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Erityislapsen syntyminen perheeseen muuttaa koko perheen tilanteen ja lapsi tarvitsee
vanhemmiltaan paljon aikaa ja energiaa. Tall6in vanhempien sosiaaliset suhteet ja niiden
tarjoama tuki saattaa jadda vahaiseksi. Vanhemmat kaipaavat tukea tilanteeseen
sopeutumisessa ja arjessa selviytymisessa. Ensitieto on perheelle annettavaa tietoa lapsen
sairaudesta tai vammasta ja sen tarkoituksena on tukea ja ohjata perhettd uudessa
elamantilanteessa. Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnanhdiri6 on geenivirheeseen perustuva
synnynnainen ja harvinainen pienen potilasryhmén sairastama aineenvaihduntasairausryhma.
Oireina ndaissd sairauksissa on luuston pehmeys, erilaiset virheasennot ja rakenteelliset
poikkeavuudet seka erilaiset hampaiston ongelmat. (Hanninen 2005; Kinnunen 2006; Kalfos ry
2011.)

Projektin tehtdavana oli tehda Invalidiliton Harvinaiset-yksikon julkaisemaan opassarjaan
ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista vanhemmille. Tavoitteena
projektissa on tuottaa tietoa harvinaiseen sairausryhmaéan kuuluvasta sairaudesta ensisijaisesti
sitd sairastavien lasten vanhemmille ja terveydenhuoltoalan ammattilaisille. Aihe valikoitui
Invalidiliiton toiveista tehd&a ensitieto-opas tasta sairausryhmasta ja se toteutettiin yhteistytssa
Kalfos ry:n kanssa.

Oppaassa kasitellaan tiivistetyssd muodossa kolmea eri kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan
sairautta; hypofosfateemista riisitautia, D-vitamiinin muodostuksen hairidta ja hypofosfatasiaa.
Oppaassa on tietoa naiden sairauksien tutkimuksista ja hoidosta seka perheen arjessa
selviytymisesta. Lisdksi oppaassa kerrotaan vertaistuesta ja jarjestétoiminnasta seka
yhteiskunnan tarjoamasta tuesta. Sisdlté muokkautui toimeksiantajan toiveiden seka
kohderyhméan tarpeiden mukaan. Oppaan painatuksesta huolehti Invalidiliitto ja kuvitus
toteutettiin tekijéiden omien lasten piirustuksia kayttaen.

Oppaasta vanhemmat saavat tietoa ja evaitd arjessa selviytymiseen ja lapsensa sairauden
hyvéksymiseen. Oppaaseen on myds laitettu linkkivinkkejd, joiden kautta vanhemmilla on
mahdollisuus 16ytaa vertaistukea ja muita samaa sairautta sairastavien lasten vanhempia.
Sairauksia kasittelevien uusien tutkimusten ja tiedon lisdantyessa ja muuttuessa tulisi opasta
paivittaa, jotta vanhemmilla olisi saatavilla mahdollisimman tuoretta tietoa sen muutoin ollessa
niin hankalasti haettavissa. Oppaan voi lukea osoitteesta www.invalidiliitto.fi/harvinaiset.

ASIASANAT: ensitieto-opas, vanhempien tukeminen, hypofosfatemia, hypofosfatasia, D-
vitamiinin muodostuksen hairio, harvinainen sairaus
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CALSIUM AND PHOSPHATE METABOLISM
DISORDERS-FIRST GUIDE FOR PARENTS

When a child with special needs is born into a family it changes the hole family’s life and the
child needs a great deal of time and energy from his parents. In that case their social
relationships and the support they offer can be limited. Parents need support in adapting to the
situation and coping with everyday life. First Guide gives information to the family about the
child’s iliness or disabilities and is designed to support and guide the family in the new living
situation. Calsium and phosphate disorder is a group of congenital and rare metabolic diseases
based on genetic defect, and only a small group of patients suffers from them. Symptoms of
these diseases are bone softness, different error positions and structural abnormatilities, and
various dental problems. (Hanninen 2005; Kinnunen 2006; Kalfos ry 2011.)

The purpose of this project was to create a basic information guide of calsium and phosphate
metabolism disorders for parents published by Finnish Association of People with Physical
Disabilities. The aim of this project is to provide information of rare diseases primarily to the
parents of children who suffer from these diseases and also to health professionals. This project
was commissioned by Finnish Association of People with Physical Disabilities, co-operation with
Kalfos ry.

The guide handles three different calsium and phosphate metabolism disorders;
hypophosphatemia, vitamin D-resistent ricket and hypophosphatasia. Guide includes
information of examinations and treatments of these diseases, and coping of the family in
everyday life. Guide also includes information of peer support, organizational activities and
support that society offers. The content of the guide is based on the client’s wishes and needs
of the target group. Guide was printed by Finnish Association of People with Physical
Disabilities and illustration was drawn by authors™ own children.

This guide will give parents information and help to cope in everyday life and to adapt to their
child’s illness. Guide also includes tips of the links where parents can find peer support and
other people who have these diseases or whose child has it. Guide should be updated when
information and studies of these diseases increase, so the parents will have new and fresh
information to get. The guide is found at www.invalidiliitto.fi/harvinaiset.

KEYWORDS:  basic information guide, supporting parents, hypophosphatemia,
hypophosphatasia, vitamin D- dependent rickets typel, rare disease
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1 JOHDANTO

Suomessa on alettu hiljattain kayttamaan EU:n kayttamaa maaritelmaa
harvinaisista sairauksista. Taman mukaan harvinaiseksi sairaudeksi tai
vammaksi luokitellaan ne diagnoosiryhmat, joihin kuuluu enintddn 2500
henkil6d. (Invalidilitto 2012). Synnynndinen geenivirheeseen perustuva
kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnanhdairi6 on harvinainen ja pienen
potilasryhman sairastama aineenvaihduntasairausryhma. Sairauden oireet ovat
samat kuin riisitaudissa. Oireita ovat luuston mineralisaation ja kehi-tyksen
hairiét, esimerkiksi luuston pehmeys, heikkous, vaaristyméat ja virheasennot,
kayryys ja rakenteelliset poikkeavuudet. Synnynnéiset kalsium- ja
fosfaattiaineenvaihdunnansairaudet jaetaan karkeasti kolmeen paaryhmaan,
joita ovat fosfaattiaineenvaihdunnan synnynnaiset hairiét, D-vitamiinin tuotan-
non hairioét, ja muut, joihin hypofosfatasia kuuluu. Yleisin naistd on fosfaatin
puutteesta johtuva hypofosfateeminen riisitauti. (Kalfos ry 2011.)

Lapsen pitkaaikainen sairaus tai vamma on suuri stressin ja ahdistuksen aihe
koko perheelle. (Davis 2003, 39). Tieto sairaudesta on yksi tarkeimmista teki-
joista henkisen tasapainon kannalta. Tarkeaa on, ettei sairastuneen lapsen per-
heen tarvitse turhaan kantaa epatietoisuuden taakkaa. (Puhakka 2000, 7.) Tieto
on tarkeda tarjoilla mahdollisimman ymmarrettavasti ja yleiskielisesti sekd sa-
nastoltaan ja lauserakenteeltaan selkeasti (Hyvarinen 2005). Ensitieto on per-
heelle annettavaa tietoa lapsen sairaudesta tai vammasta, jonka paamaarana
on tukea ja ohjata perhetta loytam&an omat voimavaransa ja auttaa perhetta

selviytymaan uudesta elaméntilanteesta (Hanninen 2005).

Projektin tehtavanad oli tehda Invalidiliton Harvinaiset-yksikon julkaisemaan
opassarjaan ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista
vanhemmille. Tavoitteena projektissa on tuottaa tietoa harvinaiseen sairaus-
ryhmé&an kuuluvasta sairaudesta ensisijaisesti sita sairastavien lasten vanhem-

mille ja terveydenhuoltoalan ammattilaisille.
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2 KALSIUM-JA FOSFAATTIAINEENVAIHDUNNAN

SAIRAUDET

Harvinaiset synnynnaiset kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnansairaudet voi-
daan jakaa karkeasti kolmeen paaryhmaan. Naita ovat fosfaattiaineenvaihdun-
nan synnynndiset hairiét, D-vitamiinin tuotannon hairiét ja muut, kuten hypofos-
fatasia. Yleisin naistd on fosfaatin puutteesta johtuva hypofosfateeminen riisi-
tauti. (Kalfos ry 2011.)

2.1 Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunta

Kalsium on tarkea luuston rakennusaine ja sen avulla luun soluvaliaineesta tu-
lee riittdvan kovaa. Luulle lujuuden antava mineraali on nimeltdén kalsiumfos-
faatti. Suurin osa elimiston kalsiumista sijaitsee luustossa kiteisena kalsiumfos-
faattina. Solunulkoisessa tilassa olevan kalsiumin pitoisuutta saadellaan tarkas-
ti, koska sen muutokset aiheuttaisivat hairiditd muun muassa tajunnassa ja sy-
damen rytmissa. Mikali kalsiumia ei ole riittavasti saatavilla naiden toimintojen
tarpeiksi, sita irrotetaan luustosta verenkiertoon. Lapsilla kalsiumin tarve on
suuri kasvun takia. (Aro 2008; Nienstedt & Kallio 2008, 32.)

Erityisen tarke&& elimistbn on saada riittavasti D-vitamiinia, jonka ansiosta kal-
siumsuoloja imeytyy ruoansulatuskanavasta vereen ja niiden kiteytyminen luu-
tumiskeskuksiin tehostuu. D-vitamiini myds estaa kalsiumia ja fosfaattia eritty-
masta virtsaan, jolloin elimistdéssa sailyy sopiva kalsium- ja fosfaattimaara. D-
vitamiinia saadaan ravinnosta, rasvaisista kaloista eniten ja sitd syntetisoituu
myds iholla auringon ultraviolettisateilyn vaikutuksesta. Naiden kahden yhdis-
tymisestd syntyy maksassa ja munuaisissa D-vitamiinin aktiivinen muoto kalsi-
trioli, joka huolehtii elimistdsséa kalsiumin ja fosfaatin aineenvaihdunnasta ohut-
suolessa ja luussa, lisaten fosfaatin ja kalsiumin imeytymista suolesta. Yhdessa
lisakilpirauhashormonin (PTH) kanssa kalsitrioli huolehtii luun mineraalisaatios-
ta seka kalsiumin vapauttamisesta tarvittaessa seerumiin luustosta. PTH vai-

kuttaa myo6s epésuorasti kalsiumin imeytymiseen suolesta lisaten 1,25-(OH)2-
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D:n muodostusta munuaisissa. (Lasten endokrinologit 2000; Valimaki ym.
2001; Aro 2005; Edouard ym. 2011; Makitie & Komulainen 2011.)

Luun mineraalistumisen hairiossa kalsiumfosfaatti ei saostu solunulkoiseen va-
liaineeseen riittdvasti, eika luusta muodostu tarpeeksi kova. Hairion aiheuttaa
D-vitamiinin tai sen vaikutuksen puute tai fosfaatin puute. Elimistbn menettaes-
sa kalsiumia ja fosfaattia myos lisakilpirauhasen toiminta kiihtyy lisaten niiden
siirtymista luustosta verenkiertoon. Tama johtaa ajan myoéta luuston pehmene-
miseen. (Valimaki ym. 2001; Nienstedt & Kallio 2008, 32; Kalfos ry 2011.)

2.2 Hypofosfateeminen riisitauti

Hypofosfateemisessa riisitaudissa munuaiset eivat kykene pidattamaan fos-
faattia, vaan sitd hukkaantuu virtsaan ja elimist6 joutuu pysyvaan fosfaatin puut-
teeseen. Veren fosfaattipitoisuuden aleneminen johtaa luuston mineralisoitumi-
sen heikentymiseen eli luuston pehmenemiseen. Tama nékyy yleensa ensim-
maisena pituuskasvun hidastumisena, vaikeana lankisaarisyytena ja hampais-
ton ongelmina. Tavallisimmin sairaus on perinnéllinen. (Méakitie & Salokorpi
2008.)

Perinndllisista hypofosfateemisista riisitaudin muodoista tavallisin on naissuku-
puolikromosomissa eli X-kromosomissa (Xp22.1) periytyvd muoto, XLH. Fos-
faatin liiallinen menetys johtuu X-kromosomissa sijaitsevan PHEX-geenin gee-
nivirheesta. Geenivirheen vuoksi elimistd ei pysty pilkkomaan normaalisti fos-
faatin erittymista lisdavaa proteiinia (FGF23) ja taman pitoisuuden suurentuessa
fosfaatin erittyminen virtsaan lisdantyy. Hypofosfateemista riisitautia sairastaval-
la &idilla on tautigeeni toisessa X-kromosomissaan. Aidilta tauti periytyy 50%
todennakoisyydella tyttarelle tai pojalle ja sitd sairastavalta isaltd 100% toden-
nakadisyydella tyttarelle, mutta ei koskaan pojalle. Periytymisen liséaksi sairaus
voi johtua myds uudesta mutaatiosta, joka on tapahtunut aivan sikiokehityksen
alussa. (Méakitie & Salokorpi 2008; Carpenter ym. 2011.)

Hypofosfateeminen riisitauti (XLH) aiheuttaa harvoin nakyvia oireita vauvaidssa

ja se todetaankin yleensa vasta 1-2 vuoden idssa pituuskasvun hidastumisen ja
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alaraajojen virheasennon perusteella. Suhteellisen tavallinen oire on my6s paan
saumaluiden liian aikainen yhteenkasvu (kraniosynostoosi), jolloin pdén leveys-
kasvu pysahtyy ja se jatkaa kasvuaan pituussuunnassa eli muodostuu venekal-
lo. Diagnoosin viivastyessa saatetaan leikki-ikdissa havaita lihasvoiman heiken-
tymistéa ja motorisen kehityksen hidastumista. Alakouluiassé olevan lapsen luus-
ton pehmeneminen nakyy yleensa saarien kayristymisené. Nilkat ja ranteet al-
kavat vahitellen paksuuntua ja notkoselan kehittyminen seka rintakehan pyoris-
tyminen ja kohoaminen on mahdollista. Hypofosfateeminen riisitauti aiheuttaa
myds hampaiden kehityksen hairiintymisen. Hampaat nayttavat normaaleilta,
mutta hammaskiille on ohutta ja hammasjuurikanavat ulottuvat lahelle hampaan
karkea. Hampaistossa esiintyvat periapikaaliset absessit eli
hammasjuuritulehdukset ovat hampaan juuren paassa olevia markapesakkeita.
Tulehdukset voivat olla kivuliaita ja niitd hoidetaan antibiootein, mutta joskus
myds kyseisen hampaan poisto on pakollinen. (Valimaki ym. 2001; Hukki ym.
2007; Méakitie & Salokorpi 2008; Kalfos ry 2011.)

Hypofosfateemisen riisitaudin toteamisessa ja diagnostiikan apuna kaytettavis-
sa laboratoriotutkimuksissa seerumin kalsium- ja D-vitamiinipitoisuudet ovat
yleensa normaalit. Veren fosfaattipitoisuus on matala. Sairauden edetessa luus-
ton aineenvaihduntaa kuvaava alkaalisen fosfataasin (Afos) pitoisuus nousee ja
parathormonin (PTH) pitoisuus on joko normaali tai lievasti suurentunut. Virt-
saan erittyy runsaasti fosfaattia, vaikka munuaisten toiminta on muutoin nor-
maali. Luuston rontgenkuvissa nahdaan riisitaudin aiheuttamat merkit etenkin

raajojen luiden ja kylkiluiden metafyyseissa. (Valiméki ym. 2001.)

Hypofosfateemisen riisitaudin hoitoon kaytetddn fosfaattiliuosta tai -tabletteja
seka aktiivista D-vitamiinia (alfakalsidolia) suun kautta annettuna. Mahdollisim-
man tasaisen veren fosfaattipitoisuuden saavuttamiseksi fosfaatti annostellaan
4-5 kertaa vuorokaudessa. Laakityksesta aiheutuen seerumin fosfaattipitoisuu-
den vuorokausivaihtelu on suuri. Tastd on usein seurauksena lisékilpi-
rauhashormonin likkaeritys. TAman vuoksi fosfaatti tulee antaa liitettyna alfakal-
sidoliin, jonka tarkoitus on tasata lisakilpirauhashormonin eritysta. Alfakalsidoli

annetaan kahtena annoksena. Laakehoidon tavoitteena on korvata virtsaan
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menetetty fosfaatti, pitdd seerumin fosfaattipitoisuus tasaisena ja korjata D-
vitamiinin aineenvaihdunnan hairié sek& luuston riisitautimuutokset. Molempien
ladkkeiden yhtaaikainen kayttoé on valttamatonta, silla fosfaattilaakityksen kaytto
yksindan liséda lisékilpirauhashormonin eritysta ja tasta seurauksena on fosfaat-
titasapainon heikkeneminen ja luustosairauden vaikeutuminen entisestaan.
Laakehoidon tarve on pysyva ja sen varhainen aloitus sekd saannollisyys ja
hyva hoitotasapaino erityisesti kasvuian aikana edesauttavat pituuskasvun ja
luuston normaalia kehitysta. Ladkkeet on kokonaan korvattavia. (Valimaki ym.
2001; Mékitie & Salokorpi 2008; Carpenter ym. 2011.)

Potilailta seurataan 3-4 kuukauden vélein laboratoriokokein seerumin fosfaatti-
ja kalsiumpitoisuutta sopivan annostuksen varmistamiseksi, kreatiniiniarvoa
munuaisten toiminnan seuraamiseksi ja lisakilpirauhashormonipitoisuutta lilka-
toiminnan kehittymisen estamiseksi. Ladkehoito saattaa johtaa munuaiskalk-
keumiin (nefrokalsinoosi) ja sen vuoksi munuaisia seurataan ultradénitutkimuk-
sella yleensa kerran vuodessa. Kliinisesti potilaat tarkistetaan lapsuusidssa 3-4
kuukauden vélein aikuisiassd harvemmin. Liséksi potilaat saattavat tarvita fy-
sioterapiaa luuston ja nivelten ongelmien oireenmukaiseen hoitoon, kipulaaki-
tysté ja joskus ortopedisia leikkauksia tai toimenpiteita, kuten alaraajojen kayris-
tymien korjaamisia. Hammasjuuritulehduksia hoidetaan antibiootein ja niiden
uusiutumista pyritadn estdmaan esimerkiksi hammaskuorin. Tarvittaessa kra-
niosynostoosi avataan eli leikkauksella korjataan kallon muotoa ja nain aivoille
saadaan kasvutilaa. (Valimaki ym. 2001; Makitie & Salokorpi 2008; Carpenter
ym. 2011.)

2.3 D-vitamiinista riippuvainen tyypin 1 riisitauti

Ravinnosta ja auringon valosta saatu D-vitamiini hydroksyloituu elimistdéssa
kahdesti, ensin maksassa muuttuen 25-hydroksi-D-vitamiiniksi eli kalsidioliksi ja
tama kulkeutuu sitojaproteiiniin kiinnittyneena verenkierron kautta munuaisiin,
jossa se normaalisti hydroksyloituu 1-alfahydroksylaasin vaikutuksesta 1,25-
hydroksi-D-vitamiiniksi (1,25-(OH)2-D) eli kalsitrioliksi, kalsiumin ja fosfaatin

aineenvaihduntaan vaikuttavaksi aktiiviseksi hormoniksi. Vain tdssa muodossa
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D-vitamiini pystyy vaikuttamaan elimistéssa. Jos D-vitamiinin vaikutus puuttuu,
kalsiumin imeytyminen heikkenee ja nain lisékilpirauhasten toiminta kiihtyy ai-
heuttaen fosfaatin ja kalsiumin siirtymista luustosta verenkiertoon. Ajan myota
tama aiheuttaa luiden pehmenemista ja riisitaudin. (Lasten endokrinologit 2000;
Valimaki ym. 2001; Aro 2005; Edouard ym. 2011; Makitie & Komulainen 2011.)

D- vitamiinista riippuvainen tyypin 1 riisitauti on harvinainen resessiivisesti periy-
tyva sairaus eli molemmilta vanhemmilta peritdan virheellinen geeni. Tall6in siis
kummallakin vanhemmalla on yksi sairautta aiheuttava geeni periméassaan.
Yleensa he ovat tasta epatietoisia, kunnes heidan jalkelaisellaan todetaan re-
sessiivisesti periytyva sairaus. Tallaisessa sisarussarjassa sairauden toistumis-
riski on 25 %. Suomessa sairautta esiintyy vain muutamalla lapsella ja aikuisel-
la. (Siimes & Pet&ja 2004, 54 - 60; Lund-Aho 2008; Edouard ym. 2011.)

D- vitamiiniriippuvainen tyyppi 1 riisitauti johtuu CYP27B1- geenin(1A-tyyppi) tai
CYP2R1-geenin(1B-tyyppi) mutaatiosta, jonka seurauksesta munuaisissa ta-
pahtuva hydroksylaation toinen vaihe hairiintyy, eika elimistd kykene muodos-
tamaan 25-hydroksi-D-vitamiinista eli kalsidioli-muodosta tarvittavaa 1,25-
(OH)2-D-vitamiinia eli kalsitriolia. Sairauden l6ydokset ja oireet ovat samoja
kuin D-vitamiinin puutteesta johtuvassa riisitaudissa eli yleisoireina esiintyy
luuston mineralisaation hairiditd, motorisen kehityksen ja pituuskasvun
hidastumista  seka  suhteellisen  pituuden laskua, lihasheikkoutta,
infektioherkkyyden lisdantymista ja pahimmillaan riisitaudin vaikutuksesta
johtuvan hypokalsemian aiheuttamia kouristuksia. Luiden pehmenemisesta
johtuen syntyy murtumia. Alaraajojen pitkat luut voivat taipua kavelyidssa.
Riisitauti hidastaa kallon aukileiden luutumista ja luutumistumakkeiden
suurentunut ruston maard aiheuttaa kylkiruston kostokondraaliliitoksiin riisi-
taudille tyypillisen helminauhamuodostuksen. Pitkissd luissa metafyysit eli kas-
vulevyt laajenevat aiheuttaen esimerkiksi ranteiden, nilkkojen ja polvien alueella
levenemista. Liséksi voi esiintyd hampaiden puhkeamisen viivastymista ja kiille-
puutoksia. Lihasten heikkouden vuoksi vatsa voi pullistua. Pitkaan jatkuessaan
riisitauti voi aiheuttaa niin sanotut Harrisonin vaot, jolloin pallealihaksen vetovai-

kutuksesta aiheutuu tavallista pehmeampien kylkiluiden vuoksi rintakehan ala-

TURUN AMK:N OPINNAYTETYO | Liisa M&kinen ja Nina V&ha-Heikkila



11

osaan molemminpuoliset sisdan vetaytymat. (Lasten endokrinologit 2000; Va-
liméki ym. 2001; Wharton & Bishop 2003; Ala-Houhala 2009; O'Neill 2010;
Edouard ym. 2011; Makitie & Komulainen 2011.)

Sairauden toteaminen tapahtuu verikokeiden ja rontgenkuvien avulla. Tyypillisia
radiologisia muutoksia, joita rontgenkuvissa ndhdaéan, ovat luuston yleinen mi-
neraalikdyhyys, aukileiden hidastunut luutuminen, luun kuorikerroksen ohentu-
minen ja putkiluiden maljamaiset metafyysien muutokset. Thorax-kuvista tode-
taan helminauhamuutokset kostokondraaliliitoksissa. Laboratorioloydoksi&a ovat
veren suurentunut alkalinen fosfataasipitoisuus, alentunut tai normaali veren
kalsiumpitoisuus, alentunut fosfaattipitoisuus ja kohonnut lisékilpirauhashormo-
nin pitoisuus. (Valimaki ym. 2001; Ala-Houhala 2009.)

D-vitamiinista riippuvaisen tyypin 1 riisitaudin hoitoon kaytetaan lyhytvaikutteisia
aktiivisia D-vitamiinivalmisteita ja mahdollisesti my6s ylimaaraista kalsiumia,
etenkin sairauden alkuvaiheessa. D- vitamiinvalmisteet otetaan yleensa kerran
paivassa ja kalsiumi jaetaan kahteen tai kolmeen annokseen paivassa. Jos
ladkkeitd saa lilan vahan, riisitaudin oireet uusiutuvat. Liiallinen kalsiumin anto
taas voi aiheuttaa munuaisten toiminnan hairita veren kalsiumpitoisuuden liian
suuren nousun takia. Ladkkeiden saanndllinen kayttdé on valttamaténta sairau-
den hoidossa ja tarve laakehoidolle on elinikdinen. Hoidon vaikuttavuutta seura-
taan verikokein ja rontgenkuvauksella. Hyvin hoidettuna tama tyypin 1 riisitauti
ei aiheuta lapsen terveydentilassa tai kasvussa ja kehityksessa hairioita. (Vali-
maki ym. 2001; Makitie & Komulainen 2011.)

Tasta sairaudesta on olemassa mygds toinen muoto, D-vitamiinista riippuvainen
tyypin 2 D-vitamiiniresistenssi, jossa aktiivinen D-vitamiini ei pysty vaikuttamaan
kohdekudoksissa. TAma tyyppi on erittdin harvinainen ja sairautta ei tiettavasti
ole todettu Suomessa. Tyyppi 2 on vaihtelevampi kulultaan ja sen hoito on pal-
jon haasteellisempaa. (O'Neill 2010; Makitie & Komulainen 2011.)
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2.4 Hypofosfatasia

Hypofosfatasia on perinndllinen ja erittédin harvinainen (esiintyvyys 1/100000)
aineenvaihduntasairaus, joka ilmenee hampaiden ennenaikaisena irtoamisena
ja luusto-oireina. Luuston rontgenmuutokset muistuttavat riisitaudin 16ydoksia,
mutta hypofosfatasia poikkeaa riisitaudin kuvasta laboratorioloyddsten perus-
teella. Luussa, maksassa ja munuaisissa esiintyvan alkaalisen fosfataasin pitoi-
suus on alentunut ja veren kalsiumpitoisuus yleensa koholla. Alkaalinen fosfa-
taasi on tarkea tekija luuston ja hampaiden mineralisaatiossa. Hypofosfatasia
VoI periytya peittyvasti, jolloin kummaltakin vanhemmalta peritaan sama muut-
tunut geeni tai vallitsevasti, jolloin geenivirhe on niin voimakas, etta jo yksi vial-
linen geeni riittda aiheuttamaan sairauden tai sen puhkeamisen myéhemmalla
ialla. Sairaus jaetaan kuuteen eri tautimuotoon sen puhkeamisajankohdan ja
vaikeusasteen mukaan. Naita ovat perinataali-, infantiili-, lapsuusian-, aikuisian-
ja odontohypofosfatasia ja niiden kliininen kuva vaihtelee suuresti. (Lehtinen
ym. 1994; Siimes & Pet&ja 2004, 54-60; Mornet 2007; Lund-Aho 2008.)

Hypofosfatasian vakavimmassa perinataalimuodossa, joka onneksi on hyvin
harvinainen, havaitaan vauvalla jo kohdussa selvasti heikentynytta luun minera-
lisaatiota seka luiden ja rintakehan epamuodostumia, jotka johtavat lapsen me-
nehtymiseen. Hyvanlaatuisessa perinataalimuodossa nama kohdussa havaitut
mineralisaation hairiét ja luuston epamuodostumat osoittavat etenevaa para-
nemista kolmannen raskauskolmanneksen aikana. Varhaisessa lapsuudessa
iimenevassa infantiilimuodossa lapsi saattaa vaikuttaa syntymansa jalkeen
kehitykseltadn normaalilta, mutta Kliiniset hypofosfatasian oireet, kasvun ja
motorisen kehityksen hairiét ja hypotonia (velttous) ilmaantuvat kuuden
ensimmaisen kuukauden aikana. Tassdkin muodossa ongelmana on
hengitysteiden komplikaatiot rintakeh&n epamuodostumisen takia. Huolimatta
avoinna olevasta lakiaukileesta ennenaikainen kallonsaumojen  yh-
teenkasvaminen (kraniosynostoosi) on myds yleinen loydds. Tama saattaa ai-
heuttaa lisdantynytta kallonsisaista painetta. Muita kliinisia ongelmia ovat laaja-
alainen mineralisaation hairid, luuston muutokset ja hyperkalsemia, joka saattaa

vaatia maitotuotteiden kayton rajoittamista ja johtaa kalsiumin saostumiseen
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munuaisiin. Alkuvaiheiden jalkeen lapsilla todetaan usein spontaania minerali-
saation paranemista ja kliinisten ongelmien lievenemista, lukuun ottamatta kra-
niosynostoosia. Nailla lapsilla maitohampaiden ennenaikainen irtoaminen ja
lyhytkasvuisuus aikuisena on yleistd, mutta ennuste on mydnteinen. (Mornet
2007; Manohar ym. 2010.)

Lapsuusidn hypofosfatasialle ominaista on lyhytkasvuisuus, luuston epamuo-
dostumat kuten pitkékalloisuus ja suurentuneet nivelet, viivastynyt motorinen
kehitys ja topottava kavely. Myohemmalla ialla voi esiintya rasitusmurtumia ja
luukipuja. Kallonsaumojen ennenaikainen sulkeutuminen voi aiheuttaa paan-
sarkya. Pitkien luiden paissa havaittavat luuston kehityksen hairiét helpottavat
diagnoosin tekemistd. Ennenaikainen 5kk — 4v iassé tapahtuva maitohampai-
den menettdminen etenkin alaleuan etualueelta on yleista ja on usein ensim-

mainen havaittu oire. (Mornet 2007; Manohar ym. 2010.)

Aikuisiassa ilmenevassa muodossa ensimmaisena oireena saattaa olla jalkaki-
pu, joka aiheutuu rasitusmurtumasta jalkaterassa tai reisiluun rasitusmurtumas-
ta aiheutuva reisikipu. Myohemmin saattaa ilmaantua niveloireita, muun muas-
sa nivelruston kalkkeutumisen (kondrokalsinoosi) pohjalta. Monilla potilailla
myos hampaiden ennenaikainen putoaminen on mahdollista.
Odontohypofosfatasiassa hammasmuutokset saattavat olla ainoa taudin ilme-
nemismuoto. Rontgenkuvissa nahdaan usein katoa alveoliluussa seka laajentu-
neet hampaan ydinontelot (pulpaontelot) ja juurikanavat. Odontohypofosfatasia
tulisi ottaa huomioon kaikilla potilailla, joilla on selittamatdénta hampaiden puut-

tumista tai ennenaikaista putoamista. (Mornet 2007.)

Hypofosfatasia  diagnosoidaan  tutkimalla  laboratoriokokein  seerumin
kudosspesifisen alkaalisen fosfataasin pitoisuus seka virtsan
fosfoetanolamiinipitoisuus. Mikali nama eivat tuota tarpeeksi varmaa tulosta
taudin diagnoosi voidaan varmistaa molekyylibiologisin tutkimuksin geenitestilla.
Hypofosfatasiaan ei ole olemassa parantavaa hoitoa. Oireiden lievittamiseen ja
hoitoon kaytetdan tulehduskipulaakkeita. Yksittaisilla aikuispotilailla on kaytetty
rasitusmurtumien hoitoon teriparatidinia (ihmisen paratyreoidihormoni), mutta

ladketta ei voida kayttaa lapsuusiassa. (Mornet 2007.)
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3 PITKAAIKAISSAIRAAN LAPSEN VANHEMPIEN

SELVIYTYMINEN JA TUKEMINEN

Jurvelinin (2006) tutkimien pitkdaikaissairaiden lasten vanhempien selviytymis-
vaatimuksia kasittelevien tutkimusten (n=127) mukaan sairauden diagnoosivai-
he, kaytannon uudelleen jarjestelyt, sairauteen liittyvien tietojen ja taitojen opet-
telu, perheenjasenten kehitysvaiheet ja sairauden muutokset hankaloittavat
vanhempien ja koko perheen selviytymista lapsen sairastuessa pitkaaikaissai-
rauteen. Jokaisessa sairauden uudessa vaiheessa epavarmuus lisdantyy ja
joka kerta vanhempien on muututtava uudelleen. Ensin on esimerkiksi sopeu-
duttava ajatukseen, etta lapsi on sairas ja sen jalkeen siihen, ettd han vaikka
joutuu leikkaukseen. (Davis 2003, 24; Jurvelin ym. 2006.)

Kun lapsen kroonisesta sairaudesta kerrotaan vanhemmille, se ei aluksi sano
heille yhtdan mitaan ja he voivat joutua taydellisesta tietamattomyydesta rajalli-
seen tietAmykseen vaihtelevaan epavarmuuden tilaan, jonka vuoksi he voivat
kokea suurta ahdistuneisuutta, jopa kauhua. Lapsen pitkaaikainen sairaus tai
vamma Vvoi olla suuri stressin ja ahdistuksen aihe koko perheelle. Diagnoosi
lapsen vakavasta sairaudesta tai vammasta on aina yhtékkinen ja valtava muu-
tos, kriisin aiheuttaja. Vanhemmat voivat diagnoosin kuultuaan olla sokissa, se-
kavia ja turtia. Uusi ja outo tilanne voi aiheuttaa sairastuneelle ja hanen omai-
selleen avuttomuuden, epavarmuuden ja turvattomuuden tunteita. (Davis 2003,
23, 25, 39; Torkkola ym. 2002, 23 - 24.) Jurvelinin (2005) tutkimien pitkaaikais-
sairaiden lasten vanhempien selviytymista kasittelevien tieteellisten tutkimusar-
tikkeleiden (n=22) mukaan lapsen sairauden diagnosoinnin aikaan vanhemmat
saattavat tuntea epavarmuutta ja reaktiot voivat vaihdella jarkytyksesta helpo-
tukseen. (Jurvelin 2005.) Jos perheessd on muita pitkaaikaissairaita perheenja-
senia, ei lapsen sairastuminen yleensa aiheuta niin vahvoja tunnereaktioita.
(Jurvelin ym. 2006.)

Niin itse lapselle kuin vanhemmillekin voi aiheutua lapsen sairaudesta ongel-
mia, jotka riippuvat sairauden luonteesta, vakavuudesta ja nakyvyydesta, seka

oireiden esiintymisesta ja niihin liittyvista hoitotoimenpiteista. Sairauksiin liittyy
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stressitekijoita, jotka vaativat seka lapselta, etta koko perheelta erityisia voima-
varoja. Yhteista kaikille sairauksille on perheen ja yksilon tarve psyykkiseen,
fyysiseen ja sosiaaliseen sopeutumiseen. On sopeuduttava uuteen onnetto-
maan ja ei-toivottuun tilanteeseen. Kehitykseltdan poikkeavan lapsen syntymi-
nen perheeseen laittaa vanhemmuuden tehtavat ja merkitykset maaritelmaltaan
uusiksi. Erityislapsi voi tarvita vanhemmiltaan paljon aikaa, vanhempien psyyk-
kisten ja fyysisten voimavarojen ollessa kuitenkin rajalliset. Usein sosiaaliset
suhteet ja niiden tarjoama tuki jddvat vahaisiksi. Vanhemmat voivat joutua ole-
maan pois tyosta lapsen hoidon vuoksi. Muut perheen lapset saattavat saada
vahemman huomiota. Davisin mukaan, kun lapsi on sairas tai vammainen, han
tarvitsee kaikkiin perheenjaseniin vaikuttavaa fyysistda seka henkilokohtaista
huomiota. (Davis 2003,18; Kinnunen 2006.)

Pitkdaikaissairaiden lasten vanhempien selviytymisvaatimuksia aiheuttivat tun-
nereaktiot, konkreettisen avun tarve, sairauden hoitaminen, lapsen kehitys, sai-
rauden eteneminen, perheen ja perheen jdsenten asema, samanaikaiset muu-
tokset ja stressitekijat. Tunnereaktioita, joita sairaus aiheutti vanhemmille, ovat
pelko, syyllisyys ja huoli. Selviytymisvaatimuksia sairauden hoidossa aiheuttivat
vastuu, lapsen ravitsemus, paivarytmin jarjestaminen ja kodin ulkopuoliset hoi-
dot. Konkreettisen avun tarpeeseen ja puutteeseen kuuluivat hoitoapu, tieto
seka terveydenhuollon palveluiden, tuen ja ohjauksen tarpeet ja kustannukset
vanhemmille. Selviytymisvaatimuksia vanhemmille lapsen kehityksesséa aiheutti
erot ja viiveet kehityksessa seka kehityskaudet ja sairauden kulussa diagnoosi,

sairauden eteneminen ja sairaalajaksot. (Jurvelin ym. 2005.)

Perheen toiminta yhteisona voi hairiintyd, kun joku perheenjasenista on vam-
mainen tai kroonisesti sairas. Varsinkin sisarukset saattavat kokea sairastavan
sisaruksen saavan erityisen huomion vuoksi laiminlyddyksi tulemisen tunnetta.
Sisarukset voivat tuntea mustasukkaisuutta, koska heidan voi olla vaikeaa ym-
martaa, miksi sairas sisarus saa enemman huomiota ja hoitoa. Tama voi aiheut-
taa vanhemmille tuntemuksia ja huolta sisarusten tarpeiden laiminlyonnista.
(Davis 2003, 19; Jurvelin ym. 2005.)
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Waldenin (2006) tekeman lapsen perheiden (n=118) selviytymisen tukemista
selvittavan tutkimuksen mukaan perheiden selviytymisen tukemisessa on kaksi
eri teemaa: lapsen vamman tai sairauden arjen rajoitukset, muut selviytymisen
esteet seka voimavarat, jotka kannattelevat perheen koko tulevaisuutta ja
asenne elamaan. Perheen selviytymista edistavia tekijoita ovat: kokemukset
selviytymisesta, riittdvien palveluiden ja perusturvan varmuus, seka onnellisuus,

ilo, voimavarat ja sosiaaliset suhteet. (Walden 2006.)

Auttaakseen vanhempia tulee ymmartaa heidan ongelmiaan, vaalimiaan kasi-
tyksiddn ja heidan kayttamiaan sopeutumiskeinoja. Lapsen pitkaaikaissairaus
aiheuttaa muutoksia vanhempien parisuhteessa ja rooleissa. Vanhempien on-
gelmat parisuhteessa ja kommunikaatiossa ovat yleisié ja ne nékyvat avioeroina
ja ongelmina avioliitossa. Sairauden hoito voi aiheuttaa vanhempien yhteisen
ajan puutetta ja tasapainoilua sairauden, perheen ja vanhempien omien tarpei-
den valilla. Riskitekijoita parisuhteelle ovat epatasa-arvoinen tydnjako lapsen
hoitamisessa, vaativa sitoumus lapsesta huolehtimisesta ja oman ajan puute.
Vastuun kantaminen, lapsen sitovuus ja ylihuolehtiminen kuluttavat varsinkin
ditien voimavaroja. Vanhemmilla on tarve varmuuteen, normaaliuuteen ja
kumppanuuteen. Vanhempien tukeminen huolehtimaan itsestdén on tarkeaa,
koska vanhempien huono terveys ja masentuneisuus saattavat lisdtd todenna-
koisyytta lapselle esiintyviin ongelmiin. (Davis 2003, 19, 21; Jurvelin ym. 2005;
Jurvelin ym. 2006.)

Lapsen pitkaaikaissairaudella ei ole kuitenkaan aina pelkkid negatiivisia vaiku-
tuksia perheeseen, vaan jotkut vanhemmat ovat kokeneet lapsen pitkaaikaissai-
rauden vaikuttavan myonteisesti perheen ihmissuhteisiin, l[&hentavan perheen-
jasenia ja vahvistavan perhetta. Seka diagnoosin on koettu parantavan avioliit-

toa ja perhe-elamaa. (Jurvelin ym. 2006.)

Lapsen pitkaaikaissairaudesta selviytymiskeinoja vanhemmilla ovat huumori,
sairauden hyvaksyminen, optimistinen asenne ja emotionaalisen tasapainon
yllapitaminen. Tunteiden ilmaisun vapaus auttaa sairauteen sopeutumisessa.

Vanhemmat voivat selviytymiskeinoinaan kayttaa myo6s muihin perheisiin vertai-
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lua, positiivista uudelleen arviointia, etéaisyyden ottoa ja valttamista. Jotkut van-
hemmat kieltavat lapsen sairauden. (Jurvelin ym. 2006.)

Vanhempien selviytymista tukevat terveydenhuoltohenkiloston interventiot ja
tuki. Vanhempia kannustetaan osallistumaan vertaisryhmiin ja harrastuksiin.
Tarkedd on muistaa, ettd vanhemmilla on oikeus my6s omaan aikaan ja harras-
tuksiin, mahdollisuuksien mukaan ulkopuolista hoitajaa apuna kayttamalla. Hoi-
tohenkilokunnan ei tule pelkastaan keskittya sairauden ongelmiin, vaan tukea ja
kannustaa vanhempia sekéa lasta heidan vahvuuksissaan. Hoitohenkilokunnan
antama tuki, koko perheen huomioon ottaminen ja lapsen terveiden puolien
esiintuominen vahvistaa perheen voimavaroja. (Jurvelin ym. 2005; Jurvelin ym.
2006.)

Perheet voivat olla vaarassa sosiaaliselle eristaytymiselle lapsen sairauden
myo6ta. Sosiaaliset taidot ja sosiaalinen tuki auttaa vanhempia selviytymaan lap-
sen sairauden aiheuttamista vaatimuksista. Sosiaaliset verkostot ovat tarkeita
eri-ikaisille ja erilaisissa elamantilanteissa elaville ihmisille. Ne ovat tarkeita per-
heen hyvinvoinnille ja auttavat perheen selviytymisessé. Sosiaalinen tuki on
yksi merkittavimmista selviytymiskeinoista pitk&aikaissairaiden lasten vanhem-
milla. Sosiaalinen tuki on sita, ettd ihmiselld on elamassaan sellaisia ihmisia,
joilta voi saada tiedollista, emotionaalista ja konkreettista tukea. Emotionaalista
tietoa ja tukea vanhemmat saavat puolisolta, perheenjasenilta, ystavilta, suku-
laisilta, tybkavereilta, terveydenhuollon henkilgstélta ja vertaisryhmilta. (Jurvelin
ym. 2005; Jurvelin ym. 2006.)

Sairauden aiheuttamat oireet ja muutokset synnyttavat sairastuneelle itselleen
tai hAnen perheenjasenilleen tarvetta saada puhua ja tavata toisia samantapai-
sessa tilanteessa olevia. Vertaistuella tarkoitetaan samankaltaisessa elamanti-
lanteessa olevien ihmisten toisilleen antamaa tukea, joka perustuu omakohtai-
seen kokemukseen. Se on ihmisten valista arkista kohtaamista ilman asiakas-
tai potilasroolia ja siina korostuvat kokemukset ja niiden jakaminen. Vertaistuki-
henkild voi itse sairastaa samaa sairautta kuin tuen tarvitsija tai hanen laheisel-
l&&n voi olla tai on ollut sama sairaus. Tukea voi saada my0s eri sairautta sai-

rastavalta henkiloltd. Vertaistukea voi saada joko yksilollisesti tukihenkil6lta,
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internetin vertaisverkostoissa tai ryhmassa, jossa ollaan yhdessa, keskustellaan
ja kokoonnutaan yhteisiin harrastuksiin. Vertaisryhmaltd saadaan kaytannollista
tukea ja se on positiivisen palautteeseen perustuvaa. Vertaisryhmaltd saadun
tiedon lisaksi aideille on tarkedd ryhman antama henkinen tuki. Ryhmissa saa
sairastuneen jokapaivaista elamaa tukevaa kokemustietoa, uusia ndkokulmia ja
apua kaytdnnon asioihin. Myds uudet syntyneet ihmissuhteet lisdavat arjen
voimavaroja ja tuovat siihen iloa ja mielihyvad. Samankaltaisuutta kokevien ih-
misten ajatusten vaihto luo yhtendisyyden sekd ymmarretyksi ja kuulluksi tule-
misen tunnetta. Vertaistuki koetaan tietolahteend, suojana, turvana ja ratkaisun
tuojana moniin ongelmiin. Toisen ihmisen kokemusten kuuleminen voi olla sel-
viytymiskeino vaikeissa tilanteissa tai yleensa arjessa jaksamisessa ja helpottaa
erilaisten elaméantilanteiden herattamien tunteiden ja kokemusten hyvaksymista.
(Jurvelin ym. 2006; Raisanen 2007; Mikkonen 2009.)

Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksien potilasjarjestd on Kalfos ry.
Potilasjarjesttt tarjoavat neuvontaa, ohjausta, koulutusta ja sopeutumisvalmen-
nusta sairastuneille ja heidan perheilleen. Jarjestéjen toiminta painottuu yhdis-
tyksiin, joiden tarkoituksena on toimia sairastuneiden ja heidan laheistensa yh-
dyssiteena ja jarjestaa siihen tarvittavia toimintoja. Yhdistysten avulla on mah-
dollisuus l6ytda toinen samankaltaista sairautta sairastava henkild tai hanen

omaisensa. (Kalfos ry 2011.)

Kela myontaa erilaisia tukia ja palveluita sairaan tai vammaisen lapsen van-
hemmille. Naiden tarkoituksena on tukea pitkaaikaisesti sairaiden henkildiden ja
heidan perheidensa selviytymista ja elamanlaatua. Tukien tarkoitus on myds
korvata ansionmenetyksia, jotka johtuvat tydssa poissaolosta esimerkiksi sai-
raan lapsen sairaalahoidon ajalta. Ladkarissakaynneista ja muista hoitoon liitty-
vistad kaynneistd on mahdollista saada matkakorvausta. Kunnat myontavat har-
kinnanvaraisesti omaishoidon tukea sairasta tai vammaista lasta kotona hoita-

valle henkil6lle. Tuen maksaa sosiaalitoimi. (Kela 2012.)
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4 TIEDONSAANNIN MERKITYS VANHEMMILLE

Sairastuminen on usein uusi ja outo tilanne ihmiselle. Se voi aiheuttaa avutto-
muuden, epavarmuuden ja turvattomuuden tunteita. Erittdin tarkeda tilanteesta
selviytymisen kannalta on se, etta potilas sekd hanen omaisensa saavat riitta-
vasti tietoa sairaudesta, sen tutkimuksista ja tulevista hoidoista. Tutkimusten
mukaan tiedon saaminen edistda potilaan ja omaisten valmiuksia itsensa tai
omaisen hoitamiseen, seka rohkaisee osallistumaan itsedén tai omaista koske-
vaan paatoksentekoon. Lisaksi opetus ja ohjaus myds vahentavat sairauteen
littyva& pelkoa ja ahdistusta. Neuvonta on potilaan kokonaishoidon keskeinen
osa. (Torkkola ym. 2002, 23-24.)

Vanhempien selviytymisvaatimuksista yksi on tiedon tarve ja se siséltyy konk-
reettiseen avun tarpeeseen. Vanhemmat tarvitsevat tietoa lapsen sairaudesta,
hoidosta, etuisuuksista, hoitojarjestelmista ja palveluista. Tiedon liséksi kaiva-
taan tukea hoitohenkilokunnalta ja l&heisiltd. Mahdollisuus kysymysten esitta-
miseen ja keskusteluun asiantuntijoiden kanssa on tarkeda. Kirjallisena saatu

tieto on haluttua, jotta tietoon voi rauhassa tutustua. (Jurvelin ym. 2006.)

Tieto sairaudesta on yksi tarkeimmista tekijoistd henkisen tasapainon kannalta.
Tarkeda on, ettei sairastuneen lapsen perheen tarvitse turhaan kantaa epétie-
toisuuden taakkaa. Tieto on tarkeaa tarjoilla mahdollisimman ymmarrettavasti ja
yleiskielisesti sekd sanastoltaan ja lauserakenteeltaan selkeasti. Vanhemmilla
on riittavan, perustellun ja tarkoituksenmukaisen tiedon tarve lapsen sairaudes-
ta, tilasta ja kehityksen tukemisesta. Vanhemmilla on tarve erityispalveluihin,
ohjaukseen ja asiantuntijatukeen. Riittava tieto lapsen sairaudesta ja sen vaiku-
tuksista jokapaivaiseen elamaan, seka kaytannon neuvot lapsen kanssa kotona
selviytymisestd, suojaavat myods vanhempien parisuhdetta. Tieto tukee perheen
sairauteen sopeutumista. (Puhakka 2000, 7; Jurvelin ym.2005; Hyvarinen 2005;
Jurvelin ym. 2006; Kinnunen 2006.)

Vanhemmat alkavat hankkia tietoa sairaudesta, syista, oireista, hoidosta ja en-
nusteesta. Tiedonhankintaprosessissa on vanhempien valilla suuria eroja. Jot-

kut haluavat tietda pienimméankin yksityiskohdan ja toiset vain vahan. Riittava
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tiedon saanti onkin usein ongelmallista johtuen eri syista. Asiantuntijat eivat an-
na riittavasti tietoa oikealla hetkella tai oikealla tavalla, tai vanhemmat eivat itse
pysty hyddyntdamaan tiedon haussa ladketieteellistd kirjallisuutta. Tuttavat ja
ystavat voivat antaa vaaraa tietoa. Sairauden ennuste ja eteneminen voi olla
vaikeasti maariteltdvaa. Vanhemmille eri tiedon lahteitd ovat esitteet, apteekit,
potilasjarjesttt, sairaudesta jarjestetyt teemapaivat, tietokoneohjelmat, tiedotus-
valineet, erilaiset leirit ja kurssit, vanhempien oma ammatillinen koulutus ja ver-
taisryhmat. (Davis 2003, 26; Jurvelin ym. 2006.)

4.1 Ensitieto

Ensitieto on perheelle annettavaa tietoa lapsen sairaudesta tai vammasta ja sen
paamaarana on tukea ja ohjata perhetta I6ytamaan omat voimavaransa ja aut-
taa perhetta selviytymaan uudesta elaméntilanteesta. Ensitieto voidaan kasittaa
diagnoosivaiheessa annettavana tietona tai laajempana kokonaisuutena kasit-
téden kaikki ne tilanteet, joissa vanhemmille annetaan tietoa lapsen poikkeamas-
ta, ja jonka aikana perhetta ohjataan ja tuetaan. Tama sisaltaa myds mydhem-
min annettavaa tietoa esimerkiksi kuntoutuksesta, sosiaaliturvasta ja erityishuol-
losta. Erityislapsen vanhempien suurimmat odotukset ja toiveet ensitietovai-
heessa kohdistuvat perusteellisen tiedon saamiseen lapsen tilanteesta ja tule-
vaisuudesta. Tukea vanhemmat kokevat tarvitsevansa eniten diagnoosiepailyn
ja sen varmistumisen aikana. (Puhakka 2000, 7; Hanninen 2005; Kinnunen
2006.)

Ensitiedon tarkeimpid tavoitteita on antaa vanhemmille evaitd selviytymiseen
vammaisen lapsen kanssa ja tukea perheen arjen sujumista. Ensitiedon tar-
keimpia tehtavid vanhempien kannalta on vammaan liittyvan tiedon valittaminen
sekd vanhemmuuden tukeminen auttamalla vanhempia vammaisen lapsen koh-
taamisessa ja siten koko perheen hyvinvoinnin turvaaminen. Ensitieto tulee an-
taa empaattisella ja tukevalla tavalla, jotta vanhemmille ja&a selviytymisen mieli-
kuva, mika kantaa pitemmalle ja tukee perheen selviytymista. (Hanninen 2004,
193; Larivaara ym. 2009, 94.)
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4.2 Hyvan oppaan kriteerit

Terveysaineiston yleisena tavoitteena voidaan pitaa sitd, ettd se vastaa kohde-
ryhmén sen hetkisia tarpeita, riippuen tilanteesta kohdentuen joko yksittaiseen
ongelmaan ja sen tarpeisiin tai tarjoten voimavaroja tukevia elementteja. Terve-
ytta edistavan aineiston tarkoituksena on tukea yksil6ita ja ryhmia terveyden
kannalta myodnteiseen kayttaytymiseen. Terveytta edistavassa aineistossa on
keskeistd voimavaraldhtbisyys se, miten aineisto tukee ja vahvistaa yksilon tai

yhteisén voimavaroja. (Rouvinen - Wilenius 2008.)

Terveysaineiston laatukriteereihin kuuluvia standardeja hyvalle terveysaineistol-
le ovat seuraavat: Aineistolla on selkea ja konkreettinen terveys-
/hyvinvointitavoite, se valittaa tietoa terveyden taustatekijdista ja antaa tietoa
keinoista, joilla saadaan elaménoloissa ja kayttaytymisessa muutoksia. Aineisto
on voimaantuva ja motivoi yksiloitd/ryhmia terveyden kannalta myonteisiin
paatoksiin, palvelee kayttajaryhman tarpeita ja herattda mielenkiinnon seka
luottamusta. Aineisto luo hyvan tunnelman ja siind on huomioitu
julkaisuformaatin, aineistomuodon ja siséllon edellyttdmat vaatimukset.
(Rouvinen - Wilenius 2008.)

Tarkeda on, etta ohje on kirjoitettu potilaalle tai hanen omaiselleen. Talldin tieto
tulee tarjota mahdollisimman selkeasti ja yleiskielisesti. Sanat ovat mahdolli-
simman yleiskielisia tai ainakin vaikeat asiat on selitetty yleiskielisesti. Jos sai-
raudesta on mahdotonta puhua ilman laaketieteen lyhenteita tai termeja, pitaa
hankalat ilmaukset selittaa heti, tai pitkassa ohjeessa tulee ainakin olla erillinen
sanasto, jossa termien merkitykset on selitetty. Toisaalta tekstissa on hyvakin
olla uusia vieraita sanoja, jotta asianosainen oppisi niita, joihin han vaistamatta
térmé&a tutkimusten ja hoitojen yhteydessa. Neuvot ja ohjeet tulee perustella
silla, mitd hy6tya potilas niitd noudattaessaan saa, koska pelkk&d neuvominen
ilman perusteluita, miksi ndin kannattaa tehda, ei valttdmatta riitd kannusta-
maan potilasta toimimaan ohjeiden mukaisesti. (Torkkola ym. 2002, 24, 40; Hy-
varinen 2005.)
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Otsikot kertovat tekstissa kasiteltavista aiheista ja parhaimmillaan niissé on esi-
tetty jokin kysymys tai véite. Otsikoilla annetaan tietoa ja ne selkiyttavat seka
keventavat tekstia. Paaotsikko kertoo, mité ohje kasittelee ja valiotsikot auttavat
hahmottamaan, mitd asioita tekstissa kerrotaan. Otsikoiden avulla on helppo
etsid haluamansa asiakokonaisuus. Hyva otsikko kertoo olennaisimman asian
ja herattaa lukijan mielenkiinnon tekstia kohtaan. Valiotsikoita el saa olla liikkaa,
vaan jokaisen valiotsikon alla olisi hyva olla ainakin kaksi kappaletta. (Torkkola
ym. 2002, 39 - 40; Hyvarinen 2005.)

Hyvassa potilasohjeessa tarina etenee loogisesti. Juoni on tavallisimmin poti-
laan nakokulmasta valittu tarkeysjarjestys. Selkea teksti sisaltda lyhyehkoja
kappaleita, ei pelkkia luetteloita. Hyvassa tekstissa oikein kirjoitus on viimeistel-
ty ja asianmukainen ulkoasu auttaa ohjeen ymmartamisessa. Ohjeissa tulee
noudattaa yleisia oikeinkirjoitusnormeja. Viimeistelematonta kirjoitusvirheita si-
saltavaa tekstia on hankala ymmartaa ja huolimattomasti tehty teksti voi aiheut-
taa artymysta. Se, etta kirjoittaja ei osaa peruskielioppia, voi aiheuttaa lukijalle
epailyn kirjoittajan muistakin taidoista, varsinkin ammattipatevyydesta. Siksi
teksti onkin hyva antaa ennen julkaisemista muille luettavaksi, jotta mahdolliset
virheet saadaan korjattua. Ymmarrettadvan potilasohjeen on oltava siis huolitel-
tua tekstiltdan seka miellyttava ulkoasultaan, mika lisda tekstin luettavuutta. Hy-
vat kuvat tdydentavat oppaan tekstid ja herattdvat mielenkiintoa seké lisdavat
luettavuutta ja ymmarrettavyytta. Tekstin pituuden yleisneuvoksi sopii se, etta
lyhyt ilahduttaa useimpia. Liian laaja yksityiskohtainen tieto voi sekoittaa lukijaa
tai ahdistaa hanta ja siksi lisatietoja voikin tarjota kirjallisuus otsikon alla. Sielta
halukkaat tiedonjanoiset I6ytavat lahteita tiedolle. (Torkkola ym. 2002, 40; Hyva-
rinen 2005.)
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5 PROJEKTIN TEHTAVA JA TAVOITE

Projektin tehtavanad oli tehda Invalidiliton Harvinaiset-yksikon julkaisemaan
opassarjaan ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista
vanhemmille. Tavoitteena projektissa on tuottaa tietoa harvinaiseen sairaus-
ryhmaan kuuluvasta sairaudesta ensisijaisesti sité sairastavien lasten vanhem-

mille ja terveydenhuoltoalan ammattilaisille.
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6 EMPIIRINEN TOTEUTUS

Projekti-sana on peraisin latinan kielesta ja se tarkoittaa ehdotusta tai suunni-
telmaa. Suomen kielessa kaytetddan synonyymina usein sanaa hanke. Projekti
voidaan maaritella johonkin tavoitteeseen pyrkivana, harkittuna ja suunniteltuna
aikataulutettuna hankkeena, jolla on maaritellyt resurssit ja oma projektiorgani-
saatio. Projekti perustuu aina asiakkaan tilaukseen ja on ainutkertainen, koska
ihmiset ja ymparistotekijat muuttuvat ajan kuluessa. (Rissanen 2002, 14; Ruus-
ka 2005, 18 - 19.)

Hopian (2006) tekeman tutkimuksen mukaan pitkaaikaissairaan lapsen perheet
(n=31) tarvitsevat apua vanhemmuuden vahvistamisessa, tunnekuorman jaka-
misessa ja arkipaivassa selviytymisen tukemisessa. Tieto sairaudesta on yksi
tarkeimmista tekijoista henkisen tasapainon kannalta. Tarkeaa on, ettei sairas-
tuneen lapsen perheen tarvitse turhaan kantaa epatietoisuuden taakkaa. Ensi-
tiedon tarkoituksena on tukea ja ohjata perhetta I6ytdm&an omat voimavaransa
ja auttaa perhettd selviytymaan uudesta elamantilanteesta. (Puhakka 2000, 7;
Héanninen 2005; Hopia 2006.)

Taman projektin aiheeksi valikoitui Invalidiliton toimeksiantama harvinaisten
sairauksien opas-sarjaan julkaistava ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineen-
vaihduntasairauksista vanhemmille. Oppaan tekeminen koettiin mielenkiintoi-
seksi projektiksi sen kaytannon tarpeellisuuden vuoksi, koska aihetta kasittele-
vaa selkokielista tietoa on puutteellisesti tai sen saatavuus on vaikeaa. Projekti
toteutettiin yhteistydssa Invalidiliiton, potilasyhdistys Kalfos Ry:n ja Hus:n lasten
endokrinologi Outi Makitien kanssa. Syksylla 2011 jarjestettiin tapaaminen Inva-

lidiliton edustajan kanssa, jolloin kirjoitettiin toimeksiantosopimus (Liite 1).

Aiheeseen liittyva tieto alkuvaiheessa haettiin kayttden hakukoneita: Medic,
Cochrane, Terveysportti, Google ja Google scholar. Hakuja tehtiin kayttaen ha-
kusanoina: lapsen pitkdaikaissairaus, vanhempien ohjaus, D-vitamiini resis-
tenssi riisitauti, hypofosfatemia, familiaarinen hypofosfatemia, riisitauti, x-
kromosomaalinen hypofosfatemia, potilasohje, sairas lapsi/ vanhempien tuki,

ensitieto, hypophosphatemia, rickets and symptoms ja Vitamin D-dependent
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rickets typel. Hakukriteereind oli rajaus kokoteksteihin ja pa&asiassa 2000-
luvulla julkaistu tieto (Taulukko 1). Manuaalinen tiedon haku jatkui koko projek-
tin ajan. Tiedon hakeminen oli hankalaa ja aikaa vievaa, mutta kayttokelpoista

tutkimustietoa loytyi riittdvasti. Myos yhteisty6tahoilta saatiin uusimpia aihee-

seen liittyvia lahdevinkkeja, joita pystyttiin hyddyntamaan tyossa.

Taulukko 1. Tietokantahaut

Tietokanta Hakusana(t) Tulos | Otsikon Tiivistelman | Koko
perusteella | perustella | tekstin
valitut valitut perusteella

valitut

Medic lapsen 621 |6 4 4

pitkaaikaissairaus

Medic vanhempien ohjaus | 334 |3 2 2

Medic D-vitamiini- 3 3 3 3

resistenssi/riisitauti

Medic potilasohje 16 1 1 1

Cinahl hypophosphatemia | 20 4 3 3

Cinahl rickets 3 1 1 1

Terveysportti | riisitauti 19 4 3 3

Projektisuunnitelma valmistui joulukuussa 2011 ja Invalidiliton mydntama pro-
jektilupa (Liite 2) saatiin 16.1.2012. Sen jalkeen aloitettiin oppaan asiasisallon
kokoaminen. Ensitieto-oppaan sisalté suunniteltin aikaisempiin  oppaisiin
perustuen toimeksiantajan toiveiden mukaisesti. Oppaassa kasitellaan valittujen
sairauksien osalta niiden oireita ja diagnosointia, hoitoa, kuntoutusta seka
perheen arjessa selviytymistd ja tuen tarvetta/saamista. Kalsium- ja
fosfaattiaineenvaihdunnan synnynndiset sairaudet on laaja sairausryhma, joten
oppaassa kasiteltdvat sairaudet tarkentuivat asiantuntijoiden ja toimeksiantajan
tekemien paatosten mukaan. Kasiteltdvid sairauksia ovat hypofosfateminen
riisitauti, D-vitamiiniriippuvainen tyyppi ja hypofosfatasia. Oppaan sisallon
toteutuksessa huomioitiin kohderyhman nakdkulma Kalfos ry:n heille jo aiemmin
tekeméan kyselyn pohjalta. Saamiensa vastausten perusteella yhdistys toivoi
oppaalta kaytdnnon laheisyytta, tietoa sairauden vaikutuksista arkielamé&an ja

teoriaa aineenvaihdunnasta. Liséksi oppaaseen saatiin potilasyhdistyksen
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kautta valmis hammaslaakariosio, joka liitettin oppaaseen sellaisenaan ja

kahden fysioterapeutin kirjoituksista yhteen muokattava fysioterapeuttiosio.

Teksti on hyva antaa ennen julkaisemista muille luettavaksi, jotta mahdolliset
virheet saadaan korjattua (Hyvéarinen 2005). Oppaan asiasisaltt tarkistutettiin ja
luetutettiin Invalidiliton kautta tiedoksi saadulla asiantuntijalla, lastenendokrino-
logi Outi Makitiella. Liséksi opasta luki ja arvioi Kalfos ry:n kautta kohderyhmé&an
kuuluvia henkiloita toukokuussa 2012. Palautteena saatujen kommenttien ja
tekstin lisays/muutosehdotusten mukaisesti tekstin sisaltdd ja lauserakenteita
korjattiin. Oppaan seka opinnaytetyon sisallysluetteloita muokattiin ensin kaikki-
en valmiiksi saatujen asiatekstien pohjalta alkuperaisesta suunnitelmasta poik-
keavaksi l&ahinnd asiaan sopivien otsikointien osalta ja sitten opinndytetyén oh-
jauksessa opettajien antamien korjausehdotusten mukaisesti, jolloin otsikoita
muokattiin ja vahennettiin asiasisaltéja yhdistelemalla. Namé& muokatut otsikot

kelpuutettiin toimeksiantajan toimesta lopulliseen oppaan versioon (Kuva 1).

Tarkeada on, etta ohje on kirjoitettu potilaalle tai hanen omaiselleen. Talldin tieto
tulee tarjota mahdollisimman selkeasti ja yleiskielisesti. (Hyvéarinen 2005.) Opas
(Liite 3) luetutettiin myos aiheeseen perehtymaéttomilla ystavilla ja tuttavilla, jotta
teksti saatiin mahdollisimman arkikieliseen ja ymmarrettdvaan muotoon. Saatu-
jen kommenttien perusteella juuri tekstin laaketieteellista kielta toivottiin selke-
ampaan muotoon. Tekstin muokkausta selkokieliseksi jatkettiin loppuun asti
tilviissa yhteistyosséa Kalfos ry:n ja Invalidiliton kanssa sahkdpostin valityksella,
kunnes teksti saatiin kaikkia osapuolia tyydyttavddn muotoon. Hyvat kuvat
taydentavat oppaan tekstia ja herattavat mielenkiintoa seka lisaavat luettavuutta
ja ymmarrettavyytta. (Torkkola ym. 2002, 40). Oppaan raakaversio kirjoitettiin
kuvien kera A4 kokoisena word-ohjelmaa ja opinndytetyon mallipohjaa apuna
kayttden, mustalla ariel fontilla kokoa 12. Oppaan kuvitus toteutettiin itse omien
lasten piirustuksia kayttden. Opinnaytetydhén kuuluva opas valmistui
toukokuussa 2012 ja se toimitettin toimeksiantajalle ja esitettiin
ammattikorkeakoululla. Oppaan lopullisesta ulkomuodosta ja painatuksesta
huolehti Invalidilitto ja opas julkaistin my0ds sahkdisesti osoitteessa

www.invalidiliitto/harvinaiset.fi.
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Ensimmainen sisalto kirjallisuuden ja Kalfos Ry:n
'——t el hial ‘
L Kalsum- jafosfasttiaineenvaihdunnan ssiraudet ‘
*  Kalaum- jafodadttian senvalhdunta
2. Hypofosfateesminen riisitauts eli X-
kromosomaalinen hypofosfatemia
*  Oireetjatoteaminen
* Hoito
3. D- vitamiinir lipp uvainen tyyppi eli D- vitamiinin
muodostuksen hairis
*  Qireetjatoteanminen
* Hoito
4. Hypofosfatasia
+  Oireetjatoteaminen
+ Hoito
5. Arjessa salviytyminen
6. Kuntoutus
7. yhtaskunnan tuki
8. Vertaistuki jajarjestétoiminta
9. Sanasto
10. Kirjallisuus ja Enklaviniat
Oppaassa kaytetytlahteet

X/?

‘I
/ X
-

Adateksti a tyéts tehd
1 Kdsiumr jafosfaattimineeny aih dunta
2. Kdsiunr jafosfaattminesny aih dunnan salraudet
2.1 Hypofodateeminen riigtauti
2.1.1 Oireet jatutkimuksst
212 Hoito
2.2 D-vitamiinista riippuv ainentyypin 1 riiatagi
2.2.1 Oireet jatutkimuksst
2.2.2 Hoito
2.3 Hypofodatzia
2.3.1 Oireet jatutkimuksst
2.3.2 Hoito
3. Kasiunr jafosfasttiaineeny aih dunnan sairaudet
jahampazt
3.1 Hypofodateesminen riisitauti
3.2 Hypofasfataga
3.3 Hammashoito
4. Fysioterapia
5. Arjessa selviytyminen
6. Vertaituld ja j&r jeotoiminta
7. Yhteiskunnan tuki
8. Sanago
9. Kirpllisuus ja linkkivinke
Lahteet

Op&tajien antamien muutosehdotugen jalkein

sisally duettelo
Espuhe
1. Kalaum- jafosfaattiaineervaihdunta

2. Kalaum- jafosfattiaineenvalhdunnan sairaud e

2.1 Hyp of osfateaminen riatalti
2.1.1 Oireetja tuthimukset
2.1.2 Hotto

2.2 Dvitamimistarippuvainen tyypin L rastauti

2.2.1 Oireetja tutlimukset
2.2.2 Hoto

2.3 Hypofosfatasaa
2.3.1 Oireetjatutiimukset
2.3.2 Hoito

3. Kalaum- jafosfaasttianeenvaihdunnan sairaudes

jahampaat

4. Fyaoterzpia

S. Arjessa salviytyminen

6. Vertaistuki jajarjestotoiminta
7. Yhteiskunnan tuld

8. Sanasto

9. Kirjallisuus ja inklavinkit
Lalteet

“

.

Kuva 1. Oppaan sisallon muokkautuminen
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7/ PROJEKTIN EETTISYYS JA LUOTETTAVUUS

Etiikka eli moraalifilosofia tulee kreikan sanasta ethos ja se merkitsee tottumus-
ta tai tapaa. Etiikka maaritellaan opiksi hyvasta sekad pahasta, ja siina pyritdan
selventamaan, mita on moraali ja miten voidaan ratkaista moraalisia ongelmia.
(Ryynénen & Myllykangas 2000, 9; Leino-Kilpi & Valimaki 2009, 37.)

Tutkimuseettisten menettelytapojen ja periaatteiden mukaan jo tutkimusaiheen
valinta on eettinen ratkaisu; miksi tutkimukseen ryhdytdan ja miten tulisi ottaa
huomioon aiheen merkittavyys. Tutkimuseettisen neuvottelukunnan tutkijoille
laatimien ohjeiden mukaan ihmistieteisiin luettavaa tutkimusta koskevia periaat-
teita ovat tutkittavien itseméaaraamisoikeuden kunnioittaminen, vahingoittamisen
valttaminen seka yksityisyys ja tietosuoja. Hyvien tieteellisten kaytantdjen nou-
dattaminen on edellytys eettisesti hyvalle tutkimukselle ja tutkijan tulee noudat-
taa rehellisyytta tutkimuksen kaikissa vaiheissa. (Hirsjarvi ym. 2010; Tutkimus-

eettinen neuvottelukunta 2011.)

Projektin toteuttamisessa huomioitiin eettiset toimintatavat. Projektin toteuttami-
selle eettisia perusteluja ovat kaytannon tarve oppaalle ja sen hyddynnettavyys
kohderyhmalle. Lain mukaan ihmisella on oikeus tietoon omasta sairaudestaan
(Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 1992/785 58), mika myos osaltaan lisaa
projektin eettisyyttd. Ennen projektin aloittamista saatiin Invalidiliitolta projektilu-
pa. Oppaan sisalléssa otettiin huomioon potilasyhdistys Kalfos Ry:n selvittamat
kohderyhman mielipiteet ja tiedon tarpeet. Naiden perusteella oppaasta tehtiin
selked, helppolukuinen ja kaytdnnénlaheinen. Kohderyhmaan kuuluvat henkilot
pysyvat tuntemattomina ja nimettdmind, koska kyselyn heille suoritti potilasyh-
distys. Oppaassa kaytettiin omien lapsien piirtdmia kuvia, jolloin ei loukata ke-

nenkaan yksityisyytta.

Tutkimustulosten luotettavuus ja patevyys vaihtelevat, vaikka niita tehtaessa
pyritaan valttamaan virheitd. Kaikkien tutkimusten luotettavuutta pyritdan arvi-
oimaan ja tahan kaytettavissa on erilaisia mittaus- ja tutkimustapoja. Kirjallisuut-
ta valittaessa tulee kayttda harkintaa ja tarkastella lahteita kriittisesti. Kritiikkia

tulee kayttaa seka lahteitd valitessa ettd niitd tulkittaessa. Luotettavuuden li-

TURUN AMK:N OPINNAYTETYO | Liisa M&kinen ja Nina V&ha-Heikkila



29

saamiseksi tutkimuksissa tulisi kayttad arvostettujen kirjoittajien ajantasaista ja
mahdollisimman tuoretta |&hdetietoa. Tietyn kirjoittajanimen esiintyminen toistu-
vasti julkaisujen tekijana tai arvostettujen kirjoittajien lahdeviitteena tarkoittaa,
ettd tama todennakoisesti on alalla arvovaltainen. (Hirsjarvi ym. 2010, 113, 231
-232.)

Koko projektin ajan tehtiin yhteistyota asiantuntijatahojen kanssa. Projektissa
kaytettiin ajantasaista tietoa luotettavista lahteista, internetista I0ytyvia |adketie-
teellisia artikkeleita suomeksi ja englanniksi, seka luotettavaa nayttdon perustu-
vaa kirjallisuutta. Koska suuri osa lahteista oli englanninkielisid, oppaan luotet-
tavuutta lisattiin silla, ettd kdannetty asiasisaltod tarkistutettiin Invalidiliton kautta
saaduilla asiantuntijoilla. Asiantuntijoilta saatiin oppaaseen myds kokemukseen
perustuvaa tietoa. Lisaksi teksti luetutettiin Kalfos ry:n avulla kohderyhmaan
kuuluvilla seka aiheeseen perehtymattomilla henkil6illa, joilta saatujen palaut-
teiden mukaan tekstin ladketieteellista kielta toivottiin muutettavan selkedmpaan
muotoon. Naiden kommenttien perusteella kieliasua muokattiin mahdollisimman

ymmarrettavaksi ja arkikieliseksi.
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8 POHDINTA

Projektin tehtavanad oli tehda Invalidiliton Harvinaiset-yksikon julkaisemaan
opassarjaan ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista
vanhemmille. Tavoitteena projektissa on tuottaa tietoa harvinaiseen sairaus-
ryhmaan kuuluvasta sairaudesta ensisijaisesti sitd sairastavien lasten
vanhemmille ja terveydenhuoltoalan ammattilaisille, sek& lopputuloksena
tuottaa selkea ja kattava opas aiheesta, josta muutoin on hankala 16ytaa tietoa.
Aiheena kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet oli tekijoille taysin
vieras ja siksi mielenkiintoinen, mutta eniten tdméan projektin valinnassa painoi
mielenkiinto yhteistydhon Invalidiliton kanssa ja lopputuloksena tuotettava
Invalidiliiton opaslehtinen. Tallaisen ”julkisen” oppaan tuottaminen loi tyéhdn

aivan uutta ja erilaista, mielenkiintoista haastetta.

Potilaan huomioon ottava ja ymmarrettdva kirjallinen ohjaus on tarkea osa
hyvaa hoitoa. Kirjallinen ohje taydentdad potilaan ohjausta ja hoitoa. (Torkkola
ym. 2002, 7-8.) Terveysaineiston yleisena tavoitteena voidaan pitaa sita, etta se
vastaa kohderyhman sen hetkisia tarpeita, riippuen tilanteesta kohdentuen joko
yksittdiseen ongelmaan ja sen tarpeisiin tai tarjoten voimavaroja tukevia
elementteja. Terveytta edistavan aineiston tarkoituksena on tukea yksiloita ja
ryhmié terveyden kannalta myonteiseen kayttaytymiseen. (Rouvinen-Wilenius
2008.)

Tieto sairaudesta on yksi tarkeimmista tekijoistd henkisen tasapainon kannalta.
Tarkedd on, ettei sairastuneen lapsen perheen tarvitse turhaan kantaa
epéatietoisuuden taakkaa. (Puhakka 2000, 7.) Tarve oppaalle oli suuri, koska
kyseessad olevista sairauksista ei ole aikaisemmin tehty yhtak&an opasta tai
muuta kokonaistietoa sisdltavdd materiaalia, jossa olisi tietoa sairauksista
suomenkielellda. Opas antaa tietoa sairauksista ja niiden hoidosta vanhemmille,
omaisille sek& hoitohenkilokunnalle ja muille sita tarvitseville. Lisaksi oppaassa
kasitelladn arjessa selviytymistd, vertais- ja yhteiskunnan tukea. Tieto tarjoillaan
oppaassa ymmarrettavassd muodossa, mahdollisimman yleiskielisesti ja
selkedsti, lyhyesti mutta kuitenkin kattavasti. Oppaassa kaytetddn kuitenkin

myOs sairauksiin liittyvid vierasperdisia sanoja sekd ammattisanastoa, jotta
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vanhemmat oppisivat ymmartdmaan myos hoitohenkilbkunnan kayttamaa
kieltd. Vaikeat sanat selitetddn erillista sanastoa apuna kayttden josta

vanhempien on helppo tarkastaa mitd jokin vieras sana tarkoittaa.

Haasteita oppaan tekemiselle loi sairauksiin liittyvan lahdemateriaalin vahyys
sekd englanninkielisyys. Suureksi avuksi asioiden selvittdmisessa olivat
Invalidiliton kautta tietoon saatujen asiantuntijoiden antamat lahdevinkit ja
suomenkielelld kirjoitetut tiivistetyt sairauksia kasittelevat tekstit. Asiantuntijat
myOs auttoivat sairauksiin  liittyvan asiatekstin  lopulliseen  muotoon
saattamisessa tarkastamalla tuotetun tekstin useampaan kertaan ja antamalla
tarvittavia korjausehdotuksia. Nain asiasisaltd saatiin luotettavaan muotoon.
Yhteistyotahoihin oltiin yhteydessa paadasiassa sahkodpostitse ja se toimikin
muutaman puhelun jalkeen ainoana kommunikointivalineena. Haasteeksi
oppaan tekemisessa muodostui myds aika, jota kaikilla osapuolilla oli
rajoitetusti. Toimeksiantajan taholta annettiin oppaalle tietyt rajoitukset, kuten
sivumaara ja sisaltd, mika osaltaan vaikutti suuresti oppaan muotoutumiseen.
Edellisissa oppaissa on kasitelty ainoastaan yhta sairautta, mutta kalsium- ja
fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista kaytiin lapi kolmea eri sairautta
suunnilleen samalla sivumaaralla. Tama taas asetti haasteita asiasisallon

tilvistamisen kannalta.

Opas tehtiin ja tarkistutettiin tiivissd yhteistydssa toimeksiantajan,
potilasyhdistyksen ja asiantuntijalddkarin kanssa, sekd potilasyhdistyksen
toimesta luetutettiin muutamalla asianosaisella, joiden kommenttien perusteella
teksti muokattiin lopulliseen muotoonsa. Lopputuloksena tuotettu opas onnistui
hyvin ja on kaikin puolin niin tekstiltdéan, kuin ulkoasultaan ja kuvitukseltaan
kaikkia osapuolia miellyttava tuotos. Seka yhteisty6tahoilta ettéd kohderyhmalta
saatiin positiivista palautetta ja kiitosta. Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan
sairauksien ensitieto-opas on kohderyhman arjen elamassa tarpeellinen ja siksi
sen tekeminen oli mielenkiintoista ja antoisaa. Opasta tulisi tulevaisuudessa
paivittda tiedon ja tutkimusten lisddntyessa ja muuttuessa. Nain vanhemmilla on
mahdollisuus saada helposti aina ajantasaista tietoa lapsensa sairaudesta sen

muutoin ollessa hankalasti haettavissa.
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OIKEUDET

Opinndytetyon tekijénoikeus kuuluu tekijélle eli
opiskelijalle. Tekijénoikeuden liséksi myds muiden
immateriaalioikeuksien osalta noudatetaan
kulloinkin voimassa olevaa kyseessé olevaa
oikeutta koskevaa lainsdadantsa.

TYOSUHDE JA KUSTANNUKSET

Mahdollisesta tyosuhteesta, tydstd maksettavasta
palkki- osta ja tyostda mahdollisesti aiheutuvien
kustannusten korvaamisesta toimeksiantaja ja
opinndytetyon tekijé sopivat erikseen.

TULOSTEN JULKISTAMINEN JA LUOTTAMUK-
SELLISUUS

Opinndytetyosta laaditaan Turun ammattikorkea-
koulun ohjeen mukainen kirjallinen raportti.

Kirjallinen raportti luovutetaan toimeksiantajalle
Jja asetetaan kirjaston kokoelmiin tai julkaistaan
elektronisessa muodossa verkkokirjastossa.

Julkaistava opinnéytetydraportti on laadittava niin,
ettei se sisélla liike- tai ammattisalaisuuksia tai
muita julkisuuslaissa (laki viranomaisten toiminnan
julkisuudesta) salassa pidettdvaksi maarattyjs
tietoja, vaan ne jatetdan tydn tausta-aineistoon.
Opinndytetydn arvioinnissa otetaan huomioon seké
julkaistava ettd salassa pidettéava osa.

Opinndytety6n toimeksiantaja ja opiskelija sitoutuvat

pitémdan salassa kaikki opinndytetydn tekemisessé ja
sitd edeltdvissa tai sen jalkeisissa neuvotteluissa esiin
tulevat luottamukselliset tiedot ja asiakirjat.

Toimeksiantajan edustajalle varataan mahdollisuus
tutustua opinnéytetydraporttiin viimeistaan neljatoista
(14) paivaa ennen aiottua julkaisemista. Toimeksiantaja
antaa tydsta ennen edelld mainittua julkaisemis-
ajankohtaa lausunnon, jossa voidaan méaéaritelld
opinndytetydraporttiin mahdollisesti siséltyvét liike-

tai ammattisalaisuudet, joita ei julkaista.

Mita liike- tai ammatti-
salaisuuksiin liittyvia
asioita ei esitetd
opinndytetyoraportissa?

OLEMME YHTEISESTI SOPINEET OPINNAYTETYON TOTEUTUKSESTA

YLLA ESITETYLLA TAVALLA
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Toimeksiantaja
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Tulosta lomake

Turun ammattikorkeakoulu
Joukahaisenkatu 3 A, 20520 Turku

puh. 02 263 350 faksi 02 2633 5791
sposti  etunimi.sukunimi@turkuamk.fi
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TURUN AMMATTIKORKEAKOULU

Terveysala, Salo
Ylhaistentie 2
24130 SALO

Puh. (02) 263 350
Fax. (02) 2633 6179

ANOMUS OPINNAYTETYONA TOTEUTETTAVASTA PROJEKTISTA

Projektin nimi

Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet — ensitieto-opas van-
hemmille

Projektitehtava

Projektin tehtavana on tehda Invalidiliiton Harvinaiset — yksikon julkai-
semaan opassarjaan ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaih-
dunnan sairauksista

Projektin kuvaus

Tavoitteena tehda ensitieto-opas harvinaiseen sairausryhmaan kuulu-
vasta sairaudesta ensisijaisesti sitd sairastavien lasten vanhemmille ja
terveydenhuoltoalan ammattilaisille

Projektin toteutta-
misajankohta

Syksy 2011- kevat 2012

Projektin arvioitu val-
mistumisajankohta

Toukokuu 2012

Projektisuunniteima
hyvaksytty

23// //20 7

Projektin ohjaajat

SIRA VUMY  PHY T6F75 79
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Sitoudumme toteuttamaan projektimme projektisuunnitelmassa esitettyjen vaiheiden puitteissa ja siten, etta
projektiin osallistuvien henkildiden anonymiteetti sailyy.

A
Projektin tekijat HOINDTYON KD ULWTUSON JE A AHSHEK\D

(suuntautumisvaihtoehto) (ryhma)
Lusa MAcarsend NIOA VA A - HELCE LA
(nimi)
SUon KuLviAS TIE. 144 HMATCUSI0ERE 119
238410  (osoite) Alastanco T2l Vampiiao
O4D-5376052> oMY -5DAM D

(puhelinnumero)

Anomus kasitelty

16/ [ 202
(X) lupa myénnetty
( ) lupa evatty, peruste
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