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Nail patella syndrooma (NPS) on harvinainen pleiotrooppinen (moneen ominaisuuteen
vaikuttava) sairaus, minka aiheuttaa LMX1B-geenimutaatio. Syndrooman oireet on kuvattu jo
vuonna 1820. Oireyhtymé& tunnetaan my6s nimilla Turner Kieser-syndrooma, Fongin tauti,
Osterreicher-Turner syndrooma, Hereditary Onycho Osteodysplastia (HOOD) ja lliac Horn
syndrooma. NPS potilaiden tyypillisimmat oireet esiintyvat kynsissa, polvissa, kyynarpaissa ja
suoliluun harjanteissa.

Ensitieto on ensimmainen tiedonanto lapsen sairaudesta tai vammasta. Se on vammaisuuden
tai sairauden toteamista ja kysymysten késittelyd, jossa tunnetilalla on erityinen merkitys.
Harvinaista sairautta sairastavan lapsen kohdalla ensitiedon kertominen on erityisen haastavaa,
koska sairaan lapsen syntyminen aiheuttaa vanhemmille ep&varmuuden ja avuttomuuden
tunteita.

Projektina toteutuneen opinndytetydn tarkoitus oli luoda Nail patella syndroomasta Harvinaiset-
opas Nail patella syndroomaa sairastavan lapsen vanhemmille ja I&heisille. Tavoitteena on
antaa alkuvaiheen ajankohtaista ensitietoa Nail patella syndrooma sairaudesta ja sen hoidosta.
Opas on toteutettu yhteistydsséa Invalidiliiton ja asiantuntijaldékarin kanssa. Oppaita julkaiseva
Invalidiliitto toimi projektin toimeksiantajana. Oppaan rakenne noudattaa aiemmin julkaistuja
Harvinaiset-oppaita ja se on koottu kirjallisuuden, asiantuntijald@kérin tapaamisen ja tehdyn
kyselyn avulla. Opas sisaltda rajalliset perustiedot sairaudesta. Sisaltd painottuu ensitietoon,
vertaistukeen ja arjessa selviytymiseen. Tilaaja ja asiantuntijaladkari ovat tarkastaneet oppaan.

Projektin aikana havaittiin, etté ensitiedon antaminen ja saaminen on puutteellista eik& suullisen
tiedon tukena olevaa laadukasta kirjallista materiaalia ole saatavilla. Sairauden tunnettavuuden
lisdaminen edellyttdd uutta suomenkielista kirjallista materiaalia. Terveydenhoitohenkildstén
osaamista tulee kehittdd ensitiedon annon sek& harvinaissairauksien tunnistamisen ja hoidon
osalta.

ASIASANAT:

Ensitieto, harvinainen sairaus, Nail patella syndrooma, sairas lapsi, selviytyminen, ohjaus,
vertaistuki, vuorovaikutus
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NAIL PATELLA SYNDROME
-RARE DISEASE GUIDE

Nail patella syndrome (NPS) is a rare pleiotropic (affecting multiple characteristics) illness that is
caused by the mutation of the LMX1B gene. The symptoms of this syndrome were described
already in 1820. The syndrome is also known as Turner Kieser syndrome, Fong's disease,
Osterreicher-Turner syndrome, Hereditary Onycho Osteodysplastia (HOOD) and lliac Horn
syndrome. NPS patients' most typical symptoms are seen in fingernails, knees, elbows, and the
tips of the pelvic bones.

Primary data is the first information about a child's illness or handicap. It is the
acknowledgement of the illness and the addressing of questions. The atmosphere of the
occasion is of utmost importance. In the case of a child with a rare disease, the primary
information is very challenging because the birth of such a child can cause the parents to feel
insecure and helpless.

The aim of this thesis was to create a 'Rare' pamphlet about Nail Patella syndrome for children
who have the disease and for their parents and families. The goal was to share current
information about Nail patella syndrome and its treatment. The guide has been produced with
cooperation of The Finnish Association of People with Physical Disabilities and expert doctors.
The project was commissioned by Invalidilitto which will publish the pamphlets. The layout of
the pamphlet is the same as that of previous 'Rare' pamphlets and was compiled using
literature, meetings with expert doctors and survey results. The pamphlet contains limited and
basic information about the disease. Contents include the first information, support, and
managing everyday life. The guide has been checked by Invalidilitto and an expert doctor.

During this project it was noted that first information is lacking and quality literature to support
orally given information is not available. To make the disease better known, updated written
material in Finnish is needed.

The knowledge of medical workers should be developed in relation to the giving of first
information as well as in diagnosing and treating rare diseases.

KEYWORDS:

The primary information, rare disease, Nail patella syndrome, a sick child, to cope, guidance,
peer group support, interactions
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1 JOHDANTO

Nail patella syndrooma (NPS) on harvinainen pleiotrooppinen (moneen ominai-
suuteen vaikuttava) sairaus, minkd aiheuttaa LMX1B-geenimutaatio. LMX1B-
geeni periytyy autosomissa vallitsevasti (Sweeney ym. 2003.) EU maarittelee
harvinaiseksi sairaudeksi taudin, jota esiintyy 5/10 000. Sairauden tulee olla
myds pitkdaikainen tai henked uhkaava. (Invalidilitto 2011, Harvinaiset-
ohjelma.) NPS kuuluu harvinaissairauksiin. EU-maaritelman mukaan Suomen
vakilukuun suhteutettuna korkeintaan 2700:lla henkil6lla Suomessa on harvi-
nainen sairaus. Tdman maaritelman mukaan NPS voi olla Suomessa korkein-
taan 59 henkilélla, mutta projektin kyselytutkimusta tehtaesséa tiedossa oli 30
NPS:aa sairastavaa.

Geenimutaation aiheuttamat sairauden oireet ovat monimuotoisia. (Cheong ym.
2009; Bongers ym. 2002; Invalidilitto 2013; MS-litto 2013; Sweeney 2003.)
NPS potilaiden tyypillisimmat muutokset esiintyvat kynsissa, polvissa, kyynar-
paissa ja suoliluun harjanteissa. Ruumiinrakenne on usein hoikka ja lihasmassa
on vahainen erityisesti raajoissa. (NPSW 2007; Cheong ym. 2009; Salonen-
Kajander & Toivanen 2012.)

Sairaan lapsen syntyminen aiheuttaa vanhemmille epavarmuuden ja avutto-
muuden tunteita. Perheet tarvitsevat tukea lapsen sairastuessa vakavasti, pit-
kaaikaisesti tai kun perheeseen syntyy vammainen lapsi. Sairaudesta ja sen
hoidosta annettu tieto tukee vanhempien selviytymista. Perheiden tuen tarve on
yksil6llinen. Opetuksen ja ohjauksen avulla voidaan vahentdd pelkoa ja ahdis-
tusta. (Malm ym. 2004, 42 — 43; Lipponen ym. 2006, 10 - 11.)

Ensitieto on ensimmainen tiedonanto lapsen sairaudesta tai vammasta. Se on
vammaisuuden tai sairauden toteamista seka tunteiden ja kysymysten kasitte-
lyd. Vanhemmille sairaan lapsen syntyminen tulee kertoa ensitietotilanteessa
tietoon, kokemukseen ja empatiaan perustuen. Ensitietotapahtuma vaikuttaa

vanhempien selviytymiseen ja mukautumiseen. Harvinaista sairautta sairasta-
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van lapsen kohdalla ensitiedon kertominen on erityisen haastavaa. (Hanninen
2004, 21 - 25; Malm 2004, 47.)

Invalidiliitto julkaisee Harvinaiset-oppaita, jotka antavat ensitietoa lapsen van-
hemmille ja l&heisille. Taman projektin tehtdvana oli luoda Nail patella syn-
droomasta Harvinaiset -opas Nail patella syndroomaa sairastavan lapsen van-
hemmille ja laheisille. Tavoitteena on antaa alkuvaiheen ajankohtaista ensitie-
toa lapsen vanhemmille ja laheisille Nail patella syndrooma sairaudesta ja sen
hoidosta.
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2 NAIL PATELLA SYNDROOMA

Nail patella syndrooma (NPS) on harvinainen moneen ominaisuuteen vaikutta-
va (pleiotrooppinen) sairaus (Bongers ym. 2002; Sweeney ym. 2003). Tyypilli-
simmat oireet ilmenevéat kynsissa (Nail) ja polvilumpioissa (Patella). Nail patella-
oireyhtymé tunnetaan myds nimilla Turner Kieser-syndrooma, Fongin tauti, Os-
terreicher-Turner syndrooma, Hereditary Onycho Osteodysplastia (HOOD) ja
lliac Horn syndrooma. Kaikkialla maailmassa esiintyva sairaus on tunnettu yli
100 vuotta. Syndrooman oireet on kuvattu vuonna 1820 ja sen periytyvyys on
todettu vuonna 1897. (Knuuttila 2014.) Se esiintyy kaikissa etnisissad ryhmissa,
tasavertaisesti molemmilla sukupuolilla (Lohr & Hawkins 2006). EU:ssa erilaisia
harvinaissairauksia on 5000 - 8000 (Harvinaiset-yksikké 2014). Suomessa EU:n
maaritelman mukaan sairaus on harvinainen, jos sité esiintyy alle 2700 henkildl-
l&. Kaiken kaikkiaan maassamme on harvinaissairaita yli 300 000. (Laitinen ym.
2012.) Suomessa tiedossa olevia NPS:aa sairastavia on noin kolmekymmenta
(Apeced 2014).

2.1 Periytyvyys

Nail patella syndrooman aiheuttaa mutaatio eli geenivirhe LMX1B-geenissa,
mika sijaitsee autosomissa eli muualla kuin sukupuolikromosomissa. Yli 140
LMX1B-geenimutaatiota on yhteydessd NPS:aan. (Sweeney ym. 2003.) Geenin
aiheuttama sairaus periytyy vallitsevasti (dominantisti). Vanhemmalta peritty
sairaus periytyy 50 %:n todennakdisyydelld seuraavaan sukupolveen. Syn-
drooma voi aiheutua myds sattumalta niin sanotun uuden geenimutaation seu-
rauksena, jolloin sitd ei ole ollut suvussa aikaisemmin, mutta syndrooman uu-
siutumisriski omissa lapsissa on taas 50 %. Sairastuneista noin 20 % on uudes-
ta mutaatiosta johtuvia. Suvussa esiintyvd NPS-sairaus on suurin riskitekija
saada sairaus. (Lohr & Hawkins 2006.) Mutaation syyta ei tunneta (NHS 2013).
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2.1 Oireet

NPS-sairauteen voi littyd monenlaisia oireita. Oireiden esiintyvyys vaihtelee eri
henkildiden valilla, jopa perheenjasenten kesken. Tyypillisimmat muutokset
esiintyvat kynsissd, polvissa, kyynarpaissa ja suoliluun harjanteissa. Ruumiinra-
kenteeltaan erityisesti nuoret NPS:aa sairastavat voivat olla hoikkia ja hintelia.
Otsa voi olla korkea ja ohimoiden hiusraja saattaa olla korkealla. Lapsilla paa
voi olla suuri suhteessa vartaloon. Naisilla rintojen kehittyminen voi olla heikoh-
koa. (NPSW 2007.)

Sweeney:n, Fryer:n, Mountford:n, Green:n ja McIntosh:n (2003) tutkimuksessa
arvioitiin LMX1B-geenin aiheuttamia eriasteisia oireiden vaihteluita NPS:aa sai-
rastavilla (n=123). Tyypillisid kynsimuutoksia esiintyy eriasteisina 98 %:lla.
Muutokset voivat esiintyd jo syntyessa symmetrisesti molempien kasien tai var-
paiden kynsissa. Peukaloissa kynsimuutoksia havaitaan eniten ja muutokset
vahenevat pikkusormia kohti. Kynsi voi puuttua kokonaan tai se voi olla uurtei-
nen ja ohut. Kynnen puolikuu (lunula) on kolmion mallinen. Sormet voivat olla
ylitaipuvat, pikkusormi voi olla sisdanpain kaartunut tai sormet voivat olla "jout-

senkaula-asennossa”. (Sweeney ym. 2003.)

NPS voi aiheuttaa tuki- ja liikuntaelimistén sairauksia, kuten nivelrikkoa, selan
vinoutumaa (skolioosi) tai notkoselkaisyytta (lordoosi). Selkékipuja voi esiintya
jo lapsuudessa. Yliliikkuvia nivelia esiintyy lapsilla erityisesti sormissa. Swee-
neyn ym. (2003) tutkimuksessa poikkeavuudet polvilumpioissa ovat toiseksi
yleisin NPS:aan liittyva oire. Polvet voivat yliojentua taaksepéain (hyperextensio).
Lumpiot voivat menné pois paikoiltaan (subluksaatio) polvia ympardivien lihak-
sien heikkouden vuoksi. Liséksi polven muut tukirakenteet kuten luut, nivelsiteet
ja janteet voivat olla my6és epamuodostuneet. Nama polvia vakauttavat tukira-
kenteet vaikeuttavat puuttuessaan potilaan kavelya. Polven epavakaus voi ai-
heuttaa polven nivelrikkoa (artroosi) ja kuluminen niveltulehduksia (artriitti).
Myds jalkojen pituuseroa esiintyy. Kyynarpaiden rakenne saattaa olla epasym-
metrinen. Henkilén voi olla vaikea kdantda kdmmenta yléspain ja suoristaa ka-

sivarsi. (Sweeney ym. 2003.) Vain NPS-sairaalla esiintyy luukasvaimia, suoli-
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luun sarvia, jotka ovat hyvéalaatuisia luukasvaimia eli eksostooseja (Niaudet, P.
2007). Nama kartionmuotoiset luumuodostumat sijaitsevat lantion etu- tai taka-
puolella. Suoliluun sarvet on tunnusteltavissa ihon lapi ja havaittavissa lantion
rontgenkuvissa. (GHR 2013.) Suoliluun sarvet eivat aiheuta oireita eiké& kipua.
Suoliluun sarvia esiintyy kahdella kolmesta NPS:aa sairastavalla. (NPSW
2007.) NPS:aan voi liittya erilaisia lihasvaivoja, joita voivat olla krooninen ki-
puoireyhtyma (fibromyalgia), reuma, lihaskipu monessa paikassa (polymyalgia)
ja sidekudostuminen (fibroosi). Lihaskipuja voi esiintya erityisesti kosteassa ja
kylmassa saassa. Tiukka akillesjanne on yleinen oire ja se voi aiheuttaa var-
vaskavelya. Noin viidesosalla jalkaterat voivat olla sisdanpain kaantyneet (kam-

purajalka). (Sweeney ym. 2003.)

Munuaisongelmia esiintyy noin puolella NPS sairaista ja munuaisten vajaatoi-
mintaa muutamalla prosentilla. Proteiinin esiintyminen virtsassa (proteinuria) on
varhainen merkki munuaisongelmista ja sité voi esiintya jo syntymasta alkaen.
Toisinaan proteinuriaan liittyy verivirtaisuus (hematuria). Munuaisten vajaatoi-
minta voi kehittya akillisesti tai pitkdan jatkuneen oireettoman proteinurian seu-
rauksena. Lapsuudessa ja nuoruudessa valkuaisvirtsaisuutta esiintyy harvoin.
NPS-sairauteen liittyy korkeaa verenpainetta, jota on havaittu nuorillakin. Mu-
nuaisvaivojen ajatellaan olevan yhteydessa tahan. Raskausmyrkytyksen (pre-
eclampsia) riski on suurentunut. (Sweeney ym. 2003.)

Vatsaoireet ovat yleisid NPS-sairaudessa. Kolmasosalla esiintyy ongelmia suo-
len toiminnassa, artyvan suolen oireyhtymaa, vatsakipua ja ripulia. Naiden li-
saksi hoitoa vaativaa ummetusta on todettu jo vastasyntyneilld. Osalla henki-
|6ista voi olla suoliston turvotusta ja heikentynyttd ulostustoimintaa. (Sweeney
ym. 2003.) NPS-oireyhtymalla on havaittu olevan yhteys paksusuolen sydpaan
(Lohr & Hawkins 2006). Erilaisia silmaoireita, kuten kohonnutta silménpainetta
tai silmanpainetautia (glaukooma) esiintyy (Niaudet 2007). Glaukoomaa esiintyy
keskim&arin enemman kuin muulla vaestélla ja tavanomaista nuoremmalla iélla.
Taman vuoksi silmatutkimuksia tulisi tehda saanndllisesti. Silman iiriksessa voi
olla havaittavissa neliapilan tai kukan mallinen niin sanottu Lesterin merkki.

(Sweeney ym. 2003.) Kuulon alenemaa voi esiintyad syntymasta asti (Orphanet
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2007). NPS sairaudessa hampaat ja hammaskiille voivat olla heikot. Ihon pak-
suuntunutta tyvikalvoa esiintyy joillakin NPS-sairailla (Lohr & Hawkins 2006).
Neurologisia oireita, kuten puutumista, kuumotusta ja pistelya kasissa ja ja-
loissa voi esiintyd. Tarkkaavaisuushairiélla (ADHD), ylivikkaushairiélla ja ma-
sennuksella saattaa olla yhteyttd NPS-oireyhtymaan. (Sweeney ym. 2007.)

2.2 Tutkimus, hoito ja seuranta

Syntyméan jalkeen ja varhaislapsuudessa NPS voidaan tunnistaa ja havaita sai-
rauteen liittyvien tyypillisten oireiden ja ominaisuuksien perusteella. Sairautta ei
kuitenkaan aina havaita lapsuudessa. Yksityiskohtaiset potilastiedot ja perhe-
historia seka erilaiset tutkimukset, kuten kuvantamis- ja laboratoriomenetelmét,
auttavat NPS-sairauden tunnistamisessa. NPS:aa sairastavan hoidossa kayte-
tddn kansainvélisia suosituksia sekd oireen mukaista hoitoa Kaypa hoito- suosi-
tusten mukaisesti. NPS voidaan joskus tunnistaa ultradanitutkimuksessa jo en-
nen vauvan syntymaa. Toisinaan diagnoosi kyetaan tekemaan vastasyntyneena
tai mydhemmin lapsuudessa tyypillisten NPS oireiden perusteella. Mahdollista
on myds, etta tauti havaitaan vasta paljon myéhemmin tutkimusten, havaintojen
ja taustatietojen selvittelyn jalkeen. (Sweeney 2013.) Erilaisia kuvantamistutki-
muksia ja laboratoriokokeita voidaan tarvita, jotta sairaus tunnistettaisiin mah-
dollisimman varhain (NORD 2008).

NPS:aa sairastavilla esiintyvd munuaisongelma on toiminnallinen ja progressii-
visuutensa vuoksi sen varhainen toteaminen on tarkeaa (Lohr & Hawkins 2013).
Munuaissairauden seulontakokeet suositellaan tehtavéaksi kerran vuodessa heti
syntymasta alkaen ja myéhemmin tulisi seurata verenpainetta ja virtsan laatua.
Tarvittaessa laakari 1ahettad asiakkaan urologin vastaanotolle jatkotutkimuksiin.
NPS:aan liittyvdn munuaissairauden laakityksessa noudatetaan Kaypa hoito -
suosituksia, kuten esimerkiksi munuaisiin vaikuttavia tulehduskipuldadkkeita ei
suositella kaytettavaksi munuaisvaurioiden valttdmiseksi. NPS:aa sairastavan
proteinurian hoidossa arvellaan ACE-l&d&kityksesta olevan hy6tya kuten tavan-

omaisissa proteinuria ja munuaissairauksissa. Siklosporiini voisi hyédyttaa niita,
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joille ACE-estajalaékitys ei sovi. Euroopan neuvoston harvinaislaakeasetuksen
(N:o0 141/2000) yhtena tavoitteena on saada harvinaisldékkeet ladkekorvausjar-

jestelman piiriin (Invalidiliitto 2011).

Polvien seuranta on tarkeaa ja tahystystutkimukset on todettu tarpeellisiksi ana-
tomian selvittdmiseksi. Poikkeavan anatomian, luuston ja pehmytkudoksen
eriasteiset muutokset tulee selvittda yksildllisesti. (Sweeney 2003.) Doughtyn ja
Richmondin (2005) tapaustutkimuksessa selviteltiin 11-vuotiaan NPS:aa sairas-
tavan pojan (n=1) polven rakennetta tdhystystutkimuksella. Tutkimuksessa ha-
vaittiin tahystyksen mahdollistavan polven rakennevirheiden varhaiseen diag-
nosoinnin. Ajoissa aloitettu hoito voi lievittaa tai jopa estaa oireita. Jatkuva seu-
ranta on kuitenkin tarpeen. (Doughty & Richmond 2005.) Jotta toimenpiteet
voidaan suorittaa parhaalla mahdollisella tavalla, ennen ortopedisia leikkauksia
tai voimakasta fysioterapiaa tulisi tehda magneettikuvaus (MRI). NPS:aa sairas-
tavan tulee kayda saanndllisesti silmalaakarissa ja erityisesti silmanpaineen
mittauksissa, koska glaukoomaa esiintyy keskimaarin enemman kuin muulla
vaestdlla ja tavanomaista nuoremmalla ialla. Perinndéllisyysneuvontaa tulisi tar-
jota kaikille NPS-sairaille. (Sweeney 2003.)

2.3 Kuntoutus

NPS:aa sairastava voi hakeutua kuntoutukseen sairauden, vamman tai syrjay-
tymisen vuoksi. Kuntoutus voi tapahtua omatoimisesti tai kuntoutuspalvelujen
avulla tehdyn kuntoutussuunnitelman mukaisesti. (Ihalainen & Kettunen 2009,
133-134; Kela 2013a, 36.) Kuntoutus voidaan toteuttaa moniammatillisessa tii-
missd, johon kuuluu 1d&kari, psykologi, toiminta-, fysio-, ravitsemusterapeutti ja
omahoitaja (Validia 2012, 5). Oikein kohdennetulla ja oikea-aikaisella kuntou-
tuksella voidaan lievittaa, jopa poistaa vamman aiheuttamia toiminnan esteita
(Lampinen 2007, 5).

Laakinnallisen kuntoutuksen muotoja ovat kuntoutusohjaus, kuntoutustarvetta
selvittavat tutkimukset, sopeutumisvalmennus, kuntoutusjaksot, apuvalinepalve-

lut ja terapiat (Ihalainen & Kettunen 2009, 133). Perhe voidaan ohjata perhete-
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rapiaan tai tukiryhmiin lasten ja sisarusten tarpeiden mukaan (Kela 2014a).
Lapsen kasvu ja kehitys perustuu arjen rutiineihin, vuorovaikutustilanteisiin ja
haasteisiin (Lampinen 2007, 5 - 6). Tasapainoista kehitysta tukee turvallinen,
aktivoiva ja monipuolinen kuntoutus. Palvelujen saatavuus vaihtelee, pitkat
matkat seka siirtymiset voivat rajoittaa kuntoutukseen osallistumista. (Eriksson
2008, 44.)

Kuntoutuksen tavoitteena on vahentdd vamman aiheuttamaa haittaa, parantaa
elamanlaatua ja voimaannuttaa asiakas (Validia-kuntoutus 2014). Perheen tar-
peista lahteva, tavoitteellinen kuntoutussuunnitelma tehddan tasa-arvoisesti
yhdessa perheen kanssa. Tarvittavat keinot ja terapiat pohjautuvat kuntoutus-
suunnitelmaan. Elama ei saa kuitenkaan perustua pelkkdan kuntoutukseen,
silla lapsella, vammaisellakin, on oikeus olla lapsi ja tulla hyvaksytyksi omana
itsendan. Erityislapsella on oikeus yksityisyyteen ja hdn on aina omien vanhem-
piensa vastuulla. (Lampinen 2007, 5,6,28.)

Voimaantuminen ja asiakkaan kyky itsenaisiin valintoihin edellyttaa riittavaa tie-
don ja vaihtoehtojen saantia (Ihalainen & Kettunen 2009, 62). Tavoitteena on
vahvistaa asiakkaan itseluottamusta ja ohjata kriittiseen ajatteluun. Omien oike-
uksien ja tunteiden ymmartaminen on tarkeda. Ryhmaan kuulumisen tunne,
myOnteinen mindkuva seka elaman toiveikkuus voimaannuttavat. (Vanska ym.
2011, 79.)
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3 PERHEEN OHJAUS

3.1 Ensitieto vanhemmille ja laheisille

Ensitieto hoitoty6ssa on vuorovaikutustapahtuma, jossa perhe kohtaa sairauden
ensikertaa ja saa tiedon lapsen diagnoosista ohjatusti ja tuetusti (Mustakallio
2009). Hannisen (2004) maaritelman mukaan ensitieto koostuu kuudesta t:sta:
tieto, tunne, tuki, toivo, toisto ja toiminta (Hanninen 2004, 22). Tassa tilanteessa
vanhemmat tarvitsevat erityisesti tulevaisuuden toivoa, koska erityislapsen syn-
tyminen muuttaa aiemmin suunnitellut toiveet ja haaveet (Petdja 2013).
HUS:ssa pidetyssa Ensitietoseminaarissa korostettiin myés vanhemmille annet-
tavan toivon nakéalaa (Euramaa 2013). Sairaudesta tulee kertoa sairaan lapsen
vanhemmille empaattisesti, tietoon ja kokemukseen perustuen, koska ensitieto-
tilanteessa yksittdiset sanat ja tilanteen tunnelma jaavat selkeasti mieleen
(Lampinen 2007, 45). Ensitieto vaikuttaa vanhempien sopeutumiseen, tervey-
denhuollon henkiléstdén ja vanhempien véliseen luottamukseen, seka lapsen ja
vanhempien vaéliseen suhteeseen (Euramaa 2013). Ensitietoa annetaan van-
hempien tarpeen mukaisesti, perhelahtdisesti, totuudenmukaisesti ja toiveik-
kuutta herattavasti (Hanninen 2004, 21 - 25). Ensitietotilanne on ainutkertainen
ja prosessi pitkakestoinen (Mustakallio 2009, 19; Euramaa 2013).

Alkuaan ensitieto annettiin vain aidille (Nyman 2013). Nykyaan ensitietotilan-
teessa suullinen tieto sairaudesta annetaan mielelladn molemmille vanhemmille
henkildkohtaisesti samaan aikaan (Harnett ym. 2014). Hannisen (2004) tutki-
mus heti syntyman jalkeen annetusta ensitiedosta koostui tyéntekijéistd (n=77)
ja perheista (N=16). Tutkimuksen mukaan vauvan lasnaolo ensitietotilanteessa
lievittdd pelkoa. (Hanninen 2004, 5, 38, 189.) Tilanteessa vuorovaikutuksen laa-
tu korostuu. Vanhempien tunteiden vaihteluun tulee suhtautua hyvaksyvasti.
Ohjeen antajan tavoitteena on antaa oikeaa tietoa ja toimintaohjeita. Voidak-
seen toteuttaa itsemaaraamisoikeuttaan potilaalle tulisi antaa kaikki saatavilla
oleva tieto. Vanhemmat tarvitsevat alkuvaiheessa varhaista tukea ja monenlais-

ta tietoa muun muassa oikeuksista, eduista ja tukiryhmista. Tietotulva ei kuiten-
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kaan saa olla liiallista. (Lipponen 2006, 66 - 67.) Ensitietotilanteessa vanhem-
mat ovat tyytymattémimpia kertomistapaan (Hanninen 2004, 23). Syksylla 2013
lapsiasiainvaltuutettu ja vammaisjarjestét ovat tehneet aloitteen ensitiedon koko
maan kattavasta toimintamallista eli Kaypa hoito- suosituksen saamisesta
Suomeen (Ensitietoseminaari 2013).

Irlannissa on laadittu kansalliset suuntaviivat hyvista ensitietokaytanteista. Kay-
tanteet on laadittu tutkimuksen perusteella, jossa haastateltin vammaisten las-
ten vanhempia (n=584). Liséksi haastatteluun osallistui 27:n eri alan ammatti-
laista (n=1588), jotka tydkseen antavat ensitietoa juuri diagnoosin saaneille
perheille. Ensitiedon laatua voidaan parantaa toimimalla kansallisten toiminta-
ohjeiden mukaisesti. Paallimmaisena ajatuksena on antaa vanhemmille toivoa
ja sairaudella tulisi olla toisarvoinen asema. Tilanteen herkkyyden vuoksi van-
hempiin tulee suhtautua kunnioittavasti ja empaattisesti. Tietoa annetaan mah-
dollisimman yksinkertaisesti ja ymmarrettavasti. Koulutetun ensitiedon antajan
tulee varmistaa, ettd vanhemmat ovat ymmartéaneet asiat oikein. Vanhemmilla
tulee olla mahdollisuus kysya mieltd askarruttavista asioista. Ensitieto annetaan
rauhallisessa tilanteessa ilman keskeytyksid, minka jalkeen perheelle annetaan
tarpeidensa mukaan mahdollisuus omaan rauhaan tai tukihenkiléén. Seuranta-
kaynnit sovitaan varhaisen tuen turvaamiseksi. Jokainen ensitietotilanne on ai-
nutlaatuinen. Laadukasta ensitietoa voidaan antaa vain koulutetun ammattihen-
kildstdbn turvin, minka vuoksi ammattilaisia tulee tukea koulutuksin kommuni-
kointitaitojen, kulttuuritietouden ja kuuntelutaitojen kehittdmiseksi. Kaikin mah-
dollisin keinoin on varmistettava hyva suunnittelu, tiivis yhteisty6 ja keskustelu
tyéntekijdiden ja eri virastojen valilla, ettei perheelle anneta ristiriitaisia tietoja.
(Harnett ym. 2014.)

Helsingissa Katil6opistolla ja Naistenklinikalla sekd Espoossa Jorvin sairaalassa
jarjestetdan vammaisen lapsen vanhemmille heidan niin halutessaan ETRI el
ensitukiryhmaistuntoja joko ennen raskautta tai sen jalkeen yleensa hoitajan
aloitteesta (Helsingin kehitysvammatuki57 2014). Istunnon avulla voidaan tukea
vanhempien selviytymistd ensitiedon saannin jalkeen. Ryhmaan kuuluu koulu-

tettua hoitohenkildstod, vertaistukihenkilditd sekd mahdollisuuksien mukaan
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ladkari ja se kokoontuu kertaluonteisesti. Vanhemmat pyytavéat paikalle halua-
mansa laheiset ja ystavat. ETRI-ryhmassa kasitellddn sairauden merkitysta juuri
kyseiselle perheelle sen hetkisessa elamantilanteessa. Merkityksellista on, etta
kyseisessa tilaisuudessa voidaan mahdollisesti korjata aiemmin huonosti annet-
tua ensitietoa. (Nyman 2013.) Ensitiedon kertoja kantaa vastuun omasta toi-
minnastaan, hoitotyéntekijat tekevat parhaansa ja vanhemmat viime kadessa
kantavat lopullisen vastuun lapsen elaméan sujumisesta (Petaja 2013). Puolet
vanhemmista on tyytyvaisia saatuaan ensitiedon ja diagnoosin, mutta vanhem-
pien jarkytys saattaa jaada lilan vahalle huomiolle (Lampinen 2007, 46). Semi-
naarissa havaittiin tunnetilalla olevan sanoja enemman merkitysta ensitietotilan-

teissa (Euramaa 2013).

3.2 Ohjaus

Ohjauksen tavoite on auttaa asiakasta I16ytdmaan asiakaslahtdisia ratkaisuja ja
toimintatapoja niin, ettd elama olisi mahdollisimman sujuvaa. Ohjauksella ja
neuvonnalla on selkea ero, sillda neuvonnalla pyritddn I6ytamaan konkreettisia
ratkaisuja helpommin ja nopeammin ja ohjauksessa elamantilanne huomioidaan
syvéllisemmin ja kokonaisvaltaisemmin. (Puukari & Korhonen 2013, 15 - 16.)
Erityisesti alkuvaiheessa ja elama& mullistavissa tilanteissa suullista tietoa on
vaikea sisaistdd, minka vuoksi potilasohjauksessa tiedon tulee olla selkeda ja
yhdenmukaista (Iso-Kivijarvi ym. 2006, 10 - 16). Selked vastuunjako sekad oma
yhteyshenkild parantavat tiedonkulkua (Heikkinen ym. 2006, 19). Potilaan oike-
us hyvaan ja tasa-arvoiseen hoitoon toteutuu parhaiten hyvan omalaakari-
potilassuhteen kautta, jolloin laakari saa kokonaiskasityksen hoidon tarpeesta
(Tuorila 2006, 28,40,69). Hyvalla potilasohjauksella on todettu olevan kuntou-
tuksellinen merkitys (Mannikké 2014).

Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiiri yhdessad Oulun yliopiston Hoitotieteen ja
terveyshallinnon laitoksen kanssa toteutti Potilasohjauksen kehittdmishankkeen
2002 - 2006. Hanke toteutettiin kaksivaiheisena. Ensimmaisessa vaiheessa sel-

vitettiin kyselylomakkeen avulla potilasohjauksen toteutumista potilailta (n=920),
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omaisilta (n=341) ja hoitohenkildstdlta(n=1024). Saatujen tulosten perusteella
havaittiin tiettyjen ohjauksen osa-alueiden kuten ohjausprosessin, organisoin-
nin, vuorovaikutuksen, sosiaalisen tuen ja kirjallisen ohjauksen tarvitsevan ke-
hittamista. Hankkeen aikana naista luotiin kaytanté6n sopiva teoriaan pohjautu-
va ja testattu malli. Potilasohjauksen laatua kehittavaan tyéryhmaan kuului Ou-
lun Diakonia-ammattikorkeakoulun sairaanhoitajaopiskelijoita (n=19) seka sai-
raanhoitopiirin henkilékuntaa (n=56). (Lipponen 2006, 1.) Kirjallisen potilasohja-
uksen merkitys on lisdantynyt, koska hoidot sairaalassa ovat lyhyempia ja aikaa
suulliseen informaatioon on rajallisesti (Alapera ym. 2006, 66). Kirjallinen mate-
riaali antaa sairauteen liittyvia tietoja ja ohjeita seka vahvistaa itsemaaraamisoi-
keutta edistden sairauteen sopeutumista ja sen kanssa eldmista (Anttila ym.
2006, 66). Sen avulla voidaan valttada ja korjata vaarinkasityksia seka lieventaa
potilaan ahdistusta. Asiakkaalle annettu kirjallinen materiaali mahdollistaa luo-
tettavan tiedon kertaamisen myéhemmin. Suullisen tiedon tukena olevaa laadu-
kasta kirjallista materiaalia ei ole aina saatavilla. (Mannikké 2014.) Turhan ah-
distuksen valttdmiseksi vanhemmat tulee ohjata luotettaville internetsivustoille,
koska internettiin luotettavan tiedon lahteena tulee suhtautua varauksella (Har-
nett ym. 2014; Mannikkd 2014). Potilaan ja omaisen tyytyvaisyytta ja turvalli-
suutta voidaan lisata tiedonannolla. Hoitotydn kannalta keskeistd on omaisten
tiedollisen tuen lisaksi heidan tarvitsemansa emotionaalinen tuki. (Anttila ym.
2006, 45.) Tietoja omaiselle luovuttaessaan hoitajan on toimittava potilaslakia
1992/785 noudattaen vastuullisesti, vaitiolovelvollisuus ja potilaan tahto huomi-
oiden (Potilaslaki 1992/785).

Hyvélle kirjalliselle potilasohjeelle on olemassa erilaisia suosituksia. Kirjallisessa
potilasohjeessa tulee nakya kohderyhma ja kirjoittajat seka milloin ja miksi ohje
on tehty. Ohje aloitetaan oleellisella, lukijan kannalta keskeisimmalla tiedolla,
koska ohjeen lukeminen voi jaada lukijalta kesken. Otsikoimalla tekstida saadaan
siitd luettavampi ja jasentyneempi kokonaisuus. (Anttila ym 2006, 67.) Poti-
lasohjeissa tekstin sisaltda voidaan tukea ja tdydentaa kuvin tai kuvia voidaan
kayttda vain kuvitusmielessa. Oikein valitut kuvat lisdavat kiehtovuutta ja ym-
marrettavyyttd. Kuvia ja kuvateksteja tulisi suosia, koska niiden avulla voidaan

valittdd lukijalle kuvan epésuora sanoma. Tekijanoikeus ja loukkaamattomuus
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tulee huomioida kuvia julkaistaessa. (Torkkola ym. 2002, 40 - 41.) Ulkoasun
valjyys lisda, alleviivaukset sen sijaan heikentavat luettavuutta. Varien suhteen
tulisi suosia hillittyja vareja, koska varit saattavat vaikuttaa tunteisiin. Kohde-
ryhma tulee huomioida kirjasinkokoa valitessa. (Alapera ym. 2006, 68.)

TURUN AMK:N OPINNAYTETYO | Marjaana Mustonen ja Sirpa Tokola



20

4 VANHEMPIEN SELVIYTYMISEN TUKEMINEN

Erityislapsen syntym& vuorovaikutussuhteineen muuttaa hanestad huolehtivien
vanhempien perhe-eldmaa tavanomaista enemmén tutkimusten ja hoitojen
vuoksi (Vehmanen & Vesa 2012, 7). Lapsen kasvaessa muuttuvat perheen tar-
peet. Tiedon saannin merkitys korostuu, koska odotusaikana harvoin varaudu-
taan vaihtoehtoisiin elamantilanteisiin. Informaation avulla voidaan vahvistaa
erityislapsen hoidosta huolehtivien vanhempien tasavertaista asemaa. (Pollari
2007, 79, 81.)

4.1 Sopeutuminen

Vanhemmilla on huoli erityislapsesta ja hanen tulevaisuudestaan (Vehmanen &
Vesa 2012, 7). Sosiaaliset normit ja yleinen suhtautuminen poikkeavuuteen voi-
vat vaikuttaa vanhempien kayttaytymiseen, esimerkiksi kasvatukseen ja luotta-
mukseen eri hoitotahoja kohtaan (Eriksson 2008, 95). Ystavat ja laheiset saat-
tavat vieraantua, koska eivat tiedd, kuinka suhtautua tilanteeseen. Uudessa
elamantilanteessa vanhemmat tarvitsevat erityistd tukea. (Vehmanen & Vesa
2012, 7.) Selviytyminen on aina yksil6llistd. Vanhempia on tarpeen ohjata ja
kannustaa tutustumaan seka osallistumaan aktiivisesti lapsensa hoitoon. (Stor-
vik-Syddnmaa ym. 2012, 175.) Ensiarvoisen tarkeda on asiasta puhuminen ja
muilta ihmisiltd saatu tuki (Castren, M; Korte, H. & Myllyrinne, K. 2014). Usein
vammaisten lasten perheet ystavystyvat keskendan nimenomaan yhteenkuulu-

vuuden tunteen vuoksi (Eriksson 2008, 39).

Perinndllista sairautta sairastavalla on oikeus perheen perustamiseen ihmisoi-
keussopimuksen (63/1999) nojalla (Euroopan ihmisoikeussopimus 63/1999).
Jokaisella vanhemmalla on myés oikeus huolehtia lapsistaan parhaaksi katso-
mallaan tavalla ja saada siihen tarvitsemaansa tukea. Oikea-aikainen ja oikean-
lainen tuki voi kohottaa vanhempien itsetuntoa onnistumisen kokemusten myéta
ja voimaannuttaa hanet kasvattajana. Tama edellyttda perheen halua ottaa tu-

kea vastaan muuttuvien eldmantilanteiden ja muuttuvien tarpeiden mukaan.
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(Vehmanen & Vesa 2012, 7, 16, 18.) Sairaalassa ja kotiutumisvaiheessa per-
hettd tukee sairaalan sosiaalitydntekija. Perheen tuen tarpeet kartoitetaan ja
kotikuntaa informoidaan niistd. Vammaisen lapsen perhettéd voidaan tukea kotiin
avopalvelun tyéntekijdiden ja kuntoutusohjaajien toimesta. (Sosiaaliportti 2014.)

Vanhempien hyvinvointi ja jaksaminen vaikuttavat koko perheen sopeutumiseen
(Vehmanen & Vesa 2012, 9). Kriisitilanteessa perheen arjen jatkuminen mah-
dollisimman normaaliin tapaan luo turvallisuutta (Castren ym. 2012). Ensitietoti-
lanteessa yhdessa vanhempien kanssa on hyva pohtia, milld keinoin arjen ta-
vanomainen sujuvuus turvataan. Liika avuliaisuus ja puolesta tekeminen ei ole
hyvéksi. (Ensitietoseminaari 2013.) Vanhempien ja sisaruksen lyhyt kahden-
keskinen hetki paivittédin voi mahdollistaa turvallisuuden tunteen. Vanhempien
on hyva tietda, etté sisarusten valiset ristiriidat eivat valttamatta johdu lapsen
vammasta tai sairaudesta. (Vehmanen & Vesa 2012, 9, 11.) Ensitietoluennolla
(Ensitietoseminaari 2013) todettiin, etta lasten kuullen puhuessaan vanhempien
on hyva huomioida puheensa sisaltéa (Ensitietoseminaari 2013). Tarkeaa on
toimia tasapuolisesti, oikeudenmukaisesti ja kertoa sisaruksille sairaudesta riit-
tavasti ja ikdtason mukaisesti. (Vehmanen & Vesa 2012, 13,15.) Lapsi tarvitsee
kriisink&sittelyapua samaan tapaan kuin aikuinenkin ja toimintakyvyn lamaantu-
essa on syytd hakeutua ammattiauttajan luokse (Castrén ym 2012).

Lampisen (2007) mukaan vammaan sopeutuminen ei etene suoraan kriisiteori-
an mukaan, koska sopeutumisprosessi jatkuu lahes koko elaman ajan. Pysy-
vaan vammaan sopeutumista verrataan stressin hallintaan, jossa pyritdan va-
hentdamaan, valttdmaan, sietimaan tai hyvaksymaan oma elamantilanne.
(Lampinen 2007, 36 - 37.) Pitkdaikaissairauksien hoidossa ei valttdmatta ole
parantavaa hoitoa, vaan tavoitteena on hyva hoitotasapaino (Salonen 2006, 64,
70).

4.2 Vertaistuki

Vertaistuki on omakohtaisen kokemuksen omaavan henkilén tai perheen anta-

maa tukea samanlaisessa elamantilanteessa olevalle. Vertaistuki voi liittya sai-
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rauteen, vammaan tai traumaattiseen kokemukseen. Vertaistukikeskustelut aut-
tavat jaksamaan erityislapsen muuttamassa elamantilanteessa. Samankaltaiset
kokemukset, tunteiden ja kokemusten purkaminen sekd selviytymiskeinojen
jakaminen poistavat hapeéan tunteita ja helpottavat ymmarretyksi tulemista. (Iha-
lainen & Kettunen 2009, 47 - 48.)

Vertaistuella on terveydellistd merkitystd, silla sosiaalinen eristaytyneisyys hei-
kentaa terveyttd. Samanlaisessa elamantilanteessa olevalle, jolla on kokemusta
samasta sairaudesta ja joka ajattelee samalla tavalla, ei tarvitse selitella omaa
sairauttaan, jolloin yhteenkuuluvuuden tunne lisdantyy, eristaytyneisyys ja ter-
veyspalvelujen kayttdé vahenee. (Abbott ym. 2008.) Abbotin (2008) nayttéon
perustuva tutkimus korosti potilaan omaa asiantuntijuutta sairaudessaan ja
edisti pitkdaikaissairaiden lasten sosiaalisuuden ja itseluottamuksen kehittymis-
ta seka psykososiaalisten ongelmien ennakointia. Huomattavaa oli tydskentely
yhdessa vanhempien kanssa. (Abbott ym. 2008.) Vertaistuki koetaan parhaim-
maksi tueksi. Vertaistukea voi saada esimerkiksi vanhemmille jarjestetyissa
ryhmissa tai sopeutumisvalmennuskurssilla. (Pollari 2007, 86.) Ryhméassa kiel-
teisen tapahtuman kohdannutta perhettd voidaan tukea sosiaalisesti ja psyykki-
sesti. Sosiaalisen tuen avulla perheen on helpompi hakeutua hoitoon ja sopeu-
tua sairauteensa. Ryhmaohjauksessa samanlaisessa elamantilanteessa olevat
perheet voivat keskustella ja jakaa ajatuksiaan. Keskustelujen avulla voidaan

|6ytaa erilaisia selviytymiskeinoja. (Brotherus ym. 2006, 86 - 87.)

Invalidilitto jasenyhdistyksineen jarjestaa vertaistukitoimintaa erityisesti harvi-
naista sairautta tai vammaa sairastaville lapsille. Vertaistukihenkildina toimivat
Invalidiliiton kouluttamat vapaaehtoiset vertaistukihenkilét, joilla on omakohtai-
sia kokemuksia. Lahdessa sijaitseva Invalidiliton Harvinaiset -yksikkd on osaa-
mis- ja tukikeskus harvinaista tuki- ja liikuntaelinvammaa sairastaville. Yksikén
toiminnan tavoitteena on ehkaista syrjaytymista, edistdad hyvinvointia ja osallis-
tumista sek& tunnistaa harvinaista sairautta sairastavien tarpeita. Harvinaiset -
yksikkd toimii tiedon valittdjana, neuvojana, ohjaajana seka tapahtumien jarjes-
tdjana. Nail patella syndroomaa sairastavat voivat liittya jaseneksi Lahden Har-

vinaiset -yksikkddn kuuluvaan Apeced ja Addison yhdistykseen. NPS Suomi on
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NPS sairautta sairastavien oma vertaistukiyhteisé Facebookissa. Ryhma on
suljettu ja sen jaseneksi paasee pyynnosta. Jasenet seuraavat aktiivisesti myoés
NPS World Wide sivustoa, jossa kommunikoidaan englanniksi. Erilaiset vam-
maisjarjestdét toimivat jasentensd edunvalvojina. Valtakunnalliseen Kehitys-
vammaisten tukiliittoon kuuluu useita tukiyhdistyksia eri puolilla Suomea. Niiden
kautta vanhemmilla on mahdollisuus saada vertaistukea. (Mustakallio 2009,
21.)

Leijonaemot-yhdistys tukee erityislasten vanhempia huolimatta diagnoosista.
Useilla paikkakunnilla Suomessa kokoontuu kuukausittain vertaistukiryhmia,
joissa on toimintaa my0s isille. Leijonaemojen suljetussa Facebook -yhteiséssa
keskustelee noin 1800 vanhempaa. Leijonaemot ry:lla on myds keskustelufoo-
rumi, johon voi liittya Leijonaemot ry:n jasenet. (Leijonaemot ry 2014.) Yhdistyk-
sen puhelinpalvelussa koulutetut vertaisvastaajat antavat tukea arjen haasteis-
sa, neuvovat ja ohjaavat yhteydenotoissa tukitoimien pariin (Leijonaemot 2014).
Joissakin sairaanhoitopiireissd sairaanhoitajat ohjaavat vanhempia ottamaan
yhteyttd Leijonaemot ry:n tukipuhelimeen, kertoi Leijonaemot ry:n vertaisvan-
hempi Taikahattu-tapahtumassa 2014 (Taikahattu-tapahtuma 2014).

Ranskassa on perustettu vuonna 1997 harvinaisten sairauksien verkkopalvelu
Orphanet (Norio-keskus 2014a). Orphanetissa on maakohtaiset sivustot kuudel-
la eri kielella harvinaisten sairauksien perustiedoista ja tapahtumista. Paivitettya
ajankohtaista tietoa harvinaisista sairauksista 16ytyy maamme Orphanet- sivuilta

(Orphanet-verkkosivu Suomi 2014).

4 .3 Yhteiskunnan tuet

Suomessa erilaiset lait (laki potilaan asemasta ja oikeudesta 785/1992, sosiaa-
lihuollon asiakaslaki 812/2000, hallintolaki 434/2003) turvaavat kansalaisten
terveyden- ja sairaanhoidon. Asiakkaalla on tasavertainen oikeus hoitoon ja
hoitopaatdksiin seka riittdvaan tiedon saantiin. Taman lisdksi asiakkaalla on
oikeus neuvontaan, ohjaukseen seké joustavaan asiointiin. Oikeusturvaan kuu-

luu kantelu- ja valitusmahdollisuus, potilasvakuutus seké ladkevahinkovakuutus
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(Stenvall & Virtanen 2012, 145 - 146.) Terveyssosiaalitydntekijdiden perustama
yhdistys on ajankohtaisesti valveutunut potilasasioiden ajaja, mika tekee lakiuu-
distuskannanottoja, henkildkohtaisia paatésvalituksia sekd@ kanteluita oikeus-

asiamiehelle (Sundman 2014, 7).

Erityislapsen vanhemmat kokevat palvelujarjestelman haasteelliseksi riittamat-
tébman tiedon vuoksi. Palvelujarjestelmassa asioiminen vaatii vanhemmilta li-
séksi sekd kiinnostunutta asennetta ettd voimia. Erityistd apua tarvitsevat ne
vanhemmat, jotka eivat jaksa perehtya riittavasti lapsensa asioihin ja syventya
viranomaisasiointiin. Vanhempien tiedon saantia voi vaikeuttaa vaikeasti ym-
marrettava tieto, tiedon liiallinen tai liian vahainen maara. Asioiden kertaluontei-
nen, perusteellinen selvittely ei riitd, koska erityislapsen vanhemman on varau-
duttava jatkuviin muutoksiin ja ongelmiin. (Pollari 2007, 83 - 84, 87.) Erityislap-
siperheen muuttuneessa elamantilanteessa aika saa uusia mittasuhteita per-
heen henkisen kasvun ja asioiden jarjestelyn myéta (Pietilainen & Seppala
2003, 59). Tasa-arvoisuus ei toteudu perheiden valillad, mikali vammaisen lap-
sen vanhemmilta vaaditaan kohtuutonta omatoimisuutta yhteiskunnallisten tuki-
toimien saamiseksi (Pollari 2007, 84). Kokonaistilanne vaatii usean organisaati-
on (muun muassa Kelan, terveydenhuollon, sosiaalitoimen, koulun) yhteisty6ta
(Pietildainen & Seppala 2003, 60). Asuinkunnan vauraus seka kuntien itsemaa-
raamisoikeus lisdavat eriarvoisuutta palvelujen saannissa (Pollari 2007, 84 -
85). Byrokratia vaikeuttaa potilaan terveydenhuollossa tarvitsemaa sosiaalityén
asiantuntijuutta (Laine 2014, 30). Hoitoalalla korostuu tehtédvakeskeisyys. Poti-
las joutuu hoidattamaan vaivojaan eri erikoisosaajien luona kokonaisvastuun
unohtuessa, mink& vuoksi moniammatillista yhteisty6ta tulisi kehittda (Heikkinen
ym. 2006, 19.)

Toimintarajoitteinen henkild ei alkuvaiheessa ymmarra ja hallitse kokonaisela-
mantilannettaan. Monenlaiset tunteet ja ajatukset avuntarpeista mietityttavat.
Asiakkaan elamanhallintaa tuetaan henkilékohtaisen palvelu-, hoito- ja kuntou-
tussuunnitelman avulla, miké tulee tehda moniammatillisessa yhteistyéssa seka

yhteisymmarryksessd asiakkaan kanssa. Toimintakyvyn, ymparistén seka asi-
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akkaan omien kokemusten huomioiminen edesauttaa sekd@ yhteisymmarrysta
ettd asiakkaan voimaantumista. (Lappalainen 2014, 83 - 84.)

Kansaneladkelaitos (Kela) hoitaa suomalaista sosiaaliturvaa (Kela 2013a, 5).
Lapsiperheiden erilaiset etuudet sekd muun muassa sairausvakuutus, kuntou-
tus sekd vammaistuet kuuluvat Kelan piiriin (Kela 2012). Alle 16-vuotiaan lap-
sen vanhempi voi hakea vaadittavalla laakarintodistuksella D (SV10) Kelasta
erityishoitorahaa hoitaessaan tilapdisesti sairasta tai vammaista alle 7-
vuotiasta lasta. Erityishoitorahalla korvataan palkanmenetysta tyésta poissaolon
ajalta. (Kela 2013b.) Alle 16-vuotias voi saada perus-, korotettua tai ylinta vero-
tonta vammaistukea riippuen vamman tai sairauden aiheuttamasta rasitukses-
ta. Sairauden tai vamman aiheuttaman rasitteen tulee kestda vahintaan puoli
vuotta ja haitan tule olla tavanomaista suurempaa. Maéaraaikaiseen tukeen on
mahdollista hakea jatkoa. (Kela 2014b.)

Laakinnalliseen kuntoutukseen voi paasta, jos sairaus tai haitta vaikeuttaa
arjessa selviytymista. Kelan tukemalla kuntoutuksella vahvistetaan itsenaista
selviytymista ja toimintakykya. Kuntoutukseen paasy edellyttaa 1aakarin kanssa
tehtya kirjallista kuntoutussuunnitelmaa. Laakinnallinen kuntoutus voi tapahtua

- avokuntoutuksena, joita ovat esimerkiksi fysio-, puhe- ja toimintaterapia.
- laitoskuntoutusjaksona, jonka minimipituus on 18 vuorokautta.

- harkinnanvaraisena kuntoutuksena eduskunnan myéntamin maararahoin

Kuntoutusta jarjestetddn Kelan asiakkaalle maksuttoman kuntoutuksen lisaksi
terveyskeskuksissa, sairaaloissa, tydeldkelaitosten seka ty6- ja elinkeinotoimis-
tojen kustantamana. Kela seka sairaalan sosiaalitydntekija ohjaavat ja neuvovat
kuntoutukseen liittyvissa asioissa. Kuntoutukseen liittyen neuvoa antaa kuntou-
tusohjaaja. (Kela. 2013c.) Yli 16-vuotias voi hakea Kelalta neurologista kuntou-
tusta, mikali hanella on kehityksellisia oppimisvaikeuksia tai tarkkaavaisuushai-
rié (Kela 2013d). Sopeutumisvalmennus on kurssimuotoista ryhmatoimintaa,
jolla pyritddn parantamaan sairauden tai vamman heikentdamia fyysisia, psyyk-

kisia ja sosiaalisia taitoja. Sopeutumisvalmennus voidaan jarjestaa yksildllisena
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valmennuksena tai perhevalmennuksena, johon omaiset voivat tulla mukaan.
(Kela 2014c.)

Paivittdisessa eldaméssa tarvittavat, 1&&kinnalliseen kuntoutukseen kuuluvat
apuvalineet ovat osa terveydenhuollon palvelua. Terveyskeskuksista saa pe-
rusapuvalineitd ja keskussairaaloista erikoisapuvalineita, ellei niitd ole keskite-
tysti saatavilla apuvalineyksikoista. (Invalidilitto 2013, 7.) Kela korvaa omavas-
tuuosuuden ylittdvat matkakustannukset joko yksityiseen tai julkiseen sairaan-
hoitoon mentdessa. Korvauksen saaminen taksimatkoista edellyttaa terveyden-
huollon kirjoittamaa todistusta (SV 67). (Kela 2014d.) Ladkemaarayksella (re-
septi) maaratyista, ladkekorvauksen piiriin kuuluvista laakkeista voi saada kor-
vausta. Jotkin vaikeat, pitkdaikaissairauksien hoitoon tarkoitetut laakkeet kuulu-
vat erityiskorvauksen piirin. Tarkempaa tietoa ladkekorvauksista saa Kelasta.
(Kela 2014e.) Kelalta voi hakea korvausta yksityisestda hammashoidosta seka
hammaslaakarin maaraamista yksityisella tehdyista tutkimuksista. (Kela 2013e,
25.)

Lastaan kotona hoitava vanhempi voi hakea kunnan sosiaalitoimesta lakisaa-
teistd omaishoidontukea tekemalla omaishoitosopimuksen joko pitka- tai ly-
hytaikaista hoitoa varten (STM 2014b).
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5 PROJEKTIN TEHTAVA JA TAVOITE

Projektin tehtdvana oli luoda Harvinaiset -opas Nail patella syndroomaa sairas-
tavan lapsen vanhemmille ja laheisille. Tavoitteena on antaa alkuvaiheen ajan-
kohtaista ensitietoa lapsen vanhemmille ja I&heisille Nail patella syndrooma sai-
raudesta ja sen hoidosta.

TURUN AMK:N OPINNAYTETYO | Marjaana Mustonen ja Sirpa Tokola



28

6 PROJEKTIN EMPIIRINEN TOTEUTUMINEN

Projektitydskentelyssé tulee huomioida kaytéssa olevat voimavarat sekéd projek-
titydskentelyn hallinta. Projektin laajuus tulee miettia valmiiksi ennen siihen ryh-
tymista. Onnistunut projekti on maaraajan puitteissa saavuttanut tavoitteensa.
Se vaatii aikaa ja huolellista suunnittelua. Projektitydssd on huomioitava asia-
kaslahtdisyys ja asiakkaan saama hy6ty lopputuloksesta. (Paasivaara ym.
2011, 26 - 27, 30 - 31, 48.) Opinnaytety6n aihe valittiin toukokuussa 2013 Inva-
lidiliitosta tulleen toimeksiannon (lite 1) mukaisena. Projektin aihevalintaan vai-
kutti lisksi se, ettd oppaan tuottaminen koettiin hyddylliseksi ja aihe harvinai-
sen sairauden vuoksi mielenkiintoiseksi. Taman projektin tuloksella on erityinen
merkitys sosiaali- ja terveyspalvelujen asiakkaan hyvinvoinnille tietoisuuden
lisdantyessa harvinaisesta sairaudesta. NPS on harvinainen sairaus, josta on
vahan tietoa saatavilla suomen kielella. Syndrooma on hyvin monimuotoinen ja
taudin tunnistaminen on vaikeaa (Sweeney ym. 2003). Tietoon perustuvan ensi-
tiedon kertominen on erityisen haastavaa harvinaista sairautta sairastavan lap-
sen kohdalla (Euramaa 2013).

Opinnaytety6n aiheeseen tutustuminen alkoi kesalla 2013 hakemalla alustavaa
englanninkielista tietoa tekijdille taysin vieraasta harvinaisesta sairaudesta. NPS
Suomi yhteisén edustajaan Merja Vuoreen otettiin yhteytta sairaudesta mahdol-
lisesti suomen kielella olevan materiaalin saamiseksi ja asiantuntijalagkarin yh-
teystietojen selvittamiseksi. NPS-sairautta sairastaviin seka sairauteen tutustut-
tiin littymalla suljettuun NPS Facebook -verkkoyhteis66n. Syyskuussa aloitettiin
aktiivinen tiedonhaku seka maariteltiin projektin tavoite ja tehtéava. Projektin teh-
tavana oli luoda Harvinaiset -opas Nail patella syndroomaa sairastavan lapsen
vanhemmille ja laheisille. Harvinaista sairautta sairastavien hyvan ja tasa-

arvoisen hoidon toteutumiseksi Invalidiliitto julkaisee Harvinaiset-oppaita.
Selkea projektisuunnitelma on johdonmukainen ja ytimekas esitys ongelman-

ratkaisusta. Se auttaa tekijadnsd hahmottamaan tehtavan oleellisimmat asiat ja

niiden arvojarjestyksen. Hyva suunnitelma auttaa tutkijaa aikatauluttamaan tut-
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kimustaan ja rajaamaan ty6tdan tarpeen mukaan. Suunnitelma on suuntaa-
antava. Tutkijan on oltava valmis paivittamaan sitd oman tydssa kasvamisen ja
ymmarryksen lisddntymisen my6td. (Hakala 1999, 59 - 61.) Rinnakkain tiedon
haun kanssa tehty, marraskuussa valmistunut projektisuunnitelma ja projektilu-
pahakemus (liite 2) toimitettiin Invalidiliittoon ja projektilupa saatiin helmikuussa.
Projektin valmistumisajankohdaksi paatettiin samassa yhteydessa syksy 2014
projektin laaja-alaisuuden vuoksi. Projektin eteneminen on esitetty kuviossa.
(Kuvio 1).
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-
» Opinnaytetydn aiheen valinta ja hyvaksynta: ehdotus aiheesta Invalidiliiton toimeksiannosta. Harvinaiset-oppaasta
seka suullinen lupa
J
« Tutkijoille taysin vieraaseen aiheeseen tutustuminen D
« Tutustuminen englanninkieliseen sairautta koskevaan aineistoon
* Yhteydenotto NPS yhteyshenkilé Merja Vuoreen
» Liittyminen suljettuun NPS Facebook -yhteisé6n J
~
» Tiedonhaku. Tarkoitus ja tehtdva méaaritellaan
J
* Projektisuunnitelmaan liittyvan kirjallisuuskatsauksen luominen. D
* Kysely- ja saatekirjeen suunnittelu
* Yhteydenotto Invalidiliiton 1aakériin Jukka Knuuttilaan (oli siirtynyt uusiin tehtéviin)
* Ensitietoseminaari HUS y
~
* Kysely- ja saatekirje valmis
* Projektisuunnitelman palautus ja esitys joulukuussa
J
» Toimeksiantosopimus ja projektilupa Invalidiliton kanssa
* Kyselylomakkeen ja saatekirjeen lahettdminen suljettuun NPS Facebook yhteis66n tammikuussa ja vastausten
palautus helmikuussa
* Yhteydenotto ja tapaaminen Norio-keskuksessa perinnéllisyyslagkari Riitta Salonius-Kajanderin ja informaatikko
Leena Toivasen kanssa
isallo i aan J
N
« Kyselyvastausten lukeminen
» Oppaan kirjoittaminen jatkuu koko kevaén ajan
J
~
* Opinndytetydn koostaminen jatkuu -->
» Oppaan kuvituksen suunnittelu
J
-
» Oppaan toimittaminen asiantuntijaldakarin ja Invalidiliton kommentoitavaksi ja tarkistettavaksi
« Osalllistuminen Taikahattu-tapahtumaan Invalidiliton Harvinaiset-yksikdssé Lahdessa 23.8.2014
J
~
» Oppaan toimittaminen toimeksiantajalle Invalidiliittoon
» Opinnaytety6n esittely 29.9.2014 Salon AMK:ssa
J
» Opinnaytetyon viimeistelya ja toimittaminen Theseukseen
* Tydn arviointi
* Valmis opinnaytetyd
J

Kuvio 1. Opinnaytetyén aikataulu
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6.1 Aineiston hankinta

Lokakuussa 2013 Helsingissa pidetyssa Ensitietoseminaarissa (lite 3) saatiin
ajankohtaista ensitietoa asiantuntijoilta ja vertaisvanhemmilta. Lokakuun aikana
otettiin sdhkdpostitse yhteytta Invalidiliton 1aakariin Jukka Knuuttilaan, jonka oli
tarkoitus toimia asiantuntijalaakaring, mutta Knuuttila ilmoitti siirtyneenséa uusiin

tehtaviin. Tassa vaiheessa tekijoilla ei ollut tiedossa asiantuntijaldékaria.

Loka-marraskuussa 2013 tehtiin kirjallisuuskatsaus, johon tietoa haettiin Medli-
ne, PubMed, Medic sek& Cinahl tietokannoista. Englanninkielisten hakujen ha-
kusanoina kaytettiin sanoja Nail Patella Syndrome ja Primary Information,
Sweeney ja McIntosh. Suomenkieliset hakusanat olivat Nail Patella Syndrooma,
vertaistuki, ensitieto, ohjaus, vanhempien tukeminen ja -selviytyminen. Tutki-
muksen edetessa tietoa haettiin myés Google-hakupalvelun kautta. Erilaisten
tietoteosten |lahdeluetteloita hyddynnettiin tiedonhaussa. Nail patella sairaudes-
ta laaja-alaisempaa tietoa oli saatavilla vain englanninkielella. Kaikki valinnat
tehtiin kokotekstin ja otsikoinnin perusteella. Otsikoiden ja tiivistelmien perus-
teella valittiin vain laajaa kokonaistietoa sairaudesta antavat artikkelit, koska
syvallisesti yksittaisiin oireisiin keskittyneet artikkelit olivat kielellisen erityis-
sanastonsa vuoksi vaikeasti ymmarrettavia ja virhetulkintojen mahdollisuus olisi
kasvanut merkittavasti. Mydskdan aiherajauksen vuoksi yksittaisista oireista
saatavilla ollutta erityistietoa ei kaytetty. Aineiston valinnassa tulee kiinnittaa
huomiota tutkijan patevyyteen (Hirsjarvi 2007, 109). Englanninkielisista artikke-
leista valittiin tutkijan patevyyden perusteella Sweeneyn ja Mclntoshin julkaisu-
ja, koska he ovat julkaisseet useita tutkimuksia aiheesta. MclIntoshin luentoja
NPS-sairaudesta I6ytyy internetistéd You Tube -videoina.

Tutkimuksessa on kaytettava luotettavia ja mahdollisimman uusia julkaisulahtei-
ta (Hirsjarvi 2007, 110). Aluksi aineistoa rajattiin kymmenen vuotta uudempiin
julkaisuihin, mutta perinnéllisyyslaakari Kajander-Salosen suosituksen mukaan
nimenomaan vanhat julkaisut ovat ensiarvoisen tarkeité tietolahteita tutkittaessa
vahan julkaisutietoa omaavista harvinaisista sairauksista. Taman perusteella

sairauteen liittyvaa aineistoa ei ole rajattu ajallisesti. Muu kuin NPS-tutkimuksiin
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littyva aineisto on pyritty rajaamaan kymmenen vuotta uudempiin seka tunnet-
tuihin, luotettaviin julkaisul&hteisiin. Osa aineistosta karsiutui laatu- ja luotetta-
vuuskriteerien puutteeseen. Mielenkiintoisia, erityisesti tuoreita artikkeleita kar-
siutui maksullisuutensa vuoksi. Ensitiedosta 16ytyi erittain runsaasti tietoa, mika
aiheutti haasteita asian rajaamiselle, silla yksistdan ensitiedosta olisi saanut

oman opinnaytetydnsa.

6.2 Oppaan rakentuminen

Opasta varten haluttiin ajankohtaista tietoa vanhempien saamasta ensitiedosta
ja selviytymisesta NPS-sairauden kanssa. Hirsjarven (2007) mukaan kyselytut-
kimus soveltuu faktoihin perustuvan tiedon keruuseen. Kyselytutkimus mahdol-
listaa laaja-alaisen tutkimusaineiston keruun isolta joukolta (Hirsjarvi ym. 2007,
190). Kyselytutkimus on paikallaan silloin, kun tutkittava asia kiinnostaa vastaa-
jaa, se on hanelle tarkea tai vastaaja on tutkijaa tietoisempi tutkittavasta asiasta
(Virtuaaliyliopisto 2014b). Taman projektitydn kyselyyn vastaajat ovat oman sai-
rautensa asiantuntijoita ja he tuntevat tutkimusta koskevan sairauden tekijéita
paremmin. Vastaajat voidaan motivoida vastaamaan kyselyyn tiedolla, etta tut-
kijoilla on mahdollisuus saada kyselylla ainutlaatuista tietoa nimenomaan hei-
dan tarpeisiinsa (Virtuaaliyliopisto 2014a). Harkinnanvarainen otantatutkimus ja
kyselyn esitestaus lisdavat luotettavuutta (Kankkunen & Vehvildinen-Julkunen
2013, 105; Koivula ym. 1999, 47).

Tiedossa olleen pienen harvinaissairautta sairastavan tutkimusjoukon vuoksi
paatettiin laatia kysely kohdennetusti suljetun NPS Facebook -verkkoyhteisén
jasenille. Aluksi suunnitelmissa olleet henkil6kohtaiset haastattelut paatettiin
hylata ajan puutteen vuoksi. Myds aiheen sensitiivisyys puolsi kirjallista kyselya.
Kirjallisen kyselytutkimuksen avulla vastaajan on helpompi ilmaista arkaluon-
toisiakin asioita (Koivula ym. 1999, 47). Kyselyssé toivottiin vastaajien tuovan
esille tyypillisimpia NPS oireita ja hoidon toteutumista seka siind huomioon otet-
tavia asioita. Tekijoita kiinnosti myds oireiden vaikutus jokapaivaiseen elamaan.

Kyselylomakkeessa (liite 4) osallistujia pyydettiin kirjoittamaan tuntemuksiaan ja
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kokemuksiaan vapaasti siitd, millaista ensitietoa vastaajat olisivat toivoneet
saavansa saadessaan Nail patella syndrooma diagnoosin. Kysymykset laadittiin
naiden asioiden perusteella marraskuussa 2013 tarkoituksenaan suuntaa-
antavasti tukea toivottuja kirjoitelmatyyppisia vastauksia. Avoimet kysymykset
mahdollistavat vastaamaan oman mielen mukaisesti itselle téarkeistd asioista
(Hirsjarvi ym. 2007, 196). Etuna oli mahdollisuus saada laaja-alaista tietoa ja
kokemusta elamasta sairauden kanssa, vertaistuesta seka vanhempien koke-
muksista ensitiedosta. Vastaajien kiinnostus kyselyyn haluttiin turvata jattamalla
kyselyn esitestaus tekematta. Saatekirjeessa (liite 5) esiteltiin tekijat ja toimek-
siantaja seka kyselyyn liittyvan projektin tehtéva ja tavoite lyhyesti.

Tutkimusaineiston keruu aloitettiin tammikuussa 2014 toimittamalla suljettuun
NPS Facebook -verkkoyhteis6dn saatekirje ja kyselylomake. Verkkoyhteis66n
kuului tuolloin 16 jasentd. Vastaukset pyydettiin toimittamaan joko sahképostilla
tai postitse. Kummassakin tapauksessa vastaajilla oli mahdollisuus pysya ano-
nyymeina. Kyselyvastaukset pyydettiin palauttamaan tammikuun loppuun men-
nessa, mutta vastausaikaa jatkettiin kahdella viikolla vastausten vahaisen maa-
ran vuoksi. Suljetun NPS Facebook -verkkoyhteisén 16 jasenestéd kuusi (n=6)
vastasi kyselyyn. Helmikuun puoleen valiin mennessa saatiin viisi vastausta
sahkopostitse ja yksi vastaus postin valityksella vastausprosentin ollessa noin
40. Kevaalla 2014 kyselyvastaukset luettiin useaan kertaan perusteellisesti ja
koottiin yhteen. Mukaeltua siséllénanalyysia kayttden vertailtiin eroja, yhtalai-
syyksia ja sisalt6ja. Saatuja vastauksia peilattiin olemassa olevaan teoriatietoon

seka kuvailun etta suorien lainausten avulla.

Aineistolahtdisen tutkimuksen tutkimustehtavassa kuvataan todellista elaméaa
suhteessa tutkittavasta ilmiésté olevaan laadulliseen tietoon. Vastaajat valitaan
tarkoituksenmukaisesti ja tavoitteena on havaita ja tuoda ilmi tosiasioita. Tarkoi-
tus ei ole varmentaa aikaisempia, jo tiedossa olevia vaittdmia, vaan keskeista
on monipuolinen aineiston tarkastelu. (KAMK 2014.) Kuvaileva eli deskriptiivi-
nen tutkimustapa sopii sellaisten ilmididen tutkimiseen, joista on vahan tietoa tai

ilmié on uusi (Koivula ym. 1999, 15).
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6.3 Kyselyn tulokset

Tehdyssa kyselyssa tuli ilmi sairaudelle tyypillisia luustovaivoja, sarkyja seka
verenkierrollisia hairiéita. Erilaisia luustoon liittyvia vaivoja olivat polvi-, kyynar-,
lonkka-, nivel- ja selkavaivoja. Erds vastaaja mainitsi pienikokoiset ja helposti
luksoituvat polvet. Kynsimuutokset omaava aiti kertoi huomanneensa heti syn-
nytyksen jalkeen puuttuvat peukalon kynnet lapsellaan. Myds kynsisséa esiintyva

Kipu mainittiin.

”...lonkat leikattu..”,

”...nivelvaivat...”,

”....selkd, polvi...”,

”...polvi alkoi luksoitua ja havaittiin liian pienet lumpiot..”

Kyselyssa tuli esiin, etta jatkuvat vasymys ja kivut voivat aiheuttaa jopa masen-
nusta. Eraalla vastaajalla oli kipu-uupumuksesta maininta B-lausunnossa. Vas-
taajilla esiintyi monenlaisia sarkytiloja. Vastauksissa nimettiin erilaiset paansa-
ryt, kuten jannityspaansarky ja migreeni. Migreenia esiintyi myds lapsilla ja se
koettiin erityisen hankalaksi. Toiveena oli lyhennetyn tybajan mahdollisuus.
Stressin ja rasituksen valttdminen seka kipujen hallinta auttavat arjen sujumista.

Erilaisia verenkiertohairi6itéd kuten alhaista verenpainetta ja pulssia, huimausta,
kohtauksittain ilmenevaa korkeaa verenpainetta ja pulssia, alilampda seka jal-
kojen verenkiertohdiriéta tuotiin kyselyvastauksissa esiin. Erityisen hankalana
koettiin aareisverenkierron heikkouden aiheuttama palelu.

”....voimattomuutta, vetdméttémyyttd, samaan aikaan alhaista veren-
painetta... useimmiten aamuisin tai rasittumisen yhteydessa...”,
”...verenkierron héiriét (alildmpd, alhainen verenpaine, hidas pussi)...”,

”...verenkierrolliset ongelmat jaloissa ja huimaus...”
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Kyselyyn vastanneilla esiintyi myés vatsaoireita, kuten pahoinvointia ja oksente-
lua. Erityisena, harvemmin tutkimuksissa esiin tulevana oireena mainittiin kroo-

ninen vasymys.

”..Voimakasta pahoinvointia ja ajoittain oksentamista..”

Ensitiedon antamisessa vanhemmat kokivat suuria puutteita. Tietoa kerrottiin
ripotellen. Eras vastaaja, jolle NPS oli entuudestaan tuttu, koki ensitietotilan-
teessa vahattelyna ja ylipuhumisena laakarin kaytéksen hanen jatkuvasti koros-
taessaan positiivisia asioita vastasyntyneessa lapsessa, joka oli perinyt aitinsa
sairauden. Toteutuneessa kyselyssa esiin nousi ensitietotilanteen asiantunte-
vuus ja turvallisuus. Kirjallista materiaalia sairaudesta ja asiantuntijoiden yhteys-
tietoja toivottiin saatavan heti. Vertaistuki ja -ryhmien yhteystietojen saaminen
koettiin tarkedksi. Eras kyselyyn vastannut mainitsi taman erittain tarkeaksi pai-

nottaen vastauksessaan juuri ajantasaisen tiedon merkitysta.

"ladkéreiden tulee ottaa selvdd harvinaissairaudesta ja etsittava tarvitta-

essa kansainvélista tutkimustietoa ”

Lahetteiden saaminen ja erikoissairaanhoitoon paasy koettiin vaikeaksi. Kyse-
lyyn vastanneiden vanhempien néakemys oli, ettd he kohtasivat vahattelya eivat-
kd saaneet ymmarrysta, apua eikd tukea hoitoa hakiessaan. Kun hoitavalla ta-
holla ei ollut tietoa sairaudesta, vanhempien kokemus oli, ettd kokonaisvastuu

jaa heille itselleen.

"kokonaisvastuu vanhemmilla, koska juuri kukaan ei tiennyt mitdan
NPS:sta”
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Kyselyvastauksissa huomattiin, ettei kunnallinen hoito ollut itsestdénselvyys,
vaan vastaaja oli joutunut kdymaan yksityisella laakarilla. Toiveena oli, etta

kunnalliseen hoitoon paéasy taattaisiin.

”...k&yntini teen yksityiselld puolella koska niin se menee sanottiin...”

Useissa vastauksissa korostettiin oman eldméan suunnitelmallisuuden tarkeytta,
koska voimattomuuden ja uupumuksen vuoksi henkil6t valttivat liiallista rasitus-
ta. Vastaajat kokivat arjen haasteiksi erilaiset fyysiset ymparistétekijat muun

muassa bussimatkat ja tavaroiden kantamisen.

"Fysioterapia, sopiva liikunta sekd painon kontrolli néhtiin oleelliseksi
asiaksi hyvinvointiin.”

"Kuntoutus tulisi aloittaa riittdvan varhain.”

Eradssa vastauksessa erityisena huolenaiheena hoidon suhteen tuli esille se,
ettd vaikka perheessa olisi useampi NPS-sairas niin jokaisella sairaus ja sen
kulku voi olla erilainen ja siksi hoidon tulisi olla aina yksiléllista. Riittdmatén hoi-

to nakyi vanhempien vastauksissa:

"hoidot jddvéat kesken, koska laakéri ei ymmarra’”,
“vein itse nps-tietoa’,
“oikeuksista pitdd jaksaa taistella’,

"kauheaa kiertda eri Iddkareilld turhaan”

Vastauksissa ilmeni huoli diagnosoinnin jélkeisen hoidon jatkuvuudesta el
suunnitellusta hoitopolusta tulevaisuudessa. Vastaajat toivovat hoitosuunnitel-

maa seka nuorille paasya perinndllisyysklinikalle. Vastaajat haluavat kontrollien
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ohjelmointia kestolahetteind. Saanndllisista kontrollikdynneistd he ovat valmiita

huolehtimaan omatoimisesti.

*Saanndlliset kontrollit tarpeellisia”
"Neurologisten, verenkierrollisten ja kudosmuutosten tutkimukset ja hoito

puutteellista”

6.4 Oppaan lopullinen muotoutuminen

Norio-keskuksessa toimivan perinndllisyyslaakarin, Riitta Salonen-Kajanderin
yhteistiedot saatiin Merja Vuorelta. Riitta Salonen-Kajander suostui asiantuntija-
ladkariksi ja hanet tavattiin Norio-keskuksessa, jonka perinndllisyyskirjasto on
erikoistunut harvinaisiin sairauksiin ainoana Suomessa (Norio-keskus 2014b).
Tapaamisessa keréttiin tietoa sairauden hoidosta ja ensitiedon antamisesta se-
k& keskusteltiin keskeisistd oppaaseen tulevista asioista, joita olivat tuki- ja lii-
kuntaelinoireet, munuaisvaivat seka silma- ja kynsimuutokset. Norio-keskuksen
informaatikon Leena Toivasen opastuksella perehdyttiin lisdad sairautta koske-

vaan kirjallisuuteen perinnéllisyyskirjastossa.

Tekijan tulee pyrkia kirjoittamaan havainnollisesti ja selkedsti. Kéytetyn aineis-
ton ja sanojen tulee olla kuvailevia ja vieraskieliset ilmaisut on hyva korvata
suomenkielisilla vastineilla. (Vilkkka 2007, 104.) Oppaan kirjoittaminen ja kokoa-
minen jatkui koko kevaan. Alkukesasta suunniteltiin oppaan kuvitusta. Alun pe-
rin oppaaseen suunniteltiin itse otettua valokuvakuvitusta, koska se koettiin hy-
vaksi vaihtoehdoksi tekijanoikeuden turvaamiseksi eika tiedossa ollut sopivaa
kuvittajaa. Valokuvien kayttd ja sopivien kuvattavien |6ytaminen olisi ollut aikaa
vievaa ja tuonut mukanaan ratkaistavaksi monia eettisia ja oikeudellisia kysy-
myksia kuten lasten kuvien kayttd julkisesti verkossa ja anonymiteetin suojelu
lapsen kasvaessa. Edelld mainittujen asioiden perusteella oppaan kuvitus
suunniteltiin toteutettavaksi mieluummin piirroskuvin. Oppaan kuvitusta suunni-

teltiin piirretyin "oirekuvin” muun muassa ”“joutsenkaulasormet” olivat pitkdan
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harkinnassa niistd hahmotellun kauniin lyijykynapiirroksen vuoksi. Harkinnan
jalkeen tekijat toivoivat oppaaseen piirrettyja leikkivien lasten kuvia, kuten ku-
vassa 1. Kuvat suunnitteli ja toteutti nimenomaan tahan oppaaseen terveyden-
hoitaja Anne Pelkonen. Ajattoman lyijykynatyylin koettiin sopivan hyvin oppaan
"henkeen” ja kuvastavan tekijdéiden nakemysta oppaan pehmean positiivisesta
tyylista. Neutraalien kuvien avulla haluttiin vahentaa mahdollisia pelkoja. ldeana
oli toteuttaa oirekuvia vesileimatyyppisesti tekstin taustalla, mutta painoteknisis-
ta syistd seka Invalidiliiton toiveesta ideasta luovuttiin. Oppaan ulkoasun suun-
nittelu seka tekstin ja kuvien sijoittelu jatettiin toimeksiantajalle kansikuvaa lu-
kuun ottamatta.

Kuva 1. Malli oppaan kuvasta

Elokuussa 2014 osallistuttiin kutsusta Invalidiliton Lahden kuntoutuskeskuksen
ja Invalidiliton Harvinaiset yksikdn jarjestdamaan Taikahattu-tapahtumaan (liite
7). Paikalla olleesta Leijonaemot ry:n infopisteesta saatiin tietoa vertaistukimah-
dollisuuksista. Tapahtumassa tutustuttin myés Nuorisoyhteistyd Seittiin, joka
jarjestdad toimintaa nuorten ehdoilla liikuntavammaisille ja pitkdaikaissairaille
nuorille. Opas koostettiin Invalidiliton Harvinaiset-opassarjan ulkoasua noudat-
taen, aiempien oppaiden mukaisesti. Opas sisaltda tietoa NPS:sta, taudin ku-

vasta, oireista, eldmasta sairauden kanssa, kuntoutuksesta, yhteiskunnan tuis-
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ta, vertaistuesta ja kokemuksista. Opas tehtiin kirjallisuuden, asiantuntijalagka-
riltd saadun tiedon seka kyselyn tulosten pohjalta. Tavoitteena on antaa alku-
vaiheen ajankohtaista ensitietoa lapsen vanhemmille ja laheisille Nail patella
syndrooma sairaudesta ja sen hoidosta.

Opas lahetettiin tarkastettavaksi Norio-keskuksen perinnéllisyyslaékéari Riitta
Salonius-Kajanderille. Riitta Salonius-Kajander oli ehtinyt jdada elakkeelle ke-
sakuun alussa, mutta han tarkasti sairautta koskevan osuuden opastekstista.
Myés ladkari Alma Keskitalolta pyydettiin ndkemystd oppaan kansainvalisiin
hoitosuosituksiin perustuviin tekstiosioihin. Molemmat |&akarit toivoivat oppaan
hoito- ja tutkimusosion tekstin olevan sairauteen liittyvien oireiden mukaista ja
Kaypéa hoito -suosituksiin perustuvaa. Alkuperaisessa opastekstissa kaytettiin
englanninkielisten |ahdetekstien perusteella kansainvélisid suosituksia (lite 7)
tutkimuksessa ja hoidossa. Koska asiantuntijalddkari kommentissaan oli toden-
nut kirjoitetut lahteisiin perustuvat suositukset oikeiksi, paadyttiin jattamaan pro-
jektitybtekstiin alkuperaiset kansainvalisiin hoitosuosituksiin perustuvat hoitoa-
ja tutkimuksia koskevat tekstit. Tarkemmat yksityiskohtaiset tutkimukset jaavat
ladkarin oman harkinnan ja Kaypa hoito -suositusten varaan, koska oppaan tar-
koitus on antaa ensitietoa, ei toimia 1&&karin ohjeena. Oppaan teksti muokattiin
ladkareiden suosituksen mukaisesti myétailemaan soveltuvin osin Kaypa hoi-
toa. Ajatuksena oli myés oppaan ohjeen mahdollisimman kestéva ajantasaisuus
painotuotteessa. Lopullinen opas muotoutui lahes alkuperédisen sisaltésuunni-
telman kaltaiseksi paria otsikon muutosta lukuun ottamatta. Invalidiliton mu-
kaan Apeced ja Addison yhdistyksella on vahainen merkitys NPS:aa sairastavil-
le, mink& vuoksi otsikoita muutettiin niin, ettd asiakokonaisuuksissa korostui
enemman Invalidiliton Harvinaiset-yksikkd. Oppaan alkuperédinen ja lopullinen

muotoutuminen esitetdan kuviossa 2.
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Lopullisen oppaan sisalté

1 ESIPUHE

2 NAIL PATELLA SYNDROOMA
2.1 Periytyvyys

2.2 Oireet

3 TUTKIMUS JA HOITO

4 ARJESSA SELVIYTYMINEN
4.1 Kuntoutus

4.2 Vertaistuki

4.3 Invalidiliiton Harvinaiset-yksikko
4.4 Yhdistystoiminta

5 YHTEISKUNNAN TUET

6 KAYTETYT LYHENTEET JA SANASTO

8 LINKKIVINKIT 7 LINKKIVINKIT

AEE S LAHTEET

Kuvio 2. Oppaan siséllén muokkautuminen

Invalidiliton Mirja Heikkila tarkasti oppaan tekstin elokuussa. Invalidilitosta oh-
jattiin korjaamaan oppaassa kaytetty NPS-henkild toiseksi ilmaisuksi, koska
tama ilmaisu koettiin liilan sairausvoittoiseksi. Tilalle valittiin Invalidiliton pyyn-
néstd NPS-potilas. ADD-diagnoosi pyydettiin muuttamaan ADHD:ksi, koska
ADD on poistumassa tautiluokituksista. Apeced ja Addison -yhdistyksen toi-
minnasta pyydettiin kertomaan suppeammin, koska yhdistyksella on vahainen
merkitys NPS:aa sairastavalle. Sosiaalietuuksiin ja otsikointiin tehtiin ehdotetut
muutokset. Samalla yhteiskunnantukikappaleeseen lisattiin vield erikoisesti ta-

han sairauteen liittyvia Kelan tukimuotoja.
Invalidiliitto ja asiantuntijaladkari ovat tarkastaneet ja hyvaksyneet oppaan.

Opasta luetutettiin myds niin sanotuilla maallikoilla, joilta ei saatu luettavuutta

parantavia muutosehdotuksia. Oppaan lopullinen siséltdé on muokkautunut asi-
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antuntijalaakari Riitta Salonius-Kajanderin, erikoislaakari Alma Keskitalon, Inva-
lidiliton Mirja Heikkilan seka opinnaytetyén ohjauksen vinkkien perusteella.

Oppaan esipuheen on kirjoittanut Invalidiliitto ja toimeksiantajana se vastaa op-
paan lopullisesta muodosta, painatuksesta ja julkaisusta oman aikataulunsa
mukaan. Oppaan materiaali on toimitettu toimeksiantajalle. Opinnaytetyd val-
mistui syyskuussa 2014. Opinnaytetyd ja Harvinaiset- opas (lite 8) raportoitiin
Turun Ammattikorkeakoulun Salon toimipisteessa syyskuussa 2014. Valmis
opinnaytetyd arkistoitiin Theseukseen. Harvinaisen sairauden tunnettuutta edis-
tettiin kirjoittamalla artikkeli Harvinaiset-oppaan valmistumisesta, joka julkais-

taan seuraavaksi ilmestyvassa Harava-lehdessa.
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7 PROJEKTIN EETTISYYS JA LUOTETTAVUUS

Tutkimuseettisesti arkaluontoisia ovat terveydentilaa, sairautta tai vammaa kos-
kevat tiedot. Arkaluonteisina pidetddn myds hoitotoimenpiteitd sekad sosiaali-
huollon palveluita koskevia tietoja. Tutkimuksen tavoite tulee olla tieteellinen tai
ammatillinen, ei tutkijan oma uteliaisuus. (Vilkkka 2007, 60 - 61.) Toteutettu pro-
jekti perustuu huolellisesti laadittuun, hyvaksyttyyn projektisuunnitelmaan seka
saatuun projektilupaan. Tutkittavien perusoikeutta, yksityisyytta, ei saa loukata
ja henkilétiedot on pidettava salassa henkilGtietolain (1999/523) nojalla (Halla-
maa ym. 2006, 127 - 128; Henkil6tietolaki 1999/523; Vilkka 2007, 60 - 61). Tut-
kittavan henkiléllisyys voi vaarantua epasuoran tunnistamisen avulla esimerkiksi
yksildllisista omaelaméakertomuksista. Yksityisyyteen siséaltyy myds tutkittavan
itsemaaraamisoikeus seka luottamuksellinen tietojen kasittely niin, etteivat ne
joudu ulkopuolisille. (Hallamaa ym. 2006,124, 127 — 128.) Paasy suljetun NPS
Suomi Facebook-yhteisén jaseneksi oli luottamuksen osoitus projektin tekijéita
kohtaan.

Tietosuojaan kuuluu myds muistiinpanojen kirjaamistapa sekd niiden sailytys
tutkimuksen aikana ja sen jalkeen (Vilkka 2007, 62). Tutkija on aina vastuussa
tutkittavan oikeuksista ja yksityisyydesta, siitdkin huolimatta, ettd tutkittava on
antanut suostumuksensa. Oleellisin asia tutkimuksessa on sailyttaa tutkittavan
edut ja oikeudet ja vasta sen jalkeen tulee tutkimuksen tarkoitus ja tavoite.
(Laakariliitto 2014.) Projektia tehdessa, kaikissa sen vaiheissa, huomioitiin eet-
tisyys ja hyva tutkimustapa. Projektissa on noudatettu asianmukaisia, eettisia
periaatteita tutkimuslupaa haettaessa. Vastaajia tulee kunnioittaa ja vastaami-
sen tulee olla vapaaehtoista (Hirsjarvi 2007,25). Eettisyytta lisda vastaajien oma
motivaatio (Hallamaa 2006, 134). Luotettavuutta lisdava tekija on korkeahko
vastausprosentti suhteutettuna tiedossa olleisiin 30:een NPS:aa sairastavaan
maassamme, joista tavoitimme kyselyssamme 20 %. Vastausprosentin osoit-
tama aktiivisuus vahvistaa kyselytutkimuksen eettisyytta ja vastaajien kokemaa
luottamusta osallistua oman harvinaisen sairauden tunnetuksi tekemiseen.

Saadut vastaukset kasiteltiin niin, ettd vastaajia ei voinut yksiléida tai muuten
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tunnistaa. Vastaajien yksityisyys on huomioitu valitsemalla sellaisia suoria lai-
nauksia, joissa on kaytetty yleiskielta, jotteivat murteet tai vastaajan aidinkieli
paljasta vastaajaa. Sukupuolta tai ikda ei ole ilmaistu eik& kuvauksia vastaajan
elamantilanteesta. Kyselyaineiston kasittelyn jalkeen vastausmateriaalin havit-

tdmisesta ilmoitettiin sitd pyytaneille.

Tutkimustydssa tulee toimia rehellisesti kaikissa tyén vaiheissa. Plagiointi eli
muiden tekstien luvaton lainaaminen on kiellettyd eikd oma teksti saa olla har-
haanjohtavaa. Perusteeton tuloksien sepittdminen ja yleistdminen on kielletty,
eikd se sovi eettisesti hyvaan tutkimustydhdn. Raportoinnin kaikilta osin, myds
puutteiltaan, tulee olla tarkkaa. Kirjoitetun tekstin on oltava kansantajuista.
(Hirsjarvi 2007, 25 - 26, 31). Projektissa on kaytetty sairauden osalta paljon
englanninkielistd lIahdemateriaalia, joten suoran lainauksen on tahattomastikin
voinut taltd osin taysin valttda. Parin kanssa ty6skennellessa kirjoitetun tekstin
lukeminen ja tarkastaminen on ollut yksin tehtya tyo6ta kriittisempaa ja tekstin
harhaanjohtavuus on ollut helpommin havaittavissa.

Riittava ja ymmarrettava tiedonsaanti on potilasoikeus, minka turvaa laki poti-
laan asemasta ja oikeuksista 785/1992. Oppaan teksti on pyritty kirjoittamaan
mahdollisimman selkeésti ja helposti ymmarrettavaksi. Kuvitus lisda kiinnosta-
vuutta ja sen my6ta luettavuutta. Arkielamaa ilmentavat kuvat on haluttu voi-
mauttaviksi, ei sairautta kuvaaviksi, koska oireiden monimuotoisuuden vuoksi
useat NPS:aa sairastavat kykenevat varsin normaaliin elamaan. Kuvien kayt-
t66n on saatu kuvittajan lupa, ne on tehty juuri tata projektia varten eika niita
tekijanoikeuslain 404/1961 nojalla saa muualla kayttaa.

Harvinaista sairautta sairastavan on haasteellista saada ajankohtaista tietoa ja
diagnoosia, koska tutkimustoiminta, tieto sairaudesta ja kokemus on vahaisem-
paa (Forman ym. 2012). Tdman projektin tehtavana oli luoda Harvinaiset -opas
Nail patella syndroomaa sairastavan lapsen vanhemmille ja laheisille. Oppaan
tavoitteena on antaa alkuvaiheen ajankohtaista ensitietoa lapsen vanhemmille
ja laheisille NPS-sairaudesta. Tietoaineisto koostuu vanhoista tutkimusaineis-
toista, asiantuntijoiden lausunnoista seka vanhemmille tehdysta kyselystéa. Poh-
dittaessa vastaajien saamaa hyoétya kyselyyn osallistumisesta voidaan todeta,
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etta projektin tehtavan ja tavoitteen kautta konkreettinen hyéty tavoittaa vastaa-
jan. Tutkijoiden intressit eivat saa olla itsekkaat (Hallamaa ym. 2006, 193). Pro-
jektin edetessad motiiviksi on noussut entistd voimakkaammin tyésta koituva

hyoéty NPS-sairaille.

Kyselyvastaukset ovat aina yksittaisten henkildiden tietylla hetkelld ja tietyssa
mielentilassa kirjoittamia vastauksia eika tassa kyselyssa kartoitettu taustateki-
jdiden vaikutusta. Tekija ei voi taysin asettua vastaajan asemaan, joten tulok-
sissa on mukana tulkintaa. Verkkokyselyssd kysymysten tarkennusmahdolli-
suutta ei ole, minka vuoksi vastaukset saattavat poiketa kysymyksesta. Yhdella
vastaajalla oli epatietoisuutta ensitiedon merkityksesta, mutta vastaus kuitenkin
oli kysymyksen mukainen. Koulutus, kielelliset valmiudet sek& vastaajan ika
saattavat vaikuttaa vastauksiin (Koivula 1999, 47). Saatujen vastausten perus-
teella, tekijdiden oman tulkinnan mukaan, jai vaikutelma, ettd vastaajien kyky
iimaista itsedan kirjallisessa muodossa saattoi olla rajoittunutta. Kirjallisen ulko-
asunsa vuoksi jotkin vastauksista olivat vaikeasti ymmarrettavia, vastaus kysy-
mykseen saattoi I16ytya toisen kysymyksen alta tai vastaus oli kirjoitettu yhtena
elamankerrallisena kokonaisuutena. Vastausten raportointiin ja kyselyvastaus-
ten yleistamiseen oli kiinnitettava erityistd huomiota, koska lyhyet lainaukset
voivat vaaristda lainauksen savya. Taman kyselyn ja kokemuksen perusteella
uudet kyselytutkimukset olisi suotavaa tehda yksityiskohtaisemmin. Vastaajat
olivat kuitenkin vain pieni joukko eika heidan henkil6kohtaisia nakemyksiaan voi
yleistdd. Tarkeda oli verrata vastausten yhdenmukaisuutta NPS-sairaudesta

olevaan nayttédn perustuvaan tietoon.

Ensitietoseminaariin osallistuminen antoi ajankohtaista ja luotettavaa tietoa toi-
minnasta Suomessa. Luotettavuuden varmistamiseksi oppaan sairautta ja oirei-
ta koskevan tekstin tarkasti Norio-keskuksen perinnéllisyyslaakari Riitta Saloni-
us-Kajander. Kaypa hoitoon viittaavia tekstiosia tarkasti 1aadkari Alma Keskitalo.
Invalidiliton yhteyshenkild, suunnittelija Mirja Heikkild antoi muutosehdotuksia
ja hyvéaksyi lopullisen oppaan tekstin. Projekti eteni suunnitellun aikataulun mu-
kaisesti tekijdiden toimiessa tasavertaisesti ja yhteisvastuullisesti. Tekijat ovat

tehneet projektin vastikkeetta.
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8 POHDINTA JA JOHTOPAATOKSET

Opinnaytetyé toteutui projektina, jonka tehtéavana oli luoda Harvinaiset -opas
Nail patella syndroomaa sairastavan lapsen vanhemmille ja laheisille. Oppaan
tavoitteena on antaa alkuvaiheen ajankohtaista ensitietoa lapsen vanhemmille
ja laheisille NPS-sairaudesta. Oppaassa keskitytddn ensitiedon antoon sairau-
desta ja hoidosta. Opas tehtiin Invalidiliiton tarpeesta saada sairautta kasittele-
va opas. Myds kyselytutkimuksessa ilmeni tarve oppaalle. Projekti toteutettiin
kirjallisuuden, asiantuntijaladkariltd saadun tiedon seka kyselyn tulosten pohjal-
ta sisdlldnanalyysia mukaillen. Kyselytutkimuksessa esiintyneet sairauden oi-
reet olivat paasaantdisesti yhtenevia aikaisempien kirjallisessa aineistossa ole-
vien tutkimusten kanssa. Kyselyn tuloksena ilmeni uusi oire, krooninen vasy-
mys, jota ei esiintynyt |ahdeaineistossa. Potilaan oikeudet hoidon suhteen eivat
toteutuneet, silla vastaajat kokivat maantieteellista eriarvoisuutta. Ensitieto koet-
tiin merkitykselliseksi, mutta sen saanti toteutui puutteellisesti. Oikea-aikaisella
diagnosoinnilla ja hoidolla on erityisesti asiakkaalle ensiarvoisen téarked merkitys
(STM 2014, 9). NPS-oppaan tarkoitus on mahdollisimman varhaisessa vai-
heessa tukea vanhempia.

Projektitydn tueksi luotettavaa tietoa oli vahan ja se oli vaikeasti I0ydettavissa.
Asiantuntija-apua oli vaikea saada ja se vaikeutti tydon etenemista. NPS-
sairauden vaikutusta ja vakavuutta lapsen tulevaan elaméaan ei pystyta arvioi-
maan, koska sen voimakkuus ja oireet vaihtelevat merkittdvasti jopa perheen
jasenten valilla (Nord; Nail patella syndrome). Sairauden monimuotoisuuden ja
yksildllisen taudinkuvan vuoksi oppaan tekstid jouduttiin rajaamaan. Omatoimi-
sen tiedon haun tueksi seka vertaistuen I6ytamiseksi oppaaseen laitettiin luotet-
tavia linkkivinkkeja. N&in kohdennetun tiedon maaradéa on pystytty lisddmaén

oppaassa. Kirjallinen opas edistada tasa-arvoa ja mahdollistaa elamanhallintaa.

Kevaalla 2014 harvinaissairaille laaditun Kansallisen ohjelman tavoite on paran-
taa harvinaissairaan tasavertaista asemaa (STM 2014, 8 - 9). Harvinaissairaat
tarvitsevat kansallista tukea, koska yksittaisella henkil6lla tai pienella potilas-

ryhmalla ei ole riittdvid voimavaroja omien perusoikeuksien puolustamiseen.
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Projektiin kyselyyn osallistuneiden kokemuksista valittyi harvinaissairaiden
asemasta usein todetut tarpeellisen tiedon, oireiden diagnosoinnin ja erikoissai-
raanhoidon puutteet. Oikea-aikaisella diagnosoinnilla ja hoidolla on erityisesti
potilaalle ensiarvoisen tarkea merkitys (STM 2014, 9). Yhteiskunnan toiminnas-
sa, myds sosiaali- ja terveydenhoidossa, tehokkuusajattelu ja sdastdét menevat
usein yksittdisen ihmisen etujen edelle, vaikka varhainen diagnosointi ja poti-
laan hyvinvointi pitkalla tahtaimella toisikin sdastdja. Oppaassa on ajantasaista
tietoa harvinaisesta sairaudesta seka potilaan ettd hoitohenkil6stén tueksi vas-
taanottotilanteisiin. Kirjallisessa muodossa oleva tieto voidaan kokea vaikutta-
vammaksi kuin henkilékohtaisesti annettu suullinen tieto (Anttila ym. 2006, 66).

Kyselyn onnistuminen vaatii tdsmaéllisen tutkimusongelman (Koivula 1999, 47).
Toteutetussa kyselyssa ei tarkoituksellisesti ollut tdsmallista tutkimusongelmaa,
koska haluttiin tietoa elamastd sairauden kanssa yleisesti. Kysely toteutettiin
avoimin kysymyksin. Vastaajat eivat vastanneet niin laaja-alaisesti kuin olisi
ollut mahdollista ja toivottavaa. Mikéli kysely tehtaisiin uudelleen, muotoiltaisiin
kysymykset tarkemmiksi. Kyselytutkimuksen tulokseen oltiin tyytyvaisia eli kyse-

ly onnistui.

Harvinaissairaiden oireita ei valttamatta oteta tosissaan (Heikkinen 2014). Kyse-
lytutkimuksessa ilmenee yhtenevaisyys Heikkisen kirjoituksen kanssa ja nimen-
omaan vastaajien kokemus sairauden vahattelystd. Opas todentaa sairauden
harvinaisia oireita ja voimauttaa potilasta vaatimaan oireenmukaista hoitoa. So-
siaali- ja terveydenhuolto ei valttamatta toimi asianmukaisesti, koska harvinais-
sairauksista on vahan tietoa, tutkimuksia ja asiantuntijoita (Heikkinen 2014).
Viittaus on yhdenmukainen kyselyssa saadun vastauksen kanssa, silla tiedon
puutteen vuoksi asiakas itse oli joutunut viemaan tietoa hoitavalle taholle. Vas-
tauksesta sai myds kasityksen, ettd asiantuntijan vastaanotolle paasy oli vaati-
nut erityisia voimavaroja ja oma-aloitteisuutta. Heikkinen (2014) kirjoittaa ja ky-
selyvastauksessakin on luettavissa, miten hoitoon ja hoitohenkiléstéén kohdis-
tuu suuria odotuksia (Heikkinen 2014). Tekijdiden kasitys on, etta projektin tu-
loksena syntyneeseen Harvinaiset-oppaaseen kohdistuu liiallisia odotuksia oi-

reiden ja hoidon tietoldhteend. Oppaassa keskityttiin suunnitelman mukaan en-
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sitietovaiheeseen. Opas toimii vuorovaikutuksen apuvalineena seka henkisena
tukena. Valmistunut opas auttaa vanhempia ymmartdmaan lasta lapsena ja
lapsen erityispiirrettd ominaisuutena. Harvinaissairaiden hoidossa on syyta kiin-
nittdd huomiota henkiseen tukeen ja vuorovaikutukseen. (Heikkinen 2014.)

Tarkastamisvaiheessa tekij6ita pyydettiin Invalidiliton toimesta vaihtamaan alun
perin oppaassa kaytetty NPS-henkild toiseksi ilmaukseksi, koska ilmaisussa
sairauden koettiin maarittdvan ihmista. Tekijat olivat valinneet ilmaisun "NPS-
henkild”, koska oireettoman, ilman sairauden nakyvia merkkeja olevan henkilén
kutsuminen NPS-potilaaksi koettiin vaaralla tavalla leimaavaksi. Kuitenkin poti-
las sana on yleinen ilmaisu sairaasta, mutta ovatko oireettomat geenia kantavat
sairaita? Tekijat jaivat pohtimaan tdman eettistd merkitysta. Lopullisessa op-
paassa paadyttiin kayttdmaan NPS sairas -ilmaisua. Mielipidetté4 asiasta voisi
tiedustella NPS Suomi -yhteisdsta.

Kansallisen ohjelman tavoitteena on tukea harvinaissairasta kokonaisvaltaisesti
kehittamalla kuntoutusta ja sosiaalista tukea seka lisata asiakkaan osallistumis-
ta hoidon suunnitteluun. Tama edellyttdd moniammatillista yhteisty6ta sosiaali-,
terveys- ja kuntoutuspalvelujen valilla. (STM 2014, 30.) Opas selkeyttaa harvi-
naissairaan hoitopolkua ja tiedonkulkua. Projektiin osallistuneet NPS:aa sairas-
tavat halusivat lisdtd omaa vaikuttamismahdollisuuttaan hoitoaan koskevissa
asioissa erityisesti siksi, ettd he tunsivat oman sairautensa hoitohenkiléstéa pa-
remmin. Nimenomaan harvinaissairautta sairastavan kohdalla ja laadukkaan
tiedon puuttuessa potilaan omat vaikuttamismahdollisuudet korostuvat oikean
hoidon toteutumiseksi. Opasta odotettiin kovasti NPS-ryhmassa, mika loi painei-
ta tydn laadulle. Opas edistdé harvinaisen sairauden tunnettuutta ja tulee todel-
liseen tarpeeseen ensitiedonantajana seka potilaille ettd hoitohenkilékunnalle.
Motivaatiota tydn tekemiseen projektin etenemisen aikana on kasvattanut huo-
mio tydn ainutlaatuisuudesta seka siita, etta todellakin kysymyksessa on saira-

us, josta ei kenellakaan tunnu olevan minkaanlaista ennakkotietoa.

Harvinaissairaus diagnosoidaan helposti tutuksi, tunnetummaksi sairaudeksi,
jolloin oikeanlainen hoito viivastyy (Salonen-Kajander ym. 2012). Opas tukee

potilaan tiedonsaantioikeutta antamalla tietoa harvinaisesta sairaudesta. Op-
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paan toivotaan vaikuttavan mydnteisesti myds hoitohenkiléstén asenteisiin suh-
tautumisessa harvinaisista oireista kertoviin potilaisiin seka herattavan ajatuksia

hoitokaytannoista ja hoitopolusta.

Opinnaytetydn tekeminen on ollut haastavaa ja kasvattavaa. Stressinsietokyky,
ajankaytén suunnittelu ja -hallinta ovat kehittyneet. Oman ty6én arviointi ja yh-
teistybkyky on lisdantynyt projektin aikana. Epavarmuuden sieto ja asioiden
pelkistdmisen taito on parantunut. Tiedonhakutaidot, lahteiden arviointi ja -
kritiikkikyky on kehittynyt. Englannin kielen osaaminen on parantunut erikoisesti
ammattisanaston osalta. Projektin edetessa omaksuttiin tutkivan hoitotyén peri-
aatteita, jotka tulevat olemaan hyddyksi sairaanhoitajan ammatissa. Tutkimus-
tiedon etsiminen, hankinta ja soveltaminen ovat kasvattaneet ymmarrysta saa-

tavana olevien tietojen arvioinnista ja kayttokelpoisuudesta.

Projektin aikana on kaytetty erilaisia tyétapoja. Sosiaalisen median hyvaksikayt-
t6 mahdollisti tydbn samanaikaisen edistamisen tekijdiden fyysisesta sijainnista
riippumatta. Projektin kirjoittaminen yhdessa saman pdydan aaressa osoittautui

parhaimmaksi tyétavaksi.

Myds kehittymistarpeita ilmeni. Suunnitelmallisuuden tarkeyttéd ei voine lilkaa
korostaa, kun projektia tehdaan parityéna. Paallekkaisen tyén osuutta olisi voi-
nut vahentdd varsinkin tyén keskivaiheessa suunnittelemalla paremmin tyén
jaksotusta ja tehtavan tydn jakamista. Paallekkain tehty ty6 osoittautui kuitenkin
hyvéaksi keskusteluiden ja pohdintojen herattajaksi ja osaltaan edisti tydn laatua.
Tyd koettiin vahvasti yhteiseksi ja molemmat tydskentelivat intensiivisesti. Tyota
tehtiin aluksi tyén ja teoriaopintojen ohella, mik& oli erittdin vaativaa. Syksya
kohden tydskentely tehostui tydtavan muuttuessa varsinaiseksi paritydskente-
lyksi. Tyén hallintaan on vaikuttanut molempien tekijéiden korkea laatuvaatimus
ja samanlainen eettinen arvopohja. Ammattiylpeys ja eettinen osaaminen kuu-
luvat hoitajan ammattitaitoon (ETENE 2011, 6 - 7). Hoitotyén eettisistéd kysy-
myksistd keskustellaan ajoittain julkisesti. Jokainen hoitotydn ammattilainen
vastaa omasta etiikastaan ja henkilékohtaisista eettisista ratkaisuistaan. Hoita-
jan tulee kehittda itsedén ja osaamistaan. Vastuu tiedon tarjoamisesta on orga-

nisaatiolla.
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Kyselytutkimuksen ja kaytanndén kokemuksista saadun tiedon avulla voidaan
kehittdd ja parantaa jo olemassa olevia kaytant6ja. (Sarajarvi 2001, 35- 36.)
Tassa projektissa kaytettiin tieteellista tietoa NPS-sairaiden ensitietotilanteita,
hoitoon liittyvia kysymyksia ja todellisia hoitotilanteita tarkasteltaessa. Projektin
tehtdvdd mukaellen oppaassa olevalla tiedolla pyritddn harvinaissairaan ase-
man ja oikeuksien lisddmiseen terveydenhuollossa. Nykyisiin hoitotyén kaytan-
téihin suhtauduttiin arvioiden ja pyrittiin huomioimaan uudistamis- ja kehittamis-
tarpeita tieteellisen tiedon avulla NPS:aa sairastavan hoitotydssa.

Harvinaisladkkeet halutaan korvattaviksi ja niiden asianmukaista kayttéa halu-
taan laajentaa (STM 2014, 26). Projektin kyselytutkimuksessa kysyttiin vastaaiji-
en hoidon toteutumisesta. Vastaajat eivat ottaneet kantaa ladkehoidon toteutu-
miseen. Hoidon yksityiskohtaisempi kyselytutkimus muun muassa ladkehoidon
ja kivun hoidon toteutumisesta voisi olla jatkotutkimuskohde, koska NPS:aa sai-
rastavat karsivat kivuista. Kyselyssa tuli esiin toive sairautta koskevista hoi-
tosuosituksista hoidon saatavuuden parantamiseksi. Harvinaissairausdiag-
noosilla, tassa tapauksessa NPS, tulisi saada tietyt lahetteet ja hoidot.

Harvinaissairaiden asemaa ollaan aktiivisesti parantamassa Suomessa osana
EU:n kansallista ohjelmaa vuosille 2014 - 2017. EU suunnittelee harvinaissai-
raille hoitopassia eri hoitotahojen yhteistydn parantamiseksi. (STM 2014). Hoi-
topassin kayttédénotto parantaisi NPS:n ja muiden harvinaissairauksien hoitoa
lisddmalla tunnettuutta ja parantamalla tiedonkulkua. Myés yksiléllinen ja yh-

denvertainen hoito mahdollistuisi paremmin.

Ajantasaisen tiedon sailyttamiseksi opas tulisi paivittdd NPS:n ja ensitiedon
osalta uusien tutkimusten valmistuessa. Harvinaisoppaista voisi tehda kayttaja-
palautekyselyn. Saadun tiedon avulla oppaita tulisi kehittda vastaamaan kaytta-
jien tarpeita.
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OPINNAYTETYON SOPIMUSEHDOT*

OHIAUS JA VASTUUT

Vastuu opinndytetytn tekemisestd ja tuloksista on
opiskelijalla. Turun ammattikorkeakouluy vastaa
opmnaytetyon ohjauksesta. Toimeksiantaia sitou-
fuy antenaan ézﬁ&kﬁ@&ﬂ kiytbln kalldd opine

Mahdoliisesta tyGsuhteesta, tyGstd maksettavasta
palkki- osta ja tyostd mahdollisesti atheutuvien
kustannusten korvaamisesta toimeksiantaja ja

OpinnaytetyOstd laaditaan Turun ammattikorkea-
koulun ohjeen mukainen kirjaliinen raportti,

Kirjallinen raportti luovutetaan toimeksiantajalle
ja asetetaan kirfaston kokoelmiin tal julkaistaan
glekironisesss rmuddoses verkiokivjestonss,

Wln
OpinndytatySn arvioinnisss otetasn huomioon sekd
julkaistave etts satassa pidettavs osa.

Tolmeksiantajan edustajalle varataan mahdollisuus
tutustua opinndytetydraporttiin viimeistadn jatoista

tai ammattisalaisuudet, joita ei juikaista,

Mitd lilke- tal ammatti-

) Bom et S @e som 2
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Liite 2. Projektilupahakemus

TURUN AMMATTIKORKEAKOULU
Terveysala, Salo

Yhdistentic 2

24130 BALO

Puh. 010 5538100

Fax. (10 5536178

ANOMUS OPINNAYTETYONA TOTEUTETTAVASTA PROJEKTISTA ‘

Projekdin nirmi
Frojekiitehtava

Projektin kuyaus

Projektin icteutta-
mizajankahta
Projektin arvicitu val-
misturmisajankehta
Projektisuunnitetms

hyvksyity
Projektin ohjagjat

Sitoudurme tofeutiamaan projektimme projektisuunnitelmassa esitettyjen vaheiden pullleissa ja siten, Gita
projektiin osallistuvien henkilbiden enonymiteetti séilyy.

7t -

Projekiin tekijé

2k
{nimi)

Anamus kasitelty i%j% 2{}@
(&% lupa mydnnetty
(E9) lupa avéatly, psruste;

Anomus ja nmjkﬁsuuhnﬂheima isimitetaan yhtend keppalesna, josta toimeksiantaja Iaheftas kopiot yh@lallev
opiskelijalle, yhdslle ohjasvalle spettajalie ja kullekin tyohin oeallistuvalle toimipistselle. Aluperdinen jag
tolmeksianiajalle. Yaimis tyo foimitetaan toimeksiantgjalle sovitulia tavalla,
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Liite 3. Ensitietoseminaari

Seminaari
Ensitiedosta

Ensitiedolla tarkoitetaan tietoa, joka annetaan
perheelle, kun perheenjasenet kohtaavat lapsen
tai sikibn sairauden tai vammaisuuden.

29.10.2013, klo 9.00-15.30
Meilahden sairaala, luentosali 2,
Haartmaninkatu 4, Helsinki

S ~

Tavoitteena on nostaa keskusteluun perhei-
den oikeus laadukkaaseen ja ajanmukaiseen

_ ensitietoon. Miten ja missd muodoissa per-

- heetsaavat ensitietoa eri puolella Suomea?

8.00-9.00

9.00-9.05

9.05-9.15

. Seminaarion tarkoitettu sosiaali- ja terveys-
-alan ammattilaisille, ensitukiryhmissa toimi-
ville henkiléille, opiskelijoille, perheille ja
kaikille ensitietoasiasta kiinnostuneille.

915945

= = e .45-10.45
Seminaari on maksuton ja sisaltaa aamu- S0

jailtapéivakahvit. 10.45-11.45

limoittautuminen pasttyy 14.10.2013. e il
Mukaan mahtuu 85 ensimmdiseksi 13.00-13.45
ilmoittautunutta. 13.45-14.15
Ilmoittaudu osoitteessa: s ioan
http://www.webropolsurveys.com
/S/BAC24FEBC58FDASO.par

15.00-15.30

Lisdtiedot:
Taina Koivunen-Kutila,
taina.koivunen-kutila@kvtl.fi

&

Kehity ] F

Tukiliitto ry

833 Tays

Jarjestajat:

Rinnekoti-Si

& NORIO-

Kehitysvammatuki 57 ry

Ohjelma

lImoittautuminen ja
aamukahvit

Tervetuloa

Seminaarin avaus,
naisten- ja lastentautien tulos-
yksikon johtaja Jari Petdjd, HUS

Kokemuksia vertaisuudesta,
vertaisisd llkka Liekari

Katsaus ensitiedon historiaan,
VET perheterapeutti Esa Nyman

Paneelikeskustelu
Omakustanteinen lounas
Kohtaamisista, Stella Polaris
Kahvitauko

Vanhempien tukeminen,
VET psykoterapeutti
Katri-Ina Euramaa,
Dialogic
Loppukeskustelu

”E,Ei ,E‘\_(

Hyks Naisten- ja lastentautien yksikko.
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Liite 4. Kyselylomake

KYSYMYKSET

1) SAIRAUDESTA:
a) Tyypillisimmét kolme eniten vaivaavaa oirettanne?
b) Miten sairautenne hoito toteutuu? Miten hoidon tulisi mielestinne toteutua?

c) Mitka asiat pitéisi huomioida hoidossa?

2) SELVIYTYMINEN ARJESSA:

Mitka tekijat vaikeuttavat arjen sujumista? Miten arjen sujumista voisi helpottaa?

3) ENSITIEDOSTA:
a) Millainen on hyvi ensitietotilanne?
b) Miti tietoa haluaisitte ensitietotilanteessa?

c¢) Kerro kokemastasi ensitietotilanteesta; tunteista ja ajatuksista.
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Liite 5. Saatekirje

Hyvi vastaanottaja

Olemme kaksi sairaanhoitajaopiskelijaa Turun ammattikorkeakoulusta, Salon toimipis-
teestd. Teemme opinndytetyond oppaan Nail patella syndroomasta. Aihe valittiin Invali-
diliiton tarpeesta saada Nail patella syndroomasta Harvinaiset-opas. Tavoitteena on
antaa alkuvaiheen ajankohtaista ensitietoa lapsen vanhemmille ja ldheisille Nail patella

syndrooma sairaudesta ja sen hoidosta.

Tarvitsemme Teiddn ajatuksianne, mielipiteitdnne ja tietoa aiheesta, koska sairautenne
on harvinainen ja monimuotoinen. Nimenomaan Te olette sairautenne asiantuntijoita.
Toivoisimme, ettd kuvaisitte tunteitanne ja kokemuksianne eldmaésti sairauden kanssa.
Ohessa on muutama kysymys, joista voi olla apua kirjoittaessanne vapaasti ajatuksian-

ne.

Vastaaminen on vapaaehtoista. Kaikki vastauksenne késitelldadn luottamuksellisesti.

Vastauksenne ovat meille erittdin arvokkaita.

Toivoisimme saavamme vastaukset tammikuun 2014 loppuun mennessd (31.1.2014)

word-tiedostona tai suoraan sihkopostina osoitteeseen:

marjaana.mustonen (at) students.turkuamk.fi tai sirpa.tokola (at) students.turkuamk.fi

Etukiteen kiittien Marjaana Mustonen ja Sirpa Tokola
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Liite 6. Taikahattu-tapahtuma

T UL E rPILKAAN
AeEEGITIGEr?7 arvar?
erityistd KAaikkier?
lasterr ja perbfreiders
PPN,
Taikahattupaivassa on kyse
paitsi hauskanpidosta,

myos erilaisuudesta ja

suvaitsevaisuudesta.

Arvar? errCurrrer? pparva

23.85. AKlo 70O0—75, Validia Kurntoutus Lahti, Laurneernkatu 70

O TEL PSS
- Pysratuoliformularata Kasvomaalausta - Poniajelua
ja haastekilpailuja lmapalloia - Lastenmusabandi

Luovia pajoja
Lasten tanssipaja
Keppihevoskilpailut
Graffitin kokeilua

- Sosiaalinen sirkus
Magenta

- Nuokun Sirkus

- Avustajakoirat
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Liite 7. Kansainvalinen hoitosuositus (Sweeney ym. 2003)

Recommendations for the care of patients with NPS

Annual screening for renal disease from birth. This should include blood pres-
sure and urine analysis. A urine albumin:creatinine ratio on a first morning urine
is preferable to urine analysis dipsticks as it is a more sensitive measure and
corrects for concentration of the urine. If any abnormalities are detected the pa-
tient should then be referred to a renal physician for further investigation and

follow up.

Screening for glaucoma every two years in adulthood. This should include
measurement of intraocular pressure, examination of the optic disc, and as-
sessment of visual fields in order to detect normal pressure glaucoma. If any
abnormalities are detected, patients should be referred to an ophthalmologist.

Before treatment such as surgery or intensive physiotherapy is considered for
orthopaedic abnormalities, it is recommended that information on possible ab-
normal anatomy of both bone and soft tissue is acquired by magnetic reso-

nance imaging (MRI).

Genetic counselling should be offered to all patients with NPS.
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Liite 8. Harvinaiset-opas Nail patella syndrooma

Nail patella syndrooma

-Harvinaiset -opas

/’//'
4 ) T
— i ——
g e o e g
7D

ANNE PErfaNEN

TURUN AMK:N OPINNAYTETYO | Marjaana Mustonen ja Sirpa Tokola

64



SISALTO

ESIPUHE

1 NAIL PATELLA SYNDROOMA
1.1 Periytyvyys
1.2 Oireet

2 TUTKIMUS JA HOITO

3 ARJESSA SELVIYTYMINEN

3.1 Kuntoutus

3.2 Vertaistuki

3.3.Invalidiliiton Harvinaiset -yksikkd
3.3 Yhdistystoiminta

4 YHTEISKUNNAN TUET
5 KAYTETYT LYHENTEET JA SANASTO
6 LINKKIVINKIT

OPPAASSA KAYTETYT LAHTEET

TURUN AMK:N OPINNAYTETYO | Marjaana Mustonen ja Sirpa Tokola

65

© © N N N

10

13

15

18



ESIPUHE

Nail Patella-oireyhtyma (NPS) on erittédin harvinainen periytyva sairaus, jonka
esiintyvyys on 1/50 000. Pitkdan tunnettu sairaus aiheuttaa kynsimuutoksia,
polvilumpion kehityshairiditd sekd muita luusto-oireita. Munuaissairaudet ja sil-
maoireet ovat NPS:n tyypillisia litAnnaissairauksia.

EU-méaéritelma&n mukaan harvinaiseksi sairaudeksi tai vammaksi luokitellaan
sairaudet, joiden esiintyvyys on korkeintaan 5/10 000. Suomen vékilukuun suh-
teutettuna tdma tarkoittaa enintddan 2700 henkildn vammaryhmaa. NPS-
oireyhtyméan esiintyvyyden perusteella Suomessa NPS:aa sairastaa alle sata
henkil6a.

Invalidiliton Harvinaiset -yksikké on harvinaisten tuki- ja liikuntaelinvammaryh-
mien osaamis- ja tukikeskus. Yksikkd julkaisee Harvinaiset-opassarjaa. Oppaita
tehdaan yhteistyéssa diagnoosiyhdistysten seké sosiaali- ja terveydenhuollon
oppilaitosten kanssa. Oppaiden tavoitteena on helpottaa harvinaisiin sairaus- ja
vammaryhmiin kuuluvien ja heidan laheistensa arjen elamaa. Yhta lailla niista
hyotyvat terveydenhuollon sosiaali- ja koulutoimen ammattilaiset. Opassarjan
avulla Harvinaiset -yksikkd levittdd muutoin vaikeasti saatavaa tietoa harvinai-
sista sairauksista.

Opas on tehty yhteistyéssa Turun ammattikorkeakoulun Salon yksikén kanssa.
Sen sisélléon ovat tuottaneet sairaanhoitajaopiskelijat Sirpa Tokola ja Marjaana
Mustonen. Kuvituksen oppaaseen on tehnyt terveydenhoitaja Anne Pelkonen.

Oppaan asiantuntijana on toiminut Vaestdéliiton perinndllisyysklinikan ylilaakari,
LKT, Helsingin yliopiston laéketieteellisen genetiikan dosentti Riitta Salonen-
Kajander. Tiedonkeruussa avustajina ovat toimineet kirjastonhoitaja Rachel
Mékeld ja informaatikko Leena Toivanen Rinnekotisaation Norio-keskuksesta
seka Invalidiliton Harvinaiset -yksikén suunnittelijat.

Lisatietoa Harvinaiset -yksikOsta saa Invalidiliiton verkkosivuilta:

www.invalidiliitto.fi’/harvinaiset

tai ottamalla yhteyttd yksikén suunnittelijoihin, joiden yhteystiedot 16ytyvat em.
sivuilta.

Lahdessa elokuussa 2014

Invalidiliitto ry

Harvinaiset -yksikkd
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1 NAIL PATELLA SYNDROOMA

1.1 Periytyvyys

Nail patella syndrooma (NPS) on harvinainen moneen ominaisuuteen vaikutta-
va (pleiotrooppinen) sairaus. NPS kuuluu harvinaissairauksiin, joihin EU-
maaritelman mukaan kuuluu Suomen vékilukuun suhteutettuna korkeintaan
2700 henkil6a. NPS:aa voi olla Suomessa esiintyvyyden 1/50 000 mukaan noin
sadalla henkil6lla — todellisuudessa heita ei ole senkdan vertaa. Nail patella-
oireyhtyma tunnetaan nimilld Turner Kieser-syndrooma, Fongin tauti, Osterreic-
her-Turner syndrooma, Hereditary Onycho Osteodysplastia (HOOD) ja lliac

Horn syndrooma.

Nail patella-syndrooman aiheuttaa mutaatio LMX1B-geenissa, joka sijaitsee
autosomissa eli muualla kuin sukupuolikromosomissa. Geenin aiheuttama sai-
raus voi periytya vallitsevasti toiselta vanhemmista. Seka sisaruksilla ettéd sai-
rastuneen omilla lapsilla on 50 % mahdollisuus saada NPS-sairaus. Syndroo-
masta tunnetaan myods spontaani geenimutaatio. Yksittaisissa tapauksissa sai-
rauden aiheuttaja voi olla myds uusi mutaatio. LMX1B-geenimutaation syyté ei

tunneta.

1.2 Qireet

NPS-sairauteen voi littyd monenlaisia oireita. Tyypillisimmat muutokset esiinty-
vat kynsissd, polvissa, kyynarpaissa ja suoliluun harjanteissa. Potilaiden ruu-

miinrakenne on usein hintela.

NPS voi aiheuttaa tuki- ja liikuntaelimiston sairauksia, kuten nivelrikkoa, seldn
vinoutumaa (skolioosi) tai notkoselkdisyytta (lordoosi). Selkékipuja voi esiintya
jo lapsuudessa. Ylilikkuvia nivelid esiintyy lapsilla erityisesti sormissa.

Polven anatomiassa ja lihasliikkeissa on todettu poikkeamia. Polvilumpiot voi-
vat olla pienet ja epasaanndllisesti muotoutuneet. Lumpiot voivat menna pois
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paikoiltaan (subluksaatio) polvia ympardivien lihasten heikkouden vuoksi. Polvet
voivat yliojentua taaksepain (hyperextensio). Polven epdvakaus voi aiheuttaa
polven nivelrikkoa (artroosi) ja kuluminen niveltulehduksia (artriitti). Polvien seu-
ranta on tarkeaa ja tahystystutkimukset on todettu tarpeellisiksi anatomian sel-
vittAmiseksi. Myds jalkojen pituuseroa esiintyy.

Kyynarpaiden rakenne saattaa olla epadsymmetrinen. Henkilén voi olla vaikea
kaantdd kadmmen yléspain ja suoristaa kasivarsi. Kehittymatén olka- ja vart-

tindluu voi menna helposti sijoiltaan.

Vain NPS:aa sairastavilla esiintyy suoliluun sarvia. Nama kartionmuotoiset
luumuodostumat sijaitsevat lantion etu- tai takapuolella. Suoliluun sarvet eivéat
aiheuta oireita eikd kipua. Suoliluun sarvia esiintyy kahdella kolmesta NPS-

potilaasta.

NPS-sairaudessa 98 %:lla esiintyy eriasteisia kynsimuutoksia. Muutokset voi-
vat esiintyd jo syntyessa symmetrisesti molempien kasien tai varpaiden kynsis-
sa. Peukaloissa kynsimuutoksia on eniten ja muutokset vahenevat pikkusormia
kohti. Kynsi voi puuttua kokonaan tai se voi olla uurteinen ja ohut. Kynnen puo-
likuu (lunula) on kolmion mallinen. Sormet voivat olla ylitaipuisat, pikkusormi voi
olla sisdanpain kaartunut tai sormet voivat olla ”joutsenkaula-asennossa’.

NPS:aa sairastavien henkiléiden hampaat ja hammaskiille voivat olla heikot.

NPS:n yhteydessd munuaisongelmia esiintyy 30 — 50 %:lla, mutta munuaisten
vajaatoimintaa vain 3 — 5 %:lla. Toiminnallinen munuaisongelma on yleinen.
Proteiinin esiintyminen virtsassa (proteinuria) on varhainen merkki munuaison-
gelmista ja sita voi esiintya jo syntymasta alkaen. Toisinaan proteinuriaan liittyy
verivirtaisuus (hematuria). Munuaisten vajaatoiminta voi kehittya &killisesti tai
pitkdan jatkuneen oireettoman proteinurian seurauksena. Lapsuudessa ja nuo-
ruudessa valkuaisvirtsaisuutta esiintyy harvoin. NPS-sairauteen liittyy korkeaa
verenpainetta, jota on havaittu nuorillakin. Munuaisvaivojen ajatellaan olevan

yhteydessa tahan. Raskausmyrkytysriski (pre-eclampsia) on suurentunut.

NPS:aa sairastavalla voi esiintya erilaisia silmaoireita, kuten kohonnutta sil-

méanpainetta tai siimanpainetautia (glaukooma). Glaukoomaa esiintyy keskimaa-
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rin enemman kuin muulla vaestélla ja tavanomaista nuoremmalla ialla. Taman
vuoksi silmatutkimuksia tulisi tehda saannéllisesti. NPS-sairaudessa potilaan
iirikksessa voi olla havaittavissa neliapilan tai kukan mallinen Lesterin merkki.
Silla ei ole yhteyttd glaukoomaan tai silménpaineeseen. Kuulon alenemaa voi

esiintya syntymasta asti.

NPS:n litdnndisena esiintyvia sairauksia ovat krooninen kipuoireyhtyma (fib-
romyalgia), reuma, lihaskipu monessa paikassa (polymyalgia) ja sidekudos-
tuminen (fibroosi). Lihaskipuja voi esiintyd erityisesti kosteassa ja kylmasséa
saassa. Tiukka akillesjanne on yleinen oire ja se voi aiheuttaa varvaskavelya.
Jalkaterat voivat olla sisdanpain kaantyneet (kampurajalka). Oire esiintyy 20
%:lla. Jalkateran kaari voi olla matala (lattajalka).

Vatsaoireet ovat yleisia NPS:ssa. Kolmasosalla esiintyy ongelmia suolen toi-
minnassa, artyvén suolen oireyhtymda, vatsakipua ja ripulia. Naiden liséksi hoi-
toa vaativaa ummetusta on todettu jo vastasyntyneilla. Osalla voi olla suoliston
turvotusta ja heikentynytta ulostustoimintaa.

Ruumiinrakenteeltaan erityisesti nuoret NPS:aa sairastavat voivat olla hoikkia
ja hintelid. Naisilla rintojen kehittyminen voi olla heikohkoa. Otsa voi olla korkea
ja ohimoiden hiusraja saattaa olla korkealla. Lapsilla paa voi olla suuri suhtees-

sa vartaloon.

NPS voi aiheuttaa myds neurologisia oireita, kuten puutumista, kuumotusta ja
pistelyd kasissa ja jaloissa. Kilpirauhasen vajaatoimintaa (hypotyreoosi) ja
struumaa (suurentunut kilpirauhanen) saattaa esiintyd. Tarkkaavaisuus- ja
ylivilkkaushairiolla sekd masennuksella saattaa tutkimuksen mukaan olla
yhteyttd NPS-oireyhtymaan.
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2 TUTKIMUS JA HOITO

Harvinaista sairautta sairastavan on haasteellista saada ajankohtaista tietoa ja
asianmukaista diagnoosia, koska harvinaissairauksia koskevaa tutkimusta, tie-
toa ja kokemusta on vahan saatavilla. Sairauden vaikutusta ja vakavuutta lap-
sen tulevaan elamaan ei pystytd arvioimaan, koska sen voimakkuus ja oireet

vaihtelevat merkittavasti sekd perheen jasenten etta eri perheiden valilla.

Syntyméan jalkeen ja varhaislapsuudessa NPS-sairaus voidaan tunnistaa ja ha-
vaita sairauteen liittyvien tyypillisten oireiden ja ominaisuuksien perusteella.
Aina sairautta ei kuitenkaan havaita lapsuudessa. Yksityiskohtaiset potilastiedot
ja perhehistoria seka erilaiset tutkimukset, kuten kuvantamis- ja laboratoriome-
netelmat auttavat NPS sairauden tunnistamisessa. NPS:n hoidossa kaytetaan
kansainvalisia suosituksia seka oireen mukaista hoitoa Kaypé hoito- suositusten

mukaisesti.

NPS:aa sairastavalle tulisi tehdd munuaissairauden seulontakokeet kerran
vuodessa heti syntymasta alkaen. Mybhemmin suositellaan samassa yhteydes-
séa verenpaineen mittausta ja virtsa-analyysia. Mikali tutkimustuloksissa ha-

vaitaan poikkeavaa, tulisi hakeutua urologin vastaanotolle.

Lapsen nakdkykya tulee seurata sdanndllisesti jo neuvolassa. Mikali silmatutki-
muksissa havaitaan poikkeavaa, tulee silmalaakarin tutkia silmat. NPS:aa sai-
rastavan tulee kayda saanndllisesti silmalaakarissa ja erityisesti silmédnpainetta
on mitattava. Aikuisiassd glaukoomatutkimukset tulisi tehdd kahden vuoden

valein. Hampaiden tarkastus tulisi suorittaa kuuden kuukauden vélein.

Ennen ortopedisia leikkauksia tai voimakasta fysioterapiaa tulisi tehda mag-
neettikuvaus (MRI) mahdollisen poikkeavan anatomian, luuston ja pehmytku-
doksen selvittdmiseksi. Eriasteiset muutokset tulee selvittdad yksiléllisesti, jotta

toimenpiteet voidaan suorittaa parhaalla mahdollisella tavalla.

ACE-estajistd on todettu olevan hydtya proteinuriaa ja munuaissairauksia sai-
rastavillle. Siklosporiini voisi hyddyttdd niitd henkil6ita, joille ACE-
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estajalaakitys ei sovi. Munuaisiin vaikuttavia tulehduskipulaakkeita ei suositella
kaytettdvaksi munuaisvaurioiden valttamiseksi. Kaikille NPS:aa sairastaville

tulisi tarjota perinnoéllisyysneuvontaa.

TURUN AMK:N OPINNAYTETYO | Marjaana Mustonen ja Sirpa Tokola



3 ARJESSA SELVIYTYMINEN

3.1 Kuntoutus

Kuntoutus voi toteutua omatoimisesti tai kuntoutuspalvelujen avulla tehdyn kun-
toutussuunnitelman mukaisesti moniammatillisessa tiimissa laakarin, psykolo-
gin, toiminta-, fysio-, ravitsemusterapeutin ja omahoitajan kanssa. Laakinnalli-
sen kuntoutuksen muotoja ovat kuntoutusohjaus, kuntoutustarvetta selvittavat
tutkimukset, sopeutumisvalmennus, kuntoutusjaksot, apuvalinepalvelut ja tera-
piat. Perhe voidaan tarvittaessa ohjata perheterapiaan tai tukiryhmiin lasten ja
sisarusten tarpeiden mukaan. Turvallisella, aktivoivalla ja monipuolisella kuntou-
tuksella on myénteinen vaikutus lapsen tasapainoiseen kehitykseen.

3.2 Vertaistuki

Vertaistuki on omakohtaisen kokemuksen omaavan henkilén tai perheen anta-
maa tukea samanlaisessa elamantilanteessa olevalle. Vertaistuki voi liittya sai-
rauteen, vammaan tai traumaattiseen kokemukseen. Vertaistukikeskustelut aut-
tavat jaksamaan muuttuneessa elamantilanteessa. Samanlaisessa elamantilan-
teessa olevalle, jolla on kokemusta samasta sairaudesta ja joka ajattelee sa-
malla tavalla, ei tarvitse selitella omaa sairauttaan. Talldin yhteenkuuluvuuden

tunne lisdantyy, eristaytyneisyys ja terveyspalvelujen kaytté vahenee.

Vertaistukea voi saada esimerkiksi vanhemmille jarjestetyissa ryhmissa tai so-
peutumisvalmennuskurssilla. Ryhmassa kielteisen tapahtuman kohdannutta
perhettd voidaan tukea sosiaalisesti ja psyykkisesti. Sosiaalisen tuen avulla
perheen on helpompi hakeutua hoitoon ja sopeutua sairauteen. Ryhméssa sa-
manlaisessa elamantilanteessa olevat perheet voivat keskustella ja jakaa aja-
tuksiaan. Keskustelujen avulla voidaan 16ytaa erilaisia selviytymiskeinoja.
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3.3 Invalidiliton Harvinaiset -yksikk®

Invalidiliton Harvinaiset -yksikén toiminta on tarkoitettu henkiléille, joilla on har-
vinainen tuki- ja likuntaelinvamma. Yksikén toiminnan tavoitteena on ehkaista
syrjaytymista, edistaa hyvinvointia ja osallisuutta sek& tunnistaa harvinaista sai-
rautta sairastavien tarpeita. Harvinaiset -yksikkd toimii tiedon ja vertaistuen va-
littdjana, neuvojana, ohjaajana seka tapahtumien jarjestajana. Invalidiliiton Har-
vinaiset -yksikkd sijaitsee Lahdessa ja kuuluu Invalidiliiton jarjestétoiminnan
osastoon. Harvinaiset -yksikké tiedottaa mm. verkkosivujen, uutiskirjeen, Hara-
va-lehden seka sosiaalisen median avulla erilaisista ajankohtaisista harvinaisia
koskevista asioista. Harvinaiset -yksikdn ja Invalidiliton monipuoliseen toimin-

taan voi tutustua verkkosivuilla www.invalidiliitto.fi.

3.4 Yhdistystoiminta

Invalidiliitto jasenyhdistyksineen jarjestaa vertaistukitoimintaa erityisesti harvi-
naista sairautta tai vammaa sairastaville lapsille ja heidan perheilleen. Vertais-
tukihenkil6ind toimivat Invalidiliiton kouluttamat vapaaehtoiset vertaistukihenki-

I6t, joilla on omakohtaisia kokemuksia.

NPS Suomi on NPS sairautta sairastavien oma vertaistukiyhteis6 Face-
bookissa osoitteessa www.facebook.com/groups/nailpatellasyndroomasuomi.
Ryhma on suljettu ja sen jaseneksi paasee pyynndsta. Jasenet seuraavat aktii-
visesti myés NPS World Wide -yhteis®, jossa kommunikoidaan englanniksi.

Nail patella-syndroomaa sairastavat voivat liittya jaseneksi Apeced ja Addison-
yhdistykseen, jonka jdsenet ovat harvinaisia autoimmuuni monirauhassairauk-
sia sairastavia henkil6ita.

Leijonaemot -yhdistys tukee erityislasten vanhempia diagnoosista riippumatta.
Useilla paikkakunnilla Suomessa kokoontuu kuukausittain vertaistukiryhmia,
joissa on toimintaa my®s isille. Leijonaemojen suljetussa Facebook -yhteisdssa
keskustelee noin 1800 vanhempaa. Leijonaemot ry:lla on myds keskustelufoo-
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rumi, johon voi littyd Leijonaemot ry:n jasenet. Yhdistyksen puhelinpalvelussa
koulutetut vertaisvastaajat antavat tukea arjen haasteissa, neuvovat ja ohjaavat

yhteydenotoissa tukitoimien pariin. (Leijonaemot.fi.)

Ranskassa on perustettu vuonna 1997 harvinaisten sairauksien verkkopalvelu
Orphanet (Norio-keskus 2014). Orphanetissa on maakohtaiset sivustot kuudel-
la eri kielella harvinaisten sairauksien perustiedoista ja tapahtumista. Paivitettya
ajankohtaista tietoa harvinaisista sairauksista 16ytyy maamme Orphanet- sivuilta
(Orphanet-verkkosivu Suomi 2014).

Erilaiset vammaisjarjestot toimivat jasentensad edunvalvojina. Valtakunnalli-
seen Kehitysvammaisten tukiliittoon kuuluu useita tukiyhdistyksia eri puolilla
Suomea. Niiden kautta vanhemmilla on mahdollisuus saada vertaistukea.
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4 YHTEISKUNNAN TUET

Nail patella syndrooma (NPS) on harvinainen moneen ominaisuuteen vaikutta-
va sairaus. Asiakas voi hakeutua kuntoutukseen sairauden, vamman tai mah-
dollisen syrjaytymisvaaran vuoksi. Kuntoutus voi tapahtua omatoimisesti tai
kuntoutuspalvelujen avulla tehdyn kuntoutussuunnitelman mukaisesti. Kuntou-
tus voidaan toteuttaa moniammatillisessa tiimissa, johon kuuluu la&kari, psyko-
logi, toiminta-, fysio-, ravitsemusterapeutti ja omahoitaja. Oikein kohdennetulla
ja oikea-aikaisella kuntoutuksella voidaan lievittaa, jopa poistaa vamman aiheut-

tamia toiminnan esteita.

Kansaneldkelaitos (Kela) hoitaa suomalaista sosiaaliturvaa. Lapsiperheiden
erilaiset etuudet sekd muun muassa sairausvakuutus, kuntoutus sekd vammais-
tuet kuuluvat Kelan piiriin. Alle 16-vuotiaan lapsen vanhempi voi hakea vaadit-
tavalla laakarintodistuksella D (SV10) Kelasta erityishoitorahaa hoitaessaan
tilapéaisesti sairasta tai vammaista lasta. Erityishoitorahalla korvataan palkan-
menetysta tydsta poissaolon ajalta. Erityishoitorahaa vanhempi voi saada

- osallistuessaan alle 7-vuotiaan lapsen sairaanhoitoon tai kuntoutukseen,
mika voidaan toteuttaa esim. erikoissairaanhoidossa tai kotihoidossa
- on mukana vaikeasti sairaan 7-15-vuotiaan joko sairaalahoidossa tai

kuntouksessa

Alle 16-vuotias voi saada perus-, korotettua tai ylintd verotonta vammaistukea
riippuen vamman tai sairauden aiheuttamasta rasituksesta. Sairauden tai vam-
man aiheuttaman rasitteen tulee kestaa vahintdan puoli vuotta ja haitan tulee
olla lapsen tavanomaista hoitoa suurempaa. Tukea haetaan Kelasta alle 16-
vuotiaan vammaistukilomakkeella (EV 258). Liitteena tulee olla alle puoli vuotta
vanha ladkérinlausunto C tai riittavat perustelut sisaltdva laakarinlausunto B.
M&éaraaikaiseen tukeen on mahdollista hakea jatkoa. Lisdtietoa I0ytyy Kelan

verkkosivuilta www.kela.fi/vammaistuki-lapselle.

Korotettua tai ylintd vammaistukea saavalla lapsella on mahdollisuus laakinnal-

liseen kuntoutukseen, joita ovat muun muassa yksiléterapia ja kuntoutus seka
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sopeutumisvalmennuskurssit. Kurssille osallistuville vanhemmille voidaan
mydntaa kuntoutusrahaa. Henkil6 voi paasta ladkinnalliseen kuntoutukseen, jos
sairaus tai haitta vaikeuttaa arjessa selviytymista. Kelan tukemalla kuntoutuk-
sella vahvistetaan itsenaista selviytymista ja toimintakykyd. Kuntoutukseen
paasy edellyttdd ladkarin kanssa tehtya kirjallista kuntoutussuunnitelmaa. Laa-

kinnallinen kuntoutus voi tapahtua

- avokuntoutuksena, joita ovat esimerkiksi fysio-, puhe- ja toimintaterapia.
- laitoskuntoutuksena, jonka minimipituus on 18 vuorokautta.
- harkinnanvaraisena kuntoutuksena eduskunnan myoéntamin maarara-

hoin.

Kuntoutusjaksot toteutetaan Kelan valitsemissa kuntoutuslaitoksissa. Kuntou-
tusta jarjestetdan Kelan asiakkaalle maksuttoman kuntoutuksen liséksi terveys-
keskuksissa, sairaaloissa, tydelakelaitosten seka tyd- ja elinkeinotoimistojen
kustantamana. Kela ohjaa ja neuvoo kuntoutukseen liittyvissa asioissa. Neuvoa
voi kysya myds sairaalan sosiaalitydntekijaltd ja kuntoutukseen liittyen kuntou-
tusohjaajalta. Mikali NPS:n oirekuvaan liittyy my6s kehityksellisida oppimisvaike-
uksia tai tarkkaavaisuushairié, voi yli 16-vuotias hakea Kelalta neurologista kun-
toutusta. Sopeutumisvalmennus on kurssimuotoista ryhmatoimintaa, jolla pyri-
tddn parantamaan sairauden tai vamman heikentamia fyysisia, psyykkisia ja
sosiaalisia taitoja. Sopeutumisvalmennus voidaan jarjestaa yksil6llisend val-

mennuksena tai perhevalmennuksena, johon omaiset voivat tulla mukaan.

Opintojen tueksi voi hakea erilaisia apuvalineita, kuten tietokonetta tai lukute-
levisiota. Paivittaisessa elamassa tarvittavat, ladkinnalliseen kuntoutukseen
kuuluvat apuvélineet ovat osa terveydenhuollon palvelua. Terveyskeskuksista
saa perusapuvalineita ja keskussairaaloista erikoisapuvalineita, ellei niitd ole
keskitetysti saatavilla apuvalineyksikodista. Tietyin ehdoin myds Kelasta saa
ammatilliseen kuntoutukseen liittyvia erikoisapuvalineita. Niistd apuvélinekus-
tannuksista, jotka eivat kuulu 1a&kinnallisen kuntoutuksen piiriin, voidaan sosi-
aalitoimeen jatetylla hakemuksella korvata puolet.
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Kela korvaa omavastuuosuuden ylittdvat matkakustannukset joko yksityiseen
tai julkiseen sairaanhoitoon mentaessa. Mahdollisuuksien mukaan tulee ensisi-
jaisesti kayttda julkista kulkuneuvoa. Korvauksen saaminen taksimatkoista
edellyttaa terveydenhuollon kirjoittamaa todistusta (SV 67).

Ladkemaarayksella (resepti) maaratyista, ladkekorvauksen piiriin kuuluvista
ladkkeistd voi saada korvausta. Laakekulujen ylittdessd omavastuuosuuden,
ladkkeen omavastuuosuus pienenee. Jotkin vaikeat, pitkaaikaissairauksien
hoitoon tarkoitetut ladkkeet kuuluvat erityiskorvauksen piirin
(http://www.kela.fi/laakkeet_erityiskorvaus). Tarkempaa tietoa laédkekorvauksis-
ta saa Kelasta: http://www.kela.fi/laakkeet.

Kelalta saa korvausta yksityisestd hammashoidosta sekd hammaslaakarin
maaraamista yksityisella tehdyista tutkimuksista. Myds laakkeistd ja matkoista
on mahdollisuus saada korvausta. Korvaus hammastarkastuksesta annetaan

korkeintaan kerran vuodessa.

Lastaan kotona hoitava vanhempi voi hakea kunnan sosiaalitoimesta omais-
hoidontukea tekemallda omaishoitosopimuksen joko pitka- tai lyhytaikaista hoi-
toa varten. Lakisdateisistd omaishoidon ehdoista 16ytyy lisatietoa sosiaali- ja
terveysministerion sivuilta

http://www.stm.fi/sosiaali_ja_terveyspalvelut/sosiaalipalvelut/omaishoito.
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5 KAYTETYT LYHENTEET JA SANASTO

ACE-LAAKITYS. Laakkeet kohonneen verenpaineen hoitoon. Laajentaa ve-

risuonia.

ADHD. Aktiivisuuden- ja tarkkaavaisuuden hairié.

APECED. Lyhenne nimesta Autoimmuuni — PolyEndokrinopatia - Candidoosi-
Ektodermi - Dystrofia.

ARTRIITTI. Niveltulehdus.

ARTROOSI. Nivelrikko.

AUTOSOMI. Muut kuin sukupuolikromosomit, autosomeja ovat kromosomiparit
1-22.

FIBROMYALGIA. Krooninen kipuoireyhtyma.

FIBROOSI. Sidekudostuminen.

DOMINANTTI. Vallitsevasti periytyva.

GLAUKOOMA. Silmanpainetauti.

LUNULA. Kynnen juuressa oleva puolikuun muotoinen vaalea alue.

LMX1B-GEENI. Autosomissa (eli muussa kuin sukupuolikromosomissa periyty-
va) sijaitseva geeni, josta I0ydetty NPS:n aiheuttava mutaatio.

HEMATURIA. Verivirtsaisuus.

HOMEODOMEENI. Proteiinissa oleva eméaksisistd aminohapoista muodostunut
alue, joka sitoutuu DNA:ssa geenin saatelyalueeseen ja siten saatelee geenin

iimenemista.
HYPEREKSTENSIO. Nivelen yliojennus.

HYPOTYREOQOOQOSI. Kilpirauhasen vajaatoiminta.
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KAMPURAJALKA. Sisdaanpain kdantyneet jalkatera / -terat.
LORDOOSI. Notkoselkaisyys.

PLEIOTROOPPINEN. Moneen ominaisuuteen vaikuttava.
POLYMYALGIA. Lihaskipu monessa paikassa.
PRE-ECLAMPSIA. Raskausmyrkytys.

PRETYGIA. Kyynarpaan epamuodostuma.
PROTEINURIA. Valkuaisvirtsaisuus.

SIKLOSPORIINI. Reumalaéke, jota kaytetddn myds systeemisten sidekudos-

sairauksien pitkaaikaishoidossa.
SKOLIOQOSI. Selan vinoutuma.

STRUUMA. Suurentunut kilpirauhanen. Voi johtua jodinpuutteesta tai perinnélli-

sestd hairiosta.
SUBLUKSAATIO. Nivelen paikaltaan meno.

SUOLILUUN SARVET. Lantion etu- ja takaosassa olevat kartionmuotoiset luut.

Havaitaan réntgentutkimuksin.

UROLOGI. Virtsanerityselimistdon erikoistunut |aakari.
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6 LINKKIVINKIT

Ensitietoa:

Ensitiedon hyvistd kaytanteistd englanniksi. Informing families of their
child’'s disability. National Best Practice Guidelines.
www.fedvol.ie/_fileupload/Publications/Informing_Families_Guidelines.pd
f.

ETRI. Ensitukiryhmaistunto. Ensitiedon jalkeen annettavaa vertaistukea
ja keskusteluapua erityislapsen vanhemmille.
www.thl.fi/fi/web/vammaispalvelujen-kasikirja/lapset-
perheet/ensitieto/ensitieto-sikioseulontojen-
yhteydessa#Ensitukiryhm_istunto ETRI_

Facebook-sivustot:

Suljettu Facebook keskusteluryhmad Apeced ja Addison yhdistykseen
kuuluville. Apeced ja Addison Suomi.
www.facebook.com/groups/apecedjaaddisonsuomi/

Suljettu kansainvalinen, englanninkielinen Facebook vertaistukisivusto.

Nalil patella syndrome. www.facebook.com/pages/Nail-Patella-
Syndrome/115192308529990
Facebookin vertaistukiryhma Suomessa. NPS Suomi.

www.facebook.com/groups/nailpatellasyndroomasuomi/

Harvinaisista sairauksista kertovat verkkopalvelut. Tietoa palveluista, ladkkeista

ja sairauksista:

Orphanet verkkosivu Suomi. Tietoa harvinaissairauksista.

www.orpha.net.http://www.orpha.net/national/FI-Fl/index/kotisivu/

Harvinaiset  yksikké.  www.invalidiliitto.fi/portal/fi/toiminta/harvinaiset-
yksikko/

Harvinaiset verkoston Internet-sivut. www.harvinaiset.fi

TURUN AMK:N OPINNAYTETYO | Marjaana Mustonen ja Sirpa Tokola



16

- Harvinaissairaiden kansallinen ohjelma 2014-2017 |6ytyy sosiaali- ja ter-
veysministerién sivuilta. www.stm.fi/julkaisut/nayta/-/_julkaisu/1877140.

Invalidiliiton sivuilla I16ytyvaa tietoa:

- sosiaaliturvaopas.

www.invalidiliitto.fi/portal/fi/toiminta/neuvonta/sosiaaliturva opas/

- Invalidiliiton hyva kuntoutumiskaytanto. 2013. www.validia-
kuntou-
tus.fi/files/attachments/lahden_kuntoutuskeskus/muut/hyva_kuntoutumis
kaytanto_netti.pdf

Kansanelékelaitoksen sivuilta 16ytyy muun muassa tietoa erilaisista tuista ja

kuntoutuksesta:

- Erityishoitoraha alle 16 vuotiaan sairaan tai vammaisen lapsen tilapai-
seen hoitoon. www.kela.fi/erityishoitoraha.

- Hammashoidosta saatavat korvaukset.
www.kela.fi/documents/10180/578772/Kelan_etuudet_pahkinankuoressa
2013_netti.pdf/0de16b5e-4b73-47ee-9b00-6a18c9e18f9e.

- Kuntoutuskursseja. www.kela.fi /kuntoutuskurssihaku

- Laakekorvaukset. www.kela.fi/laakkeet.

- Matkakorvaukset. www.kela.fi/matkat.

- Vammaistuki. http://plus.edilex.fi’kela/fi/lainsaadanto/200705707?toc=1.

Mannerheimin lastensuojeluliitto. MLL.  Vanhempien hyvinvoinnin tueksi:

www.mll.fi/'vanhempainnetti/tietokulma/vanhemman_hyvinvointi/

- MLL:n Vanhempainpuhelin 0800 92277, johon voi soittaa
- Vanhempainnetin kirjepalvelu, jonne voi kirjoittaa

- Lastenhoitovalitys, josta saa tilapaista lastenhoitoapua.

- MLL:n nettisivut

Omaishoidontuki. Tietoa omaishoidontuesta I6ytyy sosiaali- ja terveysministeri-

6n sivuilta. www.stm.fi/sosiaali_ja_terveyspalvelut/sosiaalipalvelut/omaishoito.
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Periytyminen. Tarkempaa tietoa mm. vallitsevasta periytymisesta. Laakarikirja
Duodecim. Sairauksien perinndllisyys.

www.terveyskirjasto.fi/terveysportti/tk.koti?p_artikkeli=dIk00985

Terveyden- ja hyvinvointilaitoksen sivuilta 16ytyy tietoa apuvélineista.

www.thl.fi/apuvalineet.
Vertaistuesta I6ytyy tietoa seuraavilta sivuilta:

- Harvinaissairaiden kokemuksia ja ajatuksia. Tuloksia harvinaisten saira-
uksien paivan 2012 kyselysta.
www.harvinaiset.fi/sites/default/files/olen_harvinainen_verkkojulkaisu.pdf

- Invalidiliitto. www.invalidiliitto.fi > tietoa ja tukea > vertaistuki

- Leijonaemot. Vertaistukea erityislapsen perheelle diagnoosista riippumat-
ta. Leijonaemoilla on netissa mm. keskustelufoorumi ja facebook-ryhma.
Leijonaemot jarjestaa vertaistukiviikonloppuja ja — paivia ja vertaistuki-
ryhmia 16ytyy noin 25 paikkakunnalta. Erittdin merkityksellinen on lei-
jonaluurin kautta eli puhelimitse saatava vertaistuki kaikille erityislapsen
vanhemmille. Leijonaluuri. leijonaemot.fi/vertaistuki.

- Seitti. Vertaistukea, ohjausta ja taloudellista tukea seka toimintaa vam-

maisille ja pitkdaikaissairaille nuorille. seittiweb.org/mita-seitti-on/.

Vaestoliitolla on erilaisia nettipalveluja (luentoja, nettivastaanotto, asiantuntijoita
vastaa esitettyihin kysymyksiin) vanhemmuuden tueksi.

www.vaestoliitto.fi/'vanhemmuus/palvelut/nettipalvelut/.
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