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Taman opinndytetyon tarkoituksena oli etsia teoreettista tietoa Marcus Gunn -
vilkkuluomioireyhtymadsta ja tuottaa opaslehtinen niiden perheiden tukemiseksi, joiden
lapsella on diagnosoitu kyseinen oireyhtyma. Tyon tilaajana toimi Harvinaiskeskus Norio,
jolle luotiin erillinen lyhyt diagnoosikuvaus heidan internetsivustolleen. Opinnadytetyon
keskeiset kasitteet ovat Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyma, perheen tukeminen ja
harvinaissairaus. Tyon ohjaavina kysymyksina toimivat: mika oireyhtyma on, miten se
vaikuttaa elamaan ja miten tukea perheitd, joiden lapsella todetaan kyseinen oireyhtyma.
Opinnaytetyon tekijat kokivat aiheen tarkeaksi, silla jokaisella on oikeus saada tietoa ja tukea
oireyhtymastaan tai sairaudestaan omalla didinkielelld. Henkilokohtaisen kiinnostuksen
aiheeseen antoi se, ettd yhdelld opinndytetyon tekijoista on Marcus Gunn -
vilkkuluomioireyhtyma ja han on itse kokenut tiedon saamisen puutteelliseksi
lapsuudessaan.

Oireyhtymasta ei ollut Suomeksi ndyttoon perustuvaa tietoa, joten tieto kerattiin erilaisista
englanninkielisista artikkeleista ja pyrittiin I0ytamaan terminologialle suomenkielisia
vastineita. Tiedonlahteina oli myds suomenkielisia internetsivustoja, artikkeleita ja kirjoja.
Ensin tietoa keréttiin itse oireyhtymasta ja sen jalkeen perheiden tukemisen ndakdkulmasta.
Kun tietoa oli keratty riittavasti, alkoi tydn hiominen ja liitteiden suunnittelu ja toteutus.
Yhteistyota tehtiin myos eri alojen ammattilaisten kanssa.

Tuotoksena valmistui lyhyt diagnoosikuvaus Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtymasta, johon
saatiin ohjausta tyon tilaajalta, Harvinaiskeskus Noriolta. Diagnoosikuvaukselle oli tietyt
raamit, joiden mukaan se tuli toteuttaa. Toisena tuotoksena valmistui perheita tukeva
opaslehtinen, jossa on lyhyesti tietoa oireyhtymasta ja perheen kannalta olennaisia asioita,
joita he voivat ottaa huomioon. Opaslehtinen my6s ohjaa tiedon ja vertaistuen piiriin.

Hoitotyon nakokulma saatiin tydssa hyvin esille ja tyon tuotokset toteutuivat onnistuneesti.
Tuotokset muotoiltiin selkedlukuiseksi. Tulevaisuudessa aihetta voisi jatkokehittaa leikki-
ikdisesta koululaiselle suunnatulla oppaalla, jonka aiheena olisi muun muassa
kiusaamisnakdkulma ja liitdnndisoireiden hoitokeinot ikdtason mukaisesti.

Avainsanat Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma, harvinaissairaus, riippuluomi, perheen
tukeminen, vilkkuluomi
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1 Johdanto

Hameen ammattikorkeakoulussa pidettiin jarjestopéiva kevaalla 2020, jossa oli mukana
my06s harvinaissairauksiin liittyva esitys. Esityksen jalkeen opinndytetyon tekijat etsivat
aiheestaan tutkittua tietoa suomeksi, mutta tuloksetta. Tasta syttyi kipina tuoda tietoa
kaikkien saataville suomeksi. Tiedon lisddminen ja tarjoaminen helposti saataville
harvinaissairaudesta on erityisen tarkeaa, koska jokaisella on oikeus saada tietoa ja tukea
omalla didinkielellddn. Yhdelle opinndytetyon tekijoistd on diagnosoitu Marcus Gunn
vilkkuluomioireyhtymd, jonka vuoksi aihe on tekijoille henkilékohtainen ja siksi
mielenkiintoinen. Opinndytetydssa kasitellaan tata harvinaissairautta ja tuodaan esille
hoitotyon nakokulma perheen tukemiseen. Tiedon l6ytdminen on harvinaissairauksien
kohdalla vaikeaa ja tieto on jakautunut epatasaisesti. Harvinaissairas saattaa itse tietaa

enemman kuin ammattilaiset. (STM, 2019, s. 20)

Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma on harvinaissairaus. Harvinaisuudestaan huolimatta
Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtymaa tavataan yhtena yleisimmista kongenitaalisten
ptoosien eli synnynndisten riippuluomien muodoista. Marcus Gunn voi esiintyd myos ilman
riippuluomea, mutta se on kuitenkin hyvin harvinaista. (McNamara & Hartnett, 2009, s. 138;
Ziga ym., 2019, s. 282) Joitakin tapauksia on raportoitu, ettd Marcus Gunn
vilkkuluomioireyhtymaa on ilmennyt myods epaonnistuneen silmaleikkauksen tai trauman
seurauksena. (Vijayalakshmi, 2021) Tassa opinndytetydssa keskitytdan synnynnaiseen

Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtymaan.

Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma tunnetaan maailmalla monella eri nimelld. Englanniksi
kdytettavia nimityksia ovat muun muassa Marcus Gunn jaw winking syndrome eli MGJWS,
Marcus-Gunn jaw winking phenomenon eli MGP, Marcus Gunn jaw winking trigemino-
oculomotor synkinesis, Marcus Gunn ptosis, Maxillopalpebral synkinesis seka Pterygoid-
levator synkinesis. (Vijayalakshmi, 2021) Kdytamme tassa opinndytetydssa jatkossa
lyhennettda MGJWS, koska sita kayttamalla hakukoneista |0ytaa eniten tuloksia oireyhtymaan

liittyen.



2 Opinndytetyon tausta, tarkoitus ja tavoite

Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtymasta ei |6ydy tutkittua tietoa suomeksi, jonka vuoksi
oireyhtymaa sairastavien ja heidan laheisten on haastavaa saada tietoa ja oikeanlaista tukea.
Opinnaytetyon tavoitteena on lisata tietoa tasta harvinaisesta oireyhtymasta ja helpottaa
tiedon saatavuutta. Opinnaytetyon tarkoitus on luoda Harvinaiskeskus Noriolle lyhyt
diagnoosikuvaus MGJWS:st3, joka julkaistaan heidan internet-sivustollaan seka suunnitella ja
toteuttaa PDF-muotoinen opaslehtinen, jonka tarkoitus on antaa tietoa ja tukea perheille,
joiden lapsella epailldan tai diagnosoidaan MGJWS. Opaslehtinen tulee vapaaseen kayttoon
hoitotydn ammattilaisille, diagnoosin saaneelle seka hanen laheisilleen. Opinnaytetydssa on
suomennettu eri ldhteista jo aiemmin tutkittua tietoa MGJWS:sta. Tutkimusnakokulmana
opinnadytetydssa on hoitotydn nakdokulma, jonka tarkoituksena on tukea perheitd, joiden

lapsilla epailldan tai on todettu MGJWS.

Opinnaytetyon tilaajana toimii Harvinaiskeskus Norio. Harvinaiskeskus Norio syntyi vuonna
2013 kun Rinnekoti-Saation genetiikan yksikko, - lastenkuntoutuskoti ja Vaestoliiton
perinndllisyysklinikka yhdistyivat. Vuonna 2019 Norio-keskus siirtyi osaksi
Kehitysvammaisten Tukiliittoa, jolloin nimi muuttui Harvinaiskeskus Norioksi. Nimensa
keskus on saanut professori Reijo Norion mukaan. Harvinaiskeskus Norion mukaan “Sen
tehtdvdnd on tukea harvinaista sairautta sairastavien ja heiddn ldheistensd hyvinvointia sekd
tuottaa ja jakaa tietoa kaikille harvinaisista ja perinnéllisistd sairauksista kiinnostuneille”. He
tarjoavat sivustolla informaatiota ja tukea sairautta sairastavalle itselleen, heidan laheisilleen
seka alan ammattilaisille. Heidan palveluihinsa kuuluu erityisperhety®, erilaisia
perhekursseja, vertaistuki, keskustelu seka neuvonta- ja tietopalvelut. (Harvinaiskeskus

Norio, n.d.-a)

Opinnaytetyota ohjaavat kysymykset olivat:

Mika on Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma?
Miten Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma vaikuttaa elamaan?

Miten tukea Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma diagnoosin saaneita perheita?



3 Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma

MGJWS kuuluu CCDD (Congenital cranial dysinnervation disorders) -ryhmaan, jossa kallon
hermojen ytimet tai ytimien aksonaalisten yhteyksien eli hermosolujen valisten
langankaltaisten rakenteiden epanormaali kehitys aiheuttaa silman ja kasvojen lihaksien
poikkeavan hermoston. (SooHoo ym., 2014, ss. 483—492) Houcheng ja Jingdong (2020)
mukaan Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma on harvinainen synnynndinen sairaus, josta
voidaan kayttaa lyhennettd TOS eli trigeminal oculomotor synkinesis. TOS tarkoittaa
kolmoishermon ja silman kehalihaksen epanormaalia yhteyttd. Geneettista syyta
MGJWS:aan ei tiedetd. Se voi johtua useista eri geeneista. Seitseman eri geenin on todettu
olevan yhteydessa ndihin epanormaaleihin yhteyksiin. (Houcheng & Jingdong, 2020; ks. myos

David ym., 2020)

MGJWS on noin 5 %:lla ihmisistd, joilla on synnynndinen riippuluomi. (Orphanet, 2007)
Riippuluomi voi olla eriasteinen, mutta MGJWS voi esiintya myos ilman riippuluomea, se on
kuitenkin hyvin harvinaista. (McNamara & Hartnett, 2009, s. 138; ks. myds Qingyao ym.,
2019) Qingyao ym. (2019) mukaan tapausten prosentuaalinen maara olisi 2-13 %. Yleisesti
riippuluomi on MGJWS:dan yhteydessa toispuoleinen, mutta sen on silti mahdollista olla
myo6s molemminpuolisesti. Oireyhtyma on sukupuolesta riippumaton. (David ym., 2020)
Opinnadytetyon tekijat huomasivat aineistoa lapi kdaydessaan, ettei yhtenaista rekisteria

MGJWS tapauksista ole tehty.

3.1 Kuka oli Marcus Gunn?

Robert Marcus Gunn syntyi Skotlannissa ja eli vuosina 1850-1909. Han opiskeli [adketiedetta
St. Andrewsin ja Edinburghin yliopistoissa. Han viimeisteli opintojaan tutkimalla Perthin piirin
turvakodissa mieleltaan sairaiden potilaiden verkkokalvoja ja huomasi, etta niissa ei ollut
eroavaisuutta terveiden ihmisten verkkokalvoihin verrattuna. Niihin aikoihin uskottiin toisin.
Opinnot paattyivat vuonna 1873. Robert Marcus Gunn toimi lddkarina Moorfieldin
silmdsairaalassa ja jatkoi opintojaan ulkomailla. Han palasi opintojen jalkeen Moorfieldiin
ylilddkarina ja kirurgina seka toimi puheenjohtajana erilaisissa yhdistyksissa ja liitoissa. Han

toi uudenlaista osaamista mukanaan, kuten esimerkiksi steriileja tekniikoita, potilaan voinnin



systemaattisempaa kirjaamista, valinehuoltoa ja hoitosuunnitelmia. (Mrittika & Santosh,

2021, ss. 1029-1030)

Robert Marcus Gunn kuvasi ensimmaisen potilaan, jolla oli vilkkuluomioireyhtyma vuonna
1883. Kyseinen potilas oli 15-vuotias tytto, jolla oli riippuluomi vasemmassa silmassa.
Silmaluomen poikkeava liike oli huomattu tyt6lla jo vauvana, jolloin oire ilmeni rinnalla
imemisen aikana. Kokoon kerattiin komitea tutkimaan tapausta ja siita syntynyt raportti
julkaistiin Gunnin l6yddsten kanssa. Potilas tutkittiin tdssa tapauksessa kokonaisvaltaisesti,
eika pelkastaan silmaa. Gunn oli lisaksi ensimmaisten joukossa tutkimassa silman uloimman
osan muutoksia, sarveiskalvoa ja iirista kdayttamalla voimakkuudeltaan vahvinta olemassa
olevaa mikroskooppia. Hanen kerrottiin olevan vastuuntuntoinen ja arvostettu. (Mrittika &

Santosh, 2021, ss. 1029-1030)

3.2 Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyman etiologia ja kolmoishermotuksen

rakenne

MGIJWS on synnynnainen eli se kehittyy jo ennen lapsen syntymaa. Sitd on todettu seka
taysiaikaisilla ettd ennenaikaisesti syntyneilld vauvoilla. (Ziga ym., 2019, s. 283; ks. myds
David ym., 2020) Seuraavaksi kdydaan lapi sikion normaalit kehitysvaiheet, jolloin
mahdollisesti MGJWS:an epanormaalit yhteydet kehittyvat. Sikion kehitys on
kolmivaiheinen. Vaiheet on nimetty blastogeneesiksi (raskausviikot 0—4), organogeneesiksi
(raskausviikot 5-8) ja fetogeneesiksi (raskausviikosta yhdeksadn eteenpain). Valtaosa elimista
erilaistuu organogeneesivaiheen aikana ja rakenteelliset poikkeavuudet kehittyvat siksi
yleensa sen aikana. Keskushermostoon kohdistuvat epamuodostumat kehittyvat tyypillisesti
raskausviikoilla 35 ja silmiin liittyvat rakenteelliset epamuodostumat raskausviikoilla 4-8.
Viidennella raskausviikolla alkaa kehittya hermo- ja lihassolun vélisid synapseja eli

hermolihasliitoksia. (Sariola ym., 2015, ss. 124-129, 198-199)

Kahdeksanteen raskausviikkoon mennessa alkion silmaluomet ovat jo kehittyneet. (Kere &
Sariola, 2019) Silmadluomet muodostuvat silman ala- ja yldpuolelta eteen kasvavista
ihopoimuista. Luomet sulautuvat yhteen kolmannella kehityskuukaudella, mutta ne

avautuvat uudelleen kuudennella kuukaudella. (Sariola ym., 2015, s. 213)



MGIJWS tapauksissa kallon hermosolujen kehityksessa on tapahtunut poikkeavuutta, mika on
aiheuttanut epanormaaleja yhteyksia hermosoluihin. (SooHoo ym., 2014, ss. 483—-492)
Seuraavat hermot liittyvat nimenomaan MGJWS:3dan. Viidennen aivohermon

(V) Nervus trigeminuksen eli kolmoishermon vaikutusalueeseen kuuluu kasvojen ja
sarveiskalvon tunto seka puremalihasten hermotus. (Pihko ym., 2014-2015, s. 34) Alla
olevassa kuvassa 1. ndakyy kolmoishermon jakautuminen kolmeen eri haaraan:

nervus ophthalmicus eli yldhaara, nervus maxillaris eli keskimmadinen haara seka

nervus mandibularis eli alahaara. Ylahaara hermottaa silman pintaa seka otsan ihoa.
Keskimmadinen haara hermottaa nenan, poskipadiden ja yldleuan alueita ja ihoa.
Keskimmaisen haaran hermostus kattaa myds hampaat, ikenet, kitalaen ja poskiontelot.
Alimmainen haara hermottaa alaleuan ihoa, luuta sekd hampaita. (Soinila ym., 2006, ss. 194—
195; ks. myos Putz & Pabst, 2006, s. 78, Fig.127 Facial nerve, N facialis [VII]) Kuvaan 1. on

varmistettu sahkopostitse lupa, etta sita saadaan kayttaa tassa opinnaytetyossa.

Kuval. Kolmoishermon jakautuminen (TeachMeSeries Ltd, 2021)

Motor
root Sensoryroot \ }
J

[[] opthalmic (V1)
[ maxillary (V2)
] Mandibular (V3)

Facial nerve

Chorda
tympani

© teachmeanatomy

Kasvohermojen (VII) aivohermon toiminnasta saadaan kasitys tekemallad vastasyntyneelle
neurologinen tutkimus, jossa havainnoidaan vauvan ilmehdintaa, silman ja suun alueen

liikkkeita seka silmien sulkeutumista. Selva liikehairié on aina poikkeavuus. (Pihko ym., 2014—



6

2015, ss. 37—-38) Lapsilla liikehairiot ovat harvinaisia, tic-oireita lukuun ottamatta. Liikehairiot
vaikuttavat sosiaaliseen eldamaan ja tieto sairauden luonteesta voi olla potilaalle ja hanen
perheelleen erittdin merkityksellinen. (Pihko ym., 2014-2015, s. 196) Hairiot
kolmoishermojen liikehaaroissa ovat harvinaisia ja niita tavataan ldhinna traumojen

yhteydessa (Soinila ym., 2006, s. 196).

3.3 Vilkkuluomi oireena

MGJWS:an tyypillisin oire on toispuoleinen ylaluomen nouseva liike, aina kun alaleuka
liikkuu. Silmaluomen liiketta voi ilmeta suun avautuessa, leukaa sivulle liikutettaessa, leukaa
ulontaessa, hymyillessd, imemisen tai pureskelun aikana. (GARD, 2015/2021) McNamaran ja
Hartnettin (2009) mukaan myos puhuminen, kielen liikkeet, viheltdminen, nieleskely,
hampaiden narskuttelu, laulaminen ja jopa sisddn hengittdminen voivat aiheuttaa
silmaluomen liikkeen. Nama muutokset ilmenevat heti syntymahetkella tai ne voidaan
huomata vauvan ensimmaisten elin kuukausien aikana. Tavallisesti vanhemmat huomaavat
imetyksen aikana vauvan silmaluomen poikkeavat liikkeet ja tuovat sen esille neuvolassa tai

l55karikaynnills. (GARD, 2015/2021)

MGJWS:an vilkkuluomi oire on lahinna kosmeettinen haitta. Tyypillisin oireyhtymaan liittyva
poikkeavuus on eriasteinen riippuluomi. Ladketieteellisessa kirjallisuudessa on raportoitu,
etta harvinaisissa tapauksissa voi liittyda myos huuli- ja kitalakihalkioita, hajuhermohairio,
kolobooma eli silmén rakenteissa oleva reikd, sydansairauksia, sierainten ahtautumista,
kasvun ja kehityksen hairioita, munuaiskivia ja sukupuolielinten ja korvan poikkeavuuksia
seka Charge-syndrooma. (Vijayalakshmi ym., 2021) Charge-syndrooma on synnyndinen
oireyhtymad, jossa ilmenee monen elimen rakennepoikkeavuutta seka mahdollista kasvun ja

kehityksen viivastymaa (Tukiliitto, 2018).

3.4 Vilkkuluomioireyhtyman diagnosointi ja periytyvyys

Tassa luvussa kdydaan lapi MGJWS:an diagnostiset kriteerit ja niihin liittyvat tarkemmat
tutkimukset. Tarkemmat tiedot on keratty taulukkomuotoon. Lopuksi kerrotaan

oireyhtyman periytyvyydesta. Diagnostisia kriteereja (taulukkol) ovat toisessa silmassa oleva



riippuva ylempi silmaluomi, joka liikkuu leuan liikkeiden mukana. Naiden lisdksi on

mahdollista, etta ilmenee alaspdin suuntautunutta karsastusta. (Vijayalakshmiym., 2021)

Taulukko 1. Vilkkuluomioireyhtyman diagnostiset kriteerit

Yksipuolinen riippuluomi (ptoosi)

Ylemman silmaluomen liike leuan liikkeen yhteydessa (esim. Imiessa, pureskellessa,
nieltdessa ja leukaa ulospdin tyontaessa)

Alaspdin suuntautunut karsastus peittokokeen yhteydessa eli hypotropia

Tarkemmissa tutkimuksissa (taulukko2) nako tarkistetaan, jotta selviaa, onko potilaalla
toiminnallista heikkonadkoisyytta eli amblyopiaa. Se tulee huomioida erityisesti pienten
lasten kohdalla, silla heilld ndko viela kehittyy. Silmien mustuaisista tarkistetaan miten ne
reagoivat valolle, ovatko mustuaiset samankokoiset ja onko niissa taittovirhe-eroa.
Taittovirhetta voidaan tutkia laajentamalla mustuainen. Laajennus estaa silman
mukautumisen erilaisiin katseluetaisyyksiin, tatd kutsutaan akkommodaatiolamaksi. Lisaksi
potilaalta tarkistetaan myos mustuaisheijasteen etaisyys luomen reunasta eli Marginal reflex
distance ja katsotaan Bellin refleksi eli kdantyyko toinen silma ylospain silmdluomien ollessa

kiinni. (Vijayalakshmi ym., 2021)

Mahdollisia muita tutkimuksia ovat silmanpohjatutkimus, silman liikkeiden tutkimus seka
peittokoe, joka voi poissulkea karsastuksen ja halvauksen. Mikali lapsella on toiminnallista
heikkonakoisyyttd, se saattaa ilmetd paan asennon vaihteluna, silld lapsi kokeilee miten
nakisi paremmin. Silmaa tutkiessa, riippuluomen aste mitataan leuan ollessa paikallaan, silla
leuan liike nostaa luomea. Luomirakoa mitatessa selvitetdan yla- ja alaluomen etaisyys
toisistaan. Silman kohottajalihaksen toimintaa voidaan arvioida katsomalla, miten pitkan
matka luomi liikkuu dariasennosta toiseen. MGJWS tapauksissa ylaluomi jaa ylos, kun katse
on suunnattu alaspain. (Vijayalakshmi ym., 2021) Opinnaytetyohon on konsultoitu
silmatutkimuksiin liittyvissa suomennoksissa silmatautien erikoislaakari Tuukka Felinia (Felin,

henkilokohtainen tiedonanto, 21.10.2021).



Taulukko 2. Vilkkuluomioireyhtymaan liittyvia tarkempia tutkimuksia

Naon tarkistus

Toiminnallisen heikkondkdisyyden
(amblyopia) poissulkeminen imeviisilta ja
pienilta lapsilta

Mustuaisten tutkiminen

Tutkitaan mustuaisten kokoero,
valoreaktiot seka taittovirhe (taittovirhe-
eron selvittdminen tapahtuu laajentamalla
mustuaista, mika estaa silman
mukautumisen katseluetaisyyksiin)

MRD eli Marginal reflex distance

Tarkistetaan mustuaisheijasteen etaisyys
luomen reunasta

Silmanpohjantutkimus

Silman liikkeiden tutkimus

Peittokoe

Poissulkee karsastuksen ja halvaukset

Bellin refleksi

IImenee toisen silman kaantymisena
ylospain silmadluomien ollessa suljettuna

Lapsen paan asento

Jos lapsi ei yrita korjata nakéaan paan
asentoa muuttamalla, voi olla kyse silman
heikkonakoisyydesta

Riippuluomen aste

Mitataan leuan ollessa paikoillaan

Luomiraon mittaus

Yla- ja alaluomen etdisyys toisistaan

Luomen kohottajalihaksen toiminta

Kuinka pitkan matkan luomi liikkuu
aariasennosta toiseen

Luomen sijainti alaspain katsoessa

Yldluomi jaa mahdollisesti ylos

Erotusdiagnostisesti on huomioitava myds kaanteinen Marcus Gunn syndrooma ja Marin-

Amatin oireyhtyma, joissa molemmissa esiintyy silmaluomen roikkumista. Kdanteisessa

Marcus Gunn syndroomassa silmadluomi laskeutuu leuan avautuessa toisin kuin yleensa

silmaluomi nousee leuan aktivoituessa. Kaanteinen Marcus Gunn syndrooma on

synnynndinen tila, jossa silmdluomen kohottajalihaksen aktivointi on estynyt, kun taas

Marin-Amatin oireyhtyma voi esiintya kasvojen halvaantumisen seurauksena, eika sen




tavanomaiseen oirekuvaan liity silmdaluomen kohottajalihaksen tai silman kehalihaksen

heikkenemista. (Orphanet, 2007)

Noin puolella Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyman tapauksissa ajatellaan olevan
geneettista taustaa. Oireyhtyman syyna olevien geenien sijaintia tai luonnetta ei ole pystytty
tunnistamaan, mutta tutkimusten mukaan se valittyy autosomaalisena eli sukupuolesta
riippumatta periytyvana piirteena. Geneettiset sairaudet maaritelldan yhdistamalla tietyt
ominaisuudet kyseisilld geeneilld, jotka ovat isdlta ja didilta saaduissa kromosomeissa.
(NORD, 2003) Oireyhtyman ilmaantumiseen tarvitaan yleensa vain yksi epanormaalin geenin
kopio ja se voidaan perid kummalta tahansa vanhemmalta, mutta se voi myos johtua
uudesta yhdessa sukusolussa tapahtuneesta mutaatiosta eli geenimuutoksesta.
Perinndllisyyslaakari Helena Kaaridisen mukaan ei tiedetd, ilmaantuuko oire aina, jos henkilo
on perinyt sitd aiheuttavan mutaation (Kaaridinen, henkilokohtainen tiedoksianto,
23.11.2021). Singamalla ym. (2020) mukaan MGJWS esiintyy yleensa satunnaisesti, mutta on
raportoitu yksittaisia tapauksia, joissa se periytyy vallitsevasti eli jo yksi perintotekija riittaa

aiheuttamaan sen.

Vallitsevasti eli dominantisti periytyvat sairaudet saattavat esiintya useassa eri sukupolvessa
riippumatta sukupuolesta. Mikali toisella vanhemmalla on sairautta aiheuttava geeni, on 50
%:n mahdollisuus lapsen my0Os saada se. Jos sairauden aiheuttamaa geenia ei I6ydy
kummaltakaan vanhemmista, on mahdollista, ettd se on syntynyt uudesta mutaatiosta.
Silloin on harvinaisempaa, etta geeni loytyisi perheen kaikilta lapsilta. Kuitenkin lapsi, jolta
geeni |0ytyisi tdssa tapauksessa periyttdisi sitd taas 50 %:n mahdollisuudella omille
lapsilleen. (Harvinaiskeskus Norio, n.d.-b) David ym. (2020) mukaan tulevaisuudessa
MGJWS:aa voisi olla mahdollista hoitaa geeniterapian avulla korvaamalla mutatoituneita

geeneja terveilla.

4 Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtymaan liittyva riippuluomi ja sen hoito

MGJWS kuuluu CCDD-ryhmaan. Taman ryhman oireyhtymiin kuuluu usein liitdanndisena
eriasteinen riippuluomi. (SooHoo ym., 2014, ss. 483—492) Se on silman yldluomen

toimintahairiosta johtuva seuraus, eli jostain syysta silmaluomi ei toimi normaalisti jadden
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alemmas roikkumaan. Tama voi estaa silman avautumisen. Yleensa lapsen riippuluomi on
synnynndinen. Se voi olla lihas- tai hermoperaista. Riippuluomi voi olla vain toisessa silmadssa
tai molemmissa ja se ei parane itsestaan. Mikali luomi peittdaa mustuaisen puoleen viliin asti,
se voi vaikuttaa naonkehitykseen. Silmaluomien rakenteelliset ongelmat voivat aiheuttaa
silmien kuivumista. (Sariola ym., 2015, s. 213) Taittovirhe voi myos olla mahdollinen
seuraamus, mikali luomi painaa silmaa. Hoidon ja leikkauksen tarve

riippuu riippuluomen vaikeusasteesta ja siitd onko se haitaksi sosiaalisesti tai kosmeettisesti.
(Terveyskyla, 2019a) Harvinaiseen sairauteen liittyvan riippuluomen leikkaushoito ei eroa

lainkaan synnynnaisen riippuluomen hoidosta (Marenco ym., 2017, s. 462).

4.1 Leikkaus ja sen tekniikat

Synnynndinen riippuluomi ei ole eteneva sairaus eika aina vaadi leikkaushoitoa.
Leikkaushoitoon ryhdytaan, mikali muut hoitokeinot ei tuo toivottua tulosta ja riippuluomi
aiheuttaa psyykkista karsimysta ollen kosmeettinen haitta. Kirurgiseen korjaukseen ja sen
tekniikoihin vaikuttaa moni potilaskohtainen tekija. Naita tekijoita on riippuluomen aste,
kohottajalihaksen toiminta, mahdollinen anisometropia eli silmien eritaitteisuus seka
amblyopia eli toiminnallinen heikkonadkoisyys, joka on aiheutunut mustuaisen edessa
riippuvasta yldluomesta. Riippuluomen kirurginen korjaus on haastavaa ja potilaan nuoresta
idsta johtuen leikkauksia voidaan vuosien varrella joutua uusimaan naon seka

kohottajalihaksen kehittyessa idn myota. (SooHoo ym., 2014, ss. 483-492)

Riippuluomen aste arvioidaan siten etta kasvot pidetaan rentona, katse eteen suunnattuna,
jolloin ylaluomi on levossa. Jos luomirako on enintdan kaksi millimetria niin riippuluomi
luokitellaan lievaksi. Jos kolme millimetria niin kohtalaiseksi ja jos vahintdaan nelja millimetria
niin riippuluomen aste on luokiteltu vaikeaksi. Vijayalakshmi ym (2021) mukaan mielipiteet
MGJWS:éan leikkaushoidon tarpeellisuudesta ovat talla hetkella ristiriitaiset. Osa kirurgeista
on sitd mielta, ettei leikkausta tulisi tehda alle kaksi vuotiaille, koska yleisanestesia ei ole
turvallista imevdiselld. Osa on sitd mieltd, ettd pitda odottaa lapsen olevan vahintaan nelja
vuotias, jotta taman kanssa pystyy hyvdssa yhteistydssa arvioimaan riippuluomen astetta
sekd kayttamaan mahdollisesti kehon omaa faskiaa eli sidekudoskalvoa. Kuitenkin jos

lapsella havaitaan toiminnallista heikkondkdisyytta, niin aikaisempi leikkaus on suositeltua.
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Lastenlaakaria on hyva konsultoida. Sopiva leikkausajankohta on kuitenkin aina
potilaskohtaista. (SooHoo ym., 2014, ss. 483—-492) Leikkausta puoltavia syita ovat
toiminnallinen heikkonakoisyys, karsastus, vakava-asteiset riippuluomet, jossa kohottajalihas

ei toimi normaalisti seka jossa kohottajalihas toimii normaalisti (Vijayalakshmi ym., 2021).

Leikkaustekniikoita on monta erilaista. Tekniikan valinta riippuu kirurgin mieltymyksista,
riippuluomen asteesta ja luomiraon koosta levossa. Frontalis sling on yksi tyypillisimmista
leikkaustekniikoista, joita kdytetdan, kun kohottajalihas toimii heikosti ja on suuri
amblyopian riski. Kyseisessa toimenpiteessa on tarkoitus yhdistaa ripustaen ylaluomi
otsalihakseen kulmakarvojen alueella kdyttden materiaalina joko omaa sidekudoskalvoa tai
muun muassa silikonia. Otsalihas kannattelee kulmakarvaa ja osin ylaluomena,
supistuessaan yldaluomi kohoaa eika ylaluomen kohottajalihaksen vajavainen toiminta nay.
Toimenpidettd pidetadn yksinkertaisena, turvallisena ja tehokkaana. (Marenco ym., 2017, s.

458)

Leikkauksessa tulisi huomioida myds riippuluomen asteen lisdksi vilkkuluomi ominaisuuteen
liittyva kohottajalihaksen toiminta, ettei leikkaus pahenna silmaluomen seka purentalihasten
aiheuttamaa yhteistoimintaa. Bair ym. (2020) on koonnut systemaattisessa
kirjallisuuskatsauksessa MGJWS:an vilkkuluomi ominaisuuteen liittyvia leikkaustapoja ja -
tekniikoita. Pdaosin tapauksissa vilkkuluomi ominaisuus saatiin niin sanotusti korjattua
katkaisemalla kohottajalihaksen toiminta kokonaan ja ripustamalla kohottajalihas kiinni
otsalihakseen. Mitdaan standardisoituja menetelmia ei vilkkuluomi ominaisuuden
leikkaushoidossa ole, vaan toimenpiteen valintaan vaikuttaa potilaskohtaiset tekijat seka
kirurgin mieltymykset. Kaikkiin leikkauksiin liittyy aina komplikaatioiden riski, niin myos
synnynndisen riippuluomen korjausleikkaukseen. Mahdollisia komplikaatioita voi olla muun
muassa alikorjaus, ylikorjaus, lagophthalmos eli silmaluomi ei sulkeudu kokonaan,
leikkaushaavan ihon sidekudoksen liikakasvua, faskia/lankaripustuksen luisuminen pois

paikaltaan tai liika kiristyminen. (Vijayalakshmi ym., 2021)
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4.2 Peittohoito ndon vahvistamisen tukena

Peittohoidon ideana on vahvistaa heikommin nakevaa silmaa. Paremmin nakeva silma
peitetdan ja huonommin nakeva silma saa enemman harjoitusta ja naké kehittyy
paremmaksi. Peittohoitoa kdytetdan lapsilla, sillda nddnkehitys jatkuu kahdeksan vuotiaaksi
saakka. On siis mahdollista vaikuttaa nadn kehittymiseen varhaisessa vaiheessa.

(Terveyskyla, 2019b)

Peittolappua pidetaan laakarin suosittelema aika paivassa. Aika on yksiléllinen ja riippuu
lapsen idsta. Lappuja on teipattavia sekd kankaisia. Lappujen sijaan on mahdollista kayttaa
sumentavia silmatippoja silmiin tai linsseja silmalaseihin. Peittohoidon aikana on hyva tehda
jotain tarkkaavaisuutta vaativaa, jotta silma saa harjoitusta. (Terveyskyla, 2019; Seppanen

ym., 2018, s. 26)

5 Perheen tukemisen elementit

Tassa luvussa perehdytdan eri tuen muotoihin, joita yleisesti mitd tahansa sairautta
sairastavan lapsen perhe tarvitsee seka Harvinaisten sairauksien kansalliseen ohjelmaan.
Perheen tukemisen peruspilareina toimivat perhe itse seka heidan tarpeensa. Kun erilaiset
verkostot ja sen eri osiot ovat yhteistyossa perheen kanssa saa perhe silloin parhaan
mahdollisen ja moniulotteisen tuen. (Tukiliitto, n.d.-a) Tassa opinndytetydssa perheen
tukeminen maaritelldan siten, etta perheen tuki koostuu monista eri osa-alueista, joiden
tarkoitus on ylldpitaa ja edistaa perheen kokonaisvaltaista hyvinvointia. Tukemisen osa-
alueet kasittavat perheen fyysiset, psyykkiset, sosiaaliset ja emotionaaliset tarpeet ja
toiminnan niiden edistamiseksi tai hoitamiseksi. Perhe tarkoittaa tdssa opinnaytetydssa
lapsen biologisia vanhempia, lapsen huoltajia seka lapsen valittdmaan |ahipiiriin kuuluvia

aikuisia etta sisaruksia.

Hoitotieteessa perheen kasitteeksi eivat riitd esimerkiksi yhteinen osoite tai tilastotiedot,
vaan sitd tarkastellaan eri ndkokulmista. Yleisesti on tapana maaritella perhe: biologisten,
juridisten tai emotionaalisten tekijéiden perusteella. Biologisesti maariteltyna se kattaa

kaikki geneettisten siteiden kautta sukua olevat, esimerkiksi isovanhemmat tai sisarukset.
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Juridisesti maariteltyna perhe kasite muodostuu erilaisten lainmukaisien sopimuksien kautta.
Naista esimerkkeina elatusapu, avioliitto tai adoptio. Silloin kun perhe maaritellaan
emotionaalisten tekijoiden kautta puhutaan tunnesiteista, jolloin perheenjdseniksi voidaan
maaritelld kaikki tarkeat ja laheiset henkilot. Toisin sanoen perhe on laaja-alainen kasite,
joka muovautuu eri elamantilanteiden mukana. (Harju ym., 2021, s. 9) Perheilla voi olla tarve
saada keskustelu- ja neuvontatukea liittyen esimerkiksi sairauteen, sisaruussuhteisiin,
vanhemmuuteen ja perimdan. Keskustellessa voi miettid sairauden vaikutuksia eldamaan ja
saada neuvontaa tuen ja palveluiden piiriin. Keskustelutukea voi saada harvinaissairaan
lisdksi koko perhe. (Harvinaiskeskus Norio, n.d.-c) Perheille annettu ohjaus ja
neuvontapalvelu voi vaikuttaa lapsen kokemukseen hdanen hoitoonsa liittyvista asioista

(Klemetti ym. 2012).

Lapselle perheenjasenet ovat tarkeimmat ihmissuhteet ja perheen antama malli vaikuttaa
koko elamaan. Perheen tukeminen vahvistaa sita kautta lapsen kehitysta ja antaa suojaavia
tekijoita lapsen myonteiselle kasvulle. Vanhempien stressi voi heikentda lapsen kognitiivista
kehitysta ja sosiaalista kayttaytymista. (Storvik-Syddnmaa ym., 2019, ss. 32—86) Aidit, joiden
lapsilla on kasvojen ja kallon alueen poikkeavuuksia ovat merkittavasti ahdistuneempia, kuin
ne aidit, joiden lapsilla ei ole poikkeavuutta. Aitien saama sosiaalinen tuki voi tasoittaa
ahdistusoireita ja parantaa eldmanlaatua. Lapset myos kokevat usein leimautumista ja
negatiivisia sosiaalisia kokemuksia (Case ym., 2017) Kun lasta hoidetaan kokonaisvaltaisesti,
tulee aina huomioida koko perhe ja heidan kohtaamisensa on tarkeda. Kohtaamisessa
korostuu ennakkoluulottomuus perhetta kohtaan. Tiedon antaminen perheelle helpottaa
keskindista kommunikointia ja lapsen tilannetta. Hoitotydssa tulee huomioida perheen
taustatekijat. Perheen tukeminen voi olla tiedon tai avun antamista tai ohjaamista
eteenpadin. Ongelmiin voi miettia ratkaisuja yhdessa perheen kanssa ja vahvistaa perheen

voimavaroja. (Storvik-Sydanmaa ym., 2019, ss. 32—86)

5.1 Perheen sisdinen vuorovaikutus

Lapsi, jolle diagnosoidaan jokin harvinainen sairaus herattdaa vanhemmissa erilaisia tunteita.
Silloin vanhemmilla saattaa nousta paallimmaisena esiin huoli lapsen terveydesta seka

tulevaisuudesta. Vanhempia tulee kannustaa ottamaan lapsen harvinaissairaus seka huolet
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rohkeasti puheeksi puolison, laheisten tai neuvolassa terveydenhoitajan kanssa.
(Terveyskyld, n.d.) Aitien psyykkiselld voinnilla voi olla vaikutus lapsen terveyteen (Case ym.,
2017). Vanhempien jaksaminen seka hyvinvointi on erittdin tarkeaa lapsiarjessa.
Lapsiperheille monipuolinen tukiverkosto on erittdin suuri voimavara. Apua ja tukea voi
kysya laheisten lisdksi potilasjarjestoilta seka vertaisvanhemmilta. (Terveyskyld, n.d.)
Diagnoosin saaminen helpottaa potilasta ja hanen laheisidan (Pihko ym., 2014-2015, s. 196).
Opinnaytetyon tekijat eivat Ioytaneet artikkeleita isien kokemuksista lastensa
harvinaissairauksiin liittyen. Useimmissa artikkeleissa puhuttiin yleisemmin perheesta,

dideista tai sisaruksista.

Vanhemmat haluavat usein suojella lapsia asioilta, jotka tuntuvat vaikeilta tai lapsille
kerrotaan vain vahaisesti tai yleisesti heiddn vammastaan, oireyhtymdastaan tai sairaudesta.
Vanhemmat unohtavat herkasti sen, etta pienikin lapsi vaistoaa perheensa ilmapiirin seka
vanhemmista aistittavan surun, ahdistuksen ja huolen. Jos lapselle ei ole kerrottu asioiden
kokonaisvaltaista kuvaa, eikd puhuttu rehellisesti hanen vammastaan, oireyhtymastaan tai
sairaudestaan, saattaa lapsi luulla olevansa syyllinen vaikeisiin asioihin, joista ei hanelle

puhuta. (MLL, 2017)

Kun lapsella on oireyhtyma, sairaus tai vamma, vanhempien voi olla vaikeampi rajoittaa
lapsen tekemisid. Turvallisten rajojen tarkeys on hyva muistaa, koska jos turvalliset rajat
puuttuvat, lapsen saattaa olla hankala jakaa asioita tai toimia yhdessa muiden kanssa.
Taman vuoksi lapsen tulisi olla tietoinen sairaudestaan, oireyhtymastdan tai vammastaan
ika- ja kehitystasonsa mukaisesti. Yksin jadminen, vanhemmista erossa oleminen seka kipu
pelottavat lasta, koska lapsi saattaa luoda todellisuutta pelottavampia mielikuvia. Lapsen
saattaa olla vaikea ymmartaa alkuun vaikeita asioita, jonka vuoksi niihin tulisi palata, silloin
kun lapsi kysyy niista uudelleen tai jos huomataan, ettad asiat selvasti painavat lapsen mielta.
Lapsen kannustaminen puhumiseen on askel avoimuuteen ja se taas lisda lapsessa

turvallisuuden tunnetta. (MLL, 2017a)

Jos perheeseen kuuluu muitakin lapsia, on tarkeaa, etta jokainen heista saisi oman
paivittdisen hetken vanhempansa kanssa. Sisaruksien yhteista aikaan on mygs tarkeaa

jarjestaa. Sisarusten paivahoidossa ja koulussa olisi hyva tuoda esille tieto perheen
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harvinaissairaasta, pitkdaikaissairaasta tai vammaisesta lapsesta. Harvinaissairas,
pitkdaikaissairas tai vammainen lapsi muuttaa perheen elamaa myos myonteisilla tavoilla.
Vanhemmat ja sisarukset saattavat joutua pohtimaan ja suunnittelemaan elamaansa eri
tavoin kuin ennen. He saattavat joutua tekemaan muutoksia, joista ovat haaveilleet, mutta
eivat ole aiemmin uskaltaneet toteuttaa. Arjen hallinta vaatii keskustelua, yhteistyots,
asioissa joustamista seka perheen keskeisia kompromisseja, jolloin perheen sisdinen
vuorovaikutus lisddntyy. Useissa perheissa elamanarvot saattavat muuttua, aineellisten
asioiden merkitys muuttua vahemman tarkeaksi ja henkisten asioiden taas lisdantya. (MLL,

2017b)

5.2 Vuorovaikutus hoitosuhteessa

Sairaanhoitajan tyonkuvaan kuuluu perheen tukeminen heidan omien voimavarojensa
maarittamisessa, vahvistamisessa seka niiden arvioimisessa muuttuvissa elamantilanteissa,
koska ne edistavat perheen yhteista hyvinvointia ja selviytymista. Yleisesti hyvin toimivaan
perheeseen yhdistetaan erilaisia ominaisuuksia, joita ovat muun muassa yksil6llisyys,
vuorovaikutteisuus, sopeutuvuus, pysyvyys, avoimuus ja selkea roolijako. Nama toimivan
perheen ominaisuudet tulevat esille usein silloin kun lapsi tai nuori sairastaa. Perhe tukee
lasta tai nuorta yksilolliseen kehittymiseen kannustamalla hdantéd kontakteihin muiden lasten
tai nuorten kanssa, kun han sita itse tarvitsee. Talloin myos vanhemmat seka sisarukset
saavat vuorovaikutteisesti tukea myos toisiltaan. Perheiden tukemisessa ja hoitamisessa on
sairaanhoitajan ja muun hoitohenkil6stén huomioitava myds se, etta jokainen perheenjasen
reagoi eldamantilanteisiin eritavoin, mika kuitenkin vaikuttaa kokonaisuuteen. Vaativissa
tilanteissa ja muutoksissa esiin nousee kysymyksid, joihin perhe etsii yksil6llisin keinoin
ratkaisuja. Kaytannollisia keinoja kysymyksien ratkaisuun ei aina valttamatta ole, jolloin hyva
ja luottamuksellinen hoitosuhde hoitavaan henkilo6n saattaa olla perheen selviytymisen

edistavin tekija. (Astedt-Kurki ym., 2008, ss. 73=75, ks. myds Harju ym., 2021, s. 25)

Davis & Aksornsri (2019) kuvaavat hyvin sairaanhoitajan roolia. Hoitaja voi kohdata tydssaan
tilanteen, jossa vauvalla on synnynndinen poikkeavuus. Sairaanhoitaja saattaa olla
ensimmadinen henkild, jonka puoleen lapsen vanhemmat kaantyvat kysydkseen neuvoa tai

ilmaistakseen huoliaan. Vanhemmat saattavat olla tietdmattomia asian tiimoilta, joten
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sairaanhoitajan asiantuntemuksen tarkeys korostuu. Hoitaja pystyy myos positiivisesti
vaikuttamaan vanhempien ajattelutapaan. Vanhemmille tulee antaa tiedollista ja
emotionaalista tukea. Hoitajan antama positiivinen sosiaalinen tuki kompensoi mahdollisia
negatiivisia tuntemuksia. Tutkimusten mukaan hoitajien antama tuki ja tieto edistaa
vanhempien kiinnostusta, tietdmysta ja tyytyvaisyytta hoitosuhteen aikana seka auttaa
vanhempia sopeutumaan lapsen saamaan diagnoosiin ja sen kanssa elamiseen. Hoitaja
toimii tarvittaessa perheen edustajana ja ohjausosaaminen ja ajantasainen tietdmys on sen

vuoksi avainasemassa.

Hoitosuhde ja yhteistyd perheeseen tai yksittdiseen perheenjaseneen ja hanta hoitavan
hoitohenkilon esimerkiksi sairaanhoitajan tai terveydenhoitajan kanssa alkaa rakentumaan
jo ennen varsinaisen vuorovaikutuksen alkamista. Hoitohenkilon omat kokemukset, tieto
itsestd, perheesta ja heiddn eldamantilanteestansa muodostavat pohjan, sille minka
perusteella hoitaja kehittaa oman suhteensa perheelle tarkeisiin kysymyksiin. Nama
kysymykset ovat yhteistyosuhteen ydinsisaltoja, joiden kadsittelemisen avulla perheen on
tarkoitus selviytya elamantilanteen tuomista haasteista ja niihin tarvitaan perheen omien

voimavarojen kartoitusta seka kehittamista. (Astedt-Kurki ym., 2008 s. 75)

Perheelle yhtakkia muuttunut elamantilanne aiheuttaa usein henkisen lamaantumisen, joka
voi estdd mietityttavien asioiden kysymisen, niiden muistamisen seka niistad keskustelemisen
halun. Vastauksien pelko sekd kokemus hankalana asiakkaana olemisesta saattaa estaa
perheenjdsenia kysymdasta mieltd askarruttavia tai huolestuttavia asioita. Perheet eivat aina
osaa pukea mietityttavia asioita sanoiksi, vaikka ne olisivat kdaytannollisiad ja odotettavissa
olevia, minka vuoksi hoitohenkilon asennoituminen perhetta kohtaan voi olla ratkaiseva.
Vaativissa elamantilanteissa olevia perheita hoitavien hoitohenkildiden tulisi osata olla
asiallisia, realistisia ja rauhallisia kohtaamisissaan. Perheen kanssa tulisi pohtia asioita
vhdessa, keskustella niin ettei kenellekdan jaisi epaselvyyksia ja tulisi pystya perustelemaan
asioita ja kertoa tilanteesta riittavan yksityiskohtaisesti, koska nama asiat tukevat perheen

selviytymista. (Astedt-Kurki ym., 2008, ss. 77-78)

Hoitohenkilon tulee myds huomioida, etta he saattavat omalla toiminnallaan heikentaa ja

vahingoittaa hoitosuhdetta seka vaikeuttaa perheen selviytymista. Perheen tuntemuksia ja
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huolia laiminly6dessa hoitohenkilosto saattaa vahatelld perheen pelkoja, tai saattavat olla
reagoimatta perheen tai perheenjasenen avunpyyntoihin. (Astedt-Kurki ym., 2008, ss. 79—
81) Perheenjasenten ja hoitohenkil6kunnan valilla huonosti toimiva suhde saattaa
pahimmillaan lisata perheenjasenten turhautuneisuutta hoitohenkil6stda kohtaan tai
aiheuttaa perheenjasenilla uupumusta tai jopa masentuneisuutta. Myds huono hoitosuhde
voi nakya hoitohenkilékunnan tyytymattomyytena tyétaan kohtaan tai loppunpalamisena.
(Harjuym., 2021, s. 25) Ammattisanastoa kayttavan hoitohenkilon tulee muistaa, etteivat
perheet valttamatta ole tietoisia ammattisanojen tarkoituksesta, joten ne tulee kertoa
ymmarrettavasti, jotta valtytaan vaarinkasityksiltd eivatka vastaukset jaa epaselviksi.

(Astedt-Kurki ym., 2008, ss. 79-81)

5.3 Ammatillisuus ja eettisyys perheen tukemisessa

Kun hoitosuhde on toimiva ja perheen asiat otetaan tosissaan, silloin parhaimmassa
tilanteessa perhe tuntee, etta heista valitetdan ja heidan asiaansa syvennytaan huolellisesti.
Hoitohenkilon perusteellinen ja asiantunteva kysymyksiin vastaaminen tukee perheen
kokonaisvaltaisen tiedon ymmartamistd, joka on yksi avun saamisen tuloksista seka
luottamuksellisen hoitosuhteen pilareista. Perhe, joka ymmartaa kokonaistilanteen erilaisten
vaihtoehtojen kanssa vahentaa henkisen tukemisen tarvetta, mika saattaa lisdtd omaan
selviytymiseen luottamista. Jos perhe on saanut tukea ja apua silloin kun he ovat sita
tarvinneet, pystyvat he tiedon varjolla varautumaan tulevaan, pelot saattavat vahentya seka

syyllisyydentunne lievittda. (Astedt-Kurki ym., 2008, ss. 86—87)

Aidit monesti haluaisivat tukea, mutta kokevat saavansa harvoin tarjouksia tuesta
hoitohenkilokunnan toimesta (Case ym., 2017). Puutteellinen vuorovaikutuksellisten
menetelmien kayttd puolestaan voimistaa perheen apua vaille jaamisen kokemusta ja lisaa
torjutuksi tulemisen tunnetta. Silloin epaluottamus ja pettymys kohdistuu
kokonaisvaltaisesti hoitokokonaisuuteen: hoitohenkil6ston ammattitaitoon,

kommunikointiin ja informointiin. (Astedt-Kurki ym., 2008, ss. 88-90)

Hoitotilanteissa seka -tapaamisissa perheenjdsenet seuraavat ja kuuntelevat tarkkaan

hoitohenkildston puhumisen ja toimimisen asiantuntijuutta. Vaikka perheelld ei ole itselldan



18

asiantuntijuutta hoidon patevyyden arviointiin tapahtuma-aikaan, niin he huomaavat asioita
ja tekevat johtopaatoksia, etenkin jos tieto poikkeaa jotenkin aiemmin kuullusta. Silloin
perheelld heraa herkasti epailys hoitohenkiléstén asiantuntijuudesta. Hoitava henkil6 voi
tuoda esille, jos on hieman kokematon perheen asian suhteen, kertoa oman
ammattitaitonsa kehittymisesta seka arvomaailmansa muuttumisesta. (Astedt-Kurki ym.,

2008, ss. 88-90)

Sairaanhoitajat tyoskentelevat perheiden kanssa erilaisissa tilanteissa. Joskus tilanteet ovat
eettisesti haastavia, jolloin hoitava henkil6 joutuu pohtimaan omaa toimintamalliaan, omia
arvojaan ja asennetta perhetta kohtaan. Hoitohenkiloston ammattieettisten ohjeiden
mukaan hoitohenkilon tulee tyéskennella ja toimia potilaan perheen tai muun laheisen
kanssa yhteistyossa seka pyrkia vahvistamaan perheen osallistumista hoidossa. Lasta ja
nuorta tulee kohdella kunnioittavasti ja hanen mielipidettansa tulee arvostaa ja ajatuksia
kuunnella. Lapselle tai nuorelle tulee kertoa hdanen sairaudestaan ja sen hoitoon liittyvista

asioista. (Astedt-Kurki ym., 2008, ss. 123124, ss. 133-135)

Potilaslain (Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 785/1992) mukaan perheen osallisuuteen
kuuluu muun muassa tiedon saamista ja osallistumista hoitoa koskeviin paatoksiin.
Potilaslaissa maaritelldan myos, ettd jos lapsen tai nuoren on mahdollista osallistua omaa
hoitoaan koskevaan paatoksentekoon, niin tulee se tehda hdanen kanssaan
yhteisymmarryksessa ja jos tata paatoksentekomahdollisuutta rajoitetaan, tulee hoitoa
koskevat paatokset yhteisymmarryksessd vanhempien kanssa. (Astedt-Kurki ym., 2008, ss.

123-124, ss. 133-135)

5.4 Vertaistuki ja erilaiset jarjestot

Vertaistuella tarkoitetaan asioiden ja kokemuksien jakamista muiden saman asian
kokeneiden kanssa. Se perustuu kokemustietoon, jossa korostuvat kuunteleminen seka
kertominen. Oli kyseessa harvinaissairaus tai mika tahansa muu sairaus, on sairastuneiden
tarkeaa kuulla, miten se tulee vaikuttamaan arkipdivaiseen eldmiseen seka mita diagnosoitu
sairaus tarkoittaa kaytanndssa. Omien kokemuksien jakaminen helpottaa oloa, kun saa jakaa

tuntemuksensa ja huolensa sellaisen henkilon kanssa, joka oikeasti ymmartdaa mita
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sairastunut kay lapi. Yhteisten kokemuksien jakaminen antaa ihmiselle ymmarretyksi

tulemisen tunteen. (Terveyskyla, 2020)

Harvinaiset.fi-sivustolla on ilmaistu erinomaisesti vertaistuen merkitys: ”Kun tietdd ettei
harvinaisuudestaan huolimatta ole tilanteessaan yksin, on helpompi sietdd hankalampiakin
pdivié” (Harvinaiset-verkosto, n.d.-a). Harvinaisten sairauksien pdivaa vietetaan vuosittain,
helmikuun viimeisena padivana, joka on karkauspaivana itsessaan harvinainen. Pdivan
tarkoitus on yleisesti lisdta tietoa. Vuonna 2008 jarjestettiin ensimmainen kansallinen
harvinaisten sairauksien paiva. (Harvinaiset-verkosto, n.d.-b) Harvinaiskeskus Norio jarjestaa
diagnoosikohtaisia vertaistapaamisia perheille. He my0s jarjestavat sisaruksille ja
harvinaissairaille nuorille tapaamisia, esimerkiksi nuorten iltoja seka chatteja.

Harvinaiskeskus Norio myos yllapitdaa vertaistukirekisteria. (Harvinaiskeskus Norio, n.d.-d)

Sosiaalisesta mediasta on my6s mahdollista |6ytaa vertaistukea. Facebook-sivustolla on
esimerkiksi yksityiset ryhmat MGJW Suomi ja Marcus Gunn Syndrome. Instagram-
sovelluksesta 10ytyy kuva- ja videomateriaalia #marcusgunnjawwinkingsyndrome ja
#marcusgunnsyndrome hakusanoilla. TikTok-sovelluksesta voi I6ytaa hakusanoilla #mgjws,
#jawwink ja #marcusgunn Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtymaa sairastavien tekemia

videoita.

Harso Ry on 2012 perustettu harvinaissairauksien ja vammojen jarjesto, joka kuvaa sivuillaan
toimivansa harvinaissairaan potilaan kasvoina ja ddnena seka ajaa potilasyhdistysten asiaa.
Harso kuuluu Eurordisiin joka on harvinaisten sairauksien potilasyhdistysten perustaman
kattojarjeston organisaatio. Harso Ry haluaa varmistaa, ettd harvinaissairaiden potilaat ja

potilasyhdistykset |0ytavat toisensa. (Harso ry, 2015)

STEA eli Sosiaali- ja terveysjarjestojen avustuskeskus on vastuussa Veikkauksen tuottojen
kayttamisesta tulokselliseen kansallisjarjestotoimintaan. Avustustoiminnan on tarkoitus
vahvistaa yksilén voimavaroja sekd auttaa. (Stea, n.d.-a) STEA ohjaa ja vaikuttaa erilaisten
jarjestojen toimintoihin. Se tukee edunvalvonnan, viestinnan, vaikuttamistoiminnan,
kehittamistoiminnan, arvioinnin ja tutkimusten jasenjarjestoja. Avustuskokonaisuudet

sisaltavat esimerkiksi terveytta edistdavaa toimintaa ottaen huomioon myds ne, kenelld on
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vaikeuksia toimintakyvyssa tai avun piiriin padasemisessa seka vahvistaa sosiaalisia taitoja. Se
pyrkii parantamaan asumismahdollisuuksia ja ehkdisemaan asunnottomuutta. STEAlla on

my0s kriisi- ja pelastuspalveluita. (STEA, n.d.-b)

Kokemustoimintaverkosto jarjestaa koulutuksia kokemusasiantuntijaksi haluaville seka
yllapitaa verkostoa, johon kuuluu 33 valtakunnallista potilas-, vammais- ja laheisjarjestoa.
Naissa jarjestdissa on yhteensa 650 kokemustoimijaa. STEA rahoittaa tata toimintaa.

(Kokemustoimintaverkosto, n.d.)

Palko on terveydenhuollon palveluvalikoimaneuvosto, joka maarittaa julkisten
terveyspalvelujen sisdltdd. Valikoima on maaritelty sen vuoksi, etta turvallisuus, vaikuttavuus
ja kustannukset olisivat hyvaksyttavia. Palveluvalikoimaneuvoston tehtaviin kuuluu
esimerkiksi terveys- ja sairaanhoidon palvelujen seuraaminen ja arviointi seka niita koskevien

suositusten ja rajoitusten maarittely. (STM, 2017)

HARKKO-asiantuntijaryhma on Harvinaiset-verkostossa toimiva kokemusedustajaraati, joka
valittaa ja kokoaa jarjestoihin kertynytta osaamista ja tietoa. Harkko-tyoryhma tekee

yhteisty6ta Kokemusasiantuntijaverkoston kanssa. (Harvinaiset-verkosto, n.d.-b)

5.5 Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma ja maaritelma

Harvinaisten sairauksien kansallisen ohjelman 2019-2023 keskeisimpia tavoitteita on
huolehtia, ettd on saatavilla helposti ymmarrettavaa ja ajantasaista tietoa seka sosiaali- ja
terveysalan ammattilaisten osaamisen varmistaminen. Tavoitteena on myos lisata
sosiaalihuollon palveluita ja tukia seka lisata tietoa ja neuvontaa yhteistyossa Kelan,
Terveyskylan, kuntien ja Harvinaiset-verkoston kesken. Harvinaissairaan tulee saada

osallistua itsedan koskevaan paatoksen tekoon. (STM, 2019, s. 8)

Viivastynyt diagnoosi, erilaiset tutkimukset ja toimenpiteet aiheuttavat yhteiskunnalle
kustannuksia. Diagnostiikka on keskitetty erikoissairaanhoidon yksikdihin. (STM, 2019, s. 15)

Erikoissairaanhoidon kustannuksista noin 20 %:ia liittyy harvinaissairauksiin. Edella
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mainittuun 20 %:iin ei ole laskettu avoterveydenhuollon, kuntoutuksen ja sosiaalipalvelujen

kustannuksia. (STM, 2019, s. 10)

Harvinaissairaudeksi voidaan luokitella sairaus silloin, kun sen esiintyvyys on alhainen.
Euroopassa alhaiseksi luokitellaan yksi potilas 2000 asukasta kohden tai vahemman. Useista
harvinaissairauksista ei ole tarkkoja esiintyvyysmaaria puutteellisten rekisteritietojen vuoksi.
Harvinaissairauksia arvioidaan olevan noin 6000—8000, mutta luku vaihtelee sen mukaan,
kuinka tarkasti jokin sairaus voidaan erottaa omaksi erilaiseksi sairaudeksi. Tutkimustietojen
tarkentuessa seka tutkimustapojen kehittyessa, aiemmin yksittdisena pidetty sairaus saattaa
muodostua ryhmaksi sairauksia. (Tukiliitto, n.d.-b) Osa harvinaissairauksista ilmenee jo
lapsena, osa vasta aikuisena. Harvinaissairaus voi olla osalla ihmisistda huomaamaton ja osalla

taas aiheuttaa vakavia haittoja ja olla oireistoltaan etenevia (STM, 2019, s. 12).

Suomessa harvinaissairauksia, - vamma tai -oireyhtymia arvioidaan olevan noin 300 000, eli
noin 6 %:lla vaestosta (Orphanet, n.d.). Harvinaissairauksien hoito ja diagnostiikka on
keskitetty yliopistosairaaloihin (STM, 2019, s. 15). Suomessa yliopistosairaaloista l6ytyy
harvinaissairauksien yksikot, jotka toimivat niin sanotusti neuvontapisteina
perusterveydenhuollolle, kun heilld on asiakkaana potilas, jolla epaillddn harvinaissairautta.
Yliopistosairaaloiden harvinaissairauksien yksikoilla ei ole omia vastaanottotoimintoja, vaan
he keskittyvat hoidon koordinointiin, neuvontaan seka yhteistyohon erilaisten

potilasjarjestojen kanssa. (Orphanet, n.d.)

6 Tapausesimerkki Rutanen

Tassa luvussa kerrotaan tapausesimerkkind Rutasesta, jolle on diagnosoitu Marcus Gunn -
vilkkuluomioireyhtyma. Tietoa on saatu Rutaselta itseltdan, hanen aidiltaan, joka on merkitty
henkilokohtaisena tiedonantajana Tuokko sekd muulta Rutasen perheeltd. Tdssa luvussa
lahteena on kaytetty potilasarkistosta tilattuja Rutasen tapaukseen liittyvia tietoja.

Potilasarkistosta saadut lahteet havainnollistavat hdnen vaiheitaan.
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6.1 Diagnoosin saaminen, hoitokokeilu ja seuranta

Rutanen syntyi 1989 toukokuussa. Raskausaika ja synnytys sujuivat normaalisti. Synnytyksen
jalkeen lapsen oikea silma oli ollut Iahes koko ajan kiinni. Suvussa ei ollut esiintynyt aiemmin
riippuluomia. Kolmen kuukauden idssa asia otettiin puheeksi neuvolassa ja sielta tehtiin
Iahete silloiseen Tampereen kaupungin silmayksikk6on, joka sijaitsi Pyynikilla. Neuvola
tulkitsi tilan alkuvaiheessa oikean silman turvotukseksi. Rutasen diti oli kuitenkin havainnut
jo alusta asti, etta silma on liikkkunut leuan liikkeiden mukana imetyksen aikana. (Tuokko,

henkilokohtainen tiedonanto, 02.05.2022)

Silmalaakarin vastaanotolla todettiin oikeassa silmassa olevan pienempi luomirako kuin
vasemmalla. Aika ajoin melkein pureskelun tahdissa oikean silman luomirako kuitenkin
suureni. Ulkoisesti silmia seurattaessa ei erikoista ollut. Pupilla reaktiot olivat normaalit,
silman pohjien keskeiset osat terveet seka silman liikkeet kaikkiin suuntiin esteettomat.
Talloin ei tullut vaikutelmaa karsastuksesta ja diagnoosiksi laitettiin ptosis congenita o.dx.
Marcus Gunn ilmio. Koska toiminnallista heikkonakoisyytta ei ollut havaittavissa tuolloin,
nakodkontrollit sovittiin jatkossa pidettavaksi vuoden valein. Vanhempia pyydettiin
nauhoittamaan videokameralla vilkkuluomi tapahtuma kontrollikdynnin vélisena aikana ja
puolen vuoden idssa. Perhe saapui sovitusti vastaanotolle ja videolla nahtiin hyvin Marcus

Gunn tyyppinen ilmi6. (TAYSin potilasarkisto, n.d.)

Rutasen aiti muisteli, ettd noin viiden kuukauden ikdisena Rutasella oli jo toteutettu
peittohoitoa merirosvolapulla (Tuokko, henkilokohtainen tiedonanto, 02.05.2022). Rutaselta
tarkistettiin nako kontrollikdaynneilld, nadn kehityksessa ei todettu ongelmaa, vaikka
luomirako oli hieman pienempi niin silmaluomi ei kuitenkaan peittanyt mustuaisaukon
ylareunaa (TAYSin potilasarkisto, n.d.). Rutasen &iti kertoi, etta kaksivuotiaalla Rutasella
tilanne oli pysynyt samanlaisena mita aikaisemmin oikean silman riippuluomen suhteen
(Rutanen, henkilokohtainen tiedonanto, 02.05.2022). Kolmevuotiaana kontrollikdynnilla
oikea luomirako oli ollut vasenta pienempi. Peitinkokeessa havaittiin valilla oikean silman
ulospadin ja ylospdin karsastusta, jonka vuoksi sovittiin kontrolli jo puolen vuoden paahan.
Seuraavalla kontrollilla 3,5-vuotiaana yhteistyo lapsen kanssa oli sujunut huonommin. N&ko

saatiin kuitenkin tutkittua ja talldin todettiin, ettd nadn kehityksessa ei ole tarpeen tehda
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aktiivisia toimenpiteitd. Ajoittain peittokokeessa havaittiin ulos- ja ylospadin karsastusta.

(TAYSin potilasarkisto, n.d.)

Viisivuotiskontrollissa ensimmaista kertaa seurannan aikana havaittiin, etta oikeassa
silmdssa on selvasti lievaa toiminnallista heikkonakdisyytta, jonka vuoksi aloitettiin
jarjestelmallinen peittohoito. Lisdksi koko seurannan aikana havaittavissa oli, etta
riippuluomen suhteen tilanne oli korostumassa. Taman vuoksi silmalaakari teki lahetteen
erikoissairaanhoitoon Tampereen yliopistolliseen sairaalaan eli TAYSiin riippuluomen
leikkausharkintaan toiminnallisista ja kosmeettisista syista. (TAYSin potilasarkisto, n.d.)
Peittohoitoa toteutettiin kotona ja paivakodissa, jossa tarhantadit huolehtivat hoidon
toteutuksesta. Peittohoito eli merirosvolappu kuului osaksi Rutasta ja se kuului osaksi
leikkeja. Muut lapset pitivat merirosvolappua tdysin normaalina asiana eika kiusaamista
silman vuoksi tuolloin viela ollut. Joku vanhempi oli kerran kommentoinut, etta ”Jaa taalla on
jo merirosvoprinsessaleikit kaynnissa heti aamusta”. (Tuokko, henkilékohtainen tiedonanto,

02.05.2022)

Viisivuotiaana Rutanen paasi TAYSin silmatautienyksikkoon, jossa silmatautien erikoisladakari
perehtyi hdnen tilanteeseensa ja jatkossa kontrollit olivat TAYSissa. Silmatautien
erikoislaakari totesi, ettad kyseessa on Marcus Gunn oireyhtyma seka riippuluomi. Laakari
tutki kirjallisuutta asian tiimoilta. Rutanen kavi vastaanotolla kontrolleissa kahden—kuuden
kuukauden valein, koska oikeassa silmdssa oli todettu toiminnallista heikkonadkdisyytta. Sen
vuoksi paatettiin, etta toiminnallisen heikkondkdisyyden (amblyopia) hoito on ensisijainen,
eikd operaatiota pidetty tuolloin ajankohtaisena. Hoitomuodoksi valikoitui peittohoito, jota

toteutettiin ohjeen mukaan nelja tuntia paivassa. (TAYSin potilasarkisto, n.d.)

Rutasen ollessa ala-asteella, peittohoito ei toteutunut enda yhta tehokkaasti.
Merirosvolappua pidettiin kotona laksyja tehdessa, mutta kavereiden lasna ollessa
peittohoito ei toteutunut. Ala-asteikdisena muiden lasten sanomiset ja mielipiteet alkoivat
vaikuttaa Rutaseen. Hanta kiusattiin esimerkiksi kutsumalla silmapuoleksi eika hanta otettu
kaikkiin leikkeihin mukaan valitunneilla. Riippuluomen leikkaushoitoa edelleen lykattiin,
koska ajateltiin, ettd on parempi antaa anatomian viela kasvaa. (Tuokko, henkil6kohtainen

tiedonanto, 02.05.2022)
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Kahdeksanvuotiaana silmaldaakari vaihtui ja seurantakontrollit harventuivat

vuosikontrolleiksi. Rutasen ollessa virkedna, etenkin aamupaivisin ei riippuluomesta johtuva
luomirako ollut niin huomattava. Kun taas vasyneena luomi roikkui ja liikkkui enemman leuan
liikkeiden mukaan. Tilanne pysyi ennallaan muutaman vuoden, mutta kiusaaminen kuitenkin

oli jatkuvaa. (TAYSin potilasarkisto, n.d.)

11-vuotiaana isoditi vei Rutasen yksityiselle silmalaakarille, josta saatiin lahete
leikkausarvioon. TAYSin erikoisladkari konsultoi Oulun yliopistollisen keskussairaalan
kollegaa, siita mika olisi paras leikkausmenetelma, mikali leikkaukseen ryhdytaan. Kuvassa 2
ndahdaan Rutasesta otetut valokuvat kasvoista, kun han katsoo suoraan eteenpain ja kun han
avaa suutaan. Kuva havainnollisti MGJWS:alle tyypillista liikkeen aiheuttamaa luomirakojen

eroa. (TAYSin potilasarkisto, n.d.)

Kuva2. Rutanen 11-vuotta, (TAYSin potilasarkisto).
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12-vuotiaana Rutanen kavi uudelleen kontrollissa TAYSissa, jolloin silmalaakari konsultoi
vuorostaan Helsingin yliopistollisen sairaalan erikoissilmalaakaria. Konsultoinnin jalkeen,
laakari paatti, ettei tassa tapauksessa oikean ylaluomen riippuluomesta ole niin suurta
toiminnallista haittaa, jonka vuoksi kajoavaa toimenpidetta ei vield tarvittu. Rutaselle
riippuluomi kuitenkin aiheutti jatkuvasti henkista pahaa oloa kiusaamisen vuoksi. Taman
vuoksi se oli merkittava kosmeettinen haitta. Jatkokontrolleja Rutaselle ei sovittu vaan
ohjeeksi annettiin, ettda myéhemmin voidaan palata asiaan, kun Rutanen olisi tarpeeksi
vanha. Silloin Rutasen mahdollinen lankaripustusleikkaus voitaisiin toteuttaa

paikallispuudutuksessa. (TAYSin potilasarkisto, n.d.)

Vuonna 2004 Rutasen ollessa 15-vuotias, hanen isoaitinsa vei hanet uudelleen yksityiselle
silmalaakarille leikkaustarpeenarviointiin. TAYSiin silmalaakari oli mitannut luomiraot.
Suoraan eteenpain katsoessa eli levossa oikean silman luomirako oli mitattuna seitseman—
kahdeksan millimetria ja vasemman silman luomirako oli yhdeksan millimetria. Luomea
kohottaessa oikean silman luomirako oli yhdeksan millimetria ja vasemman silman
puolestaan 13 millimetrid. Suun avautuessa silmien luomirakojen ero tasoittui. (TAYSin
potilasarkisto, n.d.) Vijayalakshmi ym., (2021) mukaan tama tarkoittaa, etta riippuluomen

aste on luokiteltu kohtalaiseksi.

Rutaselle suunniteltiin marraskuulle toimenpiteeksi lankaripustus oikean puolen silmaan
paikallispuudutuksessa. Lankaripustus toteutettiin asettamalla langat yldluomen sisélle ja
langanpaat vietiin luomen lapi kulmakarvan tason ylapuolelle tehtyyn viiltoon. Langat
asetettiin tukiverkon lapi ja solmittiin sopivaan kireyteen nostaen ylaluomea hieman
ylospain. Kuukausi operaation jalkeen kontrollikdaynnilla todettiin, ettad oikean silman
yldluomen taso on hieman aikaisempaa ylempana eika silmassa ole kuivumisongelmaa.
Tarkistuksessa suoraan eteenpdin katsoessa oikea luomirako oli auki kahdeksan millimetria
ja vasen oli yhdeksan millimetria seka luomia kohottaessa luomirakojen ero pysyi samana.
Marcus Gunn oireyhtymalle tyypillinen yldluomen tason vaihtelu oli vahdisempaa kuin ennen

operaatiota. (TAYSin potilasarkisto, n.d.)

Puoli vuotta myéhemmin operaation jalkeen haava alkoi aukeamaan ja kulmakarvojen

alueella esiintyi turvotusta. Rutanen kavi kontrollikdaynnillg, ja sielld todettiin ylaluomen
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tason olevan palautuneen leikkauksen jalkeiseen tilanteeseen nahden alemmaksi. Luomiraot
olivat tuolloin oikealla puolella seitsemdn millimetria ja vasemmalla yhdeksan millimetria ja
yldluomen tason vaihtelu huomattavaa liikkeessa. Osa tukiverkosta nousi kulmakarvojen
ylapuolella olevan haavan pintaan ja sen nakyva osa poistettiin haavasta. Haava-alue
rauhoittui pitkaksi aikaa, mutta haava ei kuitenkaan sulkeutunut kokonaan ja haavan pohja
jai nakyviin. Tukiverkkoa jouduttiin poistamaan haavasta uudelleen. Taman vuoksi Rutaselle
varattiin aika poliklinikalle, jossa suunniteltiin haavan pohjan kirurgista sulkua. (TAYSin
potilasarkisto, n.d.) Toimenpidetta ei kuitenkaan tarvittu, koska haava olikin alkanut
sulkeutua itsestdan. Arven keskiosassa oli pieni kuoppa ndhtavissa, mutta varsinaista auki

olevaa haavaa ei endé ollut. (Rutanen, henkilokohtainen tiedonanto, 02.05.2022)

Vuonna 2007 Rutasen ollessa 18-vuotias, haava aukesi uudelleen ja hiuksia kammatessa
tukiverkko oli [ahtenyt irti haavasta kamman mukana. Han sai lahetteen toimenpiteeseen,
jossa jaljelle jaanyt vierasmateriaali poistettaisiin. Vuonna 2008 oli Rutasen toimenpiteen
aika, jolloin kulmakaaren ylapuolelta, vanhan arven suuntaisesti avattiin haavaa ja saatiin
nakyviin verkkomateriaalia ja granulaatiokudosta. Verkkoa ei poistettu liikkuvan luomen
alueelta, vaan nakyva vierasmateriaali ja granulaatiokudos poistettiin ja lopuksi haavan
reunat siistittiin. Epdonnistunutta lankaripustustoimenpidetta ei korjattu uudelleen. Taman

jalkeen Rutaselle ei ole sdanndllisia kontrolleja jarjestetty. (TAYSin potilasarkisto, n.d.)

6.2 Nykytila ja haastattelu

Rutanen ei ole kdynyt vuoden 2008 jalkeen seurannoissa, eika hanelle ole tehty mitdan
toimenpiteita. Alla olevassa kuvassa (kuva3) nakyy nykytila Rutasen
vilkkuluomioireyhtymasta ja luomiraoista. Opinndytetyon toteutuksen aikana Rutanen sai
mahdollisuuden otattaa taman hetkiset mitat luomiraoista. Taman hetkisten mittauksien
tuloksena oli, ettd luomea kohottaessa oikean silman luomirako on 10 millimetria ja
vasemalla 15 millimetria. Oikeanpuoleinen luomi nousee normaalitasolle Rutasen
lilkuttaessa alaleukaa vasemmalle. Levossa luomiraot ovat oikealla kuusi millimetria ja
vasemalla yhdeksan millimetrid. Tuoreet mittaukset toteutti silmatautien erikoislaakari

Tuukka Felin (henkil6kohtainen tiedonanto 17.4.2022.)
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Kuva3. Rutanen 32-vuotiaana. (Rutasen kotialbumi)

Opinnaytetyossa yhdeksi osioksi muodostui Hokkisen ja Toivosen tekema haastattelu
Rutaselle. Haastattelun tarkoitus oli tuoda Rutasen omat kokemukset ja ajatukset esille

Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtymasta hanen kokemanaan.

Haastatellulta kysyttiin, miten perhe tai muut laheiset suhtautuivat diagnoosiin?

Omat vanhemmat suhtautuivat hyvin ja diagnoosin saaminen oli heille helpotus.
Isovanhemmista mummot suhtautuivat kriittisemmin ja se nakyi heidan
kaytoksessaan, toinen heista esimerkiksi vei minut yksityisen ladkarin vastaanotolle,

jotta asialle tehtaisiin jotain. Muut sukulaiset ottivat diagnoosin hyvin.

Seuraavaksi haastatellulta kysyttiin miten han lapsena/nuorena itse suhtautui

vilkkuluomioireeseen ja millainen suhtautuminen nyt aikuisialla on?

Ihan lapsena en kiinnittanyt huomiota, se oli ihan tavallinen normaali asia.
Kouluaikana muiden lasten kommentoinnin vuoksi aloin itse kiinnittaa siihen

huomioita ja aloin ajatella, etta silmassa olisi jonkinlaista syntymavikaa. Nyt aikuisena
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koen, ettd vilkkuluomi on minun normaali ominaisuuteni. Omaan suhtautumiseeni

vaikutti pappani positiivinen suhtautuminen.

Haastatellun kanssa keskusteltiin siita, etta millaisia sosiaalisia, fyysisia, psyykkisia haittoja

tai hyotyja on oireyhtymasta hanelle koitunut?

Fyysisia haittoja en ole huomannut, eika se ole vaikuttanut ndkéoni ellen keskity
sithen. Psyykkiset haitat ovat kulkeneet kasikadessa sosiaalisten haittojen kanssa.
Koulussa alettiin kiusata ja kaveripiiri muuttui. Kiusaamisen vuoksi koin olevani
huonompi kuin muut ja minakuvani muuttui negatiivisemmaksi. Hyétyna oli, se etta
kun vaihdoin koulua kiusaamisen vuoksi niin sain uusia ystavia, jotka eivat kiusanneet
minua vilkkuluomesta. He nakivat minut omana itsenani, jonka ansiosta itsetuntoni
parani. Osa heista on tana paivanakin ystaviani. Uusia ihmisia tavatessani olen valilla
kysynyt heiltd mita he ajattelevat silmastani. Useimmat ovat kertoneet, etta silma
kiinnittaa vain aluksi huomiota ennen kuin siihen tottuu. Sen kuuleminen on
vahvistanut tunnetta siitd, ettd se on normaali asia ja siihen ei tarvitse kiinnittaa

huomiota.

Haastatellulta kysyttiin tulevaisuuden toiveita diagnoosiin liittyen tai mita han toivoisi muille,
joilla on sama diagnoosi? Ja minka asian han itse kokee tarkeimmaksi asiaksi tuoda esille

diagnoosin saaneelle?

Ei omalle kohdalle ole mitaan erityisia toiveita, en usko, ettd Marcus Gunn -
vilkkuluomioireyhtyma vaikuttaa paljoakaan omaan elamaani nyt aikuisidlld. Toivon,
ettd uudet potilaat/tapaukset saisivat helpommin tietoa oireyhtymasta, joka lisaa
positiivista suhtautumista ja asian hyvaksymista. Etenkin vanhemmille, jotta heidadn
on helpompi tukea lasta ja vahvistaa lapsen itsetuntoa. Koulukiusaamista ei voi estaa,
mutta sita voisi olla helpompi kestaa, jos lapsi on itse sinut asian kanssa ja sita on
kotona jo kasitelty. Ehka tieto siitd, etta vilkkuluomi on |ahinna kosmeettinen haitta,

eika se vaikuta alykkyyteen, tunteisiin tai mihinkdan muuhunkaan fyysisesti.
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Kysymyksissa tuli esille myds se millaista tukea ja apua Rutanen oli saanut nuorempana ja

millaista han olisi halunnut sen olevan?

Apua ja tukea sain padasiassa perheeltani. En muista saaneeni apua tai tukea koululta
tai opettajilta. Vaikka kerroin kiusaamisesta, niin siihen ei puututtu. Ladkarin
kdaynneilla tutkittiin vain silmaa ja nakda seka suunniteltiin leikkausta. Vertaistukea,
tietoa ja ohjausta en saanut, silla silloin ei ollut sosiaalista mediaa tai muuta

vastaavaa vaylaa.

Haastattelussa tuotiin myds esille, mihin oireyhtymaan liittyvaan asiaan han haluaisi

vaikuttaa?

Ainoa asia mikda on mennyt ehka pieleen, on riippuluomen leikkaus, mutta eipa se
nykydan enda haittaa. Riippuluomi on Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyman
liitannaishaitta, sen haluaisin vaihtaa. En haluaisi enda poistaakaan tuota
vilkkuluominaisuutta, silla se on osa minua ja se on tuonut minut tahan

elamantilanteeseen. Kiusaamisen poistaisin, mutten ole katkera.

Haastatellulta kysyttiin miten han itse haluaisi vaikuttaa tulevana sairaanhoitajana

oireyhtymaan liittyen, ja mita han on vuosien varrella oppinut oireyhtymasta?

Mahdollisuuksien mukaan haluan lisata tietoa, mikali sellaisissa paikoissa
tyoskentelen, missa sitd voisin jakaa. Ja jos tyoskentelen sellaisessa paikassa, jossa on
kyseista oireyhtymaa sairastavia tai muita harvinaissairaita lapsia niin haluaisin tukea
heiddan mielenterveyttdan ja vahvistaa heidan positiivista mindkuvaansa. Uusia
temppuja, hienosti voin shokeerata ihmisia heiluttelemalla silmaa. Vuosien varrella
en ole tietoa etsinyt, mutta tdta opinnadytetyota tehdessa tieto aiheesta on

lisdantynyt.

Lopuksi viela kysyttiin mika on haastellun mielesta tarkeinta diagnoosin saaneiden perheen

tukemisen nakokulmasta?
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Saada perheille ymmarrys siitd, ettei lapsessa ei ole mitaan vikaa, joka pitaisi korjata.
Vilkkuluomi on vain kosmeettinen ominaisuus, joka ei vaikuta dlylliseen kehitykseen.
Tarkeda on saada perheet hyvaksymaan oireyhtyma, joka edesauttaa lapsen

kehitysta.

7 Opinnaytetyon toteutus

Tama luku kasittelee opinnadytetyon eri vaiheita. Naihin vaiheisiin kuuluvat muun muassa
toiminnallinen opinndytetyo toteutus, tiedonhaun eri vaiheita ja lahdekriittisyys,
opaslehtisen seka tilaajalle tuotettavan liitteen suunnittelu ja toteutus. Luvussa my0s

kasitellaan hyvan opaslehtisen ominaisuuksia.

7.1 Toiminnallinen opinndytetyo ja opaslehtinen

Opinndytetyon toteutustapana oli toiminnallinen opinnaytetyo, jonka tuotoksina toteutettiin
tulostettava opaslehtinen yleiseen kayttoon ja Harvinaiskeskus Noriolle lyhyt
diagnoosikuvaus. Opinndytetyon tarkoituksena on jarjestda ja kerata tutkittua tietoa Marcus
Gunn -vilkkuluomioireyhtymasta. Vilkan ja Airaksisen (2003) mukaan toiminnallisessa
opinnadytetydssa yhdistyvat teoria, kdytannon toteutus seka toteutuksen raportointi. Heidan
mukaansa toiminnallista opinndytetyota ohjaa tyoelamalahtoisyys, kdytannonldheisyys seka

tutkimuksellinen ote.

Toiminnallisen opinndytetyon tarkoituksena on ohjeistaa ja jarkeistaa tutkittua ja opittua
tietoa. Toiminnallisen opinndytetydn tuotoksen tarkoituksena on helpottaa tiedon
havainnollistamista kaytdnnossa. Tuotoksena toimii kirjat, oppaat, tapahtumat tai videot.
(Vilkka & Airaksinen, 2003, ss. 9-10, kt. myos Vilkka, 2021, ss. 31-33) Tuotoksen seka
opinnadytetyoteorian yhdessa on tarkoitus tuoda esille tekijoiden tapoja soveltaa ja eritella
ammatillista ja tutkittua tietoa, seka miten tekijat itse arvioivat omaa tietamystdaan oman
ammattialansa kdytannon asiantuntijana. (Vilkka, 2021, s. 34) Toiminnalliseen

opinnaytetyohon kuuluu myos pohdinta ja johtopaatokset, jossa opinnaytetyon tekijat
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pohtivat ja arvioivat opinndytetyon tuloksia sekd koko prosessiaan. Pohdinnassa tulee myds

esille tilaajan tai asiantuntijoiden antama palaute tehdysta tuotoksesta. (HAMK, 2020)

Hyva opaslehtinen on suunnattu selkeasti tietylle kohderyhmalle, tieto on johdonmukaista ja
kattavaa. Ulkonadllisesti opaslehtisen tulee olla houkutteleva, mutta selkealukuinen.
Tietoperustan tulee olla luotettavista lahteista seka perusteltua. (Vilkka & Airaksinen, 2003,
ss. 51-54) Oppaan runko rakennetaan otsikoiden avulla. Paaotsikko avaa lukijalle aiheen
mita opas kasittelee, valiotsikot puolestaan kertovat millaisista asioista teksti koostuu.
Virkkeiden tulee olla niin selkeitd, etta lukija ymmartaa sen yhdella lukukerralla. Hyvassa
oppaassa on hyva huomioida kohderyhma ja kayttaa mahdollisimman yleiskielellisid sanoja,
jotta kaikki lukijat ymmartavat asian. Jos oppaassa kasitelldan aihetta, josta on mahdotonta
puhua ilman laaketieteellisid termeja tai kasiteittd, tulee hankalat sanat selittda
ensimmaisella kerralla, kun niita kdytetdaan. Tama helpottaa lukijan ymmarrysta kaytetysta

termista tai kasitteesta. (Hyvarinen, 2005)

7.2 Tiedonhaun menetelmat ja ainestonhallinta

Ennen opinndytetydn aloittamista opinndytetydn tekijat kavivat tiedonhakuun valmistelevan
viiden opintopisteen kurssin verkko-opintoina. Verkko-opintoihin sisaltyi muun muassa
tutkimus- ja kehittamistyon vaiheet, eri tietokantojen kaytto, kansainvalisen
tutkimusaineiston hallinta ja oikean valinta, tutkimus- ja kehittamistoiminnan
luotettavuuden periaatteet. Opinndytetyon tekijat perehtyivat HAMKin opinndytetyo
ohjeisiin seka suorittivat Opinndytetydn osaaja -merkit. Tukea tiedonhakuun ja kirjalliseen
osaamiseen tekijat saivat opettajiltaan. Opinnaytetydn keskeisimmiksi kasitteiksi
muodostuivat MGJWS, perheen tukeminen seka riippuluomi ja sen hoito. Tiedonhakuun
kaytettiin erilaisia hakutietokantoja, kuten Cinahlia, Google Scholaria, Pubmedia ja
hoitotieteen kirjoja seka kaupunkien kirjastoja. Konsultoimme eri l[ddketieteen alojen
asiantuntijoita, kuten esimerkiksi perinnollisyyslaakaria ja silmatautien erikoislaakaria.
Lahteend on kdytetty myos Rutasen henkilokohtaisia potilasasiakirjoja, nama asiakirjat ovat
Rutasella itselladn sdilytyksessa. Lisdksi kuvat tapausesimerkki Rutasesta ovat hanen omasta
kotialbumistaan seka toisen opinndytetyon tekijan ottamat kuvat nykytilasta ovat

opinndytetyon tekijoiden henkilokohtaisilla tietokoneilla tallennettuina.
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Opinnaytetydssa kaytettiin paasaantoisesti englanninkielisia hakusanoja, koska
suomenkielista tietoa ei aiheesta 16ytynyt. Suomenkielisia |ahteita kdytettiin esimerkiksi
luvuissa perheen tukeminen, eettisyys ja osassa etiologiasta kertovaa lukua.
Englanninkielisind hakusanoina kdytettiin muun muassa “Marcus Gunn”, ”Jaw-winking

n . n

syndrome”, "Trigeminal nerve”, ”Jaw-wink”, “Congenital ptosis”, "Embryology” ja "Robert
Marcus Gunn”, ”“Congenital abnormalities, and, family”, ”Supporting families, and, rare
disorders”. Hakua rajattiin ottamalla opinnadytetyohon paasaantoisesti vain 2010 jalkeen
julkaistut ja vertaisarvioidut tutkimukset ja artikkelit. Muutamia vanhempia
tutkimusartikkeleita ja kirjalahteita otettiin myds mukaan opinnaytetyohon.
Harvinaisuutensa vuoksi kyseisesta oireyhtymasta oli haasteellista |6ytaa tuoreempaa
tutkittua tietoa. Tiedonhakua toteutettiin ja tietoa paivitettiin pitkin opinndytetyon tekoa.

Aktiivinen tiedonhaku aloitettiin jo syyslukukaudella 2020. Tietoa haettiin intensiivisesti

opinnadytetydprosessin myohemmissakin vaiheissa.

7.3 Opaslehtisen ja tilaajan tuotettavan liitteen suunnittelu ja toteutus

Tilaajalle tuotettu lyhyt diagnoosikuvaus (liite 1) Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtymasta on
toteutettu tilaajan antamien kriteerien mukaisesti. Diagnoosikuvauksen tuli muun muassa
sisdltaa oireyhtyman nimi, kirjoittajat, Orpha-, ICD- ja OMIM-luokitukset, etiologia lyhyesti,
diagnostiikka, perinnoéllisyys, mahdolliset tukipalvelut seka lahteet. Tilaajan internetsivustolla
on madritelty lyhyiden diagnoosikuvauksien olevan toimittajien tekemia yleiskuvauksia
harvinaissairauksista, joista ei I16ydy aiempaa suomenkielista tietoa. (Harvinaiskeskus Norio,

n.d.)

Opaslehtisen tarkoitus oli tuoda tietoa ja tukea perheille oireyhtymaan liittyen. Lahteena
kaytettiin taman opinndytetyon lahteitd. Opaslehtisen visuaalista suunnittelua ohjasi MGJWS
logo. Opaslehtista tehtiin ensimmaisen kerran etayhteydelld vaihe vaiheelta siihen asti, etta
opaslehtisen kansi saatiin valmiiksi. Seuraavalla kerralla opaslehtista varten opinndytetyosta
kerattya olennaista tietoa alettiin muotoilemaan selkedmmaksi ja helppolukuisemmaksi.
Opaslehtinen tehtiin kahteen eri tiedostomuotoon, infograafiksi seka tulostettavaan

muotoon taiteltavaksi esitteeksi.
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8 Pohdinta

Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyma valikoitui aiheeksi sen harvinaisuuden ja
suomenkielisen tiedon puutteen vuoksi. Tekijat halusivat tuottaa tulostettavaan muotoon
tehdyn opaslehtisen seka kolmiosaisen taiteltavan version, jonka avulla harvinaissairaudesta
I6ytyisi helpommin tietoa ja jonka avulla perheet |6ytdisivat esimerkiksi jarjestdjen seka
vertaistukiryhmien pariin. Lisdksi opinndytetyohon kuului toinen tuotos, joka valmisteltiin

tilaajan eli Harvinaiskeskus Norion ohjeiden mukaisesti.

Opinndytetyon aiheesta etsittiin tietoa vuoden 2020 kevaalla Hamkin jarjestopaivien jalkeen
ja huomattiin nopeasti ettei Marcus Gunn oireyhtymasta [6ytynyt suomeksi tietoa juuri
lainkaan. Syksylla vuonna 2020 aihekuvauslomake hyvaksyttiin ja opinnaytetydsopimus
allekirjoitettiin. Vauhdikkaammin tiedonhaku kaynnistyi syksylla 2021. Ensimmaisena
etsittiin teoriatietoa eri tietokannoista ja aloitettiin niiden suomentaminen, jotta
oikeanlainen tieto l6ydettiin. Kun tietoa saatiin kasattua, aloitettiin sisallysluettelon
rakentaminen suomennetun tiedon avulla ja prosessin aikana eri osiot elivat
opinnadytetyossa. Tiedon haun ja sen luotettavuuden selvittaminen ja naytté6n perustuvuus
korostui opinndytetyon luonteen vuoksi ja koska opinnaytetyon ldhteet olivat
padsaantoisesti englanniksi. Sisdllysluettelo muuttui useaan otteeseen ja lopullisesta
opinnadytetyosta rakentui perheita ja hoitotyon nakékulmaa tukeva teos. Tyon sisaltoa
hiottiin kuukausien ajan, jotta siita tulisi mahdollisimman hyva ja sita tehtiin alusta saakka

laatu edella.

Opinndytetyon teon aikana COVID-19 tautitilanne aiheutti omat muutoksensa
tyoskentelytapoihin. Opinnadytetyota tehtiin paljon etana Teamsin valityksellda muun
opetuksen ja tyoharjoitteluiden ohella. Kaksi tekijoista olivat myds prosessin aikana
ditiysvapailla, mikd omalla tavallaan vaikutti opinnaytetydn teon kulkuun. Opinndytetyon
teossa pystyttiin hyodyntamaan jokaisen tekijan erilaisia vahvuuksia ja tekijat pystyivat
oppimaan uusia asioita toisiltaan. Opinnaytetyon tekijat kehittyivat prosessin aikana
runsaasti ja pystyivatkin hyddyntamaan oppimaansa myos muissa kouluprojekteissa.

Erityisesti raportin kirjoittamistaito kehittyi ja se oli hyodyksi muissa opinnoissa.



34

Moniammatillista yhteistyota paastiin tekemaan ja asioiden jarjestely sahkopostitse eri

yhteistydkumppaneiden kanssa kehitti tekijdiden kommunikointitaitoja.

Tiedon saantia aiheen tiimoilta lisaavat itse opinnaytetyo ja sen liitteet, joista toinen on
Harvinaiskeskus Noriolle tehty Diagnoosikuvaus ja toinen perheille tarkoitettu lyhyt
opaslehtinen. Jos aiheesta haluaisi jatkokehittda uutta, voisi se olla esimerkiksi nuorille tai
aikuisille suunnattua materiaalia, vaikka tasta opinnaytetyosta ja sen tuotoksista voi olla
hyotya minka ikaisille tahansa. Opinndytetyohon tuli monipuolisesti tietoa kaikesta
aiheeseen liittyvasta, eika siita 16ytynyt yhta kattavaa artikkelia tai tutkimusta, jossa kaikki

nama asiat olisi huomioitu.

8.1 Eettisyys ja luotettavuus

Ammattikorkeakoulun opinnaytetyd on opiskelijan omalta koulutusalan alueelta, ja sen tulee
olla itsendinen tutkimustyd, joka on tyoelamaan sovellettava ja kdytannonlaheinen. Eri
ammattikorkeakoulututkinnoissa on ohjeet ja suositukset siitd, milloin opiskelijalla on
riittavasti valmiuksia opinnadytetyon aloitukseen. Opetussuunnitelmassa tulee olla myds
opinndytetyon tekoa tukevaa ja kehittdavaa opetusta. Opiskelijan ammatillinen kehitys,
asiantuntijuus seka tydelamataidot lisdantyvat ja kehittyvat opinnadytetyon teon yhteydessa.
Yhteistyokumppaneiden osalta tulee olla nimetty opiskelijalle opinndytetyon ohjaaja, johon
opiskelija voi tarvittaessa tukeutua, saada tydelamanakokulmaa ja lisdaksi ohjaaja toimii
laadunvarmistajana. (Arene ry, 2020, ss. 16—17) Tutkimusaineistojen, tuloksien seka
julkaisuiden kayttoon liittyvat tekijanoikeuslain sddannokset. Alkupera, tekijat, lahteet seka
lupa tulee olla kysytty, jos aineistona on kaytetty toisen omistamaa aineistoa, tuloksia tai

menetelmia. (Arene ry, 2020, s. 12)

Opinnaytetyonsuunnitelman alussa opiskelijat ja heille kohdistettu ohjaaja keskustelevat,
tarvitseeko tyon eettisyytta pohtia seka tarvitseeko ennakkoarviointia tai -tutkimuslupia
hankkia. Eettisen ennakkoarvioinnin on tarkoituksena toimia opiskelijoiden apuna
opinnaytetyohon liittyvien riskien ja haittojen ennaltaehkdisemisessa. Jos opinnaytetyo
toteutetaan niin, ettd siihen vaaditaan tutkimusluvat tai eettista ennakkoarviointia, tulee

opiskelijoiden hakea ne toimikunnalta yhdessa ohjaajan kanssa. Tutkimusasetelma seka
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tutkijan toimipaikka maarittelee eettisen toimikunnan. (Arene ry, 2020, s. 19) Tassa

opinndytetyossa ei tarvinnut hakea tutkimuslupia eika tehda eettista ennakkoarviointia.

Ammattikorkeakouluissa tehdyt opinnaytetyot tarkistetaan
plagiaatintunnistusjarjestelmassa ennen kuin tarkastajat saavat ne arvioitavaksi. Jos
opinndytetyossa on tuotoksia, julkaisuja tai artikkeleina, ne tarkistetaan myds
plagiaatintunnistusjarjestelmassa ennen kuin julkaiseva taho saa ne.
Plagiaatintunnistusjarjestelmaa tulisi kdyttaa myos ohjattaessa opiskelijoita esimerkiksi
lainausten ja lahdeviittausten hyvan tieteellisen kdaytannon ja tekijanoikeuslain mukaisesti.
(Arenery, 2020, s. 7) Hyvan tieteellisen kdytannon loukkauksiin luetaan epaeettinen tai
epaluotettava toiminta, joka saattaisi vahingoittaa tutkimusta. Arene ry:n (2020)
ammattikorkeakoulujen eettisen sopimuksien mukaan ”Kaikissa opinnaytetdissa tulee
noudattaa hyvaa tieteellista kaytantoa”. Mikali hyvan tieteellisen kdytannon eli HTK:n
loukkausepailya tulee esille, tasta tulee olla heti yhteydessa ammattikorkeakoulun rehtorille.

Rehtori paattaa kaynnistyyko HTK-prosessin mukainen selvitys. (Arene ry, 2020, s. 7)

Paavastuu hyvan tieteellisen kdytanndn noudatuksesta on opiskelijalla itsellaan, mutta myos
opinndytetyon ohjaajilla seka korkeakoulun johdolla on vastuuta. Opinndytetyon prosessissa
pitaa tekijoiden olla huolellisia, rehellisia, muiden tutkimustyota kunnioittavia. Jos

opinnaytetyohon liittyy rahoituslahteitd, on nekin ilmoitettava. (Arene ry, 2020, s. 8)

Tadssad opinnaytetydssa kaytettyjen kuvien kayttdoikeudet, on varmistettu sahkdpostitse
verkkosivuston yllapitajalta. Liittena (liite 3) kuva sdhkopostikeskustelusta. Rutasesta
otettujen kuvien julkaisuun on saatu lupa hanelta itseltdan. Oppaassa kaytettyyn logoon on
myos logon suunnittelijalta pyydetty lupa, séhkdpostikeskustelusta on liitteissa kuva.
Pyysimme logon suunnittelijan jakavan ajatuksiaan ideasta logon takana ja hdanen

vastauksensa oli:

Logo kuvastaa oireyhtyman ilmentymista silmien alueella. Kultaiset linjat logossa
esittavat hermoja, mitka ovat harhautuneet reitiltaan. Toivon, ettd ladketiede
edistyisi timan oireyhtyman taustalla olevien syiden selvittamisessa seka sen

hoidossa. Paremmille hoitotuloksille olisi erityisesti tarvetta vaikean ptoosin osalta.
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On hienoa, etta aiheesta saadaan taman opinndytetyon avulla lisaa tietoa, eika
jatkossa ihmisten tarvisi kokea sita epatietoutta ja vertaistuen puutetta, mita niin

moni on joutunut kokemaan tiedon puutteen vuoksi.

8.2 Opaslehtisen ja tuotetun liitteen pohdinta

Kun teoriaosuus oli lahes kokonaan valmis, aloitettiin toiminnallisen opinnaytetyon kahden
tuotoksen valmistaminen. Ennen tuotoksien aloittamista kerattiin opinnaytetyosta tarvittava
tieto ja se muotoiltiin helppolukuiseen ja ymmarrettavaan muotoon. Harvinaiskeskus
Noriolle muotoiltu lyhyt diagnoosikuvaus toteutettiin heiddn omien ohjeidensa mukaisesti.
Heilla oli valmis ohje, josta ilmeni kaikki tarvittavat tiedot ja tekstin muotoilut, mitka otsikot
he halusivat 16ytyvan diagnoosikuvauksesta. Diagnoosikuvauksen sisdlto hyvaksytettiin ja
saadettiin tilaajan toiveiden mukaan. Myohemmin selvisi, ettd diagnoosikuvauksiin tulee
myo6s kokemusperaista tietoa. Taman vuoksi liitteesta 16ytyy myos sellaista tietoa, jota
opinndytetyossa ei ole. Liitteen pohja on opinnadytteeseemme perustuva ja siihen on tullut
lisaa kokemusperaista tietoa yhteistybkumppaneiden toimesta. Opinnadytetyon liitteista

[6ytyy tilaajan palaute.

Toinen tuotos oli tulostettavaan muotoon luotu opaslehtinen. Kuka tahansa Marcus Gunn -
vilkkuluomioireyhtymasta kiinnostunut tai esimerkiksi neuvolantyontekija voi sen tulostaa
itselleen tai asiakkaalleen. Opaslehtisesta haluttiin tehda ulkonadllisesti miellyttava,
selkedlukuinen ja lisdksi pyrittiin siihen, etta oleellinen asia olisi lyhyesti esilla ja lisdtietoihin
laitettiin tukijarjestdjen QR-koodit internetsivuille, jotta ne l6ytyisivat helpommin lukijalle.
Opaslehtisesta saatiin luotua visuaalisesti miellyttava ja se tehtiin alusta asti itse Canva-
tyokalulla. Sen luomisessa paastiin myds kehittdmaan visuaalista osaamista. Tuotoksen

ilmeen ja varimaailman inspiraationa toimi MGJWS-logo ja perheet.
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Liite 1: Harvinaiskeskus Noriolle lyhyt diagnoosikuvaus

Liite 1: HARVINAISKESKUS NORIO, LYHYT DIAGNOOSIKUVAUS
WVERSIO 3

Oireyhtyman nimi/nimet

Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyma

Kirjoittajan nimi ja pwm.
Hameen ammattikorkeakoulun sairaanhoitajaopiskelijat Teija Hokkinen, Sanna Rutanen ja

Heidi Toivonen 21.5.2022. Tekstin tarkistanut perinndllisyysla3kari Helena Kaariginen.

Avainsanat [tiedonhakua varten]
Jaw-winking syndrome, Marcus Gunn cireyhtyma, MGJWS, Marcus-Gunn phenomenon,

Marcus-Gunn syndrome

ORPHA: 51412

ICD: Q07.8 Muu synnynndinen hermoston epdmuodostuma

OMIM: 154600

Lyhyesti

Marcus Gunn -vilkkuluomicireyhtyma on harvinainen ja synnynndinen viidennen
aivohermon eli kolmoishermon toimintaan liittyvd hairid. Marcus Gunn -
vilkkuluomigireyhtyma on yksi yleisimpi synnynnaisten riippuluomien eli kongenitaalisten
ptoosien muodoista. Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyma voi esiintyd myds ilman
litdnndisoire riippuluomea, se on kuitenkin harvinaisempaa. Joissakin tapauksissa Marcus
Gunn -vilkkuluomioireyhtym3 on ilmennyt myds epdonnistuneen leikkauksen tai trauman
seurauksena. Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyma kuuluu CCDD (Congenital cranial
dysinnervation disorders) -ryhmaan, jossa tiettyjen aivohermojen epdnormaali kehitys

aiheuttaa poikkeavuutta silman ja kasvojen lihaksien lilkkeisiin.
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Historiaa

Oireyhtym3 on nimetty skotlantilaisen Robert Marcus Gunnin [1850-1909) mukaan, joka
kuvasi ensimmadisen vilkkuluomi-tapauksen vuonna 1883. Tapausta tutkimaan kerattiin
komitea, jonka raportti julkaistiin yhdessa Gunnin Idyddsten kanssa. Toisin kuin aiemmin,
potilas tutkittiin kokonaisvaltaisesti, ei vain silman aluetta. Gunn oli edistyksellinen [33kari ja

kirurgi, joka toi mukanaan uudenlaista osaamista.

Direet ja loydSkset

Marcus Gunn -vilkkuluomicireyhtyman tyypillisin oire on toispuoleinen yliluomen nouseva
liike, aina kun alaleuka liitkkuu. Silmaluomen lilkettd voi ilmetd suun avautuessa, leukaa
sivulle litkutettaessa, leukaa ulontaessa, hymyillessa, ja imemisen tai pureskelun aikana.
Mama muutokset ilmenevat heti vastasyntyneena tai ne huomataan vauvan ensimmdisten
elinkuukausien aikana. Marcus Gunn -vilkkuluomicireyhtyman vilkkuluomi cire on 13hinn3
kosmeettinen haitta ja on mahdollista, ettd vilkkuluomi oire voi lieventya idn mydta.
Tyypillisin oireyhtymaan liittyva poikkeavuus on eriasteinen riippuluomi. Harvinaisissa
tapauksissa oireyhtymaan on kuvattu liittywdn muun muassa huuli- ja suulakihalkioita ja

koloboomaa (silmamaljan sulkeutumishairid, joka jattaa silmaan puutosalueen).

Hoito

Marcus Gunn -vilkkuluomicireyhtymaén ei parantavaa hoitoa ole, mutta kosmeettista
haittaa voidaan tarvittaessa lieventdi poistamalla kirurgisesti vilkkuluomi ominaisuus.
Oireyhtymaan liithyvan mahdollizen riippuluomen kirurgisen hoidon tarve riippuu
riippuluomen asteesta. TallGin tarvittaessa voidaan kirurgizella toimenpiteella
(lankaripustus) kohottaa yl3luomea. Riippuluomi saattaa vaikuttaa lapsen nddn kehitykseen,

joten voi olla tarpeen toteuttaa peittohoitoa, joka vahvistaa heikommin nadkevaa silmaa.

Diagnostiikka
Diagnostisia kriteerejd ovat toisessa silmidssa oleva riippuva ylempi silm&luomi (eli
riippuluomi), joka liikkuu leuan lilkkeiden mukana, esimerkiksi imiessa, pureskellessa,

nieltdessd ja leukaa ulospdin tydntiessd. Naiden lisdksi on mahdollista, ettd ilmenee
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alaspiin suuntautunutta karsastusta, On myds mahdollista, ettd Marcus Gunn esiintyy ilman

riippuluocmea.

Koska Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtyma on harvinaissairaus, sen diagnostiikka ja hoito

on keskitetty erikoissairaanhoidon yksikdihin.

Oireyhtyman perinndllisyys ja syy

Marcus Gunn -vilkkuluomicireyhtyma on synnynndinen eli se kehittyy jo ennen lapsen
syntymaa. Sen ei tiedeta liittyvan raskauden aikaisiin seikkoihin, esimerkiksi didin
mahdollisiin sairauksiin eika siihen ei vaikuta milla raskausviikeilla vauva on syntynyt.

Woin puolella Marcus Gunn -vilkkuluomicireyhtyma-tapauksista ajatellaan olevan
geneettinen tausta. Qireyhtyman syyna olevia geeneji ei ole pystytty tunnistamaan, mutta
tutkimusten mukaan se valittyy autosomaalisena eli sukupuolesta riippumatta periytyvana
piirteend. Oireyhtyman ilmaantumiseen tarvitaan yleensa vain yksi epdnormaalin geenin
kopio ja se voidaan periid kummalta tahansa vanhemmalta, mutta se voi myos johtua
uudesta yhdessa sukusolussa tapahtuneesta mutaatiosta eli geenimuutoksesta.
Perinnollisyyslaakari Helena Kaaridisen mukaan ei tiedets, ilmaantuuko oire aina, jos henkild
on perinyt sitd aiheuttavan mutaation. Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtymdssa
kolmoishermon kehityksessa on tapahtunut poikkeavuutta, mika on aiheuttanut

epanormaalin yhteyden hermojen valilla.

Yleisyys

Raportoitujen tapauksien mukaan Marcus Gunn -vilkkuluomioireyhtymda on noin 5 %:lla
ihmisitd, joilla on synnynndinen riippuluomi. Suomessa ei ole tilastoitu Marcus Gunn -
vilkkuluomioireyhtyma diagnoosin saaneita ja usein oireyhtym3 jid kokonaan

diagnosoimatta, koska haitta on [Ghinnd kosmeettinen ja cireyhtyma harvinainen.

Seuranta
Marcus Gunn -vilkkuluomicireyhtymaa seurataan erikoissairaanhoidossa silmaldakarilla

tyypillisimman liitdnndiscireen eli riippuluomen vucksi. Seuranta ajan kesto on yksildllista.
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Tukipalvelut
Sosiaalisesta mediasta on mahdollista saada vertaistukea. Muun muassa Facebook-

sivustolta loytyy yksityinen ryhma MGIW Suomi ja kansainvalinen Marcus Gunn Syndrome.

Myds Instagram-sovelluksesta loytyy kuva- ja videomateriaalia hakusanalla

#marcusgunnjawwinkingsyndrome ja #marcusgunnsyndrome.
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Liite 2: Tuotettu opaslehtinen.pdf

7= Marcus Gunn
U Vilkkuluomioireyhtyma

Villekwluwomioireyhitymé
TR T —
® Harvinainen ja synnynndinen
® Taustalla kolmoishermon ja
silmdn kehdalihaksen
poikkeava yhteys
® Ldhinna kosmeettinen haitta

e Qireena tahaton toisen silmdluomen

nouseva liike suun alueen liikkeiden
yhteydessa, esimerkiksi imiessd,
pureskellessa ja suuta avatessa
e Liitdnndisoireena yleensd
riippuluomi, joka saattaa aiheuttaa
toiminnallista heikkondkdisyytta
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Perheew tukemisen tirkeys

Perheen antama positiivinen
ajattelumalli suojaa lasta ja auttaa
vahvistamaan hdnen itsetuntoaan.

® Lapselle on hyvi puhua rehellisesti
oireyhtymdstad ja saada lapsi
ymmartdmadn, ettei se ole hdnen

syytadn.

® Perheet voivat saada keskustelu- ja

neuvontatukea liittyen esimerkiksi

oireyhtymaddn, sisarussuhteisiin,

vanhemmuuteen ja perimddn.

® Tukea on saatavilla
perusterveydenhuollosta seka erilaisten

jdrjestojen tai sosiaalisen median kautta.

MCIW Swomi
| Foceboole

Valmiin opinnaytetyon
linkki
Hawvinaiskeskus Novio  Eusivw
[ Tukiliitto  Harvinaiset

Lahde: Marcus Gunn vilkkuluomioireyhtyma -
tietoa ja tukea perheille opinndytetyo
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Liite3: Kuva 1. kadyttéoikeudet- sahkoposti

Hil

‘We are doing thesis and we where wondering if we could use one of your pictures.

Fig 6 - Anatomical course of the inferior alveolar and lingual nerves. Note the close proximity of the two
nerves, The portion of the inferior alveclar nerve that runs through the mandibular canal has been

removed.

The picture we would like to use is this: FIGE
The link to this picture is: https://teach .info/head/cranial-nerves ffrigeminal-nerve

The Trigeminal Nerve (CN V) - Course - Divisions - TeachMeAnatomy

The trigeminal nerve, CN V, is the fifth paired cranial nerve. It is also the largest cranial nerve. In this article, we shall look at the anatomical course of the nerve, and the motor, sensory and parasympathetic functions of its terminal branches.

teachmeanatomy.info

So the question is can we use the picture in our thesis?

-Heidi, Teija and Sanna from Hame University of Applied Sciences

Dear Heidi,

Thanks for your message —you are more than welcome to use the image in your Thesis.

Best wishes,
Oliver

Mr Oliver Jones
BSc {Hons), MBChB, MRCS (Eng), FHEA
Director, TeachMeSeries Ltd
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Liite 4: Oppaan logon kayttooikeudet- sahkdposti

e -\
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Hig) i,
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355,05 kt
Hei 5anna,

Ohessa vektoroitu logo, pdf ja jpg muodaissa.

Kiyttooikeus suunnittelemaani logoon, mikd on tarkoitettu Marcus Gunn oireyhtyman tiedon jakamiseksi suomen kielella. Kayttdoikeus koskee 5anna Rutasen, Hameen
ammattikorkeakoulun, sairaanhoitajan koulutuksen opinnaytetydta.

Hanna Sahlgren
Oulunsale
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Liite 5: Tilaajan palaute

Harvinaiskeskus Norio

Lausunto Teija Hokkisen, Sanna Rutasen ja Heidi Toivosen opinnaytteestd Marcus
Gunn -vilkkuluomioireyhtyma

Tekijat asettivat tavoitteekseen tuottaa tietoa Marcus Gunn -cireyhtymésta niiden
perheiden tukemiseksi, joiden lapsella on diagnosoitu kyseinen oireyhtyma. Aihevalinta
on perusteltu, koska Marcus Gunn-oireyhtyméasta ei ole ollut entuudestaan
suomenkielista materiaalia, mika on my6s lisannyt tydn vaativuutta. Englanninkielista
tieteellista kirjallisuuttakin Marcus Gunns -oireyhtymasta on suhteellisen vahan.

Tiedon tucttamisen ja tietoisuuden lisdamisen tarkeys harvinaisista sairauksista on
todettu mm. STM:n Harvinaissairauksien kansallisessa ohjelmassa (2019-23). Aivan
erityisen tarkeaa potilaiden tasa-arvon, osallisuuden ja huolen halventdmisen kannalta
on saada yleistajuista tietoa harvinaisista sairauksista omalla aidinkielella silloinkin,
kun oireet ovat lievia ja haitta 1&hinna kosmeettinen. Harvinaiskeskus Norion saaman
palautteen perusteella myds terveydenhuollon ammattilaiset hydtyvat tybssaan
suomenkielisesta harvinaissairauksia tai oireyhtymia koskevasta materiaalista.

Harvinaiskeskus Norio tuottaa diagnoosikuvauksia verkkosivuilleen paaasiassa
sellaisista harvinaisista oireyhtymista, joihin liittyy kehitysvamma. Diagnoosikuvaukset
ovat yleiskatsauksia, eika niiden tarkoitus ole korvata terveydenhuoclion
asiantuntijoiden antamaa tietoa. Opinnaytteessa on tuotettu diagnoosikuvaus
Harvinaiskeskus Morion sivuille sovitun formaatin ja aikataulun mukaisesti. Lisdksi
tuotettiin vanhemmille soveltuva opaslehtinen. Tilaajaa on informoitu hyvin prosessin
erl vaiheissa.

Jatkokehitysideana tekijat mainitsevat lapsille suunnatun oppaan, jossa tuotaisiin esille
mm. kiusaamisnakdkulma, mikd on kannatettava ajatus. Diagnoosikuvauksia on myds
tarve paivittaa saanndllisesti, varsinkin sellaisissa tapauksissa, joissa etiologia on
avoin. Molekyyligenetiilkan nopea kehitys tuo koko ajan lisaa tietoa sairauksien
geenitaustasta. Joten oppaan paivittdminen voisi myds sopia pidemman aikavalin
jatkokehityshankkeeksi. Sijoituspaikaksi voisi myShemmin sopia myds Terveyskyla-
palvelun Harvinaissairauksien ja genetiikan talon sivusto, jos ja kun sinne tehdaan
harvinaisten silmasairauksien osio.

Helsingissa 23.5.2022 | eena Toivanen, informaatikko, Harvinaiskeskus Norio
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