa tukea kasvaa omana yksilollisena itse-
naan myos vaikeuksien ja surun aarella. (Unicef, YK:n yleissopimus lapsen oi-
keuksista, viitattu 16.10.2018.)

YK:n lasten oikeuksien sopimuksessa (1989) todetaan, etta vanhemmilla on vas-
tuu lapsen kasvatuksesta ja kehityksestéa lapsen edun mukaisesti. Kaikessa lap-
sen asioita suunnitellessa ja paatbksen teossa on aina huomioitava lapsen etu.
Jokaisella lapsella on yhdenvertaiset oikeudet, riippumatta minkalaisia hoito- tai
tukipalveluita lapsi tarvitsee oikeuksien toteutumiseksi. Lapsella on oikeus il-

maista mielipiteensa itsedan koskevissa asioissa ja ne on huomioitava lapsen ian
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ja hanen kehitystasonsa mukaisesti. Lapsella on oikeus saada tietoa hanta kos-
kevista asioista. (Unicef, YK:n yleissopimus lapsen oikeuksista, viitattu
16.10.2018.)

Opinnaytetyossa rajaus on huomioitu oireyhtyman kuvauksessa, kaikkea sité
mita CATCH-oireyhtyma voi tuoda my6hemmassa elamanvaiheessa ei ole kasi-
telty tdssa opinnaytetydssa. Lisaksi oppaan sisaltd on kirjoitettu huomioiden ika
rajaus. Lapsen edun ja oikeuksien huomioimista on vanhempien hyvinvoinnista
huolehtiminen. Vanhempien tukemista on kasitelty omassa osiossa, koska lap-
sen kasvatus on vanhempien vastuulla. Lasten oikeuksien sopimus korostaa,
etta aikuisten on vahvistettava lapsen myonteisia tunteita ja tarjota hanelle jatku-
vaa tukea kasvaa omana yksil6llisena itsenaan riippumatta elamantilanteesta.
Opinnaytetydssa on kasitelty erikseen oireyhtyman merkitysta lapseen ja op-
paassa on annettu vinkkeja lapsen hyvan olon ja itsetunnon tukemiseen seké
korostettu sita, etta erityislasta tulee kohdella yhdenvertaisesti, huomioiden ha-
nen yksil6lliset vahvuudet. (Unicef, YK:n yleissopimus lapsen oikeuksista, viitattu
13.11.2018.)

Opinnaytety6ta kirjoitettaessa ja lahteita etsiessa sisalloén luotettavuutta arvioi-
daan koko ajan. Sisallon laajuuden ja todenmukaisuuden varmisti useiden luotet-
tavien lahteiden kayttdminen seké niiden vertaileminen toisiinsa. Lahteita arvioi-
taessa tarkeimpéana asiana oli 16ytaa mahdollisimman ajankohtaista seka nayt-
toon perustuvaa lahdemateriaalia. Opinnaytetyon teoriapohjan luotettavuus vah-

vistetaan urgund-plagiointijarjestelmalla.

Oppaassa kaytetyt kuvat ovat valikoitu omasta kuvagalleriasta ja lasten tunnis-
tettavuuden turvaamiseksi kuvissa on kaytetty kasvojen sumennusta tai kuvat
ovat muokattu niin, ettd lapsia ei voi niistd tunnistaa. Lasten vanhemmilta on

saatu lupa kayttaa lasten kuvia oppaan kuvitukseksi.
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6.2 Oppaan merkitys hoitotytlle

Opinnaytetyon tarkoituksena oli tuottaa helposti ymmarrettava ja hyodyllinen
opas CATCH-22-oireyhtymasta, ja sen tuomasta muutoksesta perheen ela-
massa. Perheen voi olla vaikea avata sitd mita he kokevat muuttuneessa ela-
mantilanteessa tai osata kertoa mink&lainen oireyhtyma heidan lapselleen on to-
dettu. Kun perhe saa tukea ja ymmarrysta ymparilla olevilta ihmisilta, heidan on
helpompi keskittya sopeutumista vahvistaviin voimavaroihin. Opas on kohden-
nettu perheen tukiverkostolle. Tukiverkostoon voi kuulua perheen laheiset ihmi-
set, kuten isovanhemmat ja ystavat seka lasta hoitavat ammattihenkilot, kuten
paivakotihenkilokunta ja sairaalassa hoitava henkilokunta.

Opinnaytetydaiheella edistan CATCH-lapsien ja heidan perheiden tilannetta Suo-
messa. Lisaamalla tietoisuutta aiheesta osataan paremmin kohdentaa hoitotoi-
met, apu ja tuki lapselle ja h&nen perheelleen. Yhten& hoitotydn periaatteena on
terveyden edistaminen, ja ndin voidaan edistdda CATCH-lapsen ja h&nen per-

heensa terveytta.

Opas tulee hyddynnettavaksi Lapin ammattikorkeakoulun perheen hoitotyén
opintojaksoon, joten opas toimii myos opiskelijoiden opetuksessa. Opiskelijat
saavat tukiverkoston tavoin oppaasta tietoa oireyhtymasta, ja lisdd ymmarrysta
sen tuomasta muutoksesta perheessa. Perheen sopeutuminen lapsen saamaan
diagnoosiin on samanlainen kokemus, oli kyseessa oireyhtymd, sairaus tai
vamma. Oppaan sisaltda voi hyddyntaa siten muidenkin perheiden kohdalla. Op-
paan (LIITE 2) tavoitteena oli lisata tietoisuutta aiheesta ja perheen hoitoty6n
opintojakson kay vuosittain paljon opiskelijoita, joten tiedon jatkuvuus oireyhty-

masta voi sitéd kautta lisaantya.

6.3 Oma ammatillinen kasvu

Opinnaytetyoprosessi on kasvattanut minua ammatillisesti hoitajana kuin henki-
sesti ihmisena. Tyoskentely on vaatinut karsivallisyytta ja pakottanut hyvaksy-

maan tilanteiden tuomia haasteita ja muutoksia opinnaytetydlle. Opinnaytety6n



39

kirjoittaminen on vaatinut pitkgjanteisyytta. Aihevalintaa tehdessa ei voinut kuvi-
tellakaan, minkalainen prosessi opinnaytetyon kirjoittaminen olisi. Minulla oli sel-
ke visio suunnitellessa mita haluan tehda ja miksi. Asiat ei kuitenkaan menneet
niin kuin suunnittelin ja aihe on muotoutunut prosessin aikana useasti uudelleen

ja paatynyt lopulta perheen sopeutumisen tukemiseen.

Aihevalintaan vaikutti omakohtainen kokemus seké sen my6té syntynyt kiinnos-
tus aiheesta. Omakohtainen kokemus on ollut hyva asia, koska kirjoittaminen on
ollut mielekasta seka oireyhtyméasta tiedon jakaminen ja sita myotd CATCH-las-
ten tilanteen parantamiseen osallistuminen on tuntunut oikealta. Kuitenkin siina
on ollut my6és omat haasteet, kuten se, etté tyosta ei tule liian henkilokohtainen.
On ollut vaikea miettia, miten opinnaytetyon sisallén saan kirjoitettua niin, etta
omakohtaisuus ei tulisi opinnaytetydsta esille, kun tavoitteena on ollut edistaa

erityisesti Lapin alueen CATCH-lasten hyvinvointia.

Opinnaytetyon aihe on mielestani hyvin tarke&d, koska kuulemieni kokemusten
perusteella Rovaniemelld asuvat CATCH-lapset ja heidan perheet eivat ole saa-
neet tilanteessa, kun lapselle on todettu oireyhtymé, asianmukaista tietoa tai tu-
kea tilanteessa. Oireyhtyma on ollut perheelle tuntematon ja avun saaminen on
ollut vaikeaa tai pirstaleista, kun ei ole ollut selvilla kenen vastuulla lapsen hoito

on.

Tiedon etsiminen, aiheeseen perehtyminen ja lahteiden kokoaminen on opetta-
nut tarkastelemaan kaytettavid materiaaleja kriittisesti. Kokonaisuudessaan Kkir-
joittamisprosessi on ollut l&hteiden luotettavuuden ja kaytettavyyden arvioimista,
jonka myodta oma tietoperusta on vahvistunut. Lahteiden luotettavuus on ollut sel-
kedéd alusta alkaen, mutta on aiheuttanut omat haasteet kirjoitusprosessissa.
CATCH-oireyhtymasta ei ole suomenkielista tutkimusmateriaalia ja hyvin vahan
ajankohtaista tietoa, joten kaytettavina olevia lahteitd on ollut vahan ja lahteet
ovat suurimmaksi osaksi internet-lahteitd. Lahteiden luotettavuutta arvioitaessa
vertasin lahteita toisiinsa ja kun tieto oli samankaltaista, paadyin kayttamaan lah-

dettd opinnaytetydssani.
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Opinnaytetyon kirjoittamisen yksin olen kokenut raskaaksi. Tydskennellessa yk-
sin pitéaa tuntea omat rajat ja opittava kuuntelemaan itsedén. Erityisen kuormitta-
vaksi asiaksi olen kokenut sen, kun en ole voinut jakaa tuntemuksia, ajatuksia tai
kysya mielipidetta keneltakdan vastaavassa tilanteessa olevalta. Yksin tyosken-
tely on tuonut esille myds omia vahvuuksia. Olen yha uudelleen paneutunut ai-
heeseen, etsinyt tietoa ja samaistunut diagnoosin saaneen lapsen ja hanen per-

heensa tilanteeseen.

Sairaanhoitajana haluan tyoskennelld lasten kanssa, joten lasten ja lapsiperhei-
den asioista on ollut mielekasta kirjoittaa. Perehdyttyani oireyhtym&an uskon voi-
vani jatkossa edistdd omalla tietoisuudellani CATCH-lasten ja perheiden hyvin-
vointia. Osaan huomioida lapsen osana hanen perhettaan ja sairaanhoitajana
olen oppinut mita perhekeskeisyys on. Perhekeskeisyys on lapsen yksil6llisen

parhaan hoidon toteutumisen turvaksi erityisen tarkeé asia.

6.4 Jatkotytskentely ja jatkotutkimusaiheet

CATCH-22-oireyhtyméaé ei ole Suomessa tutkittu juuri ollenkaan, vaikka oireyh-
tyma& tunnetaan yhtena Suomen yleisimmista oireyhtymista. Oireyhtymada hoide-
taan oireiden mukaisesti erikoislaakarien toimesta, mutta Suomessa ei ole viela
oireyhtymaélle omaa osaamiskeskusta, joka ajaisi CATCH-oireyhtymén asioita,
ottaisi vastuun oireyhtymén asioista ja takaisi ympéari Suomea asuville CATCH-
henkildille tasavertaiset hoidolliset - ja muut palvelut. CATCH-lasten ja perheiden
sopeutumisen tukemiseksi olisi erityisen tarkeaa, etté perhe saisi varmuuden hoi-
toketjusta ja tietdisi, mista saisi ajankohtaisen avun ja tuen juuri sen hetkiseen

elamaan.

Oireyhtyman virallisilla kotisivuilla 22g11Finland ry- kirjoitetaan, etta potilasyhdis-
tys lahtee ajamaan asiaa valtakunnallisen osaamiskeskuksen puolesta, joka ot-
taisi vastuun oireyhtyman tietotaidosta, hoidosta, ja yhteistyéstda HUS:n harvi-

naissairauksien keskuksen kanssa. Potilasyhdistyksen sivuilla on kysely, jonka
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avulla on mahdollisuus vaikuttaa tulevaisuuden osaamiskeskuksen kehittami-
seen. Jatkoa ajatellen voisi kuvitella, ettd osaamiskeskuksen myota CATCH-hen-

kildiden tilanne vahvistuu.

Opinnaytetyossa olisi voinut lisaksi haastatella CATCH-lasten vanhempia ja
saada nakokulmia perheilta mita voisi kehittaa tai tutkia heidan tilanteen paran-
tamiseksi. Tulevaisuudessa tietoisuutta voisi lisata aiheesta kiinnostuneille, mutta
erityisesti ammattihenkilGille paikallisesti jarjestettavilla koulutuksilla, seminaa-

reilla tai tiedotustilaisuuksilla.
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OPINNAYTETYON TOIMEKSIANTOSOPIMUS

Tama sopimus soveltuu kéy I opinnaytetdiden yhteydessé,
joita ei tuteuteta ammattikorkeakoul ulkopuohsen rahoiti 1 hankkeessa.
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"Erityisen ihana lapsi”

Perheen sopeutuminen erityislapsen
elamaan

Opas perheen tueksi
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tilanteeseen alkaa

niista sanoista.”

(Krystyna Swirydczuk 1991)
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Sivu |2

Sinulle lukija

Opas on tuotettu Lapin ammattikorkeakoulun sairaanhoitajaopintojen
opinnéytetyona. Oppaan aiheena on perheen sopeutumisen tukeminen,
kun lapselle todetaan Catch-22-oireyhtyma. Opas avaa oireyhtymaa ja sita,
mitd perhe tilanteessa kokee sekd minkélaista tukea ja apua perhe
tilanteessa tarvitsee.

Catch-22-oireyhtymd on  todettu olevan Suomen yleisimpia
kromosomihairioita, mutta tietoisuus siita on todella vahaista. Tassa
oppaassa avataan oireyhtymdd, mistd se johtuu ja miten se ilmenee.
Oppaassa kédytetdan puhekielessi yleisemmin kaytettyd Catch-nimitysta.

Lapsen saaman diagnoosin myota perheessd koetaan elimaéntilanteen
yhtakkinen muutos, joka voidaan kokea kriisin tavoin. Kriisitilanne johtuu
killisestd muutoksesta, joka jollakin tavalla voi vaikuttaa sen hetkiseen
eldaman tasapainoon. Perhe tarvitsee tukea, apuaja ymmarrysta tilanteessa.
Opas antaa sinulle mahdollisuuden ymmartda perheen tilannetta ja avaa

tyokaluja, joiden avuin osaat tukea ja auttaa perhetta.

Tavoitteena on, ettd oppaan avulla tietoisuus oireyhtymasta lisdéntyy ja
Catch-22-lapsen  perheet saisivat asianmukaista tietoa ja tukea
tilanteeseensa. Nain Catch-lapsen ja hdnen perheensd hyvinvointi
lisaantyy.
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