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Opinnaytetyon tarkoitus oli laatia HHT:sta/Oslerin taudista kattava ja tiivis potilaan opas, joka perustuu
viimeisimpaan tutkimustietoon. Opinnaytetydn tavoite oli lisdtda HHT:n tunnettuutta ja hyodyttaa tyon toi-
meksiantajaa Suomen HHT/Osler -yhdistysta ja sen jasenid, HHT-potilaita ja heidan liheisidgan. Oppaasta
voi hyotyd myos terveydenhuoltoalan henkilésto. Toimeksiantaja Suomen HHT/Osler -yhdistys ry on
vuonna 2018 potilaiden perustama HHT-potilaiden etuja ajava jarjesto.

Opinndytetydn tutkimuskysymyksid olivat: “Mita HHT/Osler-potilaan tulee tietdd HHT:sta?” ja ”Miten
HHT/Osler-potilasta voidaan tukea omahoidossa?” Vastausta etsittiin HHT:hen liittyvastd uusimmasta tut-
kimustiedosta. Potilaan oppaan laatimisessa ohjenuorana olivat HHT-potilaan uusimmat kansainvalisiset
hoitosuositukset, jotka on julkaistu syyskuussa 2020.

Hereditaarinen hemorraginen telangiektasia eli HHT/Oslerin tauti on autosomaalisesti vallitsevasti periy-
tyvd geenimutaation aiheuttama harvinainen sairaus, jonka esiintyvyys maailmanlaajuisesti on noin
1:5 000. HHT:lle on ominaista verisuonten poikkeava rakenne ja uudismuodostuminen siten, etta tyypilli-
sesti valtimoiden ja laskimoiden vililla olevat kapillaarisuonet puuttuvat, ne ovat muuntuneet laajentu-
neiksi, ovat heikkoja seindmaltdan ja vuotavat helposti.

HHT on vaikeasti tunnistettava, moniin elimiin vaikuttava sairaus, johon ei ole parantavaa hoitoa. Sen hoito
keskittyy oireenmukaiseen hoitoon. Oikein kohdennetulla tutkimuksella ja hoidolla voidaan valttya vaka-
vilta, henked uhkaavilta komplikaatioilta. HHT:n tyypillisin oire on usein toistuvat nenaverenvuodot, jotka
voivat alkaa lapsena ja jatkua lapi elaman. Nama hankaloittavat HHT-potilaan arkea ja alentavat elaman-
laatua. HHT-potilas voi elad normaalia elamaa ja jos vakavilta komplikaatioilta valtytaan, elinajan odote on
sama kuin muulla vaestolla.

HHT/Osler-potilaan opas laadittiin tuotteistamisprosessin avulla, jonka vaiheet olivat tuotteen kehittamis-
tarpeen tunnistaminen, ideointivaihe, tuotteen luonnosteluvaihe, tuotteen kehittaminen ja testaus seka
tuotteen viimeistely. Potilaan oppaan luonnos lahetettiin arvioitavaksi tuotteen viimeistelyvaiheessa eri
kayttajaryhmille ja tuotteesta kerattiin palautetta Webropol-kyselyn avulla. Kyselyn vastausten analysoin-
nin jalkeen tuote viimeisteltiin. HHT/Oslerin tauti - potilaan oppaasta tuli 48-sivuinen tiivis ja kattava opas,
josta HHT-potilaan on helppo I6ytda tarvitsemansa tieto.

Potilaan oppaassa taudista kdytetaan kansainvalisesti vakiintunutta nimitysta HHT. Potilaan oppaassa esi-
tetddn lyhyesti HHT:n historia, mitd HHT tarkoittaa, miten se periytyy, miten se diagnosoidaan, mitka ovat
sen oireita ja miten se ilmenee eri elamanvaiheissa. Lisaksi mainitaan HHT:n ilmentymien eri hoitomuotoja,
jotka perustuvat kansainvalisiin hoitosuosituksiin seka esitetdan ohjeita HHT-potilaan omahoitoon ja tyo-
kaluja arjen hallintaan.
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The purpose of this thesis was to create a comprehensive and concise patient guide on HHT/Osler's disease
in Finnish, which is based on the latest research data. The objective of the thesis was to increase the aware-
ness of HHT and to benefit the commissioner, the Finnish HHT/Osler Association, and its members, HHT
patients, and their nearest ones. The guide can also be useful for healthcare professionals in Finland. The
commissioner of the thesis, the Finnish HHT/Osler Association, is an organisation founded in 2018 by pa-
tients to advocate for the interests of HHT patients in Finland.

The research questions were the following: what an HHT/Osler patient should know about HHT and how
an HHT/Osler patient could be supported in self-care. The answers were sought in the latest research data
related to HHT. The latest International HHT guidelines, which were published in September 2020, were
the guideline for compiling the patient guide.

Hereditary hemorrhagic telangiectasia, or HHT/Osler's disease, is a rare genetic disorder caused by a gene
mutation and is autosomal dominantly inherited. Its prevalence worldwide is about 1: 5,000. HHT is char-
acterised by the presence of multiple arteriovenous malformations (AVMs) that lack intervening capillaries
and result in direct connections between arteries and veins which are weak and bleed easily.

HHT is difficult to identify and often misdiagnosed. It affects multiple organs and there is no cure for it. The
treatment is symptomatic. Properly targeted screening and treatment help avoid serious, life-threatening
complications. The most common symptom of HHT is spontaneous and recurrent nosebleeds (epistaxis),
beginning as a child and continuing throughout life. Nosebleeds complicate the daily life of the HHT patients
and lower their quality of life. HHT patients can live a normal life if they receive proper treatment. If serious
complications are avoided, their life expectancy is the same as in the general population.

The HHT/Osler’s Disease — patient guide was compiled through a productisation process, which included
identification of development needs, idea generation, product design phase, prototyping and testing, and
finalisation of the product. A draft of the patient guide was sent to various user groups for evaluation during
the finalisation phase of the product, and feedback on the product was collected through a Webropol sur-
vey. After analysing the responses to the survey, the product was finalised. The HHT/Osler's disease patient
guide is a 48-page concise and comprehensive guide which makes it easy for HHT patients to find the infor-
mation they need.

The internationally established term HHT is used to describe the disease in the patient guide. The patient
guide briefly describes the history of HHT, what it means, how it is inherited, how it is diagnosed, what the
symptoms are, and how it manifests itself at different stages of life. In addition, various forms of treatment,
which are based on the latest International HHT guidelines, are mentioned, and guidelines for self-care of
HHT patients and tools for everyday management are presented.
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1 JOHDANTO

Opinnaytetyoni aihealue on Oslerin tauti, joka tunnetaan myos nimilld HHT (hereditaarinen he-
morraginen telangiektasia) ja Osler-Weber-Rendun oireyhtyma. Oslerin tauti on harvinainen, pe-
rinndllinen sairaus, jonka tunnettuus on yleisesti huono, niin diagnoosin saaneella potilaalla kuin
hoitohenkilokunnallakin. Raportissani kerron Oslerin taudin taustoista ja sen hoidoista, siihen liit-
tyvistd huomioitavista seikoista seka kerron hankkimani tiedon perusteella laaditun HHT/Osler-

potilaan oppaan tuotteistamisprosessista.

Olin valinnut HHT/Osler-potilaan oppaan laatimisen opinnaytetyoni aiheeksi, koska HHT:sta on
hyvin vahan tietoa saatavilla suomeksi, eika vastaavanlaista opasta ole suomen kielella laadittu.
Potilaan oppaan kohderyhmé ovat HHT/Osler-potilaat ja heidan ldheisensd, mutta opasta voivat
hyodyntaa myos HHT/Osler-potilaita hoitavat terveydenhuoltoalan ammattilaiset. Opinnayte-
tyon aiheena HHT on aiemmin ollut Kaakkois-Suomen ammattikorkeakoulussa v. 2020 valmistu-
neessa tyossa, jossa on tutkittu HHT/Oslerin taudin hoidon laatua potilaiden kokemana Suo-
messa. Tutkimuksesta ilmeni, ettd HHT-potilaat toivovat enemman tietoa taudista, niin itselleen

kuin hoitohenkilokunnallekin. (Saarnio 2020.)

Tarkein ja ensisijainen tavoite opinnaytetyoni tuotokselle, potilaan oppaalle, oli, etta se tulisi edis-
tdmaan HHT-potilaiden elamanlaatua lisadamalla tietoa ja mahdollisuuksia omahoidon toteutta-
miseen ja nain helpottamaan kommunikointia, jotta he voivat saada asianmukaista hoitoa HHT:n
oireisiin ja komplikaatioiden ennaltaehkaisyyn. Toinen tavoite oli tydelamalahtdinen, tiedon tuo-
minen helposti saatavaan muotoon hoitohenkilokunnalle ja ndin heidan tietoisuutensa lisdami-

nen HHT:sta.

Kun tieto HHT:sta lisddntyy, se tuo mukanaan myds yhteiskunnallisen ndkékulman. Kun HHT-po-
tilas tunnistetaan, osataan niin oireisiin keskittyva kuin ennaltaehkaisevakin hoito kohdentaa oi-
kein. Nain ehkaistaan komplikaatioiden syntymista ja sdastetaan paitsi potilaan karsimysta ja hoi-

topaivia, myods hoitokuluja.

Toimeksiantajani on Suomen HHT/Osler -Yhdistys ry, joka on vuonna 2018 HHT-potilaiden perus-
tama potilasyhdistys hereditaarista hemorragista telangiektasiaa sairastaville potilaille, heidan la-

heisilleen ja sidosryhmille (Suomen HHT/Osler-yhdistys ry 2021). Tuottamani materiaali



saatetaan toimeksiantajan internetsivustolle, jossa sita voidaan paivittaa uusien tietojen ja hoito-
muotojen mukaiseksi. Yhdistys voi tuottaa potilaan oppaasta paperisen version jaettavaksi tai yh-
distyksen jasen voi tulostaa sen itselleen ja kayttaa sitd hyodyksi omahoidossa ja asioidessaan

terveydenhoitopalveluissa.

Hain tutkittua tietoa HHT:sta kadyttden luotettavia tietokantoja, kuten KAMK-Finna ja Medic. Tie-
dosta oleellisena osana olivat kansainvalisesti laaditut, uusimpaan tietoon perustuvat HHT:n hoi-
tosuositukset (Faughnan ym. 2020). Etsin tietoa hoitosuosituksista ja niihin perustuvasta poti-
laalle laaditusta materiaalista Iahinna englanninkielisista painetuista seka verkkojulkaisuista. Tie-
toa HHT:sta on suomen kielelld niukasti, eika virallisia hoitosuosituksia suomen kielelld ole laa-

dittu, englanniksi tietoa on runsaasti ja helpommin saatavilla.

Toteutin potilaan oppaan tekemisen tuotteistamisprosessin avulla, jonka vaiheiksi kuvataan ke-
hittdmistarpeen tunnistaminen, ideointivaihe, tuotteen luonnosteluvaihe, tuotteen kehittely-
vaihe ja tuotteen viimeistelyvaihe (Jamsa & Manninen 2000, 28). Kysymykset, joihin etsin vas-
tausta opinndytety6ssédni olivat: “Mitd HHT/Osler-potilaan tulee tietdd HHT:sta?” ja “Miten

HHT/Osler-potilasta voidaan tukea omahoidossa?”

Tuotteen viimeistelyvaiheessa lahetin potilaan oppaan luonnoksen arvioitavaksi eri kayttdjaryh-
mille, joita olivat HHT/Osler -yhdistyksen jasenet, potilaat ja heidan Idheisensd, hoitoalan opiske-
lijat, hoitajat, 1aakarit ja muut henkilot. Kerdsin oppaasta palautetta Webropol-kyselyn avulla, jo-
hon vastasi 33 henkil63, joista 12 oli HHT-potilaita. Potilaan opas sai hyvan vastaanoton ja siihen
oltiin padosin tyytyvaisia. Potilaan opas viimeisteltiin kyselyn vastausten analysoinnin jalkeen. Op-
paasta tuli 48-sivuinen tiivis ja kattava opas HHT-potilaille ja heidan ldheisilleen. Mielestani opas
vastaa opinndytetyon kehittamistehtavan kysymyksiin hyvin. Toivon, ettd siitd on paljon hyotya

toimeksiantajalleni ja yhdistyksen jasenille.



2 HHT/OSLERIN TAUTI

Opinndytetyoni aiheena oli HHT/Oslerin tauti ja siihen liittyvdn informatiivisen potilaan oppaan
laatiminen. Oppaan tavoitteena on edistaa HHT-potilaiden eldamanlaatua. Kun tietoa tulee saata-
ville, HHT-potilaan mahdollisuudet omahoidon toteuttamiseen kasvavat ja tiedon ja motivaation
myo6ta kommunikointi sosiaali- ja terveyspalvelujen piirissa helpottuu. Nain HHT:n oireita tunnis-
tetaan paremmin ja osataan kohdentaa niin oireisiin keskittyva kuin ennaltaehkdisevakin hoito

oikein ja ehkaistdan komplikaatioiden syntymista.

Opinnaytetyoni raportissa kuvasin HHT:hen liittyvat ominaispiirteet ja oireet, kerroin HHT:n diag-
nosoinnista, hoidosta, komplikaatioiden ehkaisemiseen liittyvista tutkimuksista seka HHT:n oma-
hoidosta. Potilaan oppaan kehitystyotd ohjasivat ja sen ldhtokohtana olivat kdsitteet harvinaissai-
raus, HHT/Oslerin tauti, Osler-potilas ja omahoito. Potilaan opas lisda tietoa ja ohjaa potilasta
omahoitoon, mika luo potilaalle turvallisen perustan. Tama voimaannuttaa ja motivoi potilasta,

mika lisda potilaan elamanlaatua. (Kuva 1.)

Diagnoosi

HHT/Oslerin tauti

Harvinais- OSIEr‘
e potilas HHT/Osler-

ParernDl potilaan opas
elamanlaatu

Omahoito

Kuva 1 Keskeiset kdsitteet HHT/Oslerin tauti, HHT/Osler-potilas harvinaissairaus ja omahoito kaaviossa suh-
teessa toisiinsa ja opinndytteeni tuotteeseen HHT/Osler-potilaan oppaaseen: Diagnoosin saatuaan henkilé
identifioituu HHT/Osler-potilaaksi. Tauti kuuluu harvinaissairauksiin, mikd vaikeuttaa tiedonsaantia ja on
tiedostamattomana uhka potilaalle.



2.1  HHT/Oslerin tauti, luokitus

Oslerin tauti on harvinainen, autosomaalisesti (sukupuolesta riippumattomasti) vallitsevasti pe-
riytyvan geenimutaation aiheuttama sairaus, joka tunnetaan myds nimilla Osler—-Weber—Rendun
oireyhtymd, Rendu Osler Weber tauti ja hereditaarinen hemorraginen telangiektasia. HHT (Here-
ditary Hemorrhagic Telangiectasia) eli Hereditaarinen Hemorraginen Telangiektasia on kansain-
valisesti tunnettu nimitys Oslerin taudista, suomennettuna perinnéllinen verenvuotoinen telan-
giektasia. Hereditaarinen kuvaa taudin perinnéllisyyttd, hemorraginen viittaa verenvuotoon, ja
telangiektasia tarkoittaa iholla ja limakalvoilla esiintyvid verisuonisykeroita, poikkeavia verisuo-

nia, jotka nakyvat pienina punaisina pisteind. (Numminen & Taulu 2012; Palmer 2017, 1-2.)

H - hereditaarinen (perinndllinen)
H- hemorraginen (verenvuotoinen)

T - telangiektasia (laajentunut verisuoni: tele-pieni, angi-verisuoniin liittyvi, ektasia-laajentuma)

HHT aiheuttaa verisuonistossa uudismuodostuksen hadiridita, haurautta ja supistuskyvyttomyytta,
tyypillisesti kapillaari- eli hiusverisuonissa. HHT:n esiintyvyys maailmanlaajuisesti vaihtelee, ollen
Euroopassa n. 1:5 000-8 000 ja taudin arvellaan olevan Suomessa alidiagnosoitu. (Numminen &

Taulu 2012.)

Kansainvalisen harvinaissairauksien verkkopalvelusivusto Orphanet yllapitaa harvinaissairauksien
aakkosellista hakemistoa ja harvinaissairauksien tautiluokitusta, joka perustuu asiantuntija-arvi-
oihin. Tautiluokituksen tarkoituksena on helpottaa harvinaissairauksien diagnosointia ja hoitoa,
mm. helpottaa konsultaatioavun hakemiseen harvinaissairaiden hoitoon kansainvalisesti.
Orphanetin maaritelman mukaan HHT on perinnéllinen angiogeneesin eli verisuonten uudismuo-
dostuksen hairio, jolle on tunnusomaista mukokutaaniset eli iholla ja limakalvolla esiintyvat te-
langiektasiat eli hiusverisuonten laajentumat ja sisdelinten valtimoiden epamuodostumat.
Orphanetin antaman tiedon mukaan HHT:n maailmanlaajuinen esiintyvyys on 1-5: 10 000 ja tau-

din Orpha-luokitusnumero on 774. (Harvinaisista sairauksista 2020; Orphanet 2020.)

ICD-10 (International Classification of Diseases, 10. painos) on Maailman terveysjarjeston (WHO)
kehittdma ja yllapitdma kuolemansyita, sairauksia, tapaturmia ja vammoja seka terveyspalvelujen
kayton syita kuvaava luokitus. Suomalaisesta versiosta huolehtii Terveyden ja hyvinvoinnin laitos

(THL). (ICD-10 2011.) ICD-10 -luokituksen mukainen HHT:n diagnoosi on ”Perinndllinen


http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=EN
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Classif.php?lng=EN

verenvuotoinen teleangiektasia”, “mukaan lukien Rendu-Osler-Weberin tauti” koodilla 178.0.

HHT katsotaan kuuluvaksi verenkiertoelimien sairauksien ryhmaén (ICD-10 2011, 380).

Oslerin tauti on aiemmin ollut Suomessa vakiintunut nimitys taudille, HHT-kirjainlyhenne on tullut
kansainvalistymisen myota kayttoéon ja on helppokayttoinen lyhykaisyydessaan. Molemmat, Os-
lerin tauti ja HHT ovat kdytdssa olevia nimityksid, kuten toimeksiantajani, Suomen HHT/Osler -
yhdistyksen nimessakin. Kaytdan opinndytetydssani enimmakseen nimitystd HHT, koska se on kan-

sainvdlisesti vakiintunut, tautia kuvaava nimitys.

2.2 Harvinaissairaus

Harvinaissairauksiin ymmarretdaan kuuluvaksi ryhma erilaisia pitkaaikaissairauksia, joita esiintyy
tietylld alueella harvoilla henkil6illd. Suomessa on kdytossa eurooppalainen harvinaisten sairauk-
sien madritelma. Sen mukaan sairaus on harvinainen, jos sen esiintyvyys on 1: 2000 tai harvempi
eli jos sitd sairastaa enintaan yksi henkild kahdestatuhannesta henkilostd. Harvinaissairauksien

ryhmaan kuuluu noin 8 000 eri sairautta. (Nevalainen & Jaaskeldinen 2016.)

Harvinaissairauksia esiintyy kaikilla 1ddketieteen erityisaloilla ja ne voivat olla hyvin monimuotoi-
sia. Niita esiintyy kaikissa ikdryhmissa ja useimmat harvinaiset sairaudet liittyvat perimaan ja har-
vinaissairauksista 80 % onkin geneettisida. Harvinaissairaus voi olla myds hankittu, jolloin se voi
aiheutua esimerkiksi ymparistdn, tartuntataudin tai jonkin vamman seurauksena. (Harvinaissai-

raudet 2020.)

Harvinaiset-verkosto on v. 1995 perustettu harvinaisty6ta tekevien sosiaali- ja terveysjarjestojen
yhteistyoverkosto, johon kuuluu kymmenia eri harvinaissairauksien jasenyhteis6ja. Harvinaiset-
verkoston tehtava on lisata tietoisuutta harvinaissairauksista ja tehda yhteiskunnallista vaikutta-
mistyota harvinaissairaiden hyvaksi kansallisesti ja kansainvalisesti. Harvinaiset-verkostossa mai-

nitaan:

“Melkein kaikki perinnélliset sairaudet ovat harvinaisia, mutta kaikki harvinaiset sairau-

det eivdt ole perinnéllisid”.



Harvinaissairaus voi olla esim. jokin infektio. Monissa harvinaissairauksissa sairauden syy on tun-
tematon ja suurimpaan osaan harvinaissairauksista ei ole olemassa parantavaa hoitoa, jolloin
hoito keskittyy oireenmukaiseen hoitoon ja asianmukaiseen hoivaan, ndma voivat parantaa poti-

laan elamanlaatua ja elinidn odotetta. (Harvinaisista sairauksista 2020.)

Sosiaali- ja terveysministerion harvinaisten sairauksien kansallisen ohjelman, joka toteutetaan
vuosina 2019-23, tarkoituksena on kehittda sosiaali- ja terveydenhuollon palvelujarjestelmaa
vastaamaan paremmin harvinaissairaiden tarpeita. Valtioneuvoston asetuksessa erikoissairaan-
hoidon tyonjaosta ja erdiden tehtavien keskittamisesta velvoitetaan viiden yliopistosairaaloita yl-
|apitdvan sairaanhoitopiirin tehtdvaksi huolehtia harvinaissairauksien ehkaisy, diagnostiikka,
hoito ja kuntoutus (A 582/2017). Suomen yliopistosairaaloihin on perustettu vuosien 2015-17
aikana harvinaissairauksien yksikoita, jotka toimivat neuvontapisteina perusterveydenhuollolle,
kun potilaalla epailladn harvinaista sairautta. Harvinaissairauden yksikot keskittyvat hoidon koor-
dinointiin, neuvontaan ja yhteistydhon eri harvinaissairaiden potilasjarjestdjen kanssa. (Harvi-

naisten sairauksien kansallinen ohjelma 2019-2023 2019.)

Opinndytety6n toimeksiantaja Suomen HHT/Osler-yhdistys kuuluu harvinaissairauksien verkos-
toon ja on osa maailmanlaajuista HHT-yhteis6a ja tekee kansainvalistd yhteisty6ta, mm. osallistu-
malla kansainvalisiin konferensseihin ja tempauksiin (Suomen HHT/Osler -yhdistys ry 2022). Kan-
sainvdlisend ja tarkedna kattojarjestona toimii voittoa tavoittelematon HHT:n tutkimusta ja hoi-

toa edistdva seka tietoa jakava sdatio Cure HHT (Cure HHT 2021).

On olennaista huomata, ettd harvinaissairaus on tavallisempaa kuin osataan ajatellakaan. Kuten
muissakin sairauksissa, harvinaissairauksissa erityisesti kokemusasiantuntijoilta saatava tieto ja
vertaistuki korostuvat. Harvinaissairauksien jarjestdjen kautta, jotka tuovat esille tietoa, ohjausta
ja neuvontaa, on mahdollisuus tavata muita kaltaisiaan ja paasta vertaistuen piiriin. Ndin toimek-
siantajani Suomen HHT/Osler -yhdistys on omalta osaltaan ainutlaatuisessa roolissa edistdamassa

ja tukemassa HHT-potilaan arjen hallintaa ja elamanlaatua.

2.3 HHT-potilas

Opinnaytetyoni yhteydessa HHT-potilaalla tarkoitetaan henkild3, jolla on Oslerin tautia eli HHT:ta

aiheuttava geenivirhe. Kyseessa voi olla diagnosoitu tai diagnosoimaton potilas. HHT-potilaiden



sekd heidan ldheistensa tarkedna vertaistukiverkostona toimii Suomen HHT/Osler -yhdistys ry.
Sosiaalisessa mediassa toimii Facebookin suljettu keskusteluryhma HHT Suomi. Tama on HHT-
potilaiden v. 2016 perustama ryhma ja se on toiminut verkostoitumisen apuvalineena mm. Suo-
men HHT/Osler -yhdistyksen perustamiselle. (Facebook HHT Suomi 2016.) HHT/Osler -yhdistyk-
selld on Facebookissa myds oma tiedotussivustonsa, joka on avoin ryhméa (Facebook Suomen

HHT/Osler -yhdistys 2019).

2.4 Omahoito

Omabhoito tarkoittaa omasta terveydestaan ja hyvinvoinnistaan huolehtimista sekd hoitamista
hoitotydn ammattilaiselta saatavan, joko suoran tai epdsuoran, tuen avulla. Potilaan aktiivisuus
on keskeisessa roolissa, jolloin omahoitoa mahdollistavien tyékalujen avulla han voi yllapitaa ter-
veyttdan ja hoitaa mahdollisia sairauksiaan hoitavan tahon kanssa yhdessa. Osallistuminen oman
hoidon suunnitteluun lisda potilaan tietoa ja taitoa sairautensa hoitoon. Omahoidossa ammatti-
lainen antaa tukea potilaalle elamanhallintaan tai sairauden hoitoon liittyen. Terveyden ja hyvin-
voinnin edistdmiseen tai elamantapojen muutoksiin voidaan kayttaa omahoidon keinoja. Kaytto-
aiheista tarkeimpia ovat erilaisten kroonisten sairauksien seuranta ja hoito seka kuntoutuminen.

(Tiihonen 2014, 6.)

Omahoito on keskeisessa osassa kaikkea hoitoa kansalaisen tai potilaan itse toteuttamana. Sen
asema korostuu ihmisten jokapdivaisten valintojen kautta terveyden yllapitamisessa ja pitkaai-
kaissairauksien hoidossa, jolloin tehdyt valinnat vaikuttavat oleellisesti sairauksien ehkaisyyn ja

kulkuun seka hoidon tuloksiin. (Saarelma 2017.)

Omahoito-kasitteessa korostuvat potilaan autonomia ja paatoksenteko-oikeus. Oleellista pitkaai-
kaissairaalle omahoidossa on tasapainon I6ytaminen sairauden vaatimusten, elamantapojen, hoi-

don ja jokapaivaisen elaman valilla. (Routasalo, Airaksinen, Mantyranta & Pitkald 2009.)

Omahoito ja itsehoito voidaan monesti tulkita samaksi asiaksi, kuitenkaan nama eivat ole samaa
tarkoittavia asioita. Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen (THL:n) ylldpitdman sosiaali- ja tervey-
denhuollon tiedonhallinnan sanaston (sotesanaston) maaritelman mukaan omahoito on “tervey-
denhuollon asiakkaan tai potilaan itsensé toteuttama mutta ammattihenkilén kanssa yhdessd

suunnittelema hoito.” ltsehoidon maaritelma sen sijaan samassa THL:n tietokannassa on



“henkilén oma-aloitteinen toiminta terveydentilansa ja hyvinvointinsa arvioimiseksi, edistd-
miseksi ja ylldpitdmiseksi.” Huomautuksena termin tarkennuksessa mainitaan, etta itsehoitoon ei
liity asiakas- tai hoitosuhdetta sosiaali- ja terveysalan palvelunantajaan tai ammattihenkiloon.

(Sotesanastot 2021.)

Omahoidon maaritelmissa ja kuvauksissa on huomioitavaa, ettd omahoito lisda potilaan motivaa-
tiota hoitaa itsedan ja tama lisda elamanhallinnan tunnetta. Tima puolestaan on voimaannutta-
vaa ja on omiaan lisddmaan potilaan elamanlaatua. HHT/Osler-potilaan oppaassa kaytin paaasi-

assa termia omahoito.



3 HHT:N/OSLERIN TAUDIN DIAGNOSOINTI

HHT:n diagnoosi jaa helposti saamatta tai diagnoosi viivastyy, varsinkin silloin, kun perheessa/su-
vussa ei ole diagnosoitua HHT-potilasta eika tutkiva ladkari ole perehtynyt HHT:hen. HHT-diag-
noosi voidaan tehda kliinisesti, ulkoisesti havaittaviin merkkeihin perustuen, lisdksi kuvantami-
sella voidaan todentaa sisdelinten verisuonimuutokset ja kolmanneksi voidaan tehda geenitutki-

mus.

3.1 Curacaon kliiniset kriteerit

HHT:n kliininen diagnostiikka perustuu Curagaon kliinisiin kriteereihin (Taulukko 1). Kriteerit pe-
rustuvat HHT:n ulkoisiin merkkeihin ja sukuhistoriaan ja ovat olleet kaytossa v:sta 1999. Kriteerien
laatimisessa on ollut mukana kansainvalisen HHT-saation (HHT Foundation International, nyk.

Cure HHT) tieteellinen neuvottelukunta (Palmer 2017, 154; Shovlin 2017).

Tahan viimeksi v. 2017 paivitettyyn kriteerist66n on lisatty kuvantamistutkimuksella AVM:sta
(valtimo-laskimo epamuodostumista) saatujen tulosten tulkinta mukaan. Lisdksi kriteeristén ku-
vauksessa on maaritelty tarkemmin niiden tulkinta, kuten nendverenvuotojen toistuvuus ja esiin-
tyminen eri tilanteissa ja esim. yollisten nendverenvuotojen esiintyminen on huomioitava epai-
lyttdvand. Ensimmadisen asteen sukulaisen (vanhemman, sisaruksen tai lapsen) HHT-diagnoosi on
otettava myos vakavasti, koska jokaisella lapsella on mahdollisuus peria tauti. (Botella, Albifiana,

Ojeda-Fernandez, Recio-Poveda & Bernabéu 2015; Shovlin 2017.)

Curacaon kliinisiin kriteereihin kuuluvat nelja tarkasteltavaa asiaa. Ensimmaisend ovat nendve-
renvuodot, jotka esiintyvat potilaalla spontaanisti ja toistuvasti. Toisena tarkastellaan telangiek-
tasioita, jotka ovat pienia pistemaisia verisuonimuutoksia iholla ja limakalvoilla. Telangiektasiat
esiintyvat tyypillisesti huulissa, suuontelossa, sormissa, korvissa ja nenassa ja yleensa ne esiinty-
vat ryppaissa ja niitda on havaittavissa useita. Kolmantena kriteerinad ovat sisdiset verisuonimuu-
tokset, jotka voidaan todentaa kuvantamalla. Naita voivat olla ruoansulatuskanavan telangiekta-
siat (verenvuoto tai ilman verenvuotoa), keuhkojen, aivojen, maksan tai selkdytimen verisuoni-
muutokset (AVM). Neljantena kriteerina tarkastellaan potilaan sukuhistoriaa ja tdssa ensimmai-

sen asteen sukulaisen eli isdn, aidin, sisaruksen tai lapsen HHT-diagnoosi ndiden kriteerien
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mukaisesti. HHT-diagnoosi on varma, jos kolme kriteeria toteutuu. Diagnoosi on mahdollinen tai
epailty, jos kaksi kriteeria esiintyy ja epatodennakaoinen jos alle kaksi kriteeria esiintyy. (Taulukko

1.) (Botella ym. 2015; Shovlin 2017.)

Curacgaon kliiniset kriteerit

1. NENAVERENVUODOT spontaanit ja toistuvat

2. TELANGIEKTASIAT ruoansulatuskanavan telangiektasiat (veren-
vuoto tai ilman verenvuotoa), keuhkojen AVM,
aivojen AVM, maksan AVM tai selkaytimen

AVM

3. SISAISET VERISUONIMUUTOKSET | useita, tyypillisissd kohdissa kuten huulet,

suuontelo, sormet, korvat ja nena

4. PERHEHISTORIA ensimmadisen asteen sukulainen (is3, iti, sisa-
rus, lapsi), jolla on HHT-diagnoosi naiden kri-

teerien mukaisesti.

Taulukko 1 Curacaon kliiniset kriteerit

3.2 Geenitestaus

Geneettinen testaus on laboratoriotesti, jota kaytetaan perinnéllisten sairauksien, kuten HHT:n
diagnosointiin. Veri- tai sylkindytteestd uutetaan DNA (kromosomeissa esiintyva nukleiinihappo,
jonka molekyylirakenne sisdltda yksilon geneettisen informaation) ja analysoidaan virhegeenin eli
mutaation tunnistamiseksi jossakin HHT:n aiheuttavista geeneista. Kun yhden perheenjasenen

geenitestaus on osoittanut HHT:n aiheuttavan geenimutaation, voidaan naita tietoja kayttaa
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muiden perheenjasenten diagnosoinnissa. Huomattavaa on, etta kaikilla HHT-virhegeenin peri-

neilld perheenjasenilld on sama virhegeeni. (Diagnosis of HHT 2021.)

Cure HHT kannustaa yksiloita ja perheita jarjestamaan geenitestauksen sellaisen terveydenhuol-
lon tarjoajan kautta, joka ymmartda HHT:n geenitestien monimutkaisuudet ja rajoitukset. Suo-
messa tdma voi vaatia vastaanotolla kadyntia yliopistollisen sairaalan perinnéllisyyskilinikalla. (In-

ternational HHT Guidelines 2020.)

Kansainvélisissd hoitosuosituksissa kliiniset Curacaon kriteerit ovat diagnostiikan kulmakivi,
mutta geenitestausta suositellaan, jotta kunkin perheen erityinen geenimutaation tyyppi saatai-
siin selville. Geenitestausta suositellaan tdman jalkeen erityisesti HHT-perheen lapsille ja nuorille,
koska heilla ei ole nuoresta idsta johtuen viela kliinisia diagnoosikriteereja tayttavia merkkeja na-

kyvissa. (International HHT Guidelines 2020.)

Tavallisimmat geenivirheet, jotka aiheuttavat HHT:ta, ovat HHT 1 -tyyppi kromosomissa 9 gee-
nissd ENG ja HHT 2 -tyyppi kromosomissa 12 geenissa ACVRL1 (ALK1). HHT 1 ja HHT 2 -tyypin
mutaatiot ovat kliinisen diagnoosin kriteerin tayttavista potilaista n. 90 % HHT:n geenivirheista.
Harvemmin ilmentyvia geenimutaatioita esiintyy kromosomin 18 geenissd SMAD4 (3-5 %) joka
aiheuttaa yhdistetyn HHT-oireyhtyman ja juveniilin (nuoruusian) polyyppitaudin, JP-HHT:n. Pie-
nelld osalla potilaista esiintyy uusi tautia aiheuttava mutaatio, jolloin virheellista geenia ei ole
peritty. Lisdksi tunnetaan pieni osa muissa geeneissa esiintyvid mutaatioita, jotka eivat kuulu
HHT:ssa tavanomaisen geenitutkimuksen piiriin. (Kuva 2.) N&illa potilailla tautidiagnoosi tehdaan
pelkastaan kliinisten oireiden perusteella. (Botella ym. 2015;International HHT Guidelines 2020;

Numminen & Taulu 2012; Palmer 2017, 26-27.)

JP-HHT:
SMAD4
muu/uusi
geenimutaatio

Kuva 2 Tavallisimmat geenivirheet eli mutaatiot, jotka aiheuttavat HHT:ta
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3.3 Kuvantaminen

HHT-potilaiden diagnoosin yksi tarkea osa-alue on sisdelinten, kuten aivojen, maksan ja erityisesti
keuhkojen AV-muutosten havaitseminen. Nama muutokset saattavat olla huomaamattomia ja oi-
reettomia, mutta komplikaatiot voivat olla vakavia. Kuvantamistutkimusten tulokset on otettu

mukaan viimeisimpiin Curagaon kliinisten diagnoosikriteereihin. (Taulukko 1.) (Shovlin 2017.)

Ellei HHT ole poissuljettu geenitesteilld, HHT-potilaan lapset tulisi seuloa aivojen ja keuhkojen val-
timon ja laskimon valisten epdmuodostumien eli AVM:ien varalta. Lasten kuvantaminen on tar-
keda, koska AVM:t muodostuvat usein muutaman vuoden ikdisena ja saattavat puhjeta vuota-
maan herkemmin kuin aikuisilla, etenkin aivoissa olevat AVM:t. (International HHT Guidelines

2020.)

Kuvantamista kdytetdan AVM:ien tunnistamiseen ja se on tarkea osa HHT-potilaiden seulontaa ja
hoitoa. Kuvantamiseen liitetylld toimenpiteelld hoidetaan keuhkojen AVM:ia ja aivojen AVM:ia,
kuten nenadverenvuodoissakin (Numminen & Taulu 2012). Kuvantaminen voidaan tehda ultrada-
nitutkimuksen, tietokonetomografiatutkimuksen tai magneettikuvauksen menetelmin (Internati-

onal HHT Guidelines 2020; Palmer 2017, 51-53).

3.4  HHT:n hoito ja hoitosuositukset

HHT on parantumaton sairaus ja sen hoito perustuu oireiden lievittamiseen ja komplikaatioiden
ennaltaehkadisemiseen. Seulontatutkimukset ovat valttamattomia HHT:ssa, ndin voidaan hallita ja

ehkaista vaikeita, jopa kuolemaan johtavia komplikaatioita. (Numminen & Taulu 2012.)

Kansainvaliset hoitosuositukset HHT:lle on laadittu ensimmaisen kerran v. 2009 ja ne on paivitetty
v. 2019-2020 uusimman tiedon mukaisiksi 65 henkilda kasittavan kansainvalisen tydoryhman toi-
mesta. Tyoryhma on koostunut ladkareista, tutkijoista, terveyden- ja hoitoalan ammattilaisista
seka HHT-potilaista viidestatoista eri maasta. Tama viimeisin syyskuussa 2020 julkaistu suositus
on jarjestyksessaan toinen kansainvalisesti koskaan julkaistu HHT:n hoitosuositus. Asiantuntija-
paneeli loi ja hyvaksyi kuusi uutta suositusta kullekin seuraavasta kuudesta ensisijaisesta aihealu-
eesta: nendverenvuoto, maha-suolikanavan verenvuoto, anemia ja raudanpuute, maksan VM: t,

lasten hoito seka raskaus ja synnytys. Suosituksia on nain ollen 36 yhteensd. Suosituksissa
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tuodaan esiin uusia todisteita ensimmaisten kansainvadlisten HHT-suositusten aiheisiin sekd anne-
taan ohjeita kolmelle uudelle alueelle. Uusia aiheita ovat anemia, pediatria eli lastentautioppi,
raskaus ja synnytys. Ndiden suositusten tarkoitus on helpottaa HHT:n hoidon keskeisia osateki-

joita kliinisessa kaytannossa. (Faughnan ym. 2020; International HHT Guidelines 2020.)

Suomessa eri alojen ladkareistad koostuva VAM-tyéryhma (VAM = suonianomalia), joka on perus-
tettu HUS:n sairaanhoitopiirin alueelle, keskittyy myds HHT-potilaiden hoitoon. HUS:n alueella
asuvien HHT-potilaiden hoito on keskitetty sinne. Tyéryhma valmistelee HHT-potilaan Terveysky-
lan digihoitopolkua, joka on tyon alla. VAM-ty6ryhma auttaa ja antaa konsultaatioapua tarvitta-
essa muualla maassa asuvien HHT-potilaiden hoitoon liittyvissa asioissa. HHT/Osler -yhdistyksen
pyrkimyksena on yllapitda yhteistyosuhteita HUS:n VAM-ty6ryhmaan, harvinaissairaiden osas-
toille eri YO-sairaaloihin sekd Harsoon ja HHT-Europe -jarjestoon. Tavoitteena ovat hoitoon paa-
syn ja hoidon yhdenmukaistaminen seka diagnosoinnin kehittdminen, néin potilaiden tasa-arvoi-

nen kohtelu toteutuisi asuinpaikasta riippumatta. (HHT/Osler -yhdistys 2021; Salminen 2018.)
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4 HHT:N/OSLERIN TAUDIN OMINAISPIIRTEET

HHT:n historian ensimmaisen diagnoosin teki Babington, kun han kuvaili hairién alun perin yh-
della yksittaisella potilaalla jo vuonna 1865 (Babington 1865). Henri Rendu, ranskalainen sisatau-
tilaakari, kuvasi vuonna 1896 ensimmaisen kerran telangiektasian ja perinnéllisen nenaverenvuo-
don yhdistelmén olevan erillinen hemofiliasta (verenvuototaudista). Timan jalkeen seurasi sarja
tapauksia, joista amerikkalainen Sir William Osler (1901) ja saksalainen Frederick Parkes Weber
(1907) raportoivat. Rendu, Osler ja Weber esiintyvat eri yhdistelmind HHT:sta puhuttaessa. Os-
lerin kollega Frederick Hanes (1909) maaritteli taudin luonnetta kuvaavan nimen hereditaarinen
hemorraginen telangiektasia, josta kirjainlyhenne HHT tulee. (Dowling 2004; Osler, Weber, and

Rendu 2022; Palmer 2017, 1-2).

HHT:n aiheuttaa dominantisti eli vallitsevasti periytyva geenivirhe, joka valittyy sukupolvelta toi-

selle 50 % mahdollisuudella (Kuva 3).

Sairas Terve

Muuttunut
geeni

Normaali
geeni

Sairas lapsi Sairas lapsi Terve lapsi Terve lapsi

Kuva 3 Vallitseva (dominantti) periytyminen vanhemmalta lapselle.

Verisuonia on olemassa useita tyyppia: valtimot, arteriolit eli pikkuvaltimot, kapillaarit eli hius-

suonet, venulat eli pikkulaskimot ja laskimot. Systeemisessa eli isossa verenkierrossa valtimot
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johtavat verta poispdin sydamesta kohti kehon muita osia ja haarautuvat pikkuvaltimoihin. Pik-
kuvaltimot haarautuvat edelleen kapillaarisuoniksi eli hiussuoniksi. Kapillaarisuonet ovat pienia
verisuonia ja hyvin ohutseindmaisia ja koostuvat vain yhdesta solukerroksesta. Tama mahdollis-
taa aineiden vaihdon veren ja kehon kudosten valilla, esim. ravinteet, happi ja solujatteet paase-
vat kulkemaan seindman lapi. Taman aineiden vaihtoprosessin jalkeen kapillaarisuonet yhdistyvat
pikkulaskimoiksi ja edelleen laskimoiksi, jotka tuovat verta takaisin syddmeen pain. Keuhkoveren-
kierrossa valtimo kuljettaa verta sydamesta keuhkoihin, jossa kapillaarisuonten vililld tapahtuu
kaasujen vaihto: happi imeytyy keuhkojen ilmasta vereen ja samalla hiilidioksidi erittyy veresta
ilmaan. Laskimo vie hapekkaan veren takaisin sydameen ja sita kautta taas isoon, systeemiseen
verenkiertoon valtimoita pitkin. (Kuva 4.) (Kettunen, Leppéaluoto, Latti, Rintamaki, Vakkuri & Vie-

rimaa 2017, 148; Waugh & Grant 2010, 83.)

Keuhkoverenkierto
eli pieni verenkierto
(circulatio pulmonalis)

0Wise
Valtimot

keuhkovaltimot keuhkolaskimot

arteriolien
sulkijalihakset

Laskimot

Maksa

Systeemiverenkierto eli
iso verenkierto (circulatio
systemica)

10Wn[eA

Haima

_ Suolisto

Munuaiset

Laskimot

P S Lihakset
P

Kuva 4 Verenkierron toiminnallinen rakenne (Kettunen ym. 2017, 148).

HHT:ssa geenien poikkeavuuden vuoksi pienten verisuonien pinnalta puuttuu normaali joustava

kerros, joka aiheuttaa verisuonten haurautta ja supistuskyvyttomyytta (Numminen & Taulu 2012;
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Palmer 2017, 26—27). HHT:lle on ominaista verisuonten poikkeava rakenne ja uudismuodostumi-
nen siten, ettd tyypillisesti valtimoiden ja laskimoiden valilla olevat kapillaarisuonet puuttuvat ja
ovat muuntuneet laajentuneiksi ja ovat heikkoja seindmaltdan (Kuva 5). HHT:n verenvuototaipu-
mus siis liittyy verisuonien poikkeavaan rakenteeseen, joka herkistdaa verisuonen puhkeamisen ja
siten aiheuttaa verenvuotoja. Huomattavaa on, etta geenivirhe ei vaikuta veren hyytymiseen eli
HHT-potilaan veren hyytymisjarjestelmdassa ei ole vikaa, kuten esim. hemofiliassa (verenvuoto-

tauti). (Palmer 2017, 1.)

Kuva 5 A) Normaalisti arteriolit (pikkuvaltimot) ja laskimot ovat yhteydessd toisiinsa runsaan kapillaari-
verkoston kautta. B) HHT:n varhaisvaiheessa kapillaariverkosto harvenee ja laskimot laajentuvat, mutta
laskimoiden ja arteriolien vdlilld on kuitenkin edelleen yhteys. C) HHT:ssa valtimoiden ja laskimoiden viilille
muodostuu lopulta laajentuneita suoniyhteyksid ilman selkedd kapillaariverkostoa. Tdsté seuraa telan-

giektasioita. (Numminen & Taulu 2012.)

Tutkijat ovat huomanneet, ettd juuri verisuonten seindman endoteelisolut ovat niitd, joita ter-
veen ihmisen ENG ja ALK1 geenit suojaavat ja ehkdisevat AVM:n (valtimon ja laskimon valisten
epamuodostumien) ja vuotojen muodostumista verisuonissa. HHT:ssa puutteelliset ENG ja ALK1
geenit vaikuttavat siis joustavaan endoteelikerrokseen heikentévasti ja verisuonet ovat siksi herk-

kid laajentumiselle ja niiden seindmien puhkeamiselle. (Palmer 2017, 129.)

HHT:n oireet ovat hyvin moninaisia ja niiden esiintyvyys vaihtelee suvuittain esiintyvan mutaation
seka yksilollisen taipumuksen mukaan. HHT-potilas voi selvitd 30-40-vuotiaaksi ilman selkeasti
havaittavia oireita. Arviolta 95 % HHT-potilaista kokee oireita eldméansa aikana. (What is HHT

2021.)

HHT:lle ominaista ovat kaksi erityyppista verisuonipoikkeavuutta, telangiektasiat (Kuva 5) ja val-
timon ja laskimon valiset epdmuodostumat, AVM:t (Kuva 8) (What is HHT 2021). Nama poik-
keavuudet aiheuttavat tyypillisesti verenvuotoja aiheuttaen raudanpuutetta ja anemiaa. Tyypilli-

sin HHT:n oire on nendverenvuodot, taudin muita kohde-elimia ovat iho, keuhkot, suolisto, aivot
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ja maksa (Numminen & Taulu 2012). On todettu, ettd myos silmissad on usein poikkeavia verisuo-
nia, jotka voivat nakya silman pinnalla. Nama ovat usein harmittomia, vaikka saattavat nayttaa
dramaattisilta. Selkaytimen verisuonimuutoksia saattaa esiintya hyvin harvoilla. (Blomgren 2021;

What is HHT 2021.)

4.1 Pienet verisuonimuutokset eli telangiektasiat

Yksi HHT:n aiheuttama verisuonten uudismuodostuksen hairio ilmenee iholla ja limakalvoilla
muodostuvina hiusverisuonten laajentumina, verisuonisykerdina, jotka ovat herkkid vuotamaan.
Vuodot huonontavat HHT-potilaan eldméanlaatua. N&ita pieniad hiusverisuonten laajentumia kut-
sutaan telangiektasioiksi (laajentuneet verisuonet: tele-pieni, angi-verisuoniin liittyvd, ektasia-

laajentuma).

Nenaverenvuodot ja niiden vaikutus elamanlaatuun

Nakyvin ja yleisin oire HHT:ssa on toistuvat ja spontaanit nenaverenvuodot, joita esiintyy n. 95 %
keski-ian saavuttaneista HHT-potilaista. Nenaverenvuodot voivat alkaa jo lapsuusidssa ja jatkuvat
Iapi eldman, toisilla nendverenvuodot alkavat vasta aikuisidlla. Nendverenvuotojen esiintyminen
on hyvin yksil6llistd, ne voivat olla paivittdin toistuvia, luonteeltaan vahaisia tai hyvin runsaita.
Nenaverenvuodot aiheutuvat nenan limakalvoilla esiintyvista telangiektasioista, jotka ovat vuo-
toherkkia (Kuva 5). Nendverenvuodot hankaloittavat HHT-potilaan arkea ja niilld on merkittdvan

heikentdva vaikutus eldmanlaatuun. (Numminen & Taulu 2012; Palmer 2017, 32.)

HHT ei niinkaan vaikuta kuolleisuuteen, vaan enemmankin sairastuvuuteen. Toistuvat ja mahdol-
lisesti vaikeat nendverenvuodot, joita suurin osa HHT-potilaista kokee, aiheuttavat sairastavuutta

ja heikentynyttd elaméanlaatua. (Grigg, Anderson & Earnshaw 2017, 160.)

Elamanlaadun alenemisen huomioivat Grigg ym. viitatessaan Aassar ym., jotka tarkastelivat tut-
kimuksessaan erityisesti nendverenvuotoa HHT-potilailla ja havaitsivat, ettd 93 %:lla potilaista oli
nendverenvuotoa. Niiden keskimaarainen alkamisika oli 12 vuotta, ja potilailla oli keskimaarin 18
verenvuotoa kuukaudessa. Tama HHT:n hallitseva piirre aiheuttaa monille potilaille korkean sai-

rastuvuustason. HHT-potilaista 18 %:lla nenaverenvuoto oli dokumentoitu niin vakavaksi, etta se
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esti heidan kykyaan tyoskennelld ja harjoittaa normaalia toimintaa. (Grigg ym. 2017, 158.) Hol-
lantilaisen raportin mukaan kolmannes HHT-potilaista karsii nendverenvuodoista myos oisin,

mika johtaa huonoon unenlaatuun (de Booys & Westerman 2005, 10).

Elamanlaadun heikkeneminen HHT-potilailla erityisesti nendaverenvuotojen vuoksi tulee esille tut-
kimuksissa ja artikkeleissa, jotka kasittelevat HHT:ta. Eldmanlaadulle on olemassa maaritelmia,
yleensa se on jokaisen oma subjektiivinen kokemus, toisaalta sita voidaan tarkastella myos objek-
tiivisesti, ulkopuolelta kasin. Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen (THL:n) yllapitdma Toimintaky-
vyn mittaamisen ja arvioinnin kansallisen asiantuntijaverkoston (TOIMIA) tavoitteena on toimin-
takyvyn mittaamisen yhtendistaminen, kehittdminen ja arviointi Suomessa seka toimintakyvyn

kasitteiden yhtenaistaminen (Toimia-verkosto 2022).

THL:n asiantuntijoista koostuvan tyéryhman tekeman ja TOIMIA:n tyévaliokunnan hyvaksyman
suosituksen mukaan keskeista kaikissa eldméanlaadun maaritelmissa on inhimillisen, subjektiivi-
sen kokemuksen kunnioittaminen. Elamanlaadun kasite on luonteeltaan moniulotteinen. Useim-
mat maaritelmat kattavat ainakin kolme ulottuvuutta: fyysinen, psyykkinen ja sosiaalinen. Myos
ymparisto voi kuulua yhtena ulottuvuutena ja se sisaltaa esimerkiksi taloudelliset resurssit, tur-
vallisen ympadriston, palvelujen saatavuuden, fyysisen ympariston ja esteettomyyden. (Toimia-

suositus 2013.)

Elaméanlaatua voidaan mitata erilaisilla mittareilla, esim. WHO:n eldmanlaadun mittarissa
WHOQOL-BREF-mittari arvioi neljaa eri elaman ulottuvuutta: fyysista, psyykkista, sosiaalista seka

elaman ympariston ndakokulmaa (Korpilahti & Takatupa 2015).

HHT/Osler-yhdistyksen jasen, Rosman kuvaa blogissaan nenaverenvuotoja ja niiden yhteytta ela-

manlaatuun mm. ndin (Rosman n.d.):

“Nendverenvuodot eivdt ole yleensd vaarallisia, mutta -voi kylld, todella drsyttévid! Lap-
suudesta muistan, miten mummuni istui monesti, surkean nékéisend, vessanpytyn kan-
nen pddlld, paksu tollo veristd paperia nendllédn.”

“Jénnd juttu ettd enemmdn kuin varsinaisesti ajattelen miltd vuoto minusta tuntuu, ajat-
telen mitd muut ihmiset siitd ajattelevat, mikdli néin sattuu julkisella paikalla. Tuppo ne-
ndssd kulkeminen tuntuu erddlld tavalla hirvittdvdn nololta ja néyryyttdvdltd, ihmisten
ennakkoluulojen vuoksi.”
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Saarnio kuvaa opinnaytetyossaan tekemansa kyselyn vastausten perusteella HHT-potilaan nena-
verenvuotojen vaikutusta eldmanlaatuun seuraavasti. Kyselyyn vastanneita oli 24. (Saarnio 2020,

35, 37.):

“Vastauksista ilmenee, ettd nendverenvuoto heikentdd kaikkien eldmdnlaatua hieman.
Asteikolla 3—10 on tullut kaikki Oslerin tautia sairastavien vastaukset. Nendverenvuoto on
heikentdinyt 15 potilaan elimdnlaatuun asteikolla 6-9, joten vaikutus on merkittévd. Kah-

della vastaajista nendverenvuoto haittaa elémdnlaatua erittéin paljon.”

“Vastaajista osa koki, ettd he eivit saaneet tarvittavaa sairaslomaa, vaikka nendveren-
vuoto on ollut runsasta. Osler-potilaat ovat huomanneet stressin lisddvédn nendverenvuo-

toa, joka haittaa potilaiden tyéntekoa.”

Palmerin (2017, 138) mukaan HHT vaikuttaa tunne-elamaan, ihmissuhteisiin, tyéhon ja vapaa-
aikaan — toisin sanoen eldmanlaatuun. Han mainitsee, ettd elaméanlaatuun liittyvaa tutkimusta on
rajoitetusti, mutta useat tutkimukset Saksassa, Norjassa ja USA:ssa osoittavat, ettd eldamanlaatu
on sidoksissa HHT:n aiheuttamien oireiden vakavuuteen ja jossain maarin yksilon omaan kykyyn
hallita stressia. Erityisesti nendverenvuotojen vakavuus ja aika nendverenvuotojen hoitamiseen

ovat kytkoksissa stressiin, ahdistuneisuuteen ja alakuloisuuteen.

Palmer (2017, 138) kirjoittaa teoksessaan HHT-potilaiden eldmankokemuksia tutkivan tutkimuk-
sen tuloksista, jossa on kdynyt ilmi, ettd monet olivat huolissaan muiden perheenjasenten tervey-
desta ja olivat huolissaan oireiden lisdantymisestd vanhetessaan. Huolimatta turhautumisesta,
hammennyksesta, huolesta ja surusta, ihmiset kuvailivat myés HHT:n hyvaksymista ja sopeutu-
mista sen vaikutuksiin elamassaan. Tahan liittyy mm. strategiat nendverenvuotojen sosiaalisten
vaikutusten hallitsemiseksi. Tutkimuksessa tarkasteltiin, kuinka ihmiset kertovat HHT:sta muille
elamassaan. Toissa HHT:n paljastaminen tehtiin useimmiten "tarve tietdd" -periaatteella, silla va-
littomalle esimiehelle kerrottiin, jos nendaverenvuoto vaati usein vessassa kaymista. Ystaville ja
seurustelukumppaneille kerrottiin HHT:sta yleensa silloin kun ihmissuhteesta tuli |aheisempi tai
vakavampi. HHT-potilaille sairaudestaan kertominen oli helpompaa kuin muille geneettisia sai-
rauksia sairastaville, luultavasti juuri sen vuoksi, ettd nendverenvuoto osoitti, ettad jotain on pie-

lessa ja he kokivat, ettd heidan taytyi antaa selitys muille vuotojen syysta.

Tutkimukset ovat osoittaneet, etta laakareita tulisi rohkaista kiinnittdmaan huomiota, ei pelkas-

tdan kliiniseen HHT-potilaan hoitamiseen vaan myds HHT:n mukanaan tuomiin emotionaalisiin ja
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sosiaalisiin seurauksiin. Ladkareiden tulisi myds auttaa konsultteja ja psykologeja, jotta he ym-
martaisivat paremmin tukea tarvitsevan erityispiirteita ja selviytymiskeinoja. Nama asiat voivat

parantaa sopeutumista ja elamanlaatua HHT-potilailla. (Palmer 2017, 138-139.)

Nendverenvuodot johtavat usein raudanpuutokseen ja anemiaan ja vakava vuoto voi olla henkea
uhkaava. Verta ohentavien ladkkeiden, kuten varfariinin kaytto, ei ole taysin pois suljettu HHT-
potilailta. Jos ladkari on maarannyt niitd, sddannollisten nenaverenvuotojen kanssa kamppailevan
potilaan pitaisi keskustella hoitavan ladkarin kanssa niiden tarpeellisuudesta. Yleensa hengityksen
aiheuttama turbulentti ilmavirtaus aiheuttaa nenan limakalvojen kuivumista ja telangiektasioiden
verenvuotoa. Kosteuttavalla paikallishoidolla ehkaistdan telangiektasioiden halkeilua ja vuotoa ja
se on nain ollen nendverenvuodon hoidon perusta. Jos tdma ei hoitona riita, on harkittava muita
hoitomuotoja, joissa vaaditaan usein KNK-ladkarin (kurkku-nena-korvatautien) asiantuntemusta.

(International HHT Guidelines 2020; Palmer 2017, 32.)

Nendverenvuoto voi oireilla veren makuna suussa tai kurkun takaosassa, kirkkaanpunaisen tai
mustan veren oksentamisena (nielty veri) tai anemian ja raudanpuutteen oireina. Diagnoosissa
auttavat potilaan kliinisen historian tunteminen ja fyysisen tutkimuksen tekeminen. Lisdksi ane-
mian ja raudanpuutteen arvioimiseksi on hyva ottaa laboratoriokokeita, johon kuuluvat taydelli-
nen verenkuva ja ferritiinitason eli rautapitoisuuden maérittely veresta. (International HHT Gui-

delines 2020.)

Kansainvilisissa hoitosuosituksissa nendverenvuodolle esitetdan useita eri hoitomuotoja itsehoi-
don keinoista erikoisladkarin hoitoihin. Laakari voi maarata antifibrinolyyttista eli verta hyydytta-
vaa ladkeainetta, joka hillitsee verenvuotoja. Tallainen ladkeaine on mm. traneksaamihappo, jota
voidaan kayttda kosteuttavana verenvuotoa ehkadisevana paikallishoitona nenan limakalvoille.
Suun kautta otettavaa traneksaamihappoa voidaan kadyttaa potilaalle, jolle limakalvojen paikallis-

hoito ei ole riittdva. (International HHT Guidelines 2020.)

Laakari voi hoitaa nenan limakalvojen telangiektasioita nendaverenvuotojen tyrehdyttamiseksi eri-
laisilla ablaatiohoidoilla. Ablaatiohoidolla tarkoitetaan kehon osan, kudoksen tai sen toiminnan
poistamista tai tuhoamista, joka voidaan suorittaa eri menetelmilla (Ablative therapy 2021). HHT-
potilaan nendverenvuotoon kaytettdvia ablaatiohoitoja ovat esim. laserkasittely, sahkohyydytys-
menetelmé (radiotaajuushoito eli radiofrequency ablation = RFA), sdhkokirurgia diatermialait-

teella ja skleroterapia. Huomattavaa on, ettd HHT-potilaille ei suositella laapistushoitoa
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(hopeanitraatilla kasittelyd), jota tavanomaisesti kdytetdan nenaverenvuotojen tyrehdyttami-
seen. Nendn tamponaatiota voidaan kayttaa nenaverenvuotoihin, joita on vaikea tyrehdyttaa.
Tamponaatiossa tulisi kdayttdaa materiaalia, joka ei provosoi uuteen vuotoon, kuten liukeneva tai
matalapaineinen kostutettu nenatamponi. Ladkehoito Bevasitsumabilla hidastaa verisuonten
kasvua ja sen on osoitettu vahentavan nenaverenvuotoa. Bevasitsumabi on saatavana HHT:n hoi-
toon nendasumutteena, pistoksena tai suonensisdisesti annettavana. Operatiiviset toimenpiteet,
kuten septodermoplastia ja nendn sulkemisleikkaus (Youngin toimenpide) on varattu potilaille,
joille muu hoito on epdonnistunut ja niista tulisi keskustella HHT-kokeneen KNK-ldakarin kanssa.

(International HHT Guidelines 2020.)

Nenaverenvuotojen omahoito

Nenaverenvuotojen ehkaisyssa ensisijainen ja yksinkertaisin hoito on kosteuttava paikallishoito.
Kosteus suojaa telangiektasioita kuivalta ilmalta ja allergeeneilta ja ne vuotavat vdhemman. Kos-
teuttamiseen kdytetaan paikallisia hoitoja. Apteekissa on saatavilla useita eri nenan limakalvojen
kostutustuotteita, kosteuttavia nenasuihkeita, -tippoja ja -voiteita, joita voi kayttaa jatkuvasti,
esim. A-vitamiinivalmisteita. Suihkeita ja tippoja on saatavana seka 6ljy- etta vesipohjaisina ja ne-
naan tarkoitettua voidetta voi levittdada myds nenan limakalvoille, esim. Bepanthenia. Limakalvo-
jen kostuttaminen esim. keittosuolaliuossumutteella ennen puhdistamista poistaa karstaa hella-
varaisesti. lImankostutin pitda ilman kosteana ja saattaa vahentda nendverenvuotoa, erityisesti
yolla tai kun ilmastointilaitteet tai [ammitys kuivattavat huoneilmaa. Nenan kaivamista ja rajua
niistamista tulisi valttda. Kuuma suihku ja sauna tai kylma ja kuiva pakkasilma seka lampotilojen
vaihtelut voivat niin ikaan altistaa nendverenvuodoille. Tulehduskipuldakkeiden kaytto lisaa ve-
renvuotoherkkyyttd, joten niiden kayttoa tulee valttaa. Jotkin luontaistuotteet, kuten omega-3,
kaladljyt, pellavansiemenet ja -6ljy, helokki6ljy ja E-vitamiini lisdavat myos verenvuotoherkkyytta.

(Albifiana 2020; Palmer 2017, 37; Saarelma 2022.)

Nendverenvuotojen seurantaan voidaan kayttda Epistaxis Severity Score (ESS) -standardia (nena-
verenvuodon vaikeusasteen pisteytys), joka on online-tytkalu. Sitd kdytetdadan HHT-potilaiden ne-
naverenvuodon vaikeusasteen arvioimiseen ja silla tarkastellaan vuotoja viimeisten kolmen kuu-
kauden ajalta. ESS voi auttaa hoitavaa tahoa arvioimaan, kuinka potilas reagoi saamaansa hoi-
toon. Hoidon arviointi tehdaan vertaamalla edellista tulosta nykyisen kanssa. ESS:n pistemaara

vaihtelee valilla 0-10, ohjelma laskee pisteet automaattisesti, kun vastataan kuuteen
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yksinkertaiseen kysymykseen. Kolme ensimmaista kysymysta kasittelevat nenaverenvuotojen
tyypillista esiintymistiheyttd, kestoa ja voimakkuutta. Seuraavana vastataan kysymyksiin: oletko
hakenut nendverenvuotoon apua terveydenhoitopalveluista, oletko talla hetkelld aneeminen (ve-
rikokeet, Hb) ja oletko saanut verensiirtoja nendverenvuotoihin. Muutos ESS-pisteissa edellisiin
pisteisiin verrattuna tarkoittaa, ettd hoitavan laakarin kanssa tulisi keskustella nendverenvuoto-
jen tilasta sekd hoidon sopivuudesta senhetkiseen tilanteeseen (Kuva 6). Cure HHT:n sivulla on

linkki ESS-tyokaluun. (Cure HHT 2022; ESS 2015; Palmer 2017, 40-41.)

0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
Kuva 6 ESS-pisteytyksessd kdytetty asteikko 0—10 verenvuotojen laadun arvioimisessa.

Nenaverenvuotojen tyrehdyttaminen on HHT-potilaalle varmastikin tuttua ja monella on siihen
kehittyneet omat toimintatapansa. Yleinen suositus on, ettd nendverenvuodon sattuessa noja-
taan istuessa hieman etukumaraan asentoon (kuin lukisit kirjaa). Taaksepdin nojaamista tulee
valttaa, ettei veri valu nieluun ja mahaan, nielty veri saattaa aiheuttaa pahoinvointia. Ensin niis-
tetdan nena varovasti tyhjaksi hyytymien varalta, jonka jalkeen puristetaan sormilla nenanvar-
resta sieraimet yhteen luun ja ruston kohtaamisrajasta. Vaihtoehtoisesti vain vuotava sierain pu-
ristetaan kiinni painamalla nenan sivua valiseinaa vasten. Verenvuodon tyrehdyttamisessa auttaa
kylmdhoito: voi ottaa samalla jadpalan suuhun tai laittaa kylmapakkauksen niskaan, otsaan tai
nendnvarteen. Paleltumavammojen valttamiseksi on huomioitava, etta pakkaus ei tule suoraan
ihoa vasten, vaan vilissa on pyyhe tai muu kangas. Puristusta nendnvarressa pidetdaan yhtamit-
taisesti 15 minuutin ajan. Jos verenvuoto ei ole tyrehtynyt on syytd hakeutua hoitoon. (Palmer

2017, 41-42; Saarelma 2022.)

Nenaverenvuodon tyrehdyttdmiseen voi kayttdd pakkaamishoitoa eli nendn tamponaatiota. Sita
ei suositella ensisijaisena hoitomuotona HHT-potilaalle sen aiheuttaman mekaanisen arsytyksen
vuoksi. Yleensa terveydenhuollon ammattilainen tekee tamponaation, mutta muutamia kotikons-
teja omahoidon keinoin siihen on olemassa. Tavallisin saatavilla oleva, joskaan ei ehka tehokkain
menetelma, on yksinkertaisesti nenaliinasta kierretyn paperitupon laittaminen vuotavaan sie-
raimeen. Paperituppoa parempi vaihtoehto on esim. vaseliinilla voideltu pumpuli- tai sideharso-
tuppo. On tarkeaa, ettd tuppo voidellaan, jotta se ei tartu limakalvon vuotokohtaan ja nena ei
ratkea vuotamaan tuppoa pois otettaessa. Joitain nenaverenvuotoon tarkoitettuja itsehoitotuot-

teita on saatavilla apteekista. Hemostaattinen (verenvuotoa tyrehdyttdvad) gelatiinisieni,



23

kauppanimeltdaan Spongostan, on imukykyinen ja siitad voi leikata sieraimeen sopivan palan vuo-
toa tyrehdyttamaan. Gelatiinisieni liukenee itsestddan pois muutaman paivan sisalla, joten sen
poistamisesta ei tarvitse huolehtia. (Spongostan 2022.) Toinen tuote on verenvuotoa tyrehdyt-
tava sidos, jota voidaan kayttdaa niin haavoille kuin nendverenvuotoihinkin. Tuotenimeltdaan
BloodSTOP on valmistettu 100 % luonnonkuituselluloosasta ja se tyrehdyttda vuodon geeliytyes-
saan kontaktissa veren kanssa. Nendverenvuotojen tyrehdyttdmiseen levyn muotoinen sidos lei-
kataan tarvittaessa sopivan kokoiseksi, kierretddn rullalle ja tydnnetdan vuotavaan sieraimeen.
Geeli poistetaan vuotokohdasta vuorokauden kuluttua. (BloodSTOP 2021.) HHT-potilaan on hyva

keskustella hoitavan laakarin kanssa, mika olisi sopivin tapa tyrehdyttaa vuoto.

Nenaverenvuodot ovat ennalta-arvaamattomia, niiden varalta HHT-potilaalla on hyva olla aina
mukana ainakin nenaliinoja tai mahdollisesti itse koottu “ensiapupakkaus”, esim. kdsilaukussa tai
repussa mukana kuljetettavaksi. Ensiapupakkauksessa voisi olla nenaliinojen lisdksi nendsumu-
tetta, vaseliinia ja itselle sopivaa verenvuotoa tyrehdyttavaa materiaalia. Nenaverenvuotojen riski
saattaa kasvaa, kun on stressaantunut, saanut liilan vahan lepoa tai fyysisen ponnistuksen aikana
tai sen jalkeen. My0s tietyt ruoat tai voimakkaat mausteet ja alkoholi voivat lisdta verenvuotoja.
Runsaan nendverenvuodon jalkeen HHT-potilaan olisikin hyva valttaa naita asioita, kuten myos
kuumia ruokia ja juomia lammaon verisuonia laajentavan vaikutuksen vuoksi. Kun HHT-potilas tun-
tee oman nendverenvuodon tyypilliset laukaisevat tekijat, kannattaa ne ottaa huomioon paivan
aikatauluja ja sosiaalisia tilanteita suunniteltaessa. Varautuminen ja etukdteen suunnittelu lisda
varmuuden tunnetta eri tilanteissa. HHT-potilas voi myds miettia mita toisille sanoo, jos nena rat-
keaa vuotamaan kesken tydpaivan, kokouksen tai vaikkapa juhlissa. HHT-potilas voi esimerkiksi
kertoa, ettd hanelld on verisuonten heikkoutta aiheuttava sairaus, joka saa nenan vuotamaan. Jos
joku sdikahtaa vuotoa, niin on hyva kertoa myos, ettei hdnella ole veriteitse tarttuvaa tautia. Ne-
naverenvuoto voi johtaa tilanteeseen, jolloin voi, niin halutessaan, kertoa HHT:sta ja ndin tuoda

tietoa siitd tietdmattomille. (Palmer 2017, 43-44.)

Mukokutaaniset telangiektasiat eli merkit iholla ja limakalvoilla

Toinen, yleinen ja ndakyva HHT:n oire ovat mukokutaaniset eli iholla seka limakalvoilla (huulet,
kieli, ikenet, suun limakalvot) esiintyvat telangiektasiat, jotka ovat silmin nahtavia tummanpunai-
sia, pistemaisia muutoksia yleensa sormissa seka kasvojen alueen iholla tai limakalvoilla ja aiheut-

tavat lahinna kosmeettista haittaa, joskin voivat aiheuttaa verenvuotoa esim. parranajon tai
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hampaiden pesun yhteydessa. Telangiektasiat ilmaantuvat yleensa aikuisena ja voivat olla pienia
ja litteitd, lahes huomaamattomia tai suurempia, koholla olevia punaisesta siniseen eri savyisia
muutoksia, kuin verisid rakkuloita. Telangiektasioiden koko voi vaihdella millimetristda muuta-
maan millimetriin. Poskien iholla telangiektasiat voivat levita hamahakkimaisesti. Telangiektasi-
oiden maara ja koko suurenee yleensa ian myo6ta ja niita esiintyy arviolta 95 %:lla HHT-potilaista.
Kasvojen telangiektasiat voivat olla kosmeettinen, hairitseva haitta, jolloin ne vaikuttavat HHT-
potilaan eldamanlaatuun heikentadvasti. (Kuva 7.) Hoitona hairitseviin tai vuotaviin telangiektasioi-
hin kdytetaan laserhoitoa, jolla ne saadaan nakymattémaksi. (de Booys & Westerman 2005; Cure

HHT 2021; Palmer 2017, 35—-36; What is HHT 2021.)

Kuva 7 Kasvojen ja suun alueella telangiektasiat ndkyvdt tummanpunaisina, pistemdisind muutoksina

iholla ja limakalvolla. (Kuvat: Eija Lukkari)

Ruoansulatuskanavan muutokset

Telangiektasioita voi esiintyd ruoansulatuskanavassa eli Gl-kanavassa (gastrointestinaalikana-
vassa) limakalvojen pinnalla. Ruoansulatuskanavassa esiintyessdan telangiektasiat voivat aiheut-
taa verenvuotoja, jotka alkavat ilmaantua n. 50 vuoden idssa. Suolistovuodosta merkkina ovat
mustat veriulosteet (meleena). Vuoto voi olla kroonista tihkutteluvuotoa tai akuuttia runsasta
vuotoa, joka aiheuttaa raudanpuutetta ja anemiaa, pahimmillaan hengenvaarallisen verivolyymin
menetyksen. Ruoansulatuskanavan vuotoja esiintyy tyypillisesti HHT 2 -tyypin taudissa. (Cure HHT

2021; Numminen & Taulu 2012; Palmer 2017, 45-46; What is HHT 2021.)

Ruoansulatuskanavan vuotoja ovat kaikki Gl-kanavassa esiintyvat vuodot, suusta perasuoleen.
Noin 80 %:lla HHT-potilaista esiintyy telangiektasioita mahalaukussa (46—75 %) tai ohutsuolessa
(56-91 %), ruokatorvessa ja paksusuolessa niita esiintyy harvemmin. Gl-kanavan telangiektasiat

eivat ole kipeita tai aiheuta epamukavuutta. Noin 30 %:lle HHT-potilaista kehittyy selked ja
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oireinen ruoansulatuskanavan vuoto, joka voi vaihdella lievasta vakavaan. Se on yleisempi naisilla
kuin miehilla ja esiintyy yli 40-vuotiailla ja on yleinen oire yli 50-vuotiailla. Jos potilaalla on kroo-
ninen anemia tai raudanpuutos tulisi epailla Gl-kanavan vuotoa. Vuodot aiheuttavat vakavaa sai-
rastavuutta ja heikentynytta elamanlaatua. Krooninen ruoansulatuskanavan verenvuoto johtaa
vakavaan raudanpuuteanemiaan, joka vaatii toistuvia suonensisaisia raudankorvaushoitoja ja/tai
verensiirtoja. Ruoansulatuskanavan verenvuoto on harvoin merkittavaa lapsilla, paitsi niill, joilla
on SMAD4-genotyyppi, ja se liittyy sitten tyypillisesti polyypeista peraisin olevaan verenvuotoon.

(Hammill, Wusik & Kasthuri 2021; HHT 2021; Palmer 2017, 72—-73; What is HHT 2021.)

Gl-kanavan vuodon oireita ovat mm. veriset tai mustat (tervaiset) ulosteet, kirkkaanpunaiset tai
mustat oksennukset ja/tai anemian ja raudanpuutteen oireet. Diagnosointiin Gl-kanavan veren-
vuotoa epdiltdessa kaytetdan gastroskopiaa, jolloin tahystetddn ruokatorvi, mahalaukku ja poh-
jukaissuoli. Jos gastroskopiassa ei ndy merkittdvia telangiektasioita kdytetdaan kapselikuvausta.
Talloin tehdaan ruoansulatuskanavan kuvaus nieltdvan, pikkuruisen kameran avulla. Kamera on
vitamiinipillerin kokoisen kapselin sisalld, jonka potilas nielaisee. Kamera ottaa matkallaan suo-
lessa tuhansia kuvia, jotka se ldhettda vastaanottimeen, joka on kiinnitetty vyotarélla olevaan
vyohon. Kolonoskopia eli paksusuolen tahystystutkimus, joka tehdaan peraaukon kautta suoleen
vietavan skoopin avulla, on yksi tutkimus, jolla voidaan selvittda Gl-kanavan vuotoa. Lisaksi labo-
ratoriokokeilla tutkitaan anemiaa ja raudanpuutetta (tdydellinen verenkuva, ferritiinitasot ja rau-

tapitoisuus veresta). (International HHT Guidelines 2020.)

Hoitona ruoansulatuskanavan vuotoihin kdytetdan anemian ja raudanpuutteen hoitomuotoja,
kuten rautalisid tai punasolutiputuksia. Tatd ennen tyrehdytetadn verenvuodot, joka voidaan
tehda koagulaatiohoitona gastroskopian yhteydessa: Argonkaasusuihkulla ja suuritaajuisella sdh-
kovirralla tyrehdytetdan vuotavat alueet tai poistetaan merkittavat, 1-3 mm kokoiset ei-vuotavat
verisuonimuutokset. Lieviin Gl-kanavan vuotoihin voidaan kayttaa antifibrinolyytteja (traneksaa-
mihappo) suun kautta otettavana laakityksena. Suonensisdinen bevasitsumabi tai muu systeemi-
nen anti-angiogeeninen eli koko elimist6on vaikuttava verisuonten kasvua estdva hoito hidastaa
verisuonten kasvua ja sen on osoitettu auttavan potilaita, joilla on kohtuullisia tai vakavia Gl-ka-
navan vuotoja seka potilaille, joille ei ole tehonnut muunlainen lddkehoito. Bevasitsumabi on saa-
tavana HHT:n vuotojen hoitoon suonensisdisesti annettavana. (International HHT Guidelines

2020.)
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4.2 Isot verisuonimuutokset eli AVM:t

Muita HHT:n aiheuttamia poikkeamia ovat keuhkovaltimoiden epdmuodostumat (AVM), seka ai-
vojen ja maksan verisuonten epamuodostumat. Nama AV-malformaatiot muodostavat valtimon
ja laskimon valisia oikovirtauksia ja voivat olla oireettomia, ne voivat esiintya potilaalla missa idssa
tahansa ja voivat johtaa vakaviin oireisiin ja hengenvaarallisiin komplikaatioihin. AVM:t voidaan
havaita vain kuvantamismenetelmilld ja tdhan kadytetdankin yleensa tietokonetomografiaku-

vausta (CT/TT) tai magneettikuvausta (MRI). (Numminen & Taulu 2012.)

AVM (ArterioVenoosi Malformaatio) eli valtimo-laskimosuonten epamuodostuma on kuin suuri
telangiektasia. AVM on epanormaali valtimon ja laskimon suora yhteys, oikovirtaus, jossa nor-
maalit kapillaariverisuonet puuttuvat, mutta valtimot ja laskimot ovat suurempia kuin telangiek-
tasioissa (Kuva 8). Kapillaarisuonien puuttumisesta johtuen valtimoveri virtaa laskimoihin nor-
maalia korkeammalla paineella. Laskimot eivat ole sitd varten rakennettuja, koska normaalisti
korkea paine valtimoissa laskee jyrkasti sen kulkiessa kapeiden kapillaarisuonien lapi. Noin 40
%:lla HHT-potilaista esiintyy keuhkojen AVM:a, 5-10 %:lla aivoissa. Harvinaisinta on AVM:n esiin-
tyminen selkdytimessa, 1 %:lla ja yleisintd maksassa, 75 %:lla HHT-potilaista. (de Booys & Wester-

man 2005, 5; Medical summary 2021; Palmer 2017, 50.)

Normaali verisuonisto Telangiektasia / AVM

Hiusverisuonet

Laajentunut hiusverisuoni

valtimo 4 == laskimo

o0 90 Happimolekyylit

Kuva 8 Vas.: normaali valtimo-laskimoyhteys, jossa on kapillaariverisuonisto. Tdssd kaasujen vaihto tapah-
tuu normaalisti. Oik.: AVM eli valtimo-laskimosuonten epdmuodostuma, jossa on valtimo- ja laskimosuon-
ten laajentunut yhteys ilman kapillaarisuonistoa ja kaasujen vaihto on rajoittunutta. (Medical summary
2021.)
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Keuhkot

HHT:ssa vakavimmat seuraukset tulevat yleensa keuhkoissa esiintyvista AVM:sta. Toisinaan pu-
hutaan PAVM:sta tarkoittaen pulmonaarista eli keuhkoperdaistd AVM:a. (Palmer 2017, 50-51.)
HHT-potilailla, joilla on HHT 1 on PAVM 5-10 kertaa todenndkéisempaa kuin HHT 2 -tyypilla (What
is HHT 2021.)

Vahintdaan 40 %:lla HHT-potilaista esiintyy pulmonaarisia AVM:a, 50 %:lla HHT 1 -tyypin ja n. 10
%:lla HHT 2 -tyypin potilaista. Normaalisti keuhkovaltimot haarautuvat ja pienenevat mennessaan
syvemmalle keuhkoihin, kuten puun oksat. Valtimoiden haarojen paissa ovat hiusmaiset verisuo-
net, joita kutsutaan kapillaareiksi, liittyvat laskimoihin. Keuhkojen kapillaarisuonilla on monia téar-
keita tehtavid, mukaan lukien hapen kulkeutuminen vereen sekd veren suodattaminen epapuh-
tauksista (hyytymat, bakteerit, ilmakuplat) ennen kuin veri kiertdd sydamen kautta aivoihin ja
muihin elimiin. Keuhkojen AVM:lla nama kapillaarit puuttuvat ja valtimo yhdistyy suoraan laski-
moon muodostaen oikovirtauksen, talldin veri ei suodatu niin kuin sen pitaisi, kuten terveen ka-
pillaarisuoniston lapi mennessaan (Kuva 5 ja 8). Jos keuhkojen AVM:aan johtava valtimo on hal-
kaisijaltaan yli kaksi tai kolme millimetria, pienet verihyytymat voivat kulkeutua keuhkojen AVM:n
Iapi ja menna aivoihin aiheuttaen aivoinfarktin. Myds bakteerit voivat kulkea AVM:n [3pi ja ai-
heuttaa aivojen absessin eli markdapesdkkeen. Nama molemmat voivat aiheuttaa hengenvaaralli-

sen tilan. (International HHT Guidelines 2020; What is HHT 2021.)

Toinen riski keuhkojen AVM:ssa on, etta se saattaa varoittamatta aiheuttaa henkea uhkaavan ja
kuolemaan johtavan verenvuodon. Kolmanneksi, keuhkojen AVM huonontaa kaasujen vaihtoa
keuhkoissa ja aiheuttaa veren happipitoisuuden laskemista. Happipitoisuuden lasku aiheuttaa
puolestaan vasymystd, hengenahdistusta, syanoottisuutta (matalahappisen valtimoveren aiheut-
tamaa ihon, huulien, kynsien tai limakalvojen sinertdavaa varia) ja lisdhapen tarvetta. (Palmer

2017, 51.)

Keuhkojen AVM:t kehittyvat nuorella idlla ja niita esiintyy kaikenikaisilla kaikkien HHT-tyyppien
potilailla. Potilas ei ole yleensa tietoinen pulmonaarisista AVM:sta ennen kuin hanelle kehittyy
jokin em. henkea uhkaava komplikaatio, joka voi olla myds keuhkoverenvuoto. Oikealla seulon-
nalla ja hoitotoimenpiteilld voidaan ehkaistda komplikaatioita. Raskaudenaikaiset keuhkojen
AVM:t voivat olla erityisen vaarallisia, koska kehon verivolyymi lisddntyy merkittavasti raskauden

aikana ja komplikaatioiden todenndkdisyys kasvaa. (International HHT Guidelines 2020.)
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Hengenahdistus, matala happisaturaatio eli matala veren happikyllasteisyys, alentunut rasituk-
sensieto, migreeni, sinertavat tai kalpeat huulet tai sormet ja/tai veriyskokset ovat tyypillisimpia
oireita keuhkojen AVM:lle. Diagnosointimenetelmana kaytetaan ns. ultradani-kuplatestia, jossa
tehddan sydamen ultradanitutkimus ruokatorven kautta. Tutkimuksessa maaritetdan ultradani-
aaltojen avulla, voivatko laskimoon injektoidut suolaliuoskuplat paasta keuhkoverenkierron lapi
ja nakya takaisin sydamessa vasemmalla puolella. Tatd kutsutaan shuntiksi eli oikovirtaukseksi.
Tietokonetomografia (CT/TT) tehddan, jos ultradani-kuplatesti on positiivinen, nain diagnoosi var-
mistetaan. Seulonta tulisi suorittaa HHT:n kliinisen alustavan arvioinnin yhteydessa ja se tulisi
tehdad 5-10 vuoden vilein sekd puberteetin ja raskauden jalkeen kuin my®os viisi vuotta ennen

suunniteltua raskautta. (International HHT Guidelines 2020.)

Hoitona keuhkojen AV-muutoksiin voidaan tehda pulmonaarinen embolisaatio, jolloin AVM:n ai-
heuttava suoni tukitaan, tdma vahentaa tai pysayttaa verenkierron AVM:ssa. Embolisaatiota kay-
tetdaan keuhkojen AVM:n hoitoon aivohalvauksen ja aivojen markapesakkeiden estamiseksi. Toi-
menpidettd kutsutaan myos koilaukseksi. Tarvittaessa voidaan tehda kirurginen toimenpide
keuhkojen osan poistamiseksi, jossa AVM sijaitsee. Yleensa embolisaatio on riittdva, joten kirur-
ginen toimenpide on harvoin tarpeen. Keuhkojen AVM:t, jotka ovat 2—3 mm tai sitd suurempia

halkaisijaltaan, tulee hoitaa. (International HHT Guidelines 2020.)

HHT-potilaille, joilla on diagnosoitu keuhkojen AVM tai joilta ei ole seulottu keuhkojen verisuoni-
muutoksia on muutama eriterveydenhoitoon liittyviin toimenpiteisiin tarkeda huomioitavaa seik-
kaa. Ensimmainen naista on antibioottiprofylaksia, eli ennaltaehkaiseva antibioottihoito, jota suo-
sitellaan kaytettavaksi hammastoimenpiteissa ja muissa toimenpiteissd, joissa bakteerit voivat
paasta verenkiertoon. Laakari tai hammaslaakari voi kirjoittaa reseptin suun kautta otettavalle
antibiootille pidettdavaksi mukana hatatilanteen varalta. Yksi antibioottitabletti tunti ennen toi-
menpidettd alentaa riskia saada aivoabsessi eli aivojen markdpesake. Toinen huomioitava asia on
IV-suodattimen, eli ilmafiltterin kayttdminen suonensisaisissa yhteyksissa ladkkeen- tai nesteen-
antolaitteissa. Suodattimella estetdan isojen ilmakuplien padsy verenkiertoon. Kupla voisi keuh-
kojen AVM:n lapi mentyaan aiheuttaa TIA-kohtauksen tai ohimenevan aivoinfarktin. Useimmiten
verensiirroissa kdytettdva infuusioletkusto on tdhan sopiva. Tosin varjoainetehosteisissa tutki-
muksissa (CT/MRI) suodattimen kaytt6 ei yleensa ole mahdollista. Kolmas huomioitava seikka liit-
tyy vapaa-aikaan. HHT-potilaan on suositeltavaa valttaa laitesukellusta, vaikka AVM:t olisivat hoi-

dettu, koska keuhkojen AVM:t altistavat laitesukelluksessa sukeltajantaudille. Tdman seuraukset
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voivat olla vakavat, vaikuttaen keuhkoihin, lihaksiin, hermoston toimintaan ja muihin elimiin. (In-

ternational HHT Guidelines 2020; Palmer 2017, 60)

Aivot

Aivojen verisuonimuutokset ovat epanormaaleja suoniyhteyksia valtimoiden ja laskimoiden va-
lilld (Kuva 8). Vahintaan 10 %:lla HHT-potilaista esiintyy AVM:a aivojen verisuonistossa. Palmerin
mukaan noin 5-20 %:lla. Aivojen AVM:t aiheuttavat tyypillisesti aivoverenvuotoja HHT-perheissa.
Ndin ollen aivojen AVM:n komplikaatio on padasiassa aivoverenvuoto, kallonsisdinen vuoto (ICH)
tai verenvuodosta johtuva aivohalvaus. Vuotoriski on 1 %, eli 1:100 HHT-potilaasta, jolla on ai-
voissa AVM, saa verenvuodon vuoden sisalla. Joillakin potilailla aivojen AVM saattaa aiheuttaa
lievia oireita, kuten pdansarkya ja huimausta. Vakavammat oireet ovat aivoperaiset, epileptiset
kohtaukset, jotka yleensa edeltavat aivoverenvuotoa. Suurin osa aivoverenvuodoista HHT-poti-
lailla ei kuitenkaan anna mitdan ennusmerkkeja. Yleensa potilas ei tieda aivoissa sijaitsevien veri-
suonimuutosten olemassaoloa ennen kuin hanelle kehittyy henkea uhkaava komplikaatio, kuten
aivohalvaus tai epileptinen kohtaus. Nama komplikaatiot ovat ehkaistavissa oikealla seulonnalla
ja hoitotoimenpiteilld, kuitenkaan aivojen AVM:lle HHT:n hoidossa ei ole talla hetkelld yhta ainoaa
suositeltua hoitomuotoa. Aivoverenvuodon vakavuus voi vaihdella lievasta vakavaan ja kuole-
maan johtavaan. Aivojen AVM:n on ajateltu kehittyvan sikion kehitysvaiheessa. HHT-lapsipoti-
laalla on aikuista suurempi mahdollisuus saada aivoverenvuoto, jos hanelld on aivojen AVM. Lapsi

toipuu yleensa aikuista nopeammin aivoverenvuodosta. (Palmer 2017, 60—61; What is HHT 2021.)

Jatkuva paansarky, epileptiset kohtaukset, heikkous, kehon tunnottomuus, nd6n muutokset ja/tai
puheentuottamisen vaikeus voivat olla aivojen verisuonimuutosten oireena. Naitd muutoksia voi-
daan diagnosoida kuvantamistutkimuksilla, kuten magneettikuvaus (MRI) ja aivojen angiogra-
fiakuvauksella, etenkin jos aivojen AVM on todettu MRI-tutkimuksella. Seulonta tulisi suorittaa
HHT:n kliinisen alustavan arvioinnin yhteydessa kaikille, lapsipotilaillekin. Potilaat, joilla todetaan
AVM:a tulisi Iahettda neurovaskulaariseen (hermostoon- ja verisuoniin liittyvien sairauksien) hoi-
toon erikoistuneelle l1adkarille mahdollisiin lisatutkimuksiin ja yksilélliseen hoitoon. (International

HHT Guidelines 2020.)

Aivojen AVM:ien seulonta on vaivatonta tehda, mutta paatoksenteko siita, mita niille tehdaan on

vaikeampaa. Ennen hoitotoimenpiteitd on punnittava niiden riskit ja toimenpiteestad saatava



30

hyoty. Paatoksentekoon vaikuttavat AVM:ien koko ja sijainti aivoissa, niiden aiheuttamat oireet
javuotoriski. Jo kertaalleen vuotaneen AVM:n riski uuteen vuotoon on olemassa ja talléin AVM:lle

pitdisi tehda jotain vuodon uusiutumisen ehkaisemiseksi. (Palmer 2017, 63.)

Hoitona voi tulla kysymykseen aivojen embolisaatio, jolloin toimenpiteessa tukitaan AVM:n ai-
heuttava suoni, joka vahentaa tai pysayttaa verenkierron verisuonen seindmien paineen lievitta-
miseksi. Embolisaatiota voidaan kayttda aivojen sellaisten AVM:n hoitoon, jotka aiheuttavat ve-
renvuotoisen aivohalvauksen riskin. Kirurgisella toimenpiteelld verisuonimuutokseen voidaan
laittaa klipsi, jolla suljetaan AVM tai poistetaan AVM kokonaan. Operaatio on tdysin parantava,
mutta silla on korkeampi komplikaatioriski embolisaatioon verrattuna. Embolisaation jalkeen
AVM:n paranemisen takaamiseksi voidaan toteuttaa kohdennettu sddehoito, joka tuhoaa veri-
suonimuutoksen kudoksen. Usein vaaditaan ylla mainittujen toimenpiteiden yhdistelmia. Aivojen
AVM:ien toimenpiteet tulisi suorittaa neurovaskulaarisella asiantuntemuksella. (International

HHT Guidelines 2020.)

Maksa

Maksan verisuonten epamuodostumia esiintyy 75 %:lla HHT-potilaista. AVM:ien vakavuus vaihte-
lee ja arviolta 10 % naista aiheuttaa oireita ja komplikaatioita. Lisatutkimuksia tarvitaan sen maa-
rittdmiseksi, kuinka usein maksan AVM:t aiheuttavat muutoksia syddamessa, jotka voivat johtaa
syddamen vajaatoimintaan. Qireita voi ilmeta ikdantyessa, kun sydan on ollut ylikuormitettuna
vuosia pumppaamalla ylimaaraista verta AVM:n matalaresistenssireitin lapi ja kroonisen anemian

vuoksi. (International HHT Guidelines 2020; What is HHT 2021.)

Maksan AVM:t ovat epanormaaleja verisuoniyhteyksia. Niitad esiintyy useimmin naisilla ja yli 40-
vuotiailla. Maksan verisuonimuutokset ovat vakavampia HHT 2 -tyypissa. Maksan AVM:t tyypilli-
sesti esiintyvat telangiektasioina ja harvoin erillisind suurien valtimoiden ja laskimoiden epamuo-
dostumina (AVM). Siksi yleensa puhutaankin vaskulaarisista malformaatioista eli VM:sta yhteisni-
mityksenad maksan verisuonten epamuodostumille. Maksan seulontatutkimukset on tarkeaa teh-
da verisuonimuutosten diagnosoimiseksi, jotta saataisiin selvitettyd syy mahdollisiin oireisiin tai
tietoa komplikaatioiden riskeista ja niiden vakavuusasteen ennustaminen olisi mahdollista. Hoito

on ensisijaisesti oireenmukaista. (International HHT Guidelines 2020; Palmer 2017, 50.)
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Krooninen kipu maksassa, kohonneet maksa-arvot, ihon ja silmien kellertavyys (ikteerisyys), hen-
genahdistus, vasymys, ruokahalun puute, alentunut rasituksen sietokyky, jalkojen turvotus ja/tai
rintakipu ovat tyypillisimpia oireita HHT-potilaille, joilla on maksan VM:ia. Diagnosoinnissa kadyte-
taan ensisijaisesti potilaan kliinista historiaa ja tutkimusta sekd laboratoriotutkimuksia (veren
maksa-arvot). Lisdksi voidaan suorittaa Doppler-ultradanitutkimus, jolla tutkitaan verisuonia ja
veren virtausta vatsaontelon elimissa. Varjoainetehosteinen vatsaontelon tietokonetomografia
(CT-kuvaus) tai magneettikuvaus (MRI) ovat tarkempia tutkimuksia. Sydamen ultradanitutkimusta
kdytetdan maksan VM:n kardiologisten muutosten arviointiin, tutkimuksessa kuvataan sydanli-
haksen ja syddmen lappien toimintaa ultradanen avulla. Tata suositellaan tehtadvaksi, jos maksan
VM:ia on diagnosoitu. Kuvantamismenetelma tulisi suorittaa arvioiden kuvantamisen riskit ja
hyodyt, paikallinen asiantuntemus ja kuvantamismenetelmien saatavuus ja kustannukset. Mak-
san kuvantamisista saa parhaan tiedon, kun ne tekee HHT-asiantuntija kliinisen arvioinnin yhtey-

dessa. (International HHT Guidelines 2020.)

Oireettomiin maksan AVM:iin ei ole suositeltuja hoitoja. Hoitoja kdytetaan yksinomaan potilaille,
joilla esiintyy oireita tai komplikaatioita. Potilaat, joilla on syddmen vajaatoiminta ja pulmonaari-
nen hypertensio eli keuhkoverenpainetauti tulisi hoitaa yhdessa HHT:n tuntevan yksikon ja kar-
diologin tai keuhkoverenpainetaudin erikoisklinikan kanssa. Ladkityshoitona kdytetdan Bevasitsu-
mabia (kauppanimeltdan Avastin), joka hidastaa verisuonten kasvua ja sen on osoitettu auttavan
potilaita, joilla on vakavia maksan verisuonimuutoksia ja syddamen vajaatoimintaa seka potilaita,
joille ei ole tehonnut muunlainen lddkehoito. Bevasitsumabi on saatavana HHT:n maksamuutos-
ten hoitoon suonensisdisesti annettavana. Maksansiirtoa harkitaan potilaille, joilla on oireinen
maksan AVM, erityisesti niill3, joilla on vaikea syddamen vajaatoiminta, hapenpuutteesta johtuva
sappivaurio tai monimutkainen portaalinen hypertensio (porttilaskimojarjestelman kohonnut ve-
renpaine). Nama voivat ilmentya liitannaissairauksina maksan AVM:ssa, naitad ovat edellisten li-
sdksi myos pulmonaarihypertensio (keuhkoverenpainetauti) ja maksakirroosi. (International HHT

Guidelines 2020.)

Muut kohde-elimet

HHT voi periaatteessa esiintyd missa tahansa kehon osassa, vaikka edellisissa luvuissa kasitellyissa
elimissa ilmenemismuodot ovatkin selvasti tyypillisimpia. Verisuonten epamuodostumia on ra-

portoitu olevan - keuhkojen, aivojen ja maksan lisaksi - verkkokalvolla, kilpirauhasessa, palleassa,
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haimassa, pernassa, munuaisissa, virtsarakossa, vaginassa ja nikamissa seka suurissa valtimoissa,

mukaan lukien aortta (de Booys & Westerman 2005, 9, 21; Dowling 2004).

Selkdaytimen AVM:t ovat harvinaisia, niita esiintyy vain noin 1 %:lla HHT-potilaista. Ne voivat ai-
heuttaa selka- ja jalkakipuja ja toisinaan johtaa kasivarren tai jalan tuntopuutokseen tai halvaan-
tumiseen. Hoitamattomat selkdrangan AVM:t voivat johtaa motorisiin hairidihin tai tuntopuutok-
siin, aneurysmaan (valtimon seindman pullistumaan) ja korkeaan verenpaineeseen. (Internati-

onal HHT Guidelines 2020; What is HHT 2021.)

HHT:ssa ian ja yksiléiden valilla taudin ilmenemisen yleisyyden vaihtelu viittaa siihen, etta taudin
kliiniseen kuvaan on osuutta itse taudin ulkopuolisilla tekijoilla ja muilla geeneilld. Verisuonten
uudismuodostuksen ja kudosvaurioiden parantumisen on havaittu pahentavan HHT:n taudinku-

vaa. (Numminen & Taulu 2012.)

4.3  Anemia ja raudanpuutos

Anemia johtuu punasolujen alentuneesta maarasta tai veren hemoglobiinipitoisuuden alenemi-
sesta. Hemoglobiini on yhdiste, jonka avulla punasolut kuljettavat happea kehossa. Anemia va-
hentda hapen virtausta kehon elimiin. Anemia on yleinen HHT-potilaan komplikaatio, suunnilleen
puolelle HHT-potilaista kehittyy anemia, tdma tapahtuu yleensa aikuisena ja vain harvoin lapsuu-
dessa. Yleisin anemian syy on raudan puute, toiseksi yleisin syy ovat krooniset mukokutaaniset
vuodot (nenéd- ja/tai ruoansulatuskanavan telangiektasioiden vuodot). (International HHT Guide-

lines 2020.)

Raudan puute on itsessaan yleinen ja tarked HHT:n ilmentyma. Raudan puute aiheuttaa punaso-
lujen tuotannon vaikeutta ja samanlaisia oireita kuin anemia seka aiheuttaa helposti anemiaa ak-
tiivivuodon sattuessa, koska elimistdssa ei ole rautaa punasolujen rakennusaineeksi. Siksi raudan-
puutoksen hoitaminen on tarkeda. Antikoagulantti- (veren hyytymiseen vaikuttava) ja verihiuta-
leiden toimintaa estdva ladkehoito (esim. asetyylisalisyylihappo) ei ole absoluuttisesti vasta-ai-
heista HHT-potilailla vaan laakityksen riskit tulisi harkita yksilollisesti. Suositus on kuitenkin valt-
taa kahden verihiutaleiden toimintaa estavén ladkkeen kayttoa ja/tai antikoagulantin ja verihiuta-
leiden estdjien yhdistelmahoitoa silloin kuin mahdollista. (Faughnan ym. 2020; International HHT

Guidelines 2020.)
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Anemiaan ja raudanpuutokseen liittyvat oireet voivat olla hyvin moninaiset. Naita voivat olla mm.
heikkous ja vasymys, hengenahdistus, alentunut rasituksensieto, pyorrytys tai huimaus, huono-
muistisuus tai keskittymisvaikeudet, nopea syke, sydamentykytys, matala verenpaine, pyortymi-
nen, levottomat jalat ja/tai huono unenlaatu. Potilaalla voi esiintya yksi tai useampi naista oi-
reista. Anemian ja raudanpuutteen tutkiminen tulee kysymykseen kaikilta aikuisilta HHT potilailta
oireista riippumatta seka lapsipotilailta, joilla on toistuvia verenvuotoja ja/tai anemian oireita.
Diagnoosi tehdaan laboratoriokokein ottamalla taydellinen verenkuva ja ferritiini eli varastorauta
sekd muut rauta-arvot kuten seerumin rautapitoisuus ja transferriinin kylldisyys. (International

HHT Guidelines 2020.)

Anemia korjataan esim. kdyttamalla oraalisia eli suun kautta otettavia rautavalmisteita yhdistet-
tyna rautapitoiseen ruokavalioon. Potilaille, joilla oraalinen rauta ei imeydy, ei sovi tai joilla on
vaikea anemia, varmistetaan raudan saanti suonensisaisella rautaliuoksella. Verensiirto eli puna-
solutiputus tulee kysymykseen HHT-potilaille, joilla on hemodynaaminen eli veren virtaukseen
liittyva epavakaus tai sokkitila, joka voi johtua runsaan verimaaran menetyksestd. Myds toinen
sairaus, joka edellyttda korkeampaa hemoglobiinitavoitetta (kuten sepelvaltimotauti) tai tarve li-
satd hemoglobiinia akuutisti, esimerkiksi ennen leikkausta tai raskauden aikana ovat punasoluti-
putukseen johtavia syitd. Myos kyvyttomyys yllapitaa riittdvaa hemoglobiinia rautainfuusioista
huolimatta on merkki suonensisdisen punasolutiputuksen tarpeelle. (International HHT Guideli-

nes 2020.)

Rautapitoisen ruokavalion noudattaminen on hyva raudanpuutosanemian omahoitokeino, joskin
sillda on vaikea korjata rautavarastojen vajausta. Ruokavalion koostamisessa on apuna ravitsemus-
terapeutti, jonka vastaanotolle tarvittaessa paasee ldakarin lahetteelld. Ravinnosta saatava rauta
jaotellaan hemirautaan ja ei-hemirautaan. Hemimuotoinen rauta on hyvin imeytyvaa rautaa, jota
saadaan eldinperaisesta ravinnosta. Se imeytyy n. 25 % paremmin kuin ei-hemirauta, joka on hei-
kommin imeytyvaa ja saadaan kasviperaisesta ravinnosta. Hemiraudan lahteita ovat liha ja liha-
valmisteet, kuten veri ja maksa, seka kala ja ayridiset. Ei-hemiraudan lahteita ovat kasviperaiset
tuotteet, kuten soijapavut, linssit, palkokasvit, pahkinat ja siemenet. C-vitamiini, lihan ja kalan
proteiinit sekd orgaaniset hapot parantavat ei-hemiraudan imeytymista. C-vitamiinin lahteita
ovat tuoreet kasvikset, hedelmat ja marjat sekd C-vitaminoidut mehut. Ei-hemiraudan imeyty-
mista edistdavaa proteiinia on lihassa, siipikarjassa, kalassa ja dyridisissa. Fermentoidut kasvikset,

kuten hapankaali sekd joidenkin hedelmien sitruunahappo ovat ei-hemiraudan imeytymista
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edistavia orgaanisia happoja. Kalsium heikentda molempien rautamuotojen imeytymista. Maito-
tuotteita ja maidonkaltaisia tuotteita, joihin on lisatty kalsiumia (kaura- ja soijamaitotuotteet) on
syyta valttaa samalla aterialla, kun nautitaan rautapitoista ravintoa. Viljojen sisaltama fytaatti,
seka fenoliset yhdisteet heikentavat non-hemiraudan imeytymista. Tee, kahvi, kaakao, nokkonen

ja pinaatti sisaltdvat fenolisia yhdisteita. (Palmer 2017, 48; Raudanpuute ja ravitsemus 2021).

Koska HHT on sairaus, jossa verenvuodot ovat yleisid, luontaistuotteet, jotka voivat ohentaa verta
tai heikentda veren hyytymista, voivat olla HHT-potilaalle erittdin vaarallisia. Joskus tdma voi olla
toiseen kayttotarkoitukseen mainostetun tuotteen sivuvaikutus tai niilld voi olla yhteisvaikutusta
muiden lisdravinteiden tai ladkkeiden kanssa. Yleisid luontaistuotteita, joiden on todettu lisdavan
verenvuodon mahdollisuutta ovat ginsengjuurijauhe ja -kapselit, ginkgo biloba eli neidonhiuspuu-
uute, inkivaarijauhe, valkosipulikapselit ja -tabletit sekd melatoniini yhdistettyna edella mainittui-
hin luontaistuotteisiin. Ndiden lisdksi kalaoljyt, kuten kalanmaksadljy, alfalinoleenihappo, omega-
rasvahapot, feverfew eli reunuspietaryrtti kapseleina seka E-vitamiinivalmisteet lisdavat HHT-po-
tilaiden verenvuodon riskiad. Naiden tuotteiden ravintoldhteet itsessaan eivat ole HHT-potilaalle
haitallisia, kuten valkosipuli pastakastikkeessa tai inkivaarijuuren lisddminen mausteena. Kun
ndita aineita otetaan pillereina, jauheena tai nestemdisessa muodossa, vaaralliset komponentit
tiivistyvat ja tuote voi lisata verenvuodon tai mustelmien riskia. HHT-potilaan ei pida ottaa mitaan

naista tuotteista tiivistetyssd muodossa. (Cortes 2017.)
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5  HHT/OSLERIN TAUTI ERI ELAMANTILANTEISSA

HHT on progressiivisesti kehittyva sairaus, jonka oireet ovat hyvin moninaisia ja ne vaihtelevat
hyvin paljon sairastuneen elimen, taudin ilmenemismuodon tyypin ja laajuuden seka HHT-poti-
laan ian mukaan. Jokaisella yksilolla HHT saattaa oireilla eri tavoin ja vaihteluita voi esiintya myos
HHT-potilaan eri elamanvaiheissa ja -tilanteissa. Naitd asioita kasiteltiin edellisissa luvuissa laa-
jasti. Seuraavassa tuodaan esiin, ettd mm. erityisesti lapsuus-nuoruusikdisena ja raskausaikana,
HHT voi aiheuttaa terveysriskeja, jotka vaativat huomiota. Lisaksi kasitelladn HHT:n vaikutusta

mielenterveyteen ja kuinka siihen voidaan vaikuttaa omahoidon keinoin.

5.1 Lapsuus

On hyva muistaa, ettd HHT on dominoivasti perinnéllinen sairaus, eikd se voi hypata sukupolven
yli. Nain ollen jokaisella HHT-potilaalle syntyvalla lapsella on 50 % mahdollisuus perid geneettinen
mutaatio. Geenitestausta tulee harkita heti lapsen syntyman jalkeen, jos perheessa esiintyva mu-
taatio on tiedossa. Jotkin HHT:n ilmentymat, kuten telangiektasiat ja nenaverenvuodot ovat ikdan
sidonnaisia ja voivat puuttua nuorilta HHT-lapsipotilailta. Jos lapsella esiintyy nendverenvuotoja,
on hyva ottaa se puheeksi |ddkarin kanssa. Lapsen hammasladkarin ja muiden terveydenhuolto-
alan ammattilaistan kanssa on hyva ottaa esille elinikdisten komplikaatioita ennaltaehkaisevien
toimenpiteiden tarve keuhkojen AVM:n vuoksi, kuten esim. antibioottiprofylaksia eli ennaltaeh-
kdiseva antibioottihoito. Henked uhkaavia komplikaatioita voi esiintyd missa idssa tahansa keuh-

kojen AVM:n seka aivojen verisuonimuutosten vuoksi. (International HHT Guidelines 2020.)

Kliiniset diagnostiset kriteerit, Curacaon kriteerit ovat vahemman luotettavat HHT:n toteamiselle
nuorille lapsille, koska useat taudin ulkoiset oireet eivat ilmene ennen myo6haista lapsuusikaa tai
aikuisikda. Seulonta tulisi suorittaa diagnoosin esille tulon yhteydessa ja sen voi tehda vastasyn-
tyneellekin. Geenitestilla voidaan tunnistaa oireeton HHT tai poissulkea HHT lapsilta, joiden per-
heissa on tunnettu geenimutaatio. HHT-vanhemman oireettomille lapsille tulisi tarjota geenites-
tausta. HHT-positiivisen perheenjasenen geenitestaus tulisi tehda ennen tats, jotta saataisiin

madriteltyd perheessa esiintyva geenimutaatio. (International HHT Guidelines 2020.)
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HHT-lapsipotilaalla on aikuista suurempi mahdollisuus saada aivoverenvuoto, jos hdanelld on aivo-
jen AVM. Lapsi toipuu yleensa aikuista nopeammin aivoverenvuodosta. (Palmer 2017, 60-61.)
Aivojen verisuonimuutokset ilmaantuvat HHT-potilaille usein jo lapsuusidssa, talloin seulonta ja
mahdolliset hoitotoimenpiteet pitdisi aloittaa heti. HHT-potilaiden lisdantynyt kuolleisuus liittyy
monesti juuri tahan lapsipotilasryhmaan, joilla esiintyy aivojen AVM:ia. Yhdysvalloissa aivomuu-
tosten seulontaan suhtaudutaan selvasti positiivisemmin kuin Euroopassa. Pdan ja aivojen mag-

neettikuvaus (MRI) on ensisijainen seulontatutkimus. (Numminen & Taulu 2012.)

Aivojen AVM-seulonta tulisi tehda oireettomalle lapselle, joilla on HHT tai jolla on syyta epailla
HHT-diagnoosia. Seulontatutkimuksina kaytetadn varjoainetehosteista magneettitutkimusta
(MRI), tdma on suositeltu aivojen AVM:n tutkimiseksi ja voidaan tehda my6s maksan AVM: tutki-
miseksi. HHT-lapsi, jolla on todettu aivojen AVM, pitdisi ldhettda klinikalle, jossa on monitieteinen
asiantuntemus neurovaskulaaristen sairauksien hoidossa. Korkean riskin aivojen AVM:t tulisi hoi-
taa lapsilta ja jo hoidetut aivojen AVM:t vaativat ldheista jalkiseurantaa. (International HHT Gui-

delines 2020.)

Tutkimustulokset osoittivat, ettd 56 % HHT-lapsipotilaista oli oireettomia ja heidan keuhkojen
AVM-16yddksensa tulivat ilmi rutiiniseulonnalla. HHT-lapsipotilaan tyypillisia PAVM:ien oireita oli-
vat hengenahdistus ja matala rasituksensietokyky. Naita oireita tulkitaan usein virheellisesti
muista syistd, kuten astmasta tai huonosta fyysisesta kunnosta johtuviksi. Migreenipdansarkyja
esiintyi 28 %:lla tutkittavista oireellisen tai oireettoman PAVM:n yhteydessa. Oireellisilla lapsilla
migreeni oli yleisempaa ja sitd esiintyi 37 %:lla tutkimukseen osallistuneista. Tutkimuksen tulok-
sista tehtiin johtopaatos, ettad lapset, joilla on HHT ja keuhkojen AVM, ovat usein oireettomia.
Taman vuoksi rutiiniseulonta PAVM:ien esiintymisen varalta tulee tehda oireista riippumatta.

(Gefen & White 2017.)

Oireettomalta HHT-lapsipotilaalta tulisi seuloa keuhkojen AVM:t, kuin myds lapselta, jolla on
syyta epailla HHT:n diagnoosia. Seulonta tulisi toistaa viiden vuoden valein, jos tulos on negatiivi-
nen. Hiljattain tehty tutkimus on osoittanut, ettd 60 %:lla HHT-lapsipotilaista kehittyy keuhkojen
AVM ja 30 %:lla, joilla oli negatiivinen PAVM-seulontatulos, se kehittyy viiden vuoden kuluessa.
Keuhkojen AVM:n seulomiseksi lapsille voidaan tehda keuhkojen réntgenkuvaus ja happisaturaa-
tion mittaus sormenpaastd TAl sydamen kuplatesti-ultradanitutkimus. Tutkimuksessa maarite-
tdan ultradaniaaltojen avulla, voivatko verenkiertoon injektoidut suolaliuoskuplat paasta keuhko-

verenkierron |dpi ja nakya takaisin syddamessa vasemmalla puolella. Jos ultradani-kuplatesti on
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positiivinen, varmistetaan diagnoosi varjoainetehosteisella tietokonetomografialla (CT/TT). Laa-
jat keuhkojen AVM:t seka sellaiset muutokset, jotka ovat yhteydessa alentuneeseen veren hap-
pisaturaatioon tulisi hoitaa lapsilta komplikaatioiden valttamiseksi. (International HHT Guidelines

2020.)

Lapsilla raudanpuutosanemia voi aiheuttaa keskittymis- ja oppimisvaikeuksia sekd muistamisen
vaikeutta. Se voi ilmetd myos vaikeutena pysya koulukavereiden ja ystavien tahdissa leikeiss3,
kuten juoksemisessa ja muussa liikunnassa. Raudanpuutosanemiaa syntyy HHT-lapselle Idhinna
nendverenvuotojen seurauksena, jotka ovat jo itsessadn arkielamaa hankaloittava oire ja vaikut-
tavat lapsen eldmanlaatuun. Voi olla, etta lapsi jannittda nenaverenvuodon alkamista, joka voi
johtaa sosiaalisten tilanteiden valttamiseen, kuten kouluun, harrastustoimintaan ja yokylailyyn.
Olisikin hyva, jos lapsen vanhemmat kertoisivat opettajille, harrastustoiminnan ohjaajille ja ysta-
vien vanhemmille lapsen nendverenvuototaipumuksesta ja keinoista sen tyrehdyttamiseen. Nain
nendverenvuodon sattuessa asiasta ei tulisi liilan dramaattinen tapahtuma, eika lapsen tarvitsisi

valttad sosiaalisia tilanteita peldten mitd muut ajattelevat. (Palmer 2017, 44-45, 47.)

5.2  Kuukautiset

Monet nuoret ja aikuiset HHT-potilaat karsivat menorragiasta eli epatavallisen runsaista kuukau-
tisvuodoista. HHT-potilailla runsaat kuukautisvuodot lisadvat anemian ja raudanpuutoksen riskia.
Ladkari voi maarata runsaisiin kuukautisvuotoihin suun kautta otettavaa traneksaamihappoa. Est-
rogeenivalmisteet ja hormonikierukka vahentavat vuototaipumusta hormonien vaikutuksesta.
Pohjois-Carolinan yliopiston HHT-huippuosaamisen keskuksessa on télla hetkelld menossa tutki-
mus, jonka aiheena on “Epanormaalin kohdun verenvuodon esiintyvyyden ja vakavuuden arvioi-
minen naisilla, joilla on perinndllinen hemorraginen telangiektasia (HHT)”. Tutkimuksessa selvite-
taan raskaan kuukautisvuodon esiintyvyytta ja vaikeutta naisilla, joilla on HHT. (International HHT

Guidelines 2020; Kasthuri 2022.)
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5.3 Perhesuunnittelu

Raskautta suunnitellessa HHT-vanhemmat voivat hakeutua perinnéllisyysneuvontaan. HHT-poti-
laan raskaus voidaan luokitella korkean riskin raskaudeksi sen ja synnytyksen aikaisten kompli-
kaatioriskien vuoksi. Keuhkojen kuvantamista suositellaan AVM:ien havaitsemiseksi, kun HHT-po-
tilas suunnittelee raskaaksi tulemista. Kuvantaminen olisi hyva tehda jo viisi vuotta ennen suun-
niteltua raskautta kuin myo6s aina synnytyksen jalkeen. Raskaudenaikaiset keuhkojen AVM:t voi-
vat olla erityisen vaarallisia, koska kehon verivolyymi lisddntyy merkittavasti raskauden aikana ja
komplikaatioiden todennakdisyys kasvaa, erityisesti raskauden toisella ja kolmannella kolman-
neksella. Raskaudenaikainen normaalia suurempi verivolyymi herkistdd myos nenaverenvuo-
doille. Aivojen kuvantaminen tulisi tehdd myds, jos aivojen AVM on diagnosoitu aiemmin. HHT-
potilaan on hyva raskauden aikanakin muistaa antibioottiprofylaksia (ennaltaehkaiseva antibioot-
tien ottaminen) ennen toimenpidettd, joissa vereen voi pdasta bakteereja. (Bari & Cohen 2017;

International HHT Guidelines 2020.)

Kun HHT-potilas suunnittelee raskautta tulisi kartoittaa senhetkinen terveydentila mukaan lukien
HHT:n tila ja se, miten nama voivat liittya raskauden riskeihin. On hyva keskustella [ddkarin kanssa,
kuinka optimoida terveydentila ennen raskautta. Ladkarikdaynnilld tulee olla mahdollisuus saada
tietoa perimaan liittyvista vaihtoehdoista geenitutkimuksiin mahdollisessa keinohedelmaityk-
sessd, raskauden aikana tai vastasyntyneesta lapsesta, mm. vanhemmille tulee tarjota synnytyk-
sen yhteydessa geenitestia lapsen napanuoraveresta. Raskaana olevalle HHT-potilaalle suositel-
laan rautalisan nauttimista, toisinaan raskauden aikana havaittu anemia saattaa vaatia suonen-
sisdisid verensiirtoja. HHT-diagnoosiin liittyy kohonnut laskimotukosriski, tastd on hyva keskus-
tella gynekologin kanssa, jos HHT-potilas suunnittelee hormonaalista raskauden ehkaisya. (Inter-

national HHT Guidelines 2020.)

Palmer (2017, 29) kertoo kirjassaan siita, kuinka hanen nendverenvuotonsa pahenivat dramaatti-
sesti ensimmaisen raskauden aikana. Synnytysta seurasi epanormaali vasymys. Kaksi vuotta myo-
hemmin, kun hanen toinen lapsensa syntyi, vdsymys paheni entisestdadn ja hanen oli vaikeata py-
sya hereilld paivallisaikaan saakka. Tassa vaiheessa han ei vield osannut epaillda mitaan terveydel-
listd syyta tdhan vaan luuli vasymyksen olevan normaalia tydssakdyvan didin vasymysta. Myo-

hemmin syyksi selvisi rutiiniverikokeissa havaittu vakava anemia.
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5.4 Mielenterveys

HHT ei itsessdaan aiheuta masennusta, mutta jotkut HHT:n oireet, kuten anemia, alhainen veren
happipitoisuus tai migreenipaansarky voivat aiheuttaa masennuksen tunnetta. Masennus on ylei-
sempdaa aivohalvauksen jidlkeen ja vamman tai vakavien komplikaatioiden kanssa elamisen ai-
heuttama stressi voivat edistaa alakuloisuuden tunnetta. Toisinaan terveyteen liittyva kriisi lau-
kaisee kliinisen masennuksen. Masennus on melko yleinen sairaus; ihmisilla, joilla on HHT voi ke-
hittyd masennusta, joka ei liity siihen laisinkaan. Joitakin masennuksen riskitekijoita ovat perin-
néllinen taipumus, aiempi masennusjakso ja ldheisen perheenjasenen kuolema. Masennuksen
tunnistaminen ja hoito on valttdmatonta, koska se voi olla terveystilaa heikentdva ja jopa hen-
genvaarallinen sairaus. Masennus voi vaikuttaa energiatasoon, ajatteluun ja muistiin seka kykyyn
suoriutua jokapaivaisista toiminnoista ja pitda huolta terveydesta. (Chaturvedi, Clancy, Schaefer,

Oluwole & McCrae 2017.)

Monet ihmiset tuntevat olonsa alakuloiseksi tai jarkyttyneeksi terveysongelmiensa vuoksi. Het-
kellinen tai lyhytaikainen reaktio erilaisiin pettymyksiin tai menetyksiin masentuneena mielialana
tai surun tuntemuksena ei siis ole osoitus masennustilasta. Masennusta sairastavat ihmiset tun-
tevat olonsa alakuloiseksi tai masentuneiksi suurimman osan ajasta vahintaan kahden viikon ajan.
Masennustilassa mielialan muutos ja siihen liittyvat oireet saattavat kestdaa yhtdjaksoisesti viik-
koja, kuukausia ja joskus vuosiakin. Masentunut mieliala tai selvasti vahentynyt mielenkiinto tai
mielihyva ovat masentuneen keskeisia oireita, kuitenkin varsinaisen masennustilan diagnosointi
edellyttdda myos useita samanaikaisia muita oireita. Naita voivat olla mm. alhainen energiataso,
johon liittyy lahes paivittdistd vasymysta tai voimattomuutta ja lisddntynytta unen tarvetta, tun-
teet kuten kiihtyneisyys ja drtyneisyys, ahdistus tai jatkuva huoli ja itkuisuus ovat tavallisia. Ruo-
kahaluttomuus tai ylensydminen voi aiheuttaa painonmuutoksia. Toivottomuuden tai arvotto-
muuden tunne, kohtuuton syyllisyyden tunne tai itsekritiikki ovat, niin ikdan, masennustilan oi-
reita. Liikkeiden ja mielen hidastuminen, vaikeus ajatella voi ilmetd huonona keskittymiskykyna
ja paatoksentekovaikeutena. Kuolemaan liittyvat mielikuvat tai itsemurha-ajatukset voivat
nousta pintaan masentuneen mielessa. Masennusoireisiin liittyy usein eriasteista ahdistunei-
suutta seka alkoholin tai muiden paihteiden lisdantynytta kayttoa. (Chaturvedi 2017; Depressio

2021.)
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Masennus on hoidettavissa ja sen hoitomenetelmat ovat moninaisia, kuten psykoterapia, erilaiset
ryhmaterapiat sekda masennusladkkeet. Vakavan masennuksen tehokkain hoitomuoto on psyko-

terapian ja ladkehoidon yhdistdminen. (Chaturvedi 2017; Depressio 2021.)

Mielenterveyden omahoito

HHT-potilaalta on tarkeda hoitaa somaattisten oireiden aiheuttaja, kuten anemia, raudanpuute
tai alhainen veren happipitoisuus. Ndma voivat aiheuttaa masennuksen kaltaisia oireita, kuten
voimattomuutta, vasymysta ja sitad seuraavaa mielenkiinnon puutetta, jotka voidaan virheellisesti
tulkita masennuksen aiheuttamiksi. Sen takia on tarkeaa, etta hoitoon hakeutuessa hoitohenki-
|6kunta, erityisesti Iadkari on tietoinen HHT:n ominaispiirteista. Tassa voi itse HHT-potilas olla ak-
tiivinen ja tiedottaa sairaudestaan ottamalla mukaan hoitoon hakeutuessaan HHT:sta kertovaa

materiaalia, kuten potilaan oppaan tai osan siita. (Chaturvedi 2017.)

Mielenterveytta edistdvat ja masennustilan kehittymistd voivat vahentaa esimerkiksi kokemus
riittavan hyvista ja merkitsevista ihmissuhteista, sosiaalisesta tuesta ja osallisuudesta. Tassa voi
olla apuna vertaistuen piiriin hakeutuminen esim. HHT/Osler-yhdistyksen suljetussa Facebook
ryhmassa, johon edellytetddn jasenpyyntoad (Facebook HHT Suomi 2016) tai ottamalla yhteytta
yhdistyksen vertaistukihenkiloon (Suomen HHT/Osler-yhdistys ry 2022). Reippailu ulkoilmassa,
kohtalainen maara lilkuntaa ja vastaavasti riittavasta levosta ja unesta seka terveellisesta ruoka-
valiosta huolehtiminen tuovat virkeytta ja energiaa elamaan. Tupakoinnin valttdminen tai lopet-
taminen sekad humalahakuisen juomisen ja alkoholin liikakayton valttdminen ovat tutkitusti mie-
lenterveytta lisdavia seikkoja. Itseasiassa nama edelld mainitut keinot ovat ihmisen eldmanhallin-

taa ja elamanlaatua lisdavia seikkoja yleensakin. (Depressio 2021.)

Terveyskyldan mielenterveystalo tarjoaa tietoa mielenterveydesta sekd tukea omahoitoon ja oh-
jausta eri alueiden mielenterveyspalveluihin. Sivulla on linkkeja erilaisiin omahoidon menetelmiin
seka ohjeita, opastusta ja ohjelmia mielenterveyden hoitamiseen ja tydkaluja oman mielenter-
veyden arviointiin online-kyselyjen muodossa. Mielenterveystalo on koostettu kolmesta eri ika-
ryhmille rakennetusta verkkosivustosta, joten sieltd I6ytyvat aikuisten lisaksi omat mielenterveys-
talot myos lapsille ja nuorille. On olennaista tietda, ettd mielenterveystalon kaikki tieto on psyki-
atrian huippuasiantuntijoiden tuottamaa tietoa mielenterveysasioista ja on saavutettavissa kai-

kille siita kiinnostuneille. (Mielenterveystalo 2020.)
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6 OPINNAYTETYON TARKOITUS JA TAVOITE

Opinndytetyoni tarkoitus oli luoda HHT:sta/Oslerin taudista kattava ja tiivis potilaan opas kielellg,

jota potilaan ja Idheisen on helppo lukea ja ymmartaa.

Opinnaytetyoni tavoite oli lisdtda HHT:n tunnettuutta ja hyodyttdaa toimeksiantajaani Suomen
HHT/Osler-yhdistysta ja sen jasenia, HHT-potilaita ja heidan ldheisidédn, tuottamalla aiheesta vii-

meisimpaan tutkimustietoon perustuvaa tietoa.

Kysymykset, joihin etsin vastausta:

e  Mita HHT/Osler-potilaan tulee tietdd HHT:sta?

e Miten HHT/Osler-potilasta voidaan tukea omahoidossa?
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7  POTILAAN OPPAAN TUOTTEISTAMISPROSESSI

Opinnaytetyoni tuloksena syntynyt tuote on potilaalle suunnattu informatiivinen opas HHT:hen
liittyvista oireista ja hoidosta. Toteutin tyoni tuotteistamisprosessin avulla ja kokosin aineiston
olemassa olevista lahteistda. Koska HHT:sta on niukasti tietoa saatavilla suomen kielella, tutkin

pdaasiassa englanninkielista aineistoa, jota oli saatavilla runsaasti.

Tuotteistamisprosessin toteutuksessa kaytin sosiaali- ja terveysalalla aiheeseen keskittyvaa te-
osta, jossa prosessin eri vaiheiksi kuvataan ongelmien ja kehittdmistarpeiden tunnistaminen, ide-
ointivaihe, tuotteen luonnosteluvaihe, tuotteen kehittelyvaihe ja tuotteen viimeistelyvaihe
(Jamsa & Manninen 2000, 28). Tuotekehitysprosessin tavoitteista Jamsa & Manninen (2000) sa-

NOO seuraavaa:

“Tuotekehitysprosessin tavoitteet ja aikaansaannokset mddrdytyvit hankekohtaisesti.
Jos pdidtds tuotteesta ja sen ominaisuuksista on tehty jo alkuvaiheessa, péépaino on tuot-

teen valmistamisessa.”

Kehitystyodssa kayttamani materiaali oli esitteen, nidotun kirjan tai internetista |6ytyvan materi-
aalin muodossa. Kokoamani tieto oli mahdollisimman uutta, ndyttdon perustuvaa tietoa. Uusim-
mat, syyskuussa 2020 julkaistut HHT:n kansainvaliset hoitosuositukset olivat tarkein potilaan op-

paan laatimisen tyokalu. (Faughnan ym. 2020.)

Tuotteistamisprosessin eri vaiheiden aikana olin yhteydessa toimeksiantajaani Suomen HHT/Os-
ler-yhdistykseen, josta sain huomattavaa tukea tuotteen kehittamiseen. Keskusteluissa yhdistyk-
sen edustajien kanssa sain oppaaseen liittyvia toiveita sen ndkdkulmiin ja sisaltéon liittyen. Nama

luonnollisestikin ohjasivat lopullisen tuotteen asiasisalt6a ja muotoa.

7.1 Kehittamistarpeen tunnistaminen

Kehittamistarpeet tunnistetaan sosiaali- ja terveyspalveluiden organisaatioissa laadun kehittami-
sen menetelmia kdyttaen. Kehittamistarpeen tunnistaminen voi perustua arviointiin nykyisista

palveluista. Menetelmdna voi olla palautteen kerdaminen esim. asiakas- tai potilaskyselyn
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muodossa. Kehittamistarpeen tunnistaminen voidaan todentaa jo olemassa olevien korkeakou-
luissa tai muissa oppilaitoksissa tehtyjen selvitysten tai tutkimusten analysoimisella. (Jamsa &

Manninen 2000, 29.)

Tietoa HHT:sta potilaille on saatavissa suomen kielellda hyvin vahan, eikd vastaavanlaista opasta
ole suomen kielelld laadittu, joten kehittamistarve oli mielestani ilmeinen. Opinndytetyoni kehi-
tystehtavan, potilaan oppaan kohteena olivat HHT-potilaat ja heidan laheisensd, mutta opasta

voivat hyddyntaa myods HHT-potilaita hoitavat sosiaali- ja terveydenhuoltoalan ammattilaiset.

Ainoa tietokannoista |6ytynyt HHT:n aihepiiriin sijoittuva, Kaakkois-Suomen ammattikorkeakou-
lussa valmistunut opinnaytetyé on valmistunut vuoden 2020 alussa. Tutkimuksen aiheena oli
HHT/Oslerin taudin hoidon laatu potilaiden kokemana Suomessa. Opinnaytety6 oli tehty Suomen
HHT/Osler-yhdistyksen jasenille kvantitatiivisena ja kvalitatiivisena kyselytutkimuksena. Tutki-
muksen tuloksista kavi ilmi, ettd HHT-potilaat toivovat enemman tietoa taudista, niin itselleen

kuin hoitohenkilokunnallekin. (Saarnio 2020, 24-26.)

Saarnion (2020, 40—41) mukaan kyselyn vastauksissa oli HHT:n/Oslerin taudin tietoisuuden lisda-
minen paallimmaisend. Toiveena potilaiden vastauksissa hanen mukaansa oli mm. seuraavia asi-

oita:

“Erikoissairaanhoito kertoisi sairaudesta liséd perusterveydenhuollolle, koska sairauden

tunnettavuus on hyvin heikkoa ja tiedot usein vanhentuneita.”

“Oslerin tauti on monelle tdysin tuntematon sairaus ja Iddkdreille myés lisdd tietoisuutta

sairaudesta toivotaan.”

“Ensiapupaikkoihin parempaa tietoisuutta Oslerin taudista.”

”Keskussairaalassa tieddn Oslerin taudista enemmdn kuin hoitavat lddkdrit, vein heille

potilasyhdistyksen esitteen.”

“Potilaille omia infolehtisid, kerrottaisiin sairaudesta esim. Oslerin tauti tydikdiselld, Os-

lerin tauti Idheisten ndkékulmasta jne. kuten ulkomaillakin on.”

Huoli hoidon jatkuvuudesta vaikuttaa HHT-potilaan jaksamiseen. Myds pelon tunteet tarvittavan

tuen saamisen ja asiantuntevaan hoitoon paasemisen vaikeudesta mainittiin Saarnion (2020)
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raportissa. HHT-potilaat toivoivatkin omaa, asiantuntevaa hoitotiimia, hoitajaa ja laakaria, jotka
ovat perehtyneet HHT:hen ja osaavat antaa tietoa siita potilaalleen. Saarnion kyselytutkimuksesta
voitiin paatelld, ettd HHT/Osler-potilaan oppaan laatiminen on perusteltua, ei pelkdstdan HHT-
potilaiden elamanlaadun kannalta, vaan myos yhteiskunnan kannalta. Asiantuntevan hoitohenki-
I6kunnan ansiosta HHT-potilaiden hoito ja tutkimus voidaan kohdentaa oikein ja kustannustehok-

kaasti.

Sosiaali- ja terveysalan tuotteessa on erityisia piirteitd muihin tuotteisiin verrattuna. Sote-alan
tuotteen perimmainen tarkoitus on edistaa terveyttd, hyvinvointia ja elamanhallintaa. Tuottee-
seen liittyy myos vuorovaikutusta asiakkaan ja alan ammattilaisen valilla. Potilaan oppaan laati-
misessa alan asiantuntijuus korostuu, jotta oppaasta tulee vaikuttava. HHT-potilaan opasta ei
Suomessa ole aiemmin laadittu, joten sovelsin oppaan laatimisessa Jamsa & Mannisen (2000, 24,
35) mallia uuden tuotteen kehittdmisesta nykyisen tai uuden asiakaskunnan tarpeita vastaamaan

(Kuva 9).

Tunnistettu

TSt Tuotteistamis- Tuote
kehittamistarve - prosessi #

Kuva 9 Uuden tuotteen kehittdminen (Jémsd & Manninen 2000, 30).

7.2 ldeointi

Tuotteistamisprosessin eri vaiheiden toteuttaminen auttoi tyon etenemisessa. Ideavaiheen ai-
kana hyodynsin tiedonhaussa tullutta tietoa ja kaytin prosessin etenemisessa tietoa, joka vastasi
parhaiten kehitystehtdvani tarpeita. Naita olivat HHT-potilaan tarve saada tietoa sairaudestaan ja
ilmeinen tarve oli myos hoitohenkilékunnan asiantuntemuksen lisdiamiseen. Opinnadytetyoni
ideavaiheessa kaytin Jamsa & Manninen (2000, 38) kirjassaan mainitsemaa benchmarking- ja

ideapankkimenetelmia tavoitteeni saavuttamiseksi.

Kaytin hyvaksi benchmarking-menetelmaa arvioidessani jo olemassa olevia HHT-potilaiden oh-
jeita. Benchmarking-menetelmassa tuotteen ideavaihe perustuu siihen, ettd suoritteita tai toi-

mintatapoja verrataan toisten organisaatioiden suoritteisiin. Benchmark tarkoittaa mittapuuta,
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kriteeria. Tavoitteena benchmarkingissa on, etta tunnistetaan kriittiset menestys- tai laatutekijat,

ja analysoidaan ja hyédynnetaan niitd oman tyon ideoinnissa. (Jamsa & Manninen 2000, 38.)

Benchmarking

Valitsin benchmarking-analyysiin nelja eri HHT-potilaan opasta ja analysoin ne pisteyttamalla nel-
jalla eri arviointikriteerilla. Jokaisessa arvioitavassa kriteerissa oli kaksi alakohtaa, joiden mukaan
arvioin tarkastelussa olleet potilasoppaat jarjestykseen numeroilla 1-4. Arvioin potilasoppaat niin,
ettd korkeimman pistemadran saanut potilasopas vastasi mielestani parhaiten kyseessa olevan
alakohdan arviointikriteeria ja vastaavasti alimman pisteméaaran saanut potilasopas vastasi sita
vahiten. Laskin kunkin kriteerin alakohdan pistemdaarat yhteen, suurimman pistemd&aran saanut

potilasopas vastasi kyseista arviointikriteeria parhaiten. (Kuva 10.)

Valitsin analyysiin ainoana suomenkielisend oppaana Suomen HHT/Osler-yhdistyksen laatiman
infolehtisen, vaikka se ei varsinainen potilaan opas olekaan. Infolehtinen on taitettu A4-arkki, A5-
kokoinen ja nelisivuinen, se sisadltda perustietoa HHT:sta lyhyesti ja ytimekkaasti selitettyna ja on
painettu yhdistyksen logon sinipunaisiin vareihin. (Kuva 10.) (Perinnéllinen geenivirhe hiusveri-

suonissa n.d.)

Toinen analyysiin ottamani potilaan opas oli hollanninkielinen, HHT-lddkareiden laatima veri-
suonipotilasyhdistyksen julkaisu. Potilaan opas on kansilehtineen 36-sivuinen A5-kokoinen pai-
nettu vihko, ”"De ziekte van Rendu Osler Weber (ROW)”. Tassa on runsaasti tietoa tiiviissd muo-
dossa, se sisdltda mustavalkeita piirros- ja valokuvia ja sen loppuosassa on liitteena ”laakarinla-

tina”-sanakirja. (Kuval0.) (de Booys & Westerman 2005.)

Kansainvélisen Cure HHT -organisaation potilaan opas oli kolmas benchmarking-analysoitava. A
comprehensive guide to managing your HHT” on uusimpiin kansainvilisiin hoitosuosituksiin pe-
rustuva HHT-potilaalle tarkoitettu opas. Tahdn on koottu 20 kaksipuoleista tietosivua (engl. fact
sheet) sisdltden HHT:n diagnoosimenetelmia, hoitosuosituksia eri iimenemismuodoille ja eri po-
tilasryhmille. Lisaksi oppaan lopussa on 11 HHT:n tarkistuslistaa eri potilasryhmille, esim. ennen
ladkarikayntia taytettavaksi. Opas on painettu nelivarisena noin A4-kokoisena ja sisaltaa kansileh-

tineen 48-sivua. (Kuval0.) (A comprehensive guide to managing your HHT 2020.)
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Otin analyysiin lisaksi Irlannin HHT-yhdistyksen potilasoppaan, “Understanding HHT, more than a
nosebleed” joka on pdf-muodossa yhdistyksen internet-sivuilla. Opas on laadittu HHT Europen ja
Irlannin kansallisen HHT-keskuksen yhteistyona ja kasittda 16 sivua perustietoa HHT:sta. Sama
pdf-muotoinen opas on kaytossa myos muille kielille kdannettyna, esim. ruotsin- ja tanskankieli-

sind. (Kuva 10.) (More than a nosebleed 2020.)

A

De ziekte van Y
Rendu Osler Weber [

.
-

Hereditaarinen
hemorraginen
telangiektasia

HHT® Osler-Weber-RendueOslerin taut]

Perinnollinen geenivirhe
hiusverisuonissa

I
NG YOUR
L

~\ Suomen

D] HHT/Osler

(_=|_| -yhdistys

Kuva 10 Benchmarking-analyysin potilaan oppaan kansilehdet: HHT Suomi (Perinnéllinen geeni-
virhe hiusverisuonissa n.d.), ROW Hollanti (de Booys & Westerman 2005), Cure HHT (A compre-
hensive guide to managing your HHT 2020) ja HHT Irlanti (More than a nosebleed 2020). Kuva:
Eija Lukkari

Benchmarking-analyysissa visuaalisuudessa parhaiten suoriutui Cure HHT:n potilaan opas, sa-
malla se heratti parhaiten mielenkiintoni oppaaseen. Oppaassa on mielestani kaytetty sopivasti
kuvia keventdmaan tekstia. Kuitenkaan sen luettavuus ei mielestani ollut paras mahdollinen,
vaikka tietoa oppaassa oli runsaasti ja se oli ajantasaista. Oppaasta puuttui sivunumerot ja sisallon
jarjestys ei ollut looginen, lisdksi opas oli mielestani lilan "amerikkalaistyylinen”, siinad oli paljon

toistoa ja samoja asioita esitettiin useilla sivuilla. (Kuva 10 ja Kaavio 1.)

HHT Irlannin pdf-muotoinen opas oli selkein luettavuudeltaan, otsikot olivat omilla sivuillaan ja
tarkeat sanat virkkeiden alussa olivat korostetusti erivarisid kuin muu teksti. Liséksi pidin HHT-
potilaan eldamankaaren visuaalisesta esittamisesta kuvin. Taman oppaan sisalto oli kuitenkin suh-
teellisen niukka, eika se selittanyt miksi jokin asia oli ndin. Lukijalle jda mielestani paljon kysymyk-
sid, jos HHT:hen liittyvista asioista haluaa olla perilla. Lisaksi kansikuvan taustavari on mielestani

liian synkka. (Kuva 10 ja Kaavio 1.)
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Informatiivisuudeltaan analyysissa paras oli ROW Hollannin potilaan opas, vaikka siitd puuttuivat
viralliset kansainvaliset HHT:n hoitosuositukset. Opas on painettu v. 2005, ennen kansainvalisten
suositusten laatimista. Erityisesti pidin siitd, ettd asiat on selitetty ymmarrettavasti ja oppaan lop-
puun koottu ”lddkarinlatina”-sanakirjasta voi katsoa merkityksia ladketieteellisille nimityksille.
Oppaan sisaltoé on jaoteltu pedanttisen asiasisallollisesti, joten siitd on helppo hakea haluamansa
tiedon. Tosin sisallysluettelo on ehka liiankin virallinen arabialaisilla ja roomalaisilla numeroilla
seka aakkosten kirjaimilla jaoteltuna. Visuaalinen ulkoasu on hyvin pelkistetty, teksti on kirjoitettu
— samoin — pelkistettyyn tyyliin, mutta se on helposti luettavaa rivilta toiselle siirtyvaa tekstia.
Mustavalkeat piirrokset ja kliiniset valokuvat ovat havainnollistavia. Joidenkin piirrettyjen kuvien
tarkoitus on toimia kevennyksend, mutta ovat tdhan aikakauteen kémpel6ita. (Kuva 10 ja Kaavio

1)

Suomen HHT/Osler -yhdistyksen informaatiolehtinen on kevyt ja tiivis asialtaan. Otsikot puuttu-
vat ja ndin ollen asioiden jasentely puuttuu, ehka joitain asioita olisi selkeyden vuoksi voinut jattaa
pois ndin pienesta tilasta. Kuvat havainnollistavat tekstid, mielenkiinto asiaan heraa, lukijalle jaa
tiedonjano. Painoasun varit kuvaavat hyvin yhdistyksen logon vareja, joskin jattavat hieman le-

vottoman vaikutelman, punainen teksti on hieman vaikealukuinen. (Kuva 10 ja Kaavio 1.)

Benchmarking-analyysin tulosten perusteella tuli esille muutamia seikkoja, joita halusin korostaa
potilaan oppaan kehitystytssa. Ensinnakin lahtokohtana oli se, etta tekstin tuli olla oikeakielista
ja luettavuudeltaan selkeaa. Toiseksi tarkeaksi asiaksi nousi oppaaseen sisallytettava informaatio
ja se, etta sitd olisi tarpeeksi itse kunkin potilaan tarpeisiin ndhden ja ymmarrettavasti selitettyna.
Koska HHT on hyvin moninainen sairaus ja sen ilmeneminen vaihtelee eri potilailla, niin tietoa
oppaassa tuli olla laajasti. Kolmas tarked asia oppaan laatimisessa oli mielestani tiedon jasentely
ja sisallysluettelon selkeys. Oppaasta piti olla helposti |6ydettavissa se tieto, mita lukija on siita
hakemassa, jottei hdnen tarvitse lukea koko opasta etsiessdan tiettya asiaa. Neljanneksi tarkedna
asiana korostui oppaan visuaalinen ulkoasu ja taitto. Koska oppaan asiasisalto itsessaan voi olla
raskasta luettavaa, niin kuvilla ja infolaatikoilla voi keventda oppaan ilmetta niin, etta se helpottaa

lukemista ja lukijan silma saa hengdhdystauon.
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Olemassa olevat HHT-potilaan oppaat

=a—HHT Suomi

VISUAALISUUS: kansi /

ROW Hollanti taitto ja teema
8
Cure HHT 7
6
HHT Irlanti 5
4
3
1

INFORMATIIVISUUS: onko SISALTO: herddkd
tietoa sopivasti / onko tieto 0 mielenkiinto / otsikoinnin
selittavaa \ ja jaottelun selkeys

SELKOKIELISYYS: kieliasu /
luettavuus

Kaavio 1 Benchmarking-analysointi olemassa olevista HHT-potilaan oppaista.

Jamsa & Mannisen mukaan (2000, 38) ideapankkimenetelmassa keradtdan eri tahojen toiveita ja
ehdotuksia siitd, miten ongelman voisi ratkaista. Kaytdssa olleista ratkaisuista kdydaan vaihtoeh-
dot systemaattisesti [api. Naista voi syntya kadyttokelpoisia ideoita tai ratkaisuvaihtoehtoja uusiin
ratkaisuihin. Sisallon jasentdamisessa hyddynsin jo olemassa olevien HHT-potilaan oppaiden kay-
tant6ja ja benchmarking-analyysista saamiani havaintoja. Tassa vaiheessa hyddynsin olemassa
olevan kirjallisen tiedon lisdksi toimeksiantajani edustajia tuotteen sisallon ideoinnissa suomalai-
siin olosuhteisiin vastaavaksi tuotekonseptiksi. Oppaan laatimisessa kdytin ohjenuorana HHT:n

kansainvalisia hoitosuosituksia (International HHT guidelines 2020).

Naiden lisaksi syvensin kerdamaani tietoa osallistumalla Cure HHT:n jarjestamiin Kanadan Toron-
tosta lahetettyihin webinaareihin maalis-toukokuussa 2021. Englanninkielisia webinaareja oli yh-
teensa viisi, ndissa kussakin esiteltiin tietty osa-alue uusiin HHT:n kansainvalisiin hoitosuosituksiin
liittyen. Webinaareihin osallistujilla oli mahdollista esittdaa aiheeseen liittyvia kysymyksia asian-

tuntijoille. Asiantuntijoina oli alan tutkimusta tekevida erikoisladkareita, jotka tyoskentelevat
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HHT:n hoitoon keskittyvissa sairaaloissa (engl. HHT Center of Excellence). Lisdksi webinaareissa

kuultiin kokemusasiantuntijoita, HHT-potilaita ja lapsipotilaiden vanhempia. (Webinars 2021.)

7.3  Luonnostelu

Tuotteen luonnosteluvaiheessa on tarkeaa analysoida ne tekijat ja lahtokohdat, jotka ovat tar-
keita ohjaamaan tuotteen suunnittelua ja valmistusta. Tuotteen laadun kannalta on tarkeata sel-
vittaa tuotteeseen liittyvat osa-alueet ja niiden ytimen luonteet suunnittelun alla olevan tuotteen
kannalta. Laadukas ja ehed tuote syntyy, kun ndma osa-alueet nivoutuvat yhteen ja tukevat toisi-
ansa. Tarkeata on myos kartoittaa asiakaskunnan tarpeet ja odotukset, jotka liittyvat heidan ter-

veyteensa ja hyvinvointiinsa. (Jdmsa & Manninen 2000, 43—44.)

Kehittamistehtdvan tai tuotteen asiasisallon oikeellisuuden varmistaminen edellyttaa tutkimus-
tietoon perehtymistd. Nain viimeisimmat tutkimustulokset ja hoitokdytdannot tulevat tutuksi.

Tassa ulkomaiset tutkimustulokset voivat olla kehityksen kéarjessa. (Jamsa & Manninen 2000, 48.)

Opinnaytetydssani potilaan oppaan suunnittelua ohjaavia sekd huomioon otettavia ndakdkohtia
olivat mm. asiakasryhmd, sidosryhmat (HHT/Osler -yhdistys), perhe ja hoitoalan ammattilaiset,
joista voi koostua moniammatillinen tiimi. Lisaksi oppaan suunnitteluun vaikuttivat hoitoresurssit
ja kaytossa olevat hoitomenetelmat, tuotteen asiasisaltod, arvot seka kdytettdvissa oleva asian-
tuntijatieto (mm. aineisto, toimeksiantaja, kokemusasiantuntijat/vertaistukipotilaat ja hoitoalan
ammattilaiset). Aineiston keruussa isossa roolissa olivat ulkomaiset tutkimukset, kansainvaliset

hoitosuositukset ja jo olemassa olevat ulkomaiset potilaan oppaat.

Potilaan oppaan tdsmentdamisessa tuotekonseptista tuotekuvaukseksi apuna oli Jamsa & Manni-
sen (2000, 50-51) synteesin tekemisen malli. Tassa pyrin [0ytdmaan vastauksen eri kysymyksiin,
jotka liittyivat tuotteen, eli potilaan oppaan kayttajaryhmiin, sen kayton tavoitteisiin, periaattei-
siin, asiasisaltoon, oheistuotteisiin, asiantuntemukseen ja yhteistydhon seka tarvittaviin laittei-
siin. Kayn tassa lapi edelld mainittuja tekijoita, jotka olivat tuotekehittelyn alla olevan potilaan

oppaan kannalta oleellisia.
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Potilaan oppaan kayttajat

Potilaan oppaan kayttajaryhma tulee olemaan padasiassa HHT-potilaat sekd heidan laheisensa,
lisdksi opasta voivat hyodyntaa myos eri terveydenhuoltoalan ammattiryhmat hoitaessaan HHT-
potilaita. Téssa ovat hyédynsaajina erityisesti tyon tilaajan, Suomen HHT/Osler-yhdistyksen jase-
net. Yhdistys voi lisatd HHT:n tunnettuutta potilaan oppaan valitykselld. Tama voi tapahtua eri
tapahtumissa, tiedotustilanteissa, kuten yhdistyksen kokouksissa seka jakamalla potilaan opasta

esim. eri sairaaloiden poliklinikoille ja osastoille, joissa HHT-potilaita hoidetaan.

Potilaan oppaan tavoite

Potilaan oppaan tavoite oli lisdta tietoa HHT:sta seka nain lisdtd HHT-potilaan eldmanlaatua mm.
antamalla vinkkeja HHT:n oireiden omahoitoon. Potilaan oppaan vilitén tavoite oli toimia HHT-
potilaan “turvasatamana”, antaa ja lisata tietoa HHT:sta juuri diagnoosin saaneelle HHT-potilaalle.
Pitemmalla tahtaimelld opas toimii HHT-potilaan elaméanlaadun lisddamisen ja yllapitamisen tu-
kena, antaen vinkkeja arjessa parjaamiseen omahoidon keinoin, kuten mm. nenaverenvuotojen
ehkaisemisen ja hallitsemisen taitoja. Taman tiedon tuottamisessa tarkedssa roolissa olivat myos
vertaistuen hyddyntaminen ja hyvaksi todettujen keinojen esille tuominen. Tama kokemustieto
oli saatavilla toimeksiantajan puolelta prosessiin osallistuneilta yhdistyksen jaseniltd, joihin olin
yhteydessa Teams-kokouksin, Messenger-ryhmachatissd, puhelimitse ja vertaistukitapaamisessa

kasvotusten.

Suunnittelun periaatteet ja yksildidyt asiasisallot

Ohjaavana periaatteena HHT-potilaan oppaan suunnittelussa oli yksilllisyys, jolla pyritdadn siihen,
ettd itse kukin potilas “I16ytdd oman Oslerinsa”. Tdma siksi, ettd HHT:n oireet ovat hyvin moninai-
set ja oireet seka niiden voimakkuus voivat vaihdella potilaasta toiseen hyvin yksil6llisesti, eika
kahta samanlaista HHT-potilasta ole olemassakaan. Oppaassa toin yleisen tiedon lisaksi esille eri
potilasryhmien huomioitavia asioita, jolloin potilas voi |6ytaa itselleen yksil6itya tietoa omahoi-
tonsa tueksi. Potilasryhmia ovat mm. eri ikdiset HHT-potilaat, kuten lapset, tydikaiset ja ikaanty-
neet. Naispotilaat ja perheet otetaan huomioon lisddntymisterveyden ja perhesuunnittelun na-
kokulmasta. Oppaassa tuodaan esille myds mielenterveyden nakdkulma ja vertaistuen piiriin ha-

keutumisen mahdollisuus.
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Oheistuotteet HHT-potilaan omahoidon tukemiseen

Sisallytin oppaaseen oheistuotteena erilaisia omahoito-ohjeita ja tarkistuslistoja, jotka toimivat
omahoidon tyokaluina. N&ita HHT-potilas voi hyddyntaa oireiden seurannassa ja valmistautues-
saan hoitajan tai [adkarin vastaanotolle. Tarkistuslistoja ovat mm. ohjeistus nenaverenvuotopai-
vakirjan ja oirepaivakirjan pitamiseen seka ESS-kyselyyyn vastaamiseen. Lisdksi lisdsin oppaaseen
omahoito-ohjeita eri elamanvaiheisiin ja vinkkeja oireiden vahentamiseen. Nain kukin HHT-poti-
las voi seurata oman jaksamisensa ja eldmanlaatunsa tasoa. Nykyisin korostetaan potilaan sitou-
tumista ja sitouttamista omaan hoitoonsa, jolloin potilas itse on oman sairautensa asiantuntija.
Potilaan oma asiantuntijuus auttaa hoidon suunnittelussa ja toteuttamisessa, tdma lisad HHT-po-

tilaan elamanhallintaa ja sitd kautta parantaa myo6s elamanlaatua.

Asiantuntemuksen ja yhteistyon hyédyntaminen

HHT-potilaan oppaan suunnittelussa hyddynsin eri tahojen asiantuntemusta. Itse oppaan sisal-
toon hain tietoa alan viimeisista kansainvalisistd hoitosuosituksista, aiheeseen liittyvista webinaa-
reista, luennoista sekd HHT/Osler-yhdistyksen jasenten tapaamisista. Potilaan oppaan ulkoasun
suunnittelussa tein yhteistyota toimeksiantajani kanssa. Toimeksiantajani tarjosi mahdollisuutta
oppaan taittamiseen liittyvaan tekniseen toteuttamiseen asiantuntijan kanssa. Kaytannossa tama
asiantuntijuus jai kayttamatta, koska en nahnyt siihen tarvetta. Minulle luovan tydn osuus poti-

laan oppaan laatimisessa oli tydskentelyn suola ja lisdsi motivaatiota tyon tekemiseen.

Tarvittavat laitteet ja materiaalit

Potilaan oppaan toteuttamiseen tarvitut laitteet ja materiaalit olivat tietokone ja siind kaytetta-
vissa olevat sovellukset, kuten Word, PowerPoint ja eri kuvapankkisivustot internetissa. Kaytin
kuvituksessa ilmaisia kuvapankkikuvia ja itse ottamiani kuvia. Joitakin piirroksia ja valokuvia lai-
nasin HHT:ta kasittelevilta internetsivuilta, vaihdoin kuviin suomenkielisen tekstityksen. Tydstin
lopullisen potilaan oppaan Wordilla, ja tallensin oppaan pdf-tiedostoksi. Toimeksiantajalle jaa
my6s Word-pohjainen taitettu versio ja pelkka tekstiversio potilaan oppaasta. Nain siihen on

helppo tehda paivityksia asiatiedon muuttuessa.
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7.4  Kehittdminen ja testaus

Kun informaation valittdmisen tuote valmistetaan, sen keskeisen sisallon tulisi perustua tosiasioi-
hin, ja sen pitaisi olla tasmallisesti, ymmarrettavasti ja vastaanottajan tarpeet huomioon ottaen
kirjoitettu. Talldin asiasisallon valinta ja sen maara on keskeisin ongelma. On otettava huomioon
tiedon mahdollinen muuttuminen tai vanhentuminen. Myos tiedon vastaanottajaryhmien tar-
peet voivat erota toisistaan, mika sinallaan vaikuttaa sopivan asiasisallon valintaan. Sote-alan am-
mattilaisen on osattava asettua vastaanottajan asemaan laatiessaan informatiivista sisalt6a asi-

akkaan ja ldheisten kayttoon. (Jamsa & Manninen 2000, 54-55.)

Potilaan oppaan laatimisen eri vaiheessa kaytin ulkopuolisten henkiléiden apua saadakseni mah-
dollisimman loogisen sisallon. Ulkopuolisia arvioijia olivat toimeksiantajani puolelta HHT-potilaat,
heidan l3dheisensd seka terveydenhuollon ammattilaiset. Olin tiiviissd yhteydessa Suomen
HHT/Osler-yhdistyksen hallituksen jasenista koostuvan tyoryhméan kanssa Messenger-viestisovel-
luksen valityksella. Lisaksi osallistuin yhdistyksen hallituksen kokouksiin Teamsin valityksella ke-
vaastad 2021 tyon valmistumiseen saakka kevaalld 2022. Kokouksissa keskusteltiin HHT/Osler-po-
tilaan oppaaseen liittyvista asioista, kuten sen sisdllosta, eri aiheryhmittelyista lukuihin, seka op-
paan ulkondkdon ja taittoon liittyvista asioista. Ndin pyrin olemaan mahdollisimman objektiivinen

arvioidessani potilaan oppaan sisaltoa.

Sote-alan painotuotteet on yleensa kirjoitettu asiatyyliin, koska niiden tarkoitus on informoida tai
opastaa potilasta. Siksi tekstin ydinajatuksen pitaisi olla selked ja tekstin sisdllon tulisi olla ymmar-
rettdva heti ensimmaiselld lukukerralla. Otsikoiden muotoilu ja tekstin jasentely selkeyttavat
ydinajatusta. Tekstin laatimisessa on myds kaytettava oheisviestintda harkiten, koska se voi muut-
taa viestin tarkoitusta ja joko vaikeuttaa tai selkeyttda viestin vastaanottamista. Tallaista oheis-
viestintaa voivat olla esim. tekstityyli, puhuttelutapa, asioiden perustelu ja kielto- tai kaskymuo-
tojen kaytto seka painotuotteen painoasu. Painoasuun liittyvia asioita ovat tekstityypit ja varien
ja kuvien kaytto, ja nailla luodaan tuotteen imagoa esim. organisaatioon tunnistettavaksi. Orga-
nisaatiokohtaiset valinnat voivat rajoittaa tuotteen laadintaa, mutta toisaalta voivat helpottaa

valintojen tekoa. (Jamsa & Manninen 2000, 56-57.)

Tassa vaiheessa testasin prosessin aikana tekemaani oppaan sisaltéoa kohderyhmilld ja hioin sita
mahdollisten toiveiden mukaan keratty aineisto tietoperustana. Olin yhteydessa ohjaajiini tar-

peen tullen. Potilaan oppaan kehittely ja testausvaihe toistuivat ja sen sisaltd sekd ulkoasukin
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hioutuivat prosessin aikana, kunnes se oli viimeistelya vaille valmis. Tassa vaiheessa oppaan ulko-

asun piti soveltua luettavaksi niin sahkoisessa muodossa kuin paperille tulostettunakin.

7.5 Viimeistely

Koko tuotteistamisprosessin aikana tuotteen eri kehitysvaiheissa tarvitaan tuotteesta palautetta
ja arviointia. Tuotteen koekaytto sen valmisteluvaiheessa on tahan paras keino. Tuotekehityspro-
sessin aiemmissa vaiheissa mukana olleet, esim. toimeksiantajan edustajat ja asiakkaat, ovat tul-
leet tuotteen kanssa jo tutuksi ja kriittinen tarkastelu voi jaada vahiin. Siksi loppuvaiheen arvioin-
tiin olisi hyva olla uusi testausryhma, joka nakisi tuotteen ensimmaista kertaa. Nain lahes valmii-
seen tuotteeseen saisi mahdollisimman arvokasta tietoa ja ehdotuksia sen viimeistelyyn. (Jamsa

& Manninen 2000, 80.)

Webropol-kysely

HHT/Osler -potilaan opasta arvioivat viimeistelyvaiheessa uudet henkil6t, jotka eivat olleet olleet
missadn tekemisissa potilaan oppaan tuotteistamisprosessin kanssa. Lahetin oppaan luonnoksen
arvioitavaksi ja kerasin palautetta Webropol-kyselyn avulla HHT-potilailta ja heidan laheisiltdan,
opiskelu- ja tyoyhteisoiltani seka eri erikoisalojen ldadkareilta. Alun perin tarkoitukseni oli ajoittaa
kysely helmikuun 2022 loppupuolelle. Myohastyin hieman aikataulustani, koska oppaan laatimi-
seen meni enemman aikaa, kuin olin arvioinut. Lahetin oppaan luonnoksen ja avoimen linkin ky-
selyyn saatteineen vastaanottajille 10. padiva maaliskuuta, HHT/Osler -yhdistys |dhetti kyselyn ja-
senistolleen pdivdd mychemmin. Kyselyyn vastaamiseen aikaa oli viikon verran ja se sulkeutui
18.3. klo 24. Laadin kyselyyn kuusi kysymysta, kyselyyn vastaajien henkilotietoja ei keratty, joten
vastaaminen oli anonyymia (Liite 3). Taman ilmoitin saatekirjeessa, joka ldhetettiin vastaanotta-
jille kyselyn linkin saatteena (Liite 2). Kysely ldhetettiin jokaisen kohderyhman noin 20-30 henki-
|6lle, tasta poikkeuksena ladketieteen opiskelijat, joille kysely ei mennyt yhdellekdan kohdenne-

tusti.

Vastauksia kyselyyn tuli yhteensa 33. Kaikki eivat vastanneet kaikkiin kysymyksiin, siita huolimatta
vastauksista voi tehda joitakin johtopaatoksia potilaan oppaan toimivuudesta. Kyselyn kaksi en-

simmaista kysymystéa koskivat vastaajan taustatietoja. (Liite 3.)
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Ensimmaisessa kysymyksessa pyydettiin valitsemaan vaihtoehto, joka kuvaa vastaajaa parhaiten.
Vastausvaihtoehdot ja kunkin ryhman vastaajien maara sulkujen sisalla ilmoitettuna olivat seu-
raavat: HHT/Osler-potilas (12), HHT/Osler-potilaan ldheinen (3), ldhi- tai sairaanhoitaja (8), hoi-
toalan opiskelija (3), 1adkari (4), |ddketieteen opiskelija (0) tai muu/ei mikdan edellisista (3). HHT-
potilaiden osuus vastanneista oli odotetustikin suurin, hoitajien ja ladkarien vastausaktiivisuus oli
yhteensa samansuuruinen. Ladketieteen opiskelijoille ei kyselya ollut kohdennettu suoraan, joten

arvelin, etta kysely ei ollut saavuttanut tdta ryhmaa. (Kaavio 2.) (Liite 3.)

Mika vaihtoehto kuvaa sinua parhaiten?
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Kaavio 2 Kyselyyn vastanneiden jakauma ryhmittdin.

Toinen kysymys koski vastaajan HHT:n tuntemusta. Vaihtoehtoina olivat asteikolla 1-5: “en ole
ikina kuullutkaan siitd” ja toisessa daripaassa “olen asiantuntija”. Vastaajista kuusi henkil6a vas-
tasi 1, ndista oli kolme hoitajaa, kaksi hoitoalan opiskelijaa ja yksi muu henkil6. Kahdeksan vastasi
2, joista viisi oli hoitajia, yksi hoitoalan opiskelija ja kaksi muita henkil6ita. Kuusi henkil6a vastasi
3, joista kolme oli HHT-potilaita, kaksi HHT-potilaan laheista ja yksi laakari. Yksitoista vastasi 4,
joista yhdeksan oli HHT-potilaita ja kaksi oli Iadkareita. Kaksi vastasi 5 jotka olivat laakari ja poti-
laan ldheinen. Vastausten perusteella voisi paatelld, ettda HHT-potilailla, heidan ldheisillaan seka
|adkareilld on hyva tuntemus HHT:std. Ndiden vastausten perusteella muun vaeston lisdksi hoi-

toalan opiskelijoilla ja hoitajilla on puolestaan heikoin tietdmys HHT:sta. (Kaavio3.) (Liite 3.)
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Kuinka hyvin tunnet HHT:n/Oslerin taudin?
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Kaavio 3 Vastaajien HHT:n tuntemus.

Kolmas kysymys kasitteli potilaan oppaan visuaalista ulkoasua ja vastaajaa pyydettiin arvioimaan
sitd asteikolla 1-5, jossa 1 oli “ei miellytd” ja 5 oli “miellyttad”. Arvioitavia kohtia olivat kansilehti,
sisallysluettelo, taitto ja teema, varien ja kuvien kaytto, tekstityypit/fontit seka yla- ja alaviitteet.
Kaaviosta nakee, ettd suurin osa vastaajista koki potilaan oppaan visuaalisesti miellyttavaksi. HHT-
potilaat arvioivat 3—5 vaihteluvalilla, HHT-potilaiden ldheiset 4-5, hoitajien vastausten hajonta oli
1-5 valilla, hoitoalan opiskelijoilla se oli 3-5, l1ddkareilld 4-5 ja muut arvioivat visuaalisuuden miel-

lyttavyyden vilille 3-5. (Kaavio 4.) (Liite 3.)



56

Arvioi potilaan oppaan visuaalista ulkoasua (1 = ei miellyt3, 5 = miellyttaa)

Kansilehti

Sisallysluettelo

Taitto ja teema

Varien ja kuvien kaytto

Tekstityypit/fontit

Yla- ja alaviitteet

0% 20% 40% 60% 80% 100%
i 2 m3 4 u5

Kaavio 4 Oppaan visuaalisen ulkoasun arviointi.

Neljannessa kysymyksessa pyydettiin vastaajaa arvioimaan oppaan sisaltéa. Vastausvaihtoehdot
olivat asteikolla 1-5, jossa 1 oli "huonosti” ja 5 oli "hyvin”. Sisallon arviointiin pyydettiin vastaa-
maan neljaan eri alakohtaan: kuinka hyvin johdanto herattdad mielenkiinnon aiheeseen, kuinka
hyvin oppaan otsikot vastaavat niiden alla olevaa sisdltdd, kuinka sisallon jaottelu toimii ja onko
opas informatiivinen. Suurin osa vastaajista arvioi oppaan sisdltoad 4-5 asteikolla. Pientd hajontaa
oli johdannon mielenkiinnon herattamisen, otsikoiden ja sisallon vastaavuuden seka sisallon ja-

ottelun kohdalla. Tdma hajonta tuli hoitajaryhman arvioimana. (Kaavio 5.) (Liite 3.)

Arvioi oppaan sisilt63 seuraavien kohtien osalta (1 = huonosti, 5 = hyvin)

Herattaaka johdanto, "Hyva lukija” -sisalté, mielenkiinnon
alheeseen?

Vastaavatko oppaan otsikot niiden alla olevaa sisaltoa?

Miten sisalion Jaottelu toimi? _

Onko opas informatvinen? m

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

mi m2 m3 w4 m5

Kaavio 5 Oppaan sisdllén arviointi.
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Viidennessa kysymyksessa pyydettiin vastaajaa arvioimaan vahintaan yhta lukua oppaasta as-
teikolla 1-5, jossa 1 oli "vaikeaselkoinen” ja 5 “selked”. Arvioitavia asioita olivat tekstin kieliasu,
tekstin luettavuus ja tekstin sisdltd. Vastaajista kaksi kolmasosaa oli tasaisesti vastannut ”selkea”
numerolla 5. Tekstin kieliasu arvioitiin 3-5 asteikolla. Samoin kaksi muuta alakohtaa, poikkeuk-
sena tekstin luettavuudessa 1 ”“vaikeaselkoinen” hoitajan vastaamana ja tekstin sisall6ssa laakarin

arvioimana tasolle 2. (Kaavio 6.) (Liite 3.)

Arvioi vahintdan yksi luku oppaasta (1 = vaikeaselkoinen, 5 = selked)

Tekstin kieliasu (olkeakielisyys, sanavalinnat ja valittu
esitystyyli)

Tt (e helpesL

Tekstin sisaltd

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

m1 m2 m3 m4 m5

Kaavio 6 Kieliasun, luettavuuden ja sisdllén arviointi oppaan véhintddn yhden luvun osalta.

Kuudennessa ja viimeisessa kyselyn kohdassa pyydettiin vastaajaa kirjoittamaan vapaamuotoinen
kommentti potilaan oppaasta (Liite 3). Vastaajista 22 vastasi tdhdn kohtaan, eli kyselyyn vastan-
neista 11 jatti taman kohdan vastaamatta. Vaikka kyselyyn vastattiin anonyymina, pariin vastauk-
seen vastaaja kirjoitti nimensa. Anonymiteetin suojaamiseksi poistin nimet raportin liitteena ole-
vista vastauksista. Vapaamuotoisissa vastauksissa 20 vastaukseen oli sisallytetty positiivista kom-
menttia, 13 vastausta oli pelkastaan positiivisia kommentteja. Seitsemassa kommentissa oli kehi-
tysehdotuksia oppaaseen ja kaksi kommenttia sisalsi pelkdstaan kehitysehdotuksen tai kommen-

tin jostain sellaisesta, josta lukija ei pitanyt. (Kaavio 7.) (Liite 4.)
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Vapaamuotoinen kommentti potilaan oppaasta

m Positiivista ja kehitettavaa
m Vain kehitettdvass palautetta
= Vain positiivista palautetta

m Ei vastannut

Kaavio 7 Vapaamuotoisen kommentin jakauma.

n on n on

Sanat kuten ”"kiinnostava”, “hyva”, "hieno”, "huikea” "kiva”, “mahtava”, “parhautta” ja "erin-
omainen” toistuivat kommenteissa yhteensa 17 kertaa. Sanat "kattava”, "selked”, “helppo” ja
"tarpeellinen” esiintyivat vastauksissa 13 kertaa. Positiivisia kommentteja tuli kaikista vastaaja-

ryhmista. (Liite 4.)

“Mielestdni aivan mahtava tietopaketti. Mistdén muualta ei saa nédin hyvddé tietoa yh-
destd paikasta ja samojen kansien sisdltd. Ennen kaikkea suomen kielelld ja jokaisen ih-

misen ymmdirrettdvissd. Suuret kiitokset!”

"Selked, silmdilemdlld 16ytyy tietoa (ei vaadi “lukemalla lukemista”), tétd olisi helppo kat-

sella esim sairaalan kéytdvdlld tms.”

“Tarpeeseen tullut, hyvin informatiivinen opas, lisdd tietoisuutta harvinaisesta sairau-

desta, antaa selkeitd ohjeita sairauden oireiden hoitoon.”

Kehittamisehdotuksia tai muuta kritiikkia sisdltdneissa vastauksissa informaation tai tekstin liial-
linen maara tuli esille neljassa kommentissa. Yksi kommenteista oli HHT-potilaalta, yksi hoitoalan
opiskelijalta ja kaksi hoitajaryhmasta. Kuvien liiallinen maara tai sopimattomuus oppaan luontee-
seen mainittiin viidessa eri kommentissa, jotka olivat yhdelta ladkarilta, kahdelta hoitajalta ja kah-
delta potilaalta. Lisdksi oppaassa fontti sai kritiikkia yhdeltad hoitajalta ja yhdeltad hoitoalan opis-

kelijalta. (Liite 4.)
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"Tekstid paljon, onko liikaa? Myds kuvia paljon, jddko levoton vaikutelma?”

“Ainut miinus tuosta otsikoiden Comic sans -fontista, mutta toisaalta monessa oppaassa

on tuota fonttia kdytetty.”

”Kansilehden kuva ei tuo mieleen HHT:té.”

Oppaan asiasisalto sai kritiikkia kahdelta HHT-potilaalta. Toinen koski raskauden suunnittelun ai-

kaista kuvantamista ja toinen ruokavalion merkitysta.

”s. 17: Keuhkojen AVM:ien seulonta tulisi tehdd viisi vuotta ennen suunniteltua raskautta.
Onko ndin vai yksinkertaisesti ennen suunniteltua raskautta? Ehké monelle vaikea ajoit-

taa tuo viisi vuotta ennen suunniteltua raskautta.”

“Miksi kehoitetaan vdlttdmddn eineksié sivu 357 Jdttdisin pois koska eineksetkin voivat

olla ravinnollisia esim. veriohukaiset. Ihmiset itse valitsevat ruokansa.”

Hioin valmiin tuotteen loppuun kyselyn analyysin jdlkeen. Olin yhteydessd Teams-yhteydella
HUS:n hallintoyliladkariin ja HHT-vastuulaakariin oppaan asiasisaltéon liittyvissa asioissa ja osal-
listuin HHT/Osler -yhdistyksen hallituksen kokoukseen, jossa kéytiin lapi potilaan oppaan senhet-
kinen tilanne. Oppaan ulkondkoa en muuttanut, kuvat, tekstin maara ja fontti saivat jaada sellai-
siksi kuin alun perin olin ne suunnitellut. TAma koska visuaalisuuteen liittyvat kriittiset kommentit
jaivat vahemmiston mielipiteiksi, eika kaikkia voi miellyttda joka asiassa. Potilaan opas on ensisi-
jaisesti tarkoitettu HHT-potilaille ja suurin osa heista oli tyytyvaisia oppaan sisallon laajuuteen ja

juuri siihen, etta kaikki tieto on samojen kansien sisalla.

Oppaan asiasisaltoon liittyviin kommentteihin reagoin ja muutin sisdltdd saamieni kommenttien
osalta. Kansainvalisissa suosituksissa kehotetaan kuvauttamaan keuhkot viisi vuotta ennen suun-
niteltua raskautta. Tdman olin siirtanyt suosituksista sellaisenaan oppaaseen. Muutin sen muo-
toon ”hyvissd ajoin” ennen suunniteltua raskautta selityksineen. Selitys varhaiselle kuvantami-
selle lienee se, etta jos keuhkoissa 16ytyy ennen raskaaksi tuloa AVM, joka pitda hoitaa, sen hoi-
tamiseen on riittavasti aikaa ennen raskaaksi tuloa. Kuvauksessa saatava rontgensateilyn ja var-
joaineen maara voivat olla haitallisia sikiolle raskauden ensimmaiselld kolmanneksella. Siksi ras-

kaudenaikaiset keuhkojen AVM:t tulisi hoitaa vasta toisella raskauskolmanneksella. Toisaalta
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todetut AVM:t pitdisi hoitaa toisen kolmanneksen alkupuolella mahdollisimman pian, etteivat ne

raskauden edetessa aiheuta hengenvaarallisia komplikaatioita odottavalle aidille.

Tyoikaiselle suunnattuun “Omahoito-ohjeita arjen hallintaan” on sisallytetty osuus ravintorikkaan
ruokavalion tarkeydesta arjessa jaksamisen tukemiseksi. Yksi ohje oli ”Syo tarpeeksi ja ravintorik-
kaita ruoka-aineita. Valta eineksia, dieetteja ja nopeaa laihduttamista. Ruokavalion liian alhainen
energiamaara ja koyha ravintopitoisuus lisddvat vasymysta.” Muutin tdhan lauseeseen ”eineksid”
tilalle ”prosessoituja ruokia”, joka on parempi kasite tdssa yhteydessa. Kaikki einekset eivat ole
prosessoituja ruokia, eivatka kaikki prosessoidut ruoat ole eineksia. Omahoito-ohjeet voivat lisita
HHT-potilaan hyvinvointia ja ihmisen hyvinvointia yleensadkin. Mikdan ei ole absoluuttisesti kiel-
lettyd, oppaassa tuodaan esille asioita, mitka voivat lisata yksilon hyvinvointia ja jaksamista pit-

kalla aikavalilla.

Kavin vield keskustelua sahkopostiviestein ja Teams-palavereissa potilaan oppaan yksityiskoh-
dista HHT:n hoitoon erikoistuneiden laakareiden ja toimeksiantajan kanssa. Oppaan sisaltéon tuli
tassa vaiheessa muutoksia niiltd osin, kuin ne ovat sovellettavissa HHT:n hoitokadytantoihin Suo-

messa.

HHT/Oslerin tauti — potilaan oppaasta tuli kansilehtineen 48 sivua kasittava tietopaketti (Liite 5).
Esittelin ja luovutin potilaan oppaan toimeksiantajalle HHT/Osler -yhdistyksen sdantdmaaraisessa
kevatkokouksessa ja vertaistapaamisessa huhtikuussa 2022. Kokous jarjestettiin hybriditapaami-
sena eli osittain verkossa Teamsin valityksella. Tilaisuudessa keskusteltiin potilaan oppaan aset-
tamisesta yhdistyksen internetsivuille, sen mahdollisista tulostetuista vihkosista ja sen paivitta-
misesta tulevaisuudessa. Opas on siis jatkossa saatavilla Suomen HHT/Osler-yhdistys ry:n (2022)

kautta.
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8 POHDINTA

Tiesin jo sairaanhoitajakoulutuksen alkaessa, etta haluan tehda opinnadytetyon HHT:hen liittyen,
koska tautia esiintyy ldhisuvussa ja aihe on entuudestaan tuttu. Aiheena HHT oli siis jo mietitty
opinnadytetyoprosessin alkaessa. Olin yhteydessa toimeksiantajaan hyvissa ajoin ennen prosessin
alkamista ja kysyin heidan kiinnostustaan opinnaytetyon toimeksiantajan rooliin. Aiheen sisalto
muotoutui informatiivisen potilasoppaan suunnittelemiseksi tapaamisessa Suomen HHT/Osler-
yhdistyksen hallituksen puheenjohtajan kanssa Lottamuseolla Tuusulassa opinndytetyon proses-

sin aiheen valinnan vaiheessa. (Hanna Catani, palaveri 1.11.2020).

8.1 Luotettavuus

Tieteellisen tutkimuksen tavoitteena on tuottaa mahdollisimman luotettavaa tietoa tutkittavasta
ilmiosta. Taman arvioinnissa tarkastellaan, onko tutkimuksessa tuotettu todenmukaista tietoa.
Luotettavuutta arvioitaessa tarkastellaan tutkimuksessa tuotetun tiedon uskottavuutta, vahvis-
tettavuutta, refleksiivisyyttd seka siirrettavyytta. Tutkimuksen uskottavuudella tarkoitetaan ai-
neiston luotettavuutta, jota vahvistaa mm. tutkijan riittdva perehtyneisyys tutkittavaan aihee-
seen. Tydni aihe, HHT/Oslerin tauti, oli entuudestaan tuttu, koska olin seurannut sivusta sita sai-
rastavia laheisia ja muita sukulaisia seka kohdannut Iaheisen hoidossa tietamattomyytta. Vahvis-
tettavuutta arvioidaan tarkastelemalla tutkimusprosessin kirjaamista ja aikataulutusta. Pidin pai-
vakirjaa tyoni etenemisesta ja olin laatinut aikatauluja, joita muutin tarpeen tullen. Tyon etene-
minen sujui aikataulutuksen avulla tuotteistamisprosessin mukaisesti. Refleksiivisyydella tarkoi-
tetaan tutkimuksen tekijan suhtautumista tutkittavaan aiheeseen mahdollisimman objektiivi-
sesti, omien lahtdkohtien tiedostamista. HHT aiheena oli entuudestaan tuttu, opinnadytetyon
tuotteistamisprosessin aikana tuli paljon uutta ja ajantasaista tietoa eri lahteistd. Tama oli omiaan

tuomaan objektiivisen ldhestymisen kasiteltdvdaan aiheeseen. (Kylma & Juvakka 2007, 127-129.)

Hain HHT:hen liittyvaa tietoa kdyttden luotettavia tietokantoja. Kayt6ssa olevia tietokantoja olivat
pdaasiassa KAMK-Finna ja Medic. Lisaksi Google Scholar, Julkari ja Terveysportin ammattilaisille
tarkoitetut tietokannat olivat kayttokelpoisia tietokantoja. Esimerkiksi Google Scholar on tutki-

joille kehitetty ja suunnattu tietojenhakujarjestelmd, joka antaa hakutulokseksi vain tieteellista
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materiaalia. Haetuista tuloksista nakyy kaikki tarvittavat bibliografiset tiedot, kuten tekija(t) ja
julkaisuldhteet. Valitun tietolahteen ldahdemerkinndn luominen onnistui helposti sen bibliografi-

sista tiedoista. (Hirsjarvi, Remes & Sajavaara 1997, 94-97.)

Hain tietoa opinndytetyoni aiheeseen sopivilla hakusanoilla, joita ovat mm.: “Oslerin tauti”,
"HHT”, "hereditaarinen hemorraginen telangiektasia”, “telangiektasia”, ”"Osler-Weber-Rendu”,
”"Rendu-Osler-Weber”, englanninkielisilla sanoilla ”Osler’s disease” ja ”hereditary hemorrhagic te-
langiectasia”, seka hollanniksi hakusanoilla "ROW” ja “hereditaire hemorrhagische teleangiecta-

”n

sia”.

Hakutuloksina esimerkiksi Medicista l6ytyi suomalaisten hakusanojen perusteella viisi eri tulosta.
Naista kaksi oli internetin kautta vapaasti haettavissa: Duodecim -lehdessa julkaistu artikkeli ja
Helsingin yliopiston tohtorin vaitéskirja vuodelta 2009. Kolme muuta julkaisua olivat maksullisia
jav. 1993 tai aikaisemmin julkaistuja artikkeleita. KAMK-Finnan kautta hakutuloksia kertyi satoja.
Saadakseni mahdollisimman tuoretta materiaalia ja hallitakseni paremmin materiaalin lapi kay-
mista rajasin opinndytetyohon kdyttamani hakutulokset tuoreimpaan materiaaliin, jolloin julkaisu
sijoittuu vuosille 2010-2021, eikd ndin ollen ollut kymmenta vuotta vanhempaa. Poikkeuksena
tasta kadytin tydssani apuna vuonna 2005 painettua hollanninkielistda HHT-potilaan opaskirjasta.
Tama oli aluksi ainoa kasiin saamani potilaalle suunnattu yksien kansien valiin koottu tietopaketti
HHT:sta. My6hemmin tilasin englanninkielisen potilaan oppaan Cure-HHT -organisaatiolta, tama
opas perustuu uusiin kansainvalisiin hoitosuosituksiin. Molemmat oppaat antoivat viitekehysta
HHT-potilaan oppaan laatimiseen, kuten kaksi muutakin benchmarking-analyysissa ollutta poti-
lasopasta (Kuva 10). (A comprehensive guide to managing your HHT 2020; de Booys & Westerman
2005).

Tyoni luotettavuutta lisaa se, ettd HHT:n kansainvaliset hoitosuositukset — joihin Osler potilaan
ohjeen laatiminen pitkalti perustui — on julkaistu mm. kansainvalisesti tunnetussa laaketieteelli-
sessa Annals of Internal Medicine -julkaisussa. Sen on perustanut American College of Physicians
(ACP) v. 1927 ja se on alansa johtava akateeminen laaketieteellinen lehti. Annalsin tehtdvana on
edistaa sisatautien ladketieteen huippuosaamista, lisata ladkareiden ja muiden terveydenhuollon
ammattilaisten tietoa, kehittaa lddketieteellisen tutkimuksen ja raportoinnin standardeja seka
myotdvaikuttaa terveydenhuollon ja kansanterveyden parantamiseen maailmanlaajuisesti. Ta-
man saavuttamiseksi lehti julkaisee laajan valikoiman alkuperaisia tutkimuksia, katsausartikke-

leita, hoitolinjauksia ja kommentteja, jotka liittyvat kliiniseen kaytantéon, terveydenhuollon
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toimintaan, kansanterveyteen, terveydenhoitopolitiikkaan, ladketieteelliseen koulutukseen,

etiikkaan ja tutkimusmenetelmiin. (American College of Physicians 2021.)

8.2  Eettisyys

Opinnaytetyoni toteuttamisessa ja raportoinnissa toimin hyvan tieteellisen kaytannon periaattei-
den mukaisesti. Noudatin rehellisyyttd, huolellisuutta ja tarkkuutta tiedon haussa, sen kasitte-
lyssa, raportoinnissa, esittamisessa sekad opinnaytetyoni tuotoksen arvioinnissa. Noudatin hyvan
tieteellisen kdytanndn mukaista avoimuutta seka kunnioitin aikaisempia tutkimuksia ja niiden te-
kijoita. Merkitsin lainaukset ja kdyttamani lahteet ja viittaukset asianmukaisella, Kajaanin ammat-

tikorkeakoulun kaytdssa olevalla APA6 -jarjestelman mukaisella kdytanteelld. (TENK 2013.)

HHT/Osler-potilaan ohjeen laatimisessa kaytin mahdollisimman uutta, tutkittua tietoa ja kansain-
valisesti laadittuja hoitosuosituksia. Nain kdyttamani materiaali oli objektiivisesti tulkittavissa ja

eettisesti laadukasta. (Faughnan 2020.)

Saadakseni Osler-potilaan nakdkulmaa oppaan tekemiseen, kaytin lahteena eri potilasjarjestdjen
internetsivuja, mm. Cure HHT -sdation, joka toimii HHT-potilaiden kansainvalisend kattojarjes-
tona. Cure HHT (2021) jakaa viimeisinta alan tutkimustietoa niin alan ammattilaisille kuin potilail-
lekin ja on laatinut potilasohjeita erilaisille ja eri-ikdisille HHT-potilaille. Lainasin tydéhoni potilas-
ndkokulmaa mm. keskusteluistani toimeksiantajani edustajien kanssa (Hanna Catani, palaveri
1.11.2020) sekd suomenkielisestd HHT-potilaan henkilokohtaisesta blogista, johon olen henkil6-
kohtaisesti pyytanyt luvan (Sanna Rosman, sdhkdposti 11.1.2021). Osallistuin lisdksi HHT/Osler-

yhdistyksen vertaistukitapaamisiin, joissa kaytiin vilkasta keskustelua aiheesta.

Laadin toimeksiantosopimuksen toimeksiantajani kanssa ja hain tutkimusluvan, kun opinnayte-
suunnitelma oli hyvaksytty. Opinndytetyoni tuottamiseen liittyvia kuluja ei juurikaan tullut, 13-
hinna tulostamiskuluja. Mahdollisista muista oppaaseen liittyvista kuluista sovin erikseen toimek-
siantajani Suomen HHT/Osler-yhdistyksen kanssa. Oppaassa kaytetyt kuvat olivat paaasiassa il-
maisia kuvapankkikuvia Pixabaysta ja Microsoftin luovan sisallon kirjastosta sekd omia valoku-
viani. Joitakin kuvia lainasin tieteellisista julkaisuista. Tekijanoikeuslain 22 ja 25 pykalan mukai-
sella siteeraamisoikeudella lainattuja kuvia saa kdyttda esim. opinndytettissa (L 404/1961). Ky-

seisen lain 22 §:n mukaan: "Julkistetusta teoksesta on lupa hyvin tavan mukaisesti ottaa



64

lainauksia tarkoituksen edellyttidmdssd laajuudessa.” Lisdksi Aalto-yliopiston oppimiskeskuksen
(2021) opinndytteissa kadytettavien kuvien ohjeistuksessa sanotaan 25 §:n siteeraamisoikeuden
tulkinnasta seuraavaa: “Sddnnéksen mukaan kuvia voidaan toisintaa ilman lupaa ja ilman kor-
vausta arvostelevaan tai tieteelliseen esitykseen silld edellytykselld, ettd kuvilla on asiallinen yh-
teys tekstiin. Mikdli sddnnéksen soveltamisedellytykset eivdt tdyty, voi siteeraaminen vield olla
mahdollista tekijéinoikeuslain 22 §:n nojalla.” Kayttdmani kuvat havainnollistavat raportin ja poti-
laan oppaan tekstia ja siten tekevat kyseessa olevan asian helpommin ymmarrettavaksi lukijalle
kuin ilman kuvia. Kukin kuva on nain ollen sijoitettu sitd kuvaavan tekstin yhteyteen ja kyseiseen
kuvaan viitataan tekstissa. Benchmarking-analyysissa kayttamieni potilasoppaiden kansikuvista
ottamaani kuvan julkaisuun kysyin lupaa kaikilta neljaltd potilasoppaan julkaisijalta. Sain luvan
kuvan kayttdmiseen raportissani Suomen, Hollannin ja Irlannin HHT-potilasoppaan haltijoilta.
Cure HHT ei vastannut kahteen kertaan lahettamaani sahkopostiin, joten heiltd en saanut vas-

tausta. (Kuva 10.)

8.3  Resurssit, hyddyntaminen ja raportointi

Opinnaytetyoni prosessin aikataulu venyi puoli vuotta alkuperdisesta suunnitelmasta poiketen.
Tassa tein tietoisen valinnan, koska halusin saada tyérauhan niin opinndytetyoni tekemiseen kuin
sairaanhoitajaopintojeni syventdviin opintoihin keskittymiseen. Syventdvat opinnot sijoittuivat
syksylle 2021, jolloin alkuperadisen suunnitelman mukaan opinndytetydn palauttaminen olisi ollut
marraskuussa ja kiivain tyovaihe olisi ollut paallekkain syventdvien opintojen kanssa. Nyt oppaan
kehitystyon ty6lain osuus sattui jaksoon, jolloin minulla oli syventavien opintojen tyoharjoittelun
lisdksi my6s muutama viikko opintovapaata, jolloin muita rasitteita ollut. Tein opinnaytetyoni yk-
sin, joten resurssien ja tyonjako tapahtui vain toimeksiantajani ja minun valilld ja aikataulun ve-

nyttamisessa ei ollut ongelmia.

Tahtdsin opinndytetyon esittamisen 1.4. pidettavaan opariklinikkaan. Potilaan oppaan laajuuden
vuoksi tydn maara yllatti, enka enda laskenut tyohon kayttamiani tunteja, kuten alkuun olin teh-
nyt. Toimeksiantajan kanssa kdydyt keskustelut oppaan sisallén jaosta helpottivat tyon tekemista.
Laadin oppaaseen osion kerrallaan, jonka lahetin aina arvioitavaksi toimeksiantajalle. Kustakin
osiosta kaytiin keskustelua ja muokattiin toimeksiantajan tarpeiden mukaisesti. Ndin tyon rasit-

tavuus ei kaynyt ylivoimaiseksi.


https://www.finlex.fi/fi/laki/ajantasa/1961/19610404#L2P25
https://www.finlex.fi/fi/laki/ajantasa/1961/19610404#L2P22
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Potilaan oppaan luovuttaminen toimeksiantajalle sovittiin huhtikuulle 2022 siind muodossa, kuin
se oli prosessin aikana sovittu palautettavaksi. Esittelin tuotoksen toimeksiantajani Suomen
HHT/Osler -yhdistyksen jasenistolleen jarjestdamassa tilaisuudessa. Toimeksiantajani hyvaksyttya
potilaan oppaan, se ladataan toimeksiantajani HHT/Osler -yhdistyksen nettisivuille, josta kasin se
on jatkossa yhdistyksen jasenien kaytettavissa. Yhdistyksellda on mahdollisuus markkinoida tuo-
tetta jasenilleen yhdistyksen internet- seka Facebook-sivujen kautta. Mahdollisesti yhdistys voi
markkinoida ja tarjota potilaan opasta eri sairaaloiden HHT-potilaita hoitaville poliklinikoille ja

osastoille, esim. KNK, keuhko-, neurologian ja sisdtautien poliklinikoille ja osastoille.

8.4  Opinndytetyon onnistuminen ja ammatillinen kasvu

Opinnaytetyoni tarkoitus oli luoda HHT:sta/Oslerin taudista kattava ja tiivis potilaan opas kielell3,
jota potilaan ja laheisen on helppo lukea ja ymmartaa. Olen mielestani onnistunut tassa hyvin, ja
pystynyt myos vastaamaan opinnadytetyoni kysymyksiin, jotka olivat: "Mitd HHT/Osler-potilaan
tulee tietdd HHT:sta?” ja "Miten HHT/Osler-potilasta voidaan tukea omahoidossa?” Opinndyte-
tyoni tavoitteena oli lisatd HHT:n tunnettuutta tuottamalla aiheesta viimeisimpaan tutkimustie-
toon perustuvaa tietoa HHT-potilaille ja heiddan perheilleen sekd hyoddyttda toimeksiantajaani
Suomen HHT/Osler -yhdistysta ja sen jasenia. Tyoni tavoitteen onnistumista on liian varhaista ar-

vioida vield tdssa vaiheessa, mutta toivon, etta aika nayttad namakin vield todeksi.

HHT/Osler-potilaan oppaasta tuli kansilehtineen 48 sivua kasittava tietopaketti. Arvioin potilaan
oppaan kehitystydn onnistumista SWOT-analyysilld, johon kirjasin tuotteen sisaltapadin tulevat
vahvuudet ja heikkoudet seka ulkopuolelta tulevat mahdollisuudet ja uhat. Nden vahvuutena,
ettd opas on kattava sisdltden riittavasti tietoa HHT-potilaalle. Kuvitus keventaa tekstia ja tekee
yhdessa tietolaatikoiden kanssa oppaasta helppolukuisen. Toisaalta oppaan heikkous voi olla se,
etta siina on liikaa kuvia ja tekstia. Tekstin sisdlto voidaan kokea turhan tarkaksi tiedoksi, se voi

olla vaikealukuinen ja antaa lukijalleen sekavan yleisvaikutelman. (Kuva 11.)

Vahvana mahdollisuutena naen sen, etta opas parhaimmillaan lisdd HHT:n tunnettuutta ja poti-
laan sitoutuneisuutta hoitoonsa. Naen mahdollisuutena myos sen, ettd HHT:n tunnettuuden kas-
vun myota potilaan hoito voidaan kohdentaa oikein. Taman myotd HHT-potilaan tietoisuus ja

mahdollisuus vertaistuen piiriin hakeutumiseen kasvaa ja han kasvattaa tukiverkostoa. Tama
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auttaa potilasta selviytymaan arjessa ja lisaa hanen elamanlaatuaan. Uhkana néen sen, etta poti-
las ei jaksa kiinnostua oppaasta ja lukea hanta koskevia asioita. Pelkdan myds sitd, ettd oppaan
painokustannukset ovat liian suuret, jotta toimeksiantajalla olisi varaa tuottaa painettuja versioita
oppaasta. Myos sen hankintakustannukset potilaalle ja mahdollisille poliklinikoille tai sairaaloille
voivat kasvaa liian suuriksi, niin ettd oppaan potentiaali jaa hyodyntamatta ja se jaa nurkkiin ”po-
lyttymaan”. Uhkana nden myos sen, ettd potilaan opas jaa uuden tutkimustiedon ja hoitomuoto-
jen tullessa vanhentuneeksi, jos kukaan ei paivita sitd. Nama asiat tulevat mieleen ldhinna siksi,
ettd HHT on harvinaissairaus ja HHT/Osler -yhdistys on pieni ja jasenmaara on vahainen. Jaksan
kuitenkin luottaa siihen, etta harvinaissairailla yleensakin on tulevaisuudessa enemman mahdol-

lisuuksia saada nakyvyytta ja hoitoa nainkin pienessa maassa kuin Suomessa. (Kuva 11.)

Vahvuudet Heikkoudet
Kattava opas Liikaa tekstia
Paljon tietoa Liikaa kuvia
Tieto yksien kansien valissa Turhan tarkkaa tietoa
Kuvat keventavat Sekava yleisvaikutelma
Helppolukuinen Vaikealukuinen
Mahdollisuudet Uhat
Lisda tietoisuutta HHT:sta Potilas ei jaksa kiinnostua/lukea
Potilaan omahoitoisuus lisddntyy Opas on liian kallis tuottaa ja hankkia
Hoitojen kohdentaminen oikein lisdantyy Opas jaa nurkkiin “palyttymaan”
Potilaan tukiverkosto laajenee Opas jaa paivittamatta uuden tiedon myota

Kuva 11 HHT/Osler-potilaan oppaan kehitystyén arviointi SWOT-analyysilld.

Opinndytetydn prosessi ja potilaan oppaan kehitystehtdava on ollut ty6las, joskin opettavainen
prosessi. Tiesin etukateen, ettd prosessi vaatisi paljon tyota. Halusin tehda opinndytetyoni ai-
heesta, joka oli inspiroiva ja lahelld sydanta. Olen opinnadytetyon prosessin aikana saanut paljon
kokemusta ja kypsynyt monella sairaanhoitajan kompetenssialueella. Naista paallimmaisena tu-
lee mieleen taito etsia ja hyodyntaa tutkimustietoa, tdma on edistdnyt asiantuntijuuttani sairaan-
hoitajana. Toisena ja ehka tarkeimpana kompetenssina ohjaus- ja opetustaito on kehittynyt poti-
laan oppaan laatimisen my6ta. Myos kliininen tietamys niin HHT:sta kuin ihmisen elimiston pro-

sesseista on kasvanut huimasti. Englannin kielen sanavarastoni on lisdantynyt kdannostyota
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tehdessa ja webinaareja kuunnellessa. Myos tiedon prosessointi ja ajatustyd ovat saaneet uusia

ulottuvuuksia, kirjoittamisesta puhumattakaan.

8.5 Jatkotutkimuksen aiheita

Opinnaytetyoni ja siihen liittyvan HHT-potilaan oppaan kehitystyon yksi tarkeista tavoitteista oli
HHT:n tunnettuuden lisdédminen niin potilaiden, heidan perheidensa kuin myds hoitohenkilékun-
nan keskuudessa. Potilaan oppaan ilmestymisen jalkeen olisi hyva jatkumo tutkia sitd, miten HHT-
potilaiden tietdmys taudista on lisddntynyt. Hyva aihe olisi myds tutkia sitd, miten HHT:n hoito
kehittyy Suomessa ja miten hyvin HHT:n kansainvalisten hoitosuositusten noudattaminen toteu-

tuu ja onko hoito tasa-arvoista asuinpaikasta riippumatta.

Talla hetkellda Suomessa on Terveyskyla-sivuston HHT-potilaan digihoitopolku tyon alla. Kun se on
laadittu, tutkimuksen aiheena voisi olla se, miten digihoitopolun kdytté HHT-potilaalta sujuu ja
milld tavoin se auttaa hdnen hoidossaan ja omahoidossaan. Tama lisaisi digihoitopolun naky-
vyyttd ja tietoisuutta sen olemassaolosta. Hoitoalan henkildstolle suunnatulla kyselytutkimuksella
voisi kartoittaa sitd, miten hyvin HHT tunnetaan ja tunnistetaan. Tama voisi olla kohdennettu tut-
kimus esim. ensihoidon ja ensiavun sairaanhoitajille ja Iadkareille liittyen esim. nendverenvuoto-

potilaisiin.
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Liite 1 Opinnaytetyon aineistonhallintasuunnitelma

1 Aineistojen yleinen kuvaus

Etsin opinndytetydni tuotoksen tekemiseen materiaalia Iahinna internetin valityksella kayttden
luotettavia tietokantoja. Aineisto on lahinna PDF-muodossa olevia tutkimustuloksia ja raportteja
sovituista kdytanndista. Minulla on kadytettavissd muutamia tietoldhteita niteena, esitteen ja kir-
jan muodossa.

2. Aineiston dokumentaatio ja laatu

Kayttamastani tietokannoista haetusta materiaalista luon lahdemerkinnat RefWorks -ohjelman
avulla ja tallennan ne sinne myohempaa tarvetta varten. Joitakin PDF-muotoisia dokumentteja
voin my0s tallentaa RefWorks -ohjelmaan ja halutessani myos omalle tietokoneelle. Tunnistetie-
dot laitan Kajaanin ammattikorkeakoulun kayttaman APAG -jarjestelman mukaisella kdytanteella.

3. Sailytys ja varmuuskopiointi

Kayttdmani aineisto on pdaasiassa opinnaytetyoni aiheeseen liittyvaa julkista tietoa, joihin pddsen
itse I1ahdemerkintoja kayttaen. Nama merkinnat [6ytyvat myds opinndytetydn suunnitelman/ra-
portin lahdeluettelosta ja ovat ohjaajieni, koulun informaatikon seka vertaisoppilaan kaytossa.
Mybhemmin opinndytetyon raportti julkaistaan Theseus -tietokannassa ja on hakusanoilla sielta
haettavissa.

4, Sailyttamiseen liittyvat eettiset ja laillisuuskysymykset

Opinnadytetyohoni kdyttama aineisto on julkista, joten siihen liittyvia eettisida kysymyksia ei tule
olemaan. Itse opinnaytetydni tuotos HHT/Oslerin tauti -potilaan opas jaa toimeksiantajani Suo-
men HHT/Osler -yhdistyksen kayttoon ja hallintaan. Omistus- ja kdyttooikeus siirtyy siis toimeksi-
antajalle.

5. Aineiston avaaminen ja pitkdaikaissailytys

Ty6honi liittyva aineiston kuvaus 16ytyy opinndytetyoni raportin lahdeluettelosta ja on sita kautta
vapaasti tarkasteltavissa niin kauan kuin tyoni raportti ja Iahdeviitteiden sivustot ovat kaytossa.
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Liite 2 Kyselyn saate

SAATE Kajaani 10.3.2022

Hyva vastaanottaja

Olen sairaanhoitajaopiskelija Kajaanin Ammattikorkeakoulun Sosiaali- ja terveysalan koulutusoh-
jelmassa monimuotokoulutuksessa. Teen opinndytetydnani perinndllisesta harvinaissairaudesta,
HHT:sta/Oslerin taudista, potilaan oppaan. Sen paaasiallinen tarkoitus on antaa kattavaa tietoa
HHT:sta/Oslerin taudista ja sen hoidosta potilaalle ja hdnen ldheisilleen. Potilaan opas voi toimia
informaatioldahteend myds terveydenhoitoalan ammattilaisille.

Potilaan oppaaseen on koottu HHT:sta/Oslerin taudista ajantasaista tietoa: mika HHT/Oslerin
tauti on, miten se periytyy, miten se diagnosoidaan, mitka ovat sen oireita ja miten se ilmenee eri
elamanvaiheissa. Lisdksi oppaaseen on sisillytetty kuvauksia HHT:n/Oslerin taudin eri ilmenty-
mien hoitomuodoista, jotka perustuvat uusimpiin kansainvalisiin suosituksiin. Oppaassa esitetdaan
my0s ohjeita HHT-potilaan omahoitoon.

Opas on tehty Suomen HHT/Osler -yhdistys ry:n toimeksiantona ja sen tarkoitus on lisatd
HHT:n/Oslerin taudin tunnettuutta ja hyédyttaa yhdistyksen jasenia.

Tarvitsen teidan asiantuntemustanne oppaan sisaltoon, mielipiteitd luettavuuteen ja mahdollisia
muutosehdotuksia, jotta oppaasta tulee mahdollisimman toimiva ja informatiivinen. Kyselyn vas-
taukset tallennetaan anonyymisti. Toivon, ettd vastaatte kyselyyn viimeistddn perjantaina
18.3.2022. Jokaisen kyselyyn vastaajan panos on tarkea.

Kiitdn osallistumisesta!

Ystavallisin terveisin,

Eija Lukkari

eijalukkari@kamk.fi
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Liite 3 Webropol-kysely

HHT/Oslerin tauti - potilaan opas
1. Valitse vaihtoehto, joka kuvaa sinua parhaiten
O HHT/Osler-potilas
O HHT/Osler-potilaan ldheinen
Lahihoitaja/sairaanhoitaja
Hoitoalan opiskelija
Laakari

Ladketieteen opiskelija

O0O0O0O0O

Muu/Ei mikdan edellisista

2. Kuinka hyvin tunnet HHT:n/Oslerin taudin?

1

9
En ole ikind kuullutkaan siita O O O O O Olen asiantuntija

3 4 5

3. Arvioi potilaan oppaan visuaalista ulkoasua (1 = ei miellyt3, 5 = miellytt33)

Kansilehti
Sisallysluettelo

[aitto |a teema

Varien ja kuvien kayttd

lekstityypit/fontit

OO0OO00O00OO0O -~
OO0O0O00OO0O »
ONONONOHONGI
OO0OO0O0OO0 -
OO0O0O0OO ~

Yla- ja alaviitteet
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4. Arvioi oppaan sisaltdd seuraavien kohtien osalta (1 = huonosti, 5 = hyvin)

1 2 3 4 5
Herattdako johdanto, "Hyva lukija” -sisdltd, mielenkiinnon aiheeseen? O O O O O
‘\astaavatko oppaan otsikot niiden alla olevaa sisaltod? O O O O O
Miten sisallon jaottelu toimii? O O O O O
Onko opas informatiivinen? O O O O O

5. Arvioi vahintaan yksi luku oppaasta (1 = vaikeaselkoinen, 5 = selkea)

lekstin kieliasu (oikeakielisyys, sanavalinnat ja valittu esitystyyli)

lekstin luettavuus (tekstin helppolukuisuus)

ONONON
ONONOI
ONONONE
ONONOIE
ONON®)

lekstin sisdltod

6. Vapaamuotoinen kommentti potilaan oppaasta:

Kiitos vastauksesta!

Kysely luotu Webropolilla
Klikkaa tasta ja lue lisaa



Liite 4 1/2

Liite 4 Kyselyn vapaamuotoiset kommentit oppaasta

Vapaamuotoinen kommentti potilaan oppaasta:
Vastaajien maara: 22

Vastaukset

Hieno opas!
Sisallysluettelo kaipaa viela tasausta.

Tekstia paljon, onko liikaa? Myds kuvia paljon, jaako levoton vaikutelma?

Asiantuntevaa tekstia muutoin. Kattava opas!

Selked, silmailemalla 16ytyy tietoa (ei vaadi "lukemalla lukemista”), tata olisi helppo
katsella esim sairaalan kaytavalla tms.

Kokonaisuus erinomainen. Voisimme hioa porukalla tiettyja tekstikohtia

nimi-pifotetty, sisatautien erikoislaakari

HYKS- HHT vastuuldakari

Melko kattava ja monisanainen on, onko ehka turhan tarkastikin asiat? Toki mielipide-
kysymys, mutta jos opas on potilaalle ja omaisille, joiden elamaa sairaus vahvasti kos-
kettaa, voi kaikki tiedonmurut olla arvokkaita.

Fontti voisi olla "virallisempi". Tekstien ja kuvien asettelua jain miettimaan, mutta en
enaa tarkasti muista vaikka asken oppaan luin.

Oikein kiva opas kuitenkin kaikin puolin!

Tarpeeseen tullut, hyvin informatiivinen opas, lisaa tietoisuutta harvinaisesta sairau-
desta, antaa selkeitd ohjeita sairauden oireiden hoitoon

Tama on huikea tietopaketti ja tulee varmasti tarpeeseen. Kun tama on valmis, olisin
kiinnostunut saamaan sen heti. Veljellani on vaikea muoto keuhko-ongelmineen. Mi-
nulla ei ole tautia. Aikuisilla lapsillani ei ole oireita. Tsemppia sinulle opintojen kanssa!
Yt nimi-pifletettu, Tutkimushoitaja, YAMK-opiskelija terveyden tutkimus TAMK

Hieno tyo!

Mielenkiintoinen ja kattava opas! Ainut miinus tuosta otsikoiden Comic sans -fontista,
mutta toisaalta monessa oppaassa on tuota fonttia kaytetty. Comic sans -fontti on ylei-
sesti sekavan nakdinen fontti, kaytetty 1ahinna sarjakuvissa. Ehka joku virallisemman
nakadinen fontti toimisi paremmin. Mutta kokonaisuudeltaan opas on hyva!

Ihan huippu toteutus! Kaikki mahdollinen tieto yksissa kansissa!

s. 17: Keuhkojen AVM:ien seulonta tulisi tehda viisi vuotta ennen suunniteltua ras-
kautta. Onko nain vai yksinkertaisesti ennen suunniteltua raskautta? Ehka monelle
vaikea ajoittaa tuo viisi vuotta ennen suunniteltua raskautta.

Hyva potilasopas kaikin puolin. Selkea ja helppolukuinen

Erittain selvasanainen ja oikein hyva

todella selkea.

Mielestani aivan mahtava tietopaketti. Mistaan muualta ei saa nain hyvaa tietoa yh-
desta paikasta ja samojen kansien sisalta. Ennen kaikkea suomen kielella ja jokaisen
ihmisen ymmarrettavissa. Suuret kiitokset!

Tuli vahan informaation ahky, eika jaksanut lukea enaa opasta loppuun. En tiid, voi-
siko oppaita olla useampi aihekohtaisesti. Nyt oppaaseen on mahdutettu kaikki mah-
dollinen, tietoa potilaalle mutta toisaalta tuntui, ettd joku asia oli enemmankin
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terveydenhoitohenkildstélle suunnattu. Hieno opas kaiken kaikkiaan mutta itselle liikaa
asioita yhtien kansien valiin.

Nayttaa oikein hyvalta ja sisaltdé on monipuolinen. Ensitutustujalle voi olla liikaakin in-
formaatiota kertalukemisella. Itse olen yli 30 vuoden kuluessa saanut vahitellen jok-
seenkin nuo tiedot koottua oman sairauden ja kahden ed. sukupolven kokemusten
my6ta. Kehitys 2000-luvun alun jalkeen on ollut oikein hyvaa. Ero 1990-luvun tietoon
on suuri ja ndkyy hyvin tdssd opastekstissa.

Kiinnostavaa, sain uutta tietoa.

Kansilehden kuva ei tuo mieleen HHT:ta.

Hyva ja perusteellinen paketti Oslerin taudista. Suuri apu potilaalle, myds laakareille
jaettavissa tietoa lisdamaan. Hienoa, etta tallainen on tulossa! Kuvien valinnasta hie-
man. Esim. kansikuvasta voi saada virheellisesti mielikuvan, ettd tdma on "mummo-
tauti". Kun oppaan antaa perheen oslernuorisolle, mielikuva koko perheen kaiken
ikaisten taudista jo kansikuvassa olisi mielenkiinnon herattamisen vuoksi tarkea. Ja
noita potilaskuvia ei varmaankaan ole tarjolla muita kuin noita perusetovia, joita laake-
tieteellisissa julkaisuissa aina nakee... Piirroskuvat erittdin selkeita ja hyvia!

Osleriin liittymattomat kuvat esim. legorakentelu tarpeettomia, asia on tarkein. Miksi
kehoitetaan valttamaan eineksia sivu 35? Jattaisin pois koska eineksetkin voivat olla
ravinnollisia esim. veriohukaiset. |hmiset itse valitsevat ruokansa. Erinomainen opas
silta osin, etta tuo esiin sydan- ja sisaelinongelmat oikeastaan ensi kerran.

Ihan parhautta, etta tallainen opas on viimeinkin kehitetty!

Erittain kattava tietopaketti vastaa kysymyksiin, joita hht-potilaan ja laheisten mielessa
risteilee diagnoosin myo6ta. Kuvitus monipuolinen, visuaalisesti helppolukuinen ja otsi-
kointi ja valiotsikot sellaiset, etta helposti [0ytaa etsimansa tiedon silmailemalla niita.
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Liite 5 HHT/Oslerin tauti — potilaan opas

Hereditaorinen hemorroginen telangiektasia / HHT/ Oslerin towti / Osler-Weber-Rendu -syndrooma

HHT/Oslerin tauti

- potilaan

Kuva: Rita E. Pixabay

Suomen HHT/Osler -yhdistys ry 2022 @


https://hht-osler.fi/
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Hyva lukija

Tama opas on tarkoitettu HHT/Osler-potilaalle ja hanen ldheisilleen. Ehka sinulla, laheisellasi tai
sukulaisellasi on todettu tama harvinainen, perinndllinen, verisuonien uudismuodostuksen hai-
riota aiheuttava geenivirhe tai olet kenties muusta syysta kiinnostunut aiheesta.

HHT on lyhenne sanoista hereditaarinen hemorraginen telangiektasia, suomennettuna perinndl-
linen verenvuotoinen telangiektasia. HHT on kansainvalisesti tunnettu, virallinen nimitys taman
geenivirheen aiheuttamalle sairaudelle.

H —hereditaarinen (perinndllinen)

H —hemorraginen (verenvuotoinen)

T —telangiektasia (laajentunut verisuoni:
tele-pieni, angi-verisuoniin liittyva, ektasia-laajentuma)

HHT:n toinen Suomessa pitkaan kaytetty nimitys on Oslerin tauti. HHT:n nimityksida ovat myos
Osler-Weber-Rendu ja erilaiset yhdistelmat nadistd nimista. Ladkarit Osler (Amerikassa), Weber
(Saksassa) ja Rendu (Ranskassa) l0ysivat tahan geenivirheeseen sopivia yhtalaisyyksia 1900-lu-
vun molemmin puolin, ja tauti on siten saanut nimensa ”16ytdjiensa” mukaan.

Oppaassa taudista kaytetaan nimitysta HHT, kaydaan lapi mita HHT tarkoittaa, miten se periytyy,
miten se diagnosoidaan, mitka ovat sen oireita ja miten se ilmenee eri elamanvaiheissa. Lisaksi
mainitaan HHT:n ilmentymien eri hoitomuotoja, jotka perustuvat kansainvalisiin suosituksiin
seka esitetaan ohjeita HHT-potilaan omahoitoon.

Oppaassa on paljon ladketieteellisia termeja, joille on esitetty suomenkielisia selityksia. Tarkoi-
tus on, etta lukija tunnistaa termit, kun niita tulee esiin HHT-potilaan hoidossa.

HHT:n ilmenemismuodot ovat hyvin yksildllisid, tauti voi oireilla itse kullakin omalla tavallaan,
myds oman perheen ja suvun HHT-potilailla.

HHT/Osler-potilaan oppaan yksi tirkea tarkoitus on auttaa sinua I6ytdmé&aan “oma Oslerisi”!

Oppaan lopussa on mm. vuonna 2018 peruste-
tun potilaiden etuja ajavan Suomen HHT/Osler-
yhdistyksen yhteystiedot.

Yhdistyksen internetsivuilta saa tietoa
HHT:sta, yhdistyksen toiminnasta, tapahtu-
mista ja mm. vertaistuesta.

Kuva: geralt, Pixabay

Huhtikuu 2022, KAMK, Eija Lukkari
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HHT:ssa geenivirheen vuoksi pienten hiusverisuonten pinnalta puuttuu normaali joustava ker-
ros. Tama aiheuttaa hiusverisuonten haurautta ja supistuskyvyttomyytta.

HHT:lle on ominaista verisuonien poikkeava rakenne ja verisuonien uudismuodostuminen si-
ten, etta valtimoiden ja laskimoiden valilla tyypillisesti olevat hiusverisuonet puuttuvat. Ne ovat
muuntuneet laajentuneiksi ja ovat seinamaltaan heikkoja.

Normaali verisuonisto Telangiektasia / AVM

Hiusverisuonet

Laajentunut hiusverisuoni

00 % Happimolekyylit

Kuva Vas.: normaali valtimo-laskimoyhteys, jossa on kapillaariverisuonisto. Tédssé kaasujen
vaihto tapahtuu normaalisti. Oik.: AVM eli valtimo-laskimosuonten epdmuodostuma, jossa on
valtimo- ja laskimosuonten laajentunut yhteys ilman kapillaarisuonistoa ja kaasujen vaihto on
rajoittunutta.(Kuva: Cure HHT. Medical summary 2021.)

Pienissa hiusverisuonilaajentumissa (telangiektasioissa) sekd suurempien valtimoiden ja
laskimoiden valisissa epamuodostumissa (AVM = ArterioVenoosi Malformaatio) veren kaa-
sujen ja ravintoaineiden vaihto seka kuona-aineiden suodatus ei tapahdu normaaliin ta-
paan. Tama aiheuttaa HHT-potilaalle alentunutta veren happipitoisuutta ja altistaa vaka-
ville bakteeri-infektioille.

HHT:n verenvuototaipumus liittyy verisuonien
Telangiektasia poikkeavaan rakenteeseen. Tdma herkistaa veri-
pikkuvaltimon ja -laskimon suonen puhkeamiselle ja aiheuttaa siten verenvuo-

‘ vdlinen epdmuodostuma toja.

Valtimon ja laskimon valisen oikovirtauksen vuoksi valtimoveri virtaa laskimoihin korkeam-
malla paineella kuin mennessaan hiusverisuoniston lapi, jossa veren virtausnopeus nor-
maalisti laskee. Tama lisad mm. verenvuotojen mahdollisuutta.
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Geenivirhe ei vaikuta veren hyytymiseen eli HHT-po-
tilaan veren hyytymisjarjestelmassa ei ole vikaa, ku-

- V“’:"”‘O" Ja laskimon vilinen ten esim. hemofiliassa (verenvuototaudissa).
epdmuodostuma

AVM (ArterioVenoosi Malformaatio)

Periytyminen ja geenivirheet

Sairas Terve

HHT:n aiheuttaa vallitsevasti periytyva geenivirhe. Se
periytyy sukupolvelta toiselle 50 % mahdollisuudella.

Riittaa, etta toisella vanhemmalla on HHT:n aiheutta- .
va virheellinen geeni. Muuttunut

geeni

Virheellinen geeni periytyy sukupuolesta riippumat- .
ta, eika se voi hypata sukupolven yli. Normaali

geeni

HHT-suvuissa sairaus esiintyy tyypillisesti monessa eri
sukupolvessa: isovanhemmissa, vanhemmissa, lapsis-
sa, lapsenlapsissa jne.

Sairas lapsi Sairas lapsi Terve lapsi  Terve lapsi

Kuva: Vallitseva (dominantti) periytyminen Kuva: Eija Lukkari

Tavallisimmat geenivirheet eli mutaatiot, jotka aiheuttavat HHT:n

HHT 1

e kromosomissa 9, geenissa ENG
(endogliini-proteiini)

HHT 2
e kromosomissa 12, geenissa ACVRL1
(ALK1-proteiini)

JP-HHT
e kromosomissa 18, geenissa SMAD4
e aiheuttaa yhdistetyn HHT-oireyhtyman ja

juveniilin (nuoruusian) polyyppitaudin
e 3-5% HHT:sta
HHT 1 ja HHT 2 -tyypin mutaatiot ovat noin 90 % HHT:n geenivirheista.
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Pienelld osalla potilaista esiintyy uusi tautia aiheuttava mutaatio (de novo), jolloin vir-
heellista geenia ei ole peritty.

Lisaksi tunnetaan pieni osa muissa geeneissa esiintyvia mutaatioita, jotka eivat kuulu
HHT:n tavanomaisen geenitutkimuksen piiriin. Nailla potilailla tautidiagnoosi tehdaan
pelkastaan kliinisten oireiden perusteella.

HHT :n diagnosointi

HHT:n diagnoosi jaa helposti saamatta tai diagnoosi viivastyy, varsinkin silloin, kun per-
heessa tai muussa suvussa ei ole diagnoosia HHT:sta, eika tutkiva laakari ole perehtynyt
HHT:hen.

HHT on harvinainen sairaus ja sita esiintyy maailmanlaajuisesti keskimaarin yhdella vii-
destatuhannesta ihmisesta (1:5000). Suomessa tautia esiintyy arviolta yhdellda kymme-
nestatuhannesta ihmisesta (1:10 000) ja sen arvellaan olevan vahvasti alidiagnosoitu.

HHT:n diagnoosi voidaan tehda kliinisesti eli ulkoisesti havaittaviin merkkeihin perus-
tuen, lisaksi kuvantamisella voidaan todentaa sisaelinten verisuonimuutokset ja kolman-
neksi voidaan tehda geenitutkimus.

Curacgaon kliiniset kriteerit

Kriteerit perustuvat HHT:n ulkoisiin merkkeihin ja sukuhistoriaan ja ovat olleet kansain-
valisesti kaytossa vuodesta 1999 ja ne on paivitetty vuonna 2017.

1) NENAVERENVUODOT
e spontaanit ja toistuvat

2) TELANGIEKTASIAT
e iholla ja limakalvoilla
e useita, tyypillisesti huulissa, suuonte-
lossa, korvissa, sormissa ja nenassa
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3) SISAISET VERISUONIMUUTOKSET

e ruoansulatuskanavan telangiekta-
siat (verenvuoto tai ilman veren-
vuotoa)

e keuhkojen, aivojen, maksan tai sel-
kaytimen AVM

4) PERHEHISTORIA: .T.
e ensimmaisen asteen sukulainen (vanhempi, sisarus, “il.‘ ‘

lapsi), jolla on HHT-diagnoosi ndiden kriteerien mu- .i‘i..
kaisesti

Kuvat: Botella, L., Albifiana, V., Ojeda-Fernandez, L., Recio-Poveda, L. & Bernabéu, C. (2015). Research on Potential Bi-
omarkers in Hereditary Haemorrhagic Telangiectasia. Frontiers in Genetics (6), 115. doi:10.3389/fgene.2015.00115

HHT-diagnoosia pidetddn varmana, kun tutkittava tdyttad vahintdan kolme
ndistd taudin kriteereistd. Sairaus on mahdollinen tai epdilty, kun kaksi kriteerid
tayttyy, ja epdtodenndkdinen, kun véhemman kuin kaksi kriteerid tdyttyy.

Kuvantaminen

HHT:n diagnoosin yksi osa-alue on sisaelinten, kuten aivojen, maksan ja erityisesti keuh-
kojen AV-malformaatioiden eli valtimon ja laskimon valisten epamuodostumien havait-
seminen kuvantamalla.

e Nama muutokset saattavat olla huomaamattomia ja oireettomia, mutta komp-
likaatiot voivat olla vakavia.

e Kuvantamistutkimusten tulokset on otettu mukaan viimeisimpiin Curagaon klii-
nisiin diagnoosikriteereihin.

e Kuvantamista kaytetdaan AV-malformaatioiden tunnistamiseen ja se on tarkea
osa HHT-potilaan seulontaa ja hoitoa.
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Kuvantaminen voidaan tehda:

2137444

e ultradinitutkimuksella (UA), joka tehddin liikut-
tamalla ultradanianturia ihon pinnalla

e tietokonetomografiatutkimuksella (TT/CT) saa-
daan tarkkaa kuvaa rontgensateiden avulla

e magneettikuvauksella (MRI) saadaan tarkkaa ku-
vaa ilman rontgensateita

Nama kaikki kuvantamismenetelmat ovat
kivuttomia.

Kuva: Drickey at English Wikipedia, CC BY-SA 2.5,
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid

Ultraddnitutkimuslaite (UA)

CC BY 2.0 https://creativecommons.

Kuva: daveynin from United States,
org/licenses/by/2.0

Tietokonetomografiakuvauslaite (CT/TT)

TT- ja MRI-tutkimus voidaan tehda joko
varjoaineen kanssa tai ilman:

3546051

e Varjoaine ruiskutetaan kuvattavan
henkilon verisuoneen.
Varjoainekuvaus antaa tarkemman
tiedon kuvattavista suonista kuin il-
man varjoainetta tehty kuvaus.

Kuva: Jan Ainali - Oma teos, CC BY 3.0, https://com-

mons.wikimedia.org/w/index.php?curid
[

Magneettiresonanssikuvauslaite (MRI)




Geenitestaus
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Geneettinen testaus on laboratoriossa tehtava testi, jota kaytetaan perinndllisten sai-
rauksien kuten HHT:n diagnosointiin.

DNA

kromosomeissa esiintyvd nukleiinihappo,
jonka molekyylirakenne sisaltda yksilon
geneettisen informaation

Veri- tai sylkindytteesta eristetaan
DNA ja analysoidaan virhegeenin eli
mutaation tunnistamiseksi jossakin
HHT:n aiheuttavista geeneista.

Kun yhden perheenjasenen geenitestaus on osoittanut, mika geenimutaatio HHT:n ai-
heuttaa, voidaan tietoa kayttaa muiden perheenjasenten diagnosoinnissa.

e Kaikilla HHT-positiivisilla perheenjasenilla on sama virhegeeni.

e Kansainvalisissa hoitosuosituksissa kliiniset Curacaon kriteerit ovat diagnostiikan kul-
makivi, mutta geenitestausta suositellaan, jotta kunkin perheen erityinen geenimu-
taation tyyppi saataisiin selville.

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto

Geenitestausta suositellaan perheen geenityypin selvityksen jdlkeen
erityisesti HHT-perheen lapsille ja nuorille, koska heilld ei ole nuoresta idstd

Jos sinulle tai perheenjasenellesi on tehty HHT-diagnoosi ulkoisiin merkkeihin perustuen
tai epadilet sinulla tai perheessasi esiintyvan HHT:ta, pyyda laakarilta geenitutkimusta.
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Pienet verisuonimuutokset eli telangiektasiat

Yksi HHT:n aiheuttama verisuonten uudismuodostuksen hairio ilmenee iholla ja limakal-
voilla muodostuvina hiusverisuonten laajentumina, verisuonisykeréina, jotka ovat herk-
kia vuotamaan.

Naita pienia hiusverisuonten laajentumia kutsutaan telangiektasioiksi (laajentuneet ve-
risuonet: tele-pieni, angi-verisuoniin liittyva, ektasia-laajentuma).

Telangiektasiat

e kehittyvat huulille, kielelle, sormiin, iholle sekd nenan, suun ja ruoansulatuskanavan

limakalvoille
e esiintyvat n. 75 %:lla HHT-potilaista, | Telangiektasia

joista noin puolet on alle 30-vuotiaita - pikkuvaltimon ja -laskimon
e maara kasvaa iSn mybts vdlinen epdmuodostuma

Nendverenvuodot

Nenan limakalvoille muodostuvat telangiektasiat eli pienet hiusverisuonten muutokset
aiheuttavat herkasti nenaverenvuotoja.

Hengityksen aiheuttama turbulentti ilmavirtaus aiheuttaa nenan limakalvojen kuivu-
mista ja telangiektasioiden verenvuotoa.

Nendverenvuodoille tyypillista:
* ovat ndkyvin ja yleisin oire HHT:ssa
* esiintyminen on yksiléllistd

- yélliset nendverenvuodot

-

- voivat toistua pdivittdin ja olla luonteeltaan
vahdisid fai hyvin runsaita

Kuva: Eija Lukkari

- voivat leﬂﬂ JO Iﬂpsenﬂ, toisilla vasta ﬂikUiserla "Nenaverenvuodot eivat ole

* esiintyvdt 95 %:lla keski-idn saavuttaneista potilaista yl‘?ensa vaar“aII|5|a.,. mutta -vol
kylla, todella arsyttavia! Lapsuu-
¢ |i55&n‘|‘yva'|' idn mYOTG ‘iﬂ Jﬂ‘rkwa.'r Iﬂpl elﬂman desta muistan' miten mummuni

istui monesti, surkean nakoi-
sena, vessanpytyn kannen

* hankaloittavat arkea ja heikentdvdt eldmdnlaatua pailla, paksu tollo veristd pape-

ria nenallaan.”

* aiheuttavat anemiaa ja raudan puutetta elimistossd
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Telangiektasioiden halkeilua ja vuotoa ehkaistaan kosteuttavalla paikallishoidolla. Se on-
kin nenaverenvuotojen hoidon perusta.

Jos kosteuttava paikallishoito ei riita, harkitaan muita hoitomuotoja, joissa vaaditaan
usein HHT:n hoitoon perehtyneen KNK-laakarin eli korva- nena- ja kurkkutautien erikois-
|adkarin asiantuntemusta.

Omahoito nendverenvuotojen ehkdisyyn

v' Ensisijainen ja yksinkertaisin hoito on nenan limakalvojen kosteuttava paikallishoito.

_

e Kosteus suojaa telangiektasioita kuivalta ilmalta ja allergee-
neilta ja ne vuotavat vahemman.

e Apteekissa on saatavilla useita eri nenan limakalvojen kostu-
tustuotteita, kosteuttavia nenasuihkeita, -tippoja ja -voi-
teita, joita voi kayttaa jatkuvasti, esim. A-vitamiinivalmis-
teita (A-vita plus®).

Kuva: https://avitaplus.fi/

= Suihkeita ja tippoja on saatavana seka o6ljy- etta vesipohjaisina.

* Nenan limakalvoille levitettdvd voide kos- .Bepal’lthen‘ -

teuttaa ja hoitaa, esim. dekspantenolivoide » Mo
(Bepanthen®) =

e rpartie

Kuva: https://www.bepanthen.fi/

= Limakalvojen kostuttaminen esim. keittosuolaliuossumutteilla ennen puhdis-
tamista poistaa karstaa helldvaraisesti.

e [Imankostutin pitda ilman kosteana ja saattaa vahentaa nenaverenvuotoa, eri-
tyisesti yolla tai kun ilmastointilaitteet tai lammitys kuivattavat huoneilmaa.

v Nendin kaivamista ja rajua niistamista tulee valttia, koska nena voi ratketa vuotamaan
mekaanisesta arsytyksesta.

v" Kuuma suihku ja sauna tai kylma ja kuiva pakkasilma seka lampétilojen vaihtelut voi-
vat altistaa nendverenvuodoille.
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v" Tulehduskipuldakkeet lisdavat verenvuotoherkkyyttd, joten niiden kayttda tulee valt-
taa. Tulehduskipulaakkeita ovat esim. ibuprofeeni, ketoprofeeni ja asetyylisalisyyli-
happo (Burana®, Ketorin®, Aspirin®).

v’ Jotkin luontaistuotteet (esim. omega-3, kalaodljyt, pellavansiemenet ja -6ljy, helok-
kioljy, E-vitamiini) lisadvat myos verenvuotoherkkyytta. (Ks. myos s.30.)

HHT-potilas voi kdyttdd veren hyytymistd estdvdd ladkettd HHT:n tuntevan lddkarin
harkinnan mukaan, jos siihen on aihetta.
Kysy lddkdriltdsi, jos sinulle mddrdtddn verihiutaleiden toimintaa estavd lddke

(esim. ASA, klopidogreeli) tai antikoagulaatiolddkitys (puhekielessd

verenohennuslddkitys, esim. varfariini).

Monelle HHT-potilaalle nenaverenvuotojen » L.
Nendverenvuodon oireita:

e  ndkyvd verenvuoto sieraimesta
siihen on voinut kehittya omat toimintata- |e veren maku suussa tai kurkussa

vat. e  kirkkaan tai tumman veren
oksentaminen (nielty veri)

e anemian ja/tai raudanpuutoksen
mika olisi sinulle sopivin tapa tyrehdyttaa oireet

tyrehdyttaminen on varmastikin tuttua ja

Keskustele hoitavan laakarin kanssa siita,

vuoto, jos et sita vield ole itsellesi [6ytanyt. (ks. luku “Anemia ja raudanpuutos™)

Nenaverenvuodon tyrehdyttamiseen voi kayttaa pakkaamishoitoa eli nenan tamponaa-
tiota. Tosin tamponaatiota ei suositella ensisijaisena hoitomuotona sen mekaanisen ar-
sytyksen vuoksi HHT-potilaalle. HHT-potilaan nenatamponaatioon tulisi kayttaa matala-
paineista tamponaatiota. Tamponaation tekee KNK-laakari, joka tuntee HHT:n.

Omahoito nendverenvuodon tyrehdyttdmiseen tamponoinnilla

v Tavallisin saatavilla oleva, joskaan ei ehka tehokkain menetelmd, on yksinkertaisesti
nenaliinasta kierretyn paperitupon laittaminen vuotavaan sieraimeen.

v' Paperituppoa parempi vaihtoehto on esim. vaseliinilla voideltu pumpuli- tai sidehar-
sotuppo.
e On tarkeaa, etta tuppo voidellaan, jotta se ei tartu limakalvon vuotokohtaan ja
nena ei ratkea vuotamaan tuppoa pois otettaessa.
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v' Apteekista saatavia nendverenvuodon tyrehdyttamiseen tarkoitettuja tuotteita:

e Spongostan® - -
» Verenvuotoa tyrehdyttava, imukykyinen gelatiinisieni. SRsom S
= Gelatiinisienesta voi leikata sieraimeen sopivan palan vuo-

toa tyrehdyttamaan.

» Liukenee itsestdaan pois muutaman paivan sisalla, joten sen
poistamisesta ei tarvitse huolehtia.

Kuva: https://www.lagaay.com/

e BloodSTOP®

= Verenvuotoa tyrehdyttava sidos, joka on valmistettu 100 % S

luonnonkuituselluloosasta. Bloo

co
NTROI.S ELEEDJNG FAST

¥

= Voidaan kayttaa niin haavoille kuin nenaverenvuotoihinkin.

9&

<
\1

S oa

o,

= Tyrehdyttdaa vuodon geeliytyessaan kontaktissa veren kanssa.

= Levyn muotoinen sidos leikataan tarvittaessa sopivan ko-
koiseksi, kierretaan rullalle ja tyonnetaan vuotavaan sie-
raimeen.

Kuva: https://www.mills.fi/tuote/bloodstop/

=  Geeli poistetaan vuotokohdasta vuorokauden kuluttua.

On tdrkedd, ettd kaytdt nendverenvuodon tyrehdyttdmiseen tamponaatiota,

jonka ladkarisi on todennut sinulle sopivaksil Kaikille HHT-potilaille ei sovi sama hoito.

Pidd pdivdkirjaa nendverenvuodoistasi

v" Nain oireiden seuranta, vuotojen hoitaminen ja |d3karissa asiointi on helpompaa.
v' Merkitse paivakirjaan:

e vuodon paivamaara ja kellonaika

e vuodon kesto minuuteissa

e vuodon voimakkuus: onko tihkutteluvuotoa, vuotaako sydksymalla vai silta valilta

e missa tilanteessa vuoto alkaa: missa ja mita olit tekemassa

e miten olit nukkunut/levannyt

e s0itko tai joitko jotakin normaalista poikkeavaa

e millainen oli mielialasi ja vireystilasi: virkeda — vasynyt — stressaantunut

o mita ladkkeita olit mahdollisesti kayttanyt tai jattanyt kayttamatta

Seuraa my6s mihin vuorokauden- ja vuodenaikaan vuotoja esiintyy ja mitka tekijat vuo-
tojen puhkeamiseen vaikuttavat: esim. loma, tyo, liikunta, kuukautiset, alkoholi, tupa-
kointi, mausteinen ruoka, kuiva huoneilma, kuuma tai kylma ilma, saunominen jne.
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Nendverenvuodon ensiapu:
1. Istuudu etukumaraan asentoon jotta veri ei valu nieluun.
2. Niistd vuotava sierain varovasti tyhjdksi verihyytymistd.

3. Paina vuotavaa sierainta nendrustoa vasten tai sieraimet yhteen luun
ja ruston kohtaamisrajasta noin 15 min.

4. Kylmdhoito nopeuttaa verenvuodon tyrehtymista:
- ota jddpala suuhun tai
- laita kylmdpakkaus niskaan, otsaan tai nendnvarteen

Huom! paleltumavammojen vidlttdmiseksi laita
esim. pyyhe kylmdpakkauksen ja ihon vdliin.

5. Jos verenvuoto ei lakkaa, hakeudu lddkariin.

g I

purista sormilla

sieraimet yhteen Kuvat: Eija lukkari

hengitd suun kautta

ESS-tydkalu nendverenvuotojen seurantaan

Epistaxis Severity Score (ESS) on on-line -tydkalu jota kaytetaan HHT-potilaiden nena-
verenvuodon vaikeusasteen arvioimiseen.

v’ ESS:n avulla tarkastellaan vuotoja viimeisten kolmen kuukauden ajalta.

v’ Potilas vastaa kuuteen yksinkertaiseen monivalintakysymykseen, jotka koskevat tyypilli-

simpia nendverenvuotojen oireita viimeisen 3 kk ajalta.

Ohjelma laskee pisteet automaattisesti, ESS:n pistemaara vaihtelee valilla 0-10.

ESS auttaa hoitavaa tahoa arvioimaan, kuinka potilas reagoi saamaansa hoitoon.

Hoidon arviointi tehdaan vertaamalla nykyista tulosta edellisen tuloksen kanssa.

ESS on englanninkielinen ja on saatavilla osoitteessa:
https://apps.med.drexel.edu/hht-ess



https://apps.med.drexel.edu/hht-ess
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ESS-kysely (Epistaxis Severity Score) nenaverenvuotojen vakavuusasteen selvittdmiseksi.
Vastaa kysymyksiin millaista nendverenvuoto on tyypillisesti ollut viimeisen kolmen
kuukauden aikana:

1. Kuinka usein sinulla tyypillisesti esiintyy nendverenvuotoja?
o Vdhemmin kuin kerran kuukaudessa

Kerran kuukaudessa

Kerran viikossa

Useita kertoja viikossa

Kerran pdivdssd

Useita kertoja pdivdssa

o0 0 00

2. Kuinka pitkddn nendverenvuoto tyypillisesti kestdd?
o <1 minuutti

1-5 minuuttia

6-15 minuuttia

16-30 minuuttia

> 30 minuuttia

o 0 0 O

3. Miten kuvailisit tyypillistd nendverenvuotosi voimakkuutta?
o Ei tyypillisesti raju tai sycksyvd
o Tyypillisesti raju tai sysksyvi

4. Oletko hakeutunut hoitoon nendverenvuodon vuoksi?
o Enole
o Kylld olen

5. Oletko aneeminen/ovatko veriarvosi alhaalla télld hetkella?
o Enole
o Kylld olen
o En tiedd

6. Oletko saanut punasolutiputuksia nimenomaan nendverenvuotojen vuoksi?
o Enole
o Kylld olen

0 1 2 3 - 5 6 7 8 9 10

Epistaxis Severity Score (ESS) -oirekyselyn pisteytys arvioitaessa nendverenvuodon laatua asteikolla 0-10

ESS-kysely ja oirekyselyn pistetaulukko suomennettuna. Huomioi, etta kuvassa on vain kyse-

lyn suomennos, eika siita voi laskea nendaverenvuodon vaikeusasteen pisteytysta!

Pyydd lddkdrid tekemddn ESS-kysely kanssasi, jos sinulla itselldsi ei ole siihen mahdollisuuttal




Valmistaudu lddkarin vastaanotolle:
o Ota pdivdkirja mukaan.
e Kirjaa kysyttdvat asiat muistiin.

Pyydd perheenjdsen tai ystdva mukaan:

o Kaksi pddtd muistaa asiat paremmin kuin yksi.
e Kaksi korvaparia kuulee paremmin kuin yksi.

Lddkdrin mddrddmad lddkehoito nendverenvuotoihin voi olla:
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Kuva: Microsaft 365 luovan sisillén kirjasto

v Verta hyydyttava ladkehoito, esim. traneksaamihappo (Caprilon®, Cyklokapron®):

e kosteuttavana, verenvuotoa ehkdisevana paikallishoitona nenan limakalvoille

e tablettina suun kautta otettavana, jos limakalvojen paikallishoito ei ole riittava

v Verisuonten muodostumista ehkaiseva lddkehoito, esim. bevasitsumabi (Avastin®):

e paikallisesti nenan limakalvoille pistoksina annettava

e suonensisaisesti annettavana

Toimenpidehoito nendverenvuotoihin

v" HHT:n tunteva KNK-l43kari voi hoitaa vaikeasti tyrehdytettivit verenvuodot paikalli-

sesti erilaisilla toimenpiteilld, esim. laseroimalla.

v Operatiiviset toimenpiteet voivat tulla kysymykseen HHT-potilaille, joille muu hoito ei

tehoa.

Huomioitavaa nendn limakalvo jen toimenpiteissa:

Nendverenvuodon tavanomainen hoitomuoto, laapistus
eli hopeanitraattikdsittely, ei sovi HHT-potilaallel

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto
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Merkit iholla ja limakalvoilla

HHT:n toinen yleinen ja ndakyva oire ovat mukokutaaniset eli iholla
ja limakalvoilla esiintyvat telangiektasiat, jotka ovat tummanpu-
naisia, pistemaisia muutoksia.

Telangiektasiat esiintyvat yleensa sormissa seka kasvojen alueen
iholla, korvissa, huulissa ja suuontelossa. Ne aiheuttavat |ahinna
kosmeettista haittaa.

Huulten ja limakalvojen telangiektasiat voivat aiheuttaa verenvuo-

Kuvat: Eija Lukkari

toa esim. parranajon tai hampaiden pesun yhteydessa. Joskus ne

vuotavat spontaanisti.

Keskustele lddkdrin kanssa mahdollisista
hoitomuodoista, jos sinulla on herkdsti vuotavia
tai kosmeettisesti hdiritsevid telangiektasioita.

Ominaista ihon ja limakalvojen telangiektasioille:

e niita esiintyy arviolta 95 %:lla HHT-potilaista
e neilmaantuvat yleensa aikuisena ja voivat olla
= pienia ja litteitd, lahes huomaamattomia
= suurempia, koholla olevia punaisesta siniseen eri savyisia
muutoksia, kuin verisia rakkuloita
e niiden koko voi vaihdella millimetrista muutamaan millimetriin

Kuvat: Eija Lukkari

e niiden maara ja koko suurenee yleensa ian myota

e ne esiintyvat usean telangiektasian ryppaissa, harvoin yksittain

e poskien iholla telangiektasiat voivat levita hamahakkimaisesti

e telangiektasioita on harvoin lapsilla ja alle 16-vuotiailla

e telangiektasioiden maaran arvellaan lisddantyvan auringon valon (UV-sateilyn) vaikutuk-
sesta

Telangiektasioiden esiintyminen iholla ja suun limakalvoilla on
HHT:n tunnistamisessa tdrked silmin havaittava ilmentymad ja
on yksi neljdstd Curagaon kliinisen diagnostiikan kriteereistd.
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Ruoansulatuskanavan muutokset

Telangiektasiat voivat kehittya missa tahansa osassa Gl-kanavaa eli ruoansulatuskana-
vaa limakalvojen pinnalla; kuitenkin yleisimmin mahalaukussa, pohjukaissuolessa ja
ohutsuolen alkuosassa.

Telangiektasioita esiintyy ruoansulatuskanavassa 80 %:lla HHT-potilaista. Noin 30 %:lla
ne aiheuttavat verenvuotoja. Telangiektasiat eivat ole kipeita eivatka aiheuta epamuka-
vuutta.

GI-kanava (Gastrolntestinaalikanava) 1

- suun ja perdaukon vdlinen / ———— ruokatorvi
ruoansulatuselimistdn osa / / \

mahalaukku

Ruoansulatuskanavan telangiektasiat voivat
aiheuttaa verenvuotoja, jotka alkavat il-

>

_ [T, paksusuoli -rlr:

maantua 40-50 vuoden iassa. pohjukaissuoli g
. .o >-:

Ruoansulatuskanavan vuotoja esiintyy tyy- 3
. . . . . . - >
pillisesti HHT 2-tyypin taudissa, ja ne ovat ohutsuoli E
©

yleisempia naisilla kuin miehilla. perisuoli 2
g

Vuoto voi olla kroonista tihkutteluvuotoa tai 2

akuuttia runsasta vuotoa. Tama aiheuttaa raudanpuutetta ja anemiaa, pahimmillaan hengen-
vaarallisen verimaaran menetyksen.

Gl-vuodot aiheuttavat vakavaa sairastavuutta ja heikentynytta elamanlaatua.

Jos HHT-potilaalla on krooninen anemia tai raudanpuutos tulisi epdilla Gl-kanavan vuotoa!

GI-kanavan vuodon oireita ovat mm.

« veriset tai mustat (tervaiset) ulosteet

* kirkkaanpunaiset tai mustat oksennukset |

« anemian ja raudanpuutteen oireet
(ks. luku “Anemia ja raudanpuutos”)

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto
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Tutkimusmenetelmid suolistovuotoepdilyssd

v" Ruokatorven, vatsalaukun ja ohutsuolen alkuosan tahystystutkimus eli gastroskopia.
v Gl-kanavan kapselikuvaus nieltdvan vitamiinikapselin kokoisen kameran avulla.
v’ Tarvittaessa ja JP-HHT -potilaille aina my&s paksusuolen tdhystystutkimus eli kolonoskopia.
= JP-HHT-potilailla Gl-vuotoja esiintyy lapsuus—nuoruusidssa liittyen tyypillisesti paksu-
suolen polyypeista peradisin olevaan verenvuotoon.

v’ Laboratoriokokeilla voidaan tutkia:
Meleena
* verindytteistd anemiaa ja raudanpuutetta veriripuli, mustat veriulosteet;
= ulostendytteesta onko siina verta verenvuodosta mustaksi
. . . . . ja tervamaiseksi muuttuneen
Suolistovuotojen luokitus ja hoito ulosteen esiintyminen

v Lieva:

® suun kautta otettava rautaldakitys y ™

= suun kautta otettava verta hyydyttava
laakitys, traneksaamihappo (Caprilon®, h 3

Cyklokapron®) <

v" Kohtalainen:
= suonensisdinen rautalaakitys, jos
3 kk:n rautatablettilaakitys ei auta
» harkinta verisuonten muodostumista
ehkaisevaan ladkitykseen, kuten beva-
sitsumabi (Avastin®) suonensisdisesti
annettavana
v" Vaikea:
= punasolutiputus eli verensiirto

Kuva: Microsoft 365 luovan siséllon kirjasto

= harkinta verisuonten muodostumista ehkaisevaan ladkitykseen, kuten bevasitsumabi (Avas-
tin®) suonensisdisesti annettavana
v' Tahystystoimenpiteen yhteydessa voidaan hyydyttd3 vuotavat alueet tai poistaa merkittavat, 1-3
mm kokoiset ei-vuotavat verisuonimuutokset hyydyttamalla eli koagulaatiohoidon (argonkaasu-
suihkun ja sahkoévirran) avulla.

Jos epdilet GI-kanavan vuotoa tai sinulla on taipumusta niihin:

o tarkkaile ulosteen laatua ja vdrid (tumma meleenauloste - veren vdrjddmd uloste)
e syo rautalisdd ennaltaehkdisevasti lddakdrin ohjeen mukaan

(rauta voi vdrjdtd ulosteen tummaksi)
e kdy sddnnéllisesti verikokeissa anemian tai raudanpuutoksen selvittdmiseksi
e onko anemian ja raudanpuutoksen merkkejd? (ks. luku “Anemia ja raudanpuutos”)
» jos epdilys vuodosta vahvistuu, hakeudu ldakdrin hoitoon ja tutkimuksiin




Liite 520/48

Isot verisuonimuutokset eli AVM:t

HHT:n aiheuttama verisuonipoikkeama AVM (ArterioVenoosi Malformaatio) eli valtimo-
laskimosuonten epamuodostuma on kuin suuri telangiektasia.

AVM on epanormaali valtimon ja laskimon suora yhteys, oikovirtaus, jossa normaalit kapillaa-
riverisuonet puuttuvat, mutta valtimot ja laskimot ovat suurempia kuin telangiektasioissa.

AVM:ia voi esiintya keuhkoissa, aivoissa ja maksassa. Tyypillista niille on, etta ne:

e voivat olla oireettomia
. L e AVM (ArterioVenoosi Malformaatio)
e voivat esiintya potilaalla missa idassa tahansa
e voivat johtaa vakaviin oireisiin ja hengen- -

vaarallisiin komplikaatioihin

AVM:t voidaan havaita vain kuvantamismenetelmilla. Kuvantamiseen kdytetaan yleensa

valtimon ja laskimon vdlinen
epdmuodostuma

tietokonetomografiakuvausta (CT/TT) tai magneettikuvausta (MRI)

Keuhkojen muutokset

Keuhkoissa esiintyvat muutokset voivat vaihdella pienista telangiektasioista suurempiin
AVM:iin. HHT:ssa vakavimmat seuraukset tulevat yleensa keuhkoissa esiintyvista AVM:ista.

Toisinaan puhutaan PAVM:sta tarkoittaen pulmonaarista eli keuhkoperaistd AVM:aa. PAVM:ia
voi esiintya useita ja molemmissa keuhkoissa.

PAVM (Pulmonaarinen ArterioVenoosi Malformaatio)

- keuhkoperdinen AVM eli valtimon ja laskimon
vdlinen epdmuodostuma keuhkoissa

Normaalisti keuhkovaltimosuonet haarautuvat ja pienenevat mennessaan syvemmalle keuh-
koihin, kuten puun oksat. Valtimoverisuonten haarojen paissa olevat hiusverisuonet eli kapil-
laarisuonet yhdistavat valtimot ja laskimot toisiinsa.

Keuhkojen hiusverisuonilla on tarkea tehtava veren kiertaessa keuhkoista sydamen kautta ai-
voihin ja muihin elimiin. Hiusverisuonissa tapahtuu:

e kaasujenvaihto eli keuhkorakkuloiden kautta hiilidioksidin | PAVM:ia esiintyy vahintadn
(CO») luovuttaminen uloshengitykseen ja sisiin hengite- | 40 %:lla HHT-potilaista:
tystd ilmasta hapen (O2) ottaminen verenkiertoon * HHT 1 -tyypissd 50 %:lla

e veren suodattaminen epapuhtauksista, kuten verihyyty- * HHT 2 -tyypissd 10 %:lla
mistd, bakteereista ja/tai ilmakuplista




Liite 521/48

HHT:ssa keuhkojen AVM:ssa hiusverisuonet puuttuvat ja valtimon ja laskimon valille muodos-

tuu epanormaali verisuoniyhteys, joka on heikkoseindmainen, laajentunut suoniyhteys eli oi-

kovirtaus. Oikovirtauksesta lapi mennessaan veri ei suodatu niin kuin sen pitaisi.

Keuhkovaltimo

Yhsinkertainen PAVM,
jossa yhden valtimon ja
laskimon vilinen

ikovirt
oikovirtaus Keuhkolaskimo

\ Keuhkolaskimo

Keuhkovaltimo

Kompleksinen PAVM,
Jjossa useiden

valtimeiden ja
\ laskimoiden vdlisid

oikovirtauksia

Kuva: CureHHT, pavm-illustrations

e PAVM:ssa hiusverisuonten suodatus puuttuu, jolloin:

= pienet verihyytymat voivat kulkeutua PAVM:n ldpi ja menna aivoihin ja aiheuttaa aivo-

infarktin

= bakteerit voivat kulkea PAVM: n |api ja aiheuttaa aivojen absessin eli markdapesakkeen,

joka on infektio aivoissa

e Lisaksi PAVM voi puhjetessaan aiheuttaa verenvuodon keuhkoissa.

Edelld mainitut tilanteet voivat aiheuttaa HHT-potilaalle hengenvaarallisen tilan!

o Keuhkojen AVM:ssa hiusverisuonten puuttuessa myos elimiston kaasujenvaihto hairiintyy.

Talloin hiilidioksidi ei poistu elimistdsta tehokkaasti eika elimiston hapenotto toimi nor-

maalisti.

= verenkierrossa olevan hapen maara jaa normaalia alhaisemmaksi

= aivot, lihakset ja muut elimet saavat happea vaihemman kuin normaalisti

HHT-potilas ei valttamatta huomaa ve- | PAVM:n oireita ovat mm:

ren alentunutta hapen maaraa, koska ih- .
misen elimistd tottuu alhaisempaan hap-
pipitoisuuteen.

Noin 20 %:lla HHT-potilaista, joilla on
PAVM, esiintyy migreenia, joka paranee
yleensa, kun PAVM hoidetaan.

matala happisaturaatio eli matala veren
happikyllasteisyys

hengenahdistus

vasymys

alentunut rasituksensieto

sinertdvdt tai kalpeat huulet ja/tai sormet
migreeni

veriyskokset
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Keuhkojen AVM:ien seulonta kuvantamistutkimuksella

v Tehdaan kaikille HHT-potilaille. Seulonta

v Seulontamenetelmii ovat: oireettomassa tai niukkaoireisessa

s . , vaiheessa olevien tautitapausten
= Ultraaani-kuplatesti perustutki- l6ytdmiseksi jdrjestetty tarkastus

muksena: Tutkimuksessa katsotaan
ruokatorven kautta tehtavalla sydamen ultradanitutkimuksella, voivatko laskimoon in-
jektoidut suolaliuoskuplat padsta sydamen oikealta puolelta keuhkoverenkierron lapi sy-
damen vasemmalle puolelle. Tutkimusta varten potilaalle laitetaan suoniyhteys.

= Tietokonetomografia (CT/TT) tehdaan, jos ultradani-kuplatesti on positiivinen, TT:ll3
varmistetaan diagnoosi. Jos tutkimuksessa kdytetaan varjoainetta, sita varten laitetaan
suoniyhteys.

v Seulonta tulee tehda:

= HHT:n kliinisen arvioinnin yhteydessa

= 5-10 vuoden valein

= puberteetin jdlkeen

= hyvissa ajoin ennen suunniteltua raskautta,
jotta mahdollinen AVM voidaan hoitaa en-
nen raskaaksi tulemista

Kuva: Microsoft 365 luovan sisillon kirjasto

= raskauden jalkeen

Keuhkojen AVM:ien hoito

v Keuhkojen AVM tulee hoitaa, jos siihen johtava valtimo on halkaisijaltaan 2—3 mm tai sit3
suurempi.
v Toimenpideradiologi tekee embolisaation eli koilauksen angiografiatoimenpiteess, joka on

verisuonten varjoainekuvaus:
= Embolisaatiossa AVM:n aiheuttava suoni tukitaan, jolloin se vahentaa tai pysayttaa ve-
renkierron AVM:ssa.
= Embolisaatiota kdytetaan keuhkojen AVM:ien hoitoon aivohalvauksen ja aivojen marka-
pesakkeiden ehkaisemiseksi.
v’ Tarvittaessa voidaan tehda kirurginen toimenpide keuhkojen sen osan poistamiseksi, jossa
AVM sijaitsee.
* Yleensa embolisaatio on riittava, joten kirurginen toimenpide on harvoin tarpeen.
v' Jos HHT-potilaalla on todettuja PAVM:ia, pitkdaikaisseuranta jatkuu embolisaation jalkeen
uusien tai uusiutuvien epamuodostumien havaitsemiseksi ja seuraamiseksi

Jos sinulla on todettu HHT ja sinulle ei ole vield tehty keuhkojen AVM:ien seulontatutkimusta:
pyydd lddkdriltd Idhete seulontaan!
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Tdrkeitd ja huomioitavia asioita, jos sinulla on todettu keuhkojen AVM
(PAVM) tai jos sinulle ei ole vield tehty keuhkojen seulontatutkimusta

v Antibioottiprofylaksia eli tulehduksia ennaltaehkiiseva antibioottihoito
® ennen hammastoimenpiteita
® ennen muita toimenpiteitd, joissa on mahdollisuus,
ettd bakteerit padsevat verenkiertoon
= pyyda antibioottiresepti ladkariltasi ja pida ladke va-
ralta mukanasi
= esim. amoksisilliini 2 g (potilaille, jotka eivat ole peni-

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto

silliinille yliherkkid) tunti ennen toimenpidetta pie-
nentaa riskia saada aivoabsessi eli aivojen markapesake

v Huolehdi suun limakalvojen ja hampaiden terveydesta:
= Kdy saanndllisesti suuhygienistilla ja hammasldaakarissa. Hoitamattomat hampaat ovat

bakteereille portti elimistoon ja verenkiertoon.
v’ IV-suodatin: Suonensisdistd nesteytysta tai laikitysta annettaessa tulee kayttda suodatti-
mella varustettuja nesteensiirtoletkuja tai muuten varottava ilmakuplien joutumista veren-
kiertoon.
= Nesteensiirtoletkun suodatin ei paasta lapi ilmakuplia, jotka muuten voisivat aiheuttaa
TIA-kohtauksen tai aivoinfarktin HHT-potilaalle.

= Tahan soveltuu mm. punasolutiputuksessa kaytettava letkusto.

= Huomattavaa on, etta kuvantamistoimenpiteissa kaytettavan varjoaineen injektoinnissa
ei voi kayttaa suodattimella varustettua nesteensiirtoletkua.
v’ Vilti laitesukellusta
= Veden alla paineen alaisena hengitetyn ilman kaasujen osapaine nousee kehossa, kun su-
keltaja nousee pintaan. Kaasujen laajeneminen saattaa aiheuttaa kuplia kudoksiin ja ve-
renkiertoon (sukeltajantauti). Tama aiheuttaa mm. aivotapahtuman vaaran HHT-poti-
laalle.

= Huomioi, etta uiminen, sukeltaminen ilman paineilmalaitteita ja snorklailu eivat aiheuta
vastaavaa vaaraa.

» Keuhkojen AVM:t kehittyvdt nuorella idlld ja niitd esiintyy
kaikenikdisilld kaikkien HHT-tyyppien potilailla.

> Potilas ei ole yleensd tietoinen PAVM:sta ennen kuin hanelle kehittyy
jokin henked uhkaava komplikaatio.

» Oikealla seulonnalla ja hoitotoimenpiteilld voidaan ehkdistd
komplikaatioita.

» Antibioottiprofylaksia esim. suun toimenpiteissd ennaltaehkdisee
vakavia bakteeritulehduksia.
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Aivojen muutokset

Aivojen  verisuonimuutokset HHT:ssa
ovat epanormaaleja suoniyhteyksia valti-

moiden ja laskimoiden valilla.

Vahintaan 10 %:lla HHT-potilaista esiintyy
AVM aivojen verisuonistossa.

Merkittavat aivojen AVM:t muodostuvat
padasiassa lapsuus-nuoruusidssa. Ne voi-
vat kehittya hyvin varhaisessa vaiheessa,

Kuva: Microsoft 365 luovan sisdllén kirjasto

jopa sikidvaiheessa ja aiheuttavat tyypilli-
sesti aivoverenvuotoja.

Aivojen AVM:t eivat useinkaan oireile.

e Joillakin HHT-potilailla aivojen AVM saattaa ai- Aivojen AVM:n oireita voivat olla:

heuttaa lievid oireita, kuten paansarkya ja hui- | = Jjatkuva padnsarky
mausta. + epileptiset kohtaukset
* heikkous

e Vakavampia aivoverenvuotoa edeltdvia oireita « kehon tunnottomuus
ovat epileptiset kohtaukset. « ndon muutokset

e Verenvuotoriskin arvioidaan olevan alle 2 % » puheentuottamisen vaikeus
vuodessa.

Suurin osa aivoverenvuodoista HHT-potilailla ei kuitenkaan anna mitdan ennusmerkkeja.

Yleensa potilas ei tieda aivoissa sijaitsevien verisuonimuutosten olemassaolosta ennen kuin ha-
nelle kehittyy henkea uhkaava komplikaatio.

Aivojen AVM:n komplikaatio on padasiassa aivoverenvuoto, kallonsisdinen vuoto (ICH) tai ve-
renvuodosta johtuva aivohalvaus.

> Aivojen AVM:t kehittyvdat HHT-potilaan eldmdn varhaisvaiheessa, lapsuus-nuoruusidssd.

*» |apselle voidaan tehdd seulontakuvantaminen ensimmdisen elinvuoden aikana tai
* heti kun HHT on diagnosoitu lapsella tai toisella vanhemmalla

= suositus on, ettd seulonta jatkuu viiden vuoden vdlein aikuisikddn saakka

» pddtos seulonnoista voidaan tehdd potilaskohtaisesti

» Aikuisen HHT-potilaan aivoja ei kuvata rutiinisti, ellei hdnelld esiinny keskushermoston
oireita (ks. infolaatikko ylld).

> Raskaana olevan HHT-potilaan oireeton aivojen AVM hoidetaan synnytyksen jdlkeen.

Seulontatutkimus on ainoa keino saada selville ja ehkdistd vakavat komplikaatiot, koska
aivojen AVM:t eivdt aina anna oireita ennen kuin ne vuotavat!




Aivojen AVM:ien seulonta kuvantamistutkimuksella

v’ Aivojen verisuonimuutoksia voidaan diagnosoida kuvan-
tamistutkimuksilla:
= varjoainetehosteisella magneettikuvauksella (MRI)
= aivojen angiografiakuvauksella, etenkin jos aivojen

AVM on todettu MRI-tutkimuksella

v Seulonta tehd3an oireiden ilmaantuessa tai harkinnan
mukaan.

v Potilaat, joilla todetaan aivojen AVM, tulee ldhetti3 neu-
rokirurgiaan erikoistuneelle laakarille mahdollisiin lisa-
tutkimuksiin ja yksilolliseen hoitoon.

Aivojen AVM:ien hoito

v Aivojen AVM:ien seulonta on vaivatonta tehdd, mutta paatoksen-
teko siita, mita niille tehddaan on vaikeampaa. Ennen hoitotoimenpi-
teita on punnittava niiden riskit ja toimenpiteesta saatava hyoty.

v’ Paatoksentekoon vaikuttavat AVM:ien koko ja sijainti aivoissa seka
niiden aiheuttamat oireet ja vuotoriski.

= Jo kertaalleen vuotaneen AVM:n riski uuteen vuotoon on ole-
massa ja talloin AVM:lle pitdisi tehda jotain vuodon uusiutumi-
sen ehkaisemiseksi.

v’ Hoitona voi tulla kysymykseen aivojen embolisaatio angiografiatoi-
menpiteessd, jossa AVM:n aiheuttava suoni tukitaan.

= Embolisaatio vahentda tai pysayttaa verenkierron verisuonen
seinamien paineen lievittamiseksi.

= Embolisaatiota voidaan kayttdaa aivojen sellaisen AVM:n hoi-
toon, joka aiheuttaa verenvuotoisen aivohalvauksen riskin.

= Embolisaation tekee perehtynyt toimenpideradiologi.
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Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto

v’ Kirurgisella toimenpiteelld AVM voidaan sulkea klipsilla tai poistaa kokonaan.

= QOperaatio on tdysin parantava, mutta silla on korkeampi komplikaatioriski kuin emboli-

saatiolla.

v' Embolisaation jalkeen AVM:n paranemisen takaamiseksi voidaan toteuttaa kohdennettu

sadehoito, joka tuhoaa verisuonimuutoksen kudoksen.
v’ Usein vaaditaan ylld mainittujen toimenpiteiden yhdistelmia.

v’ Aivojen AVM:ien toimenpiteet tulee tehda neurokirurgisella asiantuntemuksella.
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Maksan muutokset

Maksan AVM:t ovat epanormaaleja verisuoniyhteyksia maksassa. Ne esiintyvat tyypilli-
sesti maksan pinnassa esiintyvina telangiektasioina ja harvemmin erillisina suurien val-
timoiden ja laskimoiden epamuodostumina eli AVM:na.

Maksan verisuonten oikovirtauksille kdaytetaan VM (Vaskulaarinen Malformaatio)

toisinaan nimitysta verisuonten malformaatio

i VM - verisuonen /verisuonten
eV epdmuodostuma

Ominaista maksan VM:lle:

e esiintyy 75 %:lla HHT-potilaista

e noin 10 % naista aiheuttaa oi-
reita ja komplikaatioita

e vakavuus vaihtelee

e ovat vakavampia HHT 2-tyypin
taudissa

e esiintyy noin kolme kertaa use-
ammin naisilla

Kuva: bodymybody & moonlight415, Pixabay

e esiintyy yli 40-vuotiailla

Maksan VM:t ovat useimmiten oireettomia. Suuret AVM:t voivat johtaa HHT-potilaalla
sydamen high output -vajaatoimintaan ja sen liitannadiskomplikaatioihin.

Sydamen high output -vajaatoiminta johtuu maksan AVM:ista, jotka ohjaavat suuren
maaran verta maksan suurista verisuonista takaisin sydameen:

e Verivirtaa nopeasti, koska pienten veri- High output -syddmen vajaatoiminta

suonten verenvirtausta hidastava ver- _ -
- suuren minuuttivirtauksen

kosto puuttuu. syddmen vajaatoiminta

e Sydamen on tyoskenneltava kovemmin
pumpatakseen suurta veritilavuutta ja lopulta sydan menettaa tehonsa.

e Vuosien aikana vajaatoiminta kehittyy sydamen ylikuormituksesta.

e Krooninen anemia vaikeuttaa vajaatoiminnan tilaa.

e Qireita ovat mm. hengenahdistus, vasymys ja jalkojen turvotus.

e High output -vajaatoiminnan hoitona ovat vahasuolainen ruokavalio ja nesteen-
poistolaakitys, anemian hoitoon suun kautta otettava rautalaakitys.
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HHT ja maksan AVM:t voivat aiheuttaa liitannaissairautena pulmonaarihypertensiota eli
keuhkoverenpainetautia. Tama tarkoittaa kohonnutta verenpainetta keuhkoveri-
suonissa.

Maksan VM:ien tyypillisimpid oireita:

e hengenahdistus Z
e vdsymys ' 5
e alentunut rasituksen sietokyky s - O g
. . . . . 9 * w

e jalkojen turvotus ja/tai rintakipu 2.°° .y g
o ruokahalun puute CE- DL AN E
: ool . L} oy 8

e ruokailun jdlkeinen vatsakipu gl b RN .
. . . Al AR ] \ PR Y .

e krooninen kipu maksassa S B ) PO ¢
e kohonneet veren maksa-arvot - "N E
e ihon ja silmien kellertdvyys (ikteerisyys) . E

Maksan VM:ien seulonta

v’ Seulonta tehd3idn HHT-diagnoosin yhteydessa ja sen jalkeen sddnndllisesti, jos mak-
san VM:ia on todettu.

v’ Seulontatutkimukset on tirkeaa tehda verisuonimuutosten diagnosoimiseksi, jotta:
= jotta saadaan tieto mahdollisista oireista tai komplikaatioista
= jotta niiden vakavuusasteen ennustaminen olisi mahdollista

v’ Diaghosoinnissa kaytetddn ensisijaisesti potilaan kliinistd historiaa ja tutkimusta, la-
boratoriotutkimuksilla selvitetaan veren maksa-arvot.

v’ Lisdksi voidaan tehda doppler-ultra- Doppler-ultraddnitutkimus

aanitutkimus, jolla tutkitaan verisuo- - veren virtauksen suunnan ja nopeuden
nia ja veren virtausta vatsaontelon osoittaminen kaikututkimuksella

elimissa.

v’ Varjoainetehosteinen vatsaontelon tietokonetomografia (TT/CT) tai magneettikuvaus
(MRI) ovat tarkempia tutkimuksia, joita tehdaan harkiten ja tarvittaessa.

v’ Syddmen ultradanitutkimusta kdytetdan maksan VM:n kardiologisten muutosten ar-
viointiin.
= tutkimuksessa kuvataan sydanlihaksen ja sydamen lappien toimintaa ultradanen

avulla

= suositellaan tehtavaksi aina, jos maksan VM on diagnosoitu

v/ Maksan kuvantamisesta saa parhaan tiedon, kun sen tekee HHT:n tunteva laakari.
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Maksan VM:ien hoito

v’ Oireettomiin maksan AVM:iin ei ole suositeltuja hoitoja.
v’ Hoito on ensisijaisesti oireenmukaista ja yksinomaan potilaille, joilla esiintyy oireita
tai komplikaatioita.
v/ HHT-potilaita, joilla on syddmen vajaatoiminta ja pulmonaarinen hypertensio eli
keuhkoverenpainetauti, tulee hoitaa HHT:n tuntevat erikoislaakarit.
v’ Laakityshoitona kdytetdan bevasitsumabia (Avastin®):
= se hidastaa verisuonten kasvua
= sen on osoitettu auttavan potilaita, joilla on vakavia maksan verisuonimuutoksia
ja sydamen vajaatoimintaa seka potilaita, joille sydamen vajaatoimintaan kaytet-
tava ladkehoito ei ole tehonnut
= bevasitsumabion saatavana HHT:n maksamuutosten hoitoon suonensisadisesti an-
nettavana
v’ Maksansiirtoa voidaan harkita HHT-potilaille, joilla on vaikeaoireinen maksan AVM:n
liitannaissairaus:
» vaikea sydamen vajaatoiminta, hapenpuutteesta johtuva sappivaurio tai moni-
mutkainen portahypertensio eli maksan porttilaskimojarjestelman kohonnut ve-
renpaine.

HHT-potilaan maksan

* biopsiandytteiden ottamista tulee vdlttdd verenvuotoriskin vuoksi
« AVM:ien embolisaatiota ei suositella vakavien komplikaatioiden vuoksi

Muut kohde-elimet

HHT:n ilmenemistapa vaihtelee yksildiden ja eri ikdakausien valilla suuresti. Tama viittaa
siihen, etta HHT-potilaan yksilollisella geeniperimalla ja HHT:n ulkopuolisilla tekijoilla
on vaikutusta siihen, miten tauti itse kullakin ilmenee.

HHT voi periaatteessa esiintya missa tahansa kehon osassa, vaikka edellisissa luvuissa
kasitellyissa elimissa ilmenemismuodot ovatkin selvasti tyypillisimpia.

Selkdaytimen AVM: t ovat harvinaisia, niita esiintyy vain noin 1 %:lla HHT-potilaista.

¢ Ne voivat aiheuttaa selka- ja jalkakipuja ja toisinaan johtaa kasivarren tai jalan tunto-
puutokseen tai halvaantumiseen.
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e Hoitamattomat selkdarangan AVM:t voivat johtaa motorisiin hairidihin tai tuntopuutok-
siin, aneurysmaan eli valtimon seinaman pullistumaan ja korkeaan verenpaineeseen.
Silmien verkkokalvolla esiintyvat telangiektasiat saattavat joskus vuotaa verisina kyyne-
leind. Tama nayttaa dramaattiselta, mutta on harmitonta eika aiheuta naénmenetyksen
vaaraa.

Verisuonten epamuodostumia on raportoitu esiintyneen myos:

i
.

e kilpirauhasessa
e palleassa

e haimassa

e pernassa

® munuaisissa

e virtsarakossa

e vaginassa

e kohdussa

Kuva: Microsoft 365 luovan sisillén kirjasto

e nikamissa
e suurissa valtimoissa, mukaan lukien aortta
Verisuonten uudismuodostuksen ja kudosvaurioiden parantumisen on havaittu pa-
hentavan HHT:n taudinkuvaa. Esimerkiksi trauman jalkeisessa paranemisprosessissa eli-
misto voi korjata vaurioituneet verisuonet vaarin ja muodostaa telangiektasioita tai
AVM:ia uusiin verisuoniin.

Kuvat: Trauman jdlkeinen AVM:

Ylékuva. HHT-potilaan ranteen/kimmenen vamman jélkeen vuosien kulu-
essa ranteen verisuoniin oli kehittynyt AVM, jossa tuntui painoarkuutta.
AVM:n seurauksena kéden verenkierto oli heikentynyt. Oireina oli mm. kd-
den ja sormien viileyttd ja puutumista.

Alakuva. Ranne 9 kk kirurgisen toimenpiteen jéilkeen. AVM on hoidettu kah-
della limaembolisaatiolla ja embolisaation jédnnds on poistettu kirurgi-
sesti. Kdden normaali verenkierto ja toiminta on palautunut.
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Anemia ja raudanpuutos

Anemia johtuu punasolujen alentuneesta maarasta tai veren hemoglobiinipitoisuuden
alenemisesta. Anemia:

e vadhentdd hapen virtausta kehon e

elimiin hapensitojaproteiini, jonka avulla
punasolut kuljettavat happea kehossa

e on yleinen HHT-potilaan kompli-

kaatio
e kehittyy noin puolelle aikuisista HHT-potilaista
e kehittyy vain harvoin HHT-lapsipotilaille
e yleisin syy on raudan puute, toiseksi yleisin syy ovat krooniset nena- ja Gl-kanavan vuodot
Raudan puute on sinansa yleinen ja tarkea HHT:n ilmentyma ja se aiheuttaa:

e punasolujen tuotannon vaikeutta
P ) Rauta (Fe)
mm. hemoglobiinin ja myoglobiinin
(lihaspuna) aineosana esiintyvd
anemiaa, koska elimistossa ei ole rautaa elimistédlle vdlttamdton metalli

e samanlaisia oireita kuin anemia

e aktiivivuodon sattuessa syntyy helposti

punasolujen rakennusaineeksi
-> raudanpuutos ilman anemiaa tulee hoitaa aina
Anemiaan ja raudanpuutokseen liittyvat oireet voivat olla hyvin moninaiset.

Toistuva nenadverenvuoto ja krooninen verenvuoto ruoansulatuskanavassa voivat ai-
heuttaa HHT-potilaan anemiaa ja elimiston raudanpuutetta.

e Nendverenvuodon maara vaihtelee suuresti potilaiden valilla, mutta my6s verenvuotokoh-
taisesti.

e Ruoansulatuskanavan vuotoja alkaa tyypillisesti esiintya noin 50-vuotiaana ja ne pahenevat
ian myota.

HHT-potilaalla voi esiintyd yksi tai useampi
ndistd anemian ja raudanpuutoksen oireista:

* heikkous ja vdsymys

» hengenahdistus

- alentunut rasituksensieto

» huimaus, “aivosumu”

huonomuistisuus tai keskittymisvaikeudet
* nopea syke, syddmentykytys

- matala verenpaine

* pyortyminen

- levottomat jalat

- huono unenlaatu

"Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto
L]
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Anemian ja raudanpuutoksen tutkiminen

v’ Tulee tutkia kaikilta aikuisilta HHT-potilailta oireista
riippumatta seka lapsipotilailta, joilla on toistuvia ve-
renvuotoja ja/tai anemian oireita.

v’ Diagnoosi tehdaan laboratoriokokein, joihin kuulu-
vat verenkuva, ferritiini eli varastorauta, seka trans-
ferriini reseptori (TFR) ja transferriinireseptorin rautakyllaisyys.

Anemian ja raudanpuutoksen hoito

Kuva: Antonio Corigliano, Pixabay

v’ Rautavarastojen korjaus oraalisilla eli suun kautta otettavilla rautavalmisteilla yhdis-

tettyna rautapitoiseen ruokavalioon.
= suun kautta otettava rauta imeytyy parhaiten tyhjaan mahaan otettuna
= rautasuusuihke on vatsaystavallinen posken sisdapinnalle suihkutettava rautavalmiste
= rautalisa suositellaan otettavaksi yhdessa C-vitamiinin kanssa
Jotkin lddkeaineet hairitsevat raudan imeytymista, kysy naista ladkariltasi.

v’ Suonensisiisesti annettava rautaliuos, jos suun kautta otet-
tava rauta ei imeydy tai se on huonosti siedetty (ummetus,
pahoinvointi, ylavatsakipu, ripuli).

Jos rautalisa ei auta anemiaan, on tutkittava muita mahdollisia

syitd ja tehtava tarvittaessa lahete hematologille tai HHT:n

seurantaan perehtyneeseen yksikkoon.

v Verensiirto eli punasolutiputus tulee kyseeseen HHT-poti-
laalle, jolla on:
= kyvyttomyys yllapitaa riittdvaa hemoglobiinia rautainfuusioista
huolimatta
= hemodynaaminen eli veren virtaukseen liittyva epavakaus tai
sokkitila, joka voi johtua runsaan verimaaran menetyksesta
=  HHT:n lisdksi toinen sairaus, joka edellyttaa korkeampaa hemo-
globiinitavoitetta: esim. sydamen vajaatoiminta, sepelvaltimo-
tauti tai keuhkojen AVM:n aiheuttama hypoksia eli valtimove-
ren niukka happipitoisuus
= akuutisti lisadantynyt hemoglobiinin tarve, esimerkiksi ennen
leikkausta tai raskauden aikana
v’ Suositellaan vahintdan vuosittaista tarkastusta. Tarkkailutiheys voi
vaihdella anemian vaikeusasteesta ja tehdyista sopimuksista riip-

Kuva: Riitta Lukk.'a'ri

puen.
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Antikoagulaatiohoitoa eli veren hyytymista estavaa (esim. varfariini) tai verihiutaleiden
toimintaa rajoittavaa (esim. asetyylisalisyylihappo) laakitysta suositellaan ehkaisevana
tai hoitavana laakityksena HHT-potilaalle anemiasta huolimatta, jos siihen on aihetta.

» Nama on harkittava tapauskohtaisesti

riskit ja hyodyt huomioon ottaen.
Esim. sydamen eteisvarind, sairas-
tettu aivo- tai sydaninfarkti ja kohon-
nut tukosriski ison leikkauksen jalkeen

Kuva: Riitta Lukkari

voivat olla syitd johonkin edelld mai- =
nittuun laakitykseen.

Ruokavalio raudanpuutoksen hoidossa

v

v

Ruokavalio ei yksin riitd korvaamaan elimiston menettamaa rautaa, mutta on siina
hyva apu rautalisan nauttimisen lisaksi.

Ravinnosta saadaan hemirautaa ja ei-hemirautaa, joista hemirauta imeytyy 25 %
paremmin kuin ei-hemirauta.

Paremmin imeytyvaa hemirautaa sisaltaa eldinperainen ravinto: maksa- ja veri-
ruoat, liha ja lihavalmisteet, kala ja ayridiset.

Ei-hemirautaa sisaltavia kasvikunnan raaka-aineita ovat taysviljat, soijapavut, lins-
sit, palkokasvit, pahkinat ja siemenet. Ei-hemiraudan imeytymista edistavat:

= eldinproteiinit, joita on lihassa, siipikarjassa, kalassa ja ayridisissa

= orgaanisia happoja sisaltavat fermentoidut kasvikset, kuten hapankaali seka joi-

denkin hedelmien sitruunahappo
C-vitamiinipitoinen ravinto, kuten tuoreet kasvikset, hedelmat ja marjat seka C-vi-

taminoidut mehut tehostavat raudan imeytymista.

Tee, kahvi ja maitotuotteet seka maidonkaltaiset tuotteet, joihin on lisatty kal-
siumia (kaura- ja soijamaitotuotteet) hidastavat raudan imeytymista ja niita pitaisi
valttaa nauttimasta samanaikaisesti rautalisdn ja rautapitoisten ruoka-aineiden

kanssa.
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Luontaistuotteet ja ravintolisdt
v'  Luontaistuotteet ja ravintolisit, jotka ohentavat verta tai heikentdvit veren hyytymists,

voivat olla HHT-potilaalle vaarallisia.

v' Luontaistuotteilla voi olla haitallisia sivu- tai yhteisvaikutuksia muiden lisdravinteiden tai

laakkeiden kanssa.

v" Yleisii luontaistuotteita, joiden on todettu lisddvan verenvuodon mahdollisuutta ovat:

ginsengjuurijauhe ja -kapselit

ginkgo biloba eli neidonhiuspuu-uutekapselit

inkivaarijauhe ja -kapselit

valkosipulikapselit ja -tabletit

melatoniini yhdistettyna edella mainittuihin luontaistuotteisiin

kaladljyt, kuten kalanmaksadljy, alfalinoleenihappo, omega-rasvahapot (pellavan-
siemenvalmisteet, chia-siemenet, helokkidljy)

feverfew eli reunuspietaryrtti kapseleina

E-vitamiinivalmisteet

v' Naiden tuotteiden ravintoldhteet itsessdan eivat ole HHT-potilaalle haitallisia, kuten valko-

sipuli pastakastikkeessa tai inkivaarijuuren lisaaminen mausteena. Kun ndita aineita ote-

taan pillereina, jauheena tai nestemdisessa muodossa, vaaralliset komponentit tiivistyvat

ja tuote voi lisata verenvuodon tai mustelmien riskia.

Muista kertoa lddkdrissd kdydessdsi lddkitysten lisdksi myds
kdyttdmistdsi lisdravinteista ja luontaistuotteistal

Eri elamdnvaiheet

HHT on progressiivisesti kehittyva sairaus, jonka oireet ovat hyvin moninaisia. Oireet
vaihtelevat tyypillisesti sairastuneen elimen, taudin ilmenemismuodon tyypin ja laajuu-
den seka HHT-potilaan ian mukaan.

HHT on yhta yleinen miehilla ja naisilla, jokaisella yksilolla se saattaa oireilla eri tavalla.
Vaihtelua saattaa esiintya myos HHT-potilaan eri elamanvaiheissa ja -tilanteissa.

On tiettyja asioita, jotka voivat vaikuttaa HHT-potilaan hyvinvointiin, elamanlaatuun ja
toimintakykyyn. Nama on hyva tiedostaa eri elamanvaiheissa. Tilanteita, jolloin HHT voi
aiheuttaa terveysriskeja ovat erityisesti lapsuus-nuoruusika ja raskausaika. Jos ongelmia
ei ole esiintynyt 55—-60 ikdavuoteen mennessa, HHT ei vaikuta elinian ennusteeseen.
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Perhesuunnittelu ja kuukautiset

Kuukautiset

Koska HHT:n ilmentymia voi esiintyda missa eli-
messa tahansa, HHT voi vaikuttaa myds kohdun
limakalvoihin ja kuukautisvuotoihin.

Kuukautisvuodot voivat johtaa anemiaan. Tama
on selvitettava ja hoidettava.

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallén kirjasto

v Nuorilta tai aikuisilta HHT-potilailta on hyva tutkia epatavallisen runsaiden kuukautis-
vuotojen syyt ja tunnistaa verenvuotohairio.
e Runsaisiin kuukautisvuotoihin suositellaan suun kautta otettavaa traneksaamihappoa
(Caprilon®, Cyklokapron®).

e Hormonihoitoa tai muuta verenvuotohairion hoitoa harkitaan potilaskohtaisesti.

v Jos suunnittelet hormonaalista raskauden ehkaisyd, keskustele HHT:n tuntevan gy-
nekologin kanssa.

e Yleensa estrogeenivalmisteet eli hormonaaliset ehkaisyvalmisteet ja hormonikierukka
vahentavat kuukautisvuotoja, mutta toisilla HHT-potilailla myds nena- ja suolistovuo-
toja.

e Toisilla HHT-potilailla estrogeenivalmisteet voivat kiihdyttaa keuhkojen AVM:ien kasvua.

e HHT-diagnoosiin liittyy kohonnut laskimotukosriski ja estrogeenivalmisteet lisdavat tu-
kosriskia.

v' Elimistén omien naishormonien tiedetddn vaikuttavan HHT-potilaan verenvuotoon.
Joillakin nendverenvuoto vaihtelee kuukautiskierron aikana ja vaikeutuu vaihdevuo-
sien jalkeen.

v" HHT:n aiheuttamat kohdun verisuonimuutokset voivat olla synnynnadisia tai trauman
jalkeen kehittyneita.

v Kohdun AVM:i3 on raportoitu muodostuneen ldakkeellisen abortin jalkeen.
e Tassd on kysymyksessa trauman jalkeinen verisuonimuutosten kehittyminen.
e Kohdun AVM:ida on mahdollista hoitaa embolisaatiolla.
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Perhesuunnittelu

Perheenlisdysta suunniteltaessa HHT-potilaan on hyva tavata HHT:n tunteva perinndlli-
syyslaakari.

v’ Laakarin kanssa voi neuvotella siitd, kuinka HHT-3iti voi optimoida terveydentilansa
ennen raskautta. HHT:hen liittyen tulee ainakin:
e seuloa ja hoitaa keuhkojen AVM:t.
e hoitaa anemia ja raudanpuutos.

<

Laakarikaynnilla tulee olla mahdollisuus saada tietoa perimaan liittyvista vaihtoehdoista.
e Kun perheen geenimutaatio on tunnistettu HHT-vanhemmasta, tie-
. toavoidaan mahdollisesti kayttaa tulevien jalkeldisten seulomiseen.
e Tulevat vanhemmat voivat halutessaan kysya kaytettdvissa olevat
geenitutkimuksien vaihtoehdot, jos harkitaan keinohedelmaitysta.
e Perimaan kajoavien hoitomuotojen kayttda rajoittavat ihmista suo-
jaavat kansainvaliset sdadokset, asetukset ja lait.
e On hyva varautua myos siihen, ettd perhetta suunnittelevan parin
henkilokohtaiset eettiset arvot pohdituttavat tdssa vaiheessa.

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallén kirjasto

-

Raskaus ja synnytys
Useimmilla raskaana olevilla HHT-potilailla ei esiinny vakavia HHT:hen liittyvia kompli-

kaatioita, vaikka odottava HHT-3iti voidaan toisinaan luokitella korkean riskin ryhmaan
kuuluvaksi.

senhetkinen terveydentilansa. Erityisesti arvioidaan HHT:n tila

Kun HHT-potilas suunnittelee raskautta, tulee kartoittaa hanen /( l
ja se, miten se voi liittya raskauden riskeihin.

v' Raskaana olevalle HHT-potilaalle suositellaan rautalisdn nautti-
mista rautavarastojen yllapitamiseksi ja anemian ehkdisemiseksi.

v Raskauden aikana havaittu anemia saattaa toisinaan vaatia suo-
nensisaisia verensiirtoja.

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallén kirjasto

v Raskauden aikana toisille kehittyy uusia ihon ja limakalvojen te-
langiektasioita, kun taas toiset ovat kertoneet telangiektasioiden
vahentyneen.

v Raskaudenaikainen HHT-3idin terveydellinen riski liittyy keuhkojen AVM:ien vuotoihin, aivo-
verenvuotoihin ja tromboembolisiin eli veren hyytymisen ongelmiin.

Selvitd etukdteen, onko synnytyksen yhteydessd mahdollista ottaa geenitestid
vastasyntyneestd lapsesta. Ndyte on mahdollista ottaa lapsen napanuoraveresta.
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Raskausaikana tyypillisesti:

» nendverenvuodot vaikeutuvat

« PAVM:t voivat kasvaa

» kehon verimddrdn kasvu lisdd PAVM:iin
liittyvien komplikaatioiden riskid

» raskaus voidaan luokitella korkean
riskin raskaudeksi tietyin edellytyksin

* MRI-kuvaukset ilman varjoainetta,
jos kuvaukselle on tarvetta

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto

3

Raskaudenaikaiset keuhkojen AVM:t voivat olla erityisen vaarallisia

v Raskauden aikana verenkierrossa oleva kehon verimaara lisdantyy merkittavasti.

Tama on valttamatonta vauvan kehitykselle.

e PAVM:ien koko suurenee raskauden aikana. Tama lisda odottavan aidin aivoinfarktin ja
aivoabsessin eli aivojen markapesakkeen riskia.

e PAVM:n heikkojen ja epanormaalien verisuonten paineen nousu lisda hengenvaarallisen
keuhkorepedaman ja verenvuodon riskia.

e Jos odottavalle HHT-aidille ei ole tehty PAVM-seulontaa ennen raskautta, se voidaan
tehda ultradani-kuplatestilla (ks. s. 19) tai keuhkojen tietokonetomografia eli TT-tutki-
muksella pienella maaralla varjoainetta tai ilman. TT-tutkimus tulee tehda raskauden
toisen kolmanneksen alkupuolella, 12.—20. raskausviikolla.

e PAVM:ia epailtdaessa oireiselle HHT-didille voidaan tehda keuhkojen TT-tutkimus pie-
nella maaralla varjoainetta tai ilman, riippumatta siita, missa vaiheessa raskaus on.

e PAVM:ien embolisaatio on turvallista tehda aikaisintaan raskauden toisen kolmannek-
sen aikana, jos siihen ei ole aikaisemmin pakottavaa syyta.

Aivojen AVM:t ja synnytys:

v Jos odottavalla HHT-aidilla on todettu aivojen AVM:
e Harkitaan suunniteltua keisarinleikkausta, jos alatiesynnytyksen arvioidaan lisdavan ai-
voverenvuodon riskia.
e Jos aivoverenvuodon riskia ei ole, normaali alatiesynnytys katsotaan turvalliseksi.
Raskauden aikana on korkea riski HHT:n aiheuttamiin verenvuoto- ja neurologisiin
komplikaatioihin:

v’ Jos odottavalle didille ei ole tehty keuhkojen tai aivojen AVM:ien seulontaa ennen raskautta.

v’ Jos odottavan didin todettuja keuhkojen tai aivojen AVM:i3 ei ole hoidettu.
Epiduraalipuudutus synnytyksessa:

v' HHT-3idin synnytyksessa voidaan kadyttad epiduraalipuudutusta. Kerro laakarille, jos
epiduraalipuudutuksen sopivuus askarruttaa sinua mahdollisiin selkaytimen AVM:iin
liittyen.
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HHT-vanhemman lapsella on 50 % mahdollisuus pe- %
riad HHT. Tama tulee ottaa huomioon, kun HHT-per- R ?E
heeseen syntyy lapsi. N - 5
Yleensa HHT:n ilmentymia ei ole syntymahetkella, * " : .: 8

=
vaan ne ilmaantuvat ian myota. W e L 3
70 %:lla lapsipotilaista on jokin HHT:n ilmentyma 16 §

ikdvuoteen mennessa.

Lapsuusidssa voi kehittya henkea uhkaavia keuhkojen ja aivojen AVM:ia. Ne voidaan ha-
vaita seulontatutkimuksella, jonka voi tehda jo vastasyntyneelle lapselle.

Geenitestaus

v' HHT-vanhemman geenimutaatio tulee olla tiedossa ennen lapsen geenitestia.

v Geenitestia voidaan kayttda HHT:n poissulkevana testina. N&in valtytaan turhilta seu-
lontatutkimuksilta, jos lapsella ei ole HHT:td aiheuttavaa geenivirhetta.

v' Lapsen geneettinen testaus on tarkeaa, koska lapselle HHT-diagnoosin tekeminen klii-
nisiin kriteereihin perustuen ei ole luotettavaa. HHT:n ulkoiset merkit ilmaantuvat
yleensa myohemmin.

Seulontatutkimusta suositellaan oireettomalle lapselle, jolla on HHT tai
sen epdily, kuten HHT-vanhempi, jonka geenimutaatio ei ole tiedossa.

T

Kuva: Microsoft 365 luovan sisdllon kirjasto




Liite 5 38/48

Keuhkojen AVM:t (ks. myds luku “Keuhko jen muutokset”)

v Keuhkojen AVM:t ilmenevit yleensi teini-ian jalkeen, joskin niit3 voi esiintya lapsilla
ja vastasyntyneillakin.

v" HHT-lapsen tyypillisia PAVM:ien oireita ovat hengenahdistus ja matala rasituksen-
sietokyky. Naiden oireiden taustalla ajatellaan usein virheellisesti olevan muita syita,
kuten astma tai huono fyysinen kunto. Migreenipaansaryt ovat yleisia oireellisen tai
oireettoman PAVM:n yhteydessa.

v" Keuhkojen AVM:ien (PAVM) seulontatutkimus tehdaan:
= rintakehan rontgenkuvauksella ja mittaamalla veren

happisaturaatio eli veren happikyllasteisyys sormen-
paasta pulssioksimetrilla

= tai ultradani-kuplatestilla (ks. s. 19)
=  TT-tutkimuksella, jos PAVM:n positiivinen diagnoosi
on tehty em. seulontamenetelmilla
v’ Seulonta toistetaan viiden vuoden vilein, jos seulonnan tulos on negatiivinen.
= Lapsilla, joiden seulontatulokset ovat epavarmoja joko kuvantamisen tai pulssiok-
simetrian perusteella, seulonta tulee toistaa aikaisemmin.

Kuva: estore.nu/fi

v' PAVM:ien hoito
= PAVM:t, joihin johtava valtimo on halkaisijaltaan 3 mm tai yli ja joihin liittyy alen-
tunut veren happisaturaatio, hoidetaan embolisaatiolla (ks. s. 19).
= Seuranta on aiheellista, jotta voidaan havaita hoidettujen PAVM:ien uusiutumi-
nen ja pienten hoitamattomien PAVM:ien kasvu. Seurantatiheys arvioidaan poti-
laskohtaisesti.

Antibioottiprofylaksiaa suositellaan HHT- “’ v
lapsipotilaille, joille seulonta on tehty N
réntgenkuvauksella ja pulssioksimetrilld,
koska niilld ei voida havaita pienid PAVM:id.

Kuvat: Microsoft 365 luovan sisdllon kir]asto“
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Aivojen AVM:t (ks. myos luku “Aivojen muutokset")

Merkittavat ja suurimmat aivojen AVM:t kehittyvat padasiassa lapsuudessa, jopa sikiovai-
heessa ja aiheuttavat oireita, joita voivat olla epilepsia, paansarky, kallon suureneminen ja ai-
voverenvuoto.
v"Aivojen AVM:ien seulontatutkimus:
= Ensisijainen seulontatutkimus on magneettikuvaus (MRI) varjoainetehosteisena, se an-
taa tarkan kuvan aivojen AVM:ien tunnistamiseksi ja verenvuodon riskitekijoiden maa-
rittamiseksi.
= Pienilla lapsilla MRI-tutkimus vaatii tyypillisesti rauhoittavaa laakitysta tai nukutusta.
= Qireettoman HHT-lapsen kuvantamiseen liittyvat kaytannot vaihtelevat eri maiden va-
lilla.
= Suomessa ei ole kansallista hoitolinjausta vield tehty ja seulonnat kannattaa harkita
tapauskohtaisesti hoitavan ladkarin kanssa neuvotellen. Paatés lapsen seulontatutki-
muksesta tulee tehda lddkarien, hoitajien ja lapsen (jos mahdollista) yhteisella paatok-
sella.
v" Aivojen AVM:ien hoito:
= Jos seulonta on positiivinen, HHT-lapsi tulee lahettdaa hoidettavaksi yksikkdon, jossa on
monitieteinen asiantuntemus neurokirurgisten sairauksien hoidosta.
= P3atos hoitaa tai seurata aivojen AVM:ia perustuu siihen, ettd hoidon riskia verrataan
verenvuodon riskiin.
» Hoidetut aivojen AVM:t vaativat tarkkaa seurantaa. Pienten ja hoitamattomien aivojen
AVM:ien seurantaa ei ole tarkasti maaritelty, joten arvio seurannasta tehdaan potilas-
kohtaisesti.

Nendverenvuodot (ks. myds luku “Nendverenvuodot”)

v’ ovat tavallisin ensimmainen oire lapsena, ne alkavat keskimaarin 12-vuotiaana.
v on hyva ottaa puheeksi |d3karin kanssa ja sopia kontrollit tarvittaessa anemian ja
raudanpuutoksen tutkimiseksi.
v’ _hankaloittavat arkielamaa ja vaikuttavat lapsen tai nuoren eldméanlaatuun.
e Lapsi tai nuori saattaa jannittaa nenaverenvuotoja ja vuodon alkamista. Tama voi joh-
taa sosiaalisten tilanteiden valttelemiseen koulussa ja harrastuksissa ja voi hankaloit-
taa ystavan tai sukulaisen luona yokylailya.

Kerro lapsen opettajalle, koulun terveydenhoitajalle, harrastustoiminnan ohjaajille
ja ystdvien vanhemmille HHT:sta ja lapsen nendverenvuototaipumuksesta.

- nendverenvuodosta ei tule liilan dramaattinen tapahtuma
ja lapsen on sosiaalisesti helpompi selviytyd tilanteesta
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Raudanpuutosanemia (ks. myds luku “Anemia ja raudanpuutos”)

v’ voi aiheuttaa lapsilla keskittymis- ja oppimisvaikeuksia sekd muistamisen vaikeutta.
v’ voiilmetd myés vaikeutena pysya koulukavereiden ja ystavien tahdissa leikeiss3, juoksemi-
sessa ja muussa liikunnassa.

Henkinen hyvinvointi

v" Vanhemmalla on olennainen rooli lapsen hyvinvoinnista ja terveydesti huolehtimisessa
seka kasvun ja kehityksen tukemisessa, jotta lapselle kehittyy positiivinen elamanasenne.

v’ Kerro lapselle mahdollisimman varhain lapsen ikdtasoon sopivalla tavalla lapsen senhetki-
siin HHT:n oireisiin, tutkimuksiin ja toimenpiteisiin liittyvista asioista.

v" Kun lisdat vahitellen lapsesi tietoa HHT:st4 ja annat hdnen ottaa osaa hoitoaan koskeviin
paatoksiin, lapsesi alkaa ottaa enemman vastuuta itsestdaan ja osaa paremmin hallita omaa
terveyttdan teini-idssa ja nuorena aikuisidssa.

v’ Tue ja kannusta lasta. Ald anna HHT:n hallita hdnen eldmaansa.

v" Hae lapselle tai nuorelle ammattiapua, jos HHT:n kanssa eldminen aiheuttaa masennuk-
senkaltaisia oireita.

7

Kuva: Microsoft 365 luovan sisillon kirjasto

Tyo ja toimintakyky

HHT vaikuttaa kaikille elaman alueille: tunne-eldamaan, ihmissuhteisiin, tyohon ja vapaa-
aikaan.

Tutkimusten mukaan eldamanlaatu on sidoksissa HHT:n aiheuttamien oireiden vakavuu-
teen ja jossain maarin yksilén omaan kykyyn hallita stressia.

Erityisesti tyoikaisen HHT-potilaan on hyva tiedostaa toimintakykya hairitsevat tekijat.
Siten niiden vaikutusta voidaan vahentdaa ja ndin lisata oman arjen hallintaa.



Liite 5 41/48

Nendverenvuodot

Nenaverenvuotojen vakavuus ja aika, joka kuluu nenaverenvuotojen hoitamiseen ovat
kytkoksissa stressiin, ahdistuneisuuteen ja alakuloisuuteen.

Pahimmillaan nendaverenvuodot voivat johtaa tyokyvyttdmyyteen ja sosiaaliseen eris-
taytymiseen.

”Jdnnd juttu ettd enemmdn kuin varsi-

naisesti ajattelen milté vuoto minusta
tuntuu, ajattelen mité muut ihmiset siité
ajattelevat, mikdli néin sattuu julkisella
paikalla. Tuppo nendissd kulkeminen tun-
tuu erddlld tavalla hirvittdvén nololta ja
noyryyttdvdltd, ihmisten ennakkoluulo-
jen vuoksi.”

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto

Ennakoi tulevat tilanteet

v" Neniverenvuodot ovat ennalta-arvaamattomia, niiden varalta

on hyva olla aina mukana ainakin nenaliinoja.
v" Kokoa oma ”ensiapupakkaus” kisilaukussa tai repussa mukana
kuljetettavaksi. Ensiapupakkauksessa voi olla nenaliinojen lisdksi

Kuva: Eija Lukkari

nenasumutetta, voidetta, vaseliinia ja itselle sopivaa verenvuotoa ty-
rehdyttavaa materiaalia.

v Huolehdi riittdvista levosta ja vilta stressid: Nendverenvuotojen riski saattaa kasvaa, kun
olet stressaantunut tai saanut lilan vahan lepoa. Riski kasvaa myos fyysisen ponnistuksen
aikana tai sen jalkeen.

v’ Tuliset ruoat tai voimakkaat mausteet ja alkoholi voivat lisdta verenvuotoja.

v Runsaan nenaverenvuodon jilkeen on hyva vilttda edelld mainittuja asioita, kuten myos
kuumia ruokia ja juomia lammon verisuonia laajentavan vaikutuksen vuoksi.

v Kun tunnet oman neniverenvuotosi tyypilliset laukaisevat tekijat, ne kannattaa ottaa huo-
mioon paivan aikatauluja ja sosiaalisia tilanteita suunnitellessa.

v' Etukateen suunnittelu lisdd varmuuden tunnettasi ja vaikuttaa positiivisesti eldmanlaa-
tuusi: kun olet valmistautunut tulevaan, yllatyksen mahdollisuus on pienempi.

v Voit miettia etukidteen mit3 toisille sanot, jos nena ratkeaa vuotamaan kesken tyopéivan,
kokouksen tai vaikkapa juhlissa. Sopivan tilaisuuden tullen voit esim. kertoa:
= ettd sinulla on verisuonten heikkoutta aiheuttava sairaus, joka saa nenan vuotamaan.
= ettei sinulla ole veriteitse tarttuvaa tautia, jos joku saikahtaa vuotoa.
= mika HHT on ja ndin kasvattaa tietoisuutta taudista.
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Migreeni

Migreenipaansarky vaikuttaa yksilon toimintakykyyn ja elaman-
laatuun heikentavasti, aiheuttaa sairauspoissaoloja ja haittaa
vapaa-ajan harrastuksia ja sosiaalisiin tilanteisiin osallistumista.

e HHT-potilaalla migreeni voi aiheutua PAVM:sta eli valtimo-las-
kimo -oikovirtauksesta keuhkoissa ja yleensa helpottuu, kun
PAVM hoidetaan embolisaatiolla.

e Jos migreeni toistuu keuhkojen embolisaation jalkeen, PAVM on
voinut uusiutua.

e Migreenipaivakirjan avulla voit seurata migreenin oireita. Se aut-

Kuva: mahbubhasan2550, Pixabay

taa selvittamaan, mitka tekijat laukaisevat migreenin.

Vdsymys

Krooninen vasymys voi aiheuttaa HHT-potilaalle haasteita
tyoeldamassa ja arjessa selviytymiseen. Vasymyksen taus-
talla voi olla:

e Keuhkojen AVM eli PAVM, joka heikentdaa keuhkojen ha-
penottokykya ja aiheuttaa ndin hapenpuutteesta johtuvaa
vasymysta. PAVM hankaloittaa HHT-potilaan aktiivista liik-
kumista ja vaikuttaa nadin valillisesti heikentyneeseen yleis-
kuntoon.

Kuva: Sammy-Sander, Pixabay

e Vuotojen aiheuttama anemia ja elimiston raudan puute.

e Maksan VM:ien aiheuttama maksan ja/tai sydamen vajaa-
toiminta.

Mielenterveys

HHT-diagnoosi voi aiheuttaa ahdistusta, masennusta ja naihin liittyvaa traumaperaista
stressihadiriota. Mielenterveyden ongelmat saattavat johtaa tyottomyyteen tai tyokyvyt-
tomyyteen.

e Toisaalta hoitamattomat HHT:n aiheuttamat ilmentymat, kuten anemia, raudanpuutos ja
PAVM:t voivat aiheuttaa masennuksenkaltaisia oireita ja johtaa virheellisesti masennus-
diagnoosiin.

e Vertaistukea hakeneilla HHT-potilailla esiintyy vdahemman psyykkisia oireita.

e HHT potilaan on tarkeda hoitaa omaa mielialaa ja kdyda esim. traumaterapiassa vaikeiden
kokemusten jalkeen.
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Omahoito-ohjeita arjen hallintaan

v Noudata saannollistd elamanrytmia:

Huolehdi riittavasta levosta ja younesta, kahdeksan tuntia unta vuorokaudessa
auttaa jaksamaan.

Pida saannolliset tauot tyopaivan aikana.

Pida tarpeelliset vapaapaivat saannodllisesti tyoviikon paatteeksi, myos vuoro-
tyossa.

Liiku saannollisesti ja mieluiten ulkoilmassa. Saanndllinen, kevytkin liikunta vah-
vistaa hapenottokykya, kohottaa kuntoa ja vahvistaa vastustuskykya.

Lomaile ja tee itsellesi mieluisia asioita, ne vahvistavat arjessa jaksamista.

v’ Sy riittavasti, terveellisesti ja monipuolisesti:

Rautapitoinen ravinto on luonnollinen tapa huolehtia elimiston rautavarannoista:
Eldinperaiset tuotteet sisaltavat elimistéon helposti imeytyvaa hemirautaa. Kasvi-
perdiset ruoka-aineet sisaltavat heikommin imeytyvaa ei-hemirautaa.

Monet HHT-potilaat hyotyvat vahahiilihydraattisesta ruokavaliosta, moni on to-
dennut sen vahentavan nenaverenvuotoja ja niiden voimakkuutta.

Erityisesti sokerin ja nopeasti imeytyvien hiilihydraattien valttaminen pitaa veren-
sokerin ja elimiston vireystilan tasaisena paivan aikana.

Syo0 tarpeeksi ja ravintorikkaita ruoka-aineita. Valta prosessoituja ruokia, dieetteja
ja nopeaa laihduttamista. Ruokavalion liian alhainen energiamaara ja kdyha ravin-
topitoisuus lisaavat vasymysta.

v’ Vilta tupakointia ja liiallista alkoholinkdyttoa.

v’ Hae apua, jos arjen hallinta kay liian raskaaksi.

 Hakeudu vertaistuen piiriin.

Pyyda osittaista tyoaikaa tai hae sairauslomaa.
Etsi kuuntelevat korvat, jaettu ongelma on puolitettu ongelma.

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto
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v' Omaksu positiivinen eldamanasenne!
= Nauti elamasta: perheestd, ystavista, harrastuksista.
= Tee asioita, jotka tekevat sinut onnelliseksi.
=  Kouluttaudu kokemusasiantuntijaksi.
= Sairautesi on vain osa sinua. Hallitse itse Oslerisi, ala anna sen hallita elamaasi.

Tkddntyminen

Ikaantyessa tyypillisesti yksilon sairastuvuus lisdaantyy ja HHT:n lisaksi muutkin tekijat ja
muut sairaudet saattavat hankaloittaa HHT-potilaan elamaa.

HHT:n oireiden tai komplikaatioiden vakavuus vaikuttaa suurelta osin elamanlaatuun,
erityisesti ikdantyessa, kun oireiden esiintyminen ja niiden vakavuus saattavat lisaantya.

v" HHT:n ilmenemismuodot ja oireet, jotka tyy-
pillisesti voimistuvat tai pahenevat ikdaantyes-
sa ovat:
= anemia runsaiden GI- eli ruoansulatus-
kanavan vuotojen seurauksena

= sydamen vajaatoiminta

= aivoinfarkti hoitamattomien keuhkojen tai
aivojen AVM:ien vuoksi

= jhon ja limakalvojen telangiektasiat

v’ Persoonallisuus ja sosiaaliset tekijat vaikut-
tavat siihen, kuinka vahvasti HHT vaikuttaa
yleiseen onnellisuuteen.

Kuva: Eija Lukkari

v HHT:n oireiden lisdksi ikdantyvan HHT-potilaan eldmanlaatuun vaikuttavat:
= perheen ja ympariston sosiaalinen tuki: avun saaminen, empatia, ystavyys ja rakkaus
= henkilokohtaiset selviytymiskeinot: huumori, harrastukset, vertaistukena toimiminen
= muut terveyteen liittyvat haasteet: huolehdi yleiskunnostasi, liilku voimiesi mukaan
= uskomukset sairastamiseen liittyen: dla anna sairautesi hallita, se on vain osa elamaasi
= positiivinen tai negatiivinen asenne: ajatuksista tulee totta, olivat ne positiivisia tai
negatiivisia



v’ S&3sta energiaasi ja tee elamanmuutoksia:

ruokaostokset

erityisen tarkea ikaantyvan ravitsemuksessa,
ravitsemusterapeutille
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= pyyda apua ja teeta raskaat tyot jollakin muulla, esim. kodin siivous,

= kayta teknologiaa apuna, esim. shoppaile netissa sen sijaan etta lahdet ostoksille
= nuku tarpeeksi pitkat ydunet ja ota paivaunet tilaisuuden tullen
» sy0 ravintorikasta ruokaa ja sy0 tarpeeksi, ravinnosta saatava proteiini on

pyyda laakarilta lahete

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallén kirjasto

Toivo parasta, mutta
varaudu pahimpaan!
Ole askel edelld
sairauttasi. Ota selvdd
ja valmistaudu erilaisiin
oireisiin ja ongelmiin,
Jjoita HHT voi
sinulle aiheuttaa.
Tdmd auttaa sinua hallit-
semaan "omaa Osleriasi"
Jja vdhentdad stressia siitd,
mitd kaikkea se voi
tuoda tullessaan.

Mielenterveys

sennuksen tunnetta.

elamisen aiheuttama stressi voi aiheuttaa alakuloisuutta.

HHT:hen.

Hae apua, jos tunnet
olosi alakuloiseksi tai
masentuneeksi
suurimman osan
ajasta yhtdjaksoisesti
vdhintddn kahden
viikon ajan.

e Toisinaan terveyteen liittyva kriisi laukaisee kliinisen masennuksen.
e Masennus on melko yleinen sairaus; HHT-potilaalle voi kehittya masennus, joka ei liity

HHT ei itsessdaan aiheuta masennusta, mutta jotkin HHT:n oireet voivat aiheuttaa ma-

e Masennus on yleisempaa sairauskohtauksen jalkeen ja vakavien komplikaatioiden kanssa

Kuva: Microsoft 365 luovan sisallon kirjasto
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Joitakin masennuksen riskitekijoita ovat:
e perinndllinen taipumus

e aiempi masennusjakso

e |3heisen perheenjdsenen kuolema

Masennuksen tunnistaminen ja hoito on valttama- o
tonta, koska se voi olla terveystilaa heikentava ja '}
jopa hengenvaarallinen sairaus. (

Masennus voi vaikuttaa energiatasoon, ajatteluun ja muistiin seka kykyyn suoriutua jo-
kapaivaisista toiminnoista ja pitdaa huolta terveydesta.

Kuva: Microsoft 365 luovan sisillon kirjasto

HHT-potilaalta on tarkeaa hoitaa fyysisten oireiden aiheuttaja, kuten anemia, raudan-
puute tai alhainen veren happipitoisuus.

e Nama voivat aiheuttaa masennuksenkaltaisia oireita, kuten voimattomuutta, vasymysta ja
sitd seuraavaa mielenkiinnon puutetta, jotka voidaan virheellisesti tulkita masennuksen ai-
heuttamiksi.

e Sen takia on tarkeda, etta hoitoon hakeutuessa hoitohenkilokunta, erityisesti laakari on
tietoinen HHT:n ominaispiirteista.

e HHT-potilaan kannattaa itse olla aktiivinen ja tiedottaa sairaudesta ottamalla mukaan laa-
karikaynnille tai hoitoon hakeutuessaan oma oirepaivakirja ja HHT:sta kertovaa materiaa-
lia, kuten potilaan oppaan tai osan siita.

Mielenterveyden omahoito

v' Hyvat ja merkitsevat ihmissuhteet, sosiaalinen tuki ja osallisuuden kokemus edista-
vat mielenterveytta ja ehkaisevat masennustilan kehittymista.
e Hakeudu vertaistuen piiriin esim. HHT/Osler-yhdistyksen suljetussa Facebook-ryhmas-
sd, johon edellytetaan jasenpyyntoa.
e Voit myos ottaa yhteytta yhdistyksen vertaistukihenkil6on (ks. luku ”Lopuksi”).

v Reippailu ulkoilmassa, kohtalainen maara lilkuntaa ja vastaavasti riittdvasta levosta
ja unesta seka terveellisesta ruokavaliosta huolehtiminen tuovat virkeytta ja ener-
giaa elamaan.

v’ Tupakoinnin valttaminen tai lopettaminen sekd humalahakuisen juomisen ja alkoho-
lin liikakayton valttaminen ovat tutkitusti mielenterveytta lisdavia seikkoja.
Edella mainitut asiat lisaavat yksilon elamanhallintaa ja elamanlaatua yleensakin.
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Hakeudu HHT/Osler-yhdistyksen vertaistuen piiriin! Katso
luku “Lopuksi”, jossa on yhdistyksen yhteystiedot.

“| MIELENTERVEYSTALO.FI

https://www.mielenterveystalo.fi/

Terveyskyla-sivuston mielenterveystalo tarjoaa tietoa mielenterveydesta seka tukea
omahoitoon ja ohjausta eri alueiden mielenterveyspalveluihin.

e Sivulla on linkkeja erilaisiin omahoidon menetelmiin seka ohjeita, opastusta ja ohjel-
mia mielenterveyden hoitamiseen ja tyokaluja oman mielenterveyden arviointiin
online-kyselyjen muodossa.

e Mielenterveystalo on koostettu kolmesta eri ikaryhmille rakennetusta internetsivus-
tosta, joten sielta loytyvat aikuisten lisaksi omat mielenterveystalot myds lapsille ja
nuorille.

e Mielenterveystalon kaikki tieto on psykiatrian asiantuntijoiden tuottamaa tietoa

mielenterveysasioista ja saatavissa kaikille siita kiinnostuneille.

Kuva: Microsoft 365 luovan sisillon kirjasto


https://www.mielenterveystalo.fi/
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"~ HHT on koko perhettd ja
- sukua koskettava sairaus.

HHT:n kanssa voi eldd
normaalia eldmdd, kun sen
tutkimukset ja hoidot
kohdennetaan oikein.

- HHT-potilaan elinitn ennuste

E’T ~ on sama kuin muulla vaestalla.

Suomen

d= Rl https://hht-osler fi/

cure hht https://curehht.org/
HHT

europe https://www.hhteurope.org/

INTERNAT\ONAL

HHT https://hhtquidelines.org/

GUIDELINES

VASCERN Do's and Don'ts Factsheets for Rare Vascular Disease Pa-

g "}\ European tients Facing Frequent Situations
.' 3
o’

'.i Reference https://vascern.eu/what-we-do/dos-donts-factsheets-for-
.00 Network oo vascular-disease-patients/

Facebookissa ovat julkiset Suomen HHT/Osler-yhdistyksen sivut
https://www.facebook.com/suomenHHT jotka ndkyvit kaikille ja vertais-
ryhmdn HHT Suomi (Oslerin tauti) -sivu https://www.face-
book.com/groups/1843175195962593 joka on yksityinen sivu. Ryhmédn péd-
see laittamalla jasenpyynnon. Vertaisryhmdn sivuilla kdydddn vilkasta
keskustelua sairauteen liittyvistd asioista.
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