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Erityislapsen syntyminen perheeseen muuttaa koko perheen tilanteen ja lapsi tarvitsee 
vanhemmiltaan paljon aikaa ja energiaa. Tällöin vanhempien sosiaaliset suhteet ja niiden 
tarjoama tuki saattaa jäädä vähäiseksi. Vanhemmat kaipaavat tukea tilanteeseen 
sopeutumisessa ja arjessa selviytymisessä. Ensitieto on perheelle annettavaa tietoa lapsen 
sairaudesta tai vammasta ja sen tarkoituksena on tukea ja ohjata perhettä uudessa 
elämäntilanteessa. Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnanhäiriö on geenivirheeseen perustuva 
synnynnäinen ja harvinainen pienen potilasryhmän sairastama aineenvaihduntasairausryhmä. 
Oireina näissä sairauksissa on luuston pehmeys, erilaiset virheasennot ja rakenteelliset 
poikkeavuudet sekä erilaiset hampaiston ongelmat. (Hänninen 2005; Kinnunen 2006; Kalfos ry 
2011.) 

Projektin tehtävänä oli tehdä Invalidiliiton Harvinaiset-yksikön julkaisemaan opassarjaan 
ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista vanhemmille. Tavoitteena 
projektissa on tuottaa tietoa harvinaiseen sairausryhmään kuuluvasta sairaudesta ensisijaisesti 
sitä sairastavien lasten vanhemmille ja terveydenhuoltoalan ammattilaisille. Aihe valikoitui 
Invalidiliiton toiveista tehdä ensitieto-opas tästä sairausryhmästä ja se toteutettiin yhteistyössä 
Kalfos ry:n kanssa. 

Oppaassa käsitellään tiivistetyssä muodossa kolmea eri kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan 
sairautta; hypofosfateemista riisitautia, D-vitamiinin muodostuksen häiriötä ja hypofosfatasiaa. 
Oppaassa on tietoa näiden sairauksien tutkimuksista ja hoidosta sekä perheen arjessa 
selviytymisestä. Lisäksi oppaassa kerrotaan vertaistuesta ja järjestötoiminnasta sekä 
yhteiskunnan tarjoamasta tuesta. Sisältö muokkautui toimeksiantajan toiveiden sekä 
kohderyhmän tarpeiden mukaan. Oppaan painatuksesta huolehti Invalidiliitto ja kuvitus 
toteutettiin tekijöiden omien lasten piirustuksia käyttäen. 

Oppaasta vanhemmat saavat tietoa ja eväitä arjessa selviytymiseen ja lapsensa sairauden 
hyväksymiseen. Oppaaseen on myös laitettu linkkivinkkejä, joiden kautta vanhemmilla on 
mahdollisuus löytää vertaistukea ja muita samaa sairautta sairastavien lasten vanhempia. 
Sairauksia käsittelevien uusien tutkimusten ja tiedon lisääntyessä ja muuttuessa tulisi opasta 
päivittää, 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 häiriö, 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 illness 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. (Hänninen 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 type1, rare disease 
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1 JOHDANTO 

Suomessa on alettu hiljattain käyttämään EU:n käyttämää määritelmää 

harvinaisista sairauksista. Tämän mukaan harvinaiseksi sairaudeksi tai 

vammaksi luokitellaan ne diagnoosiryhmät, joihin kuuluu enintään 2500 

henkilöä. (Invalidiliitto 2012). Synnynnäinen geenivirheeseen perustuva 

kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnanhäiriö on harvinainen ja pienen 

potilasryhmän sairastama aineenvaihduntasairausryhmä. Sairauden oireet ovat 

samat kuin riisitaudissa. Oireita ovat luuston mineralisaation ja kehi-tyksen 

häiriöt, esimerkiksi luuston pehmeys, heikkous, vääristymät ja virheasennot, 

käyryys ja rakenteelliset poikkeavuudet. Synnynnäiset kalsium- ja 

fosfaattiaineenvaihdunnansairaudet jaetaan karkeasti kolmeen pääryhmään, 

joita ovat fosfaattiaineenvaihdunnan synnynnäiset häiriöt, D-vitamiinin tuotan-

non häiriöt, ja muut, joihin hypofosfatasia kuuluu. Yleisin näistä on fosfaatin 

puutteesta johtuva hypofosfateeminen riisitauti. (Kalfos ry 2011.)  

Lapsen pitkäaikainen sairaus tai vamma on suuri stressin ja ahdistuksen aihe 

koko perheelle. (Davis 2003, 39).  Tieto sairaudesta on yksi tärkeimmistä teki-

jöistä henkisen tasapainon kannalta. Tärkeää on, ettei sairastuneen lapsen per-

heen tarvitse turhaan kantaa epätietoisuuden taakkaa. (Puhakka 2000, 7.) Tieto 

on tärkeää tarjoilla mahdollisimman ymmärrettävästi ja yleiskielisesti sekä sa-

nastoltaan ja lauserakenteeltaan selkeästi (Hyvärinen 2005). Ensitieto on per-

heelle annettavaa tietoa lapsen sairaudesta tai vammasta, jonka päämääränä 

on tukea ja ohjata perhettä löytämään omat voimavaransa ja auttaa perhettä 

selviytymään uudesta elämäntilanteesta (Hänninen 2005). 

Projektin tehtävänä oli tehdä Invalidiliiton Harvinaiset-yksikön julkaisemaan 

opassarjaan ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista 

vanhemmille. Tavoitteena projektissa on tuottaa tietoa harvinaiseen sairaus-

ryhmään kuuluvasta sairaudesta ensisijaisesti sitä sairastavien lasten vanhem-

mille ja terveydenhuoltoalan ammattilaisille. 
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2 KALSIUM- JA FOSFAATTIAINEENVAIHDUNNAN 

SAIRAUDET 

Harvinaiset synnynnäiset kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnansairaudet voi-

daan jakaa karkeasti kolmeen pääryhmään. Näitä ovat fosfaattiaineenvaihdun-

nan synnynnäiset häiriöt, D-vitamiinin tuotannon häiriöt ja muut, kuten hypofos-

fatasia. Yleisin näistä on fosfaatin puutteesta johtuva hypofosfateeminen riisi-

tauti. (Kalfos ry 2011.) 

2.1 Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunta 

Kalsium on tärkeä luuston rakennusaine ja sen avulla luun soluväliaineesta tu-

lee riittävän kovaa. Luulle lujuuden antava mineraali on nimeltään kalsiumfos-

faatti. Suurin osa elimistön kalsiumista sijaitsee luustossa kiteisenä kalsiumfos-

faattina. Solunulkoisessa tilassa olevan kalsiumin pitoisuutta säädellään tarkas-

ti, koska sen muutokset aiheuttaisivat häiriöitä muun muassa tajunnassa ja sy-

dämen rytmissä. Mikäli kalsiumia ei ole riittävästi saatavilla näiden toimintojen 

tarpeiksi, sitä irrotetaan luustosta verenkiertoon. Lapsilla kalsiumin tarve on 

suuri kasvun takia. (Aro 2008; Nienstedt & Kallio 2008, 32.)  

Erityisen tärkeää elimistön on saada riittävästi D-vitamiinia, jonka ansiosta kal-

siumsuoloja imeytyy ruoansulatuskanavasta vereen ja niiden kiteytyminen luu-

tumiskeskuksiin tehostuu. D-vitamiini myös estää kalsiumia ja fosfaattia eritty-

mästä virtsaan, jolloin elimistössä säilyy sopiva kalsium- ja fosfaattimäärä. D-

vitamiinia saadaan ravinnosta, rasvaisista kaloista eniten ja sitä syntetisoituu 

myös iholla auringon ultraviolettisäteilyn vaikutuksesta.  Näiden kahden yhdis-

tymisestä syntyy maksassa ja munuaisissa D-vitamiinin aktiivinen muoto kalsi-

trioli, joka huolehtii elimistössä kalsiumin ja fosfaatin aineenvaihdunnasta ohut-

suolessa ja luussa, lisäten fosfaatin ja kalsiumin imeytymistä suolesta. Yhdessä 

lisäkilpirauhashormonin (PTH) kanssa kalsitrioli huolehtii luun mineraalisaatios-

ta sekä kalsiumin vapauttamisesta tarvittaessa seerumiin luustosta.  PTH vai-

kuttaa myös epäsuorasti kalsiumin imeytymiseen suolesta lisäten 1,25-(OH)2-
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D:n muodostusta munuaisissa.  (Lasten endokrinologit 2000; Välimäki ym. 

2001; Aro 2005; Edouard ym. 2011; Mäkitie & Komulainen 2011.)    

Luun mineraalistumisen häiriössä kalsiumfosfaatti ei saostu solunulkoiseen vä-

liaineeseen riittävästi, eikä luusta muodostu tarpeeksi kova. Häiriön aiheuttaa 

D-vitamiinin tai sen vaikutuksen puute tai fosfaatin puute. Elimistön menettäes-

sä kalsiumia ja fosfaattia myös lisäkilpirauhasen toiminta kiihtyy lisäten niiden 

siirtymistä luustosta verenkiertoon. Tämä johtaa ajan myötä luuston pehmene-

miseen. (Välimäki ym. 2001; Nienstedt & Kallio 2008, 32; Kalfos ry 2011.) 

2.2 Hypofosfateeminen riisitauti 

Hypofosfateemisessa riisitaudissa munuaiset eivät kykene pidättämään fos-

faattia, vaan sitä hukkaantuu virtsaan ja elimistö joutuu pysyvään fosfaatin puut-

teeseen. Veren fosfaattipitoisuuden aleneminen johtaa luuston mineralisoitumi-

sen heikentymiseen eli luuston pehmenemiseen. Tämä näkyy yleensä ensim-

mäisenä pituuskasvun hidastumisena, vaikeana länkisäärisyytenä ja hampais-

ton ongelmina. Tavallisimmin sairaus on perinnöllinen. (Mäkitie & Salokorpi 

2008.) 

Perinnöllisistä hypofosfateemisista riisitaudin muodoista tavallisin on naissuku-

puolikromosomissa eli X-kromosomissa (Xp22.1) periytyvä muoto, XLH. Fos-

faatin liiallinen menetys johtuu X-kromosomissa sijaitsevan PHEX-geenin gee-

nivirheestä. Geenivirheen vuoksi elimistö ei pysty pilkkomaan normaalisti fos-

faatin erittymistä lisäävää proteiinia (FGF23) ja tämän pitoisuuden suurentuessa 

fosfaatin erittyminen virtsaan lisääntyy. Hypofosfateemista riisitautia sairastaval-

la äidillä on tautigeeni toisessa X-kromosomissaan. Äidiltä tauti periytyy 50% 

todennäköisyydellä tyttärelle tai pojalle ja sitä sairastavalta isältä 100% toden-

näköisyydellä tyttärelle, mutta ei koskaan pojalle. Periytymisen lisäksi sairaus 

voi johtua myös uudesta mutaatiosta, joka on tapahtunut aivan sikiökehityksen 

alussa. (Mäkitie & Salokorpi 2008; Carpenter ym. 2011.) 

Hypofosfateeminen riisitauti (XLH) aiheuttaa harvoin näkyviä oireita vauvaiässä 

ja se todetaankin yleensä vasta 1-2 vuoden iässä pituuskasvun hidastumisen ja 



8 
 

TURUN AMK:N OPINNÄYTETYÖ | Liisa Mäkinen ja Nina Vähä-Heikkilä  

alaraajojen virheasennon perusteella. Suhteellisen tavallinen oire on myös pään 

saumaluiden liian aikainen yhteenkasvu (kraniosynostoosi), jolloin pään leveys-

kasvu pysähtyy ja se jatkaa kasvuaan pituussuunnassa eli muodostuu venekal-

lo. Diagnoosin viivästyessä saatetaan leikki-ikäissä havaita lihasvoiman heiken-

tymistä ja motorisen kehityksen hidastumista. Alakouluiässä olevan lapsen luus-

ton pehmeneminen näkyy yleensä säärien käyristymisenä. Nilkat ja ranteet al-

kavat vähitellen paksuuntua ja notkoselän kehittyminen sekä rintakehän pyöris-

tyminen ja kohoaminen on mahdollista. Hypofosfateeminen riisitauti aiheuttaa 

myös hampaiden kehityksen häiriintymisen. Hampaat näyttävät normaaleilta, 

mutta hammaskiille on ohutta ja hammasjuurikanavat ulottuvat lähelle hampaan 

kärkeä. Hampaistossa esiintyvät periapikaaliset absessit eli 

hammasjuuritulehdukset ovat hampaan juuren päässä olevia märkäpesäkkeitä. 

Tulehdukset voivat olla kivuliaita ja niitä hoidetaan antibiootein, mutta joskus 

myös kyseisen hampaan poisto on pakollinen. (Välimäki ym. 2001; Hukki ym. 

2007; Mäkitie & Salokorpi 2008; Kalfos ry 2011.)  

Hypofosfateemisen riisitaudin toteamisessa ja diagnostiikan apuna käytettävis-

sä laboratoriotutkimuksissa seerumin kalsium- ja D-vitamiinipitoisuudet ovat 

yleensä normaalit. Veren fosfaattipitoisuus on matala. Sairauden edetessä luus-

ton aineenvaihduntaa kuvaava alkaalisen fosfataasin (Afos) pitoisuus nousee ja 

parathormonin (PTH) pitoisuus on joko normaali tai lievästi suurentunut. Virt-

saan erittyy runsaasti fosfaattia, vaikka munuaisten toiminta on muutoin nor-

maali. Luuston röntgenkuvissa nähdään riisitaudin aiheuttamat merkit etenkin 

raajojen luiden ja kylkiluiden metafyyseissä. (Välimäki ym. 2001.) 

Hypofosfateemisen riisitaudin hoitoon käytetään fosfaattiliuosta tai -tabletteja 

sekä aktiivista D-vitamiinia (alfakalsidolia) suun kautta annettuna. Mahdollisim-

man tasaisen veren fosfaattipitoisuuden saavuttamiseksi fosfaatti annostellaan 

4-5 kertaa vuorokaudessa. Lääkityksestä aiheutuen seerumin fosfaattipitoisuu-

den vuorokausivaihtelu on suuri. Tästä on usein seurauksena lisäkilpi-

rauhashormonin liikaeritys. Tämän vuoksi fosfaatti tulee antaa liitettynä alfakal-

sidoliin, jonka tarkoitus on tasata lisäkilpirauhashormonin eritystä. Alfakalsidoli 

annetaan kahtena annoksena. Lääkehoidon tavoitteena on korvata virtsaan 
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menetetty fosfaatti, pitää seerumin fosfaattipitoisuus tasaisena ja korjata D-

vitamiinin aineenvaihdunnan häiriö sekä luuston riisitautimuutokset. Molempien 

lääkkeiden yhtäaikainen käyttö on välttämätöntä, sillä fosfaattilääkityksen käyttö 

yksinään lisää lisäkilpirauhashormonin eritystä ja tästä seurauksena on fosfaat-

titasapainon heikkeneminen ja luustosairauden vaikeutuminen entisestään. 

Lääkehoidon tarve on pysyvä ja sen varhainen aloitus sekä säännöllisyys ja 

hyvä hoitotasapaino erityisesti kasvuiän aikana edesauttavat pituuskasvun ja 

luuston normaalia kehitystä. Lääkkeet on kokonaan korvattavia. (Välimäki ym. 

2001; Mäkitie & Salokorpi 2008; Carpenter ym. 2011.) 

Potilailta seurataan 3-4 kuukauden välein laboratoriokokein seerumin fosfaatti- 

ja kalsiumpitoisuutta sopivan annostuksen varmistamiseksi, kreatiniiniarvoa 

munuaisten toiminnan seuraamiseksi ja lisäkilpirauhashormonipitoisuutta liika-

toiminnan kehittymisen estämiseksi. Lääkehoito saattaa johtaa munuaiskalk-

keumiin (nefrokalsinoosi) ja sen vuoksi munuaisia seurataan ultraäänitutkimuk-

sella yleensä kerran vuodessa. Kliinisesti potilaat tarkistetaan lapsuusiässä 3-4 

kuukauden välein aikuisiässä harvemmin. Lisäksi potilaat saattavat tarvita fy-

sioterapiaa luuston ja nivelten ongelmien oireenmukaiseen hoitoon, kipulääki-

tystä ja joskus ortopedisia leikkauksia tai toimenpiteitä, kuten alaraajojen käyris-

tymien korjaamisia. Hammasjuuritulehduksia hoidetaan antibiootein ja niiden 

uusiutumista pyritään estämään esimerkiksi hammaskuorin. Tarvittaessa kra-

niosynostoosi avataan eli leikkauksella korjataan kallon muotoa ja näin aivoille 

saadaan kasvutilaa. (Välimäki ym. 2001; Mäkitie & Salokorpi 2008; Carpenter 

ym. 2011.) 

2.3 D-vitamiinista riippuvainen tyypin 1 riisitauti 

Ravinnosta ja auringon valosta saatu D-vitamiini hydroksyloituu elimistössä 

kahdesti, ensin maksassa muuttuen 25-hydroksi-D-vitamiiniksi eli kalsidioliksi ja 

tämä kulkeutuu sitojaproteiiniin kiinnittyneenä 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 tässä muodossa 
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D-vitamiini pystyy vaikuttamaan elimistössä. Jos D-vitamiinin vaikutus puuttuu, 

kalsiumin imeytyminen heikkenee ja näin lisäkilpirauhasten toiminta kiihtyy ai-

heuttaen fosfaatin ja kalsiumin siirtymistä luustosta verenkiertoon. Ajan myötä 

tämä aiheuttaa luiden pehmenemistä ja riisitaudin. (Lasten endokrinologit 2000; 

Välimäki ym. 2001; Aro 2005; Edouard ym. 2011; Mäkitie & Komulainen 2011.) 

D- vitamiinista riippuvainen tyypin 1 riisitauti on harvinainen resessiivisesti periy-

tyvä sairaus eli molemmilta vanhemmilta peritään virheellinen geeni. Tällöin siis 

kummallakin vanhemmalla on yksi sairautta aiheuttava geeni perimässään. 

Yleensä he ovat tästä epätietoisia, kunnes heidän jälkeläisellään todetaan re-

sessiivisesti periytyvä sairaus. Tällaisessa sisarussarjassa sairauden toistumis-

riski on 25 %. Suomessa sairautta esiintyy vain muutamalla lapsella ja aikuisel-

la. (Siimes & Petäjä 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 häiriintyy, eikä elimistö kykene muodos-

tamaan 25-hydroksi-D-vitamiinista eli kalsidioli-muodosta tarvittavaa 1,25-

(OH)2-D-vitamiinia eli kalsitriolia. Sairauden löydökset ja oireet ovat samoja 

kuin D-vitamiinin puutteesta johtuvassa riisitaudissa eli yleisoireina esiintyy 

luuston mineralisaation häiriöitä, motorisen kehityksen ja pituuskasvun 

hidastumista sekä suhteellisen pituuden laskua, lihasheikkoutta, 

infektioherkkyyden lisääntymistä ja pahimmillaan riisitaudin vaikutuksesta 

johtuvan hypokalsemian aiheuttamia kouristuksia. Luiden pehmenemisestä 

johtuen syntyy murtumia. Alaraajojen pitkät luut voivat taipua kävelyiässä. 

Riisitauti hidastaa kallon aukileiden luutumista ja luutumistumakkeiden 

suurentunut ruston määrä aiheuttaa kylkiruston kostokondraaliliitoksiin riisi-

taudille tyypillisen helminauhamuodostuksen. Pitkissä luissa metafyysit eli kas-

vulevyt laajenevat aiheuttaen esimerkiksi ranteiden, nilkkojen ja polvien alueella 

levenemistä. Lisäksi voi esiintyä hampaiden puhkeamisen viivästymistä ja kiille-

puutoksia. Lihasten heikkouden vuoksi vatsa voi pullistua. Pitkään jatkuessaan 

riisitauti voi aiheuttaa niin sanotut Harrisonin vaot, jolloin pallealihaksen vetovai-

kutuksesta aiheutuu tavallista pehmeämpien kylkiluiden vuoksi rintakehän ala-
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osaan molemminpuoliset sisään vetäytymät.  (Lasten endokrinologit 2000; Vä-

limäki ym. 2001; Wharton & Bishop 2003; Ala-Houhala 2009; O'Neill 2010; 

Edouard ym. 2011; Mäkitie & Komulainen 2011.) 

Sairauden toteaminen tapahtuu verikokeiden ja röntgenkuvien avulla. Tyypillisiä 

radiologisia muutoksia, joita röntgenkuvissa nähdään, ovat luuston yleinen mi-

neraaliköyhyys, aukileiden hidastunut luutuminen, luun kuorikerroksen ohentu-

minen ja putkiluiden maljamaiset metafyysien muutokset. Thorax-kuvista tode-

taan helminauhamuutokset kostokondraaliliitoksissa. Laboratoriolöydöksiä ovat 

veren suurentunut alkalinen fosfataasipitoisuus, alentunut tai normaali veren 

kalsiumpitoisuus, alentunut fosfaattipitoisuus ja kohonnut lisäkilpirauhashormo-

nin pitoisuus. (Välimäki ym. 2001; Ala-Houhala 2009.)  

D-vitamiinista riippuvaisen tyypin 1 riisitaudin hoitoon käytetään lyhytvaikutteisia 

aktiivisia D-vitamiinivalmisteita ja mahdollisesti myös ylimääräistä kalsiumia, 

etenkin sairauden alkuvaiheessa. D- vitamiinvalmisteet otetaan yleensä kerran 

päivässä ja kalsiumi jaetaan kahteen tai kolmeen annokseen päivässä. Jos 

lääkkeitä saa liian vähän, riisitaudin oireet uusiutuvat. Liiallinen kalsiumin anto 

taas voi aiheuttaa munuaisten toiminnan häiriötä veren kalsiumpitoisuuden liian 

suuren nousun takia. Lääkkeiden säännöllinen käyttö on välttämätöntä sairau-

den hoidossa ja tarve lääkehoidolle on elinikäinen. Hoidon vaikuttavuutta seura-

taan verikokein ja röntgenkuvauksella. Hyvin hoidettuna tämä tyypin 1 riisitauti 

ei aiheuta lapsen terveydentilassa tai kasvussa ja kehityksessä häiriöitä. (Väli-

mäki ym. 2001; Mäkitie & Komulainen 2011.) 

Tästä sairaudesta on olemassa myös toinen muoto, D-vitamiinista riippuvainen 

tyypin 2 D-vitamiiniresistenssi, jossa aktiivinen D-vitamiini ei pysty vaikuttamaan 

kohdekudoksissa. Tämä tyyppi on erittäin harvinainen ja sairautta ei tiettävästi 

ole todettu Suomessa. Tyyppi 2 on vaihtelevampi kulultaan ja sen hoito on pal-

jon haasteellisempaa. (O'Neill 2010; Mäkitie & Komulainen 2011.) 
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2.4 Hypofosfatasia 

Hypofosfatasia on perinnöllinen ja erittäin harvinainen (esiintyvyys 1/100000) 

aineenvaihduntasairaus, joka ilmenee hampaiden ennenaikaisena irtoamisena 

ja luusto-oireina. Luuston röntgenmuutokset muistuttavat riisitaudin löydöksiä, 

mutta hypofosfatasia poikkeaa riisitaudin kuvasta laboratoriolöydösten perus-

teella. Luussa, maksassa ja munuaisissa esiintyvän alkaalisen fosfataasin pitoi-

suus on alentunut ja veren kalsiumpitoisuus yleensä koholla. Alkaalinen fosfa-

taasi on tärkeä tekijä luuston ja hampaiden mineralisaatiossa. Hypofosfatasia 

voi periytyä peittyvästi, jolloin kummaltakin vanhemmalta peritään sama muut-

tunut geeni tai vallitsevasti, jolloin geenivirhe on niin voimakas, että jo yksi vial-

linen geeni riittää aiheuttamaan sairauden tai sen puhkeamisen myöhemmällä 

iällä. Sairaus jaetaan kuuteen eri tautimuotoon sen puhkeamisajankohdan ja 

vaikeusasteen mukaan. Näitä ovat perinataali-, infantiili-, lapsuusiän-, aikuisiän- 

ja odontohypofosfatasia ja niiden kliininen kuva vaihtelee suuresti. (Lehtinen 

ym. 1994; Siimes & Petäjä 2004, 54-60; Mornet 2007; Lund-Aho 2008.) 

Hypofosfatasian vakavimmassa perinataalimuodossa, joka onneksi on hyvin 

harvinainen, havaitaan vauvalla jo kohdussa selvästi heikentynyttä luun minera-

lisaatiota sekä luiden ja rintakehän epämuodostumia, jotka johtavat lapsen me-

nehtymiseen. Hyvänlaatuisessa perinataalimuodossa nämä kohdussa havaitut 

mineralisaation häiriöt ja luuston epämuodostumat osoittavat etenevää para-

nemista kolmannen raskauskolmanneksen aikana. Varhaisessa lapsuudessa 

ilmenevässä infantiilimuodossa lapsi saattaa vaikuttaa syntymänsä jälkeen 

kehitykseltään normaalilta, mutta kliiniset hypofosfatasian oireet, kasvun ja 

motorisen kehityksen häiriöt ja hypotonia (velttous) ilmaantuvat kuuden 

ensimmäisen kuukauden aikana. Tässäkin muodossa ongelmana on 

hengitysteiden komplikaatiot rintakehän epämuodostumisen takia. Huolimatta 

avoinna olevasta lakiaukileesta ennenaikainen kallonsaumojen yh-

teenkasvaminen (kraniosynostoosi) on myös yleinen löydös. Tämä saattaa ai-

heuttaa lisääntynyttä kallonsisäistä painetta. Muita kliinisiä ongelmia ovat laaja-

alainen mineralisaation häiriö, luuston muutokset ja hyperkalsemia, joka saattaa 

vaatia maitotuotteiden käytön rajoittamista ja johtaa kalsiumin saostumiseen 
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munuaisiin. Alkuvaiheiden jälkeen lapsilla todetaan usein spontaania minerali-

saation paranemista ja kliinisten ongelmien lievenemistä, lukuun ottamatta kra-

niosynostoosia. Näillä lapsilla maitohampaiden ennenaikainen irtoaminen ja 

lyhytkasvuisuus aikuisena on yleistä, mutta ennuste on myönteinen. (Mornet 

2007; Manohar ym. 2010.) 

Lapsuusiän hypofosfatasialle ominaista on lyhytkasvuisuus, luuston epämuo-

dostumat kuten pitkäkalloisuus ja suurentuneet nivelet, viivästynyt motorinen 

kehitys ja töpöttävä kävely. Myöhemmällä iällä voi esiintyä rasitusmurtumia ja 

luukipuja. Kallonsaumojen ennenaikainen sulkeutuminen voi aiheuttaa pään-

särkyä. Pitkien luiden päissä havaittavat luuston kehityksen häiriöt helpottavat 

diagnoosin tekemistä. Ennenaikainen 5kk – 4v iässä tapahtuva maitohampai-

den menettäminen etenkin alaleuan etualueelta on yleistä ja on usein ensim-

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

Aikuisiässä ilmenevässä muodossa ensimmäisenä oireena saattaa olla jalkaki-

pu, joka aiheutuu rasitusmurtumasta jalkaterässä tai reisiluun rasitusmurtumas-

ta aiheutuva reisikipu. Myöhemmin saattaa ilmaantua niveloireita, muun muas-

sa nivelruston kalkkeutumisen (kondrokalsinoosi) pohjalta. Monilla potilailla 

myös hampaiden ennenaikainen putoaminen on mahdollista. 

Odontohypofosfatasiassa hammasmuutokset saattavat olla ainoa taudin ilme-

nemismuoto. Röntgenkuvissa nähdään usein katoa alveoliluussa sekä laajentu-

neet hampaan ydinontelot (pulpaontelot) ja juurikanavat. Odontohypofosfatasia 

tulisi ottaa huomioon kaikilla potilailla, joilla on selittämätöntä hampaiden puut-

tumista tai ennenaikaista putoamista. (Mornet 2007.)  

Hypofosfatasia diagnosoidaan tutkimalla laboratoriokokein seerumin 

kudosspesifisen alkaalisen fosfataasin pitoisuus sekä virtsan 

fosfoetanolamiinipitoisuus. Mikäli nämä eivät tuota tarpeeksi varmaa tulosta 

taudin diagnoosi voidaan varmistaa molekyylibiologisin tutkimuksin geenitestillä. 

Hypofosfatasiaan ei ole olemassa parantavaa hoitoa. Oireiden lievittämiseen ja 

hoitoon käytetään tulehduskipulääkkeitä. Yksittäisillä aikuispotilailla on käytetty 

rasitusmurtumien hoitoon teriparatidinia (ihmisen paratyreoidihormoni), mutta 

lääkettä ei voida käyttää lapsuusiässä. (Mornet 2007.) 
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3 PITKÄAIKAISSAIRAAN LAPSEN VANHEMPIEN 

SELVIYTYMINEN JA TUKEMINEN 

Jurvelinin (2006) tutkimien pitkäaikaissairaiden lasten vanhempien selviytymis-

vaatimuksia käsittelevien tutkimusten (n=127) mukaan sairauden diagnoosivai-

he, käytännön uudelleen järjestelyt, sairauteen liittyvien tietojen ja taitojen opet-

telu, perheenjäsenten kehitysvaiheet ja sairauden muutokset hankaloittavat 

vanhempien ja koko perheen selviytymistä lapsen sairastuessa pitkäaikaissai-

rauteen. Jokaisessa sairauden uudessa vaiheessa epävarmuus lisääntyy ja 

joka kerta vanhempien on muututtava uudelleen. Ensin on esimerkiksi sopeu-

duttava ajatukseen, että lapsi on sairas ja sen jälkeen siihen, että hän vaikka 

joutuu leikkaukseen. (Davis 2003, 24; Jurvelin ym. 2006.) 

Kun lapsen kroonisesta sairaudesta kerrotaan vanhemmille, se ei aluksi sano 

heille yhtään mitään ja he voivat joutua täydellisestä tietämättömyydestä rajalli-

seen tietämykseen vaihtelevaan epävarmuuden tilaan, jonka vuoksi he voivat 

kokea suurta ahdistuneisuutta, jopa kauhua. Lapsen pitkäaikainen sairaus tai 

vamma voi olla suuri stressin ja ahdistuksen aihe koko perheelle. Diagnoosi 

lapsen vakavasta sairaudesta tai vammasta on aina yhtäkkinen ja valtava muu-

tos, kriisin aiheuttaja. Vanhemmat voivat diagnoosin kuultuaan olla sokissa, se-

kavia ja turtia. Uusi ja outo tilanne voi aiheuttaa sairastuneelle ja hänen omai-

selleen avuttomuuden, epävarmuuden ja turvattomuuden tunteita. (Davis 2003, 

23, 25, 39; Torkkola ym. 2002, 23 - 24.) Jurvelinin (2005) tutkimien pitkäaikais-

sairaiden lasten vanhempien selviytymistä käsittelevien tieteellisten tutkimusar-

tikkeleiden (n=22) mukaan lapsen sairauden diagnosoinnin aikaan vanhemmat 

saattavat tuntea epävarmuutta ja reaktiot voivat vaihdella järkytyksestä helpo-

tukseen. (Jurvelin 2005.) Jos perheessä on muita pitkäaikaissairaita perheenjä-

seniä, ei lapsen sairastuminen yleensä aiheuta niin vahvoja tunnereaktioita. 

(Jurvelin ym. 2006.) 

Niin itse lapselle kuin vanhemmillekin voi aiheutua lapsen sairaudesta ongel-

mia, jotka riippuvat sairauden luonteesta, vakavuudesta ja näkyvyydestä, sekä 

oireiden esiintymisestä ja niihin liittyvistä hoitotoimenpiteistä. Sairauksiin liittyy 
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stressitekijöitä, jotka vaativat sekä lapselta, että koko perheeltä erityisiä voima-

varoja. Yhteistä kaikille sairauksille on perheen ja yksilön tarve psyykkiseen, 

fyysiseen ja sosiaaliseen sopeutumiseen. On sopeuduttava uuteen onnetto-

maan ja ei-toivottuun tilanteeseen. Kehitykseltään poikkeavan lapsen syntymi-

nen perheeseen laittaa vanhemmuuden tehtävät ja merkitykset määritelmältään 

uusiksi. Erityislapsi voi tarvita vanhemmiltaan paljon aikaa, vanhempien psyyk-

kisten ja fyysisten voimavarojen ollessa kuitenkin rajalliset. Usein sosiaaliset 

suhteet ja niiden tarjoama tuki jäävät vähäisiksi. Vanhemmat voivat joutua ole-

maan pois työstä lapsen hoidon vuoksi. Muut perheen lapset saattavat saada 

vähemmän huomiota. Davisin mukaan, kun lapsi on sairas tai vammainen, hän 

tarvitsee kaikkiin perheenjäseniin vaikuttavaa fyysistä sekä henkilökohtaista 

huomiota. (Davis 2003,18; Kinnunen 2006.) 

Pitkäaikaissairaiden lasten vanhempien selviytymisvaatimuksia aiheuttivat tun-

nereaktiot, konkreettisen avun tarve, sairauden hoitaminen, lapsen kehitys, sai-

rauden eteneminen, perheen ja perheen jäsenten asema, samanaikaiset muu-

tokset ja stressitekijät. Tunnereaktioita, joita sairaus aiheutti vanhemmille, ovat 

pelko, syyllisyys ja huoli. Selviytymisvaatimuksia sairauden hoidossa aiheuttivat 

vastuu, lapsen ravitsemus, päivärytmin järjestäminen ja kodin ulkopuoliset hoi-

dot. Konkreettisen avun tarpeeseen ja puutteeseen kuuluivat hoitoapu, tieto 

sekä terveydenhuollon palveluiden, tuen ja ohjauksen tarpeet ja kustannukset 

vanhemmille.  Selviytymisvaatimuksia vanhemmille lapsen kehityksessä aiheutti 

erot ja viiveet kehityksessä sekä kehityskaudet ja sairauden kulussa diagnoosi, 

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

Perheen toiminta yhteisönä voi häiriintyä, kun joku perheenjäsenistä on vam-

mainen tai kroonisesti sairas. Varsinkin sisarukset saattavat kokea sairastavan 

sisaruksen saavan erityisen huomion vuoksi laiminlyödyksi tulemisen tunnetta. 

Sisarukset voivat tuntea mustasukkaisuutta, koska heidän voi olla vaikeaa ym-

märtää, miksi sairas sisarus saa enemmän huomiota ja hoitoa. Tämä voi aiheut-

taa vanhemmille tuntemuksia ja huolta sisarusten tarpeiden laiminlyönnistä. 

(Davis 2003, 19; Jurvelin ym. 2005.) 
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Waldenin (2006) tekemän lapsen perheiden (n=118) selviytymisen tukemista 

selvittävän tutkimuksen mukaan perheiden selviytymisen tukemisessa on kaksi 

eri teemaa: lapsen vamman tai sairauden arjen rajoitukset, muut selviytymisen 

esteet sekä voimavarat, jotka kannattelevat perheen koko tulevaisuutta ja 

asenne elämään. Perheen selviytymistä edistäviä tekijöitä ovat: kokemukset 

selviytymisestä, riittävien palveluiden ja perusturvan varmuus, sekä onnellisuus, 

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

Auttaakseen vanhempia tulee ymmärtää heidän ongelmiaan, vaalimiaan käsi-

tyksiään ja heidän käyttämiään sopeutumiskeinoja. Lapsen pitkäaikaissairaus 

aiheuttaa muutoksia vanhempien parisuhteessa ja rooleissa. Vanhempien on-

gelmat parisuhteessa ja kommunikaatiossa ovat yleisiä ja ne näkyvät avioeroina 

ja ongelmina avioliitossa. Sairauden hoito voi aiheuttaa vanhempien yhteisen 

ajan puutetta ja tasapainoilua sairauden, perheen ja vanhempien omien tarpei-

den välillä. Riskitekijöitä parisuhteelle ovat epätasa-arvoinen työnjako lapsen 

hoitamisessa, vaativa sitoumus lapsesta huolehtimisesta ja oman ajan puute. 

Vastuun kantaminen, lapsen sitovuus ja ylihuolehtiminen kuluttavat varsinkin 

äitien voimavaroja. Vanhemmilla on tarve varmuuteen, normaaliuuteen ja 

kumppanuuteen. Vanhempien tukeminen huolehtimaan itsestään on tärkeää, 

koska vanhempien huono terveys ja masentuneisuus saattavat lisätä todennä-

köisyyttä lapselle esiintyviin ongelmiin. (Davis 2003, 19, 21; Jurvelin ym. 2005; 

Jurvelin ym. 2006.)  

Lapsen pitkäaikaissairaudella ei ole kuitenkaan aina pelkkiä negatiivisia vaiku-

tuksia perheeseen, vaan jotkut vanhemmat ovat kokeneet lapsen pitkäaikaissai-

rauden vaikuttavan myönteisesti perheen ihmissuhteisiin, lähentävän perheen-

jäseniä ja vahvistavan perhettä. Sekä diagnoosin on koettu parantavan avioliit-

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

Lapsen pitkäaikaissairaudesta selviytymiskeinoja vanhemmilla ovat huumori, 

sairauden hyväksyminen, optimistinen asenne ja emotionaalisen tasapainon 

ylläpitäminen. Tunteiden ilmaisun vapaus auttaa sairauteen sopeutumisessa. 

Vanhemmat voivat selviytymiskeinoinaan käyttää myös muihin perheisiin vertai-
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lua, positiivista uudelleen arviointia, etäisyyden ottoa ja välttämistä. Jotkut van-

hemmat kieltävät lapsen sairauden. (Jurvelin ym. 2006.)  

Vanhempien selviytymistä tukevat terveydenhuoltohenkilöstön interventiot ja 

tuki. Vanhempia kannustetaan osallistumaan vertaisryhmiin ja harrastuksiin. 

Tärkeää on muistaa, että vanhemmilla on oikeus myös omaan aikaan ja harras-

tuksiin, mahdollisuuksien mukaan ulkopuolista hoitajaa apuna käyttämällä. Hoi-

tohenkilökunnan ei tule pelkästään keskittyä sairauden ongelmiin, vaan tukea ja 

kannustaa vanhempia sekä lasta heidän vahvuuksissaan. Hoitohenkilökunnan 

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 eristäytymiselle lapsen sairauden 

myötä. Sosiaaliset taidot ja sosiaalinen tuki auttaa vanhempia selviytymään lap-

sen sairauden aiheuttamista vaatimuksista. Sosiaaliset verkostot ovat tärkeitä 

eri-ikäisille ja erilaisissa elämäntilanteissa eläville ihmisille. Ne ovat tärkeitä per-

heen hyvinvoinnille ja auttavat perheen selviytymisessä. Sosiaalinen tuki on 

yksi merkittävimmistä selviytymiskeinoista pitkäaikaissairaiden lasten vanhem-

milla.  Sosiaalinen tuki on sitä, että ihmisellä on elämässään sellaisia ihmisiä, 

joilta voi saada tiedollista, emotionaalista ja konkreettista tukea. Emotionaalista 

tietoa ja tukea vanhemmat saavat puolisolta, perheenjäseniltä, ystäviltä, suku-

laisilta, työkavereilta, terveydenhuollon henkilöstöltä ja vertaisryhmiltä. (Jurvelin 

ym. 2005; Jurvelin ym. 2006.)  

Sairauden aiheuttamat oireet ja muutokset synnyttävät sairastuneelle itselleen 

tai hänen perheenjäsenilleen tarvetta saada puhua ja tavata toisia samantapai-

sessa tilanteessa olevia. Vertaistuella tarkoitetaan samankaltaisessa elämänti-

lanteessa olevien ihmisten toisilleen antamaa tukea, joka perustuu omakohtai-

seen kokemukseen. Se on ihmisten välistä arkista kohtaamista ilman asiakas- 

tai potilasroolia ja siinä korostuvat kokemukset ja niiden jakaminen. Vertaistuki-

henkilö voi itse sairastaa samaa sairautta kuin tuen tarvitsija tai hänen läheisel-

lään voi olla tai on ollut sama sairaus. Tukea voi saada myös eri sairautta sai-

rastavalta henkilöltä. Vertaistukea voi saada joko yksilöllisesti tukihenkilöltä, 
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internetin vertaisverkostoissa tai ryhmässä, jossa ollaan yhdessä, keskustellaan 

ja kokoonnutaan yhteisiin harrastuksiin. Vertaisryhmältä saadaan käytännöllistä 

tukea ja se on positiivisen palautteeseen perustuvaa. Vertaisryhmältä saadun 

tiedon lisäksi äideille on tärkeää ryhmän antama henkinen tuki. Ryhmissä saa 

sairastuneen jokapäiväistä elämää tukevaa kokemustietoa, uusia näkökulmia ja 

apua käytännön asioihin. Myös uudet syntyneet ihmissuhteet lisäävät arjen 

voimavaroja ja tuovat siihen iloa ja mielihyvää. Samankaltaisuutta kokevien ih-

misten ajatusten vaihto luo yhtenäisyyden sekä ymmärretyksi ja kuulluksi tule-

misen tunnetta. Vertaistuki koetaan tietolähteenä, suojana, turvana ja ratkaisun 

tuojana moniin ongelmiin.  Toisen ihmisen kokemusten kuuleminen voi olla sel-

viytymiskeino vaikeissa tilanteissa tai yleensä arjessa jaksamisessa ja helpottaa 

erilaisten elämäntilanteiden herättämien tunteiden ja kokemusten hyväksymistä. 

(Jurvelin ym. 2006; Räisänen 2007; Mikkonen 2009.)  

Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksien potilasjärjestö on Kalfos ry. 

Potilasjärjestöt tarjoavat neuvontaa, ohjausta, koulutusta ja sopeutumisvalmen-

nusta sairastuneille ja heidän perheilleen. Järjestöjen toiminta painottuu yhdis-

tyksiin, joiden tarkoituksena on toimia sairastuneiden ja heidän läheistensä yh-

dyssiteenä ja järjestää siihen tarvittavia toimintoja. Yhdistysten avulla on mah-

dollisuus löytää toinen samankaltaista sairautta sairastava henkilö tai hänen 

omaisensa. (Kalfos ry 2011.) 

Kela myöntää erilaisia tukia ja palveluita sairaan tai vammaisen lapsen van-

hemmille. Näiden tarkoituksena on tukea pitkäaikaisesti sairaiden henkilöiden ja 

heidän perheidensä selviytymistä ja elämänlaatua. Tukien tarkoitus on myös 

korvata ansionmenetyksiä, jotka johtuvat työssä poissaolosta esimerkiksi sai-

raan lapsen sairaalahoidon ajalta. Lääkärissäkäynneistä ja muista hoitoon liitty-

vistä käynneistä on mahdollista saada matkakorvausta. Kunnat myöntävät har-

kinnanvaraisesti omaishoidon tukea sairasta tai vammaista lasta kotona hoita-

valle henkilölle. 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, epävarmuuden ja turvattomuuden tunteita. Erittäin tärkeää tilanteesta 

selviytymisen kannalta on se, että potilas sekä hänen omaisensa saavat riittä-

västi tietoa sairaudesta, sen tutkimuksista ja tulevista hoidoista. Tutkimusten 

mukaan tiedon saaminen edistää potilaan ja omaisten valmiuksia itsensä tai 

omaisen hoitamiseen, sekä rohkaisee osallistumaan itseään tai omaista koske-

vaan päätöksentekoon. Lisäksi opetus ja ohjaus myös vähentävät sairauteen 

liittyvää pelkoa ja ahdistusta. Neuvonta on potilaan kokonaishoidon keskeinen 

osa.  (Torkkola ym. 2002, 23-24.)  

Vanhempien selviytymisvaatimuksista yksi on tiedon tarve ja se sisältyy konk-

reettiseen avun tarpeeseen. Vanhemmat tarvitsevat tietoa lapsen sairaudesta, 

hoidosta, etuisuuksista, hoitojärjestelmistä ja palveluista. Tiedon lisäksi kaiva-

taan tukea hoitohenkilökunnalta ja läheisiltä.  Mahdollisuus kysymysten esittä-

miseen ja keskusteluun asiantuntijoiden kanssa on tärkeää. Kirjallisena saatu 

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

Tieto sairaudesta on yksi tärkeimmistä tekijöistä henkisen tasapainon kannalta. 

Tärkeää on, ettei sairastuneen lapsen perheen tarvitse turhaan kantaa epätie-

toisuuden taakkaa. Tieto on tärkeää tarjoilla mahdollisimman ymmärrettävästi ja 

yleiskielisesti sekä sanastoltaan ja lauserakenteeltaan selkeästi. Vanhemmilla 

on riittävän, perustellun ja tarkoituksenmukaisen tiedon tarve lapsen sairaudes-

ta, tilasta ja kehityksen tukemisesta. Vanhemmilla on tarve erityispalveluihin, 

ohjaukseen ja asiantuntijatukeen. Riittävä tieto lapsen sairaudesta ja sen vaiku-

tuksista jokapäiväiseen elämään, sekä käytännön neuvot lapsen kanssa kotona 

selviytymisestä, suojaavat myös vanhempien parisuhdetta. Tieto tukee perheen 

sairauteen sopeutumista. (Puhakka 2000, 7; Jurvelin ym.2005; Hyvärinen 2005; 

Jurvelin ym. 2006; Kinnunen 2006.) 

Vanhemmat alkavat hankkia tietoa sairaudesta, syistä, oireista, hoidosta ja en-

nusteesta. Tiedonhankintaprosessissa on vanhempien välillä suuria eroja. Jot-

kut haluavat tietää pienimmänkin yksityiskohdan ja toiset vain vähän. Riittävä 
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tiedon saanti onkin usein ongelmallista johtuen eri syistä. Asiantuntijat eivät an-

na riittävästi tietoa oikealla hetkellä tai oikealla tavalla, tai vanhemmat eivät itse 

pysty hyödyntämään tiedon haussa lääketieteellistä kirjallisuutta. Tuttavat ja 

ystävät voivat antaa väärää tietoa. Sairauden ennuste ja eteneminen voi olla 

vaikeasti määriteltävää. Vanhemmille eri tiedon lähteitä ovat esitteet, apteekit, 

potilasjärjestöt, sairaudesta järjestetyt teemapäivät, tietokoneohjelmat, tiedotus-

välineet, erilaiset leirit ja kurssit, vanhempien oma ammatillinen koulutus ja ver-

taisryhmät. (Davis 2003, 26; Jurvelin ym. 2006.) 

4.1 Ensitieto 

Ensitieto on perheelle annettavaa tietoa lapsen sairaudesta tai vammasta ja sen 

päämääränä on tukea ja ohjata perhettä löytämään omat voimavaransa ja aut-

taa perhettä selviytymään uudesta elämäntilanteesta. Ensitieto voidaan käsittää 

diagnoosivaiheessa annettavana tietona tai laajempana kokonaisuutena käsit-

täen kaikki ne tilanteet, joissa vanhemmille annetaan tietoa lapsen poikkeamas-

ta, ja jonka aikana perhettä ohjataan ja tuetaan. Tämä sisältää myös myöhem-

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 diagnoosiepäilyn 

ja sen varmistumisen aikana. (Puhakka 2000, 7; Hänninen 2005; Kinnunen 

2006.) 

Ensitiedon tärkeimpiä tavoitteita on antaa vanhemmille eväitä selviytymiseen 

vammaisen lapsen kanssa ja tukea perheen arjen sujumista. Ensitiedon tär-

keimpiä tehtäviä vanhempien kannalta on vammaan liittyvän tiedon välittäminen 

sekä vanhemmuuden tukeminen auttamalla vanhempia vammaisen lapsen koh-

taamisessa ja siten koko perheen hyvinvoinnin turvaaminen. Ensitieto tulee an-

taa empaattisella ja tukevalla tavalla, jotta vanhemmille jää selviytymisen mieli-

kuva, mikä kantaa pitemmälle ja tukee perheen selviytymistä. (Hänninen 2004, 

193; Larivaara ym. 2009, 94.) 
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4.2 Hyvän oppaan kriteerit 

Terveysaineiston yleisenä tavoitteena voidaan pitää sitä, että se vastaa kohde-

ryhmän sen hetkisiä tarpeita, riippuen tilanteesta kohdentuen joko yksittäiseen 

ongelmaan ja sen tarpeisiin tai tarjoten voimavaroja tukevia elementtejä. Terve-

yttä edistävän aineiston tarkoituksena on tukea yksilöitä ja ryhmiä terveyden 

kannalta myönteiseen käyttäytymiseen. Terveyttä edistävässä aineistossa on 

keskeistä voimavaralähtöisyys se, miten aineisto tukee ja vahvistaa yksilön tai 

yhteisön voimavaroja. (Rouvinen - Wilenius 2008.) 

Terveysaineiston laatukriteereihin kuuluvia standardeja hyvälle terveysaineistol-

le ovat seuraavat: Aineistolla on selkeä ja konkreettinen terveys-

/hyvinvointitavoite, se välittää tietoa terveyden taustatekijöistä ja antaa tietoa 

keinoista, joilla saadaan elämänoloissa ja käyttäytymisessä muutoksia. Aineisto 

on voimaantuva ja motivoi yksilöitä/ryhmiä terveyden kannalta myönteisiin 

päätöksiin, palvelee käyttäjäryhmän tarpeita ja herättää mielenkiinnon sekä 

luottamusta. Aineisto luo hyvän tunnelman ja siinä on huomioitu 

julkaisuformaatin, aineistomuodon ja sisällön edellyttämät vaatimukset. 

(Rouvinen - Wilenius 2008.)  

Tärkeää on, että ohje on kirjoitettu potilaalle tai hänen omaiselleen. Tällöin tieto 

tulee tarjota mahdollisimman selkeästi ja yleiskielisesti. Sanat ovat mahdolli-

simman yleiskielisiä tai ainakin vaikeat asiat on selitetty yleiskielisesti.  Jos sai-

raudesta on mahdotonta puhua ilman lääketieteen lyhenteitä tai termejä, pitää 

hankalat ilmaukset selittää heti, tai pitkässä ohjeessa tulee ainakin olla erillinen 

sanasto, jossa termien merkitykset on selitetty. Toisaalta tekstissä on hyväkin 

olla uusia vieraita sanoja, jotta asianosainen oppisi niitä, joihin hän väistämättä 

törmää tutkimusten ja hoitojen yhteydessä. Neuvot ja ohjeet tulee perustella 

sillä, mitä hyötyä potilas niitä noudattaessaan saa, koska pelkkä neuvominen 

ilman perusteluita, miksi näin kannattaa tehdä, ei välttämättä riitä kannusta-

maan potilasta toimimaan ohjeiden mukaisesti. (Torkkola ym. 2002, 24, 40; Hy-

värinen 2005.) 
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Otsikot kertovat tekstissä käsiteltävistä aiheista ja parhaimmillaan niissä on esi-

tetty jokin kysymys tai väite. Otsikoilla annetaan tietoa ja ne selkiyttävät sekä 

keventävät tekstiä. Pääotsikko kertoo, mitä ohje käsittelee ja väliotsikot auttavat 

hahmottamaan, mitä asioita tekstissä kerrotaan. Otsikoiden avulla on helppo 

etsiä haluamansa asiakokonaisuus. Hyvä otsikko kertoo olennaisimman asian 

ja herättää lukijan mielenkiinnon tekstiä kohtaan. Väliotsikoita ei saa olla liikaa, 

vaan jokaisen väliotsikon alla olisi hyvä olla ainakin kaksi kappaletta.  (Torkkola 

ym. 2002, 39 - 40; Hyvärinen 2005.)  

Hyvässä potilasohjeessa tarina etenee loogisesti. Juoni on tavallisimmin poti-

laan näkökulmasta valittu tärkeysjärjestys. Selkeä teksti sisältää lyhyehköjä 

kappaleita, ei pelkkiä luetteloita. Hyvässä tekstissä oikein kirjoitus on viimeistel-

ty ja asianmukainen ulkoasu auttaa ohjeen ymmärtämisessä. Ohjeissa tulee 

noudattaa yleisiä oikeinkirjoitusnormeja. Viimeistelemätöntä kirjoitusvirheitä si-

sältävää tekstiä on hankala ymmärtää ja huolimattomasti tehty teksti voi aiheut-

taa ärtymystä. Se, että kirjoittaja ei osaa peruskielioppia, voi aiheuttaa lukijalle 

epäilyn kirjoittajan muistakin taidoista, varsinkin ammattipätevyydestä. Siksi 

teksti onkin hyvä antaa ennen julkaisemista muille luettavaksi, jotta mahdolliset 

virheet saadaan korjattua. Ymmärrettävän potilasohjeen on oltava siis huolitel-

tua tekstiltään sekä miellyttävä ulkoasultaan, mikä lisää tekstin luettavuutta. Hy-

vät kuvat täydentävät oppaan tekstiä ja herättävät mielenkiintoa sekä lisäävät 

luettavuutta ja ymmärrettävyyttä. Tekstin pituuden yleisneuvoksi sopii se, että 

lyhyt ilahduttaa useimpia.  Liian laaja yksityiskohtainen tieto voi sekoittaa lukijaa 

tai ahdistaa häntä ja siksi lisätietoja voikin tarjota kirjallisuus otsikon alla. Sieltä 

halukkaat tiedonjanoiset löytävät lähteitä tiedolle. (Torkkola ym. 2002, 40; Hyvä-

rinen 2005.) 
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5 PROJEKTIN TEHTÄVÄ JA TAVOITE 

Projektin tehtävänä oli tehdä Invalidiliiton Harvinaiset-yksikön julkaisemaan 

opassarjaan ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista 

vanhemmille. Tavoitteena projektissa on tuottaa tietoa harvinaiseen sairaus-

ryhmään kuuluvasta sairaudesta ensisijaisesti sitä sairastavien lasten vanhem-

mille ja terveydenhuoltoalan ammattilaisille. 
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6 EMPIIRINEN TOTEUTUS 

Projekti-sana on peräisin latinan kielestä ja se tarkoittaa ehdotusta tai suunni-

telmaa. Suomen kielessä käytetään synonyymina usein sanaa hanke. Projekti 

voidaan määritellä johonkin tavoitteeseen pyrkivänä, harkittuna ja suunniteltuna 

aikataulutettuna hankkeena, jolla on määritellyt resurssit ja oma projektiorgani-

saatio. Projekti perustuu aina asiakkaan tilaukseen ja on ainutkertainen, koska 

ihmiset ja ympäristötekijät muuttuvat ajan kuluessa. (Rissanen 2002, 14; Ruus-

ka 2005, 18 - 19.)   

Hopian (2006) tekemän tutkimuksen mukaan pitkäaikaissairaan lapsen perheet 

(n=31) tarvitsevat apua vanhemmuuden vahvistamisessa, tunnekuorman jaka-

misessa ja arkipäivässä selviytymisen tukemisessa. Tieto sairaudesta on yksi 

tärkeimmistä tekijöistä henkisen tasapainon kannalta. Tärkeää on, ettei sairas-

tuneen lapsen perheen tarvitse turhaan kantaa epätietoisuuden taakkaa. Ensi-

tiedon tarkoituksena on tukea ja ohjata perhettä löytämään omat voimavaransa 

ja auttaa perhettä selviytymään uudesta elämäntilanteesta. (Puhakka 2000, 7; 

Hänninen 2005; Hopia 2006.) 

Tämän projektin aiheeksi valikoitui Invalidiliiton toimeksiantama harvinaisten 

sairauksien opas-sarjaan julkaistava ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineen-

vaihduntasairauksista vanhemmille. Oppaan tekeminen koettiin mielenkiintoi-

seksi projektiksi sen käytännön tarpeellisuuden vuoksi, koska aihetta käsittele-

vää selkokielistä tietoa on puutteellisesti tai sen saatavuus on vaikeaa. Projekti 

toteutettiin yhteistyössä Invalidiliiton, potilasyhdistys Kalfos Ry:n ja Hus:n lasten 

endokrinologi Outi Mäkitien kanssa. Syksyllä 2011 järjestettiin tapaaminen Inva-

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

Aiheeseen liittyvä tieto alkuvaiheessa haettiin käyttäen hakukoneita: Medic, 

Cochrane, Terveysportti, Google ja Google scholar. Hakuja tehtiin käyttäen ha-

kusanoina: lapsen pitkäaikaissairaus, 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 type1. Hakukriteereinä oli rajaus kokoteksteihin ja pääasiassa 2000-

luvulla julkaistu tieto (Taulukko 1). Manuaalinen tiedon haku jatkui koko projek-

tin ajan. Tiedon hakeminen oli hankalaa ja aikaa vievää, mutta käyttökelpoista 

tutkimustietoa löytyi riittävästi. Myös yhteistyötahoilta saatiin uusimpia aihee-

seen liittyviä lähdevinkkejä, joita pystyttiin hyödyntämään työssä. 

 
Taulukko 1. Tietokantahaut 

Tietokanta 
 

Hakusana(t) Tulos Otsikon 
perusteella 
valitut 

Tiivistelmän 
perustella 
valitut 

Koko 
tekstin 
perusteella 
valitut 

Medic lapsen 
pitkäaikaissairaus 

621 6 4 4 

Medic vanhempien ohjaus 334 3 2 2 

Medic D-vitamiini-
resistenssi/riisitauti 

3 3 3 3 

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 Invalidiliiton myöntämä pro-

jektilupa (Liite 2) saatiin 16.1.2012. Sen jälkeen aloitettiin oppaan asiasisällön 

kokoaminen. Ensitieto-oppaan sisältö suunniteltiin aikaisempiin oppaisiin 

perustuen toimeksiantajan toiveiden mukaisesti. Oppaassa käsitellään valittujen 

sairauksien osalta niiden oireita ja diagnosointia, hoitoa, kuntoutusta sekä 

perheen arjessa selviytymistä ja tuen tarvetta/saamista. Kalsium- ja 

fosfaattiaineenvaihdunnan synnynnäiset sairaudet on laaja sairausryhmä, joten 

oppaassa käsiteltävät sairaudet tarkentuivat asiantuntijoiden ja toimeksiantajan 

tekemien päätösten mukaan. Käsiteltäviä sairauksia ovat hypofosfateminen 

riisitauti, D-vitamiiniriippuvainen tyyppi ja hypofosfatasia. Oppaan sisällön 

toteutuksessa huomioitiin kohderyhmän näkökulma Kalfos ry:n heille jo aiemmin 

tekemän kyselyn pohjalta. Saamiensa vastausten perusteella yhdistys toivoi 

oppaalta käytännön läheisyyttä, tietoa sairauden vaikutuksista arkielämään ja 

teoriaa aineenvaihdunnasta. Lisäksi oppaaseen saatiin potilasyhdistyksen 
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kautta valmis hammaslääkäriosio, joka liitettiin oppaaseen sellaisenaan ja 

kahden fysioterapeutin kirjoituksista yhteen muokattava fysioterapeuttiosio. 

Teksti on hyvä antaa ennen julkaisemista muille luettavaksi, jotta mahdolliset 

virheet saadaan korjattua (Hyvärinen 2005). Oppaan asiasisältö tarkistutettiin ja 

luetutettiin Invalidiliiton kautta tiedoksi saadulla asiantuntijalla, lastenendokrino-

logi Outi Mäkitiellä. Lisäksi opasta luki ja arvioi Kalfos ry:n kautta kohderyhmään 

kuuluvia henkilöitä toukokuussa 2012. Palautteena saatujen kommenttien ja 

tekstin lisäys/muutosehdotusten mukaisesti tekstin sisältöä ja lauserakenteita 

korjattiin. Oppaan sekä opinnäytetyön sisällysluetteloita muokattiin ensin kaikki-

en valmiiksi saatujen asiatekstien pohjalta alkuperäisestä suunnitelmasta poik-

keavaksi lähinnä asiaan sopivien otsikointien osalta ja sitten opinnäytetyön oh-

jauksessa opettajien antamien korjausehdotusten mukaisesti, jolloin otsikoita 

muokattiin ja vähennettiin asiasisältöjä yhdistelemällä. Nämä muokatut otsikot 

kelpuutettiin toimeksiantajan toimesta lopulliseen oppaan versioon (Kuva 1). 

Tärkeää on, että ohje on kirjoitettu potilaalle tai hänen omaiselleen. Tällöin tieto 

tulee tarjota mahdollisimman selkeästi ja yleiskielisesti. (Hyvärinen 2005.) Opas 

(Liite 3) luetutettiin myös aiheeseen perehtymättömillä ystävillä ja tuttavilla, jotta 

teksti saatiin mahdollisimman arkikieliseen ja ymmärrettävään muotoon. Saatu-

jen kommenttien perusteella juuri tekstin lääketieteellistä kieltä toivottiin selke-

ämpään muotoon. Tekstin muokkausta selkokieliseksi jatkettiin loppuun asti 

tiiviissä yhteistyössä Kalfos ry:n ja Invalidiliiton kanssa sähköpostin välityksellä, 

kunnes teksti saatiin kaikkia osapuolia tyydyttävään muotoon. Hyvät kuvat 

täydentävät oppaan tekstiä ja herättävät mielenkiintoa sekä lisäävät luettavuutta 

ja ymmärrettävyyttä. (Torkkola ym. 2002, 40). Oppaan raakaversio kirjoitettiin 

kuvien kera A4 kokoisena word-ohjelmaa ja opinnäytetyön mallipohjaa apuna 

käyttäen, mustalla ariel fontilla kokoa 12. Oppaan kuvitus toteutettiin itse omien 

lasten piirustuksia käyttäen. Opinnäytetyöhön kuuluva opas valmistui 

toukokuussa 2012 ja se toimitettiin toimeksiantajalle ja esitettiin 

ammattikorkeakoululla. Oppaan lopullisesta ulkomuodosta ja painatuksesta 

huolehti Invalidiliitto ja opas julkaistiin myös sähköisesti osoitteessa 

www.invalidiliitto/harvinaiset.fi. 
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Kuva 1. Oppaan sisällön 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 määritellään opiksi hyvästä sekä pahasta, ja siinä pyritään 

selventämään, mitä on moraali ja miten voidaan ratkaista moraalisia ongelmia. 

(Ryynänen & Myllykangas 2000, 9; Leino-Kilpi & Välimäki 2009, 37.) 

Tutkimuseettisten menettelytapojen ja periaatteiden mukaan jo tutkimusaiheen 

valinta on eettinen ratkaisu; miksi tutkimukseen ryhdytään ja miten tulisi ottaa 

huomioon aiheen merkittävyys. Tutkimuseettisen neuvottelukunnan tutkijoille 

laatimien ohjeiden mukaan ihmistieteisiin luettavaa tutkimusta koskevia periaat-

teita ovat tutkittavien itsemääräämisoikeuden kunnioittaminen, vahingoittamisen 

välttäminen sekä yksityisyys ja tietosuoja. Hyvien tieteellisten käytäntöjen nou-

dattaminen on edellytys eettisesti hyvälle tutkimukselle ja tutkijan tulee noudat-

taa rehellisyyttä tutkimuksen kaikissa vaiheissa. (Hirsjärvi ym. 2010; Tutkimus-

eettinen neuvottelukunta 2011.) 

Projektin toteuttamisessa huomioitiin eettiset toimintatavat. Projektin toteuttami-

selle eettisiä perusteluja ovat käytännön tarve oppaalle ja sen hyödynnettävyys 

kohderyhmälle. Lain mukaan ihmisellä on oikeus tietoon omasta sairaudestaan 

(Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 1992/785 5§), mikä myös osaltaan lisää 

projektin eettisyyttä. Ennen projektin aloittamista saatiin Invalidiliitolta projektilu-

pa. Oppaan sisällössä otettiin huomioon potilasyhdistys Kalfos Ry:n selvittämät 

kohderyhmän mielipiteet ja tiedon tarpeet. Näiden perusteella oppaasta tehtiin 

selkeä, helppolukuinen ja käytännönläheinen. Kohderyhmään kuuluvat henkilöt 

pysyvät tuntemattomina ja nimettöminä, koska kyselyn heille suoritti potilasyh-

distys. Oppaassa käytettiin omien lapsien piirtämiä kuvia, jolloin ei loukata ke-

nenkään yksityisyyttä. 

Tutkimustulosten luotettavuus ja pätevyys vaihtelevat, vaikka niitä tehtäessä 

pyritään välttämään virheitä. Kaikkien tutkimusten luotettavuutta pyritään arvi-

oimaan ja tähän käytettävissä on erilaisia mittaus- ja tutkimustapoja. Kirjallisuut-

ta valittaessa tulee käyttää harkintaa ja tarkastella lähteitä kriittisesti. Kritiikkiä 

tulee käyttää sekä lähteitä valitessa että niitä tulkittaessa. Luotettavuuden li-
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säämiseksi tutkimuksissa tulisi käyttää arvostettujen kirjoittajien ajantasaista ja 

mahdollisimman tuoretta lähdetietoa. Tietyn kirjoittajanimen esiintyminen toistu-

vasti julkaisujen tekijänä tai arvostettujen kirjoittajien lähdeviitteenä tarkoittaa, 

että tämä todennäköisesti on alalla arvovaltainen. (Hirsjärvi ym. 2010, 113, 231 

- 232.) 

Koko projektin ajan tehtiin yhteistyötä asiantuntijatahojen kanssa. Projektissa 

käytettiin ajantasaista tietoa luotettavista lähteistä, internetistä löytyviä lääketie-

teellisiä artikkeleita suomeksi ja englanniksi, sekä luotettavaa näyttöön perustu-

vaa kirjallisuutta. Koska suuri osa lähteistä oli englanninkielisiä, oppaan luotet-

tavuutta lisättiin sillä, että käännetty asiasisältö tarkistutettiin Invalidiliiton kautta 

saaduilla asiantuntijoilla. Asiantuntijoilta saatiin oppaaseen myös kokemukseen 

perustuvaa tietoa. Lisäksi teksti luetutettiin Kalfos ry:n avulla kohderyhmään 

kuuluvilla sekä aiheeseen perehtymättömillä henkilöillä, joilta saatujen palaut-

teiden mukaan tekstin lääketieteellistä kieltä toivottiin muutettavan selkeämpään 

muotoon. Näiden kommenttien perusteella kieliasua muokattiin mahdollisimman 

ymmärrettäväksi ja arkikieliseksi. 
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8 POHDINTA 

Projektin tehtävänä oli tehdä Invalidiliiton Harvinaiset-yksikön julkaisemaan 

opassarjaan ensitieto-opas kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista 

vanhemmille. Tavoitteena projektissa on tuottaa tietoa harvinaiseen sairaus-

ryhmään kuuluvasta sairaudesta ensisijaisesti sitä sairastavien lasten 

vanhemmille ja terveydenhuoltoalan ammattilaisille, sekä lopputuloksena 

tuottaa selkeä ja kattava opas aiheesta, josta muutoin on hankala löytää tietoa.  

Aiheena kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan sairaudet oli tekijöille täysin 

vieras ja siksi mielenkiintoinen, mutta eniten tämän projektin valinnassa painoi 

mielenkiinto yhteistyöhön Invalidiliiton kanssa ja lopputuloksena tuotettava 

Invalidiliiton opaslehtinen. Tällaisen ”julkisen” oppaan tuottaminen loi työhön 

aivan uutta ja erilaista, mielenkiintoista haastetta.  

Potilaan huomioon ottava ja ymmärrettävä kirjallinen ohjaus on tärkeä osa 

hyvää hoitoa. Kirjallinen ohje täydentää potilaan ohjausta ja hoitoa.  (Torkkola 

ym. 2002, 7-8.) Terveysaineiston yleisenä tavoitteena voidaan pitää sitä, että se 

vastaa kohderyhmän sen hetkisiä tarpeita, riippuen tilanteesta kohdentuen joko 

yksittäiseen ongelmaan ja sen tarpeisiin tai tarjoten voimavaroja tukevia 

elementtejä. Terveyttä edistävän aineiston tarkoituksena on tukea yksilöitä ja 

ryhmiä terveyden kannalta myönteiseen käyttäytymiseen. (Rouvinen-Wilenius 

2008.)  

Tieto sairaudesta on yksi tärkeimmistä tekijöistä henkisen tasapainon kannalta. 

Tärkeää on, ettei sairastuneen lapsen perheen tarvitse turhaan kantaa 

epätietoisuuden taakkaa. (Puhakka 2000, 7.) Tarve oppaalle oli suuri, koska 

kyseessä olevista sairauksista ei ole aikaisemmin tehty yhtäkään opasta tai 

muuta kokonaistietoa sisältävää materiaalia, jossa olisi tietoa sairauksista 

suomenkielellä. Opas antaa tietoa sairauksista ja niiden hoidosta vanhemmille, 

omaisille sekä hoitohenkilökunnalle ja muille sitä tarvitseville. Lisäksi oppaassa 

käsitellään arjessa selviytymistä, vertais- ja yhteiskunnan tukea. Tieto tarjoillaan 

oppaassa ymmärrettävässä muodossa, mahdollisimman yleiskielisesti ja 

selkeästi, lyhyesti mutta kuitenkin kattavasti. Oppaassa käytetään kuitenkin 

myös sairauksiin liittyviä vierasperäisiä sanoja sekä ammattisanastoa, jotta 
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vanhemmat oppisivat ymmärtämään myös hoitohenkilökunnan käyttämää 

kieltä. Vaikeat sanat selitetään erillistä sanastoa apuna käyttäen josta 

vanhempien on helppo tarkastaa mitä jokin vieras sana tarkoittaa.   

Haasteita oppaan tekemiselle loi sairauksiin liittyvän lähdemateriaalin vähyys 

sekä englanninkielisyys. Suureksi avuksi asioiden selvittämisessä olivat 

Invalidiliiton kautta tietoon saatujen asiantuntijoiden antamat lähdevinkit ja 

suomenkielellä kirjoitetut tiivistetyt sairauksia käsittelevät tekstit. Asiantuntijat 

myös auttoivat sairauksiin liittyvän asiatekstin lopulliseen muotoon 

saattamisessa tarkastamalla tuotetun tekstin useampaan kertaan ja antamalla 

tarvittavia korjausehdotuksia. Näin asiasisältö saatiin luotettavaan muotoon.  

Yhteistyötahoihin oltiin yhteydessä pääasiassa sähköpostitse ja se toimikin 

muutaman puhelun jälkeen ainoana kommunikointivälineenä.  Haasteeksi 

oppaan tekemisessä muodostui myös aika, jota kaikilla osapuolilla oli 

rajoitetusti. Toimeksiantajan taholta annettiin oppaalle tietyt rajoitukset, kuten 

sivumäärä ja sisältö, mikä osaltaan vaikutti suuresti oppaan muotoutumiseen. 

Edellisissä oppaissa on käsitelty ainoastaan yhtä sairautta, mutta kalsium- ja 

fosfaattiaineenvaihdunnan sairauksista käytiin läpi kolmea eri sairautta 

suunnilleen samalla sivumäärällä. Tämä taas asetti haasteita asiasisällön 

tiivistämisen kannalta.  

Opas tehtiin ja tarkistutettiin tiiviissä yhteistyössä toimeksiantajan, 

potilasyhdistyksen ja asiantuntijalääkärin kanssa, sekä potilasyhdistyksen 

toimesta luetutettiin muutamalla asianosaisella, joiden kommenttien perusteella 

teksti muokattiin lopulliseen muotoonsa. Lopputuloksena tuotettu opas onnistui 

hyvin ja on kaikin puolin niin tekstiltään, kuin ulkoasultaan ja kuvitukseltaan 

kaikkia osapuolia miellyttävä tuotos. Sekä yhteistyötahoilta että kohderyhmältä 

saatiin positiivista palautetta ja kiitosta. Kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan 

sairauksien ensitieto-opas on kohderyhmän arjen elämässä tarpeellinen ja siksi 

sen tekeminen oli mielenkiintoista ja antoisaa. Opasta tulisi tulevaisuudessa 

päivittää tiedon ja tutkimusten lisääntyessä ja muuttuessa. Näin vanhemmilla on 

mahdollisuus saada helposti aina ajantasaista tietoa lapsensa sairaudesta sen 

muutoin ollessa hankalasti haettavissa. 
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