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nakévammaisuutta aiheuttava tekija Suomessa. Yleisin perinndllisistd rappeumataudeista on
retinitis pigmentosa. Verkkokalvorappeumapotilaiden saamaa hoitoa ja kuntoutusta ei ole tutkittu
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rappeumasairauksien hoidon ja seurannan kehittdmisessa seka pohjana jatkotutkimukselle.
Jatkotutkimuksissa voitaisiin tarkastella syvallisemmin alueellisia ja klinikkakohtaisia eroja seka
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Inherited retinal dystrophies (IRDs) are progressive eye diseases causing visual impairment. So
far, there is no cure for these diseases, and they are the number one cause of visual impairment
among working age population in Finland. The most common of these diseases is retinitis
pigmentosa. There is no previous research on the care and rehabilitation received by IRD patients.
Knowledge has based on practices reported by hospital eye clinics, experiences of single patients
and general recommendations.

This thesis provides information about the care and treatment experienced by IRD patients at
hospital eye clinics in Finland. The results of the thesis are based on a survey which was conducted
in February and March 2018. The size of the survey is 169 answers. The topic for the thesis was
offered by Retina ry. The association offered expert advice and guidance, and a means to contact
the population. The results can be utilized in promoting patient interests and developing services
for IRD patients.

According to the survey, IRD patients visit hospital eye clinics to receive low vision devices, for
treatment of associated eye diseases and for routine monitorting visits. Most of the respondents
were usually pleased with the quality and amount of care and services they received. However,
there were also negative experiences. Some respondents reported lack of support at the time of
diagnosis. Routine monitoring visits were also wished for. The results show regional differences in
experiences of genetic testing and satisfaction in the services.

The results can be utilized in promoting patient interests and developing care and treatment
practices for IRDs. The survey also serves as a basis for further research. Suggestions for future
research include more in-depth analysis of regional and hospital differences. Future research could
also examine the role of private healthcare and third-party associations in the care and
rehabilitation of IRD patients.

Keywords: inherited retinal dystrophies, retinitis pigmentosa, eye diseases, optometry, patient
survey
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1 JOHDANTO

Silman verkkokalvon perinndlliset rappeumataudit sisaltavat useita oireiltaan erilaisia ja erilaisista
geenivirheistd johtuvia, silman verkkokalvoa surkastuttavia tauteja. Yhteistd verkkokalvon
rappeumasairauksille on, etta ne ovat etenevia, nakovammaisuutta aiheuttavia tauteja, joihin ei
viela ole olemassa hoitokeinoa. Tautikirjo on laaja, ja oireiden alkamisiassa, taudinkuvassa ja
etenemisnopeudessa on myds huomattavaa yksilollista vaihtelua. Perinnélliset verkkokalvon
rappeumataudit ovat yleisin tyoikaisten nadkdvammaisuutta aiheuttava tekija Suomessa. Potilaita
arvioidaan olevan Suomessa 5 000. Yleisin verkkokalvorappeumataudeista on retinitis pigmentosa
(RP), jota sairastaa maailmanlaajuisesti arviolta 1,5 miljoonaa ihmista. (Sankila 2007; Anttonen,
Laatikainen, Rudanko, Salonen-Kajander, Sankila & Uusitalo 2013, 6-7; Verbakel, van Huet, Boon,

den Hollander, Collin, Klaver, Hoyng, Roepman & Klevering 2018.)

Verkkokalvorappeumien hoito koostuu taudin etenemisen seuraamisesta, tarvittavien
apuvalineiden tarjoamisesta ja kuntoutus- ja tukitoimiin ohjaamisesta. Hoito on moniammatillista
tyota, jossa ovat osallisina silmalaakarit, optikot, kuntoutusohjaajat ja muut ammattilaiset. Jotta
potilaiden toimintakyky ja omatoimisuus séilyisivat mahdollisimman hyvana, tulee hoidon
jatkuvuuden toimia ja vastata kunkin potilaan henkilokohtaisia tarpeita sairauden eri vaiheissa.
Hoidon tulisi olla tasalaatuista eri alueilla, jotta kaikki potilaat saavat tukea etenevan sairauden
kanssa elamiseen asuinpaikkakunnasta rippumatta. Hoitomuotojen kehittdmisen kannalta on
myos tarkeaa, etta potilaille tarjotaan mahdollisuus geenitestaukseen tarkan diagnoosin
selvittamiseksi. (Anttonen ym. 2013, 17-18; Branham & Yashar 2013.)

Verkkokalvorappeumaa aiheuttavien sairauksien syntymekanismiin liittyva geenitutkimus on viime
vuosikymmenina ollut runsasta. Tutkimusten tavoitteena on kehittaa hoitoja naihin sairauksiin.
Lapimurto  tehtiin  vuonna 2006, jolloin julkistettin ensimmainen ihmiselle annettu
verkkokalvorappeuman geenihoito. Perinndllistd verkkokalvorappeumaa aiheuttavat geenivirheet
sijaitsevat jopa yli kahdessa sadassa eri geenissa, joten tautikirjo on hyvin laaja. Geenihoidot taytyy
raataléida kullekin tautityypille sopivaksi. (Sankila 2007; Duncan, Pierce, Laster, Daiger, Birch, Ash,
lannaccone, Flannery, Sahel, Zack, Zarbin & the Foundation Fighting Blindness Scientific Advisory
Board 2018.) Taudin aiheuttamaa geenivirhetta voidaan yrittdd tunnistaa geenitestin avulla.
Geenitestit ovat tarkeitd hoitojen kehittdmisen kannalta, silld vain geenitestien avulla voidaan

identifioida ne potilaat, jotka voisivat hydtya kehitteilld olevasta hoidosta. (Combs, Mc Allister,
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Payne, Lowndes, Devery, Webster, Downes, Moore, Ramsden, Black & Hall 2013; Duncan, Bern-

stein, Birch, Fishman, Heon, Jacobson, Pennesi, Pierce, Scholl, Stone, Trzupek & Weleber 2016.)

Verkkokalvorappeumatautien hoitoa ja potilaiden kuntoutusta ei ole tutkittu aikaisemmin, ja tieto
tarjotuista palveluista perustuu silmatautien klinikoiden ilmoittamiin kaytanteisiin, yksittaisten
potilaiden kertomuksiin ja yleisiin suosituksiin. Tama opinnaytetyd tuottaa tietoa potilaiden
hoitokokemuksista julkisen terveydenhuollon puolella, eli keskussairaaloiden ja yliopistollisten
sairaaloiden silmatautien Klinikoilla. Tavoitteena oli selvittad, millaisia kokemuksia hoidosta ja
palveluista potilailla on toisaalta taudin diagnoosivaiheessa ja toisaalta myéhemmin sairauden
edetessa. Opinnaytetydssa tarkastellaan hoidon toteutumista potilaiden nakokulmasta, alueellisen
tasavertaisuuden toteutumista seka selvitetdaan myos geenitestauksen yleisyytta. Opinnaytetyon
on tilannut Retina ry. Yhdistys on perustettu ajamaan perinndllisia verkkokalvorappeumia
sairastavien etuja, edistamaan naiden tautien tutkimusta seka@ toimimaan valtakunnallisena
yhdysverkostona. Yhdistys toimi opinnaytety6ta ohjaavana tahona ja tarjosi asiantuntija-apua seka
kanavan tutkimuksen perusjoukon tavoittamiseen ja aineiston kerd@miseen. Tuloksia tullaan

hyddyntdmaan yhdistyksen edunvalvontaty6ssa.



2 PERINNOLLISET VERKKOKALVON RAPPEUMATAUDIT

Perinndlliset verkkkokalvorappeumat ovat joukko sairauksia, joiden syntymekanismi ja oireet
saattavat vaihdella huomattavasti. Yhteista naille sairauksille on, etta niiden taustalla on geenivirhe,
joka ilmenee yhdessa tai useammassa verkkokalvon solutyypissa. Geenivirhe aiheuttaa hairioita
solujen toiminnassa, ja johtaa vahitellen etenevaan nadn heikkenemiseen. Verkkokalvossa on
useita toiminnaltaan erilaisia soluja, ja geenivirhe voi ilmeta missa tahansa naista soluista. Tasta
johtuen taudinkuvassa on paljon variaatiota. Lisaksi eri geenien virheet voivat aiheuttaa kliiniselta
kuvaltaan samanlaisen sairauden, ja toisaalta saman geenin eri tyyppiset virheet voivat aiheuttaa
kliiniselta kuvaltaan hyvin erilaisen sairauden. Joskus nakovamman lisaksi iimenee kuulovamma
(Usherin syndrooma), tai ndkévamma voi olla osa laajempaa oireyhtymaa tai yleissairautta.
Perinndllisista verkkokalvorappeumista yleisin on retinitis pigmentosa (RP), ja tata nimitysta
kéytetaan joskus koko tautiryhmasta. Oikeastaan nimitys on harhaanjohtava, silld kyse ei ole
ensisijaisesti tulehduksesta, mihin -itis loppupaate viittaa. Samaa johdosta on my6s retiniitikko-
sana, joka tarkoittaa perinndllistd verkkokalvorappeumaa sairastavaa henkilod. My6s retinitis
pigmentosan kohdalla taudinkuvassa, oireiden alkamisiassa ja taudin etenemisessa on variaatiota.
Usein variaatio on yhteydessa RP:n erilaisiin periytymistapoihin. (Sankila 2007; Bowling 2016,
646.) Tassa tyossa retinitis pigmentosa -nimelld seké lyhenteelld RP viitataan nimenomaiseen

verkkokalvorappeuman tyyppiin, ei koko tautiryhmaan.

Perinnolliset verkkokalvon rappeumat voidaan luokitella sen mukaan, vaikuttaako tauti laajasti koko
verkkokalvoon (sauva-tappi ja tappi-sauva -dystrofiat) vai keskeiseen makulan alueeseen. Taudit
voidaan luokitella myo6s periytymistavan mukaan, patologisten muutosten ensisijaisen
ilmenemispaikan mukaan (fotoreseptorit, pigmenttiepiteeli tai suonikalvo) tai sen mukaan, onko
tauti eteneva vai ei. Taulukossa 1 on esitetty luokittelu, jota Kanski kayttaa Clinical Opthalmology -
kirjassaan. (Bowling 2016, 642.)



Perinnolliset verkkokalvon rappeumataudit

Laajat fotoreseptorisolujen dystrofiat Makuladystrofiat

esim. esim.

Retinitis pigmentosa Bestin vitelliforminen makuladystrofia
Epatyypillinen retinitis pigmentosa (mm. Usherin Sjogren-Larssonin syndrooma

syndrooma, Leberin kongenitaalinen amaurosis)
Tappidystrofia / tappi-sauva-dystrofia

Stargardtin tauti

Laajat suonikalvon dystrofiat Perinnélliset vitreoretinopatiat

esim. esim.

Choroideremia Juveniili X-kromosomaalinen retinoskiisi
Albinismi Makulan cherry-red spot

TAULUKKO 1. Perinndllisten verkkokalvon rappeumatautien luokittelu (mukailtu: Bowling 2016,
641).

Verkkokalvon rappeumien yleisin periytymistapa on autosomaalinen peittyva periytyminen. RP
tapauksista noin 50-60 % periytyy autosomaalisesti peittyvasti. Myos autosomaalinen vallitseva
seka X-kromosomaalinen periytymistapa ovat tavallisia verkkokalvorappeumien periytymistapoja.
Osassa tapauksista kyseessa on ei-periytyva mutaatio. Mitokondriaalisesti periytyvat
rappeumataudit ovat harvinaisia, ja ne liittyvat usein laajempaan systeemiseen taudinkuvaan
(Anttonen ym. 2013, 11; Bowling 2016, 642-646.)

Perinndllisia verkkokalvon rappeumatauteja tavataan joka puolella maapalloa.
Maailmanlaajuisesti RP:n esiintyvyys on arviolta 20-25 tapausta / 100 000 henkil6a, ja potilaita
arvioidaan olevan 1,5 miljoonaa. (Verbakel ym. 2018.) Suomessa verkkokalvorappeumapotilaita
arvioidaan olevan kokonaisuudessaan 5000. Tautiryhma on térkein tydikaisten
nakévammaisuutta aiheuttava sairaus Suomessa. Viidesosa tydikaisten nakdvammoista on

perinndllisen verkkokalvorappeuman aiheuttamaa. (Anttonen ym. 2013, 6-7; Ojamo 2018, 32.)

2.1 Verkkokalvon rakenne

Verkkokalvo muodostuu useista solukerroksista, joilla jokaisella on oma tehtdvansa
nakemisprosessissa. Seuraavaksi esitellaan ftiivistetysti verkkokalvon eri kerrokset ja niiden



tehtavat. Esitys auttaa hahmottamaan eri tyyppisten rappeumatautien vaikutuksia verkkokalvon

toimintaan.

Verkkokalvo on silmé@munan sisin kerros, jossa valo muutetaan hermoimpulsseiksi jotka lahetetaan
hermoratoja pitkin nakodaivokuorelle korkeamman tason prosessointia varten. Verkkokalvon
fotoreseptorisolut ovat valoa aistivia soluja. Valo absorboituu niiden ulkosegmenttien pigmenttiin,
jolloin  kemiallinen reaktio saa aikaan nakemisen mahdollistavan hermoimpulssin.
Fotoreseptorisoluja on kahta tyyppia, sauvoja ja tappeja. Sauvat vastaavat hamaranaosta ja
perifeerisesta naosta seka liikkeen havaitsemisesta. Niiden tiheys on suurimmillaan verkkokalvon
keskiperiferiassa, eli noin 30 astetta keskeisen naon alueelta. Tapit puolestaan vastaavat
nakemisesta valoisissa olosuhteissa, pienten yksityiskohtien nakemisestd seka varinaosta.
Valtaosa tapeista on verkkokalvon tarkan nakemisen, fovean, alueella. Fovealla on pelkastaan
tappeja eika lainkaan sauvasoluja. (Snell & Lemp 1998, 175-181; Saari, Mantyjarvi, Summanen &
Nummelin 2011, 232-236).

Fotoreseptorisolujen  aksonit  synapsoivat  verkkokalvon  keskikerrosten  hermosolujen,
bipolaarisolujen, kanssa, jotka valittavat hermoimpulssin edellen gangliosoluille. Keskikerrokseen
kuuluu my0s horisontaalisoluja ja amakriinisoluja, joissa nakdaistimuksen tuottavien
hermoimpulssien prosessointi alkaa. Horisontaalisolujen ja amakriinisolujen toiminta esimerkiksi
vahvistaa havaittuja kontrasteja. Gangliosolujen aksonit kuljettavat hermoimpulsseja eteenpéin
verkkokalvolta kohti nakdaivokuorta. Lisaksi verkkokalvoon kuuluu tukirakenteena toimivia Mllerin
soluja. (Snell & Lemp 1998, 175-186).

Edella on esitelty paapiirteissaan verkkokalvon sensorinen kerros. Sensorisen kerroksen alla on
pigmenttisolukerros, jolla on useita tehtavida. Sauvojen ja tappien nakemisen mahdollistavien
ulkosegmenttien rakenteet uusiutuvat kaiken aikaa, kun fotoreseptorisolut muuttavat valoa
hermoimpulsseiksi. Pigmenttiepiteelisolut (RPE) mahdollistavat fotoreseptorien ulkosegmenttien
uusiutumisen poistamalla prosessissa syntyvia kuona-aineita. Verkkokalvon uloimman
kolmanneksen aineenvaihdunta tapahtuu pigmenttiepiteelin lavitse, sen alaisen suonikalvon
hiussuoniverkoston kautta. Verkkokalvon sisempia osia taas suonittavat verkkokalvon
keskusvaltimon haarat. Lisaksi pigmenttiepiteeli absorboi valoa seka toimii veri-
verkkokalvoesteena. (Snell & Lemp 1998, 175-186; Saari ym. 2011, 232-236).
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2.2 Verkkokalvorappeuman oireet ja taudin eteneminen

Perinndllisia verkkokalvorappeumia esiintyy kaiken ikaisilla, mutta tyypillisesti ensimmaiset oireet
ilmenevat nuoruudessa tai nuorilla aikuisilla. Oireet kehittyvat yleensa hitaasti, mutta oireiden
alkamisidssa, taudinkuvassa ja etenemisnopeudessa on kuitenkin merkittavaa vaihtelua. Joillain
tauti aiheuttaa huomattavan nadnpuutoksen jo varhaislapsuudessa, ja jotkut saattavat olla
suhteellisen oireettomia aikuisikaan asti. Esimerkiksi hamaranakemisen heikkenemista tai pienia
nakokenttapuutoksia voi myos olla vaikea havaita, ja valoaistinsolujen toiminta voi olla heikentynyt

vuosia ennen ensimmaisia oireita. (Verbakel ym. 2018.)

Ensimmaiset oireet riippuvat siitd, minkd tyyppinen verkkokalvorappeuma on kyseessa.
Valtaosalla, noin 85 %, rappeuma alkaa sauvasoluista. Rappeumataudeista yleisimmat, RP-taudit,
vaikuttavat alkuvaiheessa sauvasolujen toimintaan. Sauvasolujen tiheys on suurimmillaan
verkkokalvon keskiperiferiassa, ja ne vastaavat hamaranakemisesta seka perifeerisesta naosta.
Taudin alkuvaiheessa keskiperiferisen nakokentan herkkyys laskee, mutta puutosalueita ei ole.
Sauvasolujen toiminnan vika oireilee usein ensin haméaranadn heikkenemisena, joka voi iimeta jo
lapsuudessa. Hdmaranaon heikentymisesta huolimatta nékovikaa ei valttdmattd huomata, silla
valoisassa nakemisesta vastaavat hyvakuntoiset tappisolut. Taudin seuraavassa vaiheessa alkaa
kehittya nakokenttapuutoksia. Naita puutoksiakaan ei valttamatta huomata epailla, silla henkild itse
tulkitsee niistd aiheutuneet tilanteet helposti keskittymisen herpaantumisiksi. Mydhemmin
keskiperiferiaan iimaantuu rengasmainen puutosalue, rengasskotooma, joka laajenee vahitellen
kohti laitaosia. Kun suurin osa sauvasoluista on menetetty, alkavat vahitellen myos tappisolut
rappeutua. (Anttonen, Laatikainen, Rudanko, Salonen-Kajander, Sankila & Uusitalo 2013, 6-7, 15;
Bowling 2016, 646; Verbakel ym. 2018.)

Noin 15 %:lla rappeumapotilaista valoaistinsolujen rappeutuminen alkaa tappisoluista.
Tappisoluja on padasiassa keskeisen naon eli makulan alueella, ja niiden tehtavana on huolehtia
tarkasta nakemisesta, varinaosta seka nakemisesta valoisissa olosuhteissa. Solujen toiminnan
heikkenemisen seurauksena naontarkkuus seka lukunako heikkenevat, keskeinen nakokentta
pienenee ja varien erotuskyky huononee. Haikaistymista voidaan huomata jo ennen kuin muita

merkkeja rappeumasta on havaittavissa. (Anttonen ym. 2013, 7; Bowling 2016, 653.)

Perinndllisiin verkkokalvon rappeumatauteihin lukeutuu myds harvinaisempia tauteja, jotka

vahingoittavat makulaa eli verkkokalvon keskeista aluetta esimerkiksi aiheuttamalla ylimaaraisen
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aineksen kertymisté solukerrosten valiin. Drusenin kaltaisia pienempia ainekertymia voi olla myds
ympari verkkokalvoa. On myds tauteja, jotka vahingoittavat pigmenttiepiteelikerrosta tai
suonikalvoa. Joidenkin tautien ensisijaiset vaikutukset kohdistuvat lasiaiseen, toiset taas
aiheuttavat verkkokalvon kerrosten irtoamista toisistaan. Jotkut aiheuttavat monokromatismin, eli
taydellisen varisokeuden, muiden oireiden lisaksi. Jotkut hyvin harvinaiset taudit ovat oireettomia,

ja ne l6ydetaan vain sattumalta. (Bowling 2016, 658-680.)

2.3  Silmamuutosten tutkiminen

Perinnélliset verkkokalvon rappeumat aiheuttavat muutoksia kaikkialla silméan takaosissa;
verkkokalvon soluissa, verisuonissa ja lasiaisessa. Lisaksi kaihi on rappeumapotilailla muuta
vaestoa yleisempaa. Potilaiden hoidossa tavallisia naon ja silmien tutkimuksia ovat biomikroskopia,
naontarkkuuksien, nakokenttien, hamaraadaptaation ja varinaon tutkimukset seka silmanpohjien
tahystys ja valokuvaus. Silmanpohjien verisuonia voidaan tutkia varjoainekuvauksen avulla. Muita
tutkimusmenetelmia ovat verkkokalvon elektroretinografia (ERG), valokerroskuvaus (OCT) ja
fluoresiiniangiografia (FAG). Naiden menetelmien avulla voidaan diagnostiikan lisaksi seurata

taudin etenemista seka arvioida nakdennustetta. (Anttonen ym. 2013, 15; Bowling 2016, 642-645.)

Perinndllisten verkkokalvon rappeumatautien |0ydokset riippuvat siita, millaisesta ja mihin
verkkokalvon osaan vaikuttavasta rappeumataudista on kyse. Tassa luvussa keskitytaan
kuvaamaan paaasiassa tyypillisia [0ydoksia retinitis pigmentosa (RP) -potilailla, koska tdma
tautiryhmé on kaikkein yleisin. Jos tauti on osa laajempaa systeemista taudinkuvaa (esim. Usherin

syndrooma), tutkimuksissa ja hoidossa voi olla mukana laajempi valikoima tutkimusmenetelmia.

Naontarkkuus

Normaalina nadntarkkuutena pidetaan visusarvoa 1. Heikkonakoiseksi luokitellaan WHO:n
mukaan henkil, jolla paremman silman naontarkkuus on lasikorjauksen kanssa alle 0,3, tai jonka
nakd on esimerkiksi heikon kontrastindon, haikaistymisen, hamarasokeuden, varinadn
puuttumisen, tai vastaavan vuoksi heikentynyt vastaavasti. Sokea on henkild, jolla paremman
silman naodntarkkuus jaa lasikorjauksen kanssa alle 0,05:een tai jonka nakokentan halkaisija on
alle 20. (Rudanko 2011, 486; Ojamo 2018, 12-14). Verkkokalvorappeuman vaikutus
naontarkkuuteen riippuu taudin tyypista ja etenemisvaiheesta. Esimerkiksi retinitis pigmentosassa
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nadntarkkuus voi olla alkuvaiheessa normaali, ja kontrastinakd heikkenee n&dntarkkuutta
aikaisemmin. Leberin kongenitaalinen amaurosis aiheuttaa synnynnaistd sokeutta tai

sokeutumisen jo varhaislapsuudessa. (Bowling 2016, 646; 651.)

Nakokentat

Nakokenttien tutkimuksella voidaan saada tietoa toiminnallisesta naostd ja seurata taudin
etenemista. Goldmann-perimetrilld voidaan havaita nakokenttien herkkyysmuutoksia seka
puutosalueet. Perimetrilla suoritettava tutkimus on kineettinen nakokenttatutkimus, jossa
likuteltavilla valopisteilléa voidaan tutkia niin periferinen kuin keskeinenkin kentta. Tutkittava istuu
puolipallon muotoisen tutkimuslaitteen edessa ja hanta pyydetaan fiksoimaan katse puolipallon
keskelle. Tutkimus suoritetaan yhdelle silmalle kerrallaan toisen ollessa peitettyna. Tutkija likuttaa
valopistetta nakokentan reunalta kohti keskustaa ja tutkittava iimaisee kohdan, jossa valopiste
ilmestyy hanen nakokenttaansa. Nain jatketaan eri suunnista sekd kooltaan ja kirkkaudeltaan
erilaisilla valopisteilla. Tuloksena saadaan piirrettya nakokentan herkkyys- ja puutosalueita
kuvaava kaavio. Terveen siiman nakokentassa ainoa puutoskohta on nakdhermon paan kohdalla
oleva sokea piste. Kineettinen tutkimus antaa hyvin tietoa tarkkarajaisista nékokenttapuutoksista,
ja on yleisimmin kaytetty tutkimus perifeerisen nakokentan tutkimiseen seka nakdvamman
lagjuuden arviointiin. Sen sijaan pienten herkkyysmuutoksien ja keskeisen nékdkentan
heikentymisen  tutkimiseen  soveltuu paremmin  staattinen tutkimus. Staattisessa
nakokenttatutkimuksessa tutkittavalle esitetddn voimakkuudeltaan erilaisia, likkumattomia
valopisteitd. Nain saadaan tietoa nakdkentan herkkyysalueista ja niiden muutoksista. (Comer 1998,
465-467; Saari ym. 2011, 369-370.)

Retinitis pigmentosassa taudin alkuvaiheessa esiintyy keskiperiferisen nakokentan herkkyyden
laskua ilman nakokenttapuutoksia. Taudin edetessa keskiperiferiaan ilmestyy rengasmainen
puutosalue (rengasskotooma). Ajan myodta skotooma laajenee ja jaljelle voi jaada vain pieni alue
toimivaa keskeisen naon kenttaa. (Anttonen ym. 2013, 8; Bowling 2016, 647-649.)

Aistinsolujen toimintahairiot

Elektroretinografialla eli elektrofysiologisella heratevastetutkimuksella (ERG) voidaan huomata
verkkokalvon aistinsolujen toimintahairioita jo siind vaiheessa, kun silmanpohjat nayttavat

normaaleilta ja oireita ei vielda ole. ERG mittaa aistinsoluissa valon vaikutuksesta tapahtuvia
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jannitemuutoksia. Vaste saadaan koko verkkokalvon soluista. Sauvavaste, sekavaste ja tappivaste
stimuloidaan voimakkuudeltaan, kestoltaan ja varisavyltdén erilaisilla valon valahdyksilla.
Sauvasoluista alkanut silmapohjan rappeuma voidaan havaita hyvin varhaisessa vaiheessa
ERG:Ia. Sen sijaan tappisoluista alkanutta rappeumaa ei pystyta varmuudella varhaisessa
vaiheessa toteamaan, koska suurin osa tappisoluista toimii viela virheettdméasti. Tappisolujen
toimintahairididen tutkimiseen kayttékelpoisempi on kuvio-ERG, joka paljastaa paikalliset
tappisoluvasteiden heikentymat. (Saari ym. 2011, 76-78; Anttonen ym. 2013, 15-16; Bowling 2016,
642-644.)

Elektro-okulografialla (EOG) voidaan mitata pigmenttiepiteelin ja valoaistinsolujen aktiivisuutta ja
niiden alueella olevan sahkodisen jannitteen muutoksia, kun valaistus muuttuu. Laaja-alainen
pigmenttiepiteelin tautimuutos, kuten retinitis pigmentosassa, aiheuttaa muutoksia EOG
vasteeseen. (Bowling 2016, 644-647.) Bestin vitelliformisessa makuladystrofiassa EOG:n valon
aiheuttama amplitudin nousu puuttuu, vaikka ERG on normaali. (Saari ym. 2011, 78.)

Silmanpohjamuutokset

Silmanpohjien nakyvia muutoksia voidaan tutkia oftalmoskoopilla, biomikroskoopilla ja
silmanpohjien valokuvauksen avulla. RP-potilailla silménpohjissa havaittavat muutokset riippuvat
taudin etenemisvaiheesta. Alkuvaiheessa havaittavia muutoksia ei vielé ole, ja tauti voi myds olla
jo oireellinen vaikka silmanpohjat nayttavat taysin normaaleilta. Ensimmaisida muutoksia
silma@npohjassa on pienten valtimoiden kaventuminen seka pigmentin epatasainen jakautuminen
molemmissa silmissa. Mydhemmin tyypillisia muutoksia ovat kaventuneet verkkokalvon verisuonet,
kalpeat nakohermon paat seka niin sanotut "luusolut’ keskiperiferiassa (kuva 1). Luusoluilla
tarkoitetaan pigmentin keraantymista verisuonten ymparille nuolimaisiksi kuvioiksi. Ajan myo6ta
pigmenttikeraantymat lisaantyvat ja levittyvat seka anteriorisesti etta posteriorisesti. (Anttonen ym.
2013, 9; Bowling 2016, 646-647.)
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KUVA 1. Retinitis pigmentosa -potilaan silménpohja (Wikimedia commons 2018).

Silman valokerroskuvauksella (optical coherence tomography, OCT) saadaan kuvannettua
verkkokalvon poikkileikkauksen kerrosrakenne mikroskooppisen tarkasti. Kuvasta voidaan erottaa
eri solukerrokset, kuten valoaistinsolut, pigmenttiepiteeli ja verkkokalvon sisemmat kerrokset.
Kuvauksen avulla voidaan tunnistaa esimerkiksi nestekertymien sijainti ja laajuus, seka seurata

taudin etenemisté ja rakenteellisia muutoksia. (Duncan ym. 2016)

Pimeaadaptaatio

Sauvasolujen toiminnan hairiintyminen heikentda silman pimedadaptaatiota. Oireena on
haméaranaon heikkeneminen, joka RP-potilaalla voi ilmetd jo lapsuudessa. Pimedadaptaatiota
voidaan tutkia esimerkiksi Goldmann-Weekersin laitteella. Testi aloitetaan kirkkaalla haikaisylla,
jonka jalkeen naytetdan pimeassa eri vahvuisia testivaloja. Testilld haetaan pieninta kynnysta,
jonka tutkittava kulloinkin havaitsee. Testilld luodaan pimedadaptaatiokayrd, josta ilmenee
erotuskynnyksen muutos ajassa. Terveen silman taydellinen pimeaadaptaatio vie aikaa noin 30
minuuttia, jonka jalkeen pimeaadaptoitunut silma on noin 100 000 kertaa herkempi valolle kuin
haikaisty silméa. (Saari ym. 2011, 70; Bowling 2016, 644-645.)

Varinako

Varinaon hairioita voi aiheutua esimerkiksi tappisolujen toiminnan heikkenemisen vuoksi. Retinitis
pigmentosassa yleisin varinadn hairio on tritan poikkeama, joka aiheuttaa poikkeavuutta sinisten ja
vihreiden véarisavyjen havaitsemisessa (Mantyjarvi & Tuppurainen 1995). Varinadn testaukseen on
seulontatutkimuksia ja tarkempia toisen asteen tutkimuksia. Testit perustuvat kuvioiden

erottamiseen tauluista, varisavyjen jarjestamiseen tai kahden varivalon sekoituksen saatamiseen.
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Helppokayttdinen ja yleisesti saatavilla oleva Ishiharan seulontatesti on kehitetty protan- ja
deuteran-poikkeamien tutkimiseen, eika silld havaita tritan-poikkeamia. (Bowling 2016, 645-646.)

Epailtdessa tritan-poikkeamaa pitaa tutkimukseen valita jokin muu testi.

Verisuonimuutokset

Verkkokalvon verisuonten tilaa voidaan tutkia fluoresiiniangiografialla (FAG). Se on verisuonten
varjoainekuvausmenetelma, jolla voidaan tutkia verenkiertohdirioita seka varikalvon ja
verkkokalvon  muutoksia.  Fluoresiiniangiografiassa  potilaan  laskimoon  ruiskutetaan
natriumfluoresiinia, jonka jalkeen verkkokalvosta otetaan valokuvia 0,5-2 sekunnin valein. Kuvissa
nahdaan varjoaineen kulkeutuminen verkkokalvon verisuonissa seka mahdollinen kertyminen
kudoksiin. (Saari ym. 2011, 86).

Verkkokalvon laitaosien poikkeavia laajentuneita verisuonia on havaittu jopa 5 prosentilla
rappeumapotilaista. Usein muutokset ovat molemmissa silmissa. Taustalla saattaa olla verisuonten
kauan jatkunut tihkuminen ja verkkokalvon hapenpuute. Yleensa muutokset eivat vaadi hoitoa,

tarvittaessa kaytetaan laser- tai jaadytyshoitoa. (Anttonen ym. 2013, 11.)

Lasiaismuutokset

RP-potilailla ilmenee lasiaismuutoksia jo ennen siimanpohjissa havaittavia muutoksia, usein jo
lapsena. Muutoksiin kuuluvat melaniinihiukkaset, iiviit kollageenisamentumat seka lasiaisen
irroaminen verkkokalvosta. Lasiaismuutoksia voidaan tutkia biomikroskoopilla. Potilas voi havaita
muutoksia myos itse nakokentassa leijuvina partikkeleina. Lasiaismuutoksia voidaan hyodyntaa
varhaisdiagnostiikassa. (Anttonen ym. 2013, 9-10.)

Kystinen makulaturvotus

Kystisessa makulaturvotuksessa foveaa ympardivat suonet tihkuvat nestettda verkkokalvon
ulompaan verkkomaiseen kerrokseen ja sisempaan tumakerrokseen. Seurauksena fovean
keskikuoppa, foveola, kohoaa ja foveaan muodostuu rakkuloita. Fluoresiini-angiografiassa nakyy
perifoveaalisten suonten tihkuminen ja siiman valokerroskuvaus (OCT) nayttdd verkkokalvon
paksuuntumisen, rakkulamaiset alueet ja fovean keskikuopan kohoamisen. Muutokset ovat tarkan

nakemisen alueella ja aiheuttavat nadn sumenemista ja vaaristymia. Hoitamattomana turvotus voi
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aiheuttaa verkkokalvoreian, joka johtaa pysyvaan keskeisen nadn heikkenemiseen. (Bowling 2016,
630).

Kystisen makulaturvotuksen esiintyvyys rappeumapotilaiden joukossa on 10-20 prosenttia.
Turvotuksen syysta ei ole varmuutta. On epailty, ettd verkkokalvon pigmenttisolujen kuonaa

poistavan pumppumekanismin hairié voisi olla turvotuksen taustalla. (Anttonen ym. 2013, 10.)

Geenitutkimukset

Geenitutkimuksilla pyritaan tunnistamaan nakovamman aiheuttava geenivirhe. Geenitutkimuksen
avulla voidaan joissain tapauksissa tarkentaa taudin diagnoosia ja auttaa ennustamaan taudin
etenemista. Toisaalta saman geenin eri mutaatiot voivat aiheuttaa monia eri tauteja, ja samankin
mutaation aiheuttaman taudin ilmiasussa ja vaikeusasteessa on yksildllisia eroja.
Perinnéllisyysneuvonnan antamisessa tarkka tieto geenivirheestd auttaa olennaisesti. Tiedon
myota potilas voi myds hy6tya mahdollisista uusista hoitomenetelmista seka joissain tapauksissa
ottaa osaa tuleviin kliinisiin hoitokokeisiin. (Avela 2018; Branham & Yashar 2013.) Geenitestien
avulla kerataan tietoa perinndllisid verkkokalvosairauksia aiheuttavista mutaatioista ja niiden
yleisyydestd maailmanlaajuisesti. Tiedon avulla voidaan kehittad mahdollisia uusia hoitomuotoja
naihin sairauksiin. (Retina International 2018.) Geenitestausta ja tulevaisuuden hoitomuotoja

késitellaan laajemmin luvussa 3.3.
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3  HOITOMENETELMAT JA APUVALINEET

Verkkokalvon perinndllisen rappeuman toteamisella on merkittavia fyysisia ja psyykkisia
vaikutuksia potilaalle sekd diagnoosin saamisen hetkelld etta myohemmin kun nakokyky
heikkenee. Tauti edellyttaa jatkuvaa sopeutumista muuttuvaan nakokykyyn. Potilaan tarvitseman
tuen kannalta moniammatillinen hoito-ote on olennainen. (Branham & Yashar 2013.)

Diagnoosivaiheessa on tarkeaa etta potilaalle tarjotaan tukea seka naon heikkenemisen fyysisiin
etta psyykkisiin vaikutuksiin liittyen. Taudin perinn6llisyydesta johtuen diagnoosi koskettaa suoraan
myOs potilaan perhettd. (Branham & Yashar 2013.) Keskussairaaloiden ja yliopistollisten
sairaaloiden silméatautien yksikdiden kuntoutustyoryhmat ovat jarjestaneet silmasairauksiin,
nakévammaisuuteen ja kuntoutuspalveluihin liittyvia tiedotustilaisuuksia, ensitietokursseja seka
sopeutumisvalmennuskursseja. Myos Nakdévammaisten liitto jarjestaa
sopeutumisvalmennuskursseja, jotka taydentavat terveydenhuollon tarjoamia valmennuksia.
Potilaita ohjataan myds perinndllisyysneuvontaan. (Rudanko 2011, 490-499; Anttonen ym. 2013,
17-18.) Perinndllisyysneuvonnassa potilaat saavat tietoa taudin periytymistavasta, geenitestin
mahdollisuudesta ja tulosten merkityksesta seka perhesuunnittelusta ja mahdollisuuksista ehkaista
tautia. Neuvonnan edellytyksena on sairauden mahdollisimman tarkka diagnoosi (Duncan ym.
2016).

Kuvio 1 kuvaa perinndllisten verkkokalvon rappeumatautien hoidon osa-alueita. Naihin tauteihin ei
toistaiseksi ole parantavaa hoitoa, vaan hoito on taudin seurantaa ja kuntoutusta. Seurantaa
suositellaan tehtavaksi parin vuoden valein kontrollikdynneillda silmalaakarilla, jolloin seurataan
esimerkiksi naontarkkuutta seka nakokenttien kokoa. Seurannan avulla pyritaan arvioimaan taudin
etenemisnopeutta sekd nadn muutosten ennustetta. Kuntoutuksessa hyodynnetaan optisia ja
elektronisia apuvalineitd seka erityismenetelmia. Niiden avulla pyritdédn parantamaan potilaan
toimintakykya ja omatoimisuutta, seka helpottamaan sopeutumista nadn muutoksiin. (Anttonen ym.
2013, 17-18.)
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DIAGNOOSI
- Ohjaus esim. Ensitietokurssille, perinndllisyysneuvontaan
- Tietoa auttavista tahoista, yhdistyksista
- Geenitestaus

Seuranta, kuntoutus ja litdnnaistautizn hoito
tarpeen mukaan

e Y

Seurantakaynnit Liitanndistautien hoito
silmalaakarilla - esim. kaihileikkaus

Apuvilineiden hankinta

Geenitestaus Funtoutus
Litkkumistaidon ohjaus
e P Opaskoira sankavian ohi
Osallistuminen Kliinisiin P NEkHIRT Qe
hoitotutkimuksiin Valaistussuunniteimat kotiin /
tydpaikalle

KUVIO 1. Perinnéllisten verkkokalvon rappeumatautien hoito.

Oikea, tarvittaessa geenitestilla vahvistettu diagnoosi auttaa taudin etenemisen ennakoinnissa,
perinndllisyysneuvonnan antamisessa seka sopivien kuntoutusmenetelmien maarittamisessa.
Tieto verkkokalvon perinndllisten rappeumatautien taustalla vaikuttavista solu- ja molekyylitason
mekanismeista lisaantyy koko ajan ja on jo johtanut uusien hoitomuotojen Kliinisiin
hoitotutkimuksiin. Hoidoilla pyritadn hidastamaan valoaistinsolujen tuhoutumista tai palauttamaan
osaa naosta. Kokeisiin osallistumisen edellytyksena on potilaan tarkan tautimekanismin ja

geenivirheen tunnistaminen geenitestin avulla. (Duncan ym 2016.)
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Liitannaistaudit, kuten kaihi, ovat tavallisia perinnéllista verkkokalvorappeumaa sairastavilla. Noin
puolelle perinndllisten rappeumatautien potilaista kehittyy takakapselinalainen kaihi ennen
tyypillista kaihin esiintymisikda. Kaihi on rappeumapotilaiden joukossa tavallinen jo nuorilla
aikuisilla ja keski-ikéisilla (43 % 20-39 -vuotiaista, 57 % 40-59 -vuotiaista). Kaihin syntysyyta ei
tiedetd, mahdollisesti siihen vaikuttaa joko vaurioituneesta verkkokalvosta vapautuva tekija tai
jonkin terveen verkkokalvon tuottaman tekijan puute. Liitannaisten silmasairauksien hoidolla
voidaan usein parantaa nakemisen laatua. MyOs kystisen makulaturvotuksen hoito kuuluu

verkkokalvorappeuman hoitoon. (Anttonen ym. 2013, 10-22.)

3.1 Nakovammaisten kuntoutus

Kuntoutus on Suomessa terveydenhuollon lakisaateisia palveluja. Nakokyvyn heikentymisen
vuoksi kuntoutus on kaynnistettava, kun nakovika olennaisesti vaikeuttaa jokapaivaisissa
toiminnoissa selviytymista ja/tai tyontekoa, vaikkei virallinen nakovammaisuuden maaritelma viela
tayttyisika@n. Kuntoutuksella ei voida parantaa nakoa, mutta voidaan tehostaa jaljella olevan naon
kayttoa. Kuntoutuksen tavoitteena on kuntoutettavan mahdollisimman hyva toimintakyky ja
omatoimisuuden aste. Konkreettisilla nakokyvyn tehostamisen toimilla on merkitys myds
psyykkisen selviytymisen ja nakdvamman hyvaksymisen kannalta. Nakévammaisten kuntoutus
jakaantuu 1&é&kinnalliseen ja ammatilliseen kuntoutukseen. Laakinnéllinen kuntoutus on
terveydenhuollon vastuulla, ja kaytannossa vastuu kuntoutuksen jarjestamisesta silméatautien alalla
on sairaaloiden silméatautien yksikailla. Keskussairaaloilla ja yliopistollisilla sairaaloilla on myds
velvoite selvittdd kuntoutuksen tarve omalla alueellaan ja I0ytéa potilasryhmid, jotka hyodtyvat
kuntoutuksesta. Laakinnalliseen kuntoutukseen ei tarvitse erillista lahetetta, vaan potilaan suora
yhteydenotto oman sairaanhoitopiirin keskussairaalan tai yliopistollisen sairaalan silméatautien
yksikkdon riittdd. Usein potilaalla on kuitenkin |&hete omalta silmalaakariltaan tai esimerkiksi
tyoterveyshuollosta, tai hé@net ohjataan kuntoutukseen silmatautien yksikosta, jossa han on
hoidossa. (Hietanen, Hiltunen & Hirn 2005, 143-144; Rudanko 2011, 489-492.)

Laakinnallisella kuntoutuksella parannetaan ja yllapidetaan niin kuntoutettavan fyysista, psyykkista
kuin my0s sosiaalista toimintakykya ja elamanhallintaa. Kuntoutus sisaltaa kuntoutusohjausta,
naonkayton ohjausta, apuvalinepalveluita, likkumistaidon ja paivittaisten toimintojen ohjausta, atk-
ohjausta,  sosiaaliturvan  paivittamista, = kodin ~ muutostoita,  psyykkistd  tukea,

20



sopeutumisvalmennusta sekd tarpeen mukaan erityistaitojen ja esimerkiksi pistekirjoituksen
opetusta. (Rudanko 2011, 489-490.)

Kussakin keskussairaalassa ja yliopistollisessa sairaalassa toimii kuntoutustydryhma, joka
jarjestaa ja kehittaa nakdvammaisten ja vaikeasti nakdongelmaisten potilaiden kuntoutuspalveluita.
Kuntoutustyéryhmia koordinoivat kuntoutusohjaajat. He ovat yhdyshenkil6itd potilaan, hanen
perheensd ja sairaalan valilla, ja perehtyvat potilaan kokonaistilanteeseen kotikaynneilla.
Kuntoutusryhmaan kuuluu laakareiden lisaksi sosiaalityontekija, joka tietdad mita sosiaaliturvan
tukitoimia potilaalle voidaan tarjota. Optikko voi maarata kuntoutettavalle silmalaseja, piilolaseja tai
optisia apuvalineita. Naonkayton ohjaaja auttaa potilasta apuvalineiden valinnassa ja kaytossa
seka opastaa jaljella olevan naon tehokkaassa kaytossa. Han tekee myods valaistussuunnitelmia
potilaiden koteihin. Liikkumistaidonohjaaja opettaa paivittaisessa elinymparistossa tarvittavia
toimintoja ja liikkumista vaikeasti heikkonakoisille ja sokeille potilaille. Han opettaa valkoisen kepin
kayttoa ja kulkureitteja seka antaa muun muassa henkilokohtaista hygieniaa, ruanlaittoa ja
pukeutumista koskevaa ohjausta. Kuntoutustyoéryhma tekee potilaan kokonaistilanteen perusteella
paatoksen hanen kohdallaan tarvittavista jatkotoimenpiteistd ja kuntoutuspalveluista, jotka

kirjataan kuntoutussuunnitelmaan. (Rudanko 2011, 492-493.)

Terveydenhuollon jarjestdman nakdvammaisten kuntoutuksen lisdksi Nakdvammaisten liiton
Kuntoutuskeskus liris jarjestdd kuntoutuspalveluja kunnille, Kelalle, ty6hallinnolle ja
vakuutusyhtidille. Liitto tarjpaa myds koulutusta ja nakdvammaisuutta koskevaa tiedotusta.
Nakovammaisten liton jarjestdmat sopeutumisvalmennus- ja erityiskurssit taydentavat
terveydenhuollon tarjoamia valmennuksia. Nakdvammaisten liiton toimintaan kuuluu my6s
apuvalineiden maahantuonti, myynti ja lainaus, opaskoirakoulutus, danimateriaalituotantoa seka
paikallistoimintaa kuten retkia seka aanilehtien tuotantoa. (Hietanen ym. 2005,149; Rudanko 2011,
490-499.)

Ammatillisesta kuntoutuksesta vastaavat paaasiassa Kela, tyovoimatoimisto ja tyoelakelaitokset.
Ammatillista kuntoutusta jarjestetaan henkildille, joilla on sairauden takia tyokyvyttomyyden uhka
seuraavan viiden vuoden aikana. Kuntoutus voi sisaltdad esimerkiksi koulutus- ja tyokokeiluja,
tyokykya yllapitavaa valmennusta seka ammatillista taydennys- ja uudelleenkoulutusta.
Nakdvammaisten tarvitsemasta ammatillisesta kuntoutuksesta tuottaa huomattavan osan
Nakovammaisten liitto. Myds tyOpaikalla tehtavat selvitykset ja tukitoimenpiteet sisaltyvat

jarjestettavaan kuntoutukseen. (Rudanko 2011, 490.)
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3.2 Heikkonakoisten apuvalineet

Laakinnalliseen kuntoutukseen kuuluvien heikkonakoisten apuvalineiden kustantaminen kuuluu
terveydenhuollolle. Potilaalle voidaan sairaalan silmatautien yksikdssa mydntaa heikkonakdisten
apuvalineitd, mikali ne olennaisesti auttavat jokapaivaisissa toiminnoissa suoriutumista.
Yksinkertaisia apuvalineita saa myos terveysasemilta. Kalliita ja vaativia, ammatilliseen opiskeluun

tai tyohon tarvittavia apuvalineité korvaa Kela. (Hietanen ym. 2005, 144; Rudanko 2011, 501.)

Perinnéllista verkkokalvorappeumaa sairastavan henkilon apuvalineiden tarve riippuu taudin
ilmenemismuodosta ja etenemisvaiheesta. Yleisimmassa tautityypissa, retinitis pigmentosassa,
keskeinen nako sailyy usein pitkaan hyvana ja esimerkiksi lukeminen onnistuu hyvin. Sen sijaan
perifeerisen naon heikkeneminen voi aiheuttaa vaikeuksia esimerkiksi liikuttaessa vieraassa

ymparistossa. Myos hamarasokeus ja haikaisyalttius ovat yleisia vaivoja. (Sankila 2007.)

Tavallisimpia heikkonakdisten apuvalineita ovat luku- ja suurennuslasit seka linssisysteemit,
kiikarilasit, kiikarit, absorptiolasit, luuppivalaisimet, telineet ja péytien kohotasot, kohdevalaisimet,
lukutelevisio, seka tietokonelaitteet ja -ohjelmat, nykyisin myds alypuhelimet sovelluksineen.
Lukulaseilla ja suurennuslaseilla suurennetaan verkkokalvolle tulevaa kuvaa, jotta lukeminen tai
muu lahityd olisi mahdollista huonollakin erotuskyvylla. Monokulaarisissa linssisysteemeissa l0ytyy
vahvuuksia noin +60 D:aan asti. Osa kiikareista tarkentuu seka kauas etta lahelle, joten niitakin voi
kayttaa lukemiseen. Kiikarit ovat hyddyllisia myds ulkona liikkuessa esimerkiksi kadunkylttien ja
bussien numeroiden erottamisessa. Kiikareita on seka kadessa pidettavia etta puettavia. Tummat
lasit ovat kaytossa haikaisyn poistoa varten, suojalaseina, kontrastien selventdmiseen seka myds
kosmeettisista syista. Erivariset selektiiviset absorptiolasit suodattavat tiettyja aallonpituuksia
silmaan tulevasta valosta. Verkkokalvon rappeumapotilaille erityisen hyodyllisia ovat keltaiset ja
oranssit linssit, jotka absorboivat tehokkaasti eniten haikaisya aiheuttavaa sinista valoa.
Lukutelevisio on lukemisen apuvaline, jonka kamera kuvaa luettavan tekstin ja optiikkajarjestelma
suurentaa kuvan naytolle. Lukutelevisiota voi kayttaa monenlaisiin tehtaviin, kuten kirjoittamiseen,
kasitoihin ja piirtamiseen. Myos kannettavia elektro-optisia lukulaitteita on saatavilla. Tietokoneen
lisalaitteisiin ja ohjelmiin kuuluvat esimerkiksi tekstinsuurennusohjelmat, puhesyntetisaattori ja
pistenaytto. (Brown 2007; Rudanko 2011, 501-507.)

Heikkonakoisten paivittaisten toimien helpottamiseksi on kehitetty monenlaisia valineita, kuten

puhuvia ja pistemerkinndilld varustettuja vaakoja, laskimia, ranne- ja herétyskelloja,
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lampdmittareita ja paivyreitd. Kuuntelulaitteilla tai tietokoneelle asennetulla lukuohjelmalla voi
kuunnella esimerkiksi kirjoja, lehtia ja tiedotteita. Pistekirjoituksella kaytettavat muistiinpanolaitteet
ja sanelimet helpottavat muistiinpanojen tekemista. (Brown 2007; Rudanko 2011, 501.) Monet ylla

luetelluista toiminnoista hoituvat nykyaan alypuhelinsovelluksilla.

Vaikeasti nakévammainen tarvitsee likkuessaan valkoista keppia ja/tai nékevéa opasta.
Liikkkumistaidon ohjauksessa opetellaan likkumaan tutuissa ymparistoissa itsenaisesti ja
mahdollisimman turvallisesti valkoisen kepin avulla. Opaskoira voidaan myontaa toiminnallisesti
sokealle henkildlle, joka on saanut riittavasti liikkumistaidon ohjausta ja oppinut likkumaan
valkoisen kepin kanssa. (Rudanko 2011, 491-508.) Opaskoirien ja niiden kayttajien kouluttamisesta
vastaa Suomessa kolme opaskoirakoulua: Nakévammaisten liton Opaskoirakoulu Vantaalla,
Suomen Opaskoirakoulu Kuopiossa ja Koirakoulu NouHau limajoella (Opaskoirayhdistys 2019).

3.3  Geenitestaus ja tulevaisuuden hoitomuotoja

Geenitestin  avulla pyritaan tunnistamaan nakovamman aiheuttava virheellinen geeni.
Perinndllisten verkkokalvon rappeumatautien geenitutkimus on viime vuosina ollut vilkasta.
Ensimmaiset geenildydét tehtiin 1980- ja 1990-lukujen taitteessa, ja sen jalkeen geeneja ja
geenivirheitd on tunnistettu jo yli 260. (Sankila 2007; Duncan ym. 2018.) Potilaalle geenidiagnoosi
voi antaa tietoa taudin syntymekanismista seka periytymistavasta. Taman tiedon avulla voidaan
tunnistaa ne potilaan perheenjasenet, jotka ovat riskissé sairastua samaan tautiin. Joissain
tapauksissa geenitesti antaa tietoa taudin etenemistavasta, mika on yksilon kannalta ratkaisevaa
esimerkiksi ammatinvalintatilanteessa. Lisaksi geenitestien avulla tunnistetaan ne henkil6t, jotka
voivat osallistua jo kdynnissa oleviin tai tulevaisuudessa alkaviin kliinisiin hoitotutkimuksiin.
(Duncan ym. 2016; Avela 2018, 7; Retina International 2018a.)

Geenitestien tarkea merkitys on tiedon keraaminen perinndllisten verkkokalvosairauksien takana
olevista geenivirheistd ja niiden levinneisyydesta. Perinnéllisten verkkokalvosairauksien
kansainvalinen kattojarjesto Retina International kannustaa kaikkia potilaita geenitutkimuksiin, jotta
saataisiin selville perinndllisia verkkokalvorappeumia aiheuttavat geenit ja niiden levinneisyys
maailmanlaajuisesti. Jarjestd on arvioinut, ettd tautigeeneistd on talla hetkella tunnistettu 60
prosenttia. Geenitesteistd saatavan tiedon avulla voidaan naihin tauteihin kehittaa mahdollisia
uusia hoitomuotoja. (Retina International 2018a.) Suomessa rikastuneita ja suomalaisessa
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vaestdssa esiintyvia, verkkokalvosairauksia aiheuttavia mutaatioita ei viela tunneta kovin hyvin.
(Anttonen ym. 2013, 16-17.) Diagnostiikka kehittyy kuitenkin nopeasti, ja geenitutkimuksessa
voidaan nykyaan kayttaa tehokkaampia menetelmi, joissa saadaan tietoa jopa sadoista geeneista
yhdella testauksella. Vuonna 2012 HUS:n Kliinisen genetiikan yksikosséa alettiin tutkimaan
perinndllisia verkkokalvorappeumia uusilla geenitutkimuksilla, ja tutkimuksessa on tunnistettu
ennestaan tuntemattomia, suomalaiseen tautiperimaan kuuluvia geenivirheita. (Avela 2018; Avela,

Sankila, Seitsonen, Kuuluvainen, Barton, Gillies & Aittomaki 2018.)

Perinndllisten verkkokalvon rappeumatautien hoitoon tahtaavaa tutkimusta tehdaan useilla eri
tieteenaloilla, ja tutkimustieto on karttunut nopeasti. Tutkimuksen kautta on saatu uutta tietoa
verkkokalvon toiminnasta seka tautiprosesseista. Tiedon avulla kehitetadn hoitoja paitsi
perinndllisille verkkokalvorappeumataudeille, myos yleisemmille verkkokalvosairauksille. Kliinisia
hoitokokeita ihmisilla tehdaan ravitsemuksen, geeniterapian, farmakologian, solu- ja kudossiirtojen
seka tekniikan aloilla. Geeniterapialla pyritadn taudin ehkaisyyn tai pysayttamiseen varhaisen
diagnoosin jalkeen. Hoito vaatii tautigeenin tarkan tunnistamisen. Vuonna 2007 koettiin tarkea
lapimurto geeniterapian kehittdmisessa, kun maailman ensimmaiset ihmisen verkkokalvon
geenihoitojen tulokset julkistettin Moorfieldsin sairaalassa Lontoossa. Kyseessa on hoito tietyn
rappeumataudin  spesifiin,  yksittdisen geenin virheestd johtuvaan muotoon. Tama
geenihoitotutkimus tuottaa kuitenkin tietoa myos yleisista tyokaluista ja menetelmista, joita voidaan

kayttaa muidenkin geenien virheista johtuvien tautien hoidossa. (Sankila 2007; Duncan ym. 2018;.)

Tietyn tyyppisiin verkkokalvorappeumiin on ollut kehitteilla [a&kehoitoa. On huomattu, etta lahes
jokaisen verkkokalvon toimintaan liittyvan entsyymin puutokseen tai toimintahairioon on kytketty
tietty perinndllinen verkkokalvon rappeumasairaus. Laakehoidolla pyritaan vaikuttamaan
verkkokalvon kemiallisiin prosesseihin. Hermosoluja suojaavia menetelmia@ puolestaan tutkitaan
seka perinndllisten verkkokalvorappeumatautien etta yleisemman makulan kuivan ikarappeuman
hoidossa. Solusiirtohoitojen tutkimus keskittyy viela elainkokeisiin, mutta pigmenttiepiteelisiirroista
retinitis pigmentosan hoidossa on jo raportoitu. Keinonadn eli implanttien tutkimus ja kehittdminen
perustuu verkkokalvoimplanttiin, joka vastaanottaa kuvan ja stimuloi sahkoisesti verkkokalvon
toimivia hermosoluja, jotka valittavat nakoaistimuksen nakohermoon ja nakoaivokuorelle. (Sankila
2007.) Tahan mennessa yksi implantti on saanut myyntiluvan USA:ssa ja Euroopassa, ja sita on
kéyttanyt noin 300 ihmista. (Duncan ym. 2018; Retina International 2018b.)
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3.4  Tutkimuskysymykset

Opinnaytetydssa tarkastellaan verkkokalvon perinndllisia rappeumatauteja sairastavien
henkildiden kokemuksia saamastaan hoidosta keskussairaaloiden ja yliopistollisten sairaaloiden
silmatautien Kklinikoilla. Tyon avulla pyritdén selvittdmaan, millaisia kokemuksia potilailla on hoidon
eri piirteista ja saaduista palveluista diagnoosivaiheessa seka taudin edetessa. Hoitokokemusten
mahdollisten alueellisten eroavaisuuksien tarkastelu on tarkea osa ty6ta. Halusin myds selvittaa

potilaiden tyytyvaisyytta saamaansa hoitoon.

Periytyvia verkkokalvon rappeumatauteja sairastavien hoitoa tai potilaiden kokemuksia saamistaan
terveydenhuollon palveluista ei ole tutkittu aikaisemmin. Tieto tarjotuista palveluista perustuu
silmatautien klinikoiden ilmoittamiin kaytanteisiin, yksittaisten potilaiden kertomuksiin ja yleisiin
suosituksiin. Yleisesti suomalaiset ovat hyvin tyytyvaisia terveydenhuollon palveluihin. Vuonna
2013 toteutetussa Eurobarometri-kyselyssa 94 prosenttia suomalaisista vastaajista piti
terveydenhuollon palveluiden laatua hyvana (Euroopan komissio 2014, 11). Saman suuntaisia
tuloksia saivat Liukko ja kumppanit (2000) tarkastellessaan potilaiden tyytyvaisyytta perus- ja
erikoissairaanhoidon saatavuuteen ja laatuun. Yli 90 prosenttia kyselyyn vastanneista
terveyskeskuspotilaista arvioi, ettd hoito oli ammattitaitoista ja huolella toteutettua. Myds hoidon
saatavuutta pidettiin padosin hyvana. Potilaiden kokemuksia saamastaan hoidosta on tarkasteltu
my0s esimerkiksi laadullista tutkimusmetodologiaa kayttavissa opinnaytetoissa (esim. Haapalainen
& Liuska 1997, Heikkinen & Luusua 2007), joissa potilaita on haastateltu hoitojakson aikana tai sen

jalkeen.

Terveydenhuollon alueellisia eroja on tutkittu lahinna kustannusten nékokulmasta, jolloin
tarkastelussa keskitytaan vertailemaan sairastavuutta ja julkisen terveydenhuollon palvelujen
tarvetta eri alueilla (esim. Hakkinen & Laukkanen 1999; Hujanen, Pekurinen & Hakkinen 2006).
Terveydenhuollon palvelujen saatavuutta ja tuotantoa maan eri osissa on tarkastellut esimerkiksi
Isolauri (2001) erikoissairaanhoidon palvelujen osalta osana sosiaali- ja terveysministerion
kehittamisprojektia. Tutkimuksessa havaittiin alueellisia eroja joidenkin hoitojen maarissa,
esimerkiksi uniapneatutkimuksissa ja suonikohjuleikkauksissa. Potilaskokemusten alueellisia eroja
ei ole tutkimuksissa tarkasteltu.

Opinnaytety6n tavoitteena on kartoittaa perinnéllisia verkkokalvon rappeumatauteja sairastavien

kokemuksia Suomen julkisen terveydenhuollon kautta saamastaan hoidosta. Tyon avulla saadaan
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kuvailevaa tietoa siitd millaisena potilaat kokevat julkisen terveydenhuollon kautta saamansa
palvelut, heidan tyytyvaisyydestaan hoitoon ja palveluihin sekd mahdollisista hoitokokemusten
maantieteellisista eroista. Kyselyaineisto soveltuu hyvin tdman tyyppisen perustiedon tuottamiseen

aiheesta, jota ei ole aikaisemmin tarkasteltu (Vilkka 2007,19-22).

Opinnaytety6ssa haetaan vastauksia seuraaviin kysymyksiin:

- Millaisia kokemuksia perinnéllisi@ verkkokalvon rappeumatauteja sairastavilla on
saamansa hoidon piirteista ja saamistaan palveluista keskussairaaloiden ja yliopistollisten
sairaaloiden silmatautien klinikoilla?

- Ovatko potilaat tyytyvaisia saamiinsa julkisen terveydenhuollon palveluihin?

- Onko hoitokokemuksissa alueellisia eroavaisuuksia?
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4 TUTKIMUSAINEISTO

Opinnaytetyon empiirisena aineistona toimii lomakekysely, joka kohdistettiin henkildille, joilla on
perinnollinen  verkkokalvorappeuma. Kyselylomake laadittin  yhteistydssa Retina ry:n
asiantuntijoiden kanssa, ja sita esitestattiin Retina ry:n hallituksen jasenilla. Aineisto kerattiin helmi-

maaliskuussa 2018.

Opinnaytety0ssa tarkastellaan hoitokokemusten mittareina toimivien kysymysten vastausjakaumia
aineistossa. Tarkastelu toteutetaan laskemalla prosenttiosuuksia seka erittelemalla vastauksia
taustatekijoiden perusteella. Tarkoituksena oli my0s testata havaittujen erojen ftilastolliset
merkitsevyydet, mutta aineiston suhteellisen pienen koon vuoksi tdma ei ollut mahdollista. Tuloksia
ei voida siksi suoraan yleistaa tai tehda koko perusjoukkoa koskevia johtopaatoksia. Aineisto

mahdollistaa kuitenkin hyvan yleiskatsauksen luomisen aiheeseen, jota ei ole aikaisemmin tutkittu.

41 Otos ja kyselyn toteutus

Suomessa on arviolta 5000 perinndllistd verkkokalvorappeumaa sairastavaa henkiléa (Sankila
2007; Anttonen ym. 2013, 6-7). He muodostavat kyselyn perusjoukon, ja tavoitteena oli etta kysely
tavoittaisi heistd mahdollisimman monta. Mahdollisia vastaajia lahestyttiin seka suorapostituksena
lahetetyilld tutkimuskutsuilla ettd jakamalla tietoa kyselysta ja lomakkeen séhkoista linkkia useiden
jakelukanavien kautta. Suorapostituksena lahetettyihin kutsuihin yhteystiedot saatiin Retina ry:n
jasenrekisterista. Retina ry on yhdistys, joka on perustettu valvomaan perinnollisia verkkokalvon
rappeumatauteja  sairastavien etuja  sekd toimimaan  heidan  valtakunnallisena

verkostoitumiskanavanaan.

Aineiston keruuaika sijoittui helmi-maaliskuuhun 2018. Suorapostituksena Retina ry:n jasenille
tutkimuskutsuja ahetettiin 317 kappaletta kirjepostina. Lisaksi sahkdisen kyselylomakkeen linkki
lahetettiin 240 sahkopostiosoitteeseen. Naissa sahkoposteissa oli mukana myos lomakkeen pdf-
versio. Adnitteend lomake lahetettiin 73 osoitteeseen. Osa Retina ry:n jasenista sai tutkimuskutsun
seka kirjeitse ettd sahkodisena versiona. Retina ry:n jasenmaara 31.12.2017 oli 526 varsinaista
jasentd, ja heista kaikki osoitteensa ilmoittaneet saivat tutkimuskutsun. S&hkdisen

kyselylomakkeen linkkia jaettiin lisaksi Nakovammaisten liiton Retiniitikot-sdhkdpostikeskustelun,
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Facebookin Retina Finland -ryhmén, sek& Nakdvammaiset lapset ry:n, Suomen kuurosokeiden, ja

Nakdvammaisten liiton alueyhdistysten sahkdpostitiedotusten kautta.

Vastauksia saatiin sahkéisen linkin kautta 110, kirieena 58, sahkdpostitse 2 seké soittopyynndn
kautta 1. Kaksi kirjeena saatua vastausta hylattiin, koska lomake oli taytetty vain osittain. Aineiston
kokonaismaaraksi muodostui 169 vastausta. Kadon maaraa ei pystyta arvioimaan, koska ei ole
tiedossa kuinka monta rappeumapotilasta kysely tavoitti, joko suorapostituksella tai muiden
jakelukanavien kautta. Retina ry:n jasenet ovat keskeinen perusjoukko, ja Retina ry:n
jasenmaaraan suhteutettuna vastauksia saatiin 32 prosenttia jasenten lukumaarasta. Arvioituun
Suomessa asuvien, perinnollista verkkokalvorappeumaa sairastavien lukumaaraan suhteutettuna
vastausprosentti on kolme (3). Aineisto vastaa sukupuoli- ja ikdjakaumaltaan seka vastaajien
maantieteelliselta jakaumalta Retina ry:n jasenistoa. Aineistoa voidaan siten pitd@ edustavana
otoksena Retina ry:n jasenista. Koko perusjoukon osalta vastaavia tunnuslukuja ei ole tiedossa.

Vastaajien perusjoukosta, eli perinnéllistd verkkokalvorappeumaa sairastavista suomalaisista,
kysely tavoitti helpoiten ne henkildt, jotka ovat nékdvammaisuuteen liittyvien yhdistysten jasenia tai
muulla tavalla aktiivisia esimerkiksi Facebookissa. Kyselyn ulkopuolelle saattoivat ja&da henkilét,
jotka eivat aktiivisesti seuraa ndkévammaisuuteen liittyvaa tiedotusta. Aineiston keraamisessa
kéytettiin yleista linkkia kyselylomakkeeseen. Yleisen linkin kayttaminen mahdollistaa usean
vastauksen antamisen yhdelta henkildlta. Vastauskertoja ei pystyta kontrolloimaan eiké vastaajia
identifioimaan. Mikéli sama henkild vastaa kyselyyn monta kertaa, se voi vaaristda tuloksia.

Aineiston analyysivaiheessa ei aineistossa havaittu useita identtisia vastauksia.

4.2 Hoitokokemuksia kuvaavat mittarit ja taustamuuttujat

Kyselylomake laadittiin yhteistydssa Retina ry:n asiantuntijoiden kanssa. Lomakkeen kysymykset
valikoituivat padasiassa sen perusteella, mitka hoitokokemusten piirteet kiinnostivat yhdistysta, ja
niitd tarkennettin hoitoja ja palveluja koskevan Kkirjallisuuden perusteella. Lomakkeen
suunnittelussa otettiin  huomioon heikkonakoiset vastaajat esimerkiksi kayttamalla suurta
fonttikokoa paperisessa lomakkeessa seka testaamalla pdf-lomakkeen yhteensopivuus

ruudunlukuohjelman kanssa.
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Kyselylomakkeen suunnitteluvaiheessa mukana oli hoitopolun kasite, jolla viitattiin silmésairauden
eri vaiheissa saatuihin hoitoihin ja palveluihin. Tyon edetessa kasitteesta kuitenkin luovuttiin, koska
kavi iimi ettei perinndllisten verkkokalvon rappeumatautien kohdalla ole maaritetty yleista

hoitopolkua, eiké sen maarittdminen ole taman tyon tavoite.

Kyselylomake muodostui paékysymyksista, tarkentavista kysymyksista seka taustakysymyksista.
Hoitokokemuksia kartoitettiin paaasiassa monivalintakysymyksilla, joiden lisaksi oli avoimia kenttia
vastausten tarkentamista ja lisakommenttien antamista varten. Kyselylomake kokonaisuudessaan
on litteessa 1. Seuraavaksi esitella@n hoitokokemuksia kuvaavat mittarit seka kaytetyt

taustamuuttujat.

Hoitokokemuksia kuvaavat mittarit

Silmasairauteen saatua hoitoa ja palveluja kartoitettiin sekd taudin diagnosointivaiheen osalta etta

my6hemmin. Diagnosointivaiheen osalta kokemuksia kartoitettiin seuraavilla kysymyksilla:

Kenelté sait silméklinikalla apua diagnoosivaiheessa tai minne sinut ohjattiin silméklinikalta
diagnoosin jélkeen?

Misté muista palveluntarjoajista sait tietoa silméklinikalta?

Molemmat kysymykset olivat monivalintoja, ja annettujen vaihtoehtojen lisiksi vastaaja saattoi
lisdta avoimen kentdn avulla muita vastauksia. Kysymyksissd oli mahdollista valita useita

vastausvaihtoehtoja. Muut palvelukokemuksia kartoittaneet kysymykset olivat:

Mité palveluja ja apuvélineité olet saanut silméklinikan kautta?
Oletko séénndllisessé seurannassa?

Onko sinulle tehty geenitesti silmésairauteesi liittyen?

Palveluja ja apuvalineita koskeva kysymys oli monivalinta, jossa oli lisaksi avoin kenttd omien
lisdysten tekoa varten. Seurantakaynteja ja geenitestia koskeviin kysymyksiin liittyi tarkentavia
kysymyksia riippuen siita, miten vastaaja vastasi paakysymykseen. Mikali vastaaja ilmoitti olevansa
saannollisessa seurannassa, jatkokysymys koski seurantakutsujen aikavalia. Geenitestin kohdalla
tarkentavat kysymykset koskivat joko geenitestin tekopaikkaa ja -aikaa, tai vaihtoehtoisesti syyta

siihen, ettei geenitestia ole tehty.
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Lomakkeessa kysyttiin myos edellisen silmaklinikalla asioinnin ajankohtaa ja syyta. Taustoittavana
kysymyksena tiedusteltiin, milla siimatautien klinikalla vastaaja nykyisin paaasiassa asioi.

Tyytyvaisyytta silmaklinikan palveluun kartoitettiin kahdellla kysymyksella:

Oletko tyytyvéinen kyseisellé silméklinikalla saamasi palvelun laatuun?

Oletko tyytyvéinen kyseiselld silméklinikalla saamasi palvelun mééréén?

Vastausvaihtoehdot tyytyvaisyytta kartoittaviin kysymyksiin olivat kyll& / useimmiten kyllé / en osaa
sanoa/ useimmiten en/en. Edella kuvattujen mittarien liséksi kyselyn lopussa oli mahdollista jattaa

vapaasti kommentteja avoimeen kenttaan.

Taustamuuttujat

Kyselyn taustamuuttujien avulla voidaan tarkastella hoitokokemusten jakautumista
vastaajajoukossa. Kaytetyt taustamuuttujat ovat ik&, sukupuoli, asuinpaikkakunta, silmasairauden
diagnoosi, diagnoosintekoaika ja -paikka seka asiointisairaala. Analyysid varten toteutettu

asuinpaikkakuntien luokittelu on kuvattu kartassa liitteessa 2.

Taustamuuttujien avulla voidaan tarkastella, havaitaanko esimerkiksi vastaajan ian ja
hoitokokemusten vélilld yhteytta. Kyselylomakkeen suunnitteluvaiheessa harkinnassa oli kysya
vastagjilta myods silmasairauden tilaa vastaushetkellda. Tasta kuitenkin luovuttiin, koska eri
rappeumatautien ja niihin liittyvien oireiden etenemisessd on suurta vaihtelua, joten
vastausvaihtoehtojen ~ muotoileminen  ja  luokittelu olisi  ollut  hyvin  haastavaa.
Asuinpaikkakuntatiedon avulla voidaan toteuttaa hoitokokemusten maantieteellinen tarkastelu ja

asiointisairaalan avulla tarkentaa alueellista tarkastelua.

Diagnoosit on analyysia varten luokiteltu kahteen luokkaan: retinitis pigmentosa (RP) ja muut
perinnolliset verkkokalvorappeumataudit. Nain on mahdollista tutkia, onko hoitokokemuksissa
eroa yleisemman RP:n ja muiden rappeumatautien valilla. Vastaajat saivat itse ilmoittaa diagnoosin
avoimessa kentdssa. Kaikki vastaukset, joissa diagnoosiksi on ilmoitettu perinnéllinen
verkkokalvorappeuma tai diagnoosiluokitus H35.5 (perinnéllinen verkkokalvorappeuma) ilman
tarkennusta, on luokiteltu retinitis pigmentosa -luokkaan. RP on yleisin perinndllisista

verkkokalvorappeumista, ja naitd kahta termia kaytetdan usein synonyymina toisilleen. Myos ne

30



vastaukset, joissa diagnoosiksi on ilmoitettu sauva-tappi -dystrofia, on luokiteltu retinitis
pigmentosa -luokkaan. Perinndllisissa verkkokalvorappeumataudeissa on my6s muita
sauvasolujen heikentymisesta alkavia tauteja, mutta naiden harvinaisempien tautimuotojen
yhteydessa voi olettaa, ettd vastaaja olisi ilmoittanut silmasairautensa tarkemman diagnoosin.
Toisaalta perinndllisten verkkokalvorappeumien Kliiniset ilmenemismuodot muodostavat suuren
jatkumon, ja tautidiagnoosia voi olla vaikea tehda muiden tunnusmerkkien kuin geenivirhetiedon
pohjalta. Tall6in voi olla etta terveydenhuollossa diagnoosiksi maaritellaan yleisempi "perinnéllinen
silmanpohjarappeuma” tai "sauva-tappidystrofia” kuin spesifisempi “retinitis pigmentosa”, jos
taudinkuva ei taysin tasmaa RP:n tunnusmerkistoa. Oman tautiluokituksen ja etenemiskuvan
omaavat Leberin kongenitaalinen amaurosis ja Usherin syndrooma on luokiteltu muihin
verkkokalvorappeumatauteihin, vaikka niiden voidaankin nahda olevan retinitis pigmentosan

alamuotoja.

4.3 Tulosten luotettavuus ja tutkimusetiikka

Opinnaytetyon aineiston edustavuutta ja tulosten yleistettavyytta on arvioitu edella. Niiden lisaksi
tulosten luotettavuuteen vaikuttaa mittareiden patevyys seka tutkijan huolellisuus tietojen
syottamisessa. (Vilkka 2007, 149-154.) Mittareiden ja vastausvaihtoehtojen muotoilussa pyrittiin
saamaan mittareista valideja, jotta niiden avulla saataisiin mitattua tutkittavia asioita ja jotta
vastausvaihtoehtojen muotoilu olisi onnistunut. Kyselylomaketta esitestattiin Retina ry:n hallituksen
jasenilld, ja vastausvaihtoehdoissa annettiin usein avoin kentta valmiiden vaihtoehtojen lisaksi,
jotta vastauksia ei jaisi uupumaan oikean vaihtoehdon puutteen vuoksi. Aineiston
kasittelyvaiheessa noudatettiin erityista huolellisuutta ja tulokset tarkistettiin useaan kertaan, jotta

késittelyvaiheen huolimattomuusvirheita ei tulisi.

Myos yksittaisiin vastauksiin voi liittya luotettavuusongelmia. Silloin kysymyksia ei ole ymmarretty
samalla tavalla kaikkien vastaajien kesken tai joukossa on eparehellisida vastauksia.
Vaarinymmarrysten mahdollisuus on erityisesti kyselytutkimuksen ongelma, silla vastaaja ei voi
saada tarkentavaa tietoa, jos jokin kysymys on hanelle epaselva. Huolellisella vastausohjeella,
selkeadlla lomakkeella seka lomakkeen esitestauksella voidaan kuitenkin  vahentaa
vaarinymmarrysten riskia. (Valli 2015.) Tassa opinnaytetyossa kartoitettiin kokemuksia julkisen
terveydenhuollon kautta saaduista palveluista ja hoidoista. Kyselylomakkeen saatteessa kerrottiin

rajaus julkisen terveydenhuollon palveluihin, ja lisaksi tdma rajaus kavi ilmi jokaisesta erillisesta
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palveluja ja hoitoja koskevasta kysymyksestd. On kuitenkin mahdollista, ettd osa vastaajista on
joissain kohdin vastannut muualta saamiensa palvelujen perusteella. Joidenkin kysymysten
kohdalla virheellisid vastauksia voi aiheutua muistivirheistd, silla kyselyssa tiedustellaan
palveluista, joita osa vastaajista on saanut useampi vuosikymmen sitten. Joiltain osin voi olla,
etteivat vastaajan muistikuvat ole selkeita. Vastausvaihtoehdoissa annettiin mahdollisuus vastata

en muista / en tieda.

Sairauksiin liittyvat tiedot ovat arkaluonteista tietoa, jonka kasittelyssa tulee olla erityisen
huolellinen. Aineisto kerattiin kayttamalla yleista linkkia, jolloin ei ole mahdollista tunnistaa, kenelta
tai mistd saadun linkin kautta yksittdinen vastaus on tullut. Koska perinndllinen
verkkokalvorappeuma on suhteellisen harvinainen sairaus, on olemassa riski, ettd vastaajista
pystytdan identifioimaan yksittaisia henkil6ita, vaikka henkilotietoja ei ilmoitetakaan. Esimerkiksi
diagnoosin saamisen vuosi seka silmatautien klinikka, jolla diagnoosi tehtiin, voivat yhdessa olla
tietoja joiden avulla yksittainen vastaaja on mahdollista identifioida. Erityisen suuri riski yksittaisen
vastaajan identifioimiseen on alaikéisten vastaajien kohdalla, koska heitd on vahan. Tulokset
esitetdan jakaumina ja prosenttilukuina siten, ettei yksittaisia vastaajia pystytd tunnistamaan

tuloksista.

Kyselyyn vastaaminen voi olla vastaajalle myonteinen kokemus, ja opinndytetyon kautta saatavat
hyddyt kompensoivat vastaamisesta aiheutunutta vaivaa. Vastaamalla kyselyyn vastaaja saa
aanensa kuuluville ja pystyy vaikuttamaan silmasairauteensa liittyvaan edunvalvontaan. Jos
vastaajalla on kehittamisehdotuksia, kysely on kanava saada omat kokemuksensa laajempaan
tietoon, seka mahdollisesti edesauttaa perinndllisten verkkokalvorappeumasairauksien hoidon ja

potilaille suunnattujen palvelujen kehittamisessa.
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5 TULOKSET

Vastaajista puolet (56 %) on naisia ja puolet (44 %) miehid. Nuorin vastaaja on kaksi vuotta ja
vanhin 84. Kyselyn saatteessa pyydettiin lapsen kohdalla hanen vanhempaansa vastaamaan
kyselyyn lapsen puolesta tai yhdessa hanen kanssaan. Vastaajien ian mediaani on suhteellisen
korkea 60 vuotta. Vastaajista yli kolme neljasosaa (78 %) on yli 45-vuotiaita. Suurin 0sa vastaajista
(39 %) asui Etela-Suomessa. Lansi- tai Sisa-Suomessa asui viidesosa (21 %) vastaajista, Lounais-
Suomessa ja Ita-Suomessa molemmissa noin seitsemannes (15 % ja 12 %). Hieman alle yksi

kymmenesta vastaajasta (9 %) oli Pohjois-Suomesta ja nelja prosenttia Lapista.

5.1 Diagnoosivaihe

Neljasosa (26 %) kyselyn vastaajista iimoitti etté heille oli tehty silmasairauden diagnoosi Helsingin
yliopistollisessa sairaalassa. Toiseksi yleisin oli Oulun yliopistollinen sairaala (13 %) ja kolmanneksi
Tampereen yliopistollinen sairaala (9 %). Vastaajista 8 prosenttia iimoitti, ettd diagnoosi oli tehty
yksityisla@karin vastaanotolla. Diagnoosien saamisen ajankohdat jakautuivat tasaisesti 1970-,
1980-, 1990-, 2000- ja 2010-luvuille. Myds 1960-luvulla ja sité aikaisemmin tehtyja diagnooseja oli
aineistossa mukana. Yleisimmin vastaajat kertoivat, etté diagnoosi oli tehty alle 18-vuotiaana (35
%). Hieman alle kolmasosa (29 %) vastasi, ettd diagnoosi oli tehty 18-30 -vuotiaana ja viidesosa
(23 %) 31-45 -vuotiaana. Noin kymmenesosa vastaajista (12 %) ilmoitti olleensa

diagnoosintekoaikaan 45-60 -vuotiaita, ja yli 60-vuotiaita kaksi prosenttia.

Vastaajat ilmoittivat yleisimmin, etta heidat oli diagnoosivaiheessa ohjattu eteenpdin yhden tai
kahden ammattilaisen tai auttavan tahon luo. Nain ilmoitti yli puolet (60 %) vastaajista. Aineistossa
oli myos vastaajia, jotka ilmoittivat saaneensa apua jopa kahdeksalta eri taholta. Kuviossa 2 on
kuvattu palveluja, joita vastaajat ilmoittivat saaneensa diagnoosivaiheessa. Vastausten mukaan
diagnoosivaiheessa hoidossa on yleisimmin mukana kuntoutusohjaaja (30 %). Toiseksi yleisimmin
vastaajat ilmoittivat, ettd heidat oli ohjattu sosiaalihoitajan luo (23 %) ja ensitieto- tai
sopeutumisvalmennuskurssille (23 %). Perinnéllisyysneuvontaa kertoi saaneensa 17 prosenttia
vastaajista. Vastaajista 15 prosenttia ilmoitti, ettd heidat oli ohjattu optikolle. Vastaajista 11
prosenttia ilmoitti saaneensa apua muilta tahoilta kuin kyselyn valmiiksi annetut vaihtoehdot. Naita

tahoja olivat yksityinen silmalaakari tai muu yksittdinen nadnhuollon ammattilainen, nadnkayton
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ohjaaja, Nakévammaisten liitto ja kuntoutus. Muutamalle vastaajalle diagnoosi oli tehty
perinndllisyysklinikalla, misté oli ohjattu silmatautien klinikalle. Toisaalta viidesosa (20 %) ilmoitti,

ettei ollut saanut minkaanlaista apua tai ohjausta diagnoosivaiheessa.

Diagnoosivaiheen palvelut

Muu e 11
Entiedd /en muista n———————— 14
Eimitagan eeeeeesssss——— ()
Ensitieto- tai sopeutumisvalmennuskurssi e — ———ssss—— )3
Perinndllisyysneuvonta e ——— 7
Fysioterapeutti 0
Liikkumistaidonohjagja  n— 11
Optikko ~ E——— 15
Psykologi mmmm 3
Sosiaalihoitaja T )3

Kuntoutusohjagja I 3()

%

KUVIO 2. Diagnoosivaiheessa saatujen palveluiden ja ammattiavun yleisyys, % kaikista vastaajista
(n=169).

Diagnoosivuosikymmenella ei ole yhteytta saatuihin palveluihin. Pitaa kuitenkin huomata, etta kun
aineisto jaetaan diagnoosivuosikymmenen mukaan, vastaajia kutakin vuosikymmenta kohden on
suhteellisen vahan. RP-potilaiden ja muita verkkokalvon rappeumasairauksia sairastavien valilla
ainoa ero oli, ettda RP-potilaista suurempi osa (13 %) ilmoitti, ettd heidat oli ohjattu
likkumistaidonohjaajalle kuin muun diagnoosin saaneista (4 %). Kuviossa 3 tarkastellaan
ilmoitettuja palveluja sen mukaan, minka ikainen vastaaja kertoo olleensa diagnoosintekoaikaan.
Perinndllisyysneuvonnan kokemukset ovat sitd yleisempid, mita nuorempi vastaaja on ollut.
Ensitieto- tai sopeutumisvalmennuskurssin kokemukset seka kokemukset sosiaalihoitajan luokse

ohjaamisesta ovat sita yleisempia, mitd vanhempi vastaaja ilmoitti olleensa diagnoosihetkella.
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Diagnoosivaiheen palvelut ikaluokittain
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KUVIO 3. Diagnoosivaiheessa saatujen palvelujen yleisyys ikéluokittain.

Saatujen palveluiden ja ammattiavun lisaksi kyselyssa tiedusteltiin, mista muista tahoista, kuten
yhdistyksista, vastaajalle oli annettu tietoa diagnoosivaiheessa. Lahes puolet (40 %) vastasi
saaneensa tietoa Nakovammaisten liiton toiminnasta. Kolmasosa (33 %) kertoi saaneensa tietoa
Retina ry:n toiminnasta. Nakovammaisten alueyhdistysten toiminnasta (25 %) seka Kelan
tarjoamista palveluista (23 %) kertoi kuulleensa neljasosa vastaajista. Vastaajat kertoivat
saaneensa tietoa myos kunnan sosiaali- ja vammaispalveluista, Suomen kuurosokeat ry:sta ja
Retina Internationalista. Avoimissa vastauksissa mainittiin lisdksi Nakdvammaiset lapset ry,
vertaistoimintaryhmat seka kuntoutusohjaaja. Viidesosa vastaajista (21 %) kertoi, ettei ollut saanut

tietoa mistaan yhdistyksista tai auttavista tahoista.

5.2  Muut palvelut

Diagnoosivaiheen jalkeisista palveluista vastaajilta kysyttiin, mita palveluja ja apuvalineita he ovat
saaneet silmatautien klinikoiden kautta, viimeisimméan kaynnin ajankohtaa ja syyta, seka ovatko he

sadannollisessa seurannassa silmatautien klinikalla.
Vastaajat iimoittivat saaneensa silmatautien klinikoilta useita eri apuvélineita, joista valkoinen
keppi, suurentavat apuvalineet ja erikoislasit olivat kaikkein yleisimpia (kuvio 4). Klinikoiden kautta

oli vastausten mukaan saatu myos silmalaseja, likkumistaidon ohjausta, valaistussuunnitelmia,
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apuohjelmia tietokoneelle, kaihileikkauksia, seka nadnkayton ohjausta. Hieman harvinaisempia
olivat pistekirjoituskone, lukuteline tai kohopOyta sek& opaskoira. Avoimissa vastauksissa
ilmoitettiin viela matkapuhelimien apuohjelmia, lukutelevisio, erilaisia lamppuja ja valaisimia,
henkilokohtainen avustaja, aanikirjat, kasettinauhuri, kuuntelulaite, vertaistukiryhmat, psykologi,
tietokoneohjaus seka opaskoirakoulun eldinladkariaseman palvelut. Osa vastaajista ei ollut viela

tarvinnut mitaan apuvalineita.

Silméatautien klinikan kautta saadut apuvalineet ja palvelut

Jokinmuu G 12
Ei mitaéén . 8
Valaistussuunnitelma kotiin tai tyopaikalle I 41
Liikkumistaidon ohjaus G 46
Naonkayton ohjaus I 31
Kaihileikkaus I 37
Opaskoira . 7
Valkoinen keppi I 65
Lukuteline tai kohopdyta —IEEE——— 12
Pistekirjoituskone  IEEEG— 14
Apuohjelma tietokoneelle GGG 30
Silmalasit tai piilolinssit I 46
Suurentavat apuvélineet I 63
Erikoislasit (esim. suodatinlasit, aurinkolasit) G 54

0 10 20 30 40 50 60 70
%

KUVIO 4. Silmétautien klinikoiden kautta saatujen palvelujen ja apuvélineiden yleisyys, % kaikista
vastaajista (n=169).

Lahes puolet vastaajista (42 %) kertoi asioineensa silmatautien klinikalla viimeisen vuoden aikana
ja yli nelja viidesosaa (85 %) viimeisen viiden vuoden aikana. Yleisimmin silmatautien klinikalla
asioinnin syyksi ilmoitettiin kontrollikaynti. Muita yleisia syita olivat vimeaikaisen siimamuutoksen,

kuten kaihin, hoito ja seuranta seka apuvalineiden hankinta.

Vastaajista kolmasosa (34 %) ilmoitti olevansa silmatautien klinikalla saannéllisessa seurannassa.
Yleisin seurantakutsujen vali oli vuosi. Suurin osa (38 %) vastasi, ettei ole saanndllisessa
seurannassa, mutta saa tarpeen tullen apua silmatautien klinikan kautta. Yli neljasosa (28 %)
ilmoitti asioivansa tarvittaessa yksityisella silmalaakérilla. Saanndlliset seurantakutsut olivat
hieman yleisempia niilla, joiden silmésairauden diagnoosi ei ollut RP. Heista hieman alle puolet (46

%) ilmoitti olevansa saanndllisessa seurannassa, verrattuna RP potilaisiin joiden joukossa osuus
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oli hieman alle kolmasosa (30 %). Toisaalta muun diagnoosin saaneista hieman suurempi osa (31

%) ilmoitti asioivansa paaasiassa yksityisen silimalaéakarin vastaanotolla kuin RP-potilaista (26 %).

Saanndllisen seurannan yleisyyden ja vastaajan ian valilld on yhteys (kts. kuvio 5). Mita nuorempi
vastaaja oli, sita yleisemmin han ilmoitti olevansa saanndllisessa seurannassa. Alle 18-vuotiaista
vastaajista yli 90 prosenttia ilmoitti olevansa sdanndllisessa seurannassa. lakkaat, yli 60-vuotiaat
vastaajat, iimoittivat muita ikaryhmia harvemmin olevansa saannollisessa seurannassa. Heista alle
viidesosa sai seurantakayntikutsuja silmatautien klinikalta. Yhteyden tilastollista merkitsevyytta ei
ole mahdollista luotettavasti testata vastaajaryhmien pienten kokojen vuoksi.

Seurantakayntien yleisyys ikaluokittain
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m Ej seurannassa, kay tarvittaessa yksityisella silmalaakarilla

KUVIO 5. S&énndllisen seurannan yleisyys ikéluokittain, % ikéluokan vastaajista

5.3 Geenitestaus

Yli kolmasosa vastaajista (37 %) ilmoaitti, ettd heille on tehty geenitesti siimasairauteensa liittyen.
Lahes puolet testatuista (45 %) ilmoitti, ettd geenitesti on tehty Helsingin yliopistollisessa
sairaalassa. Seuraavaksi yleisin oli Oulun yliopistollinen sairaala, jossa on tehty viidesosa (19 %)
geenitesteista. Yli nelja viidesosaa testatuista vastaajista iimoitti, ettd testi on tehty jossakin
yliopistollisista sairaaloista. Valtaosa testatuista (88 %) kertoi, etta testi on tehty 2000- tai 2010-

luvuilla.
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Geenitestauskokemukset olivat yleisempia, jos diagnoosi oli jokin muu kuin RP. Niista vastaajista,
joiden diagnoosi oli jokin muu kuin RP, puolet (48 %) ilmoitti ettd heille on tehty geenitesti,
verrattuna RP-potilaisiin, joista kolmasosa (32 %) ilmoitti, ettd heille on tehty testi. Yleisimpia
kokemukset geenitesteista olivat koroidemiaa sairastavien keskuudessa. Heista kolme neljasosaa
(75 %) ilmoitti, etta heille on tehty geenitesti. Koroidemia on esimerkiksi retinoskiisin kanssa
sellainen tauti, joiden kohdalla kokenut silmaldékari voi osata epéilld diagnoosia
silmanpohjaloydosten perusteella. Silloin on helppo tehda tiettyyn geeniin kohdennettu geenitesti.
(Avela 2018, 5.)

Kokemukset geenitesteista nayttaisivat olevan sita yleisempia, mita nuoremmista henkildista on
kyse (kuvio 6). Alle 31-vuotiaiden joukossa lahes kolme neljasta (72 %) iimoitti, etta heille on tehty
geenitesti, kun yli 60-vuotiaiden joukosta ndin ilmoitti neljasosa (25 %). Pitaa kuitenkin huomata,

etta kun aineisto jaetaan ikaluokittain, on kuhunkin luokkaan kuuluvia vastaajia suhteellisen vahan.

Geenitestin yleisyys ikaluokittain
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KUVIO 6. Geenitestauksen yleisyys ikéluokittain, % ikéluokan vastaajista.

Vastaajista yli puolet (59 %) vastasi, etté heille ei ole tehty geenitestia. Heista suurin osa (57 %)
ilmoitti, ettei heille ole koskaan tarjottu geenitestia. Neljasosa (24 %) ilmoitti syyksi, ettei
geenitesteja ollut viela tarjolla siihen aikaan, kun he saivat diagnoosin. Vain kolme prosenttia iimoitti
syyksi, etteivat he ole olleet kiinnostuneita geenitestauksesta. Sen sijaan yksi kymmenesta (9 %)
ilmoitti, ettei ole paassyt testiin pyynnaoista huolimatta. Muutamissa tapauksissa geenitestia ei oltu
tehty, koska lahisukulainen oli testattu.



5.4 Tyytyvaisyys silmatautien klinikoiden palveluihin

Suurin osa vastaajista oli tyytyvaisia (53 %) tai useimmiten tyytyvéisia (21 %) silméatautien klinikoilla
saamansa palvelun laatuun. Myds palvelun maaraan oltiin useimmiten joko tyytyvaisia (44 %) tai
useimmiten tyytyvaisia (23 %). Niistd vastaajista, jotka kertoivat etteivét ole silmatautien klinikalla
saannolllisessa seurannassa, vain hieman yli kolmasosa (38 %) oli tyytyvaisia tai useimmiten
tyytyvaisia saamansa palvelun maaraan, ja neljasosa (26 %) oli tyytymattomia tai useimmiten
tyytymattomia palvelun maaraan. Tyytyvaisyydessa ei ole huomattavia eroja sen mukaan, onko
vastaajan diagnoosi RP vai muu verkkokalvon rappeumatauti. Myoskaan vastaajan ialla tai
sukupuolella ei nayta olevan yhteytta siihen, miten tyytyvaisia vastaajat olivat silmatautien
klinikoiden palveluihin.

5.5 Alueelliset ja asiointiklinikoiden valiset erot

Opinnaytetyon yhtena tavoitteena oli selvittaa, onko perinndllisten verkkokalvon rappeumatautien
hoitokokemuksissa havaittavissa alueellisia eroja. Tarkastelua varten asuinpaikkakunnat on
jaoteltu sijaintinsa mukaan Etela-, Lounais-, Lansi- ja Sisa-, Ita-, ja Pohjois-Suomeen seka Lappiin
(kts. lite 2). Maantieteellistd tarkastelua tdydennetdan asiointiklinikkakohtaisella tarkastelulla.
Keskussairaaloiden ja yliopistollisten sairaaloiden palveluja vertaillaan keskenaan. Lisaksi
Helsingin yliopistollinen sairaala (HUS) on omana yksikkon&an tarkastelussa, silla se poikkeaa
muista yliopistollisista sairaaloista perinndllisten silmasairauksien asiantuntijuuden suhteen. Siella
on oma Perinndllisten silmatautien klinikka ja alaan perehtyneitda laakéreita, seka alan
tutkimustoimintaa on tehty sielld vuosikymmenien ajan. Lisaksi HUS:ssa asioivien osuus oli
aineistossa merkittavan suuri. Tarkempaa, asiointiklinikkakohtaista tarkastelua ei aineiston pienen

koon vuoksi ollut mahdollista suorittaa.
Seuraavaksi tarkastellaan ensin alueellisia ja sitten asiointiklinikoiden valisia eroja

hoitokokemuksissa. Jakaumien esittelyn jalkeen eritelladn mahdollisia syita ja vaikuttavia tekijoita
erojen taustalla.
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Alueelliset erot

Suurin osa vastaajista (39 %) asui Etela-Suomessa. Lansi- tai Sisé-Suomessa asui viidesosa (21
%) vastaajista, Lounais-Suomessa ja Itd-Suomessa molemmissa noin seitseménnes (15 % ja 12
%). Hieman alle yksi kymmenesta vastaajasta (9 %) oli Pohjois-Suomesta ja nelj@ prosenttia
Lapista. Asuinpaikkakuntakohtaista vertailua hankaloittaa se, etta aineistossa on joiltakin alueilta

vain vahan vastaajia. Esimerkiksi Lapissa asuvia vastaajia aineistossa on kuusi.

Vastausjakaumissa, jotka koskevat julkisen terveydenhuollon kautta saatuja palveluja ja
apuvalineita, ei nayttaisi olevan aluekohtaisia eroja. Ainoa poikkeava havainto on, etta Pohjois-
Suomessa asuvista vastaajista lahes jokainen (93 %) ilmoitti saaneensa silmalasit tai piilolinssit,

kun muilla alueilla ndin ilmoitti alle puolet vastaajista.

Kuviossa 7 on kuvattu asuinalueittain, kuinka usea vastaaja ilmoitti olevansa saanndllisessa
seurannassa. Ita-Suomessa asuvat vastaajat ilmoittivat yleisimmin olevansa saannéllisessa
seurannassa. Heista lahes kolme neljannesta (71 %) iimoitti ndin, verrattuna esimerkiksi Lapissa,
Lansi- ja Sisa-Suomessa tai Lounais-Suomessa asuviin vastaajiin, joista seurannassa ilmoitti
olevansa noin viidennes. Yksityisen silmaldakérin vastaanotolla ilmoitti kdyvansa puolet (42 %)
Lansi- ja Sisa-Suomessa asuvista vastaajista. Ita-Suomessa asuvista vastaajista yksityisten

palveluiden kayttajia ilmoitti olevansa vain viisi prosenttia ja Pohjois-Suomessa ei yhtaan.

Seurannan yleisyys asuinalueittain

Lappi (N=6) N 50 [ R

Pohjois-Suomi (N=15) 60
S Lansi- ja Sisa-Suomi (N=36) 36 Y
é Ita-Suomi (N=21) | 2 s
Lounais-Suomi (N=26) [INEEN2SEENN 54 [
Eteld-Suomi (N=65) IS 31 s

0% 10% 20 % 30 % 40% 50% 60 % 70 % 80 % 90 % 100 %

B Seurannassa
Ei seurannassa, voi tarvittaessa soittaa silmaklinikalle ja saada apua

m Ei seurannassa, kay tarvittaessa yksityisella silmalaakérilla

KUVIO 7. Séénnéllisen seurannan yleisyys asuinalueittain, % asuinalueen vastaajista.
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Kokemukset geenitestauksesta olivat kaikkein yleisimpid Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien
joukossa, joista 67 prosenttia ilmoitti, ettd heille on tehty geenitesti (kuvio 8). Harvinaisimpia
geenitestikokemukset olivat Lansi- ja Sisd-Suomessa asuvien vastaajien joukossa. Heista alle

viidennes (17 %) iimoitti, etta heille on tehty geenitesti.

Geenitestauksen yleisyys alueittain
Lappi (N=6)
Pohjois-Suomi (N=15)

Lansi- ja Sisa-Suomi (N=36)

Asuinalue

[ta-Suomi (N=21)
Lounais-Suomi (N=26)
Etel&-Suomi (N=65)

0% 10% 20 % 30 % 40% 50% 60 % 70 % 80 % 90 % 100 %

m Testattu mEitestattu mEitieda

KUVIO 8. Geenitestauksen yleisyys asuinalueittain, % alueella asuvista vastaajista.

Silméatautien klinikalla saamansa palvelun laatuun olivat kaikkein tyytyvaisimpia Pohjois-Suomessa
asuvat vastaajat, joista jokainen oli paasaantoisesti tyytyvainen laatuun (kuvio 9). Vahiten
tyytyvaisia oli Lansi- ja Sisd-Suomessa asuvien vastaajien joukossa, mutta heidankin joukossaan
tyytyvaisia oli yli puolet (61 %).
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Tyytyvéisyys palvelun laatuun alueittain
Lappi (N=6)
Pohjois-Suomi (N=15)

Lénsi- ja Sisa-Suomi (N=36)

Asuinalue

Ita-Suomi (N=21)

Lounais-Suomi (N=26)

Etela-Suomi (N=65)

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100 %

W P3jasiassa tyytyvdinen ~ ®Eiosaasanoa ™ Pa&asiassa tyytyméaton

KUVIO 9. Tyytyvéisyys silmétautien klinikoiden palvelun laatuun alueittain, % alueella asuvista

vastaajista.

Palvelun mééraan olivat kaikkein tyytyvaisimpia Ita- tai Pohjois-Suomessa asuvat vastaajat (kuvio

10). Heista yli kolme neljannesta oli maaraan useimmiten tyytyvaisia (86 % ja 80 %). Lapissa asuvat

vastaajat olivat tyytymattdmimpia palvelun mé&éraan, heista kolmasosa (34 %) olisi halunnut

enemman palveluita. Tulee kuitenkin huomata, etta Lapissa asuvia vastaajia oli aineistossa vain

kuusi.

Tyytyvaisyys palvelun maaraan alueittain
Lappi (N=6)
Pohjois-Suomi (N=15)

Lansi- ja Sisa-Suomi (N=36)

Asuinalue

[t&-Suomi (N=21)
Lounais-Suomi (N=26)
Etela-Suomi (N=65)

0% 10% 20% 30% 40% 50 % 60 % 70 % 80 % 90 % 100 %

m P3dasiassa tyytyvdinen ~ mEiosaasanoa  mPaaasiassa tyytymaton

KUVIO 10. Tyytyvéisyys silmétautien klinikoiden palvelun méaréén alueittain, % alueella asuvista

vastaajista.
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Asiointiklinikoiden véliset erot

Neljdsosa (26 %) kyselyn vastaajista kertoi, ettda diagnoosi oli tehty Helsingin yliopistollisessa
sairaalassa (HUS). Muissa Yyliopistollisissa sairaaloissa diagnooseista oli tehty hieman yli
kolmasosa (37 %). Toiseksi yleisin HUS:in jélkeen oli Oulun yliopistollinen sairaala (13 %) ja
kolmanneksi Tampereen yliopistollinen sairaala (9 %). Hieman alle viidesosa (18 %) vastaajista
ilmoitti, ettd diagnoosi oli tehty keskussairaalassa. Vastaajista viidennes (19 %) ilmoaitti, etta
diagnoosi oli tehty vyksityislaakarin vastaanotolla tai jossain muualla kuin yliopisto- tai
keskussairaalassa. Diagnoosi saattoi tulla tietoon esimerkiksi perinndllisyysklinikan kautta, se
tehtiin ulkomailla, tai vastaaja ei tiennyt diagnoosintekopaikkaa.

Kun tarkastellaan kokemuksia diagnoosivaiheessa saaduista palveluista diagnosointiklinikan
mukaan, nayttaisi etta kokemukset optikon luo ohjaamisesta ovat harvinaisempia niiden vastaajien
joukossa, jotka ilmoittivat diagnoosintekopaikaksi keskussairaalan (kuvio 11). Sen sijaan
kuntoutusohjaajan palveluista heilld oli useammin kokemuksia kuin niilld, jotka ilmoittivat
diagnoosintekopaikaksi yliopistollisen sairaalan. Psykologille oli vastausten mukaan ohjattu vain

vastaajia, joille diagnoosi oli tehty Helsingin yliopistollisessa sairaalassa.

Diagnoosivaiheen palvelut klinikan mukaan

Ei mitdan

Ei tieda / muista

Ensitieto- tai sopeutumisvalmennuskurssi

Perinndllisyysneuvonta

Liikkumistaidonohjaaja

Optikko

Psykologi

Sosiaalihoitaja

Kuntoutusohjaaja

o
()]

10 15 20 25 30 35 40 45
%
m Keskussairaala (N=31) Yliopistollinen sairaala (N=62) m HUS (N=44)

KUVIO 11. Diagnoosivaiheessa saadut palvelut diagnoosiklinikan mukaan.



Vastaajista neljdsosa (25 %) kertoi asioivansa vastaushetkelld paasaantdisesti Helsingin
yliopistollisessa sairaalassa. Muissa yliopistollisissa sairaaloissa kertoi asioivansa hieman yli
neljasosa vastaajista (28 %). Helsingin jalkeen seuraavaksi yleisimmat olivat Tampereen
yliopistollinen sairaala (9 %) ja Oulun yliopistollinen sairaala (8 %). Kolmannes (32 %) vastasi
asioivansa paadasiassa jossakin keskussairaalassa. Osa vastaajista ilmoitti asioivansa
paasaantoisesti muualla kuin yliopistollisessa tai keskussairaalassa. Useimmiten he ilmoittivat

asioivansa tarvittaessa yksityisella silmalaakarilla.

Kokemuksissa silmatautien klinikalta saaduista palveluista ja apuvalineista ei ole havaittavissa
huomattavia eroja yliopistollisissa sairaaloissa ja keskussairaaloissa asioivien vastaajien valilla.
Vastaajat, jotka ilmoittivat asioivansa Helsingin yliopistollisessa sairaalassa, kertoivat useammin
olevansa saanndllisessa seurannassa kuin muissa yliopistosairaaloissa tai keskussairaaloissa
asioivat (kuvio 12). HUS:ssa asioivista puolet (50 %) ilmoitti olevansa saannollisesssa
seurannassa, kun muissa yliopistollisissa sairaaloissa tai keskussairaaloissa asioivista nain iimoitti
kolmasosa (31 % ja 33 %). Tarvittaessa yksityisen silmalaakarin vastaanotolla kertoivat useimmin

kéyvansa keskussairaaloiden potilaat (30 %).

Seurannan yleisyys asiointiklinikan mukaan

Keskussairaala (N=54) - | 37 -
Yiiopistoliinen sairaala (N=48) || | 58 10
s (v-c2) -

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100 %

Asiointiklinikka

m Seurannassa
Ei seurannassa, voi tarvittaessa soittaa silméaklinikalle ja saada apua

| Ei seurannassa, kay tarvittaessa yksityisella silmalaakarilla

KUVIO 12. Séénnéllisten seurantakéyntien yleisyys asiointiklinikan mukaan, % Klinikoilla asioivista
vastaajista.

Kokemukset geenitestistd olivat Helsingin yliopistollisessa sairaalassa asioivien keskuudessa
yleisempia kuin muilla. Heista yli puolet (60 %) ilmoitti, etta heille on tehty geenitesti. Muussa
yliopistollisessa sairaalassa asioivista ndin ilmoitti kolmasosa (33 %) ja keskussairaalassa

asioivista hieman yli neljasosa (26 %).
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Yliopistollisissa sairaaloissa asioivat olivat hieman useammin tyytyvaisid saamansa palvelun
laatuun kuin keskussairaaloissa asioivat (kuvio 13). HUS:ssa asioivista (88 %) ja muissa
yliopistollisissa sairaaloissa asioivista (88 %) lahes 90 prosenttia oli padsaantdisesti tyytyvaisia
saamansa palvelun laatuun, kun keskussairaalassa asioivista nain ilmoitti kolme neljasosaa (72
%). Vastaavasti tyytymattomia oli enemman keskussairaaloiden asiakkaissa. Heisté viidennes (20
%) ilmoitti olevansa paasaantoisesti tyytymaton palvelun laatuun, kun taas HUS:in tai muiden
yliopistosairaaloiden asiakkaiden joukossa tyytyméattdmia oli huomattavasti véahemman (5 % ja 2
%).

Tyytyvaisyys palvelun laatuun asiontiklinikan mukaan

0% 10% 20% 30 % 40 % 50 % 60 % 70 % 80 % 90 % 100 %

Asiointiklinikka

m P3dasiassa tyytyvainen Enosaasanoa  mPa3asiassa tyytymaton

KUVIO 13. Tyytyvéisyys palvelun laatuun asiontiklinikan mukaan, % Klinikoilla asioivista
vastaajista.

Yliopistollisissa sairaaloissa asioivat ovat myos tyytyvaisempia saamansa palvelun maaraan kuin
keskussairaaloissa asioivat (kuvio 14). Keskussairaaloissa asioivista yli neljdsosa (28%) ilmoitti

olevansa paasaantoisesti tyytymaton palvelun maaraan.
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Tyytyvéisyys palvelun maaraan asiointiklinikan mukaan

s o) |

0% 10% 20 % 30 % 40 % 50 % 60 % 70 % 80 % 90 % 100 %

Asiointiklinikka

m P3dasiassa tyytyvainen Eiosaasanoa  mPa3asiassa tyytymaton

KUVIO 14. Tyytyvéisyys palvelun mé&éréén asiointiklinikan mukaan, % Klinikoilla asioivista
vastaajista. ei ole tutkimustulos

Yhteenveto: alueelliset ja asiointiklinikoiden valiset erot

Edella on tarkasteltu erikseen saatuja palveluja ja tyytyvaisyytta niinin maantieteellisen alueen seka

asiointiklinikan mukaan.

Tuloksista voidaan havaita, etta Ita- ja Pohjois-Suomessa asuvat vastaajat erottuvat monen mittarin
kohdalla ja vaikuttavat olevan paasaantoisesti tyytyvaisia siimasairauden hoitoon saamiinsa
julkisen terveydenhuollon palveluihin. Kokemukset geenitestauksesta olivat yleisimpia Pohjois-
Suomessa asuvien vastaajien joukossa. Ita-Suomessa erityisesti silmasairauden saannollista
seurantaa ilmoitettiin yleisemmin kuin muilla alueilla, ja alueen potilaat olivat muita tyytyvaisempia

saamansa palvelun maaraan.

Lansi- ja Sisd-Suomessa asuvista vastaajista suhteellisesti suurempi osa ilmoitti kayvansa
yksityisen silmalaakarin vastaanotolla. Myos silmasairauden saannolistd seurantaa julkisen
terveydenhuollon puolella ilmoitettiin vahemman kuin muualla. Taman alueen vastaajien joukossa
kokemukset geenitestauksesta olivat harvinaisimpia. Tyytyvaisyyskyselyssa Lansi- ja Sisa-

Suomessa asuvat vastaajat olivat muita useammin tyytymattomia saamansa palvelun laatuun.

Yliopistollisissa sairaaloissa asioivat olivat keskussairaaloissa asioivia tyytyvaisempia seka
saamansa palvelun laatuun ettd maaraan. Yliopistollisissa sairaaloissa asioivat ilmoittivat

harvemmin kdyvansa yksityisen silmalaakarin vastaanotolla silmésairautensa hoidossa. Aineiston

46



pienen koon vuoksi ei ole mahdollista tarkastella yliopistollisten sairaaloiden ja keskussairaaloiden
valisia eroja tietyn maantieteellisen alueen sisalla. Olisi mielenkiintoista tietaa esimerkiksi, onko
Lansi- ja Sisa-Suomessa asuvien vastaajien kokemuksissa eroja sen mukaan, asioivatko he
paasaantoisesti yliopistollisessa sairaalassa vai keskussairaalassa. Ainoa sairaala, josta on
yksilGitya tietoa, on HUS. Siella paasaantoisesti asioivien joukossa kokemukset geenitestauksesta
olivat yleisempi& kuin muualla asioivien joukossa, ei kuitenkaan yhta yleisia kuin alueellisessa
tarkastelussa Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien joukossa. HUS:in potilaat ilmoittivat myos
useammin olevansa seurannan piirissa, eivat kuitenkaan yhta usein kuin lta-Suomessa asuvat

vastaajat.

On mahdollista, etta edella esitettyjen alueellisten ja asiointiklinikan koon mukaisten erojen
taustalla on palvelujen laadun ja tarjonnan lisaksi muita vaikuttavia seikkoja. Tallaisia voivat olla
esimerkiksi diagnoosien epatasainen jakauma aineistossa. Edellisissa luvuissa on havaittu, etta
saannolliset seurannat ja geenitestaus ovat hieman yleisempia niiden vastaajien joukossa, joilla on
jokin. muu verkkokalvon rappeumatauti kuin RP. Aineistossa muun kuin RP-diagnoosin
ilmoittaneiden osuus on pienin Pohjois-Suomessa (7 %) ja Lansi- ja Sisa-Suomessa (17 %). Suurin
osuus on Lounais-Suomessa (54 %) ja It&-Suomessa (52 %). Asiointiklinikoiden valilla diagnoosien
jakaumassa ei ole huomattavia eroja. Diagnoosien jakautuminen ei nayta selittavan
geenitestikokemusten yleisyyttd Pohjois-Suomessa. Sen sijaan saanndllisten seurantojen
yleisyyteen Ita-Suomessa voi olla merkitysta silla, etta alueen vastaajien joukossa on jonkin muun

diagnoosin kuin RP saaneita enemman kuin useimmilla muilla alueilla.

Luvuissa 6.2 ja 6.3 havaittin, ettd vastaagjan iallda nayttaisi olevan yhteys kokemuksiin
saannollisesta seurannasta seka kokemuksiin geenitestista. Molemmat ovat sita yleisempia, mita
nuoremmista vastaajista on kyse. Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien joukossa oli enemman
alle 31-vuotiaita vastaajia kuin muilla alueilla. Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien joukossa
heidan osuutensa oli Iahes puolet (40 %), kun Ita- seka Lansi- ja Sisa-Suomen vastaajien joukossa
heita oli kymmenesosa (10 % ja 11 %). Ik&jakauma voi osaltaan selittda geenitestikokemusten
yleisyytta Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien joukossa. Sen sijaan Ita-Suomen vastaajien
ilmoittamien seurantakayntien yleisyytta ikajakauma ei nayttaisi selittavan. HUS:ssa asioivien
vastaajien joukossa alle 18-vuotiaiden osuus on isompi (14 %) kuin muissa yliopistosairaaloissa
(10 %) tai keskusssairaaloissa (6 %) asioivien joukossa. Lapsipotilaiden yleisyys voi osaltaan
selittdd seurantakdyntien ja geenitestien iimoitusten yleisyyttd HUS:ssa asioivien vastaajien

joukossa.
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5.6 Avoimet vastaukset

Kyselyn lopussa vastaajalla oli mahdollisuus jattaa kommentti avoimeen kenttaan. Vastaajista 52
kommentoi saamiaan terveydenhuollon palveluja kyselyn lopussa. Kaikista kyselyyn vastanneista
suurin osa oli tyytyvaisia silmatautien klinikoilla saamansa palvelun maaraan ja laatuun, mutta
avoimissa vastauksissa myods nostettiin esille hoitokontaktin saamisen vaikeus seka toive
sadannollisesté seurannasta. Kaikkiaan 12 avoimessa vastauksessa kommentoitiin hoitokontaktin
tai seurannan puutetta. Naon heikkenemista voi olla vaikea huomata itse, eika silloin valttamatta
osaa hakeutua tutkimuksiin, vaikka olisi aihetta. Jonotusajat julkiselle puolelle koettiin pitkiksi ja
yksityiselld  silmalaakarilla  asioiminen  kalliksi. ~ Vastauksissa  mainittiin  yksityisten
silmalaakaripalvelujen korkea hinta, jonka vuoksi jotkut vastaajat olivat huolissaan

mahdollisuuksistaan silmasairautensa seurantaan ja hoitoon.

Kuudessa (6) avoimessa vastauksessa kritisoitiin terveydenhuollon tutkimusten kattavuutta tai
terveydenhuollon ammattilaisten tietamysta verkkokalvon rappeumataudeista. Osa vastaajista
koki, ettei perinndllisten verkkokalvorappeumapotilaiden seurantaan panosteta, koska parantavaa
hoitoa ei ole. Jotkut toivat esille kokemuksia terveydenhuollon ammattilaisten vajavaisista tiedoista.
Oman aktiivisuuden merkitysta palveluiden ja apuvélineiden saamiseksi korostettiin kymmenessa
(10) kommentissa. Palveluja ja apuvalineitd on olemassa, mutta niitd pitdd osata itse pyytaa ja
vaatia. Positiivisena seikkana kuudessa (6) kommentissa tuotiin esille kuntoutusohjaajan merkitys.
Heiltd saadaan tietoa ja apua, ja heille paasee ilman jonottamista. Kaiken kaikkiaan positiivisia

kokemuksia toi avoimessa kommenttikentassa esille 12 vastaajaa.

Viidesosa kyselyn vastaajista kertoi, ettei heita oltu ohjattu eteenpain millekk&an auttavalle taholle
silmésairauden diagnosoinnin yhteydessa. Avoimissa vastauksissa tuen ja tiedon puute
diagnoosivaiheessa nostettiin yleisimmin esille, 14 vastauksessa. Useat vastaajat kokivat
jaaneensa asian kanssa yksin ja joutuneensa etsimaan tietoa itse. Naita kokemuksia oli seka niilla,
jotka olivat saaneet diagnoosin jo useampi vuosikymmen sitten ettd lahivuosina diagnoosin
saaneilla. Erityisesti vastauksista nousi esille perheiden huoli ja tiedon ja tuen tarve, kun lapsella
todetaan silmésairaus. Tiedon lisaksi diagnoosivaiheessa kaivattiin sosiaalipalveluja tai tietoa niista
ja henkista tukea.

48



6 KOKEMUKSIA PERINNOLLISTEN VERKKOKALVON RAPPEUMATAUTIEN
HOIDOSTA: TULOSTEN YHTEENVETO

Kyselyn tulosten mukaan perinnollisia verkkokalvon rappeumatauteja sairastavat asioivat
keskussairaaloiden ja yliopistollisten sairaaloiden silmatautien Kklinikoilla apuvalineiden
hankkimiseen, litanndisten silmasairauksien ja uusien siimamuutosten hoitamiseen, seka
silmasairauden seurantaan liittyen. Diagnoosin saamisen yhteydessa vastaajat kertoivat
yleisimmin saaneensa apua kuntoutusohjaajalta, sosiaalihoitajalta ja ensitieto- tai
sopeutumisvalmennuskurssilta. Viidesosa ilmoitti, ettei heitd diagnosointivaiheessa ohjattu
eteenpéin millekkaan auttavalle taholle tai ammattilaisen luo. Vanhempien vastaajien joukossa
kokemukset sosiaalihoitajan luo seka ensitietokurssille ohjaamisesta olivat yleisempia kuin nuorten
vastaajien joukossa. Nuoret ilmoittivat idkkd&dmpia vastaajia yleisemmin, ettd diagnoosin saamisen
yhteydessa oli ohjattu perinndllisyysneuvontaan. Eri yhdistyksista vastaajat kertoivat yleisimmin

saaneensa tietoa Nakovammaisten liiton toiminnasta.

Yleisimpia apuvalineita, joita vastaajat iimoittivat saaneensa silmatautien klinikoilta, olivat valkoinen
keppi, suurentavat apuvalineet ja erikoislasit. Suurin osa vastaajista oli tyytyvaisia klinikalla
saamansa palvelun maaraan ja laatuun. Kolmasosa kertoi saavansa saannollisia
seurantakayntikutsuja, mutta suurin osa kertoi ottavansa tarvittaessa itse yhteytta siimatautien
klinikalle. Mita nuoremmista vastaajista oli kyse, sita yleisemmin he ilmoittivat olevansa
saannollisessa seurannassa. Alle 18-vuotiaista yli 90 prosenttia kertoi kayvansa saannallisilla
seurantakaynneilla silmatautien Klinikalla. Yli 60-vuotiaista vastaajista alle viidesosa kertoi
olevansa saannéllisesséa seurannassa. Yli neljasosa kaikista vastaajista kertoi kéyvéansa
yksityisella silmalaakarilla tarvitessaan hoitoa silmasairauteensa liittyen. Hieman yli kolmasosa
vastaajista ilmoitti, ettd heille on tehty geenitesti silmésairauteensa liittyen. Kokemukset
geenitestauksesta olivat yleisempia nuorten vastaajien joukossa. Yleisimmin syyksi siihen, ettei
geenitestia oltu tehty, kerrottiin, ettei mahdollisuutta testiin oltu koskaan tarjottu terveydenhuollon
puolesta. Muita syité olivat, ettei geenitesteja ollut vield tarjolla diagnoosin tekemisen aikaan,
vastaaja ei ollut kiinnostunut geenitestauksesta, testiin ei ollut paassyt testin pyynndista

huolimatta, tai geenitestia ei oltu tehty, koska Iahisukulainen oli testattu.
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Opinndytetydssa havaittiin  alueellisia eroja geenitestaus- ja seurantakdyntikokemusten
yleisyydessa seka tyytyvaisyydessa silmatautien klinikoiden palvelujen maaraan ja laatuun. Ita- ja
Pohjois-Suomessa asuvat vastaajat ilmoittivat muita useammin, etta heille oli tehty geenitesti, seka
my0s ettd he ovat saanndllisessa seurannassa silmatautien klinikalla. Kokemukset geenitesteista
olivat harvinaisimpia Lansi- ja Sisa-Suomessa asuvien vastaajien joukossa. Saanndllista seurantaa
ilmoittivat vahiten Lapissa, Lansi- ja Sisa-Suomessa ja Lounais-Suomessa asuvat vastaajat. Ita- ja
Pohjois-Suomessa asuvat vastaajat olivat tyytyvaisimpia saamansa hoidon ja palvelujen laatuun,
kun taas Lansi- ja Sisa-Suomessa asuvat olivat muita tyytymattomampia. Ita- ja Pohjois-Suomessa
asuvat olivat kaikkein tyytyvaisimpia myos palvelun maaraan. Aineiston suhteellisen pienen koon
vuoksi asiointiklinikkakohtaista vertailua hoitokokemuksista ja tyytyvaisyydesta ei ollut mahdollista
tehda. Valtakunnallisesti yliopistollisissa sairaaloissa asioivat olivat hieman tyytyvaisempia
palveluihin ja geenitestauskokemukset olivat heidan joukossaan yleisempia kuin

keskussairaaloissa asioivien vastaajien joukossa.
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7 POHDINTA

Opinnaytetyd on yleiskatsaus perinnollisia  verkkokalvon rappeumatauteja sairastavien
hoitokokemuksista julkisen terveydenhuollon puolella Suomessa. Potilaiden kokemuksia
saamastaan hoidosta ei ole aikaisemmin tutkittu, ja tyon tuloksia voidaan hyodyntaa potilaiden
edunvalvonnassa, verkkokalvon rappeumasairauksien hoidon ja seurannan kehittamisessa seka

pohjana jatkotutkimukselle.

Opinnaytetyon tuloksista kay ilmi, etta potilaat saavat silmatautien klinikoilta erilaisia palveluja ja
apuvalineitd, ja silmasairauden hoidossa on mukana eri alojen ammattilaisia. Perinnéllisten
verkkokalvon rappeumatautien hoito ja seuranta ei kuitenkaan nayttdydy yhtenaisena
kokonaisuutena, vaan kokemuksissa on eroja vastaajien valilld. Sairauden olemassaolo
konkretisoituu diagnoosin saamisen hetkella. Etenevan siimasairauden diagnosoinnin aikaan on
tarkedd, ettd potilaalle tarjotaan riittdvasti tukea paitsi nadn heikkenemisen fyysisiin, myos
diagnoosin psyykkisiin vaikutuksiin liittyen. Koska kyseessa on perinndllinen tauti, diagnoosi
koskettaa suoraan myds potilaan lahisukulaisia, jolloin perinndllisyysneuvonnan ja perheen
tiedottamisen rooli korostuu. (Branham & Yashar 2013.) Taméan tydn aineistossa viidesosaa
vastaajista ei oltu ohjattu kenenkdan ammattilaisen luo tai mihinkdan palveluihin, kuten
ensitietokurssille, diagnoosin saamisen yhteydessa. Avoimissa vastauksissa diagnoosivaiheen
puutteellinen tiedonsaanti ja tuen puute oli yleisin esiin nostettu asia. Useat vastaajat kokivat, etta
heidat jatettiin diagnoosin ja sairautensa kanssa yksin.

Saannollisilla  seurantakaynnneilld silmatautien klinikalla kavi kolmasosa vastaajista. Toive
saannollisesta seurannasta ja hoitokontaktin saamisen vaikeus seka pitkat jonotusajat julkisen
terveydenhuollon puolella nousivat esille avoimissa vastauksissa. Vaikka perinndllisiin
verkkokalvorappeumiin ei ole parantavaa hoitoa, saanndllisten seurantakayntien avulla voidaan
arvioida taudin etenemisnopeutta ja naon ennustetta, seka kartoittaa kuntoutuksen tarve (Anttonen
ym. 2013,17). Osa vastaajista koki, ettd oma aktiivisuus on merkittdvassa roolissa palvelujen ja

apuvalineiden saamisessa.

Yli neljasosa vastaajista ilmoitti kayvansa yksityiselld silmalaakarilla, mikali tarvitsi hoitoa tai
tutkimuksia silmasairauteensa liittyen. Heiltd ei kyselyssa tiedusteltu syyta yksityisella laakarilla

asioimiseen. Voi olla ettd osa asioi yksityisen terveydenhuollon puolella, koska heité ei oteta
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vastaan silmatautien klinikalla, osa vapaaehtoisesti esimerkiksi sen vuoksi, ettei yksityiselle
puolelle tarvitse jonottaa. Nain suuri yksityisten terveyspalvelujen osuus potilaiden saamasta
hoidosta herattdd kysymyksen hoidon tasavertaisuudesta ja saavutettavuudesta. Avoimissa
vastauksissa muutama vastaaja nosti esiin taudin hoitoon liittyvat taloudelliset kustannukset. My6s

vahavaraisten huoli mahdollisuuksistaan palveluihin nousi esille avoimissa vastauksissa.

Kansainvalinen kattojarjestd Retina International suosittaa geenitestin tekemista jokaiselle, jolla
todetaan verkkokalvon perinnéllinen rappeumatauti. Geenitestin avulla voidaan ennustaa taudin
etenemista yksittaisen henkilon kohdalla, ja potilas saa tietoa taudin periytymistavasta. Tarkka
tautidiagnoosi mahdollistaa myds osallistumisen Kliinisiin hoitotutkimuksiin ja testien avulla
kerataan tietoa uusien hoitomuotojen kehittamista varten. (Retina International 2018a.) Kyselyn
vastaajista hieman yli kolmasosa ilmoitti, etta heille on tehty geenitesti. Opinnaytetyon aineistossa
yleisin syy siihen, ettei vastaajalle oltu tehty geenitestia, oli ettei mahdollisuutta testiin oltu tarjottu
terveydenhuollon puolelta. Kyselyssa ei erikseen kysytty, onko geenitestin mahdollisuudesta,
haitoista ja hyddyista, keskusteltu potilaan kanssa, mutta tulosten valossa vaikuttaa silta, ettei
geenitestid ole otettu puheeksi terveydenhuollossa. Jatkotutkimuksessa voisi selvittdd, miten
palion potilaat saavat terveydenhuollon toimijoilta tietoa geenitestauksen merkityksesta ja

kehitteilla olevista uusista hoitomuodoista.

Opinnaytetydssa havaittiin maantieteellistd hajontaa kokemuksissa julkisen terveydenhuollon
palvelujen saatavuudesta seka hoidon piirteista. Aineiston perusteella perinnéllistad verkkokalvon
rappeumaa sairastavan henkilén hoito nayttaytyy hieman erilaisena riippuen siitd, missé pain
Suomea han asuu. Kokemuksissa oli eroja saanndllisten seurantakutsujen yleisyydessa,
geenitestauksen yleisyydessa, seka vastaajien tyytyvaisyydessa palvelujen ja hoidon maaraan ja
laatuun. Koska klinikkakohtaista vertailua palveluista ja vastaajien tyytyvaisyydesta ei aineiston
pienen koon vuoksi ollut mahdollista tehdd, alueellista tarkastelua taydennettiin vertailemalla
yliopistollisissa sairaaloissa ja keskussairaaloissa asioivien kokemuksia keskenaan. Nain saatiin
taydennettya aluekohtaista tarkastelua. Yliopistollisissa sairaaloissa asioivat olivat tyytyvaisempia
hoidon maaraan ja laatuun ja sa@anndlliset seurannat olivat heidan joukossaan yleisempia.
Alueellisiin ja asiointiklinikkakohtiaisiin eroihin voivat vaikuttaa aineiston jakautumisen piirteet,
esimerkiksi diagnoosien epatasainen jakautuminen alueittain. Tarkastelussa ei kuitenkaan havaittu
yksiselitteista yhteyttd aineiston jakautumisen ja alueellisten tai asiointiklinikkakohtaisten erojen

valilla. Kattavamman aineiston avulla voitaisiin alueellisia ja klinikkakohtaisia eroja tarkentaa.
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Jatkotutkimuksena perinndllisten verkkokalvon rappeumatautien hoidon ja potilaiden kuntoutuksen
tarkastelua voitaisiin laajentaa julkisen terveydenhuollon ulkopuolelle. Tutkimuksessa voisi
tarkastella esimerkiksi Nakdvammaisten liiton tarjoamia kuntoutuspalveluja sek& ammatillisen
kuntoutuksen yleisyytta. Laajempi aineisto mahdollistaisi myds yhteyksien ja jakaumien tilastollisen
merkitsevyyden testaamisen. Eri tekijoiden yhteyksia hoitoon voisi tarkastella tarkemmin, jotta
selviaisi, milla taustatekijoilld on yhteys saatuihin palveluihin. Nain voitaisiin erottaa toisistaan
esimerkiksi asuinpaikkakunnan ja silmasairauden diagnoosin vaikutukset geenitestauksen

yleisyyteen.
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TUTKIMUSLOMAKE LITE 1

Retiniitikon hoitopolku

Kysely

Retina ry haluaa selvittda taman kyselyn avulla, millaista palvelua retiniitikot saavat
Suomessa oman keskussairaalansa tai yliopistosairaalansa silmaklinikalla. Tuloksia
hyodynnetdan yhdistyksen edunvalvontatydssa, jonka tavoitteena ovat tasavertaiset
palvelut retiniitikoille asuinpaikasta riippumatta. Kysely toteutetaan opinndytetyéna Oulun

ammattikorkeakoulussa.

Toivomme etta kysely tavoittaa retiniitikot mahdollisimman laajalti, ja jokainen vastaus on
tarked. Tuloksia kasitelladn nimettomina ja siten, ettei yksittdista vastaajaa pysty
tunnistamaan vastauksista. Retiniitikkolasten osalta toivomme vanhempien vastaavan

heidan puolestaan tai yhdessa heidan kanssaan.

Pyyddmme sinua vastaamaan alla oleviin kysymyksiin ja ldhettdam&dian lomakkeen

09.03.2018 mennessa osoitteeseen:

Opiskelija Jenni Niemi
Oulun ammattikorkeakoulu
Kontinkankaan kampus
Kiviharjuntie 4

90220 Oulu

Voit vastata kyselyyn myos sahkoisesti osoitteessa

https://www.webropolsurveys.com/S/3C07CF1C88DCOF78.par
Lisatietoja:

Jenni Niemi

(séhkopostiosoite)
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1. Sukupuoli

QO Nainen

O Mies
2. ka

Minka ikainen olet? (vuosia)

3. Nykyinen kotikunta

4. Mika on silmdsairautesi diagnoosi?

5. Minka ikdinen olit kun ndkéongelmasi huomattiin?

QO Alle 1 vuotta
QO 1-3 vuotta
(O 4-6 vuotta
O 7-12 vuotta
(O 13-15 vuotta
O 16-18 vuotta
(O 19-30 vuotta
(O 31-45 vuotta
O 46-60 vuotta
(O 61-75 vuotta
QO 76 vuotta tai enemman

QO En osaa sanoa

6. Missa tai missa yhteydessa nakéongelmasi huomattiin?

Valitse yksi vaihtoehto.

(O Vanhemmat huomasivat ollessani lapsi
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QO Koulussa

O Ajokorttia hankkiessa
QO Armeijassa

QO Opiskeluaikana

O Tybeldmassa

(O Muussa yhteydessa, missa?

7. Missa sairaalassa diagnoosi tehtiin?

8. Mina vuonna diagnoosi tehtiin?

9. Keneltd sait silmaklinikalla apua diagnoosivaiheessa tai minne sinut ohjattiin

silmaklinikalta diagnoosin jalkeen?

Voit valita useita vaihtoehtoja.
|:| Kuntoutusohjaaja

|:| Sosiaalihoitaja

|:| Psykologi

|:| Optikko

|:| Liikkumistaidonohjaaja

|:| Fysioterapeutti

|:| Perinndllisyysneuvonta
|:| Ensitietokurssi

|:| Ensitieto- tai sopeutumisvalmennuskurssi
|:| En tiedd / en muista

|:| Muu taho, mika?

10. Mista muista palveluntarjoajista sait tietoa silmaklinikalta?

Voit valita useita vaihtoehtoja.

|:| Retina ry
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|:| Retina International

|:| Nakévammaisten liitto

|:| Nakovammaisten alueyhdistykset
|:| Suomen Kuurosokeat ry

[ ] KELA

|:| Kunnan sosiaali- ja vammaispalvelut

|:| Muu taho, mika?

11. Onko sinulle tehty geenitesti silmasairauteesi liittyen?

O Kylla
O Ei >siirry kysymykseen 14
O En tieda = siirry kysymykseen 15

12. Missa sairaalassa / silmaklinikalla testi tehtiin?

13. Mina vuonna testi tehtiin?

siirry kysymykseen 15

14. Miksi sinulle ei ole tehty geenitestia?

Valitse yksi vaihtoehto.
O Diagnoosin aikaan geenitesteja ei ollut tarjolla
O En ole ollut kiinnostunut
QO En ole pyynnostani huolimatta padssyt testiin
O Geenitestid ei ole koskaan tarjottu minulle

O Muu syy, mika?

15. Mita palveluja ja apuvalineita olet saanut silmaklinikan kautta?
Voit valita usean vaihtoehdon.

|:| Erikoislasit (esim. suodatinlasit)

|:| Suurentavat apuvalineet (esim. suurennuslasit, kiikarit)
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|:| Silmalasit tai piilolinssit

|:| Suurennus- ja/tai puheohjelma tietokoneelle
|:| Pistekirjoituskone

|:| Lukuteline tai kohopoyta

|:| Valkoinen keppi

|:| Opaskoira

|:| Kaihileikkaus

|:| Naonkayton ohjaus

|:| Liikkumistaidon ohjaus

|:| Valaistussuunnitelma kotiin tai tyopaikalle

|:| Muu, mika?

16. Milloin asioit viimeksi jollakin keskussairaalan silmaklinikalla?

QO Alle vuosi sitten
O 1-2 vuotta sitten
QO 3-5 vuotta sitten
QO 6 vuotta sitten tai kauemmin

O Muu, mika?

O En muista

17. Miksi asioit viimeksi keskussairaalan silmaklinikalla?

18. Missa sairaalassa / silmaklinikalla asioit paasadntoisesti talla hetkella?

19. Oletko tyytyvdinen kyseiselld silmaklinikalla saamasi palvelun laatuun?

O Kylla O Useimmiten kylla (O En osaa sanoa () Useimmitenen QO En
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20. Oletko tyytyvadinen kyseiselld silmaklinikalla saamasi palvelun maaraan?

O Kylla O Useimmiten kylld (O En osaasanoa () Useimmitenen (O En

21. Oletko sdannollisessa seurannassa?

O Kylla

En, mutta voin tarvittaessa soittaa silmaklinikalle ja saada apua
O - siirry kysymykseen 23

QO En, kédyn tarvittaessa yksityisella silmalaakarilla
=> siirry kysymykseen 23

22. Miten usein saat kutsun silmaklinikalle?

QO Kerran puolessa vuodessa
O Kerran vuodessa

O 1-2 vuoden vilein

O 2-3 vuoden valein

O 3-4 vuoden vélein

O Muu, mika?

23. Haluatko lisatd jotain liittyen esimerkiksi saamiisi tai toivomiisi palveluihin tai

kokemuksiisi?

Kiitos osallistumisestasi!
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ASUINPAIKKAKUNTIEN LUOKITTELUSSA KAYTETTY ALUEJAKO

L | i
e 2

Lansi- ja Sisa-Suomi

Lounais-Suomi

ol

KUVA 2. Asuinpaikkakuntien luokittelussa kéytetty aluejako
(https./ffi.wikipedia.org/wiki/Tiedosto:Aluehallintovirastot.2010.svg. Viitattu 2.4.2019).

s

Eteld-Suomi
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