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OSTEOGENESIS IMPERFECTA
— Harvinaiset opas

Osteogenesis imperfecta on synnynnéinen ja perinndéllinen luutumisvajaussairaus. Taudille on
tyypillistéa luuston hauraus ja lisddntynyt murtuma-alttius. Taudinkuva vaihtelee vahaoireisesta
tai oireettomasta luuston hauraudesta jopa kuolemaan johtavaan vaikeaan luuston kehityksen
hairiodn. Parannuskeinoa ei tunneta, mutta oireita voidaan helpottaa bisfosfonaattihoidolla seka
fysioterapian ja kirurgian avulla.

Hyva terveysaineisto tukee vanhempien tiedonsaantia ja voi toimia myds muistin tukena.
Terveysaineiston avulla voidaan nostaa esille myds vaikeasti esille otettavia puheenaiheita.
Painetun materiaalin merkitys ja arvo terveystiedon vélittAmisessd on muuttumassa teknisen
kehityksen my6ta. Painetun materiaalin etuna on, ettd siihen voidaan helposti palata.

Lapsen sairastuminen pitkdaikaissairauteen vaikuttaa koko perheen eldmanlaatuun. Sairaus
aiheuttaa ahdistusta, huolta ja epavarmuutta lapsen tulevaisuudesta. Tiedon hankinta lapsen
sairaudesta, sosiaalinen tuki laheisiltd ja muilta auttavat perhettd selviytymisessa. Lapsen
sairauden tunteminen, toiveikkuuden yllapitdminen ja perheen sisaisten vuorovaikutussuhteiden
kiinteys ovat tarkeimpia selviytymista tukevia keinoja.

Opinnaytetydssa tehtavana oli tuottaa aineisto osteogenesis imperfectaa kasittelevaan
Harvinaiset oppaaseen. Tavoitteena on antaa kattavasti tietoa osteogenesis imperfectasta.
Opas on suunnattu sairastaville, heidan laheisilleen seka terveys-, sosiaali- ja opetustoimen
henkilokunnalle ja muille asiasta kiinnostuneille. Opas sisaltda tietoa sairaudesta, sen oireista,
hoitomenetelmista ja fysioterapiasta seka liikunnasta. Siina on kasitelty arkea, vertaistuki- ja
jarjestétoimintaa seka yhteiskunnan tukia. Mukana ovat myés linkit eri vertaistukitoimijoihin sek&
sosiaaliturvaoppaisiin. Tyon toimeksiantajana oli Invalidiliton Harvinaiset —yksikkd. Opas kuuluu
Invalidiliiton Harvinaiset  oppaisiin, jotka  loytyvat  pdf-muotoisena  osoitteesta
http://www.invalidiliitto.fi/portal/fi/toiminta/harvinaiset-yksikko/julkaisut/

Taman opinnaytetyon tekemisen yhteydessa havaittiin, etté jatkossa olisi tarvetta paivakoti- ja

kouluikaisten lasten vanhemmille suunnatulle oppaalle. Myds oppaiden helppoon saatavuuteen
tulisi panostaa.
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OSTEOGENESIS IMPERFECTA
— Guide Booklet

Osteogenesis Imperfecta (Ol) is a genetic bone disorder characterized by fragile bones that
break easily. It is also known as "brittle bone disease." Clinical presentation varies from mild
symptoms or asymptomatic bone fragility to even fatal, severe bone development disorder.
Cure is not known, but the symptoms can be helped by bisphosphonate therapy, physical
therapy and surgery.

Good health evidence supports the parents in access to information and can also act as a
memory aid. Health data can be used to bring up the difficult topics to be taken up. The
importance and value of the printed material, when transmitting health information, is changing
with technological development. The benefit of the printed material is that it is easy to access.

The child’s chronic disease affects the quality of life on entire family. Getting knowledge of
child’s illness, social support and other help from next of kin helps family to survive. Information
on the child’s illness, maintaining optimism and interaction and firmness within the family are the
most important means to support survival.

The purpose of the thesis was to produce a guide about osteogenesis imperfecta. It is a
comprehensive and easy-to-read information package. It is aimed for parents, as well as for the
health care, social and education personnel and others who are interested in the subject. The
guide contains information about the disease, its symptoms and treatment methods, as well as
physiotherapy and exercise. The guide deals with everyday survival, peer support, and
organizational activities as well as social support. The guide also gives links to the different
actors and guides of social security. The work was commissioned by the Rare unit of the
Finnish Association of People with Physical Disabilities (FPD).

Producing this thesis shows that there is a need for guide booklet for the parents of Ol-children
in daycare- and school age. It is important that guide booklets are easy to get.

KEYWORDS:

osteogenesis imperfecta, brittle bone disease, bisphosphonates
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1 JOHDANTO

Osteogenesis imperfecta on synnynndinen luutumisvajaussairaus, jolle on
tyypillisté luuston hauraus ja lisdantynyt murtuma-alttius. Se on perinndéllinen ja
valtaosalle aiheuttaja on mutaatio tyypin | kollageenin tuotantoa ohjaavassa
geenissa. Taudinkuva vaihtelee vahaoireisesta kuolemaan johtavaan muotoon.
(Sinikumpu ym. 2011.) Taudin diagnoosi ajoittuu yleisimmin lapsuusikaan.
Suomessa tautia sairastavia on talla hetkella yli 300 potilasta. Tautiin
sairastuneen kannalta olisi parasta, jos tilanne selvitettaisiin asiantuntevassa
yksikdsséa, jossa voidaan tutkia taudin perinndllisyyttd koko perheen osalta seka
ohjata ja neuvoa perhetta. Potilaan perhe ja l|ahipiiri, koulu mukaan lukien,
tarvitsevat tietoa sairaudesta ja sen aiheuttamista rajoituksista. (Kaitila ym.
2001.)

Osteogenesis imperfectan hoidon tavoite on potilaan oireet huomioiden
mahdollisimman normaalin toimintakyvyn yllapitAminen ja sosiaalisesti
aktiivisen elaman mahdollistaminen. Liikuntavammoja yritetdan ehkaista, jotta
potilaat selviytyisivat itsendisesti jokapéaivaisista toimista. Parannuskeinoa ei
tunneta, mutta oireita voidaan helpottaa bisfosfonaattihoidolla, fysioterapian ja

kirurgian avulla. (Sinikumpu ym. 2011.)

Pitkadaikaissairaiden lasten vanhempien on todettu tarvitsevan tukea tiedon
saantiin ja arjen toimintoihin. Selviytymiskeinoina vanhemmat kayttavat muun
muassa tiedon hankintaa lapsen sairaudesta. Vanhemmat kokevat tiedon

saannin lapsen sairaudesta tukevan jaksamista. (Hopia 2006.)

Opinnaytetyossa tehtavand oli tuottaa aineisto osteogenesis imperfectaa
kasittelevddn Harvinaiset oppaaseen. Tavoitteena on antaa kattavasti tietoa
osteogenesis imperfectasta. Opas on suunnattu sairastaville, heidan
laheisilleen seka terveys-, sosiaali- ja opetustoimen henkilokunnalle ja muille

asiasta kiinnostuneille.
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2 OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Osteogenesis imperfecta (Ol) maéaaritellaan ryhmaksi harvinaisia geneettisia
sairauksia, jotka aiheuttavat luun massan alentumisen johdosta luun murtumien
esiintymista. Taudin vakavuusaste vaihtelee lahes oireettomasta tai pienia
murtumia aiheuttavasta, vakavaan synnytyksessa kuolemaan johtaviin
vaarallisiin murtumiin. (Sillence ym. 1979; Rauch & Glorieux 2004.) Yleisimmin
sairaus aiheutuu mutaatiosta geeneissa, jotka koodaavat tyypin | kollageenia.
Tama tyypin | kollageeni on proteiini, joka on muodostunut kolmesta (kaksi alfal
seka yksi alfa?) kierteelle laskostuneesta polypeptidiketjusta. Eniten kollageeni
I:n synteesia tapahtuu luuta tuottavissa osteoblasti-soluissa. Poikkeavia
l6ydoksia 16ytyy myds muista kudoksista, kuten silmien kovakalvot, hampaat ja
janteet, joissa kollageeni | on vallitseva proteiini. Sairaus ei vaikuta alylliseen

kehitykseen. (Sinikumpu ym. 2011.)

2.1 Diagnoosi ja oireet

Osteogenesis imperfectan diagnostiikka perustuu yleisimmin  kliiniseen
taudinkuvaan seka rontgenkuvaldydoksiin. Taudin epaily saattaa joskus herata
jo raskaudenaikaisessa ultradénitutkimuksessa. (Sinikumpu ym. 2011.) Sillence
ym. loi 1979 osteogenesis imperfecta sairauden luokituksen, johon kuului nelja
eri ryhmaa. Vuonna 1999 tatad luokitusta muokattiin ja luotu tautiluokitus on
edelleen kaytetyin (taulukko 1). Tautiluokitus jakaa osteogenesis imperfectan eri
tyyppeihin kliinisten oireiden ja |6ydosten, radiologisten muutosten seké

oletetun periytymisen mukaan. (Kaitila ym. 2001.)
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Taulukko 1. Diagnoosiryhmittely (Sillence ym. 1979)

A Vaihteleva luuston murtuma alttius. Normaali tai lievasti vahentynyt
pituus. Siniset skleerat. Ikdantyessa kuulon heikkous. Normaalit
hampaat.

IB Vaihteleva luuston murtuma-alttius. Normaali tai lievasti vahentynyt

pituus. Siniset skleerat. Dentinogenesis imperfecta el
maitohampaissa esiintyva tautimuoto. Ikdantyessa kuulon heikkous.

Il Luuston vaikea murtuma-alttius. Kohdun sisdinen tai synnytyksessa
kuolemaan johtava tautimuoto.

11 Vaihteleva, usein vakava luuston murtuma-alttius. Luuston
epamuodostumat. Siniset skleerat. Lyhytkasvuisuus. Vaihtelevasti
Dentinogenesis imperfecta.

IVA Vaihteleva murtuma-alttius. Luuston epamuodostumat. Usein
lyhytkasvuisuutta. Normaalit skleerat ja hampaat.

VB Vaihteleva murtuma-alttius. Luuston epamuodostumat. Usein
lyhytkasvuisuutta. Normaalit skleerat. Dentinogenesis imperfecta.

\ Hyperplastinen kallus — Ol tyyppi. Luunmurtumien yhteydessa,
murtumakohdassa esiintyy voimakasta luun uudistuotantoa, jolloin
murtumakohta paksuuntuu.

Yleisimpina sairauden merkkeina pidetddn vahaisestakin vammasta syntyvia
luunmurtumia seka naiden murtumien virheellisista paranemisista johtuvia
epamuodostumia, silmien sinertavia skleeroja, hampaiden vaurioita seka kuulon
heikkoutta. Osteogenesis imperfectan diagnoosi on yksinkertainen henkildilla,
joilla on perinndllinen taipumus sairauteen ja joilla esiintyy useita sairaudelle
tyypillisia oireita, mutta voi olla hankalaa perinnéllisyyden nayton puutteesta ja
kun luun heikkous ei ole sairaudelle tyypillinen. Luotettava diagnoosi pystytaan
usein tekemaan geenitutkimuksen avulla. Tapauksista 90 %:ssa geenimutaatio
kollageeni | koodaavassa geenissa pystytaan paikantamaan geenitutkimuksen
avulla. (Rauch & Glorieux 2004.)

Luustomuutoksia syntyy, koska kollageeni | synteesia tapahtuu eniten luuta
tuottavissa osteoblasti-soluissa, mutta geenimutaatio hairitsee myds muiden

proteiinien synteesia osteoblasti-soluissa. Nama kaikki orgaaniset muutokset
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kudoksissa vaikuttavat siten, ettd luuston mineraalipitoisuus on keskimaaraista
korkeampi, jolloin luuston kokonaismassa on alhaisempi ja rakennelujuus
heikompi. Osteogenesis imperfecta potilaiden luut ovat normaalia ohuempia,
kovempia ja hauraampia ja ne kestdvat huonosti toistuvaa rasitusta seka
vaantovoimaa. Murtuma-alttius vahenee murrosiassa, mutta etenkin naisilla
murtuma-alttius lisdantyy taas vaihdevuosien aikana. Heikentynyt luusto
aiheuttaa potilailla muutoksia tukirangan rakenteeseen ja ryhtiin, sairastuneet
ovat keskimdaaraista lyhyempid, heilla esiintyy harjurintaa, rintarangan
kyfoskolioosia eli selkdrangan vinoumaa yhdistettynd rintarangan kyttyraan
sekd lonkkamaljakon kehityshairioita, nivelet ovat usein yliliikkuvat ja siitd
johtuen nivelissa esiintyy virheasentoja ja suurentunut alttius nivelen sijoiltaan
menoon. Kallon muoto voi olla poikkeava siten, ettd otsa on levea ja takaraivo
litted. Lihakset ovat usein alikehittyneet ja motorinen suorituskyky on heikko.
(Sinikumpu ym. 2011.)

Skleerat eli silmien kovakalvot ovat sinertavat. Vastasyntyneilla taméa [6ydos on
epatarkka, koska terveilla vastasyntyneillakin on tyypillisesti tummat tai

sinertavat skleerat. (Sinikumpu ym. 2011.)

Hammasoireita esiintyy useimmin maitohampaissa kuin pysyvissd hampaissa.
Maitohampaissa  esiintyvdd  tautimuotoa kutsutaan dentinogenesis
imperfectaksi. Ol potilaiden hampaat saattavat olla heikot ja kellertavat.
Kolmanneksella Ol potilailla on vakavia vaurioita hampaissa. (Sinikumpu ym.
2011.)

Kuulon heikentymista aiheuttavat luustomuutokset korvien kuuloluissa.
Huonokuuloisuus yleistyy aikuisialla siten, ettd noin puolet aikuisista Ol

potilaista ovat huonokuuloisia. (Sinikumpu ym. 2011.)

Ihon heikkous, ohuus ja atrofisuus johtuvat ihon kollageeni pitoisuuden
muutoksista. Kollageenin | synteesin muutokset vaikuttavat myds ihon
kollageeni pitoisuuteen. Potilaiden ihon haavat paranevat huonosti.

Sidekudosten aineenvaihdunnan kiihtymisen johdosta potilaat karsivat
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heikentyneesta lammonsietokyvystéa, hikoilusta, kohonneesta ruumiinlammaosta
seka tihentyneesta sydamen sykkeesta. (Sinikumpu ym. 2011.)

Sairauden tarkein erotusdiagnoosi on pahoinpitely. Mahdollinen pahoinpitely
tulisi ottaa huomioon kaikissa niissé tapauksissa, joissa lapsen vammat ja oireet
ovat ristiriidassa tapahtumatietoihin nahden. Epaily tulee herata myoés, kun
isompi lapsi itse kertoo pahoinpitelysta, vaikka vammoja ei olisi nakyvissakaan.
Epdaily pahoinpitelystd edellyttdd lapsen lahettamista paivystyspotilaana
lastensairaalaan. Pahoinpitelya epailtdessa tulee ottaa huomioon lapsen ika,
mitd pienempi lapsi on, sitd todennékdisemmin vamma on tuottamuksellinen.
Huomioon tulee ottaa myods pienen lapsen epamaarédiset oireet, kuten
pahoinvointi, tajunnan hairiot, hengityskatkokset seka artyneisyys, jotka ovat
tyypillisia ravistelemalla aikaansaadun kallonsisdisen vamman oireita. Lapsen
vammat tulee suhteuttaa myds idn mukaiseen liikunnalliseen kehitysasteeseen.
(Tupola ym. 2005.) Luuston poikkeavan haurauden selvittamiseksi tutkimukset
tulee aloittaa, kun lapsella on todettu kolmas murtuma. Naihin ei oteta
huomioon suurienergisia vammoja, kuten liikenneonnettomuudet, putoaminen
yli kolmen metrin korkeudelta, eikd kallon, nenan, sormien ja varpaiden
murtumia sekd murtumien uusiutumisia. (Hero ym. 2008.) Toinen tarkea
erotusdiagnoosi on hypofosfatasia eli harvinainen perinnéllinen metabolinen
sairaus, jossa kalsium ja fosfori eivat imeydy kunnolla luustoon seka
vanhemmilla lapsilla ja aikuisilla leukemia, fibroottinen dysplasia eli luun
muodostuksen kehityshairio ja idiopaattinen juveniili osteoporoosi eli ennen
murrosikda syntyva harvinainen tauti, jossa esiintyy luunmurtumia (Sinikumpu
ym. 2011).

Elinidn ennustuksesta Paterson ym. (1995) tutkimuksessa todettiin tyypin | Ol
potilaiden (n=743) elinian olevan samanlainen kuin normaalilla vaestolla. Elinian
odote oli hieman matalampi tyypin IB, IVA ja IVB Ol potilailla kuin normaalilla
vaestolla. Tyypin Il Ol potilaiden elinian odote oli erittdin matala, useimmat
tyypin 11l Ol potilaat menehtyvat ennen 10. ikdvuottaan. (Paterson ym. 1995.)
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2.2 Hoitomenetelmét

Kaiken hoidon tavoitteena on potilaan mahdollisimman normaali toimintakyky,
johon pyritaan laékkeettomien hoitomuotojen kuten fysioterapian, kuntoutuksen

ja kirurgian seka laakityksen avulla (Sinikumpu ym. 2011).

Rauch ja Glorieux (2006) ovat tutkineet osteogenesis imperfectan erilaisia
hoitomuotoja. Ladkkeettomat hoitomuodot, kuten fysioterapia ja kuntoutus
todettiin tarkeiksi ja ensisijaisiksi hoitomuodoiksi. Fyysiset aktiviteettiohjelmat
lisasivat liikkuvuutta ja muita toiminnallisia kykyja seka ehkaisivat murtumia.
(Rauch & Glorieux 2006.) Fysioterapiaa ja jatkuvaa kuntoutusta pidetaan
tarkeana, koska potilaiden on todettu hyodtyvan lihasmassan kasvattamisesta.
Vahimmilladan kuntoutus voi olla paivittdisia seisomaharjoituksia. (Sinikumpu
ym. 2011.)

Sinikumpu ym. (2011) nostavat esille myds potilaan yksiléllisen tarpeen
erilaisille apuvalineille. Apuvalineiden tarpeeseen ja maaraan vaikuttavat
sairauden vaikeusaste seka varsinkin lasten kohdalla lapsen kehitysvaihe.
Myds asunnon muutostyot tulisi arvioida yksiléllisesti. Hyvin tarkedna pidetaan
my0s vanhempien tukemista ja ohjaamista. Vanhemmille ja perheille tulisi
jarjestaa vertaistukea ja vanhempia tulisi ohjata hakemaan yhteiskunnallisia

tukia, esimerkiksi vammaistukea. (Sinikumpu ym. 2011.)

Ensisijaisia  hoitomuotoja ovat my6s korjaavat leikkaukset. Luiden
suoristusleikkauksia tehdaan usein jo ennen kéveleméaan opettelua. (Rauch &
Glorieux 2006.) Kirurginen hoito todetaan tarpeelliseksi murtumien hoidossa
ja ehkaisyssa sekd asennonkorjausleikkauksissa. Leikkauksissa on kaytetty

useimmiten luunsisaista ydinnaulausta. (Sinikumpu ym. 2011.)

Bisfosfonaatti — ladkkeet ovat nousseet keskeiseksi osaksi taudin hoitoa
viimeisten vuosikymmenten aikana. Bisfosfonaatit vaikuttavat luuta hajottavien
solujen toimintaan hilliten niiden toimintaa. La&kettd annetaan yleisimmin
suonensisaisesti annosteltuna, mutta voidaan antaa myo6s enteraalisesti.

Tukihoitona kaytetaan D-vitamiinia ja kalsiumia. (Sinikumpu ym. 2011.)
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Bisfosfonaattihoidon todettiin olevan merkittdva osa sairauden hoitoa, koska
sen avulla potilaiden elaméanlaatu parani huomattavasti. Ladkehoidon ei todettu
tuovan parannusta sairauteen, vaan se toimi tukena fysioterapialle,
kuntoutukselle sekéa kirurgiselle hoidolle. Bisfosfonaattihoidon pitkaaikaisista
vaikutuksista ei ole riittavasti tutkimustuloksia, jotta voitaisiin varmuudella
osoittaa, kenelle ensisijaisesti hoitoa tulisi antaa ja kuinka kauan. (Rauch &
Glorieux 2006.)

Astrom ja Soderhall (2002) ovat tutkimuksessaan etsineet tehokasta
oireenmukaista hoitoa osteogenesis imperfectaan. Tutkimukseen valikoitui 28
lasta, ialtdéan 0.6 — 18 vuotta, joilla kaikilla on sairauden vakava muoto tai lieva
muoto yhdistyneend selkarangan murtumiin. Suonensisdisen bisfosfonaatti-
hoidon aikana Kkaikilla potilailla todettiin luuntiheyden kasvua ja varsinkin
nuorimmilla potilailla myds huomattavaa paranemista hyvinvoinnissa, kivussa ja
likkuvuudessa, ilman merkittavia sivuvaikutuksia. Tuloksia voi pitda
merkittaving, koska tutkimus kesti pisimmillaan yhdeksan vuotta. Tuloksissa
todettiin, ettd varhain aloitettu bisfosfonaattihoito ehkéisee selkdrangan
epamuodostumia. Pienten lasten ollessa kyseessa hoidon vaikutuksia tulisi
kuitenkin voida seurata aikuisuuteen asti. Tulosten perusteella lasten
osteogenesis imperfectaa tulisi hoitaa bisfosfonaattiladkitykselld, fysio- ja
toimintaterapialla, korjaavilla leikkauksilla seka kuntoutuksella. (Astrém &
Sdderhall 2002.)

Sakkers ym. (2004) on tutkinut 34 potilaan ryhmasséa bisfosfonaattilaakityksen
vaikutuksia pitkien luiden murtuma-alttiuteen, luun mineraaliméaaradn ja —
tiheyteen seka nikamapituuksiin ja kokonaismittasuhteisiin. Hollannissa tehdyn
tutkimuksen mukaan luun mineraalimdérd sekd tiheys kasvoivat laaketta
saavalla ryhmalla (n=16) samoin murtuma-alttius vaheni huomattavasti. Sen
sijaan tutkimus osoitti, ettei ollut havaittavissa eroja mittasuhteissa eika
nikamapituuksissa ladkettd saavan ryhman ja plaseboa saavan ryhman (n=18)
valilla. Tutkimuksen lupaavista tuloksista huolimatta tarvitaan edelleen lisaa
tutkittua tietoa siita, ketka hyotyvat hoidosta parhaiten ja missa vaiheessa

sairautta hoito tulisi aloittaa. (Sakkers ym. 2004.)
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Suonensisaisen, jaksottaisen bisfosfonaattiladkityksen vaikutuksia ovat
tutkineet muun muassa Falk ym. (2003), Monpetit ym. (2003) seka Zeitlin ym.
(2003). Falkin ym. (2003) tutkimuksessa tutkimusjoukko oli melko pieni, kuusi
lasta, Monpetit ym. (2003) kaytti tutkimuksessaan 42 potilasta ja Zeitlin ym.
(2003) 116 potilasta. Falk ym. (2003) sai tutkimuksessaan kahden vuoden
aikana selville, ettd bisfosfonaatit kasvattavat luuntiheyttd ja vahentavat
murtumia ja potilaat kehittyivat toiminnallisessa liikkuvuudessa. Tuloksia
mitattiin rontgentutkimuksilla, verikokeilla seka lastenterapeutin arvioinnilla
toiminnallisuudesta. Lisaksi vanhemmat pitivat paivakirjaa lapsen yleisesta
terveydesta seka murtumien ilmaantumisesta hoitojaksojen valissa. (Falk ym.
2003.) Monpetit ym. (2003) tutki lihasvoiman kehittymista kahden vuoden
bisfosfonaattihoidon aikana. Oleellista oli se, ettd laakitys paransi lihasvoimaa.
Hyva tulos saavutettiin jo neljan kuukauden hoidon jalkeen ja hyoty kesti ainakin
kahden vuoden ajan. (Monpetit ym. 2003.) Laakityksen vaikutuksia potilaiden
pituuteen ja painoon tutkinut Zeitlin ym. (2003) sai tutkimuksessaan selville, etta
bisfosfonaattilaakitys lisasi pituuskasvua ainakin tyypin Il potilailla, mutta
painon kehityksen tuloksiin voi vaikuttaa ruokahalun lisddntyminen
vahentyneiden murtumakipujen johdosta. Tulokset osoittivat kuitenkin, etta
painoa tulee verrata suhteessa pituuteen, ei niinkdan ianmukaiseen kasvuun.
Tulosten perusteella Ol-lasten pituuden ja painon kehitystd tulee verrata
ennemminkin hoitoa saaneiden ja hoitoa saamattomien kuin terveiden valill&.
(Zeitlin ym. 2003.)

Bisfosfonaattilaakityksella ei todettu olevan merkittavid sivuvaikutuksia
oraalisesti tai suonensisdisesti toteutettuna (Astrom & Soéderhall 2002 ja
Sakkers ym. 2004). Falk ym. (2003) tutkimuksessa sivuvaikutuksena todettiin
flunssan kaltaisia oireita. Monpetit (2003) ym. tutkimuksen tulokset eivat

sisdltaneet tietoa mahdollisista sivuvaikutuksista.
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3 VANHEMPIEN TUEN JA TIEDON TARVE

Hopia (2006) on toimintatutkimuksessaan tutkinut ~ somaattisesti
pitkdaikaissairaan lapsen perheen terveyden edistamista. Tutkimukseen
osallistui kahden sairaalan lastenosaston henkilokuntaa (n=40) seka
sairaaloissa hoidettavina olleiden lasten perheenjasenia (n=82). Tutkimus
osoitti pitkdaikaissairaiden lasten perheiden tarvitsevan tukea vanhemmuuden
vahvistamisessa, tunnekuorman jakamisessa ja arkipaivan selviytymisessa.
Kohdatessaan perheen todellisuuden sairauden ja sairaalahoitojaksojen aikana,
syntyy hoitajille erittain hyvat mahdollisuudet vastata naihin tarpeisiin. Pitamalla
perheen yksilollista tilannetta ja avun tarvetta tyonsé lahtokohtana kykenee
hoitaja perheen tukemiseen. Sivuuttamalla perheen todellisuuden ja pitamalla
kiinni omista uskomuksistaan siina, mika on perheen tilanne ja mita tukea perhe
tarvitsee, ei hoitaja todennakoisesti kykene tukemaan perhetta riittavasti. (Hopia
2006, 7-8.)

Vanhempien elamanlaadun on todettu paasaantodisesti heikkenevan lapsen
sairastuessa pitkdaikaissairauteen. Lapsen sairauden vakavuus ei valttamatta
vaikuta vanhempien kokeman stressin syvyyteen. Lapsen sairaus voi myos
lisatd perheen yhteenkuuluvuuden tunnetta. Vanhemmat tuntevat itsensa
epavarmoiksi ja kokevat pelkoa ja ahdistusta sairaalaymparistossa.
Selviytymiskeinoina vanhemmat kayttdvat muun muassa tiedon hankintaa
lapsen sairaudesta, sosiaalisen tuen hakemista laheisiltd, henkilékunnalta ja
vertaisilta seka perheen siséisten roolien uudelleenmaarittdmista. Vanhempien
kokemusten mukaan lapsen sairauden tuntemisen oppiminen, toiveikkuuden
yllapitdminen ja perheen sisdisten vuorovaikutussuhteiden kiinteys ovat
tarkeimpia selviytymista tukevia keinoja. (Hopia 2006, 18-19.)

Lassila (2006) selvitti tutkimuksessaan, minkélaista ohjausta keskosen
vanhemmat (n=8) olivat saaneet hoitohenkilokunnalta keskoslapsen
sairaalahoidon aikana. Tutkimus osoitti ohjauksen kehittamistarpeen

yksil6lliseen ja perhekeskeiseen suuntaan (Lassila 2006).
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Vauvan poikkeavuutta koskevan tiedon valittymistd vanhempien né&kdkulmasta
on tutkinut Hanninen (2005). Aineistolahtdinen tutkimus pohjautui perheiden
(n=16) ja tyontekijdiden (n=77) haastatteluun. Hannisen (2005) mukaan
ensitieto voidaan ymmartaa joko kapea- tai laaja-alaisesti. Kapeimmillaan on
kyseessa lyhyt diagnoosin kerronta. Yleisemmin ensitiedolla ymmarretddn
kuitenkin prosessia, jonka aikana annetaan tietoa lapsen poikkeamasta ja jonka
aikana perhe saa ohjausta ja tukea. (Hanninen 2005.) Taman paivan toimintaa
ensitiedon antamisessa ohjaa asiakas- ja perhekeskeinen lahestymistapa.
Tassd lahestymistavassa asiakas tai perhe on oman elamansa aktiivisia ja
yhdenvertaisia asiantuntijoita hoitohenkildéston rinnalla. Asiakkaan tai perheen
nakokulma maarittaa tarpeet. Myos ensitietotilanteessa he itse arvioivat tiedon
tarpeensa. Ensitiedon sisallon lisdksi tarkedd on huomioida myds tapa, jolla sita
annetaan. (Hanninen 2005, 23-25.)

Ensitiedon sisalto ja toimintatapa sita annettaessa riippuu monesta eri tekijasta.
Toimintayhteys, jossa ensitietoa annetaan muovaa sen sisdltda ja kestoa.
Ensitiedon sisaltéa ja sen antamista on tutkittu varsin paljon. Tutkimusten myéta
ensitiedon sisadlté on tarkentunut kullekin ajankohdalle tyypilliseen muotoon,

joka kuitenkin vaihtelee tapauskohtaisesti. (Hanninen 2005, 21-22.)

Hanninen (2005) on tutkimuksessaan paatynyt jakamaan ensitiedon tietoon,
tunteeseen ja vuorovaikutusprosessiin. Téalla kohtaamisten kolmiportaisella
jaolla tieto kasittdda vammaa koskevan rehellisen tiedon. Tunnetasolla on
kyseessd vammaisen lapsen kohtaaminen, jossa hoitohenkildékunnan
kiireettomalla lasnaololla, inhimillisina ihmising, on tarkea merkitys vanhempien
nakokulmasta katsottuna. Vuorovaikutusprosessi on tasoista kolmantena ja
siind on kysymyksessa lapsen, vanhempien ja hoitohenkilokunnan valinen
vuorovaikutus. Nama tasot eivat toteudu selkeissé, eroteltavissa olevissa
vaiheissa, vaan koko ensitietoprosessin aikana paallekkaisind ja sisdkkaisina
tapahtumina.  Arvioitaessa kolmen eri kohtaamistason merkityksellisyytta
ensitietotilanteessa, jossa ei vield ole varmuutta mahdollisesta diagnoosista, on
paadytty siihen, etta tarkein tasoista on vuorovaikutusprosessi. Perheldhtdista

toimintatapaa toteutettaessa tama ilmenee avoimeen dialogiin perustuvana
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kumppanuutena. Toiseksi tarkein taso on tunnetaso. Valittaessaan tietoa lapsen
vammasta tulee tyontekijoiden suhtautua avoimesti vammaan ja nostaa lasta
esiin vamman sijasta. Tiedon taso sijoittuu viimeiseksi ja siind tarkeintd on

rehellisen tiedon antaminen vammasta. (Hanninen 2005, 194-195.)

Toijan (2011) harvinaissairaiden lasten vanhempien kokemuksista vertaistuesta
kasitellyt tutkimus osoitti vertaistuen merkittavaksi tukimuodoksi. Tutkimus
pohjautui vanhempien (n=14) tuottamiin kirjallisiin kertomuksiin vertaistuesta.
Vertaistuessa nousi esille kolme paateemaa, selviytyminen, valittaminen ja
jaettu kokemus. Tietotaidon karttuminen ja voimavarojen saaminen sairauden
kanssa jaksamiseen liittyvat selviytymiseen. Aito kohtaaminen ja
merkityksellinen ihmissuhde tulevat valittdmisen osa-alueiksi. Jaetun
kokemuksen osalla nousevat esille yhteinen kokemus ja sen vastavuoroinen
jakaminen. Vertaistuen loytaminen on usein haastavaa ja vaikeaa. Tutkimus
suosittaakin vertaistuen pariin johdattamisen sisallyttamista hoitosuunnitelmaan.
Kokemuksellisen tiedon ei katsottu tutkimuksessa kilpailevan ammattilaisten
tiedon kanssa eikéd asettuvan koulutietdmysta vastaan. (Toija 2011, 36-50.)

Hyvan terveysaineiston katsotaan tukevan inhimillista vuorovaikutusta tietyn
aiheen vahvistamisen, tasmentamisen ja havainnollistamisen kautta. Aineisto
voi toimia myds muistin tukena ja aktivoida omaa terveytta koskevissa asioissa
seka sairauden hoidossa. Aineiston avulla voidaan nostaa esille myds vaikeasti
esille otettavia puheenaiheita. Painetun materiaalin merkitys ja arvo
terveystiedon valittamisessd on muuttumassa teknisen kehityksen myo6ta.
Merkittdvimpéana tiedonvalityskanavana saattaakin toimia ihmisten keskindinen

vuorovaikutus. (Rouvinen-Wilenius 2008.)

Yhteiskunta tarjoaa eri tukimuotoja pitkdaikaissairaan lapsen vanhemmille.
Tukimuotoja ovat muun muassa Kansanelakelaitoksen valityksella maksettavat
erityishoitoraha, kuntoutukseen myo6nnettavat tuet seka alla 16-vuotiaan
vammaistuki. Kotikunnalta on mahdollista anoa esimerkiksi omaishoidon tukea.
(Kela 2012.)
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Kansanterveys-, potilas- ja vammaisjarjestdjen yhdessa kokoaman kattavan
Sosiaaliturvaopas pitkaaikaissairaille ja vammaisille 2012 tavoitteena on ohjata
sosiaaliturvan luomien mahdollisuuksien maksimaaliseen hyddyntamiseen.
Vuodesta 2010 julkaistua opasta paivitetddn vuosittain ja se on saatavilla

ainoastaan sahkoisena versiona. (Sosiaaliturvaopas 2012.)
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4 PROJEKTIN TEHTAVA JA TAVOITE

Opinnaytetydssa tehtavana oli tuottaa aineisto Osteogenesis imperfectaa
kasittelevddn Harvinaiset oppaaseen. Tavoitteena on antaa kattavasti tietoa
osteogenesis imperfectasta. Opas on suunnattu sairastaville, heidén
laheisilleen seka terveys-, sosiaali- ja opetustoimen henkilokunnalle ja muille

asiasta kiinnostuneille.
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5 PROJEKTIN EMPIIRINEN TOTEUTTAMINEN

Projekti eli hanke tarkoittaa yleensa joukkoa ihmisid, jotka ovat kokoontuneet
yhteen suorittamaan tiettyd tehtavaa sovitun budjetin ja aikataulun
maaraamissa rajoissa. Projektille tyypillisid ominaisuuksia ovat ainutkertaisuus,
tilaustyd, selkea tavoite ja rajaus, oma organisaatio seka aikataulu ja budijetti.
Projekti on suunniteltu tehtavakokonaisuus, joka jakautuu useisiin eri vaiheisiin.
Suunnitteluvaiheen keskeisin osuus on aikataulu, koska sen avulla projektin
kulkua ja etenemistd voidaan seurata. Projekti pdaattyy, kun Kkaikki

tehtdvaosuudet on suoritettu ja lopputulos on hyvaksytty. (Ruuska 2006.)

Tekijoiden mielenkiinto herasi opinnaytetdiden aiheita kasitelleellda oppitunnilla
Invalidiliton  Harvinaiset-yksikon  esittamia  harvinaisia  sairauksia ja
opinnaytetydn tuotoksena syntyvaa opasta kohtaan. Ty6 koettiin tarpeelliseksi,
koska suomenkielistd materiaalia harvinaisista sairauksista on yleisesti heikosti
saatavilla. Naista sairauksista valittin yksi, tekij6ille ennestaan tuntematon
Osteogenesis  imperfecta. Ol on  synnynndinen ja  perinndllinen
luustonhauraustauti. Suomessa osteogenesis imperfecta tautia sairastaa noin
350 henkilda. Tauti koostuu useista oireista, jotka vaihtelevat vaikeusasteen ja
esiintyvyyden suhteen yksil6llisesti. Taudin oireita ja vammaisuutta aiheuttavia
tekijoita esiintyy luustossa, silmissa, kuulossa, hampaissa seka fyysisen kasvun
alueella. Tauti ei vaikuta alylliseen kehitykseen. Vaikka osteogenesis imperfecta
sairauden syntymekanismi tunnetaan hyvin, sairautta ei pystytd kuitenkaan
parantamaan. Hoitokeinoina on murtumien ehkaisy, murtumien parantaminen ja
fyysisen kunnon yllapitdminen. (Suomen Osteogenesis imperfecta — yhdistys
2006.)

Tama opinndytety0 toteutettiin projektina, jonka tavoitteena oli tuottaa
Invalidiliiton Harvinaiset-yksikélle aineisto oppaan laatimiseksi osteogenesis
imperfectaan sairastuneen vanhemmille. Invalidiliton Harvinaiset-yksikko
julkaisee oppaita harvinaisista sairauksista. Sairauden yllattdessé ensitiedon
merkitys sairastuneelle ja hanen omaisilleen on ensiarvoisen tarkeaa.
Hoitohenkilékunnan antaman tiedon tulee olla asianmukaista ja asianomaisten

tarpeita huomioivaa. Opas on hyva véline terveydenhuoltohenkilokunnalle, seka
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kattava tietopaketti sairastuneelle ja hanen omaisilleen sairaudesta. Oppaassa
on myds yhteystiedot sairastuneiden yhdistyksiin ja vertaistuki palveluihin.
Oppaan tarkoituksena on antaa selkeda ja helppolukuista tietoa tautiin
sairastuneille, heiddn omaisille sek& muille asiasta kiinnostuneille. Aiheen

valinnan jalkeen tehtiin toimeksiantosopimus (lite 1) Invalidiliton kanssa.

Projektin toteuttamiseen osallistui kolme henkil6a. Projektin tehtavat jakautuivat
toteuttajien kesken siten, etté kukin valmisteli ensin omaa osuuttaan itsenaisesti
ja taméan jalkeen osuudet koottiin yhteen. Yhteen koottuja tuotoksia muokattiin
tekijoiden yhteisissa palavereissa, joita pidettin Salon lisaksi Poytyalla.
Projektin eteneminen on selostettu tarkemmin seuraavissa kappaleissa.
Projektille laadittiin aikataulu suunnitteluvaiheessa (taulukko 2), joka tasmentyi

tyon edetessa.
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Paatds opinnaytetydn aiheesta
saatujen ennakkoaiheiden pohjalta

17.1.2012

Aiheen hyvaksynta Invalidiliiton
Harvinaiset yksikossa,
toimeksiantosopimus

Tammikuu 2012, toimeksiantosopimus
31.1.2012

Tiedonhankinta tietokannoista

Helmikuu 2012

Projektisuunnitelman laadinta ja
hyvaksynta, projektiluvan saanti

Tammi-maaliskuu 2012

Nettikyselylomakkeen valmistelu ja
julkaisu seké osallistuminen
Invalidiliiton jarjestamaan
osteogenesis imperfecta tapaamiseen

Maaliskuu 2012

Yhteydenotot sahkopostitse
potilasyhdistys Suomen
Osteogenesis Imperfecta ry:een

Maalis-huhtikuu 2012

Opinnaytetydn koostaminen

Huhtikuu 2012 -

Oppaan muuttuminen ensitieto-
oppaasta Harvinaiset-oppaaksi

Kesakuu 2012

Oppaan siséllén suunnittelu

Elokuu 2012

Osteogenesis imperfecta -oppaan
tekstien hyvaksyttaminen
asiantuntijoilla

Lokakuu 2012

Opinnaytetyon viimeistely, korjaus- ja
lisdysesitysten huomiointi, uudet
tarkastuttamiset

Loka-marraskuu 2012

Opinnaytetyon valmistuminen, esittely
koululla ja toimittaminen tilaajalle

Joulukuu 2012
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Osteogenesis imperfecta sairaudesta etsittiin tietoa (taulukko 3) Cinahl- ja
Medic tietokannoista seka Google hakupalvelimen kautta. Aihe rajattiin
suomen- tai englanninkielisiin artikkeleihin julkaisuvuoden mukaan siten, etta
artikkeli oli julkaistu aikaisintaan vuonna 2003, artikkelin tuli kasitella lasten
sairautta ja sen hoitoa sek&d artikkelista tuli 10ytya koko teksti. Hakusanana
kaytettiin "Osteogenesis imperfecta”. Hakujen tuloksena l6ytyi jonkin verran
loytyi  kaksi.

Valittuihin tutkimuksiin perehdyttiin lukemalla niiden tiivistelméat ensin lapi.

englanninkielista tutkimustietoa, suomenkielisia artikkeleja
Joukosta poistettiin tutkimukset, joiden kohteena olivat olleet aikuiset tai ne

koskivat pelkastddn yhtd hoitomenetelmdd. Taman jalkeen perehdyttiin

tutkimuksesta  julkaistuun  tekstiin  kokonaisuudessaan.  Opinnaytety6n
materiaaliksi valikoituivat tutkimukset, jotka olivat yleisluontoisia ja koskivat
sairauden luonnetta, diagnosointia ja hoitoa. Tietokantahakujen tuloksena
tutkimustietoa ensitiedosta oli vapaasti saatavilla varsin vahan. Tdméan johdosta
tutkimustietoa ensitiedon merkityksestd sairastuneelle ja heidan omaisille

etsittiin kirjoista ja Google hakupalvelimen kautta.

Taulukko 3. Tiedonhaun tulokset Medic ja Cinahl tietokannoista

Tietokanta | Hakusana(t) Tulos | Otsikon ja | Tiivistelman | Koko
haussa perusteella | tekstin
tulleen valitut perusteella
tiedon valitut
perusteella
valitut

Medic Osteogenesis 17 2 2 2

imperfecta

Cinahl Osteogenesis 24 8 7 6

imperfecta

Medic ensitieto + lapsi + | 0 0 0 0

koko teksti

Cinahl first information + | 11 0 0 0

children + full text

Cinahl first information + | 4 0 0 0

newborn + full text
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Tiedonhaun ohella valmisteltiin projektisuunnitelma, jonka hyvaksyivat ensin
opinndytetydn ohjaajina toimineet opettajat. Valmis projektisuunnitelma
lahetettiin hyvaksyttavaksi Invalidiliittoon. Liitolta saatiin lupa (lite 2) projektin

toteuttamiselle helmikuussa 2012.

Kokemusasiantuntijoille laadittiin verkkokysely (liite 3). Sairastuneille ja heidan
l&heisilleen suunnatussa verkkokyselyssa pyrittin kuudella eri kysymyksella
selvittAmaan tarvetta ensitieto-oppaalle, kenelle se tulisi suunnata ja mita sen
tulisi sisaltaa. Lisaksi kysyttiin tilanteen kokemisesta diagnoosin varmistuessa,
siina yhteydessa saadusta tiedosta seka sita, vastasiko silloin saatu informaatio

tiedontarpeisiin.

Maaliskuussa 2012 osallistuttiin Invalidiliton Lahden kuntoutuskeskuksessa
perheille suunnattuun Osteogenesis imperfecta diagnoositapaamiseen.
Tavoitteena oli keratd tietoa opinnadytetyon tueksi sekéa esitella verkkokysely.
Tapaamisessa saatiin osallistua perheiden mukana dosentti, apulaisyliladkari
Outi Makitien bisfosfonaatti-ladkitysta kasitelleelle luennolle. Liséksi oltiin
mukana Lastenklinikan  fysioterapeutin  Patrick Willamon  pitAmassa
keskustelupainotteisessa osuudessa, jossa kasiteltiin likunnan mahdollisuuksia
ja liikkumisen tarkeytta. Tekijoille oli varattu mahdollisuus keskustella perheiden
kanssa ruokailu- ja kahvitauon yhteydessa. Tilaisuudesta saatiin paljon
asiantuntijatietoa, jota voitiin hyodyntda oppaassa. Kokemusasiantuntijoiden
kanssa kaydyt keskustelut jaivat vahaisiksi aikataulun vuoksi. Tilaisuuden
jarjestaja lupasi valittda osallistujille tiedon tulossa olevasta verkkokyselysta,

jota ei diagnoositapaamisen aikataulujen vuoksi ehditty esitella.

Tieto verkkokyselysta toimitettin Lahden diagnoositapaamiseen osallistujien
lisdksi Suomen Osteogenesis Imperfecta yhdistykselle. Vastauksia
verkkokyselyyn saatiin kuusi kappaletta. Verkkokyselyssa vastaajat tayttivat
anonyymisti SurveyMonkey kyselytutkimustyokalun avulla luodun
kyselylomakkeen, jonka vastaukset Kkirjaantuivat kayttajatunnuksen ja
salasanan takana olevalle sivustolle. Saatuja vastauksia ei voitu
taysimaaraisesti hyodyntdd materiaalin niukkuuden vuoksi seké siksi, etta
toivotut aihealueet, paivahoito- ja kouluikaisen lapsen arjessa selviytyminen,
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eivat siséltyneet toimeksiantosopimukseen. Verkkokyselyssa saaduissa
vastauksissa tuotiin esille tarve oppaalle.

Suomen Osteogenesis Imperfecta —yhdistys oli samanaikaisesti tekemésséa
omaa tietopakettiaan, johon sisaltyi lahinna vertaistukea kéasitteleva opas-
lehtinen, dvd-levy, asuste ja aiemmin Invalidiliiton julkaisema Osteogenesis
imperfecta -opas. Tama synnytyssairaaloihin jaettava tietopaketti oli kohdistettu
vastasyntyneiden Ol-lasten vanhemmille. Yhdistys koki opinnaytety6éna
tehtavan oppaan laadinnan osin paallekkaiseksi omalle tydlleen.

Oppaan sisalté muokkautui tyon edetessa. Muokkautumisen vaiheet on kuvattu
oppaan siséllysluettelon paivittymista esittdvassa taulukossa (Taulukko 4).
Ensimmaisen version sisallysluettelo oli aikaisemmin julkaistujen ensitieto-
oppaiden sisallysluetteloa mukaileva. Muokkautumista tapahtui aluksi tekijéiden
ja ohjaavien opettajien keskindisten tapaamisten seka kirjallisuuden pohjalta.
Toisessa versiossa tarkennettiin ohjaavien opettajien esityksesta sisaltéa silta
osin, ettd erillisend otsikkona aiemmin ollut Hoitomenetelméat -kappale
siséllytettin  Osteogenesis imperfectan piirteet kappaleen alaotsikoksi.
Kolmannessa versiossa kappale Osteogenesis imperfectan piirteet yhdistettiin,
ohjaavien opettajien esityksestd, kokonaisuudessaan kappaleen Mika

osteogenesis imperfecta on? alle.

Oppaan arki-osion valokuvat tuotettiin tekijoiden toimesta, koska silla pystyttiin
valttamaan tekijanoikeusongelmat. Kuvaukset suoritettiin Turun
Ammattikorkeakoulun Salon toimipisteen lastenhoitotyon luokassa, hyddyntéden
luokassa ollutta materiaalia. Valokuvilla havainnollistetaan oppaan arkea

kasittelevan kappaleen teksteja.

Kolmas versio muokkautuneesta oppaasta (taulukko 4) toimitettiin Invalidiliitolle
tarkastettavaksi lokakuun alussa. Invalidiliitto toimitti oppaan raakaversion
edelleen HUS Lastenklinikan apulaisylilaakari Outi Makitielle, joka oli
ennakkoon lupautunut tarkastamaan oppaan sairautta kasittdvan tietosisallon
asianmukaisuuden. Lisaksi Invalidiliitto toimitti oppaan Suomen Osteogenesis

Imperfecta — yhdistykselle. Invalidilitossa yhteyshenkiléna toiminut suunnittelija
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Miia Laitinen toimitti omat korjaus- ja lisaysehdotuksensa teksteihin. Ehdotukset
kasittelivat koko oppaan kieliasua ja Laitinen kehotti tekijoita miettimaan
erityisesti sitd, miten vanhemmat kokevat oppaan tekstit. Taman johdosta
teksteihin tehtiin laajoja korjauksia luettavuuden parantamiseksi. Myés Suomen
Osteogenesis Imperfecta — yhdistyksen kokemusasiantuntijat kommentoivat
teksteja ja lahettivat korjausehdotuksia. Korjausehdotukset kasittelivat lahinna
diagnoosiosuuden oikeellisuutta seka siina kaytettyja sanoja.
Kokemusasiantuntija nostivat esille paljon kokemusperdista tietoa seka
koulutuksissaan saamaa informaatiota, josta ei kuitenkaan ollut saatavilla

tieteellista nayttd4a, jota olisi voitu hyddyntad oppaassa.

Lopullinen sisalt6 (liite 4) muokkautui ohjaavilta opettajilta, Miia Laitiselta, Oulti
Makitieltd, Patrick Willamolta ja kokemusasiantuntijoiden yhdistyksen kautta
saatujen palautteiden pohjalta. Muutoksena aiempaan sisaltoon tuli Miia
Laitisen esityksestad erillinen kappale liikunnasta ja fysioterapiasta. Tama
siséltdalue sisallytettin Mika osteogenesis imperfecta -kappaleen alaotsikoksi.
Tietosisaltd kappaleeseen I0ytyi opinnaytetyon pohjaksi valittujen tutkimusten
siséllosta seka fysioterapeutti Patrick Willamon kommenteista. Outi Makitien
kommentit ja korjausehdotukset liittyivat asiasisallon oikeellisuuteen ja
helppolukuisuuteen. Kokemusasiantuntijoiden kommenttien pohjalta oppaan 2.
kappaleen nimi muutettin arjessa selviytymisestd muotoon arki. Lisaksi
kieliasua viimeisteltin useasta kohdasta seka teksteihin lisattin imetysta
koskevaa informaatiota, josta he olivat toimittaneet lahdetietoa. Opinnaytetyd ol
tutustuttavana ja kommentoitavana my0s tekijdiden tuttavapiirissd. Saadut
kommentit liittyivat [&hinna teknisluonteisiin korjausehdotuksiin.

Lopulliseen versioon Invalidiliitto teki esipuheen sek& liittoa ja Invalidiliton
Harvinaiset — yksikk6a kasittelevat teksti. Opinndytetyon raportointiseminaari
pidettiin joulukuussa 2012 Turun Ammattikorkeakoulun Salon toimipisteessa.
Valmiin oppaan julkaisemisesta vastaa Invalidiliton Harvinaiset — yksikko, jolle

oppaan materiaali on toimitettu.
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6 PROJEKTIN EETTISYYS JA LUOTETTAVUUS

Eettisyys perustuu kreikan kielen sanaan Ethos, joka tarkoittaa kaytostapaa.
Eettiseen kaytds- ja ajattelutapaan kuuluu kaikki ne seikat, mitd hyvaan
kaytokseen kuuluu, tarkeimpina rehellisyys ja luotettavuus. Eettiset kysymykset
ovat ajattomia, vaikka jokainen aikakausi luo niihin oman leimansa.
Sairaanhoitajan ty0 perustuu eettisiin periaatteisiin ja hoitotydn ohjenuorana on
toisia ihmisia huomioiva toiminta ja kayttaytymistavat. (Leino-Kilpi & Valimaki
2010.)

Luotettavuus ja eettisesti kestavd toiminta olivat lahtokohtina taman
projektiluonteisen opinnaytetyon tekemisessa. Aiheen valintaan vaikutti tyon
mielekkyys ja tarpeellisuus. Oppaan aiheeksi valittiin osteogenesis imperfecta
sairauden monimuotoisuuden johdosta. Sairaus oli tekijoille ennestaan

tuntematon.

Sairauden yllattaessa ensitiedon merkitys sairastuneelle ja hanen omaiselleen
on ensiarvoisen tarkedd. Hoitohenkilbkunnan antama tieto tulee olla
asianmukaista ja asianomaisten tarpeita huomioivaa. (Rouvinen-Wilenius
2008). Laissa potilaan asemasta ja oikeuksista (785/1992) velvoitetaan, etta
potilaalle on kerrottava hé@nen hoitoonsa liittyvistd asioista ymmarrettavasti.
Alaikdisen lapsen vanhemmilla on oikeus saada tietoa lapsensa sairaudesta
seka siihen liittyvasta hoidosta, mikali alaikainen siihen suostuu tai h&n ei ole
kykeneva itse siitd paattamaan. (Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 1992.)
Harvinaiset-opas on hyva valine terveydenhuoltohenkilokunnalle, sekd kattava
tietopaketti sairastuneelle ja hanen omaisilleen sairaudesta. Harvinaiset-
oppaassa on myds yhteystiedot sairastuneiden  yhdistyksiin @ ja

vertaistukipalveluihin.

Tutkimukset vaikuttavat keskeisesti  hoitotyontekijdn  toimiin  arjessa.
Hoitotyontekija perustaa toimintansa ja paatdksenteon tutkimuksista valittyvaan
tietoon. Hoito- tai terveystieteellisessa tutkimuksessa hoitotydntekijat ovat usein
joko tekijoind, osallistujina tai tutkimuksen kohteena. Kyky tutkimuksen eettisen

luotettavuuden arviointiin  syntyy jo peruskoulutuskaudella. (Leino-Kilpi &
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valimaki 2010.) Taman opinndytetyon tutkimushaut tehtiin paasaantdisesti
kirjallisuuden lisdksi luotettaviksi arvioiduista kansainvélisista tietokannoista,
joihin kirjautuminen edellytti oppilaitoksen tunnuksia. Muut mukaan valikoituneet

tutkimukset loytyivat yliopistojen tietokannoista internet-hakupalvelimien avulla.

Tutkimusaineiston analyysissd keskeista on, ettd se tehdaan tieteellisesti
luotettavasti ja koko kerattya aineistoa hyddyntamalla (Leino-Kilpi & Valimaki
2010). Projektin tekijoiden allekirjoittama projektianomus hyvaksyttiin
projektiluvaksi. Aiheesta |6ytyi runsaasti englanninkielistd tutkimustietoa ja
lehtiartikkeleita, suomenkielisen materiaalin maaran jaddessa vahaisemmaksi.
Terveydenhuollon séhkdisten tietokantojen seké internet -lahteiden materiaalin
kayttokelpoisuutta ja luotettavuutta arvioitin  tarkoin ja valikoidusti.
Tutkimuksissa on hyva kiinnittdd huomio tiivistelmaan, johdantoon ja paatelmiin
sekd dokumentoinnin selkeyteen (Hirsjarvi ym. 1997). Tassa opinnaytetydssa
pyrittiin kayttamaan vain niita lahteita, jotka olivat maksutta saatavilla ja joista

|Oytyi tiivistelm&a laajempi aineisto.

Koko prosessin ajan noudatettiin sovittuja aikatauluja ja siséltoja seka projektille
asetettuja tavoitteita. Projektin tekijat toimivat tasa-vertaisesti ja jokaisella

projektitydhon osallistuneella olivat samat velvollisuudet, oikeudet ja vastuu.

Aineiston ollessa liilan niukka se sopii huonosti hyédynnettadvaksi materiaaliksi
(Paunonen & Vehvildainen-Julkunen 1998). Kokemusasiantuntijoille luotu
verkkokysely tuotti kuusi vastausta. Laadullisen aineiston keruussa otos on
usein pieni ja tdmé&n johdosta vastaajien anonymiteetin suojaaminen on
olennaista (Paunonen & Vehvildinen-Julkunen 1998). Verkkokyselyssa
vastaajat tayttivat anonyymisti SurveyMonkey kyselytutkimustydkalun avulla
luodun kyselylomakkeen, jonka vastaukset kirjaantuivat kayttajatunnuksen ja
salasanan takana olevalle sivustolle. Vastauksissa nousi esiin tarve paivakoti-
ja kouluikaisten Ol-lasten oppaasta. Nama vastaukset eivat vastanneet
opinnaytetyon tehtdvanantoa, eika niiden hyddyntaminen olisi ollut perusteltua
ja tyon luotettavuutta lisaavaa. Verkkokyselyssa nousi esille my6s tassa

opinnadytetydssa tehtdvand olevan oppaan tarve. Verkkokyselyyn saapuneet
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vastaukset poistettiin kyselytutkimustyokalun sivustolta projektitydntekijoiden

toimesta asianmukaisesti.

Osallistuminen Lahdessa jarjestettyyn diagnoositapaamiseen tuotti paljon
ajankohtaista laaketieteellistda asiantuntijatietoa. Kokemusasiantuntijoiden
kanssa kaydyissa keskusteluissa nousivat esiin yhteiskunnan tukijarjestelma ja
kuntakohtaiset erot saaduissa etuisuuksissa ja palveluissa. Keskustelujen
kohteena olivat myos perheiden arki ja diagnoosihetket. Keskusteluihin varattu
aika oli vahainen, koska se oli yhdistetty ruokailutilanteeseen.

Ohjaus on tarked osa tutkimustyota. Hyvan ohjaajan piirteisiin luetaan
monipuolisuus ja ennakkoluulottomuus, rohkeus ja innostavuus. Ohjaus
muodostaa oppimisprosessin. (Paunonen & Vehvildinen-Julkunen 1998.)
Opinnaytetyota ohjaavat opettajat ovat antaneet monipuolista ja opinnaytetyota
eteenpéain vievaa palautetta, jonka mukaan tydtd on muokattu ja ty6 on edennyt
aikataulussa. Invalidiliton yhteyshenkiléna toiminut suunnittelija Miia Laitinen
antoi myds omia muokkaus- ja lisaysesityksia oppaan sisaltoon. Opinnaytetyén
tuloksena syntyneen oppaan sisallon tarkasti laéketieteellisten seikkojen osalta
HUS:n Lastenklinikan apulaisyliladkari, dosentti Outi Makitie ja fysioterapian
osalta fysioterapeutti Patrick Willamo. Oman ansiokkaan panoksensa oppaan
siséllén arviointiin antoivat Suomen Osteogenesis Imperfecta — yhdistyksen

kokemusasiantuntijat.
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7/ POHDINTA

Opinnaytety0ssa tehtdvana oli tuottaa aineisto Osteogenesis imperfectaa
kasittelevddn Harvinaiset oppaaseen. Tavoitteena on antaa kattavasti tietoa
osteogenesis imperfectasta. Opas on suunnattu sairastaville, heidan
laheisilleen seka terveys-, sosiaali- ja opetustoimen henkilokunnalle ja muille
asioista kiinnostuneille. Tarve oppaalle tuli alun perin Invalidiliton Harvinaiset-
yksikoélta. Tarvetta tuki Lahden diagnoositapaamisessa kaydyt keskustelut sekéa
myo6hemmin verkkokyselysta saadut vastaukset. Selkea tarve lisasi tekijoiden

tyota kohtaan kokemaa mielekkyytta.

Ensitieto on prosessi, jonka aikana annetaan tietoa lapsen poikkeamasta ja
jonka aikana perhe saa ohjausta ja tukea. Toimintaa ohjaa asiakas- ja
perhekeskeinen lahestymistapa. Tassa lahestymistavassa asiakas tai perhe on
oman elamansa aktiivisia ja yhdenvertaisia asiantuntijoita hoitohenkiléston
rinnalla. Asiakkaan tai perheen n&kokulma maarittda tarpeet. Ensitiedon
siséllon liséksi tarkeaa on huomioida myos tapa, jolla sitéd annetaan. (Hanninen
2005.) Tassa opinnaytetydossa laadittu opas toimii hoitohenkildkunnan
apuvalineena tilanteissa, joissa ensitietoa sairastuneen lapsen vanhemmille

tarjotaan.

Terveysaineiston tulee olla tarkoin rajattua niin  asiasisalléon, kuin
kohderyhmankin osalta (Parkkunen ym. 2001). Tassa opinnaytetydssa laadittu
opas poikkeaa Invalidiliton aiemmin julkaisemasta Osteogenesis imperfecta —
oppaasta siten, ettd siind on pyritty kokonaisuudeltaan tiivimpaan ja
helppolukuiseen muotoon. Opas sisaltdd tietoa sairaudesta, sen oireista ja
hoitomenetelmistd seka fysioterapiasta ja liikunnasta. Lisdksi opas kasittelee
arkea, missd osiossa on mukana myods kasittelyvinkkeja vastasyntyneiden ja
taaperoikédisten vanhemmille. Vertaistuki- ja jarjestotoiminta seké yhteiskunnan
tuet ovat mukana omina kappaleinaan. Oppaaseen on keratty myos linkkeja

vertaistukitoimijoihin seka sosiaaliturvaoppaisiin.

Kuvien liittyessa kasiteltavadn asiaan ja kun ne ovat informatiivisia, ne

helpottavat asiakokonaisuuden omaksumista (Parkkunen ym. 2001.) Taman
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opinnaytetyon tuloksena laaditun oppaan arki-osion kuvituksella pyrittiin
havainnollistamaan ja selkiyttamaan vastasyntyneen ja taaperoikdisen Ol-

lapsen hoitamiseen annettuja ohjeita.

Opinnaytetyd ja sen tuloksen laadittu opas tehtin kolmen hengen
projektitimissd. Tiimin jasenet kantoivat kukin oman yhtéldaisen vastuunsa
projektin etenemisesté ja aikataulun noudattamisesta. Tama auttoi tyomaaran
jakamisessa ja keskindisen tuen antamisessa. Tyolle asetettu aikataulu koettiin
sille sopivaksi. Projektityontekijat kokivat tiimityotaitojen kehittyneen taman
projektin aikana. Pitkgjanteisen tyon kautta koettiin kehitystd myo6s

stressinsietokyvyssa.

Tassa opinnaytetyossad laadittua opasta olisi hyva olla saatavana
synnytyssairaaloiden lisdksi neuvoloissa. Hoitavan henkildkunnan olisi hyvéa
perehdyttdd vanhempia oppaan sisdltoon, koska siind samalla vanhemmat

saavat psykososiaalista tukea lieventdmaan mahdollista tuskaa ja ahdistusta.

Ensitietoa kasittelevaa tutkimusta on varsin niukalti vapaasti saatavissa, vaikka
sitd on laajalti olemassa. Vapaasti saatavissa olevaa tutkimustietoa tarvittaisiin
jatkossa lisaa. Koska ensitiedon sisalté muokkautuu kullekin ajankohdalle
tyypilliseen muotoon ja vaihtelee tapauskohtaisesti, olisi tutkimuksissa
toistuvasti hyva kasitella ensitiedon ajanmukaisen sisallon lisaksi myo6s niita

tapoja, joilla sita olisi hyva kulloinkin antaa.

Taman opinnaytetydn tekemisen yhteydesséd nousi kokemusasiantuntijoiden
parista tulleen palautteen perusteella selkeasti ilmi tarve péaivakoti- ja

kouluikéisten lasten vanhemmille suunnatulle oppaalle.
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ANOMUS OPINNAYTETYONA TOTEUTETTAVASTA PROJEKTISTA
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Ensrhﬂtn-upaa Dsleugenes:a imperfactasta

| Projekti=htava

Projektin tehtavana on tucttaa Osteogenesis iImperfectaa kasitteleva |
ensitieig-opas vanhemmille.

Projaktin kuvaus

Projektissa kootaan aineisto kattavaan ja helppolukulseen tietopaket-
tiin sairastaville, heidan lahesilesn sekd tarveys-, sosiaali- ja opetus-
tolmean henkilgkunnalle sekd muista asioita kinnostuneilie.
|0ppaan sisalitissa huomioidaan jo aiemmin Harvinaiset-yksikan ensi-
tieto-opassariassa iimestynelden oppaiden siséittaluest seka koke-
 musasiantuntijoile suunnatussa verkkokyzelyssa esiin tulleita tarpeita
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Verkkokyselyn kyselylomake Liite 3. (1/2)

Invalidiliiton Harvinaiset -yksikkd on harvinaisten tuki -ja liikuntaelinvammojen
osaamis- ja tietokeskus, joka julkaisee Harvinaiset-opassarjaa. Oppaiden
tavoitteena on levittdd muutoin varsin hankalasti saatavissa olevaa
sairauskohtaista tietoa suomen kielella. Oppaiden kokoamisen yhteydessa

pyritddn varmistamaan kokemusasiantuntijoiden ndkemys oppaiden sisallosta.

Osteogenesis Imperfectasta on tarkoitus tehda ensitieto-opas. Oppaan tekstien
koostamisesta vastaavat opinnaytetyonaan sairaanhoitajaopiskelijat Juha
Laine, Johanna Séderstrom ja Jaana Virtanen Turun Ammattikorkeakoulun

Salon yksikon hoitotyon koulutusohjelmasta.

Taman kyselyn tavoitteena on luoda Sinulle mahdollisuus olla vaikuttamassa

Osteogenesis imperfectasta laadittavaan ensitieto-oppaaseen.
1. Onko Osteogenesis imperfectaa kasittavalle ensitieto-oppaalle tarvetta?

[ Kylla
[ ] Ei valttamatta
L] Ei

Voit halutessasi perustella vastaustasi:

2. Kenelle / keille ensitieto-opas tulisi suunnata?

[] Diagnosiin saaneelle

[] Diagnoosin saaneen omaiselle/ldheiselle
[] Terveydenhuoltohenkilstélle

[] Sosiaalitoimen henkildstolle

[] Koulutoimen henkilostélle

[1 Muille asiasta kiinnostuneille

Kenelle muulle?
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3. Miten koitte tilanteen, kun saitte tiedon Osteogenesis imperfecta
diagnoosista?

4. Minkalaista tietoa tuolloin saitte?

5. Vastasiko saamanne tietoa sita, mita tuolloin toivoitte?

6. Mitka seuraavista osioista tulee olla mukana Osteogenesis imperfecta
ensitieto-oppaassa?

[] Tietoa Osteogenesis imperfectasta

[] Tietoa sairauden oireista

[] Tietoa sairauden diagnosoinnista

[ Tietoa sairauden hoidosta

[] Tietoa arjessa selviytymisesté

[] Tietoa yhteiskunnan tuesta sairastuneelle

[] Tietoa vertaistuki ja jarjestétoiminnasta

[] Sanasto

[] Tietoa kirjallisuudesta ja linkkivinkkeja

Mita muuta?

Kiitos osallistumisestasi ja arvokkaasta panoksestasi Osteogenesis imperfectaa
kasittelevan ensitieto-oppaaseen.
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