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Opinnaytetyoni tarkoituksena oli antaa tietoa katiloopiskelijoille suomalaisesta tautipe-
rinndsté verkkokurssin muodossa. L&htokohtana oli, ettd valmistuvilla katiloilla olisi
perustietoa suomalaisesta tautiperinndsté, katilotyon kannalta térkeista suomalaisen tau-
tiperinnon sairauksista sek& valmiuksia kohdata ja tukea perheitd, joissa néité sairauksia
esiintyy. Aiemmin aiheesta saatu tieto opinnoissa on koettu riittaméattomaksi. Verkko-
kurssin toteuttaminen tuntui luonnollisimmalta tavalta tuottaa tietoa katiloopiskelijoille
aiheesta.

Teoriaosuuteen kerdsin perustietoa suomalaisesta tautiperinndsté ja sen synnysta. Raja-
sin aihetta niin, ettd poimin tautiperinndn sairauksista ne tyohoni, jotka l&heisesti kos-
kettavat katil6d tyossaan. Lisdksi teoriaosuudessa késitelladn sikiddiagnostiikkaa seka
perinndllisyysneuvontaa. Tamén teorian pohjalta erittelin verkkokurssia varten oleelli-
sen teoriatiedon.

Tyon tavoitteena oli, ettd katiloopiskelijat saisivat riittavasti tietoa suomalaisesta tauti-
perinndstd, mitd se tarkoittaa, kuinka se on syntynyt ja millaisia sairauksia siihen sisél-
tyy. Liséksi tarkoituksena oli antaa katiloopiskelijoille tietoa perinnéllisyystutkimuksiin
ja perinndllisyysneuvontaan liittyvistd asioista. Asiallisen tiedon tarjoaminen perheille
sekd heidan kokonaisvaltainen tukemisensa ovat kehittdmishaasteita &itiyshuollossa.
Taman vuoksi nditd valmiuksia olisi annettava katiloopiskelijoille jo opintojen aikana.
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The purpose of this bachelor’s thesis is to provide midwifery students with information
about Finnish heritage diseases in the form of an online course. The premise is that
graduating midwives should have basic knowledge of the Finnish disease heritage, es-
pecially about diseases that are relevant to midwifery. Graduating midwifery students
should also have the ability to encounter and support families when these diseases oc-
cur. The existing information seemed inadequate. Implementing the course in an online
form seemed like the most natural way to produce information to midwife students.

In the theoretical part | have gathered basic information about the Finnish disease herit-
age and its etiology. | defined the subject so that | focused on those hereditary diseases
that are relevant in a midwife’s work. Besides in the theory part handles prenatal diag-
nosis and genetic counseling. The essential theoretical information formed the online
course content.

The objective of this study was to provide midwifery students are provided with suffi-
cient knowledge of the Finnish disease heritage, of its etiology and what diseases are
included in it. Another objective was to provide midwife students with information
about genetic research and genetic counseling. Providing adequate counseling and sup-
porting these families holistically are challenges for the development in the Finnish ma-
ternity care in general. Therefore these tools should be administered to midwifery stu-
dents already during their studies.

Finnish heritage disease, genetic counseling
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1 JOHDANTO

Suomalainen tautiperintd on ké&sitteend monelle tuntematon. Harva tietdd suomalaiseen
geeniperimadn kuuluvan sellaisia geneettisid sairauksia, jotka koskettavat paéasiallisesti
vain suomalaisia, tai sairauksia, joita on muuallakin, mutta joihin meilld suomalaisilla
on oma yksiléllinen geenimuunnoksemme (finmajor) ( Norio 2000.) Suomalaisesta tau-
tiperinndsta puhuttaessa, moni terveysalan ammattilainenkin erehtyy luulemaan sen
tarkoittavan mm. diabetesté tai sydan- ja verisuonitauteja. Vaikka meilld suomalaisilla
onkin néille sairauksille altistavat geenit, eivat ne kuitenkaan ole ainoastaan suomalais-

ten vitsauksena.

Emeritusprofessori Reijo Norio on tehnyt tarke&4 tyota esitellessaan perinnollisyysneu-
vonnan periaatteita la&kareille ja katiloille heidén alojensa ammattilehdissa. Han painot-
ti sitd, ettd kaikkien ladkéarien tulee osata ohjata asiakkaat tarvittaessa perinnollisyys-
neuvonnan piiriin. Liséksi han painotti sitd, ettd 14&kareiden tulee omata riittavat tiedot
perinndllisten sairauksien uusiutumismekanismeista sekd osata havainnollistaa riskit
asiakkaille. Norion mukaan myods kétiloiden tulee ottaa osaa sairauksien ennaltaeh-
kaisyyn sek& perheiden auttamiseen ja harjoittaa tarkkaavaisuutta perinnéllisten tautien
suhteen. Erityisesti hdn korosti katildiden taitoja erottaa vastasyntyneistd poikkeavat
lapset, jotta heid&t saataisiin poimittua avun piiriin. Thmisgenetiikan tutkimus on saavut-
tanut keskeisen aseman la&ketieteessd. Alan asiantuntijoiden muotoilemat keskeiset

tavoitteet ovat erityinen osa erityisesti ditiyshuoltoa. (Meskus 2009, 76-77.)

Milloin sairautta voidaan kutsua geneettiseksi sairaudeksi? Miké&li geneettinen hairio
heikentdd yksilon terveyttd, voidaan kayttdd nimitysta geneettinen sairaus. Jos taas sai-
rauden perusta voidaan madritelld jotenkin muuten, ei kyseessa ole geneettinen sairaus.
(POrn 1997, 73.) Suomalaisen tautiperinndn sairauksissa geenivirheet voidaan tunnistaa,
seka todeta sairauden johtuvan kyseisestd geenih&iriosta ja talloin osoittaa sairauksien

geneettisyys.

Katilotyon kehittdmistehtavana teen verkkokurssin katildopiskelijoille Tabulaan. (Liite)
On térke&a tehda opintomateriaalia aiheesta katiloopiskelijoille, silld monissa oppikir-
joissa késitelladn periytyvia sairauksia, joita meilld Suomessa ei vélttdmatta esiinny

lainkaan. Sen sijaan materiaalia meille suomalaisille tyypillisista sairauksista voi olla
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vaikea loytad, tai sité ei edes osata etsid. Suomalaisen tautiperinndn sairaudet ovat erit-
tain harvinaisia, jolloin niista ei valttdmattd monellakaan ole minkaanlaista tietoa etuka-
teen. Suomalaiseen tautiperintoon kuuluu lahes 40 sairautta, joten jonkinlaista karsintaa
on suoritettava opinndytetyoté ajatellen.

Raskaus ja synnytys seké lapsen saaminen ovat naisen eldman ikimuistoisempia tapah-
tumia. Kun perheeseen syntyy sairas tai vammainen lapsi, on eldmén suurimman, yleen-
sé iloisen tapahtuman liséksi, perheelld myds suuri suru ja laaja tunteiden Kirjo lapsensa
kohtalon vuoksi. Katilot torméaavat tydossaan perheisiin, joissa on jo vammainen lapsi,
tai joihin vammainen lapsi on syntymasséd. On tdrke&4 osata tukea heitd ja yrittd4d ym-

maértdd minkélaisia asioita perheet téllaisessa tilanteessa kohtaavat.

Suomalaiseen tautiperintdon kuuluvia sairauksia sikiotutkimusyksikdssé kohtaa useita
kertoja vuodessa, ei kuitenkaan kuukausittain. Myrskyranta sanoo, etta katilon olisi hy-
va tietdd suomalaisesta tautiperinndstd, mité tauteja siihen kuuluu ja tautien erityispiir-
teitd. Olisi hyva myos tietdd, mitd ndma erityispiirteet aiheuttavat potilaalle ja hanen
perheelleen ja miten ne vaikuttavat elaméén. Ylipaataan olisi hyva tietad, ettd Suomessa
on suomalaisille tyypillisia perinndllisia sairauksia. 1kéva kylla ne ilmenevat usein vasta
esikoisen tai yleensdkin vasta lapsen synnyttya perheeseen, silla laheskaan kaikki ihmi-
set eivat tiedosta olevansa jonkin tautigeenin kantajia. Ennen potilaan kohtaamista on
tiedettdva ketd hoidat ja miksi! Kriisitilanteiden ja surun kohtaamiseen sek& niissa aut-
tamiseen on hyvé hankkia tietoja ja taitoja, sill4d useimmiten ndma tilanteet ovat shokki-
tilanteita ja tdysin odottamattomia. Liséksi on hyva muistaa tyossaan, ettd itsestdan sel-

vyyksié ei ole olemassakaan. (Myrskyranta 2011)



2 OPINNAYTETYON TARKOITUS, TAVOITE JA TEHTAVAT

Opinnaytetyoni tarkoitus on tehdé verkkokurssi katiloopiskelijoille. Aion perehtya suo-
malaisen tautiperinnon kuuteen yleisimpéén sairauteen ja kahteen kéatilon tyon kannalta
merkitykselliseen sairauteen. Tavoitteena on selvittdd, mitd suomalainen tautiperintd
tarkoittaa, miten se maaritelladn, minkalaisia piirteita pidetaan tyypillisind suomalaiselle

tautiperinndlle, mité riskeja on olemassa ja kuinka tauteja jaotellaan. (Liite)

Taman tyon teen tuotokseen painottuvan opinndytetyon ohjeiden mukaisesti. Tuotokse-
ni pohjautuu teoriatietoon, jota raporttiosuuteni kasittelee. Tehtdvand on luoda katilo-
opiskelijoille sopivaa opintomateriaalia, jotta heill&4 olisi valmiuksia kohdata, ohjata
sekad neuvoa perheitd, joissa néité tauteja esiintyy. (Liite) Perehdyn kétilotyon nakokul-
masta myos erilaisiin diagnostisiin menetelmiin ja hoitomuotoihin. Kétilotyon nako-
kulmaa aion avartaa asiantuntijahaastattelun avulla seka perehtymalla perinnollisyyskli-
nikan toimintaan. Tyoni tarkoitus on antaa evaita katiloopiskelijoille kaikkien vammais-
ten tai sairaiden sikididen/vastasyntyneiden perheiden kohtaamiseen ja herattdvaa heissa
kysymyksid, mitd vahvuuksia itselld on tallaisiin tilanteisiin, mit& voisi itsessa kehittaa

ja millaisia ominaisuuksia itsell& tulisi olla.

Opinnaytetyoni tehtavina on selvittaa
1. Mitd suomalainen tautiperinto tarkoittaa?
2. Mihin Kkatilo tarvitsee tydssaan suomalaisen tautiperinnén tuntemusta?

3. Mitd perinndllisyysneuvonta tarkoittaa?



3 SUOMALAINEN TAUTIPERINTO

3.1. Suomalaisen tautiperinnén maarittelya

Suomalaiseen tautiperintoon kuuluu l&dhes neljakymment& harvinaista perinnollista sai-
rautta. Tautiperinndn sairaudet on koottu ns. Perheentuvan portaille, jotka Jaakko Per-
heentupa on luonut. Taudit ovat nimenomaan suomalaista tautiperint6é siksi, etta niita
esiintyy joko ainoastaan Suomessa tai huomattavasti suuremmassa suhteessa Suomessa
kuin muualla maailmassa. Vastaavasti osa perinnéllisista sairauksista, joita esiintyy
muualla maailmalla, puuttuu meiltd kokonaan. Tautiperinndn perustaksi on muodostu-
nut seka kansallinen, ettd alueellinen eristyneisyytemme. Muinaisia esivanhempiamme
on ollut melko suppea mé&érd. Mukanaan Suomen maalle he ovat tuoneet rajoitetun vali-
koiman geeneja. Tuo valikoima on aikojen kuluessa pysynytkin melko suppeana johtu-
en alueellisesta eristyneisyydestdmme. (Norio 2000, 22, 25; 28; Ké&aridinen&Sipponen
2002.)

GRACILE (vastasyntyneen kuolema)
LAAHD (sikidaikainen kuolema)
FSH-RO (hormonipuutos)
EPMR (eteneva kehitysvammaisuus)
PEHO (eteneva kehitysvammaisuus)
TMD (lihassairaus) dominantti
RAPADILINO (kasvuhaind)
LCCS (sikidaikainen kuolema)
10SCA, OHAHA (eteneva kehitysvammaisuus)
CHS (eteneva kehitysvammaisuus)
CLNS (eteneva kehitysvammaisuus)
HYDROLET (siicakainen kuolema)
SALLA (etenevs kehitysvammaisuus)
MES (siscaikainen kuolema)
MEB (vakava kehitysvammaisuus)
TCD, CHM (simasairaus), X-kromosomaalinen, resessivinen
INCL (eteneva kehitysvamenaisuus)
GA, HOGA (silmasairaus)
MUL (kasvuhaind)
DTD (kasvuhairio)
INCL Y)) (sokeutuminen, kehitysvammaisuus)
CHH (kasvuhain)
FAF (silma, hermo- ja ibosairaus) dominantti
USH3 (korva- ja sdmasairaus)
AGU (eteneva kehitysvammaisuus)
CLD (ripuli)
NKH (vakava kehitysvammaiswus)
LPI (metabolinen sairaus)
(D (ripul)
PLO-SL (eteneva kehitysvammaisuus)
APECED (autoimmuuni pol rinopatia)
RESCH, RS (silmasairaus), X-fromosomaalinen, resessiivinen
EPM1 (neurologinen sairaus)
SMB12 (anemia)
CNA2 (silmdsairaus)
CNF (muneaissairaus)
O S T T T TN T TN TN TN NN NN TN S NN NN N SN SN NN N

-56 -58 -60 -62 -64 -66 -68 -70-72 -74 -76 -78 -80 -82 -84 -86 -88 -90 -92 -94 -96 -98

Kuva 1. Perheentuvan portaat. Suomalaisen tautiperinndn sairaudet ilmenevat Perheen-
tuvan portailla. (Perheentupa)

Erityiset olosuhteet oman geenivalikoimamme syntyyn ovat luoneet useat tekijat. En-
sinndkin alueellisesti ajatellen olemme maapallon laidalla, kaukana kylméassa pohjoises-
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sa. Muinaisia esivanhempiamme on ollut verrattain hyvin véhan, silla vaestdjen liikku-
minen ja muuttaminen on ollut hankalampaa. Lisdksi Suomi on kahden eri kielialueen
valissd, joista oma kielemme on kolmas. Kun tahan lisatdan uskontomme ja kulttuu-
rimme erot, ei ole ihme, etteivat geenimme ole suuremmin sekoittuneet ymparilla olevi-

en kansojen geeneihin. (Norio 2000, 25.)

Suuri osa suomalaisista tautiperintoon kuuluvista sairauksista periytyy resessiivisesti, eli
peittyvasti. Liséksi joukossa on kaksi x- kromosomiaalisesti periytyvaa sairautta, seké
kaksi dominantisti eli vallitsevasti periytyvaé sairautta. Namé sairaudet eivét ole kansan
sairauksia, silld ne ovat yksittadisena tarkasteltuna harvinaisia, eivatka kosketa koko
Suomen kansaa. Kuitenkin tautien ilmaantuvuus eli insidenssi on verrattain korkea tar-
kasteltaessa suomalaista véestoa. Tamén vuoksi on tarkeédé tiedostaa, ettd on olemassa
suomalaisille tyypillinen tautiperintd ja ymmartdd mitd se tarkoittaa. (Norio 2000, 22-
23.)

Geneettisten sairauksien Kkirjo on laaja. Riippuen sairaudesta toiset ennustavat sairauden
puhkeamisen lahes 100-prosenttisesti, kun taas toisissa perinnéllisissa sairauksissa sai-
rauden puhkeamisen riski voi olla minimaalinen. Suomalaisen tautiperinndn sairauksista
voidaan moni ennustaa 100-prosenttisella todenndkdisyydelld, silla monet tautiperinndn
taudit periytyvat ainoastaan, mikali lapsi perii geenin molemmilta vanhemmilta. Talla
hetkelld laboratoriomenetelmin pystytaan selvittdmaén yli 60 erilaista perinndllisté sai-
rautta. (Turunen 2012, 15, 18.) Peittyvasti periytyvén tautigeenin kantajat ovat oireet-
tomia. Usein jalkikasvulle ilmaantuvat tautitapaukset tulevatkin taytend yllatyksena.
Kun tauti on resessiivisesti eli peittyvasti periytyvd, on sen todennékdisyys periytyé
lapselle jokaisessa raskaudessa 25 prosenttia. Peittyvan periytymisen tautigeeni on niin
heikko, ettei se yksinddn tuo tautia esiin. Talloin henkilon terve geeni dominoi ja toimii

riittdvan hyvin, eik& henkild sairastu. (Kaaridainen 2002, 35-36.)

Kaiken kaikkiaan suomalaisen tautiperinndn sairaudet koskettavat kaikkia erikoisaloja,
sill& niihin lukeutuu erilaisia luuston sairauksia, epdmuodostumia, kehitysvammaisuut-
ta, ndko- ja kuulovammaisuutta, sisatautisairauksista munuaissairautta seké epilepsiaa,
kroonista ripulia, erikoista anemiaa sek& muilla tavoin aineenvaihduntaan liittyvia saira-
uksia. Lastentautioppi on todellisessa keskidssg, silla l&hes kaikki taudit tulevat ilmi jo
lapsuusidsséd. Muutamia aikuisialld ilmitulevia sairauksia esiintyy gynekologian, neuro-

logian, tuki- ja likkuntaelinsairauksien ja silmatautien puolella. ( Norio 2000, 23.)
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Tassa tyossa monet késitteleméni suomalaisen tautiperinndn sairaudet aiheuttavat kehi-
tysvammaisuutta. Merkittavin &lyllisen kehitysvammaisuuden aiheuttaja on hermoston
sairaudet, vauriot ja muut poikkeavuudet, hermoston kehityshairiot. Tarkeimmaksi
muodostuvat aivojen kehityshairiot. WHO:n mééritelman mukaan alylliselld kehitys-
vammalla tarkoitetaan tilaa, jossa henkisen suorituskyvyn kehitys on estynyt tai on epa-
taydellinen. Yleisesti puutteellisesti kehittyneitd taitoja ovat kognitiiviset, Kkielelliset,
motoriset ja sosiaaliset taidot. Alyllinen kehitysvammaisuus voi esiintyd samanaikaises-
ti mm. mink& tahansa muun fyysisen tai psyykkisen tilan kanssa. (Kaski, Manninen,
Pihko 2012, 16.)

Kétilotyon ndkokulmasta tarkasteltuna on térkedd tuntea suomalaista tautiperintfd ja
katilon tyon kannalta kriittisid tauteja, silla muutama taudeista tappaa jo sikidvaiheessa,
tai aiheuttaa vaikeaa vammaisuutta lapselle. Taudit aiheuttavat raskaan taakan perheille
seka potilaille. Onnellisinta olisi, jos jokainen lapsi saisi syntya terveend ja toivottuna,
mutta my6ds vammaisella ja sairaalla lapsella on oikeus syntyd, mikali vanhemmat sel-
laiseen ratkaisuun paatyvat. Perinndllisten sairauksien joukossa on myds sairauksia,
joita voidaan hoitaa, kunhan ne vain tulevat ajoissa ilmi. Liséksi on tarke&a tietdad, mitka
perheet tarvitsevat perinnollisyysklinikan palveluja, osata tunnistaa ndma perheet ja
ohjata heidat sinne. Koska ndma sairaudet ovat erittdin harvinaisia, on mahdotonta op-
pia tuntemaan ja tunnistamaan niitd kaikkia yksitellen. Niihin ei vélttdmatta torméaa
tyossdan koskaan. Ladkareidenkin on vaikeaa diagnosoida tauteja oikein niiden harvi-
naisuuden vuoksi. Koska tauteihin lukeutuu sairauksia, joiden oikea diagnoosi johtaa
vakavia vammoja tai jopa kuolemaa estavéan hoitoon ja sen puute voi pahimmillaan
johtaa kuolemaan tai vakaviin vammoihin, on tarke&a pyrkia tuntemaan oman tyon kan-
nalta oleelliset sairaudet. Osa taudeista esiintyy myds maantieteellisesti tietyilld alueilla,
joten on tarke&a olla tietoinen oman tydalueensa tyypillisista sairauksista. (Norio 2000,
23-24, 101-102; Kaariainen&Sipponen 2002, 35.)

Mill& perusteella jokin tauti valikoituu suomalaiseen tautiperintoon kuuluvaksi? Ylei-
sesti ottaen suuri osa tautiperintbmme taudeista on ollut tuntemattomia kautta maail-
man, ja &kkid samaa oirekuvaa onkin tavattu Suomesta hélyttdvan paljon. Madrérajana
on pidetty kymment& potilastapausta. Suomalaiseen tautiperintdon kuuluvat sairaudet ja
niiden loytévuodet ilmenevat niin sanotuilla Perheentuvan portailla, jotka Jaakko Per-
heentupa on kehittanyt. ( Norio 2000, 95-97.)
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3.2. Synnynndinen nefroosi

Synnynnéinen nefroosi on vastasyntyneen vakava munuaissairaus. Sen ilmaantuvuus
Suomessa on 1:8000, potilaita on enemméan Suomessa kuin muualla maailmassa yhteen-
s&. Tauti on yleisin suomalaisen tautiperinnén peittyvasti periytyvistd sairauksista.
Synnynndisesta nefroosista kaytetddn myos lyhennettd CNF, joka tulee sanasta con-
genital nephrotic syndrome of the Finnish type. Itse geeni on Suomessa levinnyt laajal-
le, padasiallisesti etelaisen Suomen alueelle lanteen painottuen, Oulu- Joensuu- akselil-
le. Sit4 tavataan kuitenkin my6s pohjoisesta Suomesta seka rajan takaa Viipurin alueel-
ta. (Norio 2000, 202, 294, 296; NPHS1: Finnish disease database.)

CNF- lapsella on syntyessdan suuri istukka. Istukan paino on yli 25% vastasyntyneen
syntymadpainosta. Yleensd lapsi syntyy ennenaikaisena ja on syntymdpainoltaan pieni.
Vastasyntyneen virtsassa on havaittavissa valkuaista jo heti ensimmaisestd ndytteesta.
Turvotusta ilmenee pian syntyman jalkeen, ensimmaisten pdivien tai viikkojen kuluessa.
Nefroosilapselle on tyypillista vatsan pullottaminen, han ei kasva odotetusti, tyrié esiin-
tyy usein ja erilaiset tulehdustaudit aiheuttavat sairastumiskierteitd. Ennen ndma lapset
eivat oppineet koskaan kdaveleméaan ja he kuolivat ensimmadisen tai toisen elinvuotensa
aikana. Kuolinsyyksi ilmeni yleens& jokin tulehdustauti tai kuolinsyy jai epéselvéaksi.
Munuaissiirtojen my6ta nefroosilapset ovat saaneet taysin painvastaisen ennusteen ja he
pystyvét tand paivand elamaan normaalia elamaé, jota rajoittavat ainoastaan siirrannéi-
seen liittyvéat seikat. (Norio 2000, 294; Kadriainen 2002, 53.)

CNF- lapsen munuaisten toimintahdiri0 alkaa jo sikiokaudella, heti kun virtsanmuodos-
tus alkaa. Munuaiskerésten suodatinkerrosten lapi paéasee kulkeutumaan valkuaisaineita,
jotka péatyvat virtsaan. Ongelma johtuu geenin aiheuttamasta rakennevirheestd nef-
riinissd, joka on eras kalvoproteiini. Nefriinilld on keskeinen merkitys munuaiskerésen
suodatustehtdvassa. Sen puute tai viallisuus aiheuttaa valkuaisaineiden paasyn rikkindis-
ten rakenteiden valisté (hila ja jalkalisdkerakenteet) verestd virtsaan. ( Norio 2000, 294;
NPHSL1. Finnish disease database.)

Synnynnéisen nefroosin geenivirhe tunnetaan. Se sijaitsee kromosomi 19:n pitkdssé
varressa. Mutaatioita on Suomessa kahta paatyyppié ja muutamia pienempid, maailmal-
la niitd on kymmenid erilaisia. Suomessa péaatyyppia Fin major on 78 % tautikro-

mosomeista ja toista yleisintd Fin minor 16 % tutkituista. Meill& Suomessa ilmenevat
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tyypit aiheuttavat huomattavasti vaikeamman taudin kuvan, kuin useat muualta maail-
maa raportoidut CN- tyypit. ( Norio 2000, 295; NPHS1: Finnish disease database.)

Synnynnéiseen nefroosiin eivét tehoa mitk&an perinteiset hoitomuodot, kuten kortiko-
steroidit tai immunosuppressiiviset ladkkeet. Munuaisen siirto on ainoa hoitokeino syn-
nynnéiseen nefroosiin. Tehostetulla ravitsemuksella, keinomunuaishoidolla sek& usein
omien munuaisten poistamisella p&astdan lapsen osalta yli yhdeksén kilon tavoitepai-
noon, joka mahdollistaa leikkauksen. Tavoitteeseen p&&seminen kestdd noin vuoden
verran ja on kaikille osapuolille erittéin raskas vaihe. Siirron jalkeen lapsen eldmé on
kutakuinkin normaalia, immunosuppressiivinen hoito jatkuu loppueldman kuten aina
elinsiirroissa. Joskus siirto joudutaan suorittamaan uudelleen aiemman siirranndisen
muututtua nefroottiseksi. ( Norio 2000, 295;NPHS1:Finnish disease database.)

Sikitdiagnostiikka synnynndiseen nefroosiin on olemassa. Koska geenin rakenne tunne-
taan, voidaan suorittaa geenitesti sairauden toteamiseksi. Myos lapsivesipunktiossa ko-
honnut AFP- pitoisuus (alfafetoproteiini) saattaa merkitd CNF:44. Tuolloin kuitenkin
katsotaan, ettd arvojen tulee olla erittdin korkeita (>10 SD). Arvojen ollessa lapsivedes-
sé& korkeita, nousevat myos aidin veren seerumin AFP- pitoisuudet jonkin verran. AFP-
pitoisuuden korkeat arvot edellyttavat jatkotutkimuksia. On havaittu, ettd AFP- pitoi-
suus voi nousta lapsivedessa myos silloin, kun siki6lld on vain yksi tautigeeni. Ilmeises-
ti yksikin CNF- geeni aiheuttaa munuaisten rakenteissa muutoksia sikiokaudella, mutta
rakenteet muodostuvat kuitenkin normaaleiksi raskauden jatkuessa. Tdmén vuoksi yk-
sittdiseen korkeaan AFP- pitoisuuteen lapsivedesté ei vield voi luottaa vaan se on uusit-
tava. Noususuuntainen uusintandyte johtuu mitd todenndkoisimmin sikion CNF:sté. (
Norio 2000, 295.)

3.3. Infantiilinen neuronaalinen seroidilipofuskinoosi

INCL on vauvaikdisella lapsella ilmenevd dementiasairaus, joka johtaa monivammai-
suuteen. Infantiilinen neuronaalinen seroidilipofuskinoosi tunnetaan paremmin lyhen-
teestddn INCL. Toinen tunnettu nimi sairaudelle on Santavuori- Haltian tauti. Sen il-
maantuvuus Suomessa on 1:18 000 ja se on toiseksi yleisin suomalaiseen tautiperintéon
kuuluva sairaus. Vuosittain Suomessa syntyy noin 1-3 INCL- lasta. Noin joka 70. suo-

malainen on tautigeenin kantaja. INCL ilmenee ensimmaisen ik&dvuoden jalkeen ja se
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johtaa erittéin syvaan kehitysvammaisuuteen. Virheellinen geeni sijaitsee kromosomissa
1 ja sen rakenne tunnetaan. Suomalaisista potilaista 98 %:1la on sama mutaatio. Ulko-
mailta tunnetaan useampia kymmeni& muita taudin aiheuttavia geenimutaatioita. Geenia
sijaitsee eteldisen Suomen alueella ja selke&t keskittyméat on nahtévissé Etel4d- Pohjan-
maalla, Pohjois- Karjalassa sekd Varsinais- Suomen alueella. Elossa olevia potilaita on
maassamme runsaat 30. ( CLN1: Finnish disease database; Norio 2000, 202, 231-232;
Saari 2006; Arvio 2011; Kaski ym 2012, 52.)

INCL kuuluu ns. NCL- tautien ryhmé&an. Se on tautiryhmd, jossa hermokudokseen ja
muihin elimiston kudoksiin kertyy seroidia ja lipofuskiinia muistuttavaa ainetta. NCL-
tautien seroidilipofuskiinit ovat eri soluihin kertyvid pigmentteja ja tamé tekija yhdistaa
kaikkia NCL- tauteja. Tyypillisesti NCL- taudit periytyvét peittyvasti, lapsen alkukehi-
tys on normaalia jota seuraa etenevd kehitysvammaisuus ja varhainen kuolema. Yhta
NCL- tautia lukuun ottamatta kaikki NCL- taudit johtavat sokeuteen. Toisistaan erotta-
via tekijoitd ovat taudin alkamisikd, neurologiset erityispiirteet, neurofysiologiset ja
neuropatologiset 10ydokset seké elinaika. NCL- taudit eivét ole sukua keskenéén, silla
jokaiselle niistd on l6ytynyt oma geeninsd. Suomalaisessa tautiperinngssa on kolme
NCL- tauteihin lukeutuvaa tautia. (CLN1: Finnish disease database; Norio 2000, 262;
Kaski ym 2012, 51.)

Lapsen varhaiskehitys on normaalia. Ulkon&odssa ei esiinny poikkeavia piirteitd. En-
simmaiset oireet alkavat ilmetd 6-18 kuukauden idssé. Psykomotorinen kehitys pyséh-
tyy ja lapsi taantuu nopeasti vuoteenomaksi. Tyypillisesti lapsi on itkuinen ja levoton,
unihdirioitd ja pakkoliikkeitd ilmenee. Muita tyypillisia piirteita ovat velttous, lihasny-
kéaykset ja kouristelut sekd lapsen sokeutuminen. Paan kasvu hidastuu jo ensimmaisen
elinvuoden aikana, sill4 aivot eivat kasva, vaan surkastuvat. Silmien mustuaisreaktiot
ovat hidastuneet jo ensimmadisen elinvuoden aikana. Ajansaatossa velttous muuttuu
spastisuudeksi. Odotettavissa oleva elinikd on noin kymmenen vuotta. (CLN1: Finnish
disease database; Norio 2000, 231; Saari 2006; Arvio 2011; Kaski ym. 2012, 52.)

INCL- lapset ovat alttiita hengitystieinfektioille, refluksitaudille, suolen toimintahdiri-
Oille seka lisdantyneelle limaisuudelle. Nielemisvaikeudet sek& ravitsemusongelmat
johtavat usein PEG-letkun laittamiseen ja ravitsemukseen sen kautta. Keskimaarin 3-
vuotiaana lapsi on menettédnyt hankitut taitonsa ja on kokonaan sokeutunut. Kuuloaisti

sdilyy lapsen elinidn, samoin tunnesiteet l&himmaisiin. (Arvio 2011.)
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Tauti on tunnistettavissa EEG:ss& nopeasti, mm. silmien avaamis- ja sulkemisreaktiot
ovat poikkeavia. Kolmeen ik&vuoteen mennessdé EEG muuttuu suoraviivaiseksi. Myds
silman pohjissa ndhdaan surkastumia seka visuaaliset ja tuntohermojen herétevasteet
sammuvat alle 3-vuotiaina. P4&n MRI- kuvassa ndhddidn muutoksia jo ennen taudin ku-
van vakiintumista. Myohemmin on ndhtévissa aivojen vaikea-asteinen surkastuminen.
Veren virtaus heikkenee isojen ja pikkuaivojen alueella, mutta ei aivorungossa. ( Norio
2000, 231-232.)

Parantavaa hoitoa sairauteen ei ole olemassa toistaiseksi. Elamén laatua parantamaan
tarvitaan fysioterapiaa spastisuuden ehkadisemiseksi. Itkuisuuden taustalla ovat todenna-
koisesti erilaiset kivut, joten Kivunhoito on tarke&dd. Muutamille potilaille on kokeiltu
luuydinsiirtoa, mutta siitd ei ole kuitenkaan saatu toivottavaa apua. (Norio 2000, 232;
Saari 2006; Arvio 2011.)

Sikiddiagnostiikka on mahdollinen istukkanéytteen perusteella. Naytteessa on nahtavis-
sd jyvaistd osmiofiilistda massaa ( granular osmiophilic deposits= GROD). Muutokset
ovat nahtéavissé jopa raskauden kahdeksannella viikolla. Ensisijainen tutkimus on geeni-
testi. ( Norio 2000, 232.)

3.4. Meckelin oireyhtyma

Meckelin oireyhtymé& on letaali sikion tai vastasyntyneen epamuodostumaoireyhtyma.
Meckelin oireyhtyman ilmaantuvuus Suomessa on suurempi kuin 1:15 000 ja se on
kolmanneksi yleisin suomalaisen tautiperinndn sairauksista lukeutuen peittyvasti periy-
tyviin sairauksiin. Se ei ole kovin harvinainen muuallakaan maailmassa. Vuosittain ras-
kauksia, joissa sikiolla on Meckelin oireyhtymd, on meill4 noin 5 kpl. Taudin geenia
ilmenee p&dosin lannessa mukaillen asutustiheyttd, mutta sitd tavataan ldhes koko ete-
laisessa Suomessa. (MKS: Finnish disease database; Norio 2000, 202, 252.)

Ultradanitutkimuksessa Meckelin oireyhtymd voidaan todeta usean poikkeavuuden pe-
rusteella. Nakyvyys saattaa kuitenkin olla heikko vé&haisen lapsiveden vuoksi. Oireyh-
tyman kolme perusloydosta ovat vaikea keskushermoston rakennepoikkeama, seka yli-

maéaréiset sormet ja varpaat seké suuret rakkulaiset munuaiset ja maksa. Aivot saattavat
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puuttua l&hes kokonaan tai ne ovat pienet ja rakenteeltaan epdnormaalit. Osa kallon luis-
ta saattaa olla korvautunut kalvoilla. Erittain tyypillinen kallon luiden poikkeama on
takaraivolle pullistuva aivonestettd tai aivoainetta sisaltava kohju (enkefaloseele). Rak-
kulaiset munuaiset ja maksa ovat erittdin suurikokoiset, niin ettd vatsan ympéarysmitta
on huomattavasti suurempi kuin p&d&n ymparysmitta. T&mé saattaa muodostua jopa syn-
nytysesteeksi. Istukka saattaa olla normaalia suurempi ja sikiot kuolevat kohtuun tai
eldvand syntyessaan eldvat vain joitakin tunteja. Sikididen ja vastasyntyneiden hoitami-
seksi ei ole mit&an tehtdvissa. Synnytys on hoidettava &itid vaarantamatta. ( Norio 2000,
252-253, 297; Kaaridinen & Sipponen 2002, 36; Kirkinen&Ryynénen 2011, 373.)

Suomalaisissa tautitapauksissa geenivirhe sijaitsee kromosomi 17:ssd. Ulkomailla tava-
tuissa tapauksissa potilaat eldvat pidempaan kuin suomalaiset potilaat. T&mé on selitet-
tavissa silla, ettd taudin geeni sijaitsee eri paikassa kuin suomalaisen tautiperinndn
Meckelin oireyhtyman geeni. Koska taudin kuva on hyvin samanlainen kuin kromosomi
13:n trisomia, on tarke&4 suorittaa geenitesti trisomia 13:lle. Sikiddiagnostisesti tauti on
helposti havaittavissa normaaleissa seulonnoissa jo alkuraskauden ultradénitutkimuk-
sessa, joten nyKyisin ei juuri taysiaikaisia sairaita sikioita synny, silld vanhemmat paa-
tyvat useimmiten raskauden keskeytykseen. 12. raskausviikolla ovat havaittavissa suu-
rentuneet munuaiset ja paan rakennepoikkeamat. Lapsivettd on niukasti. Lapsivesipunk-

tiossa lapsiveden AFP- pitoisuus voi olla kohonnut.( Norio 2000, 252.)

3.5. Progressiivinen myoklonusepilepsia

Progressiivinen myoklonusepilepsia tunnetaan paremmin lyhenteestddn PME tai PME-
UL. Sit4 kutsutaan my6s Unverrich- Lundborgin taudiksi. Taudin esiintyvyys Suomessa
on 1:17 000 eik& se ole kovin harvinainen muualla maailmassa. PME on peittyvasti pe-
riytyva epilepsiatauti, siihen liittyy liikuntavaikeuksia ja lihasnykayksia. Taudin geenié
esiintyy koko etelaisen Suomen alueella painottuen entisen Kymen I&&nin alueelle. Vir-
heellinen geeni sijaitsee kromosomi 21:ss4, jossa se vaikuttaa erddn entsyymin estgjan,
kystatiini B:n muodostumista. Geenitutkimuksen perusteella on todettu taudissa olevan
erilaisia vaikeusasteita. (Norio 2000,. 202, 271; Kaski ym. 2012, 56.)

PME alkaa oirehtia potilaiden ollessa 6-15- vuotiaita. Talloin epilepsiakohtauksia alkaa

esiintyd, samalla myos tahattomat lihasnykaykset alkavat ilmetd. Lihasnykaykset esta-



16

vat ilman asianmukaista ladkitysta normaaleja arkiaskareita, ja ne esiintyvat tyypillisesti
etenkin aamuisin pitking sarjoina. Osalla potilaista ilmenee myo6s puhevaikeuksia, mie-
lialan vaihteluja sek& joskus myds psyykkisen suoritustason lievad laskua. Ennen poti-
laat invalidisoituivat taysin vuoteeseen hoidettaviksi ja kuolivat jo nuorina aikuisina.
Nykyisin ladkehoidon kehityttya tauti todennakdisesti ei vaikuta elinik&&n. (Norio 2000,
271; Kaski ym. 2012, 56.)

Tauti on todettavissa EEG:n perusteella. Aivojen kuvantamistutkimuksessa ei poik-
keavia lo6ydoksid ole. Virtsasta poikkeavana I0yddksend voidaan havaita indikaania.
Hyvén ja oikean epilepsialdékityksen ohella potilaat tarvitsevat aktiivista kuntoutusta

seka henkistd tukea normaalissa arjessa elamiseen. ( Norio 2000, 272.)

3.6. Aspartyyli glukosaminuria

Aspartyyliglukosaminuria eli AGU- tauti on eteneva aineenvaihduntasairaus, joka joh-
taa kehitysvammaisuuteen. Tauti johtuu aspartyyliglukosaminidaasi- entsyymin puut-
teesta ja on niin sanottu lysosominen kertymasairaus. Sen esiintyvyys Suomessa on 1:18
000, jopa 1:15 000, ja se periytyy peittyvasti. Taudin geeni on levinnyt tasaisesti yli
Suomen. Potilailla virtsaan erittyy aspartyyliglukosamiinia. Samaa yhdistetta kertyy
my0s eri soluihin, kuten aivosoluihin. Ta&m& hairitsee niiden toimintaa. Tauti voidaan
todeta verindytteiden perusteella.( AGU: Finnish disease database; Norio 2000, 202,
205-206; Kaariainen 2002, 84; Kaski ym. 2012, 53.)

Vastasyntyneella ei yleenséd todeta mitadn poikkeavaa. Noin yhdelld viidest vastasyn-
tyneestd, jalkaterissd havaitaan rakennepoikkeamia. Hengitystietulehduksia on tyypilli-
sesti imevéis- ja leikki-idssa. Napa- tai nivustyrié saattaa esiintyd. Taudin oireet alkavat
ilmetd leikki-i&ssa pikkuhiljaa, yleensa noin 1. ja 4. ikdvuoden paikkeilla. Puheen kehi-
tys ei edisty normaalisti, muitakin oppimisvaikeuksia ilmenee. Kaytds muuttuu, lapsi on
levoton ja artynyt, hdn muuttuu kémpeloksi. Myos lihasvelttoutta ilmenee. Lapsen kehi-
tys ei ylla normaaliin koulukypsyyteen. Taudille tyypilliset karkeat kasvon piirteet tule-
vat idn myo6ta selvemmin nakyviin. Aikuisidssa kehitysvammaisuuden aste on vaikea ja
puhe on huonoa. Erilaisia kdytoshairioita saattaa ilmetd kiihtymyksesta sekavuuteen.
Psykoosioireita saattaa esiintyd, samoin touhukkuutta seké jaksoittain esiintyvad maani-

suutta. 1an myo6ta kasvonpiirteet muuttuvat raskaiksi ja alaspéin viettaviksi, kieli on suu-
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ri, huulet ja kulmakarvat paksut ja tukka on karhea. Osteoporoosin seurauksena luun
murtumia saattaa ilmetd. Tavallisesti epileptiset kohtaukset alkavat aikuisidssa, mutta
niit4 tavataan kaikissa ikdryhmissa AGU- potilailla. He elévét keskimaardisté lyhyem-
paan, harvoin yli 50-vuotiaiksi. Lapsen syntymépaino ja — pituus ovat yleensé normaa-
lit, mutta ensimmaisen elinvuoden aikana lapsen kasvu kiihtyy. Murrosian kasvupyrah-
dys alkaa varhain, mutta on tavallista lyhyempi ja AGU- potilaat jaavétkin pienikokoi-
siksi. Tytoilla kuukautiset alkavat tyypillisesti noin 11-vuotiaina. (Norio 2000, 205;
Ké&aridinen& Sipponen 2002, 36; Suomen AGU Ry 2011; Kaski ym. 2012, 53-54.)

Taudin vaikeusaste vaihtelee. AGU- taudissa epdnormaaleja elimistdn hajoamistuotteita
paatyy soluihin. Tdmé& on erityisen vahingollista aivoille. AGU- tauti voidaan osoittaa
virtsandytteestd, jossa aspartyyliglukosamiinia on erittyneend virtsaan. Veri- tai luu-
ydinndytteessd lymfosyyteissé tai monosyyteissé todetaan vakuolirakkuloita. Varmaan
diagnoosiin pé&éstaan geenitutkimuksella. Geenimutaatio sijaitsee kromosomi 4:ssd. Sen
mutaatiotyyppi on 98 %:1la suomalaispotilaista sama ( AGU Fin major). Toinenkin mu-
taatiotyyppi tunnetaan, AGU Fin minor, ja sitd esiintyy jonkin verran myds norjalaisilla
ja ruotsalaisilla AGU-potilailla. Heilld geenin alkuperd on todenndkdisesti Suomesta. (
AGU: Finnish disease database; Norio 2000, 206.)

Parantavaa hoitoa tautiin ei ole. Sikiddiagnostiikka onkin tarked keino antaa AGU- per-
heille valintojen mahdollisuuksia. Luotettavan tuloksen saa joko lapsivesipunktiosta tai
istukkabiopsiasta seka entsyymianalyysin ettd geenitutkimuksen keinoin verindytteista.
Vaikeaksi seulonnan tekee se, ettd yleensé perheen lapsiluku on jo tdynnd ensimmaisen
sairaan lapsen diagnoosin tullessa ilmi. (Norio 2000, 206; Myrskyranta 2011;. Kaski
ym. 2012, 53-54.)

3.7. Rusto-hiushypoplasia

Rusto- hiushypoplasia tunnetaan myds nimella cartilage- hair hypoplasia ja metaphyseal
chondrodysplasia, type McKusick. Sairaudesta kaytetdan lyhennettd RHH tai CHH. Sen
ilmaantuvuus Suomessa on n. 1:18 000 ja se on kuuden yleisimmé&n suomalaiseen tauti-
perintdon kuuluvan sairauden joukossa. Taudin geenié esiintyy eteldisen Suomen alu-

eella painottuen lanteen, erityisesti Etelad- Pohjanmaalle.
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Geenivirhe sijaitsee kromosomi 9:ssd. Rusto- hiushypoplasia on sairaus, joka aiheuttaa
lyhytkasvuisuutta. Siihen liittyy mm. niukka hiusten kasvu. ( Norio 2000, 202, 280-281,
CHH. Finnish disease database.)

Lapset ovat lyhytkasvuisia jo syntyesséén. Vartalo on suhteellisen normaalikokoinen,
raajat sen sijaan lyhyemmat, erityisesti olkavarret ja reidet sek& sormet ovat lyhyet. Ai-
kuispituus j&& 110- 140:8an senttimetriin. Tavallisia oireita ovat liséksi nivelsiteiden
valjyys, lankisaarisyys, kyynérnivelten ojennusvajaus ja notkoselkdisyys. Nivelten ra-
kenne on lahes normaali. Potilaiden karvan kasvu on heikkoa, ripset ja hiukset ovat hy-
vin heikot. Enemmist6ll4 potilaista on infektioherkkyyttd ja laboratoriokokeilla on ha-
vaittavissa soluvalitteistd immuunipuutosta. Kolmella neljasosalla ilmenee lievda ja
noin kymmenesosalla vaikeaa anemiaa. Taipumus pahanlaatuisiin kasvaimiin on selvas-
ti lisdantynyt. ( CHH. Finnis disease database; Norio 2000, 280.)

RHH- potilaiden on syyta valttaa ylipainoa ja liikkua riittavasti, jotta ongelmia luuston
ja tukielinten kanssa ei tulisi. Lis&ksi on varauduttava tulehdustautien normaalia hanka-
lampaan kulkuun. Esimerkiksi vesirokko voi RHH- lapsella olla keskimé&éardista vaike-
ampi. Tartunnan puhkeamista voidaan estdd hyperimmunoglobuliinilla ja jo puhjennut
tautia voidaan yrittaa lievittd asikloviirilla. Vesirokkoa vastaan rokottamisesta ei liene
haittaa. Immuunipuutoksen vuoksi rokotus on syytéd uusia kolmen kuukauden kuluttua.

Elévill4 taudinaiheuttajilla rokottamista suositellaan véltettavan. ( Norio 2000, 281.)

Normaalissa raskaudenaikaisessa ultradanitutkimuksessa saatetaan havaita raajojen ly-
hytkasvuisuus. Se on kuitenkin hyvin epdvarmaa. Varmempi tapa diagnosoida raskau-
den aikainen sikion RHH on geenien tutkimus. (CHH. Finnish disease database; Norio
2000, 281.)

3.8. Hydroletalus- oireyhtyméa

Hydroletalus- oireyhtyma on letaali vakavien rakennepoikkeamien yhdistelma. Sen il-
maantuvuus on ainakin 1:22 000. Tautia esiintyy eteldisessd Suomessa painottuen akse-
lille Raahe- Imatra. Muualla maailmassa hydroletalus- oireyhtymé on erittdin harvinai-
nen. ( Norio 2000, 201, 228-229.)



19

Raskausaikana havaitaan poikkeuksellisen paljon lapsivettd. Ultradénitutkimuksessa on
havaittavissa vaikea vesipdisyys (hydrokefalus). Rakennepoikkeamat voivat ilmeté jo
12. raskausviikolla, vaikka paan liikakasvu ilmenee yleensd vasta 20. raskausviikolla.
Aiemmin sikitt kuolivat kohtuun tai hyvin pian synnyttyddn, mutta nykyisin sairaus
havaitaan jo ensimmadisissa sikiéseulonnoissa ja useimmat perheet valitsevat raskauden
keskeyttamisen. Taudin varma diagnoosi on erittdin tarked perheiden tulevaa perhe-
suunnittelua ajatellen. VVarma diagnoosi saadaan ruumiinavauksessa tai geenitestilla.
Tavallisesti aivojen sivukammiot ovat avoimet ja mm. aivojen keskiviivarakenteet puut-
tuvat. Takaraivoluun niska-aukko on avaimen reidn mallinen, eikd pyored kuten nor-
maalisti. Silmat ovat pienet ja hyvin syvélla pddssd, nend on pieni tai puuttuu lahes ko-
konaan. Kieli on poikkeuksellisen muotoinen ja suulaessa ja/tai yldhuulessa on halkio.
Kurkunpéassd, henkitorvessa ja keuhkoputkissa voi olla rakennepoikkeavuuksia. Keuh-
kojen rakenne itsessaan on epanormaali, lohkojako epétyypillinen. My6s sydamessa
havaitaan rakennevikoja. Vatsaontelon siséelimet ovat yleensd normaalit. Jalkater&t
saattavat olla kampuramaiset, ylimadréisia sormia ja varpaita on usein. Diagnoosi on
jarkevaa varmistaa ns. poissulkumenetelmalld, kromosomiviljelyssa tutkitaan mahdolli-
nen kromosomi 13 -trisomia. ( HYLS1: Finnish disease database; Norio 2000, 228-
229.)

3.9. Diastrofinen dysplasia

Diastrofinen dysplasia tunnetaan myds nimell& diastrofia tai lyhenteestd&dn DD tai DTD.
Sen ilmaantuvuus Suomessa on luokkaa 1:20 000 ja taudin geeni painottuu lounaiseen
ja lantiseen Suomeen. Sité tavataan kuitenkin koko Eteld- Suomen alueella. Diastrofia
on synnynnéinen luuston kasvuhéirid. Se aiheuttaa lyhytkasvuisuutta sek& nivelten ra-
kenteiden ja toiminnan hairidita. Taudin geeni sijaitsee kromosomissa 5. Sen rakenne on
selvitetty, joten tauti voidaan diagnosoida geenitestin avulla. Tauti on melko yleinen
muuallakin maailmalla, mutta meilld suomalaisilla on oma valtamutaatiomme taudista.
Suomalaista mutaatiota on ulkomaalaisista potilaista tavattu 20 %: lla. ( DTD: Finnish
disease database; Norio 2000, 201, 218-219.)

Lapset ovat jo syntyessddn lyhytraajaisia. Lyhytraajaisuus ilmenee usein jo raskauden
aikaisessa ultradanitutkimuksessa. Aikuispituus on 110- 160 cm, keskimaarin kuitenkin

130 - 135 cm. Vartalon koko on melko normaali. Lonkat voivat vastasyntyneelld olla
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jaykat, minkad vuoksi saatetaan aiheettomasti epdéilla lonkkaluksaatiota. Peukalon asento
on v&éara, se muistuttaa ns. liftarin peukaloa eli se osoittaa poispain kdmmenesta. Jalka-
terét ovat kampuramaiset ja ojennusvajausta on havaittavissa lapsuusidssa seka polvi-
ettd lonkkanivelissd. Puolella lapsista on suulakihalkio ja tyypillisesti alaleuka on pieni.
Luustomuutokset ovat ainoa elimiston hairid, joten esimerkiksi psyykkinen kehitys on
taysin normaalia. Elinika ei poikkea muusta vaestostd. Taudin vaikeusaste saattaa vaih-
della hyvin paljon jopa perheen sisalla. Tauti on todettavissa rontgentutkimuksin, joissa
nahddaan mm. lyhyet ja paksut putkiluut, litistyneet ja levinneet lonkka- ja polvinivelet
sekd viuhkamaiset jalkapdydén luut. ( DTD: Finnish disease database; Norio 2000, 218—
219.)

Diastrofiapotilaiden auttamiseksi tarvitaan lahes aina ortopedisia leikkauksia. Lapsilla
korjataan nivelten virheasentoja ja varhaisen nivelrikon vuoksi aikuiset tarvitsevat jo
varhain tekonivelid. Suulakihalkiot hoidetaan normaalik&dytdnnon mukaisesti. Lisaksi
tarvitaan usein puheterapiaa ja hampaiden oikomishoitoa. Diastrofikoilla on usein kau-
larangassaan vakaviakin rakennemuutoksia, jotka saattavat jopa uhata potilaan henkea.
Siksi hoitotydssé onkin noudatettava erityista varovaisuutta, erityisesti leikkauksissa,
joissa tarvitaan yleisanestesiaa. ( Norio 2000, 219.)
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4 PERINNOLLISYYSNEUVONTA

4.1. Perinndllisyysneuvonnan ominaispiirteita

Perinndllisyysneuvontaa kasiteltdessa ei voi olla ajattelematta aihetta eettisestda nako-
kulmasta. Genetiikan ja lisddntymisteknologian kehittyessé aihepiirin eettinen keskuste-
lu on noussut keskiddn. Meill4d on yhd enemman mahdollisuuksia selvittdd syntymétto-
man lapsen sairauksia ja mahdollista vammaisuutta. Keskustelun &arip&issa ovat kannat
siitd, tulisiko sikion sairauden perusteella tehtdvat abortit kieltdd kokonaan vai onko
kyseessa vanhempien vapaus valita tulevan lapsensa ominaisuuksia. Aéripaahan voi-
daan kuvitella esimerkiksi kuuro perhe, jotka toivovat kuuroa lasta. Tieteen kehitykseen
moni suhtautuu suopeasti, silla yleisesti ajatellaan sairauksien ja vammaisuuden heiken-
tavan eldménlaatua. Toisaalta ei voida ohittaa sitd tosi asiaa, ettd moni vammainen ih-
minen kokee eldmansa laadun hyvaksi, eikd edes toivoisi olevansa terve. On vaikeaa
vetdd rajaa siihen, kuka on sopiva madrittelem&&n lapsen puolesta tehtdvien valintojen
oikeudenmukaisuutta. Todenndkdisté on, ettd lahes kaikki vanhemmat toivovat lapsel-
leen parasta mahdollista elamad. Perinndllisyyspoliklinikoilla asiakkaina ovat perheet
eikd vanhempien mahdollisuutta valita juuri itselleen parasta mahdollista elaméé voida
ohittaa. (Raikka& Rossi 2002, 48; Glover 2009, 9; Myrskyranta 2011; Kaski ym. 2012,
288.)

Geenitestaamisen ja genetiikan rinnalla kulkee tulevaisuudessa mahdollisesti myos ih-
misen kloonaaminen. Toistaiseksi ihmisen kloonaamiselle on esitetty eettisesti hyvinkin
arveluttavia kayttotarkoituksia. Esimerkkeind mainittakoon eréanlainen rodun jalostus,
jossa kloonaamalla tuotettaisiin huippu-urheilijoita tai vanhemmille superalykkaita lap-
sia. Nadkokulmina ovat olleet erityyppiset rodunjalostukset eri tarkoituksiin, kuten soti-
maan tai vaikkapa taloudellista tulosta tuottamaan. Kloonaamalla voitaisiin tuottaa
my0s varaelimid, joita alkuperdisen henkilon keho ei hylkisi. Ndma seikat ovat kauhus-
kenaarioiden adripdista. Toisesta nidkokulmasta voidaan kuvitella kloonaustekniikan
kehittyvan niin, ettd ihmisille voidaan kloonaamalla tuottaa yksittdisia elimia, jotka kas-

vatetaan erityisesti elinsiirtoa varten. (Ryynanen& Myllykangas 2000, 155.)

Perinnéllisyysneuvonnan pariin tulisi ohjata kaikki henkilét joiden sairautta epéilladan

periytyvaksi, joiden lapsella tai lapsilla epéilldén perinnéllista sairautta tai joiden suvus-
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sa on ollut jotakin perinndllista sairautta. Tarkeimmat periaatteet perinndllisyysneuvon-
nassa ovat rehellisyys, ohjailemattomuus ja luottamuksellisuus. Neuvonnan tavoitteena
on antaa ymmarrettava tietoa sairaudesta, sen periytymisestd, toistumisriskistd, hoidos-
ta ja tutkimuksesta. Yksi neuvonnan tarkeistd tavoitteista on auttaa henkiloa tai perhetta
sopeutumaan periytyvaan sairauteen. (Kadriainen 2002, 72-74; Aula ym 2006, 281, 292;
Turunen 2012, 17.)

Kansainvéliset sopimukset ohjailevat geenitestausta. Biolddketiedesopimus velvoittaa,
ettd ennustavaan geenitestaukseen pitad liittyd myds neuvontaa. (Turunen 2012, 18.)
Yleensd perinndllisyysneuvontaa antaa perinnéllisyyslééketieteen erikoislaakéari, mutta

sitd voi antaa myo6s perinndllisiin sairauksiin koulutettu hoitaja. (Aula ym. 2006. 280).

Perinndllisyysneuvontaa tarvitseva henkild tai perhe on voitu ohjata perinndllisyyskli-
nikalle toisen l&4&karin toimesta, kuten esimerkiksi sisatautiladkarin, gynekologin jne.
Talloin asiakas on voinut saada jo l&hettdneeltd taholta jotakin tietoa sairaudesta. Neu-
vonnan tarkoitus on antaa asiakkaalle h&nen tarvitsemansa tieto, jonka pohjalta hanen
olisi helpompi tehdé itse&an tai perhettddn koskevia ratkaisuja. Neuvonnan antajan tulee
olla puolueeton ratkaisujen suhteen, jotta paatdksen teko olisi itse asiakkaan kasissa.
Neuvoja voi kuitenkin auttaa asiakasta hahmottamaan eri ratkaisujen tuomia seurauksia,
silld asenteella ettd kukin asiakas tai perhe tekee juuri heidan perheelleen tai elaménti-
lanteelleen parhaiten sopivan ratkaisun. On myds hyvé korostaa, etté sikiotutkimuksiin
ldhteminen on vapaaehtoista ja myos tutkimukset ovat perheen itse paatettavissé. Hoita-
jan tehtévéksi jaa selostaa, mitd hyotya tutkimuksista on ja mitd ne tarkoittavat. Myos
tutkimusten aiheuttamat riskit ja haitat on tuotava esiin keskustelussa. Lisdksi tulee
kunnioittaa vanhempien kantaa tutkimuksiin. Vaikka tarjolla olisi luotettava menetelma
sairauden selvittamiseksi, kaikki vanhemmat eivét halua tutkimuksia. Syynéa voivat olla
omat eettiset ndkemykset, uskonnollinen vakaumus tai pelko vaikeasta ratkaisusta tulos-
ten saamisen jalkeen.( K&aridinen& Sipponen 2002, 41; Aula ym 2006, 280-281; Myrs-
kyranta 2011.)

Perinndllisyysneuvonnassa kerrotaan sairaudesta, sen ennusteesta ja luonteesta aina
perusteellisesti, vaikka se olisikin raskasta kuultavaa asiakkaalle ja h&dnen perheelleen.
Perheen kannalta on olennaista tietdd mit4 on odotettavissa. Tdma tieto voi vaikuttaa
suuresti perheen tulevaan perhesuunnitteluun. Perheen on kyettdvé punnitsemaan vaih-

toehtonsa uusiutumisriskien seka perheelle etté lapselle itselleen aiheutuvan huolen ja
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kérsimyksen valossa. Yksityiskohtaisen tiedon antaminen ennusteesta voi olla hyvinkin
vaikeaa, etenkin hyvin harvinaisten sairauksien kohdalla. Myods hyvin tunnetuissa tau-
deissa saattaa oireet ja taudin kuva vaihdella yksil6llisesti. Vaikkei taydellistd ennustetta
kyettéisikddan antamaan, on térked& hahmottaa sen suuntaviivoja. Perheelle on myos

tarkeda voida kysya heitd askarruttavista asioista. ( Aula ym. 2006, 282-283.)

Toistumisriskia arvioitaessa voidaan ajatella riski- sanan k&yton jo itsesséan olevan oh-
jailevaa. Asiakasta voidaan auttaa hahmottamaan sairauden toistumisriskia joko prosen-
tuaalisella mahdollisuudella, esim. 25 %:n prosentin riskistd puhumalla tai esim. 1:4
suuruinen riski. Voidaan miettid myos, ilmaistaanko toistumisriskin todennakdisyys
puhumalla todenndkdisyydestd saada terve lapsi. Tassa esimerkissa terveen lapsen saa-
misen todennékoisyys on kolme kertaa todenndkdisempi kuin sairaan lapsen saamisen
todenndkoisyys. Terveyden ja sairauden maarittelyn vaikeus on erityisen haastavaa, kun
vanhemmat saavat raskausaikana tietdd odottavansa sairasta lasta. Tassd tyossa kasitte-
lemani suomalaisen tautiperinnén sairaudet ovat resessiivisesti periytyvid. Autosomis-
ten resessiivisten tautien periytyvyysriski on aina 1:4 sairaan lapsen vanhemmilla. Tau-
tigeenin kantajan ja puolison perheen mahdollisesti tulevan lapsen sairastumisriski taas
arvioidaan silla perusteella, onko myds puoliso tautigeenin kantaja. Koska taudin syn-
tymiseen tarvitaan kyseinen tautigeeni molemmilta vanhemmilta, on epétodennédkdista
ettd resessiivisesti periytyvéé sairautta sairastavan perheen terveiden lasten lapsilla il-
menisi kyseinen sairaus. Riskiarvio voidaan suorittaa geenitestilld, miké&li sellainen on
olemassa. Mikali néin ei ole, voidaan riskid kartoittaa luotettavasti periytymistavan,
sukupuun ja epidemiologisen tiedon pohjalta. ( K&aridinen 2002, 35-38; Ké&aridinen&
Sipponen 2002, 34-35; Aula ym 2006, 283-286.)

Perinndllisen sairauden tunnistaminen tarkoittaa yleensa sité, ettd asiakkaan suvussa on
my0s henkilditd, jotka ovat tautigeenin oireettomia kantajia. Luontevinta lienee l&hestya
naitd henkiloita asiakasperheen valitykselld. He voivat neuvoa sukulaisiaan ottamaan
yhteyttd perinnéllisyysneuvontayksikkoon. Talldin on hyva sopia etukédteen perheen
kanssa, kuinka avoimesti kyseisen perheen tilanteesta voidaan keskustella muiden suku-
laisten kanssa. Perheen niin toivoessa, myos perinnollisyysneuvontayksikko voi suoraan
ottaa yhteyttd asiakasperheen sukulaisiin. Lahestyttédessé sukulaisia on hyva muistaa
tietty varovaisuus tiedottamisessa ja jarjestdd tapaaminen mahdollisimman nopeasti,
jotta viestin saanut ei jaa pitk&ksi aikaa asian kanssa yksin. Joskus perhe ei ole tekemis-

sa muiden sukulaisten kanssa, eika valttamatta halua, ettd muulle suvulle kerrotaan asi-
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asta. Yleensa ottaen on jarkevad kunnioittaa asiakasperheen toivomusta tdssa asiassa.
Asia kannattaa kuitenkin ottaa puheeksi muutaman kerran uudelleen, sill4 ajan kanssa
perhe saattaa olla sopeutunut sairauteen ja toipunut shokista siind maarin, ettd he ym-
maértavat sukulaisillaan olevan oikeuden tietdd perinndllisesta sairaudesta. Jos lahisuku-
laisella on selvasti suurentunut riski vakavaan sairauteen, voi ladkéri poikkeustilanteissa
ottaa yhteyttd henkildon ilman asiakasperheen suostumusta. Tietenk&én talloin ei saa
kertoa kenelld sukulaisella perinnéllinen tauti on todettu. ( Aula ym.2006, 289-290;
Turunen 2012, 18.)

Miten tieto perinndllisestd sairaudesta saadaan mahdollisimman ymmarrettdvddn muo-
toon? Useimmat asiakkaat ovat hyvin orientoituneet ja erittain kiinnostuneita saamaan
tietoa taudin syistd, toistumisriskistd ja ennusteista. Tarkedd on my6s neuvojan oma
motivaatio tiedon antamiseen. Vastahakoiselle asiakkaalle on turha tyrkyttaa tietoa, jos
hén ei ole sitd halukas vastaanottamaan. Neuvontatilanteeseen on hyva jérjestda run-
saasti aikaa. Periytymistapa piirretddn konkreettisesti paperille ja selitetddn. Asiakkaalle
annetaan aikaa hénta askarruttaviin kysymyksiin. Periytymisriski kannattaa kertoa mo-
nella eri tavalla, jotta se olisi helpompi hahmottaa asiakkaalle. Lopuksi on hyvé Kirjoit-
taa neuvonnasta yhteenveto, jonka avulla perhe voi kerrata saamaansa tietoa. Koska
tieto perinndllisista taudeista karttuu kaiken aikaa, on hyvé kehottaa perhettd ottamaan
yhteyttd neuvontayksikk6on uudelleen muutaman vuoden péésta. ( Aula ym. 2006, 290—
291; Kirkinen&Ryynanen 2011, 366.)

Tyohon liittyvid haasteita haastattelemani k&tilo kuvaa seuraavasti. Myrskyranta toteaa,
ettd vaikeinta tyossa on soittaa perjantaina iltapaivélla perheelle tutkimusten huonoja
uutisia. Tuntuu kuin pilaisi ihmisten odottaman viikonlopun soitollaan. Tarke&é potilas-
kohtaamisissa on pyrkia vélttamaan asetelmaa, jossa ammattihenkilé asettuu aikuisen
rooliin ja kohtelee potilasta lapsena. Tietty “paapominen” ja sdélivaan savyyn puhumi-
nen on alentavaa ja saattaa herattda potilaassa aggressioita. Puhutaan asioista niiden
oikeilla nimillg, aikuinen aikuiselle. Liséksi vaikeita ovat neuvontatilanteet, joissa ohjat-
tava osapuoli on maahanmuuttaja eik& yhteista kielta ole. Paikalla on aina tulkki, joka
tuo oman haastavuutensa neuvonta- ja ohjaustilanteisiin. Kulttuurista riippuen asiakkaan
tietdmys asioista voi olla hyvinkin suppeaa. Han ei ole vélttdmatta ikind kuullutkaan
geeneistd ja kromosomeista, eikd han vélttdmattd omaa luku- ja Kirjoitustaitoa, jotta

Voisi ndistd asioista ottaa selvéa. (Myrskyranta 2011.)
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Kehitysvammaisuutta syntyneeltd lapselta tutkittaessa on kéytettdvissa lukuisia mene-
telmid. Naitd ovat esimerkiksi laboratorio-, kuvantamis-, kudosndyte-, ja neurologiset
tutkimukset. Yleistutkimuksia ovat virtsa- ja veritutkimukset, veren happoemastasapai-
no, syddmen EKG ja niin edelleen. Epdiltdessa hermostollista kehityshairiota tehdaan
verestd kertymdvakuoleja sisdltavien valkosolujen etsintd. Esimerkiksi AGU-tauti on
tasta tyypillinen esimerkki. Myos erilaisia sikiokauden infektioita epéiltdessa tehdaan
verestd vasta-ainemaarityksié. Lisaksi voidaan tutkia kilpirauhasen toimintakokeita seka
maksan ja munuaisten toimintaa mittaavia kokeita. Erilaisia aineenvaihduntasairauksia
tutkitaan virtsakokeista. Likvortutkimuksia tehd&an epéiltdessd hermostoa vaurioittavia
sairauksia. Muita tutkimuksia ovat erilaiset kromosomitutkimukset ja FISH-tutkimus,
jossa tutkitaan ns. mikrodeleetio-oireyhtymid. Toinen uudempi tutkimus menetelmé&
FISH-tutkimuksen lisdksi on molekyylikaryotyyppaus. Tdmé& menetelmd tunnistaa hel-
pommin pienetkin muutokset geenien kopiomaarissa. Suomalaiseen tautiperinté6n kuu-
luvan sairauden epdilyssé oleellista ovat DNA-testit. Taméan testin edut ovat sen nopeus
seka sen pienet kustannukset. T&sté tyypilliset esimerkit ovat esimerkiksi AGU-tauti ja
INCL. Erilaisin kuvantamismenetelmin on mahdollista saada tarkka kuva aivojen tilan-
teesta ja niiden rakenteellisista muutoksista. Mm. valkean aineen ja erilaiset kehitys-
hairiot nakyvat magneettitutkimuksessa erityisen hyvin. (Kaski ym. 2012, 33-35; Turu-
nen 2012, 17.)

Lapsen ja sikion kuoleman jélkeisilla tutkimuksilla saadaan varmempaa tietoa sairau-
desta, mikali sitd ei ole aikaisemmin saatu tutkittua. Obduktion avulla saadaan arvokasta
tietoa hermoston kehityshairion laadusta sekd saadaan selville lapsen valiton kuolinsyy.
Neuropatologinen tutkimus tehddan aivoista. Sen avulla tutkitaan mm. aineenvaihdun-
nan hairioitd, tulehdusmuutoksia ja erilaisten verenkiertohdirididen jélkitiloja. (Kaski
ym. 2012, 39.)

4.2. Katilo perinndllisyysneuvonnan asiantuntijana

Perinndllisyysneuvonnan yksikoissé perinndllisyysladketieteen erikoisléakéreiden tyo-
pareina toimivat sairaanhoitajat ja/tai katilot. Heistd moni on saanut lisdakoulutuksen
erityisesti perinndllisyysneuvontaan tulevien asiakkaiden ja perheiden tukemiseen ja
ohjaamiseen. Usein perinndllisyysneuvonnan hoitaja saattaa olla ensimmainen kontakti

asiakkaaksi saapuville perheille ja henkildille. Yleisimmin neuvontapyyntdja perinndlli-
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syysyksikdihin vuonna 2000 ovat aiheuttaneet kehitysvammaisuus 24 %, kromosomi-
poikkeavuus 10 %, neurologinen sairaus 25 %, luusto/ sidekudossairaus 5 % tai muu
rakennepoikkeama 6 %. ( Kaaridinen& Sipponen 2002, 37; Aula ym 2006, 291; Myrs-
kyranta 2011.)

Sairaalassa sikiotutkimusyksikko tekee laheistd yhteistyoté erilaisten tahojen kuten pe-
rinndllisyyspoliklinikan, geenilaboratorion, Valviran, psykiatrian, psykologin ja sairaa-
lapapin kanssa seké tietenkin avosektorin kanssa. Tyonkuvaan sikidtutkimusyksikdssa
kuuluu sikiotutkimuksiin tulevan potilaan l&hetteen lapikdyminen, ajanvaraus, potilaan
ohjausta ja neuvontaa, toimenpiteiden ja tutkimusten tekemistd ja ladkarin avustamista.
Liséksi katilo soittaa tutkimusten vastaukset potilaille ja varaa aikoja mahdollisiin lisa-
tutkimuksiin. Vastaanotolla selvitetdan, miksi potilas on mennyt seulontaan ja kartoite-
taan, mika on potilaan ja perheen ndkemys suhteessa sikidtutkimuksiin ja niistd mahdol-
lisesti koituviin seurauksiin ja p&atoksen tekoon. Perinndllisyyspoliklinikalla tehddén

mm. sukupuut ja muut kartoitukset. (Myrskyranta 2011.)

Hoitajan tehtdviin kuuluu varmistaa, ettd asiakas on tietoinen neuvonnan sisallosta ja
hanen tulee kartoittaa asiakkaan odotukset ja toiveet neuvonnasta. Joissakin paikoissa
hoitaja on perheen tukena koko neuvontaprosessin ajan auttaen perhettd ymmartamaan
ja kasittelemaan ladkarin antamaa tietoa, joka on usein vaikeatajuista. Hoitaja auttaa
my0s hahmottamaan eri vaihtoehtojen kéytdnndllisia ja emotionaalisia seurauksia. Li-
séksi hoitaja tekee kaytdnnon tyotd kartoittamalla asiakkaan sukupuuta ja ottamalla yh-
teyttd asiakkaan sukulaisiin. (Aula ym. 2006, 292-293.)

K&ytdnnon ja teoriatietojen ja taitojen lisaksi tydssé tarvitaan hyvid vuorovaikutustaito-
ja. Tutkimusten mukaan asiakkaat ovat kokeneet erittdin tarkedksi neuvojan tavan tyos-
kennelld perheen parissa. Tahan siséltyy oikeiden sanavalintojen lisaksi taydellista kes-
kittymist& juuri tdman asiakkaan tilanteeseen. Monien mielesta ikdvakin tieto on parem-
pi kuin epétietoisuus, mutta joidenkin voi olla vaikeaa ymmartaa tilannetta ja hyvéaksya
sairautta. Osalla asiakkaista saattaa olla syyllisyyden tuntoja tai huonommuuden koke-
muksia, kun selvidé ettd sairaus on perinndllinen. Lisdksi neuvontaan liittyy eldmaan
suuresti vaikuttavia kysymyksid ja ratkaisuja: tuleva perhesuunnittelu tai raskauden
keskeytys. Perinnollisyysneuvonnan yksikossa pyritddn tukemaan asiakkaita ja perheita
naissé vaikeissa tilanteissa mahdollisuuksien mukaan. Joskus on tarpeen ohjata perhe

mielenterveydenhoidon ammattilaisen luokse, erilaisille sopeutumisvalmennuskursseil-
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le, potilasyhdistysten pariin tai tukiperheiden verkostoon. Toisinaan hoitaja tapaa per-
heen vasta neuvonnan jalkeen. T&lloin han varmistaa, ettd asiakkaat ovat ymmaértaneet
saamansa tiedon oikein ja kartoittaa mahdollisia lisdkysymyksid. Tarvittaessa varataan
uusi aika vastaanotolle tietyn ajan p&d&han. (Aula ym. 2006, 291-292.)

Perinnéllisyysneuvonnassa ja sikidtutkimusyksikossa katiloltad vaaditaan rauhallisuutta,
empatiakykyd, erityisen hyvié sosiaalisia vuorovaikutustaitoja, vankkaa tyokokemusta
kéatilotyosta ja hoitotyOstd yleensd ottaen, objektiivisuutta, avoimuutta ja hienotuntei-
suutta. Suustaan ei voi sammakoita paastelld téllaisessa tydssd. Monenlainen tyokoke-
mus auttaa kohtaamaan vaikeassa tilanteessa olevia potilaita, kun itsella on tietamysté ja
kokemusta laajalti. Tyohon ei talloin tule mydskaén tiettyd “rutinoitumista” niin helpos-
ti, tyossa kun saattaa tietty "normaalius” helposti hamértyd. On hyva muistaa, ettd suu-
rin osa vastasyntyneisté syntyy terveend ja kuitenkin kokea se, ettd terve lapsi on ihme.
Liséksi on tarkedd kyetd kohtaamaan perheet aidosti sek& pystyd luomaan neuvontati-
lanteisiin salliva ja ymmartava ilmapiiri. Erittéin tarke&dd on tuoda esille, ettd kaynnit
ovat luottamuksellisia ja pyrkiéd synnyttdmaén luottamus perheen ja ammattihenkilston
valille. Katilolt4 vaaditaan myds tietynlaista vahvuutta ottaa vastaan ihmisten tunnere-
aktiot ja kykyéa kasitelld niitd. Myos tiettyjen tilanteiden hallintaan tarvitaan vahvuutta.
Esimerkiksi synnytyssalissa syntyy joskus yllattden vauvoja, jotka eivét olekaan terveita
tai heilla on tiettyja dysmorfisia piirteitd. Joskus perhe tietdd, ettei syntyva lapsi tule
elamaan kuin tunneista muutamiin paiviin ja lapsi paatyy suoraan saattohoitoon. Van-
hempia tulee jaksaa kantaa heidén vaikeissa hetkissédan. Tallgin suurimmat pelot kohdis-
tuvat aikaan jalkeen lapsen kuoleman, mité sitten tapahtuu kun lasta ei en&é ole? (Myrs-
kyranta 2011.)

Tilanteet synnytyssalissa ovat hyvin intensiivisia ja k&anteet voivat tapahtua nopeasti.
Ty0dssé on myds hyvé muistaa kollegiaalisuus tyotovereita kohtaan. Liséksi tydssé tarvi-
taan tiettyd vahvuutta pystyé vastaanottamaan potilaiden tunnereaktiot, jotka voivat olla
hyvinkin voimakkaita valilla. Erityisesti tydssd ovat lasné hoitotyOon eettiset periaatteet
ja erilaiset potilasta ja terveydenhoitoa koskevat lait. Tyohon liittyvat asiat herattavat
useimmissa ihmisissé eettisid kysymyksia kunkin henkildn oman eettisen vakaumuksen
perusteella. Joskus on vaikeaa tietyissd piireissa tuoda esiin omaa tyotaan juuri naiden
eettisten Kysymysten heraamisen vuoksi. Adrimielipiteita edustavat tietyt ajatukset siité,
ettd sikidseulonnoissa ja tutkimuksissa olisi kyse suorastaan natsismista tai rodun jalos-
tuksesta. (Myrskyranta 2011.)
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5 SIKIODIAGNOSTIIKKA PERINNOLLISYYSNEUVONNASSA

5.1. Ominaispiirteita

Perinndllisyysneuvonnan diagnostisena valineend kaytetéddn sikitdiagnostiikkaa. Seu-
lonnoissa on kysymys terveydenhuollon aloitteesta suoritettavista sikidtutkimuksista,
kun taas diagnostiikkaa kayttavat suvut, perheet ja henkilot, joilla tiedetdén tai oletetaan
olevan suvussaan perinnollisid sairauksia. Talloin perheet hakeutuvat itse perinndlli-
syysneuvontaan. (Raikka& Rossi 2002, 48; Kirkinen&Ryynénen 2011, 362.)

Perhe saattaa jo etuk&teen tietd4d suvussaan olevan jotakin perinndllista sairautta ja
osaavat tatd kautta hakeutua mahdollisesti jo perhesuunnitteluvaiheessa perinndllisyys-
neuvonnan yksikkdon. Talloin he itse tietdvat jo etukdteen millaisesta sairaudesta on
kysymys. Usein sikiodiagnostiikka merkitsee ndille perheille ylipaataan uskallusta tulla
raskaaksi ja suunnitella lapsen saamista. Suuri osa sikion tautiepéilyista tulee kuitenkin
yllattden normaalin raskauden seurantaan kuuluvien seulontojen seurauksena. Diagnos-
tisiin sikiontutkimuksiin kuuluvat kromosomi- ja DNA- tutkimukset, eréat biokemialli-
set maaritykset ja eri kuvantamismenetelmat. Tietyillda kuvantamismenetelmilla saadaan
tietoa sikion kehityksesté ja terveydentilasta jo raskauden ensimmaiselld kolmanneksel-
la. Tassa tyossé sikiodiagnostiikalla tarkoitetaan nimenomaan perinndllisyysneuvontaan
kuuluvaa diagnostista tutkimustapaa, eikd normaaliin raskauden seurantaan liittyvéa
seulontatutkimusta. (Ké&é&ridginen 2002, 72; Aula ym 2006, 294, 333; Kirki-
nen&Ryynénen 2011, 362.)

Periytyvien tautien geenejé opitaan tuntemaan ja paikantamaan jatkuvasti yha paremmin
ja paremmin. Taman vuoksi perinndllisyysneuvonnan merkitys jo ennen raskautta tulee
yha tarkedmmaéksi. Perheen olisi hyvé tietdd mahdollisista riskeistd ja taudin diagnoosis-
ta jo raskautta suunniteltaessa. Lisaksi olisi hyva tietad, voidaanko tautia tutkia sikiolta.
Taudeissa, joiden diagnostiikka painottuu kytkentéanalyysiin, tutkimus on raataloitava
perhettd varten ja selvitettdva ajoissa perheen naytteistd, onnistuuko sikiddiagnostiikka
kytkentdanalyysin avulla. (Aula ym. 2006,305.)

Neuvolassa olisi hyva kaikille odottajille korostaa pohtimaan syitd, miksi menee tai ei

mene seulontaan, mitd mahdollinen seulontapositiivisuus tarkoittaa ja mitd ratkaisuja
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jatkotutkimusten suhteen odottaja haluaa tehdd. Kun perhettd kohtaa totuus siitd, etta
siki0 on sairas tai vammainen, on tarkeéd, ettei perhett& ohjata mihink&én tekoihin. Per-
hett& tulee rohkaista tekemé&an itse omat ratkaisunsa raskauden jatkumisen suhteen. Mi-
kéli perhe empii ratkaisujaan, rohkaistaan heitd miettiméan vield. Usein ratkaisuissa
ovat monenlaiset tunteet ja ajatukset pelissé. Perhe saattaa ajatella mitd muut heisté ajat-
televat. Erityisen vaikeaa péaatoksenteko on myohdisilla viikoilla, kun raskaus jo nakyy
ja &iti tuntee sikion liikkeet. Syyllisyyden tunteet ovat vahvasti lasné. Perheelle on hyva
korostaa, ettei kukaan muu kuin perhe itse el& tat4 vaihetta. Kyseessd on heidan elaman-
sd ja heidan perheensé lapsi, ei kenenkdan muun. Myos parisuhteet ovat téllaisilla het-
killd usein &arirajoillaan. Yleistden, isat haluavat tutkimuksiin, &idit taas epéroivat, silla
nama kaikki asiat tapahtuvat hdnen kehossaan ja paatos koskee niin konkreettisesti &itié.
Viime kédessa paatos tutkimuksista ja raskauden jatkumisesta on &idilla.( Myrskyranta
2011)

Seulontatutkimuksiin liittyva etukateisneuvonta on erittdin tarke&d, jotta jokainen aiti
voisi saada riittavasti tietoa tutkimusten mahdollisuuksista ja rajoituksista. Talt4 pohjal-
ta perhe voi tehdé p&atoksensa seulontaan osallistumisesta. Perheen saadessa poikkea-
van seulontatuloksen, perheen neuvonta jatkotutkimusten osalta tapahtuu yleensa tutki-
musyksikossd. Neuvonnassa kdydaan lapi erilaiset varteenotettavat ndytteenottomene-
telmét, niihin liittyvat riskit, tutkimustulosten merkitys ja luotettavuus seka ne asiat,
jotka vanhemmille siin& tilanteessa ovat tarkeitd. Harkitessaan sikion tutkimuksia van-
hemmat joutuvat pohtimaan my6s millainen merkitys sairaudella tai vammalla olisi lap-
selle itselleen, mutta samalla my6s omaa tilannettaan ja koko perheensd nakokulmaa
asiaan. Neuvonnan jalkeen vanhemmilla tulisi olla riittavasti tietoa paattaa itse osallis-
tumisestaan jatkotutkimuksiin. ( Kadridinen& Sipponen 2002, 41-42; Aula ym 2006,
305; Kirkinen&Ryynanen 2011, 366.)

Tutkimustuloksia odottaessa voidaan hyvin todeta, ettd odottavan aika on pitkd. Epé-
toivoisuus ja epétietoisuus tuntuvat kaikkein pahimmalta, ja moni haluaisi tietdd edes
jotakin. Joskus tieto sikidn sairaudesta tai vammasta, tai jo pelkka seulontapositiivisuus
johtaa shokkireaktioon. Perheelle tulee kiire p&atoksiin. Erityisesti mikali perhe péatyy
raskauden keskeyttdmiseen, heille tulee kiire p&ésté raskauden keskeytykseen. Shokkiti-
lanteissa vaaditaan erityisen hyvid vuorovaikutustaitoja, jotta saataisiin perhe rauhoitel-
tua niin, ettei se tekisi paatoksia pahimmassa shokissaan. Lisdksi tulee korostaa, ettei

seulontapositiivisuus vield tarkoita, etta sikid on sairas. Korostetaan, ettei menné asioi-
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den edelle ja niin kauan, kun ei ole todisteita siitg, ettd sikio on sairas, niin ei myoskaan
leimata sitd sairaaksi. Tietenk&&n turhaakaan toivoa ei tule heréttdd. (Myrskyranta
2011)

Jos sikiotutkimuksissa todetaan jokin poikkeavuus, perhe tarvitsee perinnollisyysneu-
vontaa. Paatoksen teon ohella, perheelld on suuri tarve tukeen péatdksen tekoon liitty-
vassa kriisissadn. Kaikki mahdolliset vaihtoehdot jotka vanhemmat voivat valita, on
kaytava huolellisesti 1api. Sen liséksi, etté itse neuvontaan on varattava riittavasti aikaa,
on vanhemmille annettava myos harkinta-aikaa ennen kuin he ovat valmiita tekemaan
lopullisen paatoksensa. (Aula ym.2006, 305 — 306; Kirkinen&Ryynanen 2011, 375.)

5.2. Ultradanitutkimus diagnostisena tutkimusmenetelmana

Ultradanitutkimuksen avulla voidaan tunnistaa tiettyjd sikion rakenteellisia poik-
keavuuksia. Osa ndistd saattaa olla ohimenevié ja liittyvat tavallista useammin kro-
mosomistoltaan poikkeavien sikididen kehitykseen. Tallaisia voivat olla esimerkiksi
toisella raskauskolmanneksella nahtéva suonikalvon kysta (plexus chorioideus- kudos),
lievasti laajentuneet munuaisaltaat, syddmen lappien lihasten kiinnityskohdan kaikutii-
vistymaét tai korostunut sikion suoliston kaiusto. Naiden I6yddsten perusteella voidaan
harkita kromosomitutkimusta, etenkin mikali sikiolla on todettu muutakin poikkeavaa. (
Aula ym. 2006, 296.)

Sikion morfologinen tutkimus voi paljastaa rakenteellisia kehityshairigitd. Varsinaisia
rakennepoikkeavuuksia ovat mm. anenkefalia, omfaloseele, gastroskiisi, vaikeat luuston
kasvuhdiriot, sikion hydrops ja hydrokefalia. Ndiden toteaminen ultrad&nen avulla on
suhteellisen helppoa. Hieman vaikeammin havaittavia ovat nikamien sulkeutumishairiot
(mm. avoin selk&rankahalkio) synnynndiset sydanviat ja huuli- suulakihalkiot. Hydrone-
froosi ja tai laajentunut virtsarakko sen sijaan nakyvat helposti. My6s munuaiskystia
voidaan ndhda. (Aula ym. 2006, 296; Kirkinen&Ryynanen 2011, 370.)

Noin 16. raskausviikosta lahtien lapsivettd alkaa muodostua sikion virtsaamisen seura-
uksena. Jos munuaisissa on vaikea kehityshdirio, ei virtsaa muodostu ja talloin myds
lapsiveden maard j&a vahdiseksi. Lapsiveden maaran ollessa vahéinen on myos ultrada-

nitutkimuksen teko hankalaa huonon nékyvyyden vuoksi. Talloin kuva on rakeinen ja
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epaselva. Munuaisia ei pystytad huonon kuvan laadun vuoksi valttamatta tutkimaan lain-
kaan, voi olla vaikea sanoa onko munuaisissa Kystia tai puuttuvatko ne kokonaan. (Aula
ym. 2006, 296; Kirkinen&Ryyndnen 2011, 369.)

Tutkimusten mukaan ultradénitutkimuksella ei ole todettu olevan haittaa sikidlle tai ras-
kauden kulkuun. Y leisesti ottaen pidetadn kuitenkin tarkeand, etté tutkimukselle on 144-
ketieteellinen peruste. Mikali sikiolla todetaan poikkeavuus, joka saattaa olla ohimeneva
kehitysvaihe, voidaan tutkimus suorittaa uudelleen useitakin kertoja turvallisesti tdman
hetkisen tiedon valossa. Lisaksi tulee muistaa asiakkaan neuvonnassa, ettd kaikkia ra-

kennepoikkeavuuksia ei voida ultradénelld tunnistaa. (Taipale 2012, 348.)

5.3. Sikidtutkimusnaytteet

Istukka-, lapsivesi-, ja napasuoniverindytteen soluja voidaan k&yttaa tarkempana dia-
gnostisena tutkimusmenetelménd. Talloin voidaan selvittdd luotettavasti sikion kro-
mosomipoikkeavuuksia, geenimutaatioita tai muita sikion periman muutoksia. (Aula
ym. 2006, 300.)

Istukkandytetutkimus voidaan suorittaa 10. raskausviikon jalkeen. T&t4 aiemmin tutki-
mus saattaa lisata harvinaista sikion raajaepamuodostumien riskié. 10. raskausviikonkin
jalkeen tutkimukseen liittyy kasvanut keskenmenoriski, n. 0,5-1 %:n todennékoisyydel-
I4. N&yte otetaan ultradé&niseurannassa joko vatsanpeitteiden I&pi tai vaginaalisesti riip-
puen istukan sijainnista. Naytteeksi otetaan istukan villuksia. Tavallisimmin néyte ote-
taan sikion kromosomitutkimusta varten, mutta siité voidaan todeta my6s muita sairauk-
sia, kuten INCL. Istukkandytteen hyvia puolia ovat ehdottomasti tuloksen nopea valmis-
tuminen. Suoran ndytteen tuloksen valmistumiseen menee vain muutama paiva. Mikali
suoran ndytteen tulos ei ole tyydyttava, voidaan ndytteestd tehdd kromosomiviljely, jol-
loin vastauksen valmistumiseen kuluu muutama viikko. Haittapuolina tutkimuksessa on
istukkamosaikismi. Taméa tarkoittaa sitd, ettd 1-2 %:ssa tutkimuksista todetaan kro-
mosomistoltaan erilaisia solulinjoja, joista toinen on yleensa normaali ja toinen poik-
keava. Useimmiten normaalisolulinja on sikion ja poikkeava solulinja rajoittuu istuk-
kaan. Talloin voidaan liséselvityksend tehda lapsivesitutkimus. Jos myos lapsivesitut-

kimuksessa todetaan poikkeavia solulinjoja, voidaan ottaa vield napaverinayte.
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Lisatutkimusten jalkeenkaan ei valitettavasti voida olla tdysin varmoja siitd, etteiko
poikkeava solulinja esiintyisi mosaiikkina myos sikion kudoksissa. (K&é&ridinen 2002,
77-78, 81-82; Aula ym 2006, 300-301.)

Lapsivesipunktioita tehdd&n n. 300 vuodessa. Istukkandyte on kuitenkin térkein sikién
terveydesta kertova tutkimus, kun epdilld&dn perinnéllistd sairautta. Istukkanaytetta
suunniteltaessa tulee perheelle kertoa siihen liittyvista riskeistd. Usein ndyte otetaan 12-
13 raskausviikolla, joskus sen ottamista siirretddn 14 raskausviikolle, mikali joudutaan
odottamaan istukan siirtymista parempaan paikkaan kohdun kasvun myota. (Kirki-
nen&Ryynénen 2011, 364; Myrskyranta 2011.)

Istukkandyte vaurioittaa istukkaa, jonka vuoksi keskenmenoriski lisadntyy hieman.
Toisaalta istukkandytteet otetaan niin varhaisilla viikoilla, ettd osa ndista raskauksista
paattyisi kuitenkin itsestaan. Ei voida siis taysin péatelld, olisiko raskaus mennyt joka
tapauksessa kesken. Kun todetaan, etta sikiolla on epdmuodostuma ja perhe pééatyy ras-
kauden keskeytykseen, olisi hyva korostaa sitd, ettd nédytteet tutkimuksia varten olisi
saatava jo ennen raskauden keskeytystd. Tdma on soluviljelyn onnistumisen kannalta
erittdin tarkeéd, ja itsessddn tutkimus on tarked perhesuunnittelun kannalta. Joskus sen
sijaan raskaus keskeytyy, vaikka sikiolla ei todettaisi mitddn todella vakavaa sairautta
tai vammaa. Talloin herd4 ajatus siitg, ettd raskaus on keskeytynyt tutkimusten vuoksi.
Kuitenkin esimerkiksi muutoin melko hyvélaatuisella kromosomihéiriolla nimelta Tur-
ner (45X), voi sikiolla esiintyd yli 7 mm niskaturvotuksia ja tallaisia turvotuksia sikio
harvemmin kest&dd. Koko kromosomiston kartoituksia tehddan vasta, kun sikiolta 16ytyy
jokin trisomia, suvussa on jokin perinndllinen sairaus tiedossa, niskaturvotus on yli
5mm (syind mm. kromosomipoikkeavuus, sydanvika, immunokierron héiriot), raken-
neultradénitutkimuksessa on 2 tai useampi softmarkkeri (nenéluun puuttuminen, syda-
men golf-pallo muodostuma, kampurajalka tai huuli-kita-halkio) tai kasvuhidastuma,
jommalla kummalla vanhemmista on translokaatio tai la&kari ndkee tutkimuksen aiheel-
liseksi. (Myrskyranta 2011.)

Koska istukan villus - kudoksessa on runsaasti tumia, se on erinomainen nayte tutkitta-
essa DNA:n perusteella mahdollista sikion periytyvéa sairautta. Istukkakudoksesta voi-
daan my0s tarvittaessa tutkia sikion aineenvaihdunnallisia sairauksia entsyymimaaritys-
ten perusteella. Istukkandytteesta on mahdollista tehdd myos elektronimikroskooppinen

valmiste, josta voidaan tutkia solun siséisia kertymia.
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Tata menetelmé& on aiemmin kaytetty INCL:n seulonnassa, tosin nykyisin geenidiag-
nostiikka on syrjayttanyt EM-tutkimuksen tdman sairauden kohdalla. (Aula ym.2006,
301.)

Lapsivesindyte voidaan ottaa 15. raskausviikon jalkeen, jolloin lapsivetta alkaa normaa-
listi olla riittdvd maard. Talloin voidaan turvallisesti ottaa lapsivettd 20 ml. Tdma méaara
lapsivetta siséltdd sopivan madrén sikion soluja viljelyé varten. Menetelmasta riippuen
viljely ja kromosomitutkimus kestavat muutaman viikon. (Aula ym. 2006, 301; Kirki-
nen&Ryynénen 2011, 364.)

Lapsivedestd voidaan tutkia myos AFP-pitoisuus. Talld menetelmélld pyritaddn tunnis-
tamaan kehityshdiriot, joiden vuoksi sikion AFP-pdastd lapsiveteen on suurentunut.
N&it4 ovat esim. rakenteelliset hairiot, joissa iho ei peitd sikion kudoksia tai mm. CNF.
Lapsiveden AFP- pitoisuuden suurentuminen on kuitenkin epdaspesifinen 10ydés, silla
lapsiveden AFP-pitoisuus saattaa hetkellisesti lisdantyd myos sikion ollessa CNF:n hete-
rotsygootti kantaja. Ndissé tapauksissa lapsiveden AFP- pitoisuus kuitenkin laskee ras-
kauden puolivaliin mennessa. Mikéli sikid on kuitenkin geenin suhteen homotsygootti,
lapsiveden AFP- pitoisuus kasvaa entisestdan. Luotettavinta on tehdd geenitutkimus,
mikali lapsiveden AFP- pitoisuus on koholla. (Aula ym. 2006, 301-302.)

Lapsiveden soluja kaytetddn vain harvoin DNA- tutkimukseen, koska siitd saatava
DNA- maard on hyvin niukka ja viljelyyn tarvitaan pidempi aika. CNF:n diagnostiik-
kaan nayte kuitenkin soveltuu. T&lloin kdytetddn erityistd minisekventointimenetelmaa.
Lapsiveden soluviljelmistd voidaan tehdd myds erilaisia entsyymiméaarityksia tai meta-
bolisia tutkimuksia periytyvien aineenvaihduntasairauksien toteamiseksi. Naytteesta
voidaan todeta myds avoin selkéydinhalkio erityisella vérjaysmenetelmalld. ( Aula ym.
2006, 302.)

Napasuoniverindyte voidaan ottaa sikioltd 18. raskausviikon jdlkeen. Helpoimmin se
saadaan napanuoran ja istukan liitoskohdasta. Ndyte otetaan vain erityistapauksissa, kun
halutaan varmistaa istukka- tai lapsivesindytteiden aiempia tuloksia niissé todettujen
vaikeasti tulkittavien 10ydosten vuoksi. Poikkeuksellisesti kromosomitutkimusta saate-
taan liséksi tarvita niin nopeasti, ettd napaverisuoni ndyte on ainoa mahdollisuus. Esi-
merkkind tallainen tilanne voisi olla 20. raskausviikon jalkeen ultrad&nessa todettu ra-

kennepoikkeavuus, jonka syynd saattaa olla vaikeita oireita aiheuttava kromosomimuu-
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tos. Talloin tutkimustulos tarvitaan ennen lain maaradmaa 24. raskausviikon tayttymista
mahdollista raskauden keskeytysta ajatellen. Napaverisuonindytteen ottoon liittyy suu-
rempi keskenmenoriski kuin istukka- ja lapsivesinaytteisiin. (Aula ym.2006, 302; Kir-
kinen&Ryynanen 2011, 368.)

5.4. Perinnollisyysneuvonta ja perheen tuki raskauden keskeytyksen jalkeen

Mikali perhe paatyy raskauden keskeytykseen, katilon tehtavana on selvittdd perheelle
kéaytannon jarjestelyt. Katilo kertoo hoitoprosessista seka alustavasti jalkitarkastuksesta
ja perinnollisyysneuvonnasta. Psyykkisen tuen tarjoaminen on térkedd. Kéaytannossa
psyykkista tukea sairaalassa saa sairaalapapilta, sosiaalihoitajalta, psykiatrilta tai psyki-
atriselta sairaanhoitajalta. On hyva muistaa myos erilausten vertaistukiryhmien olemas-
saolo ja ohjata perheitd niihin. Lisdksi katilon tyohdn kuuluu selvittdd perheelle, mita
tutkimuksia sikiolle tehd&an raskauden keskeytyksen jalkeen sekd sikion tuhkauskay-
tannot. (Myrskyranta 2011.)

Sikiddiagnostiikan avulla voidaan saada tarke&a tietoa syntyméattomasta lapsesta, jotta
voidaan tehostaa sikidn seurantaa, ajoittaa synnytys oikein ja oikeaan paikkaan sopivan
hoidon varmistamiseksi, tehdd mahdollisesti synnytysté edeltavia hoitotoimia, mahdol-
lisesti s&astaa &itia turhilta toimenpiteilté tai perhe saa mahdollisuuden paattaa jatkaako
raskautta vai ei. (Kirkinen&Ryynénen 2011, 365.)

Sikidseulontojen ja sikitdiagnostiikan avulla Suomessa keskeytetddn keskimaarin 250
raskautta vuodessa sikitlla todetun sairauden vuoksi. Sosiaalisten syiden perusteella
keskeytyksia tehdddn 10 000. Sikion tutkiminen raskauden keskeytyksen jalkeen on
erittdin tarkedd ja olennainen osa sikidtutkimusta. N&ytteenottotulokset pyritdén var-
mentamaan sikion kudoksista. Ruumiinavauksessa tutkitaan sikion rakenteelliset poik-
keavuudet. Kun kaikki tutkimukset on tehty ja on paddytty lopulliseen diagnoosiin, on
aika tavata vanhemmat uudelleen. Heidan kanssaan kaydaén lapi diagnoosi ja sen mer-
kitys, poikkeavuuden periytyvyys, uusiutumisriski perheen tulevissa raskauksissa ja
siihen liittyvat sikiotutkimusmahdollisuudet. Kirjallisen yhteenvedon antaminen tutki-
mustuloksista ja neuvonnasta perheelle on térkedd, jotta shokin keskelld saatu suuri tie-

tomadré sailyy seuraavan raskauden varalle. (Aula ym. 2006, 306, 333.)
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Kysyin Myrskyrannalta, kuinka han itse kasittelee tydssdan kohtaamansa asiat ja mitka
tekijat saavat jaksamaan. Han kertoo, etté ajattelee ndiden vaikeidenkin tilanteiden ole-
van osa eldméa ja sellaisena se on hyvéksyttava. Asiat on kyettdva jattaméaan tydpaikalle
tai ei voi jaksaa téllaista tyota. Tarvittaessa kollegan kanssa voi purkaa ja kdyda l&api
vaikeita asioita. Tyonohjausta joutuu itse hakemaan, mikali sellaista tarvitsee. Tarkeaa
on ymméartad, ettei itse ole syyllinen mihinkdan vaan on viestin viejd, vaikka vastareak-
tiot olisivatkin jopa aggressiivisia. Ihmisten tunnereaktiot eivét pelota, ne ovat reaktioita
tiettyyn asiaan, eivat itseen, vaikka silta joskus tuntuisikin. (Myrskyranta 2011.)
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6 METODOLOGISET LAHTOKOHDAT

6.1. Tuotokseen painottuvan opinnéytetyon toteuttaminen

Opinnaytetyossani on kéytetty tuotokseen painottuvaa menetelmaé. Teoriaosuus raken-
tuu teoriatiedosta ja eri lahteistd. Kokoamani teoriatiedon pohjalta olen koonnut tuotok-
sen, joka tdssa tyossa on verkkokurssi. (Liite) Tuotokseen pohjautuva opinndytetyd on
vaihtoehto ammattikorkeakoulun tutkimukselliselle opinndytetydlle. Tavoitteena on
ammatillisen tiedon antaminen tuotoksen avulla. Tavoitteena on eri teorioiden yhdista-
minen ja hyddyntdminen omassa ammattiosaamisessa. (Vilkka& Airaksinen 2003, 9-
10.)

Tassa tyossa tuotos on verkkokurssi katiloopiskelijoille. Ohjaava opettajani ehdotti mi-
nulle aiheeksi suomalaista tautiperintdd katilotyon nakoékulmasta ja toteutustavaksi
verkkokurssia. Aihe kiinnosti minua. Luettuani lahdeaineistoa jonkin verran, paadyin
pian siihen, ettd verkkokurssi olisi paras tapa toteuttaa opinndytetyon kehittdmisosa.
Mielesténi oppimateriaalin kehittdmiselle oli ilmennyt selked tarve ja liséksi ty6 olisi

eniten hyodyksi kaikille, jos teoriatietoa hyddyntéisi verkkokurssissa. (Liite)

6.2. Opinnaytetyon toteutusvaiheet

Tehtavéksi muodostui selvittdd millaista tietoa aiheesta katiloopiskelijat tarvitsevat.

Liséksi jouduin arvioimaan, mika tieto olisi kurssin kannalta oleellista tuoda esiin.

Aloitin tyon tekemisen lainaamalla kirjastolla aiheeseen liittyvaa aineistoa ja lukemalla
sitd. Samalla Kirjoitin muistiinpanoja aiheesta ja niiden pohjalta pyrin muodostamaan
tyolle alustavaa runkoa. Pohdin, mité asioita haluan tuoda ty6honi ja mit4 en. Genetii-
kan osalta konsultoin ohjaavaa opettajaani ja paadyin siihen, etten kovin syvallisesti

paneudu genetiikkaan.

Kun teoreettinen osuus alkoi olla suurelta osin kasassa, haastattelin sikiotutkimusyksi-
kon kétiloa. Minulla oli myds toinen perinnéllisyyspoliklinikalla toimivan katilon haas-

tattelu, mutta han kielsi jalkikateen kayttaméasta haastattelua opinndytetyossa. Asiantun-
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tijandkokulmaa olisin kaivannut itse kuitenkin tyohon vield lisd4, nimenomaan katilo-
tyon nakokulmaa. Paadyin lisdédmaan tyohon perinndllisyysneuvonnan nakokulmaa,
silla koin sen liittyvan oleellisesti suomalaiseen tautiperintoon kuuluvaksi. Liséksi pe-
rinndllisyysneuvonnan nékokulmaa voi soveltaa helposti katilon arkitydssa, ja lisaksi
monissa sikiotutkimusyksikoissa katilo toimii 1a&karin tydparina.

Saatuani tyon teoriaosuuden kasaan pyysin tyohon vield uutta nékokulmaa opponanteil-
ta ja muutamalta opiskelutoverilta. Taltd pohjalta muokkasin tyota viel& ja hahmottelin
kehittdmistehtavalle rungon. Verkkokurssin laatimisen aloitin teoriaosuuden pohjalta
poimimalla olennaiset asiat diasarjoihin. Pohdittavaksi jai vield tuotoksen ulkoasu.

Tekstin on oltava helposti luettavaa ja sivujen ulkon&on oltava selked. (Liite)

Verkkokurssissa esittelen opinndytetyon teoriaosuuden mukaisessa jarjestyksessa suo-
malaisen tautiperinndn syntyé, periytymistapoja seka siihen liittyvié tiettyja sairauksia.
Tekstiosuudet pyrin rakentamaan informoiviksi ja selkeiksi kokonaisuuksiksi. Tarkoitus
oli antaa ik&&n kuin tadsmaiskuja aiheesta. Loppuun olen koonnut kysymyksid, joiden
tarkoitus on herattdd ajatuksia opiskelijoissa seka testata asiantuntijuutta. Toivon kysy-
mysten herattdvan myods ajatuksia omasta ammatillisuudesta, omista vahvuuksista ja
kehittdmisalueista seké ylipaataan katilon tyon laajuudesta ja siing tarvittavasta osaami-
sesta. (Liite)
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7 POHDINTA

Katilotyon ndkokulma tdman tyyppisissa sairauksissa on opinnoissa jaanyt melko pie-
nelle huomiolle. Katilot saattavat tyossadn kohdata suomalaiseen tautiperintoon liittyvia
sairauksia, joten on tdrkeda tuntea niit4 sairauksia tautiperinngstd, joita maassamme on
eniten. Katildopinnoissa suomalaisen tautiperinnén sairauksista on aiemmin ollut lyhyt
luento, jonka moni opiskelija on kokenut melko pinnalliseksi. Kysyin osalta katiloopis-
kelijoista, mitd mieltd he olivat aiheen opetuksesta. Monellekaan ei ollut jadnyt luennos-
ta oikeastaan mitdan mieleen. He kuitenkin kokivat tarkeéksi tietdd suomalaisen tautipe-
rinndn taudeista ja periytymistavasta. Kaikki olivat sitd mieltd, ettd opetusta aiheesta
pitéisi kehittd4. Naiden vastausten perusteella aloin hahmotella opinnéytetyo6lleni run-

koa, jonka perusteella aihettani rajasin.

Tydsséni olen selventanyt mitd suomalainen tautiperinto tarkoittaa ja eritellyt katilotyon
nékokulmasta tarkeitd sairauksia tarkemmin. Lisaksi selvitin sikiédiagnostiikan perus-
teita sek& perinnéllisyysneuvontaa, jotka molemmat liittyvat laheisesti k&tilon tyonku-
vaan sekd suomalaiseen tautiperintdon ja perinnéllisiin sairauksiin. Tyossani olen pyr-
kinyt yhdistam&én laaketieteellisen nakékulman kaytdnnon hoitotyon ja erityisesti kéti-
l6tyshon.

Kétilo kohtaa suomalaisen tautiperinndn sairauksia melko harvoin tyéssaan niiden har-
vinaisuudesta johtuen. Jokaisen ké&tilon kuitenkin pitdisi tunnistaa nimeltd yleisimmat
tautiperintoon kuuluvat sairaudet, silla on mahdollista, ettd niihin tyossdén tormad. Li-
séksi on osa ammattitaitoa tuntea oman maansa tyypillinen tautiperintd. Vahintaankin
olisi erotettava kasitteet kansantauti ja suomalainen tautiperint. Olisi asiakasperheité
kohtaan véarin, miké&li he joutuisivat selittdmaan ammattilaiselle keskell& kriisi&dan asi-

aan liittyvid peruskasitteita.

Psyykkisen ja sosiaalisen tuen antaminen ja vuorovaikutustaidot ovat tarkeitd ominai-
suuksia katilolla taman tyossa. Tyossadn katilo kohtaa yllattavid ja haastavia tilanteita.
Perheet saattavat kohdata suuren onnen lisdksi myos suunnatonta surua. Katteetonta
toivoa ei voi antaa, asiakasperheiden tunteet on pystyttava kohtaamaan. (Myrskyranta.
2011))
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Surussa tukeminen on yksi kéatilon tarked taito. Omaamalla hyvan tietoperustan tyol-
leen, katilo1la on mahdollisuus antaa tietoa, neuvoja ja ohjausta asiakasperheille. Lisaksi
katilon on helpompi keskittyd perheiden sosiaaliseen, emotionaaliseen ja psyykkiseen
tukemiseen, kun muu tietotaito on hallussa. Myos eettisen ajattelun kasvaminen ja ke-
hittyminen opinnoissa ja tydssa on tarke&d. Katilo voi tietoisesti harjoittaa omia vuoro-
vaikutustaitojaan seké erilaisia keinoja tukea perheitd. Selviytymisen kannalta on tarke-
ad auttaa asiakasperheitd tunteidensa kuvaamisessa. Yhté tarke&da on, ettd katilé oppii
késittelem&&n myos itseensd mahdollisesti kohdistuvat tunteenpurkaukset perheiden
vaikeissa tilanteissa. Tarkoitukseni onkin ollut omalta osaltani ty6llani herattédd ajatuk-
sia katiloopiskelijoissa aiheen tiimoilta ja siithen liittyvistd ominaispiirteisté ja eettisista

ongelmista. (Liite)

On tarke&a, etta katilolla on tydssadn vahva teoreettinen tietoperusta. VVuorovaikutustai-
tojen ja sosiaalisen tuen antamisen taitojen avulla k&tilon on mahdollista pérjata tyos-
s&an vaikeissakin tilanteissa ja antaa asiakasperheille ndiden tarvitsemaa apua, sekd oh-
jata heitd heidan tarvitsemansa avun piiriin. K&ytannossé tuen antaminen voi olla hy-
vinkin pienid asioita, eleité ja apua, k&ytdnnon jarjestelyja. Jatkossa olisi mielenkiintois-
ta tietdd, kuinka asiakasperheet ovat kokeneet saamansa tiedon, tuen ja avun ja mitd

kehittdmiskohteita tydssé voisi jatkossa olla.



40

LAHTEET

AGU. Finnish disease database. Luettu 20.11.2013
http://www.findis.org/disease.html?disease=AGU

Aula, P. K&éridinen, H. Palotie, A. (toim.) 2006. Perinndllisyysla&ketiede. Duodecim.
Hé&meenlinna. Karisto Oy.

Arvio, M. Pdivitetty 18.1.2011. INCL. Luettu 2.1.2013.
http://harvinaiset.fi/tieto/diagnoosilistaus/incl-eli-infantiilinen-neuronaalinen-
seroidilipofuskinoosi

CHH. Finnish disease database. Luettu 20.11.2013.
http://www.findis.org/disease.html?disease=CHH

CLNL1. Finnish disease database. Luettu 20.11.2013.
http://www.findis.org/disease.html?disease=CLN1

DTD. Finnish disease database. Luettu 20.11.2013.
http://www.findis.org/disease.html?disease=DTD

Glover, J. 2009. Lapsia valitessa. Geenit vammaisuus ja suunnittelu. Keuruu. Otavan
kirjapaino.

HLS1. Finnish disease database. Luettu 20.11.2013.
http://www.findis.org/disease.html?disease=HLS

Kaski, M. (toim.) Manninen, A. Pihko, H. 2012. Kehitysvammaisuus. Helsinki. Sanoma
Pro Oy.

Kirkinen,P. Ryynanen, M. Prenataalidiagnostiikka. Teoksessa Y likorkala, Tapanainen.
(toim.) 2011. Naistentaudit ja synnytykset. Hdimeenlinna. Kariston Kirjapaino Oy.

Ké&aridinen, H. 2002. Sinun geenit ja minun. Tummavuori. WS Bookwell Oy
Ké&éridinen, H. Sipponen, M. 2002. Geenit terveys ja sairaus. Porvoo. WS Bookwell Oy.
Meskus, M. 2009. Elamén tiede. Tallinna. Vastapaino.

MKS. Finnis disease database. Luettu 20.11. 2013.
http://www.findis.org/disease.html?disease=MKS1

Myrskyranta, S. Katilo. 2011. Haastattelu 30.9.2011. Haastattelija Kulmala, J. Tampere.

Norio, R. 2000. Suomi-neidon geenit. Tautiperinntn takana juurillemme johdattamassa.
Keuruu. Otavan Kirjapaino Oy.

NPHS1. Finnis disease database. Luettu 20.11.2013
http://www.findis.org/disease.html?disease=NPHS1

Perheentuvan portaat. Perheentupa, J.


http://www.findis.org/disease.html?disease=AGU
http://harvinaiset.fi/tieto/diagnoosilistaus/incl-eli-infantiilinen-neuronaalinen-seroidilipofuskinoosi
http://harvinaiset.fi/tieto/diagnoosilistaus/incl-eli-infantiilinen-neuronaalinen-seroidilipofuskinoosi
http://www.findis.org/disease.html?disease=CHH
http://www.findis.org/disease.html?disease=CLN1
http://www.findis.org/disease.html?disease=DTD
http://www.findis.org/disease.html?disease=HLS
http://www.findis.org/disease.html?disease=MKS1
http://www.findis.org/disease.html?disease=NPHS1

41

Porn, 1. 1997. Huomioita geneettisen sairauden késitteestd. Teoksessa Launis, V. Rossi,
K. (toim.) 1997. Geenit ja Etiikka. Helsinki. Edita.

Raikka, J. Rossi, K. 2002. Geenit ja etiikka. Kysymyksid uuden geeniteknologian ar-
voista. Vantaa. WSQOY.

Ryyndanen, O-P. Myllykangas, M. 2000. Terveydenhuollon etiikka: Arvot monimutkai-
suuden maailmassa. Juva. WS Bookwell Oy.

Suomen AGU Ry. Pdivitetty 28.7.2011. Aspartylglucosaminuria eli AGU- tauti. Luettu
6.10.2011.http://www.aguyhdistys.com/tietoaagusta.html.

Saari, P. Julkaistu 16.5.2006 .INCL- ja NCL-taudit. Paivitetty 26.4.2011. Luettu
6.10.2011.http://verneri.net/yleis/kehitysvammaisuus/diagnoosit/incl-ja-ncl-taudit.html.

Taipale, P. Sikiodiagnostiikka. Teoksessa Paananen, Pietildinen, Raussi-Lehto, Vayry-
nen, Aimala. (toim.) 2012. Katilotyd. Tampere. Tammer-Paino Oy.

Turunen, V. 2012. Periman &arelld. Genetiikka on péaésylippu henkilokohtaiseen ladke-
tieteeseen. Tehy 16/2012, 15-19.)

Vilkka, H. Airaksinen, T. 2003. Toiminnallinen opinnaytetyo. Jyvaskyla. Gummerus
Kirjapaino Oy.



42

LITTEET 1(7)

Katilotyon kehittamistehtava, verkkokurssi
Suomalaisen tautiperinnén maarittelya

Suomalainen tautiperintd on kasitteend monelle tuntematon. Harva tietd4 suomalaiseen
geeniperimaan kuuluvan sellaisia geneettisié sairauksia, jotka koskettavat padasiallisesti
vain suomalaisia, tai sairauksia, joita on muuallakin, mutta joihin meilld suomalaisilla
on oma yksiléllinen geenimuunnoksemme (finmajor) ( Norio 2000.) Suomalaisesta tau-
tiperinndsta puhuttaessa, moni terveysalan ammattilainenkin erehtyy luulemaan sen
tarkoittavan mm. diabetest tai sydén- ja verisuonitauteja.

Suomalaiseen tautiperintoon kuuluu l&dhes neljakymment& harvinaista perinnollista sai-
rautta. Taudit ovat nimenomaan suomalaista tautiperint6a siksi, etta niitd esiintyy joko
ainoastaan Suomessa tai huomattavasti suuremmassa suhteessa Suomessa kuin muualla
maailmassa. Tautiperinndn perustaksi on muodostunut sek& kansallinen, etta alueelli-
nen eristyneisyytemme. Muinaisia esivanhempiamme on ollut melko suppea mé&éra.
Mukanaan Suomen maalle he ovat tuoneet rajoitetun valikoiman geeneja. Tuo valikoi-
ma on aikojen kuluessa pysynytkin melko suppeana johtuen alueellisesta eristyneisyy-
destamme.

Suuri osa suomalaisista tautiperint6on kuuluvista sairauksista periytyy resessiivisesti, eli
peittyvasti. Lisdksi joukossa on kaksi x- kromosomiaalisesti periytyvaad sairautta, seka
kaksi dominantisti eli vallitsevasti periytyvaa sairautta. Nama sairaudet eivét ole kansan
sairauksia, silld ne ovat yksittaisena tarkasteltuna harvinaisia, eivatka kosketa koko
Suomen kansaa. Kuitenkin tautien ilmaantuvuus eli insidenssi on verrattain korkea tar-
kasteltaessa suomalaista vaestod. Td&man vuoksi on térkeda tiedostaa, ettd on olemassa
suomalaisille tyypillinen tautiperintd ja ymmartda mité se tarkoittaa.

Kaiken kaikkiaan suomalaisen tautiperinnén sairaudet koskettavat kaikkia erikoisaloja,
silla niihin lukeutuu erilaisia luuston sairauksia, epdmuodostumia, kehitysvammaisuut-
ta, ndko- ja kuulovammaisuutta, sisdtautisairauksista munuaissairautta seka epilepsiaa,
kroonista ripulia, erikoista anemiaa sekd muilla tavoin aineenvaihduntaan liittyvia saira-
uksia. Lastentautioppi on todellisessa keskitssd, silla lahes kaikki taudit tulevat ilmi jo
lapsuusiassd. Muutamia aikuisiélla ilmitulevia sairauksia esiintyy gynekologian, neuro-
logian, tuki- ja liikuntaelinsairauksien ja silmétautien puolella.

Synnynndinen nefroosi

Synnynnéinen nefroosi on vastasyntyneen vakava munuaissairaus. Sen ilmaantuvuus
Suomessa on 1:8000, potilaita on enemman Suomessa kuin muualla maailmassa yhteen-
sd&. Tauti on yleisin suomalaisen tautiperinndn peittyvasti  periytyvista
ta. Synnynndisesté nefroosista kaytetddn myos lyhennettd CNF, joka tulee sanasta con-
genital nephrotic syndrome of the Finnish type.CNF- lapsella on syntyessaan suuri is-
tukka. Istukan paino on yli 25% vastasyntyneen syntymépainosta. Yleensa lapsi syntyy
ennenaikaisena ja on syntymépainoltaan pieni. Vastasyntyneen virtsassa on havaittavis-
sa valkuaista jo heti ensimmaéisesté ndytteestd. Turvotusta ilmenee pian syntyman jal-
keen, ensimmaisten péivien tai viikkojen kuluessa. Nefroosilapselle on tyypillista vatsan
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pullottaminen, han ei kasva odotetusti, tyrid esiintyy usein ja erilaiset tulehdustaudit
aiheuttavat sairastumiskierteitd. Ennen ndmé lapset eivét oppineet koskaan k&velemaan
ja he kuolivat ensimmaisen tai toisen elinvuotensa aikana. Kuolinsyyksi ilmeni yleensa
jokin tulehdustauti tai kuolinsyy jai epaselvéaksi. Munuaissiirtojen my6ta nefroosilapset
ovat saaneet taysin péinvastaisen ennusteen ja he pystyvat tdnd paivana elaméén nor-
maalia elamad, jota rajoittavat ainoastaan siirranndi-seen liittyvat seikat. Synnynndiseen
nefroosiin eivét tehoa mitkaan perinteiset hoitomuodot, kuten kortiko-steroidit tai im-
munosuppressiiviset ladkkeet. Munuaisen siirto on ainoa hoitokeino syn-nynndiseen
nefroosiin. Tehostetulla ravitsemuksella, keinomunuaishoidolla sekd usein omien mu-
nuaisten poistamisella paastaén lapsen osalta yli yhdeksén kilon tavoitepai-noon, joka
mahdollistaa leikkauksen. Tavoitteeseen p&d&dseminen kest&dd noin vuoden verran ja on
kaikille osapuolille erittdin raskas vaihe. Siirron jalkeen lapsen eldmd on kutakuinkin
normaalia, immunosuppressiivinen hoito jatkuu loppueldamén kuten aina elinsiirroissa.
Joskus siirto joudutaan suorittamaan uudelleen aiemman siirrdnndisen muututtua nef-
roottiseksi. Sikiddiagnostiikka synnynnéiseen nefroosiin on olemassa. Koska geenin
rakenne tunne-taan, voidaan suorittaa geenitesti sairauden toteamiseksi. Myos lapsi-
vesipunktiossa ko-honnut AFP- pitoisuus (alfafetoproteiini) saattaa merkitd CNF:&a.
Tuolloin kuitenkin katsotaan, ettd arvojen tulee olla erittéin korkeita (>10 SD

Infantiilinen neuronaalinen seroidilipofuskinoosi

INCL on vauvaikaiselld lapsella ilmenevé dementiasairaus, joka johtaa monivammai-
suuteen. Infantiilinen neuronaalinen seroidilipofuskinoosi tunnetaan paremmin lyhen-
teestd&dn INCL. Toinen tunnettu nimi sairaudelle on Santavuori- Haltian tauti. Sen il-
maantuvuus Suomessa on 1:18 000 ja se on toiseksi yleisin suomalaiseen tautiperintéon
kuuluva sairaus. INCL ilmenee ensimmaisen ikdvuoden jalkeen ja se johtaa erittdin sy-
vaan kehitysvammaisuuteen. INCL kuuluu ns. NCL- tautien ryhmaan. Se on tautiryh-
mé, jossa hermokudokseen ja muihin elimiston kudoksiin kertyy seroidia ja lipofuskii-
nia muistuttavaa ainetta. NCL-tautien seroidilipofuskiinit ovat eri soluihin kertyvié
pigmenttejd ja tdma tekija yhdistédad kaikkia NCL- tauteja. Tyypillisesti NCL- taudit pe-
riytyvéat peittyvasti, lapsen alkukehi-tys on normaalia jota seuraa eteneva kehitysvam-
maisuus ja varhainen kuolema. Yhtd NCL- tautia lukuun ottamatta kaikki NCL- taudit
johtavat sokeuteen. Toisistaan erotta-via tekijoita ovat taudin alkamisik&, neurologiset
erityispiirteet, neurofysiologiset ja neuropatologiset 16ydokset seka elinaika. NCL- tau-
dit eivat ole sukua keskenaan, silld jokaiselle niist4 on I6ytynyt oma geeninsd. Suoma-
laisessa tautiperinngdssa on kolme NCL- tauteihin lukeutuvaa tautia.Lapsen varhaiskehi-
tys on normaalia. Ulkonadssa ei esiinny poikkeavia piirteitd. En-simmadiset oireet alka-
vat ilmetd 6-18 kuukauden i&ssd. Psykomotorinen kehitys pysahtyy ja lapsi taantuu no-
peasti vuoteenomaksi. Tyypillisesti lapsi on itkuinen ja levoton, unihairi6ita ja pakko-
liikkeitd ilmenee. Muita tyypillisia piirteita ovat velttous, lihasny-kéykset ja kouristelut
sekd lapsen sokeutuminen. P&an kasvu hidastuu jo ensimmaisen elinvuoden aikana, silla
alvot eivat kasva, vaan surkastuvat. Silmien mustuaisreaktiot ovat hidastuneet jo en-
simmadisen elinvuoden aikana. Ajansaatossa velttous muuttuu spastisuudeksi. Odotetta-
vissa oleva elinikd on noin kymmenen vuotta. INCL- lapset ovat alttiita hengitystiein-
fektioille, refluksitaudille, suolen toimintahdiri-Gille sek& lisdantyneelle limaisuudelle.
Nielemisvaikeudet seké ravitsemusongelmat johtavat usein PEG-letkun laittamiseen ja
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ravitsemukseen sen kautta. Keskimaarin 3-vuotiaana lapsi on menettanyt hankitut tai-
tonsa ja on kokonaan sokeutunut. Kuuloaisti sailyy lapsen elinidn, samoin tunnesiteet
l&himmadisiin. Parantavaa hoitoa sairauteen ei ole olemassa toistaiseksi. EI&mén laatua
parantamaan tarvitaan fysioterapiaa spastisuuden ehkaisemiseksi. Itkuisuuden taustalla
ovat todennd-kaisesti erilaiset kivut, joten kivunhoito on tarkeda.

Meckelin oireyhtyma

Meckelin oireyhtym& on letaali sikion tai vastasyntyneen epamuodostumaoireyhtyma.
Meckelin oireyhtyman ilmaantuvuus Suomessa on suurempi kuin 1:15 000 ja se on
kolmanneksi yleisin suomalaisen tautiperinndn sairauksista lukeutuen peittyvasti periy-
tyviin sairauksiin. Ultradanitutkimuksessa Meckelin oireyhtymé& voidaan todeta usean
poikkeavuuden pe-rusteella. N&kyvyys saattaa kuitenkin olla heikko véahdisen lapsive-
den vuoksi. Oireyh-tymén kolme perusloydosta ovat vaikea keskushermoston rakenne-
poikkeama, sek& yli-maaréiset sormet ja varpaat sekd suuret rakkulaiset munuaiset ja
maksa. Aivot saattavat puuttua l&hes kokonaan tai ne ovat pienet ja rakenteeltaan epé-
normaalit. Osa kallon luis-ta saattaa olla korvautunut kalvoilla. Erittdin tyypillinen kal-
lon luiden poikkeama on takaraivolle pullistuva aivonestettd tai aivoainetta siséltavé
kohju (enkefaloseele). Rak-kulaiset munuaiset ja maksa ovat erittdin suurikokoiset, niin
ettd vatsan ymparysmitta on huomattavasti suurempi kuin pdan ympéarysmitta. Tama
saattaa muodostua jopa syn-nytysesteeksi. Istukka saattaa olla normaalia suurempi ja
sikiot kuolevat kohtuun tai elavana syntyessaan eldvat vain joitakin tunteja. Sikididen ja
vastasyntyneiden hoitami-seksi ei ole mitéd&n tehtdvissa. Synnytys on hoidettava &itia
vaarantamatta.

Progressiivinen myoklonusepilepsia

Progressiivinen myoklonusepilepsia tunnetaan paremmin lyhenteestdan PME tai PME-
UL. Sit4 kutsutaan my6s Unverrich- Lundborgin taudiksi. Taudin esiintyvyys Suomessa
on 1:17 000.PME on peittyvasti periytyva epilepsiatauti, siihen liittyy liikuntavaikeuk-
sia ja lihasnykayksid.PME alkaa oirehtia potilaiden ollessa 6-15- vuotiaita. Tallin epi-
lepsiakohtauksia alkaa esiintyd, samalla my6s tahattomat lihasnykéaykset alkavat ilmeté.
Lihasnykdykset estévat ilman asianmukaista la&kitystd normaaleja arkiaskareita, ja ne
esiintyvat tyypillisesti etenkin aamuisin pitkind sarjoina. Osalla potilaista ilmenee myds
puhevaikeuksia, mie-lialan vaihteluja seka joskus myds psyykkisen suoritustason lievaa
laskua. Ennen potilaat invalidisoituivat taysin vuoteeseen hoidettaviksi ja kuolivat jo
nuorina aikuisina. Nykyisin ld&dkehoidon kehityttya tauti todennékoisesti ei vaikuta elin-
ikdan.Tauti on todettavissa EEG:n perusteella. Aivojen kuvantamistutkimuksessa ei
poik-keavia 16ydoksié ole. Virtsasta poikkeavana I6yddksend voidaan havaita indikaa-
nia. Hyvén ja oikean epilepsialddkityksen ohella potilaat tarvitsevat aktiivista kuntou-
tusta sekd henkistd tukea normaalissa arjessa elamiseen.
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Aspartyyliglukosaminuria

Aspartyyliglukosaminuria eli AGU- tauti on eteneva aineenvaihduntasairaus, joka joh-
taa kehitysvammaisuuteen. Tauti johtuu aspartyyliglukosaminidaasi- entsyymin puut-
teesta ja on niin sanottu lysosominen kertymasairaus. Sen esiintyvyys Suomessa on 1:18
000, jopa 1:15 000, ja se periytyy peittyvasti. Potilailla virtsaan erittyy aspartyyliglu-
kosamiinia. Samaa yhdistettd kertyy myos eri soluihin, kuten aivosoluihin. Tdma hairit-
see niiden toimintaa. Tauti voidaan todeta verindytteiden perusteella.Vastasyntyneella ei
yleensd todeta mitddan poikkeavaa. Noin yhdell& viidestd vastasyn-tyneestd, jalkaterissa
havaitaan rakennepoikkeamia. Hengitystietulehduksia on tyypilli-sesti imevéis- ja leik-
ki-i&ssd. Napa- tai nivustyrid saattaa esiintyd. Taudin oireet alkavat ilmetd leikki-idssé
pikkuhiljaa, yleensd noin 1. ja 4. ikdvuoden paikkeilla. Puheen kehitys ei edisty normaa-
listi, muitakin oppimisvaikeuksia ilmenee. Kéytds muuttuu, lapsi on levoton ja artynyt,
héan muuttuu kdmpeloksi. Myos lihasvelttoutta ilmenee. Lapsen kehi-tys ei yll& normaa-
liin koulukypsyyteen. Taudille tyypilliset karkeat kasvon piirteet tule-vat ian myota sel-
vemmin nakyviin. Aikuisidssa kehitysvammaisuuden aste on vaikea ja puhe on huonoa.
Erilaisia k&ytoshairioita saattaa ilmetd kiihtymyksestd sekavuuteen. Psykoosioireita
saattaa esiintyd, samoin touhukkuutta sekd jaksoittain esiintyvdd maani-suutta. 1an myo-
td kasvonpiirteet muuttuvat raskaiksi ja alaspdin viettaviksi, kieli on suu-ri, huulet ja
kulmakarvat paksut ja tukka on karhea. Osteoporoosin seurauksena luun murtumia saat-
taa ilmetd. Tavallisesti epileptiset kohtaukset alkavat aikuisidssd, mutta niitd tavataan
kaikissa ikaryhmissd AGU- potilailla. He eldvat keskimaaréista lyhyem-péén, harvoin
yli 50-vuotiaiksi. Lapsen syntymépaino ja — pituus ovat yleensd normaalit, mutta en-
simmadisen elinvuoden aikana lapsen kasvu kiihtyy. Murrosidn kasvupyrahdys alkaa
varhain, mutta on tavallista lyhyempi ja AGU- potilaat jaavétkin pienikokoisiksi. Ty-
toilla kuukautiset alkavat tyypillisesti noin 11-vuotiaina.

Rustohiushypoplasia

Rusto- hiushypoplasia tunnetaan myds nimella cartilage- hair hypoplasia ja metaphyseal
chondrodysplasia, type McKusick. Sairaudesta kaytetdan lyhennettd RHH tai CHH. Sen
ilmaantuvuus Suomessa on n. 1:18 000 ja se on kuuden yleisimman suomalaiseen tauti-
perintéon kuuluvan sairauden joukossa. . Rusto- hiushypoplasia on sairaus, joka aiheut-
taa lyhytkasvuisuutta. Siihen liittyy mm. niukka hiusten kasvu. Lapset ovat lyhytkasvui-
sia jo syntyessdan. Vartalo on suhteellisen normaalikokoinen, raajat sen sijaan lyhyem-
maét, erityisesti olkavarret ja reidet sekd sormet ovat lyhyet. Aikuispituus jaa 110-
140:44n senttimetriin. Tavallisia oireita ovat liséksi nivelsiteiden valjyys, lankiséarisyys,
kyynarnivelten ojennusvajaus ja notkoselkdisyys. Nivelten rakenne on l&hes normaali.
Potilaiden karvan kasvu on heikkoa, ripset ja hiukset ovat hyvin heikot. Enemmistoll&
potilaista on infektioherkkyyttd ja laboratoriokokeilla on havaittavissa soluvélitteista
immuunipuutosta. Kolmella neljasosalla ilmenee lievaa ja noin kymmenesosalla vaikeaa
anemiaa. Taipumus pahanlaatuisiin kasvaimiin on selvasti lisdantynyt.
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Hydroletalus-oireyhtyma

Hydroletalus- oireyhtymé on letaali vakavien rakennepoikkeamien yhdistelma. Sen il-
maantuvuus on ainakin 1:22 000. Raskausaikana havaitaan poikkeuksellisen paljon lap-
sivettd. Ultradénitutkimuksessa on havaittavissa vaikea vesipaisyys (hydrokefalus). Ra-
kennepoikkeamat voivat ilmetd jo 12. raskausviikolla, vaikka paan liikakasvu ilmenee
yleensd vasta 20. raskausviikolla. Aiemmin sikiot kuolivat kohtuun tai hyvin pian syn-
nyttyddn, mutta nykyisin sairaus havaitaan jo ensimmadisissé sikitseulonnoissa ja
useimmat perheet valitsevat raskauden keskeyttdmisen. Taudin varma diagnoosi on erit-
tain tarked perheiden tulevaa perhe-suunnittelua ajatellen. Varma diagnoosi saadaan
ruumiinavauksessa tai geenitestilla. Tavallisesti aivojen sivukammiot ovat avoimet ja
mm. aivojen keskiviivarakenteet puut-tuvat. Takaraivoluun niska-aukko on avaimen
reidn mallinen, eik& pyored kuten nor-maalisti. Silmét ovat pienet ja hyvin syvéalla paas-
sd, nend on pieni tai puuttuu lahes ko-konaan. Kieli on poikkeuksellisen muotoinen ja
suulaessa ja/tai ylahuulessa on halkio. Kurkunpééssa, henkitorvessa ja keuhkoputkissa
voi olla rakennepoikkeavuuksia. Keuh-kojen rakenne itsesséén on epanormaali, lohko-
jako epatyypillinen. Myds sydamessé havaitaan rakennevikoja. Vatsaontelon siséelimet
ovat yleensd normaalit. Jalkaterat saattavat olla kampuramaiset, yliméaraisia sormia ja
varpaita on usein.

Diastrofinen dysplasia

Diastrofinen dysplasia tunnetaan myds nimella diastrofia tai lyhenteestddn DD tai DTD.
Sen ilmaantuvuus Suomessa on luokkaa 1:20 000.Se aiheuttaa lyhytkasvuisuutta seka
nivelten rakenteiden ja toiminnan héiriditd. Lapset ovat jo syntyessédén lyhytraajaisia.
Lyhytraajaisuus ilmenee usein jo raskauden aikaisessa ultradénitutkimuksessa. Aikuis-
pituus on 110- 160 cm, keskimadrin kuitenkin 130 - 135 cm. Vartalon koko on melko
normaali. Lonkat voivat vastasyntyneell olla jaykat, mink& vuoksi saatetaan aiheetto-
masti epaill4 lonkkaluksaatiota. Peukalon asento on vaarg, se muistuttaa ns. liftarin peu-
kaloa eli se osoittaa poispain kdmmenesta. Jalka-terat ovat kampuramaiset ja ojennusva-
jausta on havaittavissa lapsuusidssa seké polvi- ettd lonkkanivelissa. Puolella lapsista on
suulakihalkio ja tyypillisesti alaleuka on pieni. Luustomuutokset ovat ainoa elimistén
héirio, joten esimerkiksi psyykkinen kehitys on téysin normaalia. Elinik& ei poikkea
muusta véestostd. Taudin vaikeusaste saattaa vaih-della hyvin paljon jopa perheen sisél-
I4. Tauti on todettavissa rontgentutkimuksin, joissa ndhddédn mm. lyhyet ja paksut putki-
luut, litistyneet ja levinneet lonkka- ja polvinivelet sekd viuhkamaiset jalkapdydan luut.

Perinnollisyysneuvonnan ominaispiirteita

Emeritusprofessori Reijo Norio on tehnyt tarke&4 tyoté esitellessédan perinndllisyysneu-
vonnan periaatteita ladkareille ja katiloille heidan alojensa ammattilehdissa. H&n painot-
ti sitg, ettd kaikkien ladkéarien tulee osata ohjata asiakkaat tarvittaessa perinnollisyys-
neuvonnan piiriin. Liséksi h&n painotti sitd, ettd l4&kareiden tulee omata riittavat tiedot
perinndllisten sairauksien uusiutumismekanismeista sek& osata havainnollistaa riskit
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asiakkaille. Norion mukaan myos kétildiden tulee ottaa osaa sairauksien ennaltaeh-
kaisyyn sek& perheiden auttamiseen ja harjoittaa tarkkaavaisuutta perinnéllisten tautien
suhteen. Erityisesti hdn korosti katiloiden taitoja erottaa vastasyntyneistd poikkeavat
lapset, jotta heid&t saataisiin poimittua avun piiriin. Thmisgenetiikan tutkimus on saavut-
tanut keskeisen aseman la&ketieteessd. Alan asiantuntijoiden muotoilemat keskeiset
tavoitteet ovat erityinen osa erityisesti aitiyshuoltoa. Perinn6llisyysneuvonnan pariin
tulisi ohjata kaikki henkilot joiden sairautta epéilladn periytyvéksi, joiden lapsella tai
lapsilla epdilldén perinndllista sairautta tai joiden suvussa on ollut jotakin perinnéllista
sairautta. Tarkeimmat periaatteet perinnéllisyysneuvonnassa ovat rehellisyys, ohjaile-
mattomuus ja luottamuksellisuus. Neuvonnan tavoitteena on antaa ymmarrettavaa tietoa
sairaudesta, sen periytymisestd, toistumisriskistd, hoidosta ja tutkimuksesta. Yksi neu-
vonnan tarkeistd tavoitteista on auttaa henkil6d tai perhettd sopeutumaan periytyvaan
sairauteen. Perinndllisyysneuvontaa tarvitseva henkil6 tai perhe on voitu ohjata perin-
nollisyysklinikalle toisen la&karin toimesta, kuten esimerkiksi sisatautilagdkéarin, gyneko-
login jne. Talldin asiakas on voinut saada jo lahettdneeltd taholta jotakin tietoa sairau-
desta. Neuvonnan tarkoitus on antaa asiakkaalle h&nen tarvitsemansa tieto, jonka pohjal-
ta hanen olisi helpompi tehdd itsed&n tai perhettddn koskevia ratkaisuja. Neuvonnan
antajan tulee olla puolueeton ratkaisujen suhteen, jotta p&atoksen teko olisi itse asiak-
kaan kasissd. Neuvoja voi kuitenkin auttaa asiakasta hahmottamaan eri ratkaisujen tuo-
mia seurauksia, sill& asenteella ettd kukin asiakas tai perhe tekee juuri heidén perheel-
leen tai elaméntilanteelleen parhaiten sopivan ratkaisun. On myods hyvé korostaa, ettd
sikiotutkimuksiin lahteminen on vapaaehtoista ja my0ds tutkimukset ovat perheen itse
paéatettavissd. Hoitajan tehtdvaksi jaa selostaa, mitd hyotya tutkimuksista on ja mitd ne
tarkoittavat. My0s tutkimusten aiheuttamat riskit ja haitat on tuotava esiin keskustelus-
sa. Lisaksi tulee kunnioittaa vanhempien kantaa tutkimuksiin. Vaikka tarjolla olisi luo-
tettava menetelma sairauden selvittamiseksi, kaikki vanhemmat eivat halua tutkimuksia.
Syyna voivat olla omat eettiset nakemykset, uskonnollinen vakaumus tai pelko vaikeas-
ta ratkaisusta tulosten saamisen jalkeen. Perinndllisen sairauden tunnistaminen tarkoit-
taa yleensa sitd, ettd asiakkaan suvussa on myos henkilgita, jotka ovat tautigeenin oi-
reettomia kantajia. Luontevinta lienee l&hestya nditd henkiloitd asiakasperheen valityk-
selld. He voivat neuvoa sukulaisiaan ottamaan yhteyttd perinndllisyysneuvontayksik-
koon. Talléin on hyva sopia etukéateen perheen kanssa, kuinka avoimesti kyseisen per-
heen tilanteesta voidaan keskustella muiden sukulaisten kanssa.

Katilo perinndllisyystieteen asiantuntijana

Perinnéllisyysneuvonnan yksikoissa perinndllisyyslééketieteen erikoisldékareiden tyo-
pareina toimivat sairaanhoitajat ja/tai katilot. Heistd moni on saanut lisakoulutuksen
erityisesti perinnéllisyysneuvontaan tulevien asiakkaiden ja perheiden tukemiseen ja
ohjaamiseen. Usein perinndllisyysneuvonnan hoitaja saattaa olla ensimmaéinen kontakti
asiakkaaksi saapuville perheille ja henkil6ille.Sairaalassa sikittutkimusyksikkod tekee
laheistd yhteistyoté erilaisten tahojen kuten perinndllisyyspoliklinikan, geenilaboratori-
on, Valviran, psykiatrian, psykologin ja sairaalapapin kanssa seka tietenkin avosektorin
kanssa. Tyonkuvaan sikiotutkimusyksikossa kuuluu sikidtutkimuksiin tulevan potilaan
lahetteen lapikdyminen, ajanvaraus, potilaan ohjausta ja neuvontaa, toimenpiteiden ja
tutkimusten tekemista ja la&karin avustamista. Lisaksi k&tilo soittaa tutkimusten vasta
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ukset potilaille ja varaa aikoja mahdollisiin lis&-tutkimuksiin. Vastaanotolla selvitetdan,
miksi potilas on mennyt seulontaan ja kartoitetaan, mika on potilaan ja perheen nake-
mys suhteessa sikidtutkimuksiin ja niistd mahdollisesti koituviin seurauksiin ja p&atok-
sen tekoon. Perinndllisyyspoliklinikalla tehdddn mm. sukupuut ja muut kartoitukset.

Sikiddiagnostiikka perinndllisyysneuvonnassa

Perinndllisyysneuvonnan diagnostisena valineend kaytetaddn sikitdiagnostiikkaa. Seu-
lonnoissa on kysymys terveydenhuollon aloitteesta suoritettavista sikidtutkimuksista,
kun taas diagnostiikkaa kayttavat suvut, perheet ja henkilot, joilla tiedetdén tai oletetaan
olevan suvussaan perinnollisid sairauksia. Talloin perheet hakeutuvat itse perinnolli-
syysneuvontaan. . Usein sikiddiagnostiikka merkitsee ndille perheille ylip&atdan uskal-
lusta tulla raskaaksi ja suunnitella lapsen saamista. Suuri osa sikion tautiepailyista tulee
kuitenkin yllattden normaalin raskauden seurantaan kuuluvien seulontojen seurauksena.
Diagnostisiin sikiontutkimuksiin kuuluvat kromosomi- ja DNA- tutkimukset, eraat bio-
kemialliset méaritykset ja eri kuvantamismenetelmat. Tietyill4 kuvantamismenetelmilld
saadaan tietoa sikion kehityksesta ja terveydentilasta jo raskauden ensimmaiselld kol-
manneksella. Jos sikidtutkimuksissa todetaan jokin poikkeavuus, perhe tarvitsee perin-
nollisyysneuvontaa. Paatoksen teon ohella, perheelld on suuri tarve tukeen paatoksen
tekoon liittyvassé kriisissdan. Kaikki mahdolliset vaihtoehdot jotka vanhemmat voivat
valita, on kaytdva huolellisesti lapi. Sen lisdksi, ettd itse neuvontaan on varattava riitta-
vasti aikaa, on vanhemmille annettava myos harkinta-aikaa ennen kuin he ovat valmiita
tekemaan lopullisen p&atoksensa.

Pohdittavaksi

Mitd ominaisuuksia katiloll4 tulisi olla kohdattaessa perheitd joihin on syntymassé/ on
syntynyt vammainen lapsi?

Mité vahvuuksia itsellasi on? Mita sinun pitaisi itsessasi kehittaa?

Mikd& on oma suhteesi kehitysvammaisuuteen? Entd sikiddiagnostiikkaan?

Mité eroa on kasitteilld kansan tauti ja suomalainen tautiperint6?

Mitka tekijat selittavat suomalaisille tyypillisen tautiperinnén synnyn?

Mitka& ovat tunnusomaisia merkkeja vastasyntyneelle CNF-lapselle?

Milloin INCL puhkeaa?

Mihin trisomiaan Meckelin oireyhtymé voidaan sekoittaa?

Milla testeilla AGU-tauti voidaan todeta?

Miten rusto-hiushypoplasia ja diastrofinen dysplasia eroavat toisistaan? Entd ndmé vas-
tasyntyneet?

Mitka kaksi sairautta ovat letaaleja sikitlle/vastasyntyneelle?
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