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Silmän verkkokalvon perinnölliset rappeumataudit ovat eteneviä, näkövammaisuutta aiheuttavia 
tauteja, joihin ei vielä ole olemassa hoitokeinoa. Tautiryhmä on yleisin työikäisten 
näkövammaisuutta aiheuttava tekijä Suomessa. Yleisin perinnöllisistä rappeumataudeista on 
retinitis pigmentosa. Verkkokalvorappeumapotilaiden saamaa hoitoa ja kuntoutusta ei ole tutkittu 
aikaisemmin, ja tieto tarjotuista palveluista on perustunut silmätautien klinikoiden ilmoittamiin 
käytänteisiin, yksittäisten potilaiden kertomuksiin ja yleistasolla oleviin suosituksiin. 
 
Opinnäytetyö tuottaa tietoa potilaiden hoitokokemuksista keskussairaaloiden ja yliopistollisten 
sairaaloiden silmätautien klinikoilla. Opinnäytetyön empiirisenä aineistona toimii 
lomakekyselyaineisto, joka kerättiin helmi-maaliskuussa 2018, ja jonka koko on 169 vastausta. 
Työn on tilannut Retina ry. Yhdistys toimi opinnäytetyötä ohjaavana tahona ja tarjosi asiantuntija-
apua sekä kanavan aineiston keräykseen. Tuloksia tullaan hyödyntämään yhdistyksen 
edunvalvontatyössä.  
 
Kyselyn tulosten mukaan perinnöllisiä verkkokalvon rappeumatauteja sairastavat asioivat 
silmätautien klinikoilla apuvälineiden hankkimiseen, liitännäisten silmäsairauksien hoitamiseen, 
sekä silmäsairauden seurantaan liittyen. Suurin osa vastaajista oli pääsääntöisesti tyytyväisiä 
saamansa palvelun laatuun ja määrään. Perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien hoito ja 
seuranta ei kuitenkaan näyttäydy yhtenäisenä kokonaisuutena, vaan kokemuksissa on eroja 
vastaajien välillä. Tuloksissa nousivat esille kokemukset diagnoosivaiheen puutteellisesta tuesta 
sekä toiveet silmäsairauden säännöllisestä seurannasta. Opinnäytetyössä havaittiin alueellisia 
eroja geenitestaus- ja seurantakäyntikokemusten yleisyydessä sekä tyytyväisyydessä silmätautien 
klinikoiden palvelujen määrään ja laatuun. 
 
Opinnäytetyön tuloksia voidaan hyödyntää potilaiden edunvalvonnassa, verkkokalvon 
rappeumasairauksien hoidon ja seurannan kehittämisessä sekä pohjana jatkotutkimukselle. 
Jatkotutkimuksissa voitaisiin tarkastella syvällisemmin alueellisia ja klinikkakohtaisia eroja sekä 
niiden taustalla vaikuttavia tekijöitä. Hoidon ja kuntoutustoimenpiteiden tarkastelua voitaisiin myös 
laajentaa julkisen terveydenhuollon ulkopuolelle. 
 
 
 
Asiasanat: perinnölliset verkkokalvon rappeumataudit, retinitis pigmentosa, silmätaudit, optometria, 
kyselytutkimus, hoitokokemukset 
  



  

4 

ABSTRACT 
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Degree programme in Optometry 
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Title of thesis: Experiences of care of inherited retinal dystrophies. Survey research on services in 
public health care  
Supervisor: Tuomas Juustila 
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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 

Silmän verkkokalvon perinnölliset rappeumataudit sisältävät useita oireiltaan erilaisia ja erilaisista 

geenivirheistä johtuvia, silmän verkkokalvoa surkastuttavia tauteja. Yhteistä verkkokalvon 

rappeumasairauksille on, että ne ovat eteneviä, näkövammaisuutta aiheuttavia tauteja, joihin ei 

vielä ole olemassa hoitokeinoa. Tautikirjo on laaja, ja oireiden alkamisiässä, taudinkuvassa ja 

etenemisnopeudessa on myös huomattavaa yksilöllistä vaihtelua. Perinnölliset verkkokalvon 

rappeumataudit ovat yleisin työikäisten näkövammaisuutta aiheuttava tekijä Suomessa. Potilaita 

arvioidaan olevan Suomessa 5 000. Yleisin verkkokalvorappeumataudeista on retinitis pigmentosa 

(RP), jota sairastaa maailmanlaajuisesti arviolta 1,5 miljoonaa ihmistä. (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 

apuvälineiden tarjoamisesta ja kuntoutus- ja tukitoimiin ohjaamisesta. Hoito on moniammatillista 

työtä, jossa ovat osallisina silmälääkärit, optikot, kuntoutusohjaajat ja muut ammattilaiset. Jotta 

potilaiden toimintakyky ja omatoimisuus säilyisivät mahdollisimman hyvänä, tulee hoidon 

jatkuvuuden toimia ja vastata kunkin potilaan henkilökohtaisia tarpeita sairauden eri vaiheissa. 

Hoidon tulisi olla tasalaatuista eri alueilla, jotta kaikki potilaat saavat tukea etenevän sairauden 

kanssa elämiseen asuinpaikkakunnasta riippumatta. Hoitomuotojen kehittämisen kannalta on 

myös tärkeää, että potilaille tarjotaan mahdollisuus geenitestaukseen tarkan diagnoosin 

selvittämiseksi. (Anttonen ym. 2013, 17-18; Branham & Yashar 2013.) 

 

Verkkokalvorappeumaa aiheuttavien sairauksien syntymekanismiin liittyvä geenitutkimus on viime 

vuosikymmeninä ollut runsasta. Tutkimusten tavoitteena on kehittää hoitoja näihin sairauksiin. 

Läpimurto tehtiin vuonna 2006, jolloin julkistettiin ensimmäinen ihmiselle annettu 

verkkokalvorappeuman geenihoito. Perinnöllistä verkkokalvorappeumaa aiheuttavat geenivirheet 

sijaitsevat jopa yli kahdessa sadassa eri geenissä, joten tautikirjo on hyvin laaja. Geenihoidot täytyy 

räätälöidä kullekin tautityypille sopivaksi. (Sankila 2007; Duncan, Pierce, Laster, Daiger, Birch, Ash, 

Iannaccone, Flannery, Sahel, Zack, Zarbin & the Foundation Fighting Blindness Scientific Advisory 

Board 2018.) Taudin aiheuttamaa geenivirhettä voidaan yrittää tunnistaa geenitestin avulla. 

Geenitestit ovat tärkeitä hoitojen kehittämisen kannalta, sillä vain geenitestien avulla voidaan 

identifioida ne potilaat, jotka voisivat hyötyä kehitteillä 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 silmätautien klinikoiden ilmoittamiin käytänteisiin, yksittäisten 

potilaiden kertomuksiin ja yleisiin suosituksiin. Tämä opinnäytetyö tuottaa tietoa potilaiden 

hoitokokemuksista julkisen terveydenhuollon puolella, eli keskussairaaloiden ja yliopistollisten 

sairaaloiden silmätautien klinikoilla. Tavoitteena oli selvittää, millaisia kokemuksia hoidosta ja 

palveluista potilailla on toisaalta taudin diagnoosivaiheessa ja toisaalta myöhemmin sairauden 

edetessä. Opinnäytetyössä tarkastellaan hoidon toteutumista potilaiden näkökulmasta, alueellisen 

tasavertaisuuden toteutumista sekä selvitetään myös geenitestauksen yleisyyttä. Opinnäytetyön 

on tilannut Retina ry. Yhdistys on perustettu ajamaan perinnöllisiä verkkokalvorappeumia 

sairastavien etuja, edistämään näiden tautien tutkimusta sekä toimimaan valtakunnallisena 

yhdysverkostona. Yhdistys toimi opinnäytetyötä ohjaavana tahona ja tarjosi asiantuntija-apua sekä 

kanavan tutkimuksen perusjoukon tavoittamiseen ja aineiston keräämiseen. Tuloksia tullaan 

hyödyntämään yhdistyksen edunvalvontatyössä.   
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2 PERINNÖLLISET VERKKOKALVON RAPPEUMATAUDIT 

Perinnölliset verkkkokalvorappeumat ovat joukko sairauksia, joiden syntymekanismi ja oireet 

saattavat vaihdella huomattavasti. Yhteistä näille sairauksille on, että niiden taustalla on geenivirhe, 

joka ilmenee yhdessä tai useammassa verkkokalvon solutyypissä. Geenivirhe aiheuttaa häiriöitä 

solujen toiminnassa, ja johtaa vähitellen etenevään näön heikkenemiseen. Verkkokalvossa on 

useita toiminnaltaan erilaisia soluja, ja geenivirhe voi ilmetä missä tahansa näistä soluista. Tästä 

johtuen taudinkuvassa on paljon variaatiota. Lisäksi eri geenien virheet voivat aiheuttaa kliiniseltä 

kuvaltaan samanlaisen sairauden, ja toisaalta saman geenin eri tyyppiset virheet voivat aiheuttaa 

kliiniseltä kuvaltaan hyvin erilaisen sairauden. Joskus näkövamman lisäksi ilmenee kuulovamma 

(Usherin syndrooma), tai näkövamma voi olla osa laajempaa oireyhtymää tai yleissairautta. 

Perinnöllisistä verkkokalvorappeumista yleisin on retinitis pigmentosa (RP), ja tätä nimitystä 

käytetään joskus koko tautiryhmästä. Oikeastaan nimitys on harhaanjohtava, sillä kyse ei ole 

ensisijaisesti tulehduksesta, mihin -itis loppupääte viittaa. Samaa johdosta on myös retiniitikko-

sana, joka tarkoittaa perinnöllistä verkkokalvorappeumaa sairastavaa henkilöä. Myös retinitis 

pigmentosan kohdalla taudinkuvassa, oireiden alkamisiässä ja taudin etenemisessä on variaatiota. 

Usein variaatio on yhteydessä RP:n erilaisiin periytymistapoihin. (Sankila 2007; Bowling 2016, 

646.) Tässä työssä retinitis pigmentosa -nimellä sekä lyhenteellä RP viitataan nimenomaiseen 

verkkokalvorappeuman tyyppiin, ei koko tautiryhmään. 

 

Perinnölliset verkkokalvon rappeumat voidaan luokitella sen mukaan, vaikuttaako tauti laajasti koko 

verkkokalvoon (sauva-tappi ja tappi-sauva -dystrofiat) vai keskeiseen makulan alueeseen. Taudit 

voidaan luokitella myös periytymistavan mukaan, patologisten muutosten ensisijaisen 

ilmenemispaikan mukaan (fotoreseptorit, pigmenttiepiteeli tai suonikalvo) tai sen mukaan, onko 

tauti etenevä vai ei. Taulukossa 1 on esitetty luokittelu, jota Kanski käyttää Clinical Opthalmology -

kirjassaan. (Bowling 2016, 642.) 
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Perinnölliset verkkokalvon rappeumataudit 
    
Laajat fotoreseptorisolujen dystrofiat Makuladystrofiat 
esim. esim. 
Retinitis pigmentosa Bestin vitelliforminen makuladystrofia 
Epätyypillinen retinitis pigmentosa (mm. Usherin 
syndrooma, Leberin kongenitaalinen amaurosis) 

Sjögren-Larssonin syndrooma 

Tappidystrofia / tappi-sauva-dystrofia   
Stargardtin tauti   
    
Laajat suonikalvon dystrofiat Perinnölliset vitreoretinopatiat 
esim. esim. 
Choroideremia Juveniili X-kromosomaalinen retinoskiisi 
    
Albinismi Makulan cherry-red spot 
    

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

Verkkokalvon rappeumien yleisin periytymistapa on autosomaalinen peittyvä periytyminen. RP 

tapauksista noin 50-60 % periytyy autosomaalisesti peittyvästi. Myös autosomaalinen vallitseva 

sekä X-kromosomaalinen periytymistapa ovat tavallisia verkkokalvorappeumien periytymistapoja. 

Osassa tapauksista kyseessä on ei-periytyvä mutaatio. Mitokondriaalisesti periytyvät 

rappeumataudit ovat harvinaisia, ja ne liittyvät usein laajempaan systeemiseen taudinkuvaan  

(Anttonen ym. 2013, 11; Bowling 2016, 642-646.) 

 

Perinnöllisiä verkkokalvon rappeumatauteja tavataan joka puolella maapalloa. 

Maailmanlaajuisesti RP:n esiintyvyys on arviolta 20-25 tapausta / 100 000 henkilöä, ja potilaita 

arvioidaan olevan 1,5 miljoonaa. (Verbakel ym. 2018.) Suomessa verkkokalvorappeumapotilaita 

arvioidaan olevan kokonaisuudessaan 5000. Tautiryhmä on tärkein työikäisten 

näkövammaisuutta aiheuttava sairaus Suomessa. Viidesosa työikäisten näkövammoista on 

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

2.1 Verkkokalvon rakenne 

Verkkokalvo muodostuu useista solukerroksista, joilla jokaisella on oma tehtävänsä 

näkemisprosessissa. Seuraavaksi esitellään tiivistetysti verkkokalvon eri kerrokset ja niiden 



  

10 

tehtävät. Esitys auttaa hahmottamaan eri tyyppisten rappeumatautien vaikutuksia verkkokalvon 

toimintaan. 

 

Verkkokalvo on silmämunan sisin kerros, jossa valo muutetaan hermoimpulsseiksi jotka lähetetään 

hermoratoja pitkin näköaivokuorelle korkeamman tason prosessointia varten. Verkkokalvon 

fotoreseptorisolut ovat valoa aistivia soluja. Valo absorboituu niiden ulkosegmenttien pigmenttiin, 

jolloin kemiallinen reaktio saa aikaan näkemisen mahdollistavan hermoimpulssin. 

Fotoreseptorisoluja on kahta tyyppiä, sauvoja ja tappeja. Sauvat vastaavat hämäränäöstä ja 

perifeerisestä näöstä sekä liikkeen havaitsemisesta. Niiden tiheys on suurimmillaan verkkokalvon 

keskiperiferiassa, eli noin 30 astetta keskeisen näön alueelta. Tapit puolestaan vastaavat 

näkemisestä valoisissa olosuhteissa, pienten yksityiskohtien näkemisestä sekä värinäöstä. 

Valtaosa tapeista on verkkokalvon tarkan näkemisen, fovean, alueella. Fovealla on pelkästään 

tappeja eikä lainkaan sauvasoluja. (Snell & Lemp 1998, 175-181; Saari, Mäntyjärvi, Summanen & 

Nummelin 2011, 232-236). 

 

Fotoreseptorisolujen aksonit synapsoivat verkkokalvon keskikerrosten hermosolujen, 

bipolaarisolujen, kanssa, jotka välittävät hermoimpulssin edellen gangliosoluille. Keskikerrokseen 

kuuluu myös horisontaalisoluja ja amakriinisoluja, joissa näköaistimuksen tuottavien 

hermoimpulssien prosessointi alkaa. Horisontaalisolujen ja amakriinisolujen toiminta esimerkiksi 

vahvistaa havaittuja kontrasteja. Gangliosolujen aksonit kuljettavat hermoimpulsseja eteenpäin 

verkkokalvolta kohti näköaivokuorta. Lisäksi verkkokalvoon kuuluu tukirakenteena toimivia Müllerin 

soluja. (Snell & Lemp 1998, 175-186). 

 

Edellä on esitelty pääpiirteissään verkkokalvon sensorinen kerros. Sensorisen kerroksen alla on 

pigmenttisolukerros, jolla on useita tehtäviä. Sauvojen ja tappien näkemisen mahdollistavien 

ulkosegmenttien rakenteet uusiutuvat kaiken aikaa, kun fotoreseptorisolut muuttavat valoa 

hermoimpulsseiksi. Pigmenttiepiteelisolut (RPE) mahdollistavat fotoreseptorien ulkosegmenttien 

uusiutumisen poistamalla prosessissa syntyviä kuona-aineita. Verkkokalvon uloimman 

kolmanneksen aineenvaihdunta tapahtuu pigmenttiepiteelin lävitse, sen alaisen suonikalvon 

hiussuoniverkoston kautta. Verkkokalvon sisempiä osia taas suonittavat verkkokalvon 

keskusvaltimon haarat. Lisäksi pigmenttiepiteeli absorboi valoa sekä toimii veri-

verkkokalvoesteenä. (Snell & Lemp 1998, 175-186; Saari ym. 2011, 232-236). 
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2.2 Verkkokalvorappeuman oireet ja taudin eteneminen 

Perinnöllisiä verkkokalvorappeumia esiintyy kaiken ikäisillä, mutta tyypillisesti ensimmäiset oireet 

ilmenevät nuoruudessa tai nuorilla aikuisilla. Oireet kehittyvät yleensä hitaasti, mutta oireiden 

alkamisiässä, taudinkuvassa ja etenemisnopeudessa on kuitenkin merkittävää vaihtelua. Joillain 

tauti aiheuttaa huomattavan näönpuutoksen jo varhaislapsuudessa, ja jotkut saattavat olla 

suhteellisen oireettomia aikuisikään asti. Esimerkiksi hämäränäkemisen heikkenemistä tai pieniä 

näkökenttäpuutoksiä voi myös olla vaikea havaita, ja valoaistinsolujen toiminta voi olla heikentynyt 

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

 

Ensimmäiset oireet riippuvat siitä, minkä tyyppinen verkkokalvorappeuma on kyseessä. 

Valtaosalla, noin 85 %, rappeuma alkaa sauvasoluista. Rappeumataudeista yleisimmät, RP-taudit, 

vaikuttavat alkuvaiheessa sauvasolujen toimintaan. Sauvasolujen tiheys on suurimmillaan 

verkkokalvon keskiperiferiassa, ja ne vastaavat hämäränäkemisestä sekä perifeerisestä näöstä. 

Taudin alkuvaiheessa keskiperiferisen näkökentän herkkyys laskee, mutta puutosalueita ei ole. 

Sauvasolujen toiminnan vika oireilee usein ensin hämäränäön heikkenemisenä, joka voi ilmetä jo 

lapsuudessa. Hämäränäön heikentymisestä huolimatta näkövikaa ei välttämättä huomata, sillä 

valoisassa näkemisestä vastaavat hyväkuntoiset tappisolut. Taudin seuraavassa vaiheessa alkaa 

kehittyä näkökenttäpuutoksia. Näitä puutoksiakaan ei välttämättä huomata epäillä, sillä henkilö itse 

tulkitsee niistä aiheutuneet tilanteet helposti keskittymisen herpaantumisiksi. Myöhemmin 

keskiperiferiaan ilmaantuu rengasmainen puutosalue, rengasskotooma, joka laajenee vähitellen 

kohti laitaosia. Kun suurin osa sauvasoluista on menetetty, alkavat vähitellen myös 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 pääasiassa keskeisen näön eli makulan alueella, ja niiden tehtävänä on huolehtia 

tarkasta näkemisestä, värinäöstä sekä näkemisestä valoisissa olosuhteissa. Solujen toiminnan 

heikkenemisen seurauksena näöntarkkuus sekä lukunäkö heikkenevät, keskeinen näkökenttä 

pienenee ja värien erotuskyky huononee. Häikäistymistä voidaan huomata jo ennen kuin muita 

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

 

Perinnöllisiin verkkokalvon rappeumatauteihin lukeutuu myös harvinaisempia tauteja, jotka  

vahingoittavat makulaa eli verkkokalvon keskeistä aluetta esimerkiksi aiheuttamalla ylimääräisen 
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aineksen kertymistä solukerrosten väliin. Drusenin kaltaisia pienempiä ainekertymiä voi olla myös 

ympäri verkkokalvoa. On myös tauteja, jotka vahingoittavat pigmenttiepiteelikerrosta tai 

suonikalvoa. Joidenkin tautien ensisijaiset vaikutukset kohdistuvat lasiaiseen, toiset taas 

aiheuttavat verkkokalvon kerrosten irtoamista toisistaan. Jotkut aiheuttavat monokromatismin, eli 

täydellisen värisokeuden, muiden oireiden lisäksi. Jotkut hyvin harvinaiset taudit ovat oireettomia, 

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

2.3 Silmämuutosten tutkiminen 

Perinnölliset verkkokalvon rappeumat aiheuttavat muutoksia kaikkialla silmän takaosissa; 

verkkokalvon soluissa, verisuonissa ja lasiaisessa. Lisäksi kaihi on rappeumapotilailla muuta 

väestöä yleisempää. Potilaiden hoidossa tavallisia näön ja silmien tutkimuksia ovat biomikroskopia, 

näöntarkkuuksien, näkökenttien, hämäräadaptaation ja värinäön tutkimukset sekä silmänpohjien 

tähystys ja valokuvaus. Silmänpohjien verisuonia voidaan tutkia varjoainekuvauksen avulla. Muita 

tutkimusmenetelmiä ovat verkkokalvon elektroretinografia (ERG), valokerroskuvaus (OCT) ja 

fluoresiiniangiografia (FAG). Näiden menetelmien avulla voidaan diagnostiikan lisäksi seurata 

taudin etenemistä sekä arvioida näköennustetta. (Anttonen ym. 2013, 15; Bowling 2016, 642-645.) 

 

Perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien löydökset riippuvat siitä, millaisesta ja mihin 

verkkokalvon osaan vaikuttavasta rappeumataudista on kyse. Tässä luvussa keskitytään 

kuvaamaan pääasiassa tyypillisiä löydöksiä retinitis pigmentosa (RP) -potilailla, koska tämä 

tautiryhmä on kaikkein yleisin. Jos tauti on osa laajempaa systeemistä taudinkuvaa (esim. Usherin 

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

 

Näöntarkkuus 

 

Normaalina näöntarkkuutena pidetään visusarvoa 1. Heikkonäköiseksi luokitellaan WHO:n 

mukaan henkilö, jolla paremman silmän näöntarkkuus on lasikorjauksen kanssa alle 0,3, tai jonka 

näkö on esimerkiksi heikon kontrastinäön, häikäistymisen, hämäräsokeuden, värinäön 

puuttumisen, tai vastaavan vuoksi heikentynyt vastaavasti. Sokea on henkilö, jolla paremman 

silmän näöntarkkuus jää lasikorjauksen kanssa alle 0,05:een tai jonka näkökentän halkaisija on 

alle 20. (Rudanko 2011, 486; Ojamo 2018, 12-14). Verkkokalvorappeuman vaikutus 

näöntarkkuuteen riippuu taudin tyypistä ja etenemisvaiheesta. Esimerkiksi retinitis pigmentosassa 
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näöntarkkuus voi olla alkuvaiheessa normaali, ja kontrastinäkö heikkenee näöntarkkuutta 

aikaisemmin. Leberin kongenitaalinen amaurosis aiheuttaa synnynnäistä sokeutta tai 

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

 

Näkökentät 

 

Näkökenttien tutkimuksella voidaan saada tietoa toiminnallisesta näöstä ja seurata taudin 

etenemistä. Goldmann-perimetrillä voidaan havaita näkökenttien herkkyysmuutoksia sekä 

puutosalueet. Perimetrillä suoritettava tutkimus on kineettinen näkökenttätutkimus, jossa 

liikuteltavilla valopisteillä voidaan tutkia niin periferinen kuin keskeinenkin kenttä. Tutkittava istuu 

puolipallon muotoisen tutkimuslaitteen edessä ja häntä pyydetään fiksoimaan katse puolipallon 

keskelle. Tutkimus suoritetaan yhdelle silmälle kerrallaan toisen ollessa peitettynä. Tutkija liikuttaa 

valopistettä näkökentän reunalta kohti keskustaa ja tutkittava ilmaisee kohdan, jossa valopiste 

ilmestyy hänen näkökenttäänsä. Näin jatketaan eri suunnista sekä kooltaan ja kirkkaudeltaan 

erilaisilla valopisteillä. Tuloksena saadaan piirrettyä näkökentän herkkyys- ja puutosalueita 

kuvaava kaavio. Terveen silmän näkökentässä ainoa puutoskohta on näköhermon pään kohdalla 

oleva sokea piste. Kineettinen tutkimus antaa hyvin tietoa tarkkarajaisista näkökenttäpuutoksista, 

ja on yleisimmin käytetty tutkimus perifeerisen näkökentän tutkimiseen sekä näkövamman 

laajuuden arviointiin. Sen sijaan pienten herkkyysmuutoksien ja keskeisen näkökentän 

heikentymisen tutkimiseen soveltuu paremmin staattinen tutkimus. Staattisessa 

näkökenttätutkimuksessa tutkittavalle esitetään voimakkuudeltaan erilaisia, liikkumattomia 

valopisteitä. Näin saadaan tietoa näkökentän herkkyysalueista ja niiden muutoksista. (Comer 1998, 

465-467; Saari ym. 2011, 369-370.) 

 

Retinitis pigmentosassa taudin alkuvaiheessa esiintyy keskiperiferisen näkökentän herkkyyden 

laskua ilman näkökenttäpuutoksia. Taudin edetessä keskiperiferiaan ilmestyy rengasmainen 

puutosalue (rengasskotooma). Ajan myötä skotooma laajenee ja jäljelle voi jäädä vain pieni alue 

toimivaa keskeisen näön kenttää. (Anttonen ym. 2013, 8; Bowling 2016, 647-649.) 

 

Aistinsolujen toimintahäiriöt 

 

Elektroretinografialla eli elektrofysiologisella herätevastetutkimuksella (ERG) voidaan huomata 

verkkokalvon aistinsolujen toimintahäiriöitä jo siinä vaiheessa, kun silmänpohjat näyttävät 

normaaleilta ja oireita ei vielä ole. ERG mittaa aistinsoluissa valon vaikutuksesta tapahtuvia 
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jännitemuutoksia. Vaste saadaan koko verkkokalvon soluista. Sauvavaste, sekavaste ja tappivaste 

stimuloidaan voimakkuudeltaan, kestoltaan ja värisävyltään erilaisilla valon välähdyksillä. 

Sauvasoluista alkanut silmäpohjan rappeuma voidaan havaita hyvin varhaisessa vaiheessa 

ERG:llä. Sen sijaan tappisoluista alkanutta rappeumaa ei pystytä varmuudella varhaisessa 

vaiheessa toteamaan, koska suurin osa tappisoluista toimii vielä virheettömästi. Tappisolujen 

toimintahäiriöiden tutkimiseen käyttökelpoisempi on kuvio-ERG, joka paljastaa paikalliset 

tappisoluvasteiden heikentymät. (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 sähköisen jännitteen 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.) 

 

Silmänpohjamuutokset 

 

Silmänpohjien näkyviä muutoksia voidaan tutkia oftalmoskoopilla, biomikroskoopilla ja 

silmänpohjien valokuvauksen avulla. RP-potilailla silmänpohjissa havaittavat muutokset riippuvat 

taudin etenemisvaiheesta. Alkuvaiheessa havaittavia muutoksia ei vielä ole, ja tauti voi myös olla 

jo oireellinen vaikka silmänpohjat näyttävät täysin normaaleilta. Ensimmäisiä muutoksia 

silmänpohjassa on pienten valtimoiden kaventuminen sekä pigmentin epätasainen jakautuminen 

molemmissa silmissä. Myöhemmin tyypillisiä muutoksia ovat kaventuneet verkkokalvon verisuonet, 

kalpeat näköhermon päät sekä niin sanotut ”luusolut” keskiperiferiassa (kuva 1). Luusoluilla 

tarkoitetaan pigmentin kerääntymistä verisuonten ympärille nuolimaisiksi kuvioiksi. Ajan myötä 

pigmenttikerääntymät lisääntyvät ja levittyvät sekä anteriorisesti että posteriorisesti. (Anttonen ym. 

2013, 9; Bowling 2016, 646-647.) 
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KUVA 1. Retinitis pigmentosa -potilaan silmänpohja (Wikimedia commons 2018). 

Silmän valokerroskuvauksella (optical coherence tomography, OCT) saadaan kuvannettua 

verkkokalvon poikkileikkauksen kerrosrakenne mikroskooppisen tarkasti. Kuvasta voidaan erottaa 

eri solukerrokset, kuten valoaistinsolut, pigmenttiepiteeli ja verkkokalvon sisemmät kerrokset. 

Kuvauksen avulla voidaan tunnistaa esimerkiksi nestekertymien sijainti ja laajuus, sekä seurata 

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

 

Pimeäadaptaatio 

 

Sauvasolujen toiminnan häiriintyminen heikentää silmän pimeäadaptaatiota. Oireena on 

hämäränäön heikkeneminen, joka RP-potilaalla voi ilmetä jo lapsuudessa. Pimeäadaptaatiota 

voidaan tutkia esimerkiksi Goldmann-Weekersin laitteella. Testi aloitetaan kirkkaalla häikäisyllä, 

jonka jälkeen näytetään pimeässä eri vahvuisia testivaloja. Testillä haetaan pienintä kynnystä, 

jonka tutkittava kulloinkin havaitsee. Testillä luodaan pimeäadaptaatiokäyrä, josta ilmenee 

erotuskynnyksen muutos ajassa. Terveen silmän täydellinen pimeäadaptaatio vie aikaa noin 30 

minuuttia, jonka jälkeen pimeäadaptoitunut silmä on noin 100 000 kertaa herkempi valolle kuin 

häikäisty silmä. (Saari ym. 2011, 70; Bowling 2016, 644-645.) 

 

Värinäkö 

 

Värinäön häiriöitä voi aiheutua esimerkiksi tappisolujen toiminnan heikkenemisen vuoksi. Retinitis 

pigmentosassa yleisin värinäön häiriö on tritan poikkeama, joka aiheuttaa poikkeavuutta sinisten ja 

vihreiden värisävyjen havaitsemisessa (Mäntyjärvi & Tuppurainen 1995). Värinäön testaukseen on 

seulontatutkimuksia ja tarkempia toisen asteen tutkimuksia. Testit perustuvat kuvioiden 

erottamiseen tauluista, värisävyjen järjestämiseen tai kahden värivalon sekoituksen säätämiseen. 
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Helppokäyttöinen ja yleisesti saatavilla oleva Ishiharan seulontatesti on kehitetty protan- ja 

deuteran-poikkeamien tutkimiseen, eikä sillä havaita tritan-poikkeamia. (Bowling 2016, 645-646.) 

Epäiltäessä tritan-poikkeamaa pitää tutkimukseen valita jokin muu testi. 

 

Verisuonimuutokset 

 

Verkkokalvon verisuonten tilaa voidaan tutkia fluoresiiniangiografialla (FAG). Se on verisuonten 

varjoainekuvausmenetelmä, jolla voidaan tutkia verenkiertohäiriöitä sekä värikalvon ja 

verkkokalvon muutoksia. Fluoresiiniangiografiassa potilaan laskimoon ruiskutetaan 

natriumfluoresiinia, jonka jälkeen verkkokalvosta otetaan valokuvia 0,5-2 sekunnin välein. Kuvissa 

nähdään varjoaineen kulkeutuminen verkkokalvon verisuonissa sekä mahdollinen kertyminen 

kudoksiin. (Saari ym. 2011, 86). 

 

Verkkokalvon laitaosien poikkeavia laajentuneita verisuonia on havaittu jopa 5 prosentilla 

rappeumapotilaista. Usein muutokset ovat molemmissa silmissä. Taustalla saattaa olla verisuonten 

kauan jatkunut tihkuminen ja verkkokalvon hapenpuute. Yleensä muutokset eivät vaadi hoitoa, 

tarvittaessa käytetään laser- tai jäädytyshoitoa. (Anttonen ym. 2013, 11.) 

 

Lasiaismuutokset 

 

RP-potilailla ilmenee lasiaismuutoksia jo ennen silmänpohjissa havaittavia muutoksia, usein jo 

lapsena. Muutoksiin kuuluvat melaniinihiukkaset, tiiviit kollageenisamentumat sekä lasiaisen 

irtoaminen verkkokalvosta. Lasiaismuutoksia voidaan tutkia biomikroskoopilla. Potilas voi havaita 

muutoksia myös itse näkökentässä leijuvina partikkeleina. Lasiaismuutoksia voidaan hyödyntää 

varhaisdiagnostiikassa. (Anttonen ym. 2013, 9-10.) 

 

Kystinen makulaturvotus 

 

Kystisessä makulaturvotuksessa foveaa ympäröivät suonet tihkuvat nestettä verkkokalvon 

ulompaan verkkomaiseen kerrokseen ja sisempään tumakerrokseen. Seurauksena fovean 

keskikuoppa, foveola, kohoaa ja foveaan muodostuu rakkuloita. Fluoresiini-angiografiassa näkyy 

perifoveaalisten suonten tihkuminen ja silmän valokerroskuvaus (OCT) näyttää verkkokalvon 

paksuuntumisen, rakkulamaiset alueet ja fovean keskikuopan kohoamisen. Muutokset ovat tarkan 

näkemisen alueella ja aiheuttavat näön sumenemista ja vääristymiä. Hoitamattomana turvotus voi 
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aiheuttaa verkkokalvoreiän, joka johtaa pysyvään keskeisen näön heikkenemiseen. (Bowling 2016, 

630). 

 

Kystisen makulaturvotuksen esiintyvyys rappeumapotilaiden joukossa on 10-20 prosenttia. 

Turvotuksen syystä ei ole varmuutta. On epäilty, että verkkokalvon pigmenttisolujen kuonaa 

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

 

Geenitutkimukset 

 

Geenitutkimuksilla pyritään tunnistamaan näkövamman aiheuttava geenivirhe. Geenitutkimuksen 

avulla voidaan joissain tapauksissa tarkentaa taudin diagnoosia ja auttaa ennustamaan taudin 

etenemistä. Toisaalta saman geenin eri mutaatiot voivat aiheuttaa monia eri tauteja, ja samankin 

mutaation aiheuttaman taudin ilmiasussa ja vaikeusasteessa on yksilöllisiä eroja. 

Perinnöllisyysneuvonnan antamisessa tarkka tieto geenivirheestä auttaa olennaisesti. Tiedon 

myötä potilas voi myös hyötyä mahdollisista uusista hoitomenetelmistä sekä joissain tapauksissa 

ottaa osaa tuleviin kliinisiin hoitokokeisiin. (Avela 2018; Branham & Yashar 2013.) Geenitestien 

avulla kerätään tietoa perinnöllisiä verkkokalvosairauksia aiheuttavista mutaatioista ja niiden 

yleisyydestä maailmanlaajuisesti. Tiedon avulla voidaan kehittää mahdollisia uusia hoitomuotoja 

näihin sairauksiin. (Retina International 2018.) Geenitestausta ja tulevaisuuden hoitomuotoja 

käsitellään laajemmin luvussa 3.3. 
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3 HOITOMENETELMÄT JA APUVÄLINEET 

Verkkokalvon perinnöllisen rappeuman toteamisella on merkittäviä fyysisiä ja psyykkisiä 

vaikutuksia potilaalle sekä diagnoosin saamisen hetkellä että myöhemmin kun näkökyky 

heikkenee. Tauti edellyttää jatkuvaa sopeutumista muuttuvaan näkökykyyn. Potilaan tarvitseman 

tuen kannalta moniammatillinen hoito-ote on olennainen. (Branham & Yashar 2013.) 

 

Diagnoosivaiheessa on tärkeää että potilaalle tarjotaan tukea sekä näön heikkenemisen fyysisiin 

että psyykkisiin vaikutuksiin liittyen. Taudin perinnöllisyydestä johtuen diagnoosi koskettaa suoraan 

myös potilaan perhettä. (Branham & Yashar 2013.) Keskussairaaloiden ja yliopistollisten 

sairaaloiden silmätautien yksiköiden kuntoutustyöryhmät ovat järjestäneet silmäsairauksiin, 

näkövammaisuuteen ja kuntoutuspalveluihin liittyviä tiedotustilaisuuksia, ensitietokursseja sekä 

sopeutumisvalmennuskursseja. Myös Näkövammaisten liitto järjestää 

sopeutumisvalmennuskursseja, jotka täydentävät terveydenhuollon tarjoamia valmennuksia. 

Potilaita ohjataan myös perinnöllisyysneuvontaan. (Rudanko 2011, 490-499; Anttonen ym. 2013, 

17-18.) Perinnöllisyysneuvonnassa potilaat saavat tietoa taudin periytymistavasta, geenitestin 

mahdollisuudesta ja tulosten merkityksestä sekä perhesuunnittelusta ja mahdollisuuksista ehkäistä 

tautia. Neuvonnan edellytyksenä on sairauden mahdollisimman tarkka diagnoosi (Duncan ym. 

2016).  

 

Kuvio 1 kuvaa perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien hoidon osa-alueita. Näihin tauteihin ei 

toistaiseksi ole parantavaa hoitoa, vaan hoito on taudin seurantaa ja kuntoutusta. Seurantaa 

suositellaan tehtäväksi parin vuoden välein kontrollikäynneillä silmälääkärillä, jolloin seurataan 

esimerkiksi näöntarkkuutta sekä näkökenttien kokoa. Seurannan avulla pyritään arvioimaan taudin 

etenemisnopeutta sekä näön muutosten ennustetta. Kuntoutuksessa hyödynnetään optisia ja 

elektronisia apuvälineitä sekä erityismenetelmiä. Niiden avulla pyritään parantamaan potilaan 

toimintakykyä ja omatoimisuutta, sekä helpottamaan sopeutumista näön muutoksiin. (Anttonen ym. 

2013, 17-18.)  
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KUVIO 1. Perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien hoito. 

Oikea, tarvittaessa geenitestillä vahvistettu diagnoosi auttaa taudin etenemisen ennakoinnissa, 

perinnöllisyysneuvonnan antamisessa sekä sopivien kuntoutusmenetelmien määrittämisessä. 

Tieto verkkokalvon perinnöllisten rappeumatautien taustalla vaikuttavista solu- ja molekyylitason 

mekanismeista lisääntyy koko ajan ja on jo johtanut uusien hoitomuotojen kliinisiin 

hoitotutkimuksiin. Hoidoilla pyritään hidastamaan valoaistinsolujen tuhoutumista tai palauttamaan 

osaa näöstä. Kokeisiin osallistumisen edellytyksenä on potilaan tarkan tautimekanismin ja 

geenivirheen tunnistaminen geenitestin avulla. (Duncan ym 2016.)  
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Liitännäistaudit, kuten kaihi, ovat tavallisia perinnöllistä verkkokalvorappeumaa sairastavilla. Noin 

puolelle perinnöllisten rappeumatautien potilaista kehittyy takakapselinalainen kaihi ennen 

tyypillistä kaihin esiintymisikää. Kaihi on rappeumapotilaiden joukossa tavallinen jo nuorilla 

aikuisilla ja keski-ikäisillä (43 % 20-39 -vuotiaista, 57 % 40-59 -vuotiaista). Kaihin syntysyytä ei 

tiedetä, mahdollisesti siihen vaikuttaa joko vaurioituneesta verkkokalvosta vapautuva tekijä tai 

jonkin terveen verkkokalvon tuottaman tekijän puute. Liitännäisten silmäsairauksien hoidolla 

voidaan usein parantaa näkemisen laatua. Myös kystisen makulaturvotuksen hoito kuuluu 

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

3.1 Näkövammaisten kuntoutus 

Kuntoutus on Suomessa terveydenhuollon lakisääteisiä palveluja. Näkökyvyn heikentymisen 

vuoksi kuntoutus on käynnistettävä, kun näkövika olennaisesti vaikeuttaa jokapäiväisissä 

toiminnoissa selviytymistä ja/tai työntekoa, vaikkei virallinen näkövammaisuuden määritelmä vielä 

täyttyisikään. Kuntoutuksella ei voida parantaa näköä, mutta voidaan tehostaa jäljellä olevan näön 

käyttöä. Kuntoutuksen tavoitteena on kuntoutettavan mahdollisimman hyvä toimintakyky ja 

omatoimisuuden aste. Konkreettisilla näkökyvyn tehostamisen toimilla on merkitys myös 

psyykkisen selviytymisen ja näkövamman hyväksymisen kannalta. Näkövammaisten kuntoutus 

jakaantuu lääkinnälliseen ja ammatilliseen kuntoutukseen. Lääkinnällinen kuntoutus on 

terveydenhuollon vastuulla, ja käytännössä vastuu kuntoutuksen järjestämisestä silmätautien alalla 

on sairaaloiden silmätautien yksiköillä. Keskussairaaloilla ja yliopistollisilla sairaaloilla on myös 

velvoite selvittää kuntoutuksen tarve omalla alueellaan ja löytää potilasryhmiä, jotka hyötyvät 

kuntoutuksesta. Lääkinnälliseen kuntoutukseen ei tarvitse erillistä lähetettä, vaan potilaan suora 

yhteydenotto oman sairaanhoitopiirin keskussairaalan tai yliopistollisen sairaalan silmätautien 

yksikköön riittää. Usein potilaalla on kuitenkin lähete omalta silmälääkäriltään tai esimerkiksi 

työterveyshuollosta, tai hänet ohjataan kuntoutukseen silmätautien yksiköstä, jossa hän on 

hoidossa. (Hietanen, Hiltunen & Hirn 2005, 143-144; Rudanko 2011, 489-492.) 

 

Lääkinnällisellä kuntoutuksella parannetaan ja ylläpidetään niin kuntoutettavan fyysistä, psyykkistä 

kuin myös sosiaalista toimintakykyä ja elämänhallintaa. Kuntoutus sisältää kuntoutusohjausta, 

näönkäytön ohjausta, apuvälinepalveluita, liikkumistaidon ja päivittäisten toimintojen ohjausta, atk-

ohjausta, sosiaaliturvan päivittämistä, kodin muutostöitä, psyykkistä tukea, 
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sopeutumisvalmennusta sekä tarpeen mukaan erityistaitojen ja esimerkiksi pistekirjoituksen 

opetusta. (Rudanko 2011, 489-490.) 

 

Kussakin keskussairaalassa ja yliopistollisessa sairaalassa toimii kuntoutustyöryhmä, joka 

järjestää ja kehittää näkövammaisten ja vaikeasti näköongelmaisten potilaiden kuntoutuspalveluita. 

Kuntoutustyöryhmiä koordinoivat kuntoutusohjaajat. He ovat yhdyshenkilöitä potilaan, hänen 

perheensä ja sairaalan välillä, ja perehtyvät potilaan kokonaistilanteeseen kotikäynneillä. 

Kuntoutusryhmään kuuluu lääkäreiden lisäksi sosiaalityöntekijä, joka tietää mitä sosiaaliturvan 

tukitoimia potilaalle voidaan tarjota. Optikko voi määrätä kuntoutettavalle silmälaseja, piilolaseja tai 

optisia apuvälineitä. Näönkäytön ohjaaja auttaa potilasta apuvälineiden valinnassa ja käytössä 

sekä opastaa jäljellä olevan näön tehokkaassa käytössä. Hän tekee myös valaistussuunnitelmia 

potilaiden koteihin. Liikkumistaidonohjaaja opettaa päivittäisessä elinympäristössä tarvittavia 

toimintoja ja liikkumista vaikeasti heikkonäköisille ja sokeille potilaille. Hän opettaa valkoisen kepin 

käyttöä ja kulkureittejä sekä antaa muun muassa henkilökohtaista hygieniaa, ruanlaittoa ja 

pukeutumista koskevaa ohjausta. Kuntoutustyöryhmä tekee potilaan kokonaistilanteen perusteella 

päätöksen hänen kohdallaan tarvittavista jatkotoimenpiteistä ja kuntoutuspalveluista, jotka 

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

 

Terveydenhuollon järjestämän näkövammaisten kuntoutuksen lisäksi Näkövammaisten liiton 

Kuntoutuskeskus Iiris järjestää kuntoutuspalveluja kunnille, Kelalle, työhallinnolle ja 

vakuutusyhtiöille. Liitto tarjoaa myös koulutusta ja näkövammaisuutta koskevaa tiedotusta. 

Näkövammaisten liiton järjestämät sopeutumisvalmennus- ja erityiskurssit täydentävät 

terveydenhuollon tarjoamia valmennuksia. Näkövammaisten liiton toimintaan kuuluu myös 

apuvälineiden maahantuonti, myynti ja lainaus, opaskoirakoulutus, äänimateriaalituotantoa sekä 

paikallistoimintaa kuten retkiä sekä äänilehtien tuotantoa. (Hietanen ym. 2005,149; Rudanko 2011, 

490-499.) 

 

Ammatillisesta kuntoutuksesta vastaavat pääasiassa Kela, työvoimatoimisto ja työeläkelaitokset. 

Ammatillista kuntoutusta järjestetään henkilöille, joilla on sairauden takia työkyvyttömyyden uhka 

seuraavan viiden vuoden aikana. Kuntoutus voi sisältää esimerkiksi koulutus- ja työkokeiluja, 

työkykyä ylläpitävää valmennusta sekä ammatillista täydennys- ja uudelleenkoulutusta. 

Näkövammaisten tarvitsemasta ammatillisesta kuntoutuksesta tuottaa huomattavan osan 

Näkövammaisten liitto. Myös työpaikalla tehtävät selvitykset ja tukitoimenpiteet sisältyvät 

järjestettävään kuntoutukseen. (Rudanko 2011, 490.) 
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3.2 Heikkonäköisten apuvälineet 

Lääkinnälliseen kuntoutukseen kuuluvien heikkonäköisten apuvälineiden kustantaminen kuuluu 

terveydenhuollolle. Potilaalle voidaan sairaalan silmätautien yksikössä myöntää heikkonäköisten 

apuvälineitä, mikäli ne olennaisesti auttavat jokapäiväisissä toiminnoissa suoriutumista. 

Yksinkertaisia apuvälineitä saa myös terveysasemilta. Kalliita ja vaativia, ammatilliseen opiskeluun 

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

 

Perinnöllistä verkkokalvorappeumaa sairastavan henkilön apuvälineiden tarve riippuu taudin 

ilmenemismuodosta ja etenemisvaiheesta. Yleisimmässä tautityypissä, retinitis pigmentosassa, 

keskeinen näkö säilyy usein pitkään hyvänä ja esimerkiksi lukeminen onnistuu hyvin. Sen sijaan 

perifeerisen näön heikkeneminen voi aiheuttaa vaikeuksia esimerkiksi liikuttaessa vieraassa 

ympäristössä. Myös hämäräsokeus ja häikäisyalttius ovat yleisiä vaivoja. (Sankila 2007.) 

 

Tavallisimpia heikkonäköisten apuvälineitä ovat luku- ja suurennuslasit sekä linssisysteemit, 

kiikarilasit, kiikarit, absorptiolasit, luuppivalaisimet, telineet ja pöytien kohotasot, kohdevalaisimet, 

lukutelevisio, sekä tietokonelaitteet ja -ohjelmat, nykyisin myös älypuhelimet sovelluksineen. 

Lukulaseilla ja suurennuslaseilla suurennetaan verkkokalvolle tulevaa kuvaa, jotta lukeminen tai 

muu lähityö olisi mahdollista huonollakin erotuskyvyllä. Monokulaarisissa linssisysteemeissä löytyy 

vahvuuksia noin +60 D:aan asti. Osa kiikareista tarkentuu sekä kauas että lähelle, joten niitäkin voi 

käyttää lukemiseen. Kiikarit ovat hyödyllisiä myös ulkona liikkuessa esimerkiksi kadunkylttien ja 

bussien numeroiden erottamisessa. Kiikareita on sekä kädessä pidettäviä että puettavia. Tummat 

lasit ovat käytössä häikäisyn poistoa varten, suojalaseina, kontrastien selventämiseen sekä myös 

kosmeettisista syistä. Eriväriset selektiiviset absorptiolasit suodattavat tiettyjä aallonpituuksia 

silmään tulevasta valosta. Verkkokalvon rappeumapotilaille erityisen hyödyllisiä ovat keltaiset ja 

oranssit linssit, jotka absorboivat tehokkaasti eniten häikäisyä aiheuttavaa sinistä valoa. 

Lukutelevisio on lukemisen apuväline, jonka kamera kuvaa luettavan tekstin ja optiikkajärjestelmä 

suurentaa kuvan näytölle. Lukutelevisiota voi käyttää monenlaisiin tehtäviin, kuten kirjoittamiseen, 

käsitöihin ja piirtämiseen. Myös kannettavia elektro-optisia lukulaitteita on saatavilla. Tietokoneen 

lisälaitteisiin ja ohjelmiin kuuluvat esimerkiksi tekstinsuurennusohjelmat, puhesyntetisaattori ja 

pistenäyttö. (Brown 2007; Rudanko 2011, 501-507.) 

 

Heikkonäköisten päivittäisten toimien helpottamiseksi on kehitetty monenlaisia välineitä, kuten 

puhuvia ja pistemerkinnöillä varustettuja vaakoja, laskimia, ranne- ja herätyskelloja, 
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lämpömittareita ja päivyreitä. Kuuntelulaitteilla tai tietokoneelle asennetulla lukuohjelmalla voi 

kuunnella esimerkiksi kirjoja, lehtiä ja tiedotteita. Pistekirjoituksella käytettävät muistiinpanolaitteet 

ja sanelimet helpottavat muistiinpanojen tekemistä. (Brown 2007; Rudanko 2011, 501.) Monet yllä 

luetelluista toiminnoista hoituvat nykyään älypuhelinsovelluksilla. 

 

Vaikeasti näkövammainen tarvitsee liikkuessaan valkoista keppiä ja/tai näkevää opasta. 

Liikkumistaidon ohjauksessa opetellaan liikkumaan tutuissa ympäristöissä itsenäisesti ja 

mahdollisimman turvallisesti valkoisen kepin avulla. Opaskoira voidaan myöntää toiminnallisesti 

sokealle henkilölle, joka on saanut riittävästi liikkumistaidon ohjausta ja oppinut liikkumaan 

valkoisen kepin kanssa. (Rudanko 2011, 491-508.) Opaskoirien ja niiden käyttäjien kouluttamisesta 

vastaa Suomessa kolme opaskoirakoulua: Näkövammaisten liiton Opaskoirakoulu Vantaalla, 

Suomen Opaskoirakoulu Kuopiossa ja Koirakoulu NouHau Ilmajoella (Opaskoirayhdistys 2019). 

3.3  Geenitestaus ja tulevaisuuden hoitomuotoja 

Geenitestin avulla pyritään tunnistamaan näkövamman aiheuttava virheellinen geeni. 

Perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien geenitutkimus on viime vuosina ollut vilkasta. 

Ensimmäiset geenilöydöt tehtiin 1980- ja 1990-lukujen taitteessa, ja sen jälkeen geenejä ja 

geenivirheitä on tunnistettu jo yli 260. (Sankila 2007; Duncan ym. 2018.) Potilaalle geenidiagnoosi 

voi antaa tietoa taudin syntymekanismista sekä periytymistavasta. Tämän tiedon avulla voidaan 

tunnistaa ne potilaan perheenjäsenet, jotka ovat riskissä sairastua samaan tautiin. Joissain 

tapauksissa geenitesti antaa tietoa taudin etenemistavasta, mikä on yksilön kannalta ratkaisevaa 

esimerkiksi ammatinvalintatilanteessa. Lisäksi geenitestien avulla tunnistetaan ne henkilöt, jotka 

voivat osallistua jo käynnissä oleviin tai tulevaisuudessa alkaviin kliinisiin hoitotutkimuksiin. 

(Duncan ym. 2016; Avela 2018, 7; Retina International 2018a.) 

 

Geenitestien tärkeä merkitys on tiedon kerääminen perinnöllisten verkkokalvosairauksien takana 

olevista geenivirheistä ja niiden levinneisyydestä. Perinnöllisten verkkokalvosairauksien 

kansainvälinen kattojärjestö Retina International kannustaa kaikkia potilaita geenitutkimuksiin, jotta 

saataisiin selville perinnöllisiä verkkokalvorappeumia aiheuttavat geenit ja niiden levinneisyys 

maailmanlaajuisesti. Järjestö on arvioinut, että tautigeeneistä on tällä hetkellä tunnistettu 60 

prosenttia. Geenitesteistä saatavan tiedon avulla voidaan näihin tauteihin kehittää mahdollisia 

uusia hoitomuotoja. (Retina International 2018a.) Suomessa rikastuneita ja suomalaisessa 
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väestössä esiintyviä, verkkokalvosairauksia aiheuttavia mutaatioita ei vielä tunneta kovin hyvin. 

(Anttonen ym. 2013, 16-17.)  Diagnostiikka kehittyy kuitenkin nopeasti, ja geenitutkimuksessa 

voidaan nykyään käyttää tehokkaampia menetelmiä, joissa saadaan tietoa jopa sadoista geeneistä 

yhdellä testauksella. Vuonna 2012 HUS:n Kliinisen genetiikan yksikössä alettiin tutkimaan 

perinnöllisiä verkkokalvorappeumia uusilla geenitutkimuksilla, ja tutkimuksessa on tunnistettu 

ennestään tuntemattomia, suomalaiseen tautiperimään kuuluvia geenivirheitä. (Avela 2018; Avela, 

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

 

Perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien hoitoon tähtäävää tutkimusta tehdään useilla eri 

tieteenaloilla, ja tutkimustieto on karttunut nopeasti. Tutkimuksen kautta on saatu uutta tietoa 

verkkokalvon toiminnasta sekä tautiprosesseista. Tiedon avulla kehitetään hoitoja paitsi 

perinnöllisille verkkokalvorappeumataudeille, myös yleisemmille verkkokalvosairauksille. Kliinisiä 

hoitokokeita ihmisillä tehdään ravitsemuksen, geeniterapian, farmakologian, solu- ja kudossiirtojen 

sekä tekniikan aloilla. Geeniterapialla pyritään taudin ehkäisyyn tai pysäyttämiseen varhaisen 

diagnoosin jälkeen. Hoito vaatii tautigeenin tarkan tunnistamisen. Vuonna 2007 koettiin tärkeä 

läpimurto geeniterapian kehittämisessä, kun maailman ensimmäiset ihmisen verkkokalvon 

geenihoitojen tulokset julkistettiin Moorfieldsin sairaalassa Lontoossa. Kyseessä on hoito tietyn 

rappeumataudin spesifiin, yksittäisen geenin virheestä johtuvaan muotoon. Tämä 

geenihoitotutkimus tuottaa kuitenkin tietoa myös yleisistä työkaluista ja menetelmistä, joita voidaan 

käyttää muidenkin geenien virheistä johtuvien tautien hoidossa. (Sankila 2007; Duncan ym. 2018;.) 

 

Tietyn tyyppisiin verkkokalvorappeumiin on ollut kehitteillä lääkehoitoa. On huomattu, että lähes 

jokaisen verkkokalvon toimintaan liittyvän entsyymin puutokseen tai toimintahäiriöön on kytketty 

tietty perinnöllinen verkkokalvon rappeumasairaus. Lääkehoidolla pyritään vaikuttamaan 

verkkokalvon kemiallisiin prosesseihin. Hermosoluja suojaavia menetelmiä puolestaan tutkitaan 

sekä perinnöllisten verkkokalvorappeumatautien että yleisemmän makulan kuivan ikärappeuman 

hoidossa. Solusiirtohoitojen tutkimus keskittyy vielä eläinkokeisiin, mutta pigmenttiepiteelisiirroista 

retinitis pigmentosan hoidossa on jo raportoitu. Keinonäön eli implanttien tutkimus ja kehittäminen 

perustuu verkkokalvoimplanttiin, joka vastaanottaa kuvan ja stimuloi sähköisesti verkkokalvon 

toimivia hermosoluja, jotka välittävät näköaistimuksen näköhermoon ja näköaivokuorelle. (Sankila 

2007.) Tähän mennessä yksi implantti on saanut myyntiluvan USA:ssa ja Euroopassa, ja sitä on 

käyttänyt noin 300 ihmistä. (Duncan ym. 2018; Retina International 2018b.)  
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3.4 Tutkimuskysymykset 

Opinnäytetyössä tarkastellaan verkkokalvon perinnöllisiä rappeumatauteja sairastavien 

henkilöiden kokemuksia saamastaan hoidosta keskussairaaloiden ja yliopistollisten sairaaloiden 

silmätautien klinikoilla. Työn avulla pyritään selvittämään, millaisia kokemuksia potilailla on hoidon 

eri piirteistä ja saaduista palveluista diagnoosivaiheessa sekä taudin edetessä. Hoitokokemusten 

mahdollisten alueellisten eroavaisuuksien tarkastelu on tärkeä osa työtä. Halusin myös selvittää 

potilaiden tyytyväisyyttä saamaansa hoitoon.   

 

Periytyviä verkkokalvon rappeumatauteja sairastavien hoitoa tai potilaiden kokemuksia saamistaan 

terveydenhuollon palveluista ei ole tutkittu aikaisemmin. Tieto tarjotuista palveluista perustuu 

silmätautien klinikoiden ilmoittamiin käytänteisiin, yksittäisten potilaiden kertomuksiin ja yleisiin 

suosituksiin. Yleisesti suomalaiset ovat hyvin tyytyväisiä terveydenhuollon palveluihin. Vuonna 

2013 toteutetussa Eurobarometri-kyselyssä 94 prosenttia suomalaisista vastaajista piti 

terveydenhuollon palveluiden laatua hyvänä (Euroopan komissio 2014, 11). Saman suuntaisia 

tuloksia saivat Liukko ja kumppanit (2000) tarkastellessaan potilaiden tyytyväisyyttä perus- ja 

erikoissairaanhoidon saatavuuteen ja laatuun. Yli 90 prosenttia kyselyyn vastanneista 

terveyskeskuspotilaista arvioi, että hoito oli ammattitaitoista ja huolella toteutettua. Myös hoidon 

saatavuutta pidettiin pääosin hyvänä. Potilaiden kokemuksia saamastaan hoidosta on tarkasteltu 

myös esimerkiksi laadullista tutkimusmetodologiaa käyttävissä opinnäytetöissä (esim. Haapalainen 

& Liuska 1997, Heikkinen & Luusua 2007), joissa potilaita on haastateltu hoitojakson aikana tai sen 

jälkeen.  

 

Terveydenhuollon alueellisia eroja on tutkittu lähinnä kustannusten näkökulmasta, jolloin 

tarkastelussa keskitytään vertailemaan sairastavuutta ja julkisen terveydenhuollon palvelujen 

tarvetta eri alueilla (esim. Häkkinen & Laukkanen 1999; Hujanen, Pekurinen & Häkkinen 2006). 

Terveydenhuollon palvelujen saatavuutta ja tuotantoa maan eri osissa on tarkastellut esimerkiksi 

Isolauri (2001) erikoissairaanhoidon palvelujen osalta osana sosiaali- ja terveysministeriön 

kehittämisprojektia. Tutkimuksessa havaittiin alueellisia eroja joidenkin hoitojen määrissä, 

esimerkiksi uniapneatutkimuksissa ja suonikohjuleikkauksissa. Potilaskokemusten alueellisia eroja 

ei ole tutkimuksissa tarkasteltu. 

 

Opinnäytetyön tavoitteena on kartoittaa perinnöllisiä verkkokalvon rappeumatauteja sairastavien 

kokemuksia Suomen julkisen terveydenhuollon kautta saamastaan hoidosta. Työn avulla saadaan 
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kuvailevaa tietoa siitä millaisena potilaat kokevat julkisen terveydenhuollon kautta saamansa 

palvelut, heidän tyytyväisyydestään hoitoon ja palveluihin sekä mahdollisista hoitokokemusten 

maantieteellisistä eroista. Kyselyaineisto soveltuu hyvin tämän tyyppisen perustiedon tuottamiseen 

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

 

Opinnäytetyössä haetaan vastauksia seuraaviin kysymyksiin: 

- Millaisia kokemuksia perinnöllisiä verkkokalvon rappeumatauteja sairastavilla on 

saamansa hoidon piirteistä ja saamistaan palveluista keskussairaaloiden ja yliopistollisten 

sairaaloiden silmätautien klinikoilla? 

- Ovatko potilaat tyytyväisiä saamiinsa julkisen terveydenhuollon palveluihin? 

- Onko hoitokokemuksissa alueellisia eroavaisuuksia? 
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4 TUTKIMUSAINEISTO 

Opinnäytetyön empiirisenä aineistona toimii lomakekysely, joka kohdistettiin henkilöille, joilla on 

perinnöllinen verkkokalvorappeuma. Kyselylomake laadittiin yhteistyössä Retina ry:n 

asiantuntijoiden kanssa, ja sitä esitestattiin Retina ry:n hallituksen jäsenillä. Aineisto kerättiin helmi-

maaliskuussa 2018.  

 

Opinnäytetyössä tarkastellaan hoitokokemusten mittareina toimivien kysymysten vastausjakaumia 

aineistossa. Tarkastelu toteutetaan laskemalla prosenttiosuuksia sekä erittelemällä vastauksia 

taustatekijöiden perusteella. Tarkoituksena oli myös testata havaittujen erojen tilastolliset 

merkitsevyydet, mutta aineiston suhteellisen pienen koon vuoksi tämä ei ollut mahdollista. Tuloksia 

ei voida siksi suoraan yleistää tai tehdä koko perusjoukkoa koskevia johtopäätöksiä. Aineisto 

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

4.1 Otos ja kyselyn toteutus 

Suomessa on arviolta 5 000 perinnöllistä verkkokalvorappeumaa sairastavaa henkilöä (Sankila 

2007; Anttonen ym. 2013, 6-7). He muodostavat kyselyn perusjoukon, ja tavoitteena oli että kysely 

tavoittaisi heistä mahdollisimman monta. Mahdollisia vastaajia lähestyttiin sekä suorapostituksena 

lähetetyillä tutkimuskutsuilla että jakamalla tietoa kyselystä ja lomakkeen sähköistä linkkiä useiden 

jakelukanavien kautta. Suorapostituksena lähetettyihin kutsuihin yhteystiedot saatiin Retina ry:n 

jäsenrekisteristä. Retina ry on yhdistys, joka on perustettu valvomaan perinnöllisiä verkkokalvon 

rappeumatauteja sairastavien etuja sekä toimimaan heidän valtakunnallisena 

verkostoitumiskanavanaan. 

 

Aineiston keruuaika sijoittui helmi-maaliskuuhun 2018. Suorapostituksena Retina ry:n jäsenille 

tutkimuskutsuja lähetettiin 317 kappaletta kirjepostina. Lisäksi sähköisen kyselylomakkeen linkki 

lähetettiin 240 sähköpostiosoitteeseen. Näissä sähköposteissa oli mukana myös lomakkeen pdf-

versio. Äänitteenä lomake lähetettiin 73 osoitteeseen. Osa Retina ry:n jäsenistä sai tutkimuskutsun 

sekä kirjeitse että sähköisenä versiona. Retina ry:n jäsenmäärä 31.12.2017 oli 526 varsinaista 

jäsentä, ja heistä kaikki osoitteensa ilmoittaneet saivat tutkimuskutsun. Sähköisen 

kyselylomakkeen linkkiä jaettiin lisäksi Näkövammaisten liiton Retiniitikot-sähköpostikeskustelun, 
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Facebookin Retina Finland -ryhmän, sekä Näkövammaiset lapset ry:n, Suomen kuurosokeiden, ja 

Näkövammaisten liiton alueyhdistysten sähköpostitiedotusten kautta.  

 

Vastauksia saatiin sähköisen linkin kautta 110, kirjeenä 58, sähköpostitse 2 sekä soittopyynnön 

kautta 1. Kaksi kirjeenä saatua vastausta hylättiin, koska lomake oli täytetty vain osittain. Aineiston 

kokonaismääräksi muodostui 169 vastausta. Kadon määrää ei pystytä arvioimaan, koska ei ole 

tiedossa kuinka monta rappeumapotilasta kysely tavoitti, joko suorapostituksella tai muiden 

jakelukanavien kautta. Retina ry:n jäsenet ovat keskeinen perusjoukko, ja Retina ry:n 

jäsenmäärään suhteutettuna vastauksia saatiin 32 prosenttia jäsenten lukumäärästä. Arvioituun 

Suomessa asuvien, perinnöllistä verkkokalvorappeumaa sairastavien lukumäärään suhteutettuna 

vastausprosentti on kolme (3). Aineisto vastaa sukupuoli- ja ikäjakaumaltaan sekä vastaajien 

maantieteelliseltä jakaumalta Retina ry:n jäsenistöä. Aineistoa voidaan siten pitää edustavana 

otoksena Retina ry:n jäsenistä. Koko perusjoukon osalta vastaavia tunnuslukuja ei ole tiedossa.  

 

Vastaajien perusjoukosta, eli perinnöllistä verkkokalvorappeumaa sairastavista suomalaisista, 

kysely tavoitti helpoiten ne henkilöt, jotka ovat näkövammaisuuteen liittyvien yhdistysten jäseniä tai 

muulla tavalla aktiivisia esimerkiksi Facebookissa. Kyselyn ulkopuolelle saattoivat jäädä henkilöt, 

jotka eivät aktiivisesti seuraa näkövammaisuuteen liittyvää tiedotusta. Aineiston keräämisessä 

käytettiin yleistä linkkiä kyselylomakkeeseen. Yleisen linkin käyttäminen mahdollistaa usean 

vastauksen antamisen yhdeltä henkilöltä. Vastauskertoja ei pystytä kontrolloimaan eikä vastaajia 

identifioimaan. Mikäli sama henkilö vastaa kyselyyn monta kertaa, se voi vääristää tuloksia. 

Aineiston analyysivaiheessa ei aineistossa havaittu useita identtisiä vastauksia. 

4.2 Hoitokokemuksia kuvaavat mittarit ja taustamuuttujat 

Kyselylomake laadittiin yhteistyössä Retina ry:n asiantuntijoiden kanssa. Lomakkeen kysymykset 

valikoituivat pääasiassa sen perusteella, mitkä hoitokokemusten piirteet kiinnostivat yhdistystä, ja 

niitä tarkennettiin hoitoja ja palveluja koskevan kirjallisuuden perusteella. Lomakkeen 

suunnittelussa otettiin huomioon heikkonäköiset vastaajat esimerkiksi käyttämällä suurta 

fonttikokoa paperisessa lomakkeessa sekä testaamalla pdf-lomakkeen yhteensopivuus 

ruudunlukuohjelman kanssa.  
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Kyselylomakkeen suunnitteluvaiheessa mukana oli hoitopolun käsite, jolla viitattiin silmäsairauden 

eri vaiheissa saatuihin hoitoihin ja palveluihin. Työn edetessä käsitteestä kuitenkin luovuttiin, koska 

kävi ilmi ettei perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien kohdalla ole määritetty yleistä 

hoitopolkua, eikä sen määrittäminen ole tämän työn tavoite.  

 

Kyselylomake muodostui pääkysymyksistä, tarkentavista kysymyksistä sekä taustakysymyksistä. 

Hoitokokemuksia kartoitettiin pääasiassa monivalintakysymyksillä, joiden lisäksi oli avoimia kenttiä 

vastausten tarkentamista ja lisäkommenttien antamista varten. Kyselylomake kokonaisuudessaan 

on liitteessä 1. Seuraavaksi esitellään hoitokokemuksia kuvaavat mittarit sekä käytetyt 

taustamuuttujat.  

 

Hoitokokemuksia kuvaavat mittarit 

 

Silmäsairauteen saatua hoitoa ja palveluja kartoitettiin sekä taudin diagnosointivaiheen osalta että 

myöhemmin. Diagnosointivaiheen osalta kokemuksia kartoitettiin seuraavilla kysymyksillä: 

 

Keneltä sait silmäklinikalla apua diagnoosivaiheessa tai minne sinut ohjattiin silmäklinikalta 

diagnoosin jälkeen? 

Mistä muista palveluntarjoajista sait tietoa silmäklinikalta? 

 

Molemmat kysymykset olivat monivalintoja, ja annettujen vaihtoehtojen lisäksi vastaaja saattoi 

lisätä avoimen kentän avulla muita vastauksia. Kysymyksissä oli mahdollista valita useita 

vastausvaihtoehtoja. Muut palvelukokemuksia kartoittaneet kysymykset olivat: 

 

Mitä palveluja ja apuvälineitä olet saanut silmäklinikan kautta? 

Oletko säännöllisessä seurannassa?  

Onko sinulle tehty geenitesti silmäsairauteesi liittyen? 

 

Palveluja ja apuvälineitä koskeva kysymys oli monivalinta, jossa oli lisäksi avoin kenttä omien 

lisäysten tekoa varten. Seurantakäyntejä ja geenitestiä koskeviin kysymyksiin liittyi tarkentavia 

kysymyksiä riippuen siitä, miten vastaaja vastasi pääkysymykseen. Mikäli vastaaja ilmoitti olevansa 

säännöllisessä seurannassa, jatkokysymys koski seurantakutsujen aikaväliä. Geenitestin kohdalla 

tarkentavat kysymykset koskivat joko geenitestin tekopaikkaa ja -aikaa, tai vaihtoehtoisesti syytä 

siihen, ettei geenitestiä ole tehty.  
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Lomakkeessa kysyttiin myös edellisen silmäklinikalla asioinnin ajankohtaa ja syytä. Taustoittavana 

kysymyksenä tiedusteltiin, millä silmätautien klinikalla vastaaja nykyisin pääasiassa asioi. 

Tyytyväisyyttä silmäklinikan palveluun kartoitettiin kahdellla kysymyksellä: 

 

Oletko tyytyväinen kyseisellä silmäklinikalla saamasi palvelun laatuun? 

Oletko tyytyväinen kyseisellä silmäklinikalla saamasi palvelun määrään? 

 

Vastausvaihtoehdot tyytyväisyyttä kartoittaviin kysymyksiin olivat kyllä / useimmiten kyllä / en osaa 

sanoa / useimmiten en / en. Edellä kuvattujen mittarien lisäksi kyselyn lopussa oli mahdollista jättää 

vapaasti kommentteja avoimeen kenttään. 

 

Taustamuuttujat 

 

Kyselyn taustamuuttujien avulla voidaan tarkastella hoitokokemusten jakautumista 

vastaajajoukossa. Käytetyt taustamuuttujat ovat ikä, sukupuoli, asuinpaikkakunta, silmäsairauden 

diagnoosi, diagnoosintekoaika ja -paikka sekä asiointisairaala. Analyysiä varten toteutettu 

asuinpaikkakuntien luokittelu on kuvattu kartassa liitteessä 2.  

 

Taustamuuttujien avulla voidaan tarkastella, havaitaanko esimerkiksi vastaajan iän ja 

hoitokokemusten välillä yhteyttä. Kyselylomakkeen suunnitteluvaiheessa harkinnassa oli kysyä 

vastaajilta myös silmäsairauden tilaa vastaushetkellä. Tästä kuitenkin luovuttiin, koska eri 

rappeumatautien ja niihin liittyvien oireiden etenemisessä 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 analyysiä varten luokiteltu kahteen luokkaan: retinitis pigmentosa (RP) ja muut 

perinnölliset verkkokalvorappeumataudit.  Näin on mahdollista tutkia, onko hoitokokemuksissa 

eroa yleisemmän RP:n ja muiden rappeumatautien välillä. Vastaajat saivat itse ilmoittaa diagnoosin 

avoimessa kentässä. Kaikki vastaukset, joissa diagnoosiksi on ilmoitettu perinnöllinen 

verkkokalvorappeuma tai diagnoosiluokitus H35.5 (perinnöllinen verkkokalvorappeuma) ilman 

tarkennusta, on luokiteltu retinitis pigmentosa -luokkaan. RP on yleisin perinnöllisistä 

verkkokalvorappeumista, ja näitä kahta termiä käytetään usein synonyyminä toisilleen. Myös ne 
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vastaukset, joissa diagnoosiksi on ilmoitettu sauva-tappi -dystrofia, on luokiteltu retinitis 

pigmentosa -luokkaan. Perinnöllisissä verkkokalvorappeumataudeissa on myös muita 

sauvasolujen heikentymisestä alkavia tauteja, mutta näiden harvinaisempien tautimuotojen 

yhteydessä voi olettaa, että vastaaja olisi ilmoittanut silmäsairautensa tarkemman diagnoosin. 

Toisaalta perinnöllisten verkkokalvorappeumien kliiniset ilmenemismuodot muodostavat suuren 

jatkumon, ja tautidiagnoosia voi olla vaikea tehdä muiden tunnusmerkkien kuin geenivirhetiedon 

pohjalta. Tällöin voi olla että terveydenhuollossa diagnoosiksi määritellään yleisempi ”perinnöllinen 

silmänpohjarappeuma” tai ”sauva-tappidystrofia” kuin spesifisempi ”retinitis pigmentosa”, jos 

taudinkuva ei täysin täsmää RP:n tunnusmerkistöä. Oman tautiluokituksen ja etenemiskuvan 

omaavat Leberin kongenitaalinen amaurosis ja Usherin syndrooma on luokiteltu muihin 

verkkokalvorappeumatauteihin, vaikka niiden voidaankin nähdä olevan retinitis pigmentosan 

alamuotoja. 

4.3 Tulosten luotettavuus ja tutkimusetiikka 

Opinnäytetyön aineiston edustavuutta ja tulosten yleistettävyyttä on arvioitu edellä. Niiden lisäksi 

tulosten luotettavuuteen vaikuttaa mittareiden pätevyys sekä tutkijan huolellisuus tietojen 

syöttämisessä. (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 

jäsenillä, ja vastausvaihtoehdoissa annettiin usein avoin kenttä valmiiden vaihtoehtojen lisäksi, 

jotta vastauksia ei jäisi uupumaan oikean vaihtoehdon puutteen vuoksi. Aineiston 

käsittelyvaiheessa noudatettiin erityistä huolellisuutta ja tulokset tarkistettiin useaan kertaan, jotta 

käsittelyvaiheen huolimattomuusvirheitä ei tulisi.  

 

Myös yksittäisiin vastauksiin voi liittyä luotettavuusongelmia. Silloin kysymyksiä ei ole ymmärretty 

samalla tavalla kaikkien vastaajien kesken tai joukossa on epärehellisiä vastauksia. 

Väärinymmärrysten mahdollisuus on erityisesti kyselytutkimuksen ongelma, sillä vastaaja ei voi 

saada tarkentavaa tietoa, jos jokin kysymys on hänelle epäselvä. Huolellisella vastausohjeella, 

selkeällä lomakkeella sekä lomakkeen esitestauksella voidaan kuitenkin vähentää 

väärinymmärrysten riskiä. (Valli 2015.) Tässä opinnäytetyössä kartoitettiin kokemuksia julkisen 

terveydenhuollon kautta saaduista palveluista ja hoidoista. Kyselylomakkeen saatteessa kerrottiin 

rajaus julkisen terveydenhuollon palveluihin, ja lisäksi tämä rajaus kävi ilmi jokaisesta erillisestä 
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palveluja ja hoitoja koskevasta kysymyksestä. On kuitenkin mahdollista, että osa vastaajista on 

joissain kohdin vastannut muualta saamiensa palvelujen perusteella. Joidenkin kysymysten 

kohdalla virheellisiä vastauksia voi aiheutua muistivirheistä, sillä kyselyssä tiedustellaan 

palveluista, joita osa vastaajista on saanut useampi vuosikymmen sitten. Joiltain osin voi olla, 

etteivät vastaajan muistikuvat ole selkeitä. Vastausvaihtoehdoissa annettiin mahdollisuus vastata 

en muista / en tiedä. 

 

Sairauksiin liittyvät tiedot ovat arkaluonteista tietoa, jonka käsittelyssä tulee olla erityisen 

huolellinen. Aineisto kerättiin käyttämällä yleistä linkkiä, jolloin ei ole mahdollista tunnistaa, keneltä 

tai mistä saadun linkin kautta yksittäinen vastaus on tullut. Koska perinnöllinen 

verkkokalvorappeuma on suhteellisen harvinainen sairaus, on olemassa riski, että vastaajista 

pystytään identifioimaan yksittäisiä henkilöitä, vaikka henkilötietoja ei ilmoitetakaan. Esimerkiksi 

diagnoosin saamisen vuosi sekä silmätautien klinikka, jolla diagnoosi tehtiin, voivat yhdessä olla 

tietoja joiden avulla yksittäinen vastaaja on mahdollista identifioida. Erityisen suuri riski yksittäisen 

vastaajan identifioimiseen on alaikäisten vastaajien kohdalla, koska heitä on vähän. Tulokset 

esitetään jakaumina ja prosenttilukuina siten, ettei yksittäisiä vastaajia pystytä tunnistamaan 

tuloksista.  

 

Kyselyyn vastaaminen voi olla vastaajalle myönteinen kokemus, ja opinnäytetyön kautta saatavat 

hyödyt kompensoivat vastaamisesta aiheutunutta vaivaa. Vastaamalla kyselyyn vastaaja saa 

äänensä kuuluville ja pystyy vaikuttamaan silmäsairauteensa liittyvään edunvalvontaan. Jos 

vastaajalla on kehittämisehdotuksia, kysely on kanava saada omat kokemuksensa laajempaan 

tietoon, sekä mahdollisesti edesauttaa perinnöllisten verkkokalvorappeumasairauksien hoidon ja 

potilaille suunnattujen palvelujen kehittämisessä.  
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5 TULOKSET 

Vastaajista puolet (56 %) on naisia ja puolet (44 %) miehiä. Nuorin vastaaja on kaksi vuotta ja 

vanhin 84. Kyselyn saatteessa pyydettiin lapsen kohdalla hänen vanhempaansa vastaamaan 

kyselyyn lapsen puolesta tai yhdessä hänen kanssaan. Vastaajien iän mediaani on suhteellisen 

korkea 60 vuotta. Vastaajista yli kolme neljäsosaa (78 %) on yli 45-vuotiaita. Suurin osa vastaajista 

(39 %) asui Etelä-Suomessa. Länsi- tai Sisä-Suomessa asui viidesosa (21 %) vastaajista, Lounais-

Suomessa ja Itä-Suomessa molemmissa noin seitsemännes (15 % ja 12 %). Hieman alle yksi 

kymmenestä vastaajasta (9 %) oli Pohjois-Suomesta ja neljä prosenttia Lapista. 

5.1 Diagnoosivaihe 

Neljäsosa (26 %) kyselyn vastaajista ilmoitti että heille oli tehty silmäsairauden diagnoosi Helsingin 

yliopistollisessa sairaalassa. Toiseksi yleisin oli Oulun yliopistollinen sairaala (13 %) ja kolmanneksi 

Tampereen yliopistollinen sairaala (9 %). Vastaajista 8 prosenttia ilmoitti, että diagnoosi oli tehty 

yksityislääkärin vastaanotolla. Diagnoosien saamisen ajankohdat jakautuivat tasaisesti 1970-, 

1980-, 1990-, 2000- ja 2010-luvuille. Myös 1960-luvulla ja sitä aikaisemmin tehtyjä diagnooseja oli 

aineistossa mukana. Yleisimmin vastaajat kertoivat, että diagnoosi oli tehty alle 18-vuotiaana (35 

%). Hieman alle kolmasosa (29 %) vastasi, että 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, että heidät oli diagnoosivaiheessa ohjattu eteenpäin yhden tai 

kahden ammattilaisen tai auttavan tahon luo. Näin ilmoitti yli puolet (60 %) vastaajista. Aineistossa 

oli myös 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, että heidät oli ohjattu sosiaalihoitajan luo (23 %) ja ensitieto- tai 

sopeutumisvalmennuskurssille (23 %). Perinnöllisyysneuvontaa kertoi saaneensa 17 prosenttia 

vastaajista. Vastaajista 15 prosenttia ilmoitti, että heidät oli ohjattu optikolle. Vastaajista 11 

prosenttia ilmoitti saaneensa apua muilta tahoilta kuin kyselyn valmiiksi annetut vaihtoehdot. Näitä 

tahoja olivat yksityinen silmälääkäri tai muu yksittäinen näönhuollon ammattilainen, näönkäytön 
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ohjaaja, Näkövammaisten liitto ja kuntoutus. Muutamalle vastaajalle diagnoosi oli tehty 

perinnöllisyysklinikalla, mistä oli ohjattu silmätautien klinikalle. Toisaalta viidesosa (20 %) ilmoitti, 

ettei ollut saanut minkäänlaista apua tai ohjausta diagnoosivaiheessa. 

 

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

Diagnoosivuosikymmenellä ei ole yhteyttä saatuihin palveluihin. Pitää kuitenkin huomata, että kun 

aineisto jaetaan diagnoosivuosikymmenen mukaan, vastaajia kutakin vuosikymmentä kohden on 

suhteellisen vähän. RP-potilaiden ja muita verkkokalvon rappeumasairauksia sairastavien välillä 

ainoa ero oli, että RP-potilaista suurempi osa (13 %) ilmoitti, että heidät oli ohjattu 

liikkumistaidonohjaajalle kuin muun diagnoosin saaneista (4 %). Kuviossa 3 tarkastellaan 

ilmoitettuja palveluja sen mukaan, minkä ikäinen vastaaja kertoo olleensa diagnoosintekoaikaan. 

Perinnöllisyysneuvonnan kokemukset ovat sitä yleisempiä, mitä nuorempi vastaaja on ollut. 

Ensitieto- tai sopeutumisvalmennuskurssin kokemukset sekä kokemukset sosiaalihoitajan luokse 

ohjaamisesta ovat sitä yleisempiä, mitä vanhempi vastaaja ilmoitti olleensa diagnoosihetkellä.  
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KUVIO 3. Diagnoosivaiheessa saatujen palvelujen yleisyys ikäluokittain. 

Saatujen palveluiden ja ammattiavun lisäksi kyselyssä tiedusteltiin, mistä muista tahoista, kuten 

yhdistyksistä, vastaajalle oli annettu tietoa diagnoosivaiheessa. Lähes puolet (40 %) vastasi 

saaneensa tietoa Näkövammaisten liiton toiminnasta. Kolmasosa (33 %) kertoi saaneensa tietoa 

Retina ry:n toiminnasta. Näkövammaisten alueyhdistysten toiminnasta (25 %) sekä Kelan 

tarjoamista palveluista (23 %) kertoi kuulleensa neljäsosa vastaajista. Vastaajat kertoivat 

saaneensa tietoa myös kunnan sosiaali- ja vammaispalveluista, Suomen kuurosokeat ry:stä ja 

Retina Internationalista. Avoimissa vastauksissa mainittiin lisäksi Näkövammaiset lapset ry, 

vertaistoimintaryhmät sekä kuntoutusohjaaja. Viidesosa vastaajista (21 %) kertoi, ettei ollut saanut 

tietoa mistään yhdistyksistä tai auttavista tahoista. 

5.2 Muut palvelut 

Diagnoosivaiheen jälkeisistä palveluista vastaajilta kysyttiin, mitä palveluja ja apuvälineitä he ovat 

saaneet silmätautien klinikoiden kautta, viimeisimmän käynnin ajankohtaa ja syytä, sekä ovatko he 

säännöllisessä seurannassa silmätautien klinikalla.  

 

Vastaajat ilmoittivat saaneensa silmätautien klinikoilta useita eri apuvälineitä, joista valkoinen 

keppi, suurentavat apuvälineet ja erikoislasit olivat kaikkein yleisimpiä (kuvio 4). Klinikoiden kautta 

oli vastausten mukaan saatu myös silmälaseja, liikkumistaidon ohjausta, valaistussuunnitelmia, 
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apuohjelmia tietokoneelle, kaihileikkauksia, sekä näönkäytön ohjausta. Hieman harvinaisempia 

olivat pistekirjoituskone, lukuteline tai kohopöytä sekä opaskoira. Avoimissa vastauksissa 

ilmoitettiin vielä matkapuhelimien apuohjelmia, lukutelevisio, erilaisia lamppuja ja valaisimia, 

henkilökohtainen avustaja, äänikirjat, kasettinauhuri, kuuntelulaite, vertaistukiryhmät, psykologi, 

tietokoneohjaus sekä opaskoirakoulun eläinlääkäriaseman palvelut. Osa vastaajista ei ollut vielä 

tarvinnut mitään apuvälineitä. 

 

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

Lähes puolet vastaajista (42 %) kertoi asioineensa silmätautien klinikalla viimeisen vuoden aikana 

ja yli neljä viidesosaa (85 %) viimeisen viiden vuoden aikana. Yleisimmin silmätautien klinikalla 

asioinnin syyksi ilmoitettiin kontrollikäynti. Muita yleisiä syitä olivat viimeaikaisen silmämuutoksen, 

kuten kaihin, hoito ja seuranta sekä apuvälineiden hankinta.  

 

Vastaajista kolmasosa (34 %) ilmoitti olevansa silmätautien klinikalla säännöllisessä seurannassa. 

Yleisin seurantakutsujen väli oli vuosi. Suurin osa (38 %) vastasi, ettei ole säännöllisessä 

seurannassa, mutta saa tarpeen tullen apua silmätautien klinikan kautta. Yli neljäsosa (28 %) 

ilmoitti asioivansa tarvittaessa yksityisellä silmälääkärillä. Säännölliset seurantakutsut olivat 

hieman yleisempiä niillä, joiden silmäsairauden diagnoosi ei ollut RP. Heistä hieman alle puolet (46 

%) ilmoitti olevansa säännöllisessä 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 pääasiassa yksityisen silmälääkärin vastaanotolla kuin RP-potilaista (26 %). 

 

Säännöllisen seurannan yleisyyden ja vastaajan iän välillä on yhteys (kts. kuvio 5). Mitä nuorempi 

vastaaja oli, sitä yleisemmin hän ilmoitti olevansa säännöllisessä seurannassa. Alle 18-vuotiaista 

vastaajista yli 90 prosenttia ilmoitti olevansa säännöllisessä seurannassa. Iäkkäät, yli 60-vuotiaat 

vastaajat, ilmoittivat muita ikäryhmiä harvemmin olevansa säännöllisessä seurannassa. Heistä alle 

viidesosa sai seurantakäyntikutsuja silmätautien klinikalta. Yhteyden tilastollista merkitsevyyttä ei 

ole mahdollista luotettavasti testata vastaajaryhmien pienten kokojen vuoksi.  

 

 
KUVIO 5. Säännöllisen seurannan yleisyys ikäluokittain, % ikäluokan vastaajista 

5.3 Geenitestaus 

Yli kolmasosa vastaajista (37 %) ilmoitti, että heille on tehty geenitesti silmäsairauteensa liittyen. 

Lähes puolet testatuista (45 %) ilmoitti, että geenitesti on tehty Helsingin yliopistollisessa 

sairaalassa. Seuraavaksi yleisin oli Oulun yliopistollinen sairaala, jossa on tehty viidesosa (19 %) 

geenitesteistä. Yli neljä viidesosaa testatuista vastaajista ilmoitti, että testi on tehty jossakin 

yliopistollisista sairaaloista. Valtaosa testatuista (88 %) kertoi, että testi on tehty 2000- tai 2010-

luvuilla.  
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Geenitestauskokemukset olivat yleisempiä, jos diagnoosi oli jokin muu kuin RP. Niistä vastaajista, 

joiden diagnoosi oli jokin muu kuin RP, puolet (48 %) ilmoitti että heille on tehty geenitesti, 

verrattuna RP-potilaisiin, joista kolmasosa (32 %) ilmoitti, että heille on tehty testi. Yleisimpiä 

kokemukset geenitesteistä olivat koroidemiaa sairastavien keskuudessa. Heistä kolme neljäsosaa 

(75 %) ilmoitti, että heille on tehty geenitesti. Koroidemia on esimerkiksi retinoskiisin kanssa 

sellainen tauti, joiden kohdalla kokenut silmälääkäri voi osata epäillä diagnoosia 

silmänpohjalöydösten perusteella. Silloin on helppo tehdä tiettyyn geeniin kohdennettu geenitesti. 

(Avela 2018, 5.)  

 

Kokemukset geenitesteistä näyttäisivät olevan sitä yleisempiä, mitä nuoremmista henkilöistä on 

kyse (kuvio 6). Alle 31-vuotiaiden joukossa lähes kolme neljästä (72 %) ilmoitti, että heille on tehty 

geenitesti, kun yli 60-vuotiaiden joukosta näin ilmoitti neljäsosa (25 %). Pitää kuitenkin huomata, 

että kun aineisto jaetaan ikäluokittain, on kuhunkin luokkaan kuuluvia vastaajia suhteellisen vähän.  

 

 
KUVIO 6. Geenitestauksen yleisyys ikäluokittain, % ikäluokan vastaajista. 

Vastaajista yli puolet (59 %) vastasi, että heille ei ole tehty geenitestiä. Heistä suurin osa (57 %) 

ilmoitti, ettei heille ole koskaan tarjottu geenitestiä. Neljäsosa (24 %) ilmoitti syyksi, ettei 

geenitestejä ollut vielä tarjolla siihen aikaan, kun he saivat diagnoosin. Vain kolme prosenttia ilmoitti 

syyksi, etteivät he ole olleet kiinnostuneita geenitestauksesta. Sen sijaan yksi kymmenestä (9 %) 

ilmoitti, ettei ole päässyt testiin pyynnöistä huolimatta. Muutamissa tapauksissa geenitestiä ei oltu 

tehty, koska lähisukulainen oli testattu.  
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5.4 Tyytyväisyys silmätautien klinikoiden palveluihin  

Suurin osa vastaajista oli tyytyväisiä (53 %) tai useimmiten tyytyväisiä (21 %) silmätautien klinikoilla 

saamansa palvelun laatuun. Myös palvelun määrään oltiin useimmiten joko tyytyväisiä (44 %) tai 

useimmiten tyytyväisiä (23 %). Niistä vastaajista, jotka kertoivat etteivät ole silmätautien klinikalla 

säännölllisessä seurannassa, vain hieman yli kolmasosa (38 %) oli tyytyväisiä tai useimmiten 

tyytyväisiä saamansa palvelun määrään, ja neljäsosa (26 %) oli tyytymättömiä tai useimmiten 

tyytymättömiä palvelun määrään. Tyytyväisyydessä ei ole huomattavia eroja sen mukaan, onko 

vastaajan diagnoosi RP vai muu verkkokalvon rappeumatauti. Myöskään vastaajan iällä tai 

sukupuolella ei näytä olevan yhteyttä siihen, miten tyytyväisiä vastaajat olivat silmätautien 

klinikoiden palveluihin.   

5.5 Alueelliset ja asiointiklinikoiden väliset erot  

Opinnäytetyön yhtenä tavoitteena oli selvittää, onko perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien 

hoitokokemuksissa havaittavissa alueellisia eroja. Tarkastelua varten asuinpaikkakunnat on 

jaoteltu sijaintinsa mukaan Etelä-, Lounais-, Länsi- ja Sisä-, Itä-, ja Pohjois-Suomeen sekä Lappiin 

(kts. liite 2). Maantieteellistä tarkastelua täydennetään asiointiklinikkakohtaisella tarkastelulla. 

Keskussairaaloiden ja yliopistollisten sairaaloiden palveluja vertaillaan keskenään. Lisäksi 

Helsingin yliopistollinen sairaala (HUS) on omana yksikkönään tarkastelussa, sillä se poikkeaa 

muista yliopistollisista sairaaloista perinnöllisten silmäsairauksien asiantuntijuuden suhteen. Siellä 

on oma Perinnöllisten silmätautien klinikka ja alaan perehtyneitä lääkäreitä, sekä alan 

tutkimustoimintaa on tehty siellä vuosikymmenien ajan. Lisäksi HUS:ssa asioivien osuus oli 

aineistossa merkittävän suuri. Tarkempaa, asiointiklinikkakohtaista tarkastelua ei aineiston pienen 

koon vuoksi ollut mahdollista suorittaa.  

 

Seuraavaksi tarkastellaan ensin alueellisia ja sitten asiointiklinikoiden välisiä eroja 

hoitokokemuksissa. Jakaumien esittelyn jälkeen eritellään mahdollisia syitä ja vaikuttavia tekijöitä 

erojen taustalla.  
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Alueelliset erot 

 

Suurin osa vastaajista (39 %) asui Etelä-Suomessa. Länsi- tai Sisä-Suomessa asui viidesosa (21 

%) vastaajista, Lounais-Suomessa ja Itä-Suomessa molemmissa noin seitsemännes (15 % ja 12 

%). Hieman alle yksi kymmenestä vastaajasta (9 %) oli Pohjois-Suomesta ja neljä prosenttia 

Lapista. Asuinpaikkakuntakohtaista vertailua hankaloittaa se, että aineistossa on joiltakin alueilta 

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

 

Vastausjakaumissa, jotka koskevat julkisen terveydenhuollon kautta saatuja palveluja ja 

apuvälineitä, ei näyttäisi olevan aluekohtaisia eroja. Ainoa poikkeava havainto on, että Pohjois-

Suomessa asuvista vastaajista lähes jokainen (93 %) ilmoitti saaneensa silmälasit tai piilolinssit, 

kun muilla alueilla näin ilmoitti alle puolet vastaajista.  

 

Kuviossa 7 on kuvattu asuinalueittain, kuinka usea vastaaja ilmoitti olevansa säännöllisessä 

seurannassa. Itä-Suomessa asuvat vastaajat ilmoittivat yleisimmin olevansa säännöllisessä 

seurannassa. Heistä lähes kolme neljännestä (71 %) ilmoitti näin, verrattuna esimerkiksi Lapissa, 

Länsi- ja Sisä-Suomessa tai Lounais-Suomessa asuviin vastaajiin, joista seurannassa ilmoitti 

olevansa noin viidennes. Yksityisen silmälääkärin vastaanotolla ilmoitti käyvänsä puolet (42 %) 

Länsi- ja Sisä-Suomessa asuvista vastaajista. Itä-Suomessa asuvista vastaajista yksityisten 

palveluiden käyttäjiä ilmoitti olevansa vain viisi prosenttia ja Pohjois-Suomessa ei yhtään.  

 

 

KUVIO 7. Säännöllisen seurannan yleisyys asuinalueittain, % asuinalueen vastaajista. 
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Kokemukset geenitestauksesta olivat kaikkein yleisimpiä Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien 

joukossa, joista 67 prosenttia ilmoitti, että heille on tehty geenitesti (kuvio 8). Harvinaisimpia 

geenitestikokemukset olivat Länsi- ja Sisä-Suomessa asuvien vastaajien joukossa. Heistä alle 

viidennes (17 %) ilmoitti, että heille on tehty geenitesti.  

 

 

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

Silmätautien klinikalla saamansa palvelun laatuun olivat kaikkein tyytyväisimpiä Pohjois-Suomessa 

asuvat vastaajat, joista jokainen oli pääsääntöisesti tyytyväinen laatuun (kuvio 9). Vähiten 

tyytyväisiä oli Länsi- ja Sisä-Suomessa asuvien vastaajien joukossa, mutta heidänkin joukossaan 

tyytyväisiä oli yli puolet (61 %).  
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KUVIO 9. Tyytyväisyys silmätautien klinikoiden palvelun laatuun alueittain, % alueella asuvista 
vastaajista. 

Palvelun määrään olivat kaikkein tyytyväisimpiä Itä- tai Pohjois-Suomessa asuvat vastaajat (kuvio 

10). Heistä yli kolme neljännestä oli määrään useimmiten tyytyväisiä (86 % ja 80 %). Lapissa asuvat 

vastaajat olivat tyytymättömimpiä palvelun määrään, heistä kolmasosa (34 %) olisi halunnut 

enemmän palveluita. Tulee kuitenkin huomata, että Lapissa asuvia vastaajia oli aineistossa vain 

kuusi.  

 

 

KUVIO 10. Tyytyväisyys silmätautien klinikoiden palvelun määrään alueittain, % alueella asuvista 
vastaajista. 
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Asiointiklinikoiden väliset erot 

 

Neljäsosa (26 %) kyselyn vastaajista kertoi, että diagnoosi oli tehty Helsingin yliopistollisessa 

sairaalassa (HUS). Muissa yliopistollisissa sairaaloissa diagnooseista oli tehty hieman yli 

kolmasosa (37 %). Toiseksi yleisin HUS:in jälkeen oli Oulun yliopistollinen sairaala (13 %) ja 

kolmanneksi Tampereen yliopistollinen sairaala (9 %). Hieman alle viidesosa (18 %) vastaajista 

ilmoitti, että diagnoosi oli tehty keskussairaalassa. Vastaajista viidennes (19 %) ilmoitti, että 

diagnoosi oli tehty yksityislääkärin vastaanotolla tai jossain muualla kuin yliopisto- tai 

keskussairaalassa. Diagnoosi saattoi tulla tietoon esimerkiksi perinnöllisyysklinikan kautta, se 

tehtiin ulkomailla, tai vastaaja ei tiennyt diagnoosintekopaikkaa. 

 

Kun tarkastellaan kokemuksia diagnoosivaiheessa saaduista palveluista diagnosointiklinikan 

mukaan, näyttäisi että kokemukset optikon luo ohjaamisesta ovat harvinaisempia niiden vastaajien 

joukossa, jotka ilmoittivat diagnoosintekopaikaksi keskussairaalan (kuvio 11). Sen sijaan 

kuntoutusohjaajan palveluista heillä oli useammin kokemuksia kuin niillä, jotka ilmoittivat 

diagnoosintekopaikaksi yliopistollisen sairaalan. Psykologille oli vastausten mukaan ohjattu vain 

vastaajia, joille diagnoosi oli tehty Helsingin yliopistollisessa sairaalassa.  

 

 

KUVIO 11. Diagnoosivaiheessa saadut palvelut diagnoosiklinikan mukaan. 
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Vastaajista neljäsosa (25 %) kertoi asioivansa vastaushetkellä pääsääntöisesti Helsingin 

yliopistollisessa sairaalassa. Muissa yliopistollisissa sairaaloissa kertoi asioivansa hieman yli 

neljäsosa vastaajista (28 %). Helsingin jälkeen seuraavaksi yleisimmät olivat Tampereen 

yliopistollinen sairaala (9 %) ja Oulun yliopistollinen sairaala (8 %). Kolmannes (32 %) vastasi 

asioivansa pääasiassa jossakin keskussairaalassa. Osa vastaajista ilmoitti asioivansa 

pääsääntöisesti muualla kuin yliopistollisessa tai keskussairaalassa. Useimmiten he ilmoittivat 

asioivansa tarvittaessa yksityisellä silmälääkärillä. 

 

Kokemuksissa silmätautien klinikalta saaduista palveluista ja apuvälineistä ei ole havaittavissa 

huomattavia eroja yliopistollisissa sairaaloissa ja keskussairaaloissa asioivien vastaajien välillä. 

Vastaajat, jotka ilmoittivat asioivansa Helsingin yliopistollisessa sairaalassa, kertoivat useammin 

olevansa säännöllisessä seurannassa kuin muissa yliopistosairaaloissa tai keskussairaaloissa 

asioivat (kuvio 12). HUS:ssa asioivista puolet (50 %) ilmoitti olevansa säännöllisesssä 

seurannassa, kun muissa yliopistollisissa sairaaloissa tai keskussairaaloissa asioivista näin ilmoitti 

kolmasosa (31 % ja 33 %). Tarvittaessa yksityisen silmälääkärin vastaanotolla kertoivat useimmin 

käyvänsä keskussairaaloiden potilaat (30 %). 

 

 

KUVIO 12. Säännöllisten seurantakäyntien yleisyys asiointiklinikan mukaan, % klinikoilla asioivista 
vastaajista. 
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asioivista hieman yli neljäsosa (26 %). 
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Yliopistollisissa sairaaloissa asioivat olivat hieman useammin tyytyväisiä saamansa palvelun 

laatuun kuin keskussairaaloissa asioivat (kuvio 13). HUS:ssa asioivista (88 %) ja muissa 

yliopistollisissa sairaaloissa asioivista (88 %) lähes 90 prosenttia oli pääsääntöisesti tyytyväisiä 

saamansa palvelun laatuun, kun keskussairaalassa asioivista näin ilmoitti kolme neljäsosaa (72 

%). Vastaavasti tyytymättömiä oli enemmän keskussairaaloiden asiakkaissa. Heistä viidennes (20 

%) ilmoitti olevansa pääsääntöisesti tyytymätön palvelun laatuun, kun taas HUS:in tai muiden 

yliopistosairaaloiden asiakkaiden joukossa tyytymättömiä oli huomattavasti vähemmän (5 % ja 2 

%).  

 
KUVIO 13. Tyytyväisyys palvelun laatuun asiontiklinikan mukaan, % klinikoilla asioivista 
vastaajista. 
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KUVIO 14. Tyytyväisyys palvelun määrään asiointiklinikan mukaan, % klinikoilla asioivista 
vastaajista. ei ole tutkimustulos 

 

Yhteenveto: alueelliset ja asiointiklinikoiden väliset erot 
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pienen koon vuoksi ei ole mahdollista tarkastella yliopistollisten sairaaloiden ja keskussairaaloiden 

välisiä eroja tietyn maantieteellisen alueen sisällä. Olisi mielenkiintoista tietää esimerkiksi, onko 

Länsi- ja Sisä-Suomessa asuvien vastaajien kokemuksissa eroja sen mukaan, asioivatko he 

pääsääntöisesti yliopistollisessa sairaalassa vai keskussairaalassa. Ainoa sairaala, josta on 

yksilöityä tietoa, on HUS. Siellä pääsääntöisesti asioivien joukossa kokemukset geenitestauksesta 

olivat yleisempiä kuin muualla asioivien joukossa, ei kuitenkaan yhtä yleisiä kuin alueellisessa 

tarkastelussa Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien joukossa. HUS:in potilaat ilmoittivat myös 

useammin olevansa seurannan piirissä, eivät kuitenkaan yhtä usein kuin Itä-Suomessa asuvat 

vastaajat.  

 

On mahdollista, että edellä esitettyjen alueellisten ja asiointiklinikan koon mukaisten erojen 

taustalla on palvelujen laadun ja tarjonnan lisäksi muita vaikuttavia seikkoja. Tällaisia voivat olla 

esimerkiksi diagnoosien epätasainen jakauma aineistossa. Edellisissä luvuissa on havaittu, että 

säännölliset seurannat ja geenitestaus ovat hieman yleisempiä niiden vastaajien joukossa, joilla on 

jokin muu verkkokalvon rappeumatauti kuin RP. Aineistossa muun kuin RP-diagnoosin 

ilmoittaneiden osuus on pienin Pohjois-Suomessa (7 %) ja Länsi- ja Sisä-Suomessa (17 %). Suurin 

osuus on Lounais-Suomessa (54 %) ja Itä-Suomessa (52 %). Asiointiklinikoiden välillä diagnoosien 

jakaumassa ei ole huomattavia eroja. Diagnoosien jakautuminen ei näytä selittävän 

geenitestikokemusten yleisyyttä Pohjois-Suomessa. Sen sijaan säännöllisten seurantojen 

yleisyyteen Itä-Suomessa voi olla merkitystä sillä, että alueen vastaajien joukossa on jonkin muun 

diagnoosin kuin RP saaneita enemmän kuin useimmilla muilla alueilla. 

 

Luvuissa 6.2 ja 6.3 havaittiin, että vastaajan iällä näyttäisi olevan yhteys kokemuksiin 

säännöllisestä seurannasta sekä kokemuksiin geenitestistä. Molemmat ovat sitä yleisempiä, mitä 

nuoremmista vastaajista on kyse. Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien joukossa oli enemmän 

alle 31-vuotiaita vastaajia kuin muilla alueilla. Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien joukossa 

heidän osuutensa oli lähes puolet (40 %), kun Itä- sekä Länsi- ja Sisä-Suomen vastaajien joukossa 

heitä oli kymmenesosa (10 % ja 11 %). Ikäjakauma voi osaltaan selittää geenitestikokemusten 

yleisyyttä Pohjois-Suomessa asuvien vastaajien joukossa. Sen sijaan Itä-Suomen vastaajien 

ilmoittamien seurantakäyntien yleisyyttä ikäjakauma ei näyttäisi selittävän. 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 

selittää seurantakäyntien ja geenitestien ilmoitusten yleisyyttä HUS:ssa asioivien vastaajien 

joukossa.   
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5.6 Avoimet vastaukset  

Kyselyn lopussa vastaajalla oli mahdollisuus jättää kommentti avoimeen kenttään. Vastaajista 52 

kommentoi saamiaan terveydenhuollon palveluja kyselyn lopussa. Kaikista kyselyyn vastanneista 

suurin osa oli tyytyväisiä silmätautien klinikoilla saamansa palvelun määrään ja laatuun, mutta 

avoimissa vastauksissa myös nostettiin esille hoitokontaktin saamisen vaikeus sekä toive 

säännöllisestä seurannasta. Kaikkiaan 12 avoimessa vastauksessa kommentoitiin hoitokontaktin 

tai seurannan puutetta. Näön heikkenemistä voi olla vaikea huomata itse, eikä silloin välttämättä 

osaa hakeutua tutkimuksiin, vaikka olisi aihetta. Jonotusajat julkiselle puolelle koettiin pitkiksi ja 

yksityisellä silmälääkärillä asioiminen kalliiksi. Vastauksissa mainittiin yksityisten 

silmälääkäripalvelujen korkea hinta, jonka vuoksi jotkut vastaajat olivat huolissaan 

mahdollisuuksistaan silmäsairautensa seurantaan ja hoitoon.   

 

Kuudessa (6) avoimessa vastauksessa kritisoitiin terveydenhuollon tutkimusten kattavuutta tai 

terveydenhuollon ammattilaisten tietämystä verkkokalvon rappeumataudeista. Osa vastaajista 

koki, ettei perinnöllisten verkkokalvorappeumapotilaiden seurantaan panosteta, koska parantavaa 

hoitoa ei ole. Jotkut toivat esille kokemuksia terveydenhuollon ammattilaisten vajavaisista tiedoista. 

Oman aktiivisuuden merkitystä palveluiden ja apuvälineiden saamiseksi korostettiin kymmenessä 

(10) kommentissa. Palveluja ja apuvälineitä on olemassa, mutta niitä pitää osata itse pyytää ja 

vaatia. Positiivisena seikkana kuudessa (6) kommentissa tuotiin esille kuntoutusohjaajan merkitys. 

Heiltä saadaan tietoa ja apua, ja heille pääsee ilman jonottamista. Kaiken kaikkiaan positiivisia 

kokemuksia toi avoimessa kommenttikentässä esille 12 vastaajaa. 

 

Viidesosa kyselyn vastaajista kertoi, ettei heitä oltu ohjattu eteenpäin millekkään auttavalle taholle 

silmäsairauden diagnosoinnin yhteydessä. Avoimissa vastauksissa tuen ja tiedon puute 

diagnoosivaiheessa nostettiin yleisimmin esille, 14 vastauksessa. Useat vastaajat kokivat 

jääneensä asian kanssa yksin ja joutuneensa etsimään tietoa itse. Näitä kokemuksia oli sekä niillä, 

jotka olivat saaneet diagnoosin jo useampi vuosikymmen sitten että lähivuosina diagnoosin 

saaneilla. Erityisesti vastauksista nousi esille perheiden huoli ja tiedon ja tuen tarve, kun lapsella 

todetaan silmäsairaus. Tiedon lisäksi diagnoosivaiheessa kaivattiin sosiaalipalveluja tai tietoa niistä 

ja henkistä tukea.  
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6 KOKEMUKSIA PERINNÖLLISTEN VERKKOKALVON RAPPEUMATAUTIEN 

HOIDOSTA: TULOSTEN YHTEENVETO 

Kyselyn tulosten mukaan perinnöllisiä verkkokalvon rappeumatauteja sairastavat asioivat 

keskussairaaloiden ja yliopistollisten sairaaloiden silmätautien klinikoilla apuvälineiden 

hankkimiseen, liitännäisten silmäsairauksien ja uusien silmämuutosten hoitamiseen, sekä 

silmäsairauden seurantaan liittyen. Diagnoosin saamisen yhteydessä vastaajat kertoivat 

yleisimmin saaneensa apua kuntoutusohjaajalta, sosiaalihoitajalta ja ensitieto- tai 

sopeutumisvalmennuskurssilta. Viidesosa ilmoitti, ettei heitä diagnosointivaiheessa ohjattu 

eteenpäin millekkään auttavalle taholle tai ammattilaisen luo. Vanhempien vastaajien joukossa 

kokemukset sosiaalihoitajan luo sekä ensitietokurssille ohjaamisesta olivat yleisempiä kuin nuorten 

vastaajien joukossa. Nuoret ilmoittivat iäkkäämpiä vastaajia yleisemmin, että diagnoosin saamisen 

yhteydessä oli ohjattu perinnöllisyysneuvontaan.  Eri yhdistyksistä vastaajat kertoivat yleisimmin 

saaneensa tietoa Näkövammaisten liiton toiminnasta.  

 

Yleisimpiä apuvälineitä, joita vastaajat ilmoittivat saaneensa silmätautien klinikoilta, olivat valkoinen 

keppi, suurentavat apuvälineet ja erikoislasit. Suurin osa vastaajista oli tyytyväisiä klinikalla 

saamansa palvelun määrään ja laatuun. Kolmasosa kertoi saavansa säännöllisiä 

seurantakäyntikutsuja, mutta suurin osa kertoi ottavansa tarvittaessa itse yhteyttä silmätautien 

klinikalle. Mitä nuoremmista vastaajista oli kyse, sitä yleisemmin he ilmoittivat olevansa 

säännöllisessä seurannassa. Alle 18-vuotiaista yli 90 prosenttia kertoi käyvänsä säännöllisillä 

seurantakäynneillä silmätautien klinikalla. Yli 60-vuotiaista vastaajista alle viidesosa kertoi 

olevansa säännöllisessä seurannassa. Yli neljäsosa kaikista vastaajista kertoi käyvänsä 

yksityisellä silmälääkärillä tarvitessaan hoitoa silmäsairauteensa liittyen. Hieman yli kolmasosa 

vastaajista ilmoitti, että heille on tehty geenitesti silmäsairauteensa liittyen. Kokemukset 

geenitestauksesta olivat yleisempiä nuorten vastaajien joukossa. Yleisimmin syyksi siihen, ettei 

geenitestiä oltu tehty, kerrottiin, ettei mahdollisuutta testiin oltu koskaan tarjottu terveydenhuollon 

puolesta. Muita syitä olivat, ettei geenitestejä ollut vielä tarjolla diagnoosin tekemisen aikaan, 

vastaaja ei ollut kiinnostunut geenitestauksesta, testiin ei ollut päässyt testiin pyynnöistä 

huolimatta, tai geenitestiä ei oltu tehty, koska lähisukulainen oli testattu.  
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Opinnäytetyössä havaittiin alueellisia eroja geenitestaus- ja seurantakäyntikokemusten 

yleisyydessä sekä tyytyväisyydessä silmätautien klinikoiden palvelujen määrään ja laatuun. Itä- ja 

Pohjois-Suomessa asuvat vastaajat ilmoittivat muita useammin, että heille oli tehty geenitesti, sekä 

myös että he ovat säännöllisessä seurannassa silmätautien klinikalla. Kokemukset geenitesteistä 

olivat harvinaisimpia Länsi- ja Sisä-Suomessa asuvien vastaajien joukossa. Säännöllistä seurantaa 

ilmoittivat vähiten Lapissa, Länsi- ja Sisä-Suomessa ja Lounais-Suomessa asuvat vastaajat. Itä- ja 

Pohjois-Suomessa asuvat vastaajat olivat tyytyväisimpiä saamansa hoidon ja palvelujen laatuun, 

kun taas Länsi- ja Sisä-Suomessa asuvat olivat muita tyytymättömämpiä. Itä- ja Pohjois-Suomessa 

asuvat olivat kaikkein tyytyväisimpiä myös palvelun määrään. Aineiston suhteellisen pienen koon 

vuoksi asiointiklinikkakohtaista vertailua hoitokokemuksista ja tyytyväisyydestä ei ollut mahdollista 

tehdä. Valtakunnallisesti yliopistollisissa sairaaloissa asioivat olivat hieman tyytyväisempiä 

palveluihin ja geenitestauskokemukset olivat heidän joukossaan yleisempiä kuin 

keskussairaaloissa asioivien vastaajien joukossa.  
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7 POHDINTA 

Opinnäytetyö on yleiskatsaus perinnöllisiä verkkokalvon rappeumatauteja sairastavien 

hoitokokemuksista julkisen terveydenhuollon puolella Suomessa. Potilaiden kokemuksia 

saamastaan hoidosta ei ole aikaisemmin tutkittu, ja työn tuloksia voidaan hyödyntää potilaiden 

edunvalvonnassa, verkkokalvon rappeumasairauksien hoidon ja seurannan kehittämisessä sekä 

pohjana jatkotutkimukselle. 

 

Opinnäytetyön tuloksista käy ilmi, että potilaat saavat silmätautien klinikoilta erilaisia palveluja ja 

apuvälineitä, ja silmäsairauden hoidossa on mukana eri alojen ammattilaisia. Perinnöllisten 

verkkokalvon rappeumatautien hoito ja seuranta ei kuitenkaan näyttäydy yhtenäisenä 

kokonaisuutena, vaan kokemuksissa on eroja vastaajien välillä. Sairauden olemassaolo 

konkretisoituu diagnoosin saamisen hetkellä. Etenevän silmäsairauden diagnosoinnin aikaan on 

tärkeää, että potilaalle tarjotaan riittävästi tukea paitsi näön heikkenemisen fyysisiin, myös 

diagnoosin psyykkisiin vaikutuksiin liittyen. Koska kyseessä on perinnöllinen tauti, diagnoosi 

koskettaa suoraan myös potilaan lähisukulaisia, jolloin perinnöllisyysneuvonnan ja perheen 

tiedottamisen rooli korostuu. (Branham & Yashar 2013.) Tämän työn aineistossa viidesosaa 

vastaajista ei oltu ohjattu kenenkään ammattilaisen luo tai mihinkään palveluihin, kuten 

ensitietokurssille, diagnoosin saamisen yhteydessä. Avoimissa vastauksissa diagnoosivaiheen 

puutteellinen tiedonsaanti ja tuen puute oli yleisin esiin nostettu asia. Useat vastaajat kokivat, että 

heidät jätettiin diagnoosin ja sairautensa kanssa yksin.  

 

Säännöllisillä seurantakäynnneillä silmätautien klinikalla kävi kolmasosa vastaajista. Toive 

säännöllisestä seurannasta ja hoitokontaktin saamisen vaikeus sekä pitkät jonotusajat julkisen 

terveydenhuollon puolella nousivat esille avoimissa vastauksissa. Vaikka perinnöllisiin 

verkkokalvorappeumiin ei ole parantavaa hoitoa, säännöllisten seurantakäyntien avulla voidaan 

arvioida taudin etenemisnopeutta ja näön ennustetta, sekä kartoittaa kuntoutuksen tarve (Anttonen 

ym. 2013,17). Osa vastaajista koki, että oma aktiivisuus on merkittävässä roolissa palvelujen ja 

apuvälineiden saamisessa.  

 

Yli neljäsosa vastaajista ilmoitti käyvänsä yksityisellä silmälääkärillä, mikäli tarvitsi hoitoa tai 

tutkimuksia silmäsairauteensa liittyen. Heiltä ei kyselyssä tiedusteltu syytä yksityisellä lääkärillä 

asioimiseen. Voi olla että osa asioi yksityisen terveydenhuollon puolella, koska heitä ei oteta 
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vastaan silmätautien klinikalla, osa vapaaehtoisesti esimerkiksi sen vuoksi, ettei yksityiselle 

puolelle tarvitse jonottaa. Näin suuri yksityisten terveyspalvelujen osuus potilaiden saamasta 

hoidosta herättää kysymyksen hoidon tasavertaisuudesta ja saavutettavuudesta. Avoimissa 

vastauksissa muutama vastaaja nosti esiin taudin hoitoon liittyvät taloudelliset kustannukset. Myös 

vähävaraisten huoli mahdollisuuksistaan palveluihin nousi esille avoimissa vastauksissa.  

 

Kansainvälinen kattojärjestö Retina International suosittaa geenitestin tekemistä jokaiselle, jolla 

todetaan verkkokalvon perinnöllinen rappeumatauti. Geenitestin avulla voidaan ennustaa taudin 

etenemistä yksittäisen henkilön kohdalla, ja potilas saa tietoa taudin periytymistavasta. Tarkka 

tautidiagnoosi mahdollistaa myös osallistumisen kliinisiin hoitotutkimuksiin ja testien avulla 

kerätään tietoa uusien hoitomuotojen kehittämistä varten. (Retina International 2018a.) Kyselyn 

vastaajista hieman yli kolmasosa ilmoitti, että heille on tehty geenitesti. Opinnäytetyön aineistossa 

yleisin syy siihen, ettei vastaajalle oltu tehty geenitestiä, oli ettei mahdollisuutta testiin oltu tarjottu 

terveydenhuollon puolelta. Kyselyssä ei erikseen kysytty, onko geenitestin mahdollisuudesta, 

haitoista ja hyödyistä, keskusteltu potilaan kanssa, mutta tulosten valossa vaikuttaa siltä, ettei 

geenitestiä ole otettu puheeksi terveydenhuollossa. Jatkotutkimuksessa voisi selvittää, miten 

paljon potilaat saavat terveydenhuollon toimijoilta tietoa geenitestauksen merkityksestä ja 

kehitteillä olevista uusista hoitomuodoista. 

 

Opinnäytetyössä havaittiin maantieteellistä hajontaa kokemuksissa julkisen terveydenhuollon 

palvelujen saatavuudesta sekä hoidon piirteistä. Aineiston perusteella perinnöllistä verkkokalvon 

rappeumaa sairastavan henkilön hoito näyttäytyy hieman erilaisena riippuen siitä, missä päin 

Suomea hän asuu. Kokemuksissa oli eroja säännöllisten seurantakutsujen yleisyydessä, 

geenitestauksen yleisyydessä, sekä vastaajien tyytyväisyydessä palvelujen ja hoidon määrään ja 

laatuun. Koska klinikkakohtaista vertailua palveluista ja vastaajien tyytyväisyydestä ei aineiston 

pienen koon vuoksi ollut mahdollista tehdä, alueellista tarkastelua täydennettiin vertailemalla 

yliopistollisissa sairaaloissa ja keskussairaaloissa asioivien kokemuksia keskenään. Näin saatiin 

täydennettyä aluekohtaista tarkastelua. Yliopistollisissa sairaaloissa asioivat olivat tyytyväisempiä 

hoidon määrään ja laatuun ja säännölliset seurannat olivat heidän joukossaan yleisempiä. 

Alueellisiin ja asiointiklinikkakohtiaisiin eroihin voivat vaikuttaa aineiston jakautumisen piirteet, 

esimerkiksi diagnoosien epätasainen jakautuminen alueittain. Tarkastelussa ei kuitenkaan havaittu 

yksiselitteistä yhteyttä aineiston jakautumisen ja alueellisten tai asiointiklinikkakohtaisten erojen 

välillä. Kattavamman aineiston avulla voitaisiin alueellisia ja klinikkakohtaisia eroja tarkentaa.  
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Jatkotutkimuksena perinnöllisten verkkokalvon rappeumatautien hoidon ja potilaiden kuntoutuksen 

tarkastelua voitaisiin laajentaa julkisen terveydenhuollon ulkopuolelle. Tutkimuksessa voisi 

tarkastella esimerkiksi Näkövammaisten liiton tarjoamia kuntoutuspalveluja sekä ammatillisen 

kuntoutuksen yleisyyttä. Laajempi aineisto mahdollistaisi myös yhteyksien ja jakaumien tilastollisen 

merkitsevyyden testaamisen. Eri tekijöiden yhteyksiä hoitoon voisi tarkastella tarkemmin, jotta 

selviäisi, millä taustatekijöillä on yhteys saatuihin palveluihin. Näin voitaisiin erottaa toisistaan 

esimerkiksi asuinpaikkakunnan ja silmäsairauden diagnoosin vaikutukset geenitestauksen 

yleisyyteen.  
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TUTKIMUSLOMAKE LIITE 1 

Retiniitikon hoitopolku 

Kysely 

 

Retina ry haluaa selvittää tämän kyselyn avulla, millaista palvelua retiniitikot saavat 

Suomessa oman keskussairaalansa tai yliopistosairaalansa silmäklinikalla. Tuloksia 

hyödynnetään yhdistyksen edunvalvontatyössä, jonka tavoitteena ovat tasavertaiset 

palvelut retiniitikoille asuinpaikasta riippumatta. Kysely toteutetaan opinnäytetyönä Oulun 

ammattikorkeakoulussa. 

 

Toivomme että kysely tavoittaa retiniitikot mahdollisimman laajalti, ja jokainen vastaus on 

tärkeä. Tuloksia käsitellään nimettöminä ja siten, ettei yksittäistä vastaajaa pysty 

tunnistamaan vastauksista. Retiniitikkolasten osalta toivomme vanhempien vastaavan 

heidän puolestaan tai yhdessä heidän kanssaan. 

 

Pyydämme sinua vastaamaan alla oleviin kysymyksiin ja lähettämään lomakkeen 

09.03.2018 mennessä osoitteeseen: 

 

Opiskelija Jenni Niemi 
Oulun ammattikorkeakoulu 
Kontinkankaan kampus 
Kiviharjuntie 4 
90220 Oulu 

 

Voit vastata kyselyyn myös sähköisesti osoitteessa 

https://www.webropolsurveys.com/S/3C07CF1C88DC0F78.par 

 

Lisätietoja: 

Jenni Niemi 

(sähköpostiosoite) 
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1. Sukupuoli 

  Nainen 
 

  Mies 
 

 

 

 

2. Ikä  

Minkä ikäinen olet? (vuosia) _______ 
 

 

 

3. Nykyinen kotikunta ____________________________ 
 

 

4. Mikä on silmäsairautesi diagnoosi?  

______________________________________ 
 

 

5. Minkä ikäinen olit kun näköongelmasi huomattiin? 

  Alle 1 vuotta 

  1-3 vuotta 

  4-6 vuotta 

  7-12 vuotta 

  13-15 vuotta 

  16-18 vuotta 

  19-30 vuotta 

  31-45 vuotta 

  46-60 vuotta 

  61-75 vuotta 

  76 vuotta tai enemmän 

  En osaa sanoa 
 

 

 

 

6. Missä tai missä yhteydessä näköongelmasi huomattiin? 

Valitse yksi vaihtoehto.  

  Vanhemmat huomasivat ollessani lapsi 
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  Koulussa 
 

  Ajokorttia hankkiessa 
 

  Armeijassa 
 

  Opiskeluaikana 
 

  Työelämässä 
 

  Muussa yhteydessä, missä? ________________________________ 
 

 

 

 

7. Missä sairaalassa diagnoosi tehtiin?  

 ________________________________________ 
 

 

 

 

8. Minä vuonna diagnoosi tehtiin?  

________________________________ 
 

 

 

9. Keneltä sait silmäklinikalla apua diagnoosivaiheessa tai minne sinut ohjattiin 

silmäklinikalta diagnoosin jälkeen?  

Voit valita useita vaihtoehtoja. 
 

 Kuntoutusohjaaja 
 

 Sosiaalihoitaja 
 

 Psykologi 
 

 Optikko 
 

 Liikkumistaidonohjaaja 
 

 Fysioterapeutti 
 

 Perinnöllisyysneuvonta 
 

 Ensitietokurssi 
 

 Ensitieto- tai sopeutumisvalmennuskurssi 
 

 En tiedä / en muista 
 

 Muu taho, mikä?________________________________ 
 

 

 

 

 

10. Mistä muista palveluntarjoajista sait tietoa silmäklinikalta? 

Voit valita useita vaihtoehtoja.  

 Retina ry 
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 Retina International 
 

 Näkövammaisten liitto 
 

 Näkövammaisten alueyhdistykset 
 

 Suomen Kuurosokeat ry 
 

 KELA 
 

 Kunnan sosiaali- ja vammaispalvelut 
 

 Muu taho, mikä?________________________________ 
 

 

 

 

11. Onko sinulle tehty geenitesti silmäsairauteesi liittyen? 

  Kyllä 
 

  Ei siirry kysymykseen 14 
 

  En tiedä  siirry kysymykseen 15 
 

 

 

 

12. Missä sairaalassa / silmäklinikalla testi tehtiin?  

  ________________________________________ 
 

 

 

 

13. Minä vuonna testi tehtiin?  

________________________________ 

siirry kysymykseen 15 
 

 

 

14. Miksi sinulle ei ole tehty geenitestiä? 

Valitse yksi vaihtoehto.  

  Diagnoosin aikaan geenitestejä ei ollut tarjolla 
 

  En ole ollut kiinnostunut 
 

  En ole pyynnöstäni huolimatta päässyt testiin 
 

  Geenitestiä ei ole koskaan tarjottu minulle 
 

  Muu syy, mikä?________________________________ 
 

 

 

 

 

15. Mitä palveluja ja apuvälineitä olet saanut silmäklinikan kautta? 

Voit valita usean vaihtoehdon. 
 

 Erikoislasit (esim. suodatinlasit) 
 

 Suurentavat apuvälineet (esim. suurennuslasit, kiikarit) 
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 Silmälasit tai piilolinssit 
 

 Suurennus- ja/tai puheohjelma tietokoneelle 
 

 Pistekirjoituskone 
 

 Lukuteline tai kohopöytä 
 

 Valkoinen keppi 
 

 Opaskoira 
 

 Kaihileikkaus 
 

 Näönkäytön ohjaus 
 

 Liikkumistaidon ohjaus 
 

 Valaistussuunnitelma kotiin tai työpaikalle 
 

 Muu, mikä?________________________________ 
 

 

 

 

 

16. Milloin asioit viimeksi jollakin keskussairaalan silmäklinikalla? 

  Alle vuosi sitten 
 

  1-2 vuotta sitten 
 

  3-5 vuotta sitten 
 

  6 vuotta sitten tai kauemmin 
 

  Muu, mikä?________________________________ 
 

  En muista 
 

 

 

 

 

17. Miksi asioit viimeksi keskussairaalan silmäklinikalla?  

_______________________________________________ 
 

 

 

18. Missä sairaalassa / silmäklinikalla asioit pääsääntöisesti tällä hetkellä? 

 ________________________________________ 
 

 

 

 

 

19. Oletko tyytyväinen kyseisellä silmäklinikalla saamasi palvelun laatuun?  

  Kyllä 
 

  Useimmiten kyllä 
 

  En osaa sanoa 
 

  Useimmiten en 
 

  En 
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20. Oletko tyytyväinen kyseisellä silmäklinikalla saamasi palvelun määrään?  

  Kyllä 
 

  Useimmiten kyllä 
 

  En osaa sanoa 
 

  Useimmiten en 
 

  En 
 

 

 

 

21. Oletko säännöllisessä seurannassa?  

  Kyllä 
 

  
En, mutta voin tarvittaessa soittaa silmäklinikalle ja saada apua 
 siirry kysymykseen 23 

 

  En, käyn tarvittaessa yksityisellä silmälääkärillä 
 siirry kysymykseen 23 

 

 

 

 

22. Miten usein saat kutsun silmäklinikalle?  

  Kerran puolessa vuodessa 
 

  Kerran vuodessa 
 

  1-2 vuoden välein 
 

  2-3 vuoden välein 
 

  3-4 vuoden välein 
 

  Muu, mikä?________________________________ 
 

 

 

 

 

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

kokemuksiisi?  

____________________________________________________________ 
 

 

 

 

 

Kiitos osallistumisestasi! 
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ASUINPAIKKAKUNTIEN LUOKITTELUSSA KÄYTETTY ALUEJAKO   LIITE 2 

 

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