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Genetics, muscle diseases and pregnancy have been researched a lot along the years and there
is plenty of data available. There is, however, not so much knowledge about muscular diseases’
impacts to family planning and pregnancy. A lack of clear and easily available data can create
unnecessary fears and preconceptions regarding family planning of disabled person especially
with hereditary disease. Our cooperation partner is SAMAT-project, which has been executed by
Kynnys ry and Oulun Invalidien yhdistys ry. SAMAT-project’s goal is to bring out the fact that be-
ing a parent is similar if you are disabled or physically healthy.

The goal of our thesis is to produce clear and reliable knowledge about hereditary muscle dis-
eases’ impacts to family planning and pregnancy. We aim to remove those unnecessary fears
and to encourage people with muscle disease and their loved ones to family planning. Along with
the above, our target group includes the professionals of social- and healthcare.

This thesis is a project, which output is a guide book about muscle diseases to support family
planning. The knowledge for the guide book was gathered from reliable and up-to-date literature,
articles and Internet-articles written by specialist doctors and the experimental knowledge of our
cooperation partner SAMAT-project. The content of the guide book was also planned with SA-
MAT-project. In the end of the project the guide book was sent to few testers via Lihastaultiliitto ry
and we got feedback from one tester. With the great feedback from the tester and the cooperation
partner the guide book was finished in November 2014.

The final output of the project is “Vanhemmiksi nailla lihaksilla” — guide book about muscle dis-
eases to support family planning. The guide book will be in the Internet as pdf-file and in use of
cooperation partner SAMAT-project for example as printed pieces.

Keywords: genetics, heredity, muscle disease, family planning, pregnancy



SISALLYS

THVISTELMA ...ttt sttt 3
ABSTRACT ..ottt ettt st b ettt e b e e ae et e st e ne e b e st e e e neeae et e neerenae e eneerens 4
SISALLYS ..o etreerreesnreese st ss st st 5
1 PROJEKTIN TAUSTAA ..ottt sttt st ne e 7
1.1 Oppaan projektitavoitleet ...........oooeeieee e 8
1.2 Oppaan projektiaikataulu ...........ccceeeeieiiesecre e e 9
1.3 ProjektiorganiSaatio ...........coueruerrerierieriisene e 9
1.4 0NQeIMat A FISKIt ....cveeeeeeeeeseee e ne s 9

2 PERINNOLLISYYS ....oooitreitreieneissesssesses sttt sttt ssssssnsens 11
2.1 Perinnolliset SAIFAUAET .........cooeeereeceee e 11
WA = 11111711110 12
2.2.1 Vallitseva eli dominantti periytyminen ...........coccevererierieienene e 13

2.2.2 Peittyva eli resessiivinen periytyminen.........c.ccveeereereereesieeseeseeseesreeseeseeseens 13

2.2.3 Periman [eiMautUMINEN ........cooiruereereeie et s nee s 13

2.2.4 Mitokondriaalinen periytyminen...........ccoevererereneneeeeeese e 14

2.2.5 Toistojaksomutaatioihin perustuva periytyminen.........cccccoeeveveencennensiensennnne 14

2.2.6  X-Kromosomissa PeriytymiNeN ..........ccceeererererenereereee e 15

2.2.7 Monitekijainen periytyminen ...........ccceveeceeieereeie e 15

3 LIHASTAUDIT ..ttt sttt e b e e e e b e nre s eneene s 16
3.1 Lihasperaiset lihastaudit............ccoeoeeiiiiiie i 16
311 Lihasdystrofiat........cceeceeeeiese e 16
3.1.2 Kongenitaaliset myopatiat ............ccererereriseneeeeeee e 17

31,3 MYOTONIAL.....ceieieeiie e s 17

314 MYOSIIIE...veueeeeeeeeeeetes e e neenas 18

3.1.5 Metaboliset myopatial..........cocceeiiiiiiiiie 18

3.1.6  Periodiset Paralyysit ..........coeeeieeieeieieresie s 18

3.2 Hermolihasliitosperaiset lihastaudit ............ccoooeeeiiriinie e 19
3.2.1 MY@SEENIAL ....euteeiie et 19

3.3 Hermoperaiset Iastaudit............cooeriiieiiee e 19
3.3.1 POlyneuropatiat..........cccvecueeierice e 19



3.3.2 Spinaaliset Ihasatrofiat ...........ccoeoiieereniie e 20

3.3.3 MOtONUIONIAUAIL.......ceeeeeeeieii e e 20

4 PERHESUUNNITTELU ...eoueitiieeesesee ettt 21
4.1 PerinnOlliSYYSNEUVONEA ........ccviiviriirieeieeeee et 22
4.1.1 Perinndlliset sairaudet ja hedelmattdmyyshoidot ...........ccceverieeveicerieciecienens 23

4.1.2 AIKIOAIagNOSTIKKA.......cvevereiieeeiieieeie e 24

4.2 RASKAUS ...ttt sttt n e n e n e s 24
4.3 Lihassairauksien vaikutus perhesuunnitteluun...........coceveeeneenencn s 27

5 TUOTEKEHITYSPROSESSI .....cuiiiiicieeceiee ettt 28
5.1 Tuotekehityksen paatehtaval............ccovveiieiice e 28
5.2 OpPaaN VIIMEISTEIY .....eereeeieeeie et ne s 30
OPINNAYTETYOPROSESSIN ITSEARVIOINTI....covmiermreanieeesseesssesssessssssessssssesesanes 31
5.3 OpinnaytetyOprojektin itSEarVioiNti............cveevereerererese e 31
9.4 OpPaaNn ItSEANVIOINTI......eeeveeereeiee et ecee et et e s e et e s re et e e s e e b e e saseeebeesareenreesaneenns 32
9.5 Projektin luotettavuus ja ValidiUS .........cceeieeriiiiienieeee e 34
B POHDINTA L.ttt sttt s et e e s et e sa e e e sesre s eneenees 35
LAHTEET woooeetueesseeesesssesssee s sttt 37
LITTEET L = OSSNSO 41



1 PROJEKTIN TAUSTAA

Tietoa perinnollisista sairauksista ja niiden vaikutuksesta perhesuunnitteluun on tarjolla jonkin
verran, mutta se on vaikeasti [0ydettavissa ja pirstaleista, jolloin haluamaansa tietoa voi joutua
etsimaan useista lahteista - useasti tuloksetta. Lihassairauksista |0ytyy tietoa Lihastautiliitto ry:n
Internet-sivustolta. Perinndllisistd neurologisista sairauksista on tehty harvoja laadullisia
opinnaytetoitda vanhempien kokemuksista ja tutkimuksia liittyen [&hinnd suomalaiseen
tautiperintoon. Saatavilla oleva tieto on usein kuitenkin tieteellisella otteella kirjoitettua, jolloin
maallikon voi olla vaikeaa tulkita ja ymmartaa sité oikein. Myds vamma tai sairaus voi rajoittaa

tiedon etsintaa entisestaan.

Opinnaytetydmme aiheeksi valitsimme yhdessa yhteistydkumppanimme kanssa perinndlliset
lihassairaudet ja niiden vaikutuksen perhesuunnitteluun ja raskauteen. Valitsimme taméan aiheen,
koska oman mielenkiintomme lisaksi yhteistydkumppanimme oli sitd mielta, ettei perinndllisista

sairauksista ole helposti saatavilla olevaa tietoa perhesuunnittelun nakokulmasta.

Opinnaytetyomme liittyy SAMAT — projektiin, joka Kynnys ry:n ja Oulun Invalidien Yhdistys ry:n
yhteisty0ssa toteutettava projekti. Koko SAMAT -projektin tavoitteena on tuoda esiin sita, etta
vammaisuudesta tai sairaudesta huolimatta kaikilla vanhemmilla on samanlaisia toiveita ja
pelkoja ja yhtalainen oikeus tukeen perhesuunnittelussa ja raskauden seka synnytyksen aikana.
MyOs meidan opinnaytetyomme vastaa tahan yhteiskunnalliseen haasteeseen osana SAMAT
projektia. SAMAT -projektin internetsivujen mukaan eri tavoin vammaisille ja pitkaaikaissairaille
kohdennettujen vanhemmuutta tukevien neuvonnan, ohjauksen ja vertaistuen maara on talla

hetkella erittain vahainen.

Rajasimme perinndlliset neurologiset sairaudet perinndllisiin lihassairauksiin. Rajauksen jalkeen
keskeisiksi kasitteiksi rajautuivat perinnéllisyys, periytyvyys, lihassairaudet, perhesuunnittelu ja
raskaus. Perinndllisyyttd sinansd on tutkittu ja ihmisgeenien periytyvyydesta ja niiden
vaikutuksista tiedetaan paljon. Tietoa yksittaisista perinndllisistd neurologisista sairauksista on
hyvin vaihtelevasti. Joidenkin sairauksien periytyvyys on viela kokonaan hdmaran peitossa, kun

taas joidenkin sairauksien kohdalla tiedetaan jopa mutaation tarkka sijainti geenissa.



1.1 Oppaan projektitavoitteet

Jokaisella tutkimuksella on oma tarkoituksensa tai tavoitteensa, joka ohjaa tutkimusstrategisia
valintoja ja tutkimuksen etenemista (Hirsjarvi, Remes, Sajavaara 2007, 133). Opinnaytetydmme
tavoitteena on tuottaa luotettavaa ja selkeda tietoa perinndllisista sairauksista seka niiden
vaikutuksista perhesuunnitteluun ja raskauteen. Kohderyhméndmme ovat sekd@ perhetta
suunnittelevat vammaiset ja pitkaaikaissairaat etta heidan kanssaan tyoskentelevat ammattilaiset.
Tarkoituksenamme oli koostaa l6ytamastamme tiedosta selkea ja tiivis tietopaketti kirjallisen
oppaan muodossa, jota voitaisiin jakaa internetissd seka muutamina painettuina kappaleina.
Oppaan myota ammattilaiset saisivat toivomaansa konkreettista annettavaa perhetta

suunnitteleville, ja kohderyhma saisi tarvitsemaansa tietoa ja tukea perhesuunnitteluun.

Projektimme pitkdn ajan kehitystavoite on tarjota selkeaa tietoa kohderyhmalle perhesuunnittelun
tueksi, koska iiman laadukasta ja helposti saatavilla olevaa tietoa on vaikeaa tehda uutta elamaa
koskevia paatoksia. Oppaamme tarkoitus on poistaa turhia pelkoja ja ennakkoluuloja joita
perinndllisiin sairauksiin usein liitetaan ja nain tukea erityisesti vammaisten ja pitkaaikaissairaiden

perhesuunnittelua.

Projektimme Vélitén tavoite on perinndllisid lihassairauksia sairastavien perhesuunnittelun
helpottuminen sekd heidan oman tiedonsaantinsa etta heita hoitavien sosiaali- ja terveysalan
ammattilaisten tiedon lisdantymisen kautta. Oppaan sisaltaméan tiedon avulla myds kyseessa
olevien tulevien vammaisten vanhempien raskausaika helpottuu ja he osaavat kiinnittd& huomiota
raskautensa vyksilollisiin, sairaudesta johtuviin seikkoihin. Tama lisdd mahdollisuutta kysya

yksityiskohtaisemmin heita askarruttavia asioita sosiaali- ja terveydenhuollon henkilokunnalta.

Omia pitkdn aikavélin oppimistavoitteitamme ovat ammatillisen osaamisen laajentaminen ja
syventaminen. Tavoitteenamme on myos erilaisten vammaryhmien huomioiminen katilon tyossa
erityisesti perhesuunnittelussa ja raskauden seurannassa seka synnytyksessa. Valittémié
oppimistavoitteitamme olivat uuden tiedon hankkiminen seka tieteellisen tutkimuksen ja toimivan

oppaan tekeminen suunnitellusti.



1.2 Oppaan projektiaikataulu

Projekti toteutettin kahdeksassa osassa. Ensin aloimme luoda tietoperustaa, joka sisaltda
kattavasti laadukasta tietoa projektin aihealueesta. Samaan aikaan syksylla 2013 aloitimme
projektisuunnitelman laatimisen, minka saimme loppuun huhtikuussa 2014. Taman jalkeen

pystyimme allekirjoittamaan yhteistydsopimuksen toukokuussa 2014.

Opinnaytetydomme tietoperusta valmistui suunnitellun aikataulun mukaan kesalla 2014.
Tietoperustan pohjalta teimme useammassa osassa projektin tuotoksen eli oppaan perinndllista
lihassairautta sairastaville perhesuunnittelun tueksi. Tuotoksen tekemiseen kuuluvia vaiheita
olivat suunnittelu, toteutus, esitestaus ja arviointi. Suunnittelun teimme yhteistyossa
yhteistyOkumppanimme kanssa kesan 2014 alussa ja loppukesasta opas oli esitestausta ja
viimeisia ulkoasun muutoksia vaille valmis. Esitestaajia oppaallemme saimme syyskuussa 2014

Lihastautiliiton kautta.

Lokakuussa 2014 aloimme kirjoittaa opinnaytetyon loppuraporttia, jolloin opinnaytetydmme olisi
tarkoitus olla kokonaisuutena valmis joulukuussa 2014. Esitimme opinnaytetydmme Hyvinvointia

yhdessé — paivassa marraskuussa 2014.

1.3  Projektiorganisaatio

Projektin organisaatioon kuului kaksi tekijaa jotka muodostivat projektiryhmén. Projektipaallikkda
emme nimittaneet, koska emme kokeneet tarvetta siihen. Lisaksi organisaatioon kuului
ohjausryhmé&. SAMAT — projektin henkilostd (Tanja Roth ja Katja Kuusela) olivat seka projektin
tilaaja ja yhteistyOkumppani ettd osa ohjausryhmaa. Ohjausryhmaan kuuluivat myos
opinnaytetyota ohjaavat opettajat. Tukiryhmé&én kuuluivat muut opinnaytetoitdan tyostavat
opiskelijat sosiaali- ja terveysalan yksikossa, vertaisarvioivat opiskelijat seka tiedonhaussa
auttava kirjaston henkilokunta.

1.4  Ongelmat ja riskit

Projektiimme liittyi useita riskeja, joita pohdimme jo projektisuunnitelmaa tehdessémme. Riskina
oli esimerkiksi yhteistydkumppanin vetdytyminen projektista ennen yhteistydsopimuksen

tekemista, tekijéiden eli meidan motivaation puute tai keskinaiset erimielisyydet, ja suunnitellun
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aikataulun pettaminen. Projektin riskina oli myds meille tarkeimman tiedon puute lihassairauksien
vaikutuksista juuri perhesuunnitteluun ja raskauteen. Riskina voi olla myds teknisten laitteiden

kaatuminen.

Yhteistydkumppaniin liittyvia riskeja hallitsimme olemalla tiiviisti yhteistydssa pystyaksemme
huomioimaan heidan né&kokulmansa ja toiveensa projektille. Suunnittelimme myds
yhteistydsopimuksen kirjoitettavaksi kevaan 2014 aikana. Toisiimme eli tekijoihin liittyvia riskeja
hallitsimme jakamalla projektin tyot tasaisesti ja huolehtimalla seka omasta ettd toistemme
jaksamisesta. Erimielisyyksien ilmaantuessa olisi tarkeaa keskustella asioista, jotta molempien
ajatukset ja toiveet saataisiin kohtaamaan. Nain tietysti taytyi tehda myo0s yhteistyokumppanin
kanssa. Aikatauluun liittyvia riskeja olimme huomioineet jo sita suunnitellessamme tekemalla siita
riittdvan valjan suhteessa omaan jaksamiseemme ja muihin opiskeluihin. Teknisia riskeja

yritimme hallita tallentamalla tarkeat tiedostot useisiin tallennuspaikkoihin.

Tiedon puutteeseen liittyvaa riskia pystyimme hallitsemaan omalla toiminnallamme melko véhan.
Kaytimme mahdollisimman monipuolisesti erilaisia lahteita ja otimme ongelmatilanteissa yhteytta
erilaisiin asiantuntijoihin, kuten SAMAT - projektin henkildstdon, koulun henkildstoon ja kirjaston

tiedonhakuasiantuntijoihin.

Lopullista tuotosta ajatellen riskind on tietysti myds se, ettd tuottamamme opas ei kohtaa
kohderyhmaansa eika sen tarpeita. Talldin projektin tavoite jaa& saavuttamatta. Taman
ehkaisemiseksi teimme yhteisty6td yhteistybkumppanimme kanssa, jolla on kokemusta

esimerkiksi kohderyhmamme tarpeista.
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2 PERINNOLLISYYS

2.1 Perinnolliset sairaudet

Perintotekijoilla on aina jonkin verran osuutta sairauksien syntymisessa. Pelkastaan perintoteki-
joista johtuvat sairaudet ovat harvinaisia. Tavallisissa sairauksissa perintotekijoiden osuus sairas-
tumisen syyhyn vaihtelee, mutta eraissa harvinaisissa perinndllisissa sairauksissa perintotekijat
méaaraavat taysin yksilon mahdollisesta sairastumisesta. (Salonen-Kajander & Toivanen 2012, vii-
tattu 10.11.2013.)

Evoluutiossa ihmisvaeston geenimutaatiot valikoituvat yleensa siten, etté yksilolle edulliset geenit
yleistyvat vaestdssa ja sailyvéat tuleville sukupolville. Osa epaedullisista geeneista valikoituu pois,
mutta osa periytyy seuraavalle sukupolvelle. Jos vaestddn ei kohdistu merkittdvaa muuttoliiketta,
tautigeenien méaaré riippuu paaasiassa vaeston alkuperaisten perustajajasenten geenivalikoimas-

ta, mutaatiotapahtumien maéarasté ja valinnasta. (K&ariainen & Sipponen 2002, 26.)

Perinndllista sairautta sairastavalla on tautia aiheuttava geenimuutos eli mutaatio jokaisessa eli-
mistonsa solussa koko elamansa ajan, mutta tautien oireiden alkamisika on tautikohtaista ja voi
vaihdella myos yksiloittain. Oireiden ilmenemisajan lisaksi myds taudin eteneminen vaihtelee tau-
tikohtaisesti. Suuri osa perinndllisista sairauksista on havaittavissa lapsuuden aikana, mutta
kaikkein vaikeimmat sairaudet voivat hairitd jo sikion kehitystd ja johtaa raskauden kesken-
menoon. Osassa sairauksista virheellisen geenin toiminta alkaa aiheuttaa oireita vasta my6hem-
min. lhmisten pidentynyt elinaika on mahdollistanut myos aikuisuudessa tai vanhemmalla ialla il-
menevien perinnollisten sairauksien tunnistamisen. (Salonen-Kajander & Toivanen 2012, viitattu
10.11.2013.)

Hermot ovat erityisen herkkia mutaatioiden vaikutuksille, minka vuoksi perinnéllisid neurologisia
sairauksia on paljon. Hermokudoksessa geenien maara on suurempi kuin muissa kudoksissa, jol-
loin myds mutaatioiden ilmeneminen hermostossa on todennakdisempaa kuin missaan muussa
kudoksessa. Hermojen mutaatioalttiutta lisda my6s hermoston solujen rajallinen uusiutumiskyky,

silla kudosvaurioiden korjausmenetelmat ovat talléin heikompia kuin muissa kudoksissa. Lisaksi
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eraillé proteiineilla on toimintoja, joita ilmenee vain hermokudoksessa. Talldin néiden proteiinien

toimintojen hairidt nakyvéat ainoastaan neurologisena oireiluna. (Somer & Tienari 2001, 477.)

Suomalaisella tautiperinn6lla tarkoitetaan harvinaisten periytyvien tautien joukkoja, joita Suomes-
sa esiintyy muita maita useammin. Osaa naista taudeista ei esiinny ollenkaan Suomen ulkopuo-
lella. (K&aridinen 2002, 64-65.) Suomalaisten perinndllisia sairauksia tunnetaan noin kolmisen-
kymmenta, joista valtaosa on erittdin harvinaisia. Sairastavia on yleensa muutamia kymmenia tai
korkeintaan muutamia satoja tautia kohti. (Somer & Tienari 2001, 489.) Tyypillisimmillaéédn suoma-
laiseen tautiperintdon kuuluva sairaus on resessiivisesti peittyva, joten taudin oireettomia kantajia

on vaestossa huomattavasti enemman kuin sairastuneita. (Kaariainen 2002, 64-65.)

Suomalaisen tautiperinndn muodostuminen on kehittynyt pienesta perustajavaestosta ja mm. so-
dat ja nalkavuodet ovat vaikuttaneet naiden harvinaisten tautien sattumanvaraiseen yleistymi-
seen. Asutushistoriallisista syista vaesto on saattanut polveutua vain muutamasta uudisasukas-
perheesta jopa neljan viiden vuosisadan ajan, jolloin sattuma on ollut vahvempi tekija vahalukui-

sessa ihmisjoukossa. (Kaariainen 2002, 64-65.)

Suomalaisten omien tautien mutaatiotausta on hyvin yhtendinen ja geenitutkijoiden tarkkaan tut-
kima, joten riskia naihin tauteihin on yleensa keskimaaraista helpompi selvittda jos lahisuvussa

esiintyy jokin naisté tautiperinnon taudeista (Kaariainen 2002, 66).

2.2 Periytyminen

Periytymistapoja on useita, eivatka kaikki geenimutaatiot periydy aina samassa muodossa (Salo-
nen-Kajander & Toivanen 2012, viitattu 10.11.2013). Perinteiset Mendelin lakeja noudattavat
noudattavat periytymistavat, eli dominantti ja resessiivinen periytyminen, on tunnettu jo yli sadan
vuoden ajan. Nain periytymista lainalaisuuksien mukaan on myos tunnistettu ihmissuvuissa jo

1900-luvun alusta lahtien. (Kaaridinen & Sipponen 2002, 27.)

Vaikeammin sukupuissa hahmotettavia ovat epatyypilliset periytymistavat, eli periman leimautu-
minen, mitokondriaalinen periytyminen ja toistojaksomutaatioihin perustuva periytyminen. Vaike-
aksi ndiden hahmottamisen tekee se, etta ne eivat noudata mitaan selkeita periytymissaantoja,

kuten dominantisti ja resessiivisesti periytyvat taudit. (Kaariainen & Sipponen 2002, 27.)
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2.21 Vallitseva eli dominantti periytyminen

Dominantisti periytyvat taudit syntyvat usein uuden geenimuutoksen, eli mutaation, myéta. Mu-
taatioita syntyy normaalin solunjakautumisen yhteydessa ilman erityistad syyta. Mutaation lisaksi
dominantisti periytyvat taudit voivat periytyd myds vanhemmalta lapselle. (Kaaridinen & Sipponen
2002, 27.) Vanhemmalta lapselle periytyessaan sairauden aiheuttajaksi riittaa yksi toiselta van-
hemmalta peritty geenissa oleva mutaatio. Talloin vain toinen vanhemmista on yleensa sairas.
Dominantisti periytyvia sairauksia esiintyy yhta paljon seka miehilla etta naisilla. Lapsella on 50 %
riski peria vanhempansa geenimutaatio ja sen my6ta myos sairaus. (Somer & Tienari 2001, 477-
478.)

Autosomissa valitseville perinnollisille sairauksilla on tyypillistda mutaatiogeenien vaihteleva ilmen-
tyminen, mink& vuoksi sairauden alkamisika voi vaihdella huomattavastikin. Alkamisian vaihtelu-
vali ja sairauden vaihteleva oireista voi aiheuttaa sen, etta tauti ei valttamatta iimene tautimutaa-
tiota perineella henkil6lla. Talldin sairaus voi kuitenkin esiintya edellisessa ja taas seuraavassa
suoraan alenevassa sukupolvessa. Usein autosomissa vallitsevasti periytyvan sairauden oireisto

pahenee sukupolvesta seuraavaan periytyessaan. (Somer & Tienar 2001, 478-479.)

2.2.2 Peittyva eli resessiivinen periytyminen

Peittyvasti periytyvia tauteja tunnetaan noin 2000 erilaista, joista osa on erittéin harvinaisia ja osa
puolestaan yleisempia (Kaaridinen 2002, 52). Resessiivisessa periytymismallissa vanhemmat
ovat terveita tautigeenin kantajia. (Somer & Tienari 2001, 480.) Resessiivisesti periytyva tauti tu-
lee esille vain silloin, kun molemmat vanhemmista ovat kyseisen mutaation kantajia. Tautitapauk-
siin verrattuna oireettomien kantajien maara vaestossa on moninkertainen. (Kaariainen & Sippo-
nen 2002, 27.) Taudin kuva samaa sairautta sairastavien kesken on yleensa hyvin samankaltai-
nen (Somer & Tienari 2001, 480).

2.2.3 Periman leimautuminen

Joidenkin geenien tiedetddn muuttuvan siittididen tai munasolujen muodostumisprosessin kulu-
essa esimerkiksi siten, etta geenin alueelle liittyy metyyliryhmid, joiden vuoksi geeni muuttuu toi-
mimattomaksi. Taté kutsutaan periman leimautumiseksi. Periman leimautumisen vuoksi joidenkin

geenien kohdalla ei ole samantekevaa kummalta vanhemmalta kyseinen geeni on periytynyt lap-
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selle. Kerran tapahtunut metylaatio eli metyyliryhmien liittyminen geenin alueelle voi havita seu-
raavassa sukupolvessa, minka vuoksi se poikkeaa mutaatiosta. Jalkeldiselld metyloitunut geeni
on toimimaton, mutta sukusolujen muodostuksessa leimautuminen voi siirtyd muuttumattomana

seuraavalle sukupolvelle tai havita. (Kaaridinen & Sipponen 2002, 21-22.)

2.24 Mitokondriaalinen periytyminen

Tautia aiheuttava mutaatio sijaitsee yleensa tuman kromosomien DNA:ssa, mutta noin 1 %
DNA:sta sijaitsee mitokondrioissa. Lapselle mitokondriot voivat periytya ainoastaan naisen mu-
nasolun kautta, eivat siittididen mukana. Mitokondrioissa sijaitseva tautia aiheuttava mutaatio pe-
riytyy nain ollen ainoastaan naisen kautta. (Kaariainen & Sipponen 2002, 22.) Solun mitokondriot
muodostavat geenivirheiden suhteen vaihtelevan populaation, minka vuoksi sairauden vaikeusas-
te voi vaihdella suurestikin jopa saman perheen sisalla. Tama tekee mitokondriaalisesti periytyvi-
en tautien toteamisesta ja vaikeusasteen ennakoimisesta vaikeaa. (Aittomaki & Hovatta 2006,
214-215.) Joskus mutaatio voi esiintya vain osassa mitokondrioita. Tall6in viallisia mitokondrioita
ei valttdmatta satu joka munasoluun, eivatka kaikki naisen jalkelaiset valttamatta peri tautimutaa-
tiota. Mutaation ollessa kaikissa mitokondrioissa mutaatio periytyy naisen kaikille jalkelaisille. Mu-
taation periytyminen jatkuu seuraavassa sukupolvessa tyttarien lapsille munasolujen mitokondri-

oiden kautta, mutta ei poikien lapsille. (K&ariainen & Sipponen 2002, 22.)

2.2.5 Toistojaksomutaatioihin perustuva periytyminen

Eraat geenivirheet muodostuvat emaskolmikkojen toistoista ja mita pidempi toistojakso on, sita
nuorempana ja vaikeaoireisempana geenivirheen aiheuttama tauti iimenee. Tallaisen geenivir-
heen aiheuttama on esimerkiksi dystrofia myotonica — niminen lihassairaus. Terveella yksilolla on
toistojaksoja tautia aiheuttavassa geenissa 5-37 ja sairailla enemman kuin 50, jopa yli 1000. Tois-
tojaksoja ollessa 38-49, yksildlla ei ole taudin oireita, mutta hanen geeninsa ovat muuttuneet ns.
labiiliksi, eli ne voivat muuttua seuraavaan sukupolveen siirtyessaan joko lievempia tai vaikeam-
pia seuraamuksia aiheuttaviksi. Toistojaksot lisaantyvat herkasti seuraavalle sukupolvelle periy-
tyessaan. (Kaariaginen & Sipponen 2002, 23, 58.) Talloin myos oireettoman yksilon jalkeldisella

tauti voi ilmeta oireillen.
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Toistojaksomutaatioon perustuvassa periytymisessé sairaudet periytyvat autosomisen dominantin
periytymisen saantbjen mukaan, mutta toistojaksojen muutokset aiheuttavat sairauden vaikeus-
asteen vaihtelua perheiden ja sukujen sisélla. Toistojakson mahdollista muuttumista pidemmak-

si tai lyhyemmaksi on vaikeaa ennustaa etukéateen. (Kaaridinen & Sipponen 2002, 23-24.)

2.26 X-kromosomissa periytyminen

X-kromosomissa periytyminen on ns. sukupuoleen liittyvaa periytymista. Naisilla X-kromosomeja
on kaksi, kun taas miehilld ainoastaan yksi. Tama selittaa sen, etta X-kromosomissa esiintyvat
perintotekijoiden mutaatiot oireilevat eri tavalla miehilla ja naisilla. Naisella tautigeeni ei yleensa
oireile sen ollessa vain toisessa X-kromosomissa, silla talloin naista kahdesta X-kromosomista
aktivoituu vain terve kromosomi. Virheellisen perintotekijan perineella miehelld ei sen sijaan ole
lainkaan normaalia perintotekijaa, koska hanellda on vain yksi X-kromosomi. Nain tauti aktivoituu
ja mies sairastuu poikkeuksetta. (Salonen-Kajander & Toivanen 2012, viitattu 10.11.2013.)

Peittyvasti X-kromosomissa periytyville taudeille on tyypillista, ettd vain miehet sairastuvat. Naiset
pysyvat yleensa taysin terveina, tai lahes oireettomina, miehia lievaoireisempina tautigeenin kan-
tajina. Oireettoman naisen toisessa X-kromosomissa on sairauden aiheuttava geenimutaatio ja
toisessa normaali geeni, jolloin oireettomuudestaan huolimatta nainen voi kuitenkin siirtaa tauti-
geenia sukupolvelta toiselle. Tautigeenin kantajanaisen jalkelaisista pojilla on 50 % riski sairastua
ja myos tyttdlapsilla on yhta suuret mahdollisuudet syntya joko taudinkantajina tai ilman tauti-
geenid. Jos tyttdlapsi on saanut tautigeenin aitinsa lisdksi myos isaltdéan, myds tyttdlapsen tauti

ilmenee oireilevana. (Salonen-Kajander & Toivanen 2012, viitattu 10.11.2013.)

2.2.7 Monitekijainen periytyminen

Monitekijainen eli multifaktoriaalinen periytyminen tunnetaan epataydellisesti, mutta sen tiedetaan
perustuvan periman ja ympariston yhteisvaikutukseen (Kaaridinen & Sipponen 2002, 21). Monite-
kijaisesta periytymisesta puhutaan, kun ulkoisten tekijoiden, elamantavan ja perintotekijoiden yh-
teysvaikutus maaraa yksilon sairastumisesta (Salonen-Kajander & Toivanen 2012, viitattu
10.11.2013).
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3 LIHASTAUDIT

Neuromuskulaaritaudeilla tarkoitetaan sairauksia, jotka ensisijaisesti vaurioittavat jotakin motori-
sen yksikon osaa, eli likehermosolua tai jotakin sen hermottamista lihassoluista, tai sensorisia
aareishermoja (Bjorn, Kalimo & Sillanpaa 2004, 391). Keskeiset oireet tulevat siis lihaskudokses-
ta (Somer 2001, 463). Neuromuskulaaritaudit tunnetaan myos nimella lihastaudit. Ne ovat saira-
uksina pitkaaikaisia eli kroonisia (Atula 2012 viitattu 9.5.14). Lihastauteja tunnetaan useita satoja
muotoja, jotka ryhmitellaan sairauden syntytavan tai anatomisen paikan perusteella omiin luok-
kiinsa (Lihastautiliitto 2009, viitattu 17.3.14). Erilaisia lihastautiluokkia ovat esim. myopatiat, neu-
ropatiat ja neuromuskulaariset transmissiohairiot, seka dystrofiat, motoneuronitaudit, myosiitit,
myasteniat ja myotoniat. Nama lihastautiluokat jakautuvat edelleen tarkemmiksi alaluokiksi ja
diagnooseiksi. (Bjorn ym. 2004, 391. Lihastautilitto 2009, viitattu 17.3.14.) Lihastaudeille ominai-
sia oireita ovat lihasten heikkous ja vasyvyys. Neuropatioiden tyypillisi& oireita motoristen oireiden

lis&ksi ovat tuntopuutokset seké lihaskrampit. (Bjorn ym. 2004, 391.)

Lihassairaudet tai -taudit ovat melko harvinainen neurologinen sairausryhma. Yhteensa Suomes-
sa on noin 10 000 lihastautia sairastavaa ihmista (Atula 2012, viitattu 9.5.14). Geenivirheet, jotka
johtavat puuttuvaan tai poikkeavaan proteiiniin, ovat tavallisin syy neuromuskulaaristen sairauksi-
en taustalla. Joissakin taudeissa geenivirhe aiheuttaa poikkeavien proteiinien kertymisen. Erilais-
ten geenivirheiden lisaksi neuromuskulaarisia sairauksia voivat aiheuttaa autoimmuunihairiot se-
k& infektiot ja myrkyt. (Bjorn ym. 2004, 391.)

3.1 Lihasperaiset lihastaudit

3.1.1 Lihasdystrofiat

Lihasdystrofioita ovat perinnélliset etenevat myopatiat, joissa lihassyihin tulee nekroosi Tulee kui-
tenkin huomata, ettd kaikkia synnynnaisia progressiivisia myopatioita ei kuitenkaan luokitella li-
hasdystrofioiksi. (Bjorn ym. 2004, 397.) Lihasdystrofiat koostuvat ryhméasté sairauksia, joilla kulla-

kin on oma tyypillinen kliininen kuvansa ja periytymistapansa. Ryhméan eri sairaudet eroavat toi-

sistaan oireiden anatomisten painostusten ja etenemisnopeuden suhteen. (Somer 2001, 463.)
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Kongenitaaliset lihasdystrofiat (CMD) ovat heterogeeninen ryhma peittyvasti periytyvia lihastaute-
ja. Kongenitaalista eli synnynnéista lihasdystrofiaa aiheuttavia geenivirheité tunnetaan talla het-
kelld ainakin yhdeksan, jotka periytyvat autosomissa peittyvasti (Bjorn ym. 2004, 407 & Somer
2001, 465). Lihastaudin lisdksi osaan kongenitaalisista lihasdystrofioista liittyy alyllinen kehitys-
vammaisuus (Bjorn ym. 2004, 407). Sairaus iimenee yleisimmin jo syntymahetkella tai ensimmai-

sen elinkuukausien aikana lihasvelttoutena. Hengitysvaikeudet ovat yleisia (Somer 2001, 465).

Tavallisin muoto tunnetuista kongetitaalisista lihasdystrofioista on merosiinin geenivirheesta joh-
tuva merosinopatia, joka selittad arviolta noin 40-50% synnynnaisista lihasdystrofioista. Ensim-
maiset oireet iimenevat jo vastasyntyneisyyskaudella, jolloin lapsi on hypotoninen. Proksimaaliset
lihakset ovat selvasti distaalisia lihaksia heikommat, ja lonkkaluksaatio ja muut nivelten vir-
heasennot ovat yleisid. Janneheijasteet ovat vaimeat tai voivat puuttua kokonaan. Lihasheikkous
etenee yleensa hitaasti, joten taudin ennuste voi vaihdella huomattavasti. (Bjorn ym.2004, 407.)

3.1.2 Kongenitaaliset myopatiat

Myopatioilla tarkoitetaan neuromuskulaarisia sairauksia, jotka vaurioittavat ensisijaisesti lihassyi-
ta. Kongenitaaliset eli synnynnéiset myopatiat koostuvat epayhtendisestad joukosta lihastauteja,
joiden kliininen kuva muistuttaa toisiaan. (Bjorn ym. 2004, 391, 408.) Ne voivat periytya joko val-
litsevasti tai peittyvasti ionikanavien geenivirheissa (Udd 2013, viitattu 20.5.2014). Yleista synny-

naisille myopatioille on, etté oireet alkavat ilmeta jo vastasyntyneena (Bjorn ym. 2004, 391, 408).

3.1.3 Myotoniat

Myotonia tarkoittaa lisdantynytta linasjanteytta, johon ei tavallisesti liity kipuja. Myotoniat ovat li-
haskalvojen kloridi-ionikanavien toimintahairidita, joissa lihaksen supistumisherkkyys lisaantyy ja
lihassupistuksen kesto pitkittyy. Myotonian ensisijainen oire on lihaksen rentoutumisen hitaus li-
hasjannityksen jalkeen, mika helpottuu liiketta toistettaessa. Muita oireita voivat olla kramppaami-
sen tunne, lihaskivut, lihasjaykkyys ja — heikkous, joiden voimakkuus voi olla hyvin yksilollista.
(Lihastautiliitto 2009, viitattu 26.6.14.)

Myotonioihin kuuluva myotoninen dystrofia eli Steinertin tauti on yksi tavallisimpia perinnéllisia
sairauksia, ja se periytyy autosomissa vallitsevasti eli dominantisti. 50 % potilaista on alle 25-

vuotiaita sairauden puhjetessa, mutta sairaus voi ilmeta kuitenkin my6s vasta 60 vuoden iassa.
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(Somer & Tienari 2001, 478.) Taudissa yhdistyvat distaalinen lihasheikkous seka vaikeus tah-
donalaisten liikesuoritusten kaynnistamisessé ja laukaisemisessa, mink& vuoksi tauti lukitellaan
myotoniaksi. Kliinisen kuvan lisaksi EMG-tutkimuksessa voidaan todeta myotonioille tyypillisia
sahkaisia purkauksia. Lihasoireiden lisaksi myotoninen dystrofia on yleissairaus, johon voi liittya

useiden eri elinten oireita ja henkista jalkeenjaaneisyytta. (Somer 2001, 468.)

3.1.4 Myosiitit

Tulehdukselliset lihastaudit eli myosiitit kuuluvat yleistyneiden sidekudostautien ryhmaan. Ne ovat
autoimmuunitauteja, joille yhteista on tulehdusmuutosten esiintyminen lihaskudoksessa. (Lihas-
tautiliitto 2009 & Atula 2012, viitattu 26.6.14.) Myosiittien yleisimpia oireita ovat lihasheikkouden
lisdksi voimattomuus, lihasten arkuus ja kipu. Tulehduksellisten lihastautien syy on tuntematon,
eivatka ne yleensa suoraan periydy. Myosiiteista tavallisimpia ovat polymyosiitti, dermatomyosiitti
ja inkluusiokappalemyosiitti, joista viimeksi mainitusta tunnetaan myos periytyva muoto. (Lihas-
tautiliitto 2009 & Meretoja 2012, viitattu 26.6.14.)

3.1.5 Metaboliset myopatiat

Metabolisiin myopatioihin kuuluvat lihaskudoksen aineenvaihdunnalliset lihastaudit seka mito-
kondriaaliset oireyhtymat. Metaboliset myopatiat ovat lihaskudoksen aineenvaihdunnan hairiésta
johtuvia lihastauteja, joiden oireistoon kuuluu esimerkiksi epanormaali vasyvyys fyysisissa suori-
tuksissa. (Lihastautilitto 2009, viitattu 26.6.14.) Tunnetuimmassa metabolisessa myopatiassa,
McArdlen taudissa, oireina ovat myds lihaskivut ja — krampit erityisesti rasituksen jalkeen (Lofberg
2012, viitattu 26.6.14). Mitokondriaaliset oireyhtymat taas johtuvat solujen energiatuotannon hai-
ridista, ja oireisto vaihtelee suuresti eri oireyhtymien valilla (Lihastautiliitto 2009, viitattu 26.6.14).

3.1.6  Periodiset paralyysit
Periodiset paralyysit ovat autosomissa vallitsevasti periytyvia lihassairauksia, joiden paaoireena
on kohtauksittain esiintyva, halvauksenomainen lihasheikkous. Kohtauksia aiheuttavat sairaus-

muodosta riippuen esimerkiksi kaliumpitoisen tai vahasuolaisen ruuan nauttiminen, stressi, kova

rasitus, paasto tai kylmalle altistuminen. (Penttild, Sandell & Suominen 2012, viitattu 26.6.14.)
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3.2 Hermolihasliitosperaiset lihastaudit

3.21 Myasteniat

Neuromuskulaarisissa transmissiohéiridissa eli myastenioissa sairaus aiheuttaa hairioita hermon
ja lihaksen valisissa litoskohdissa, eli synapseissa. Hermo-lihasliitoksen tauteja voivat aiheuttaa
lukuisat harvinaiset perinndlliset geenivirheet. Oireet alkavat yleensa jo vastasyntyneena, jolloin
lapsella iimenee halvausmaista lihasheikkoutta ja poikkeavaa vasymysta. Sairaus etenee yleensa
hitaasti. (Bjorn ym. 2004, 391, 418.) Kongenitaaliset eli synnynnaiset myasteeniset syndroomat
ovat monimuotoinen ryhma harvinaisia sairauksia, joissa esiintyy hermolihasliitoksen eri proteiini-

en geneettisista vioista johtuvaa lihasheikkoutta (Jokela 2012, viitattu 26.6.14).

Ryhman sairauksista tunnetuin on myastenia gravis, jonka oireita ovat tahdonalaisen lihaksiston
nopea vasyminen rasituksessa ja hidas palautuminen levossa (Lihastautilitto 2009, viitattu
26.6.14). Vasta-ainevélitteinen myastenia gravis ei kuitenkaan ole perinnéllinen sairaus (Jokela
2012, viitattu 26.6.14). My6skaan tahan sairausryhmaan kuuluva Lambert-Eatonin myasteeninen

oireyhtyma eli LEMS ei ole perinndllinen sairaus (Jokela 2012, viitattu 26.6.14).

3.3 Hermoperaiset lihastaudit

3.3.1  Polyneuropatiat

Neuropatioilla tarkoitetaan sairauksia, jotka vaurioittavat ensisijaisesti aareishermostoa. Neuropa-
tioiksi kutsutut lihassairaudet voidaan jakaa alaryhmiksi sen mukaan, mitk& neuronit tai neuronin
osat ovat ensisijaisesti vaurioituneet. Motorisissa neuronopatioissa alfamotoneuronin rappeutu-

minen ja vaurioituminen johtaa lihaskatoon. (Bjorn ym. 2004, 391, 413).

Polyneuropatioiden syyt jaotellaan yleensa metabolisiin, dietaarisiin, hereditaarisiin ja toksisiin
(Launes, viitattu 26.6.14). Hereditaarinen motosensorinen neuropatia (HMSN) on liike- ja tunto-
hermojen sairaus, joka aiheuttaa raajojen lihasten heikkoutta, surkastumista ja tuntopuutoksia
seka jalkaterien ja kasien virheasentoja. Sen oireita ovat polvien ja kyynarvarsien alapuolella ole-
vien lihasten heikkous ja surkastuminen, samoin tuntopuutokset raajoissa. HMSN tunnetaan

myds nimella Charcot-Marie-Tooth'n tauti ja siitd tunnetaan useita eri muotoja. (Lihastautiliitto
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2009, viitattu 26.6.14.) Taudin vaikeus, oireisto ja eteneminen vaihtelevat suuresti sen mukaan,
mika HMSN -tyyppi on kyseessa (Meretoja 2012, viitattu 26.6.14).

3.3.2 Spinaaliset lihasatrofiat

Spinaalisissa lihasatrofioissa lihasheikkous johtuu selkdytimessa ja aivorungossa sijaitsevien
hermosolujen rappeutumisesta (Lihastautiliitto 2009, viitattu 26.6.14). Selkaytimen likehermosolut
sairastuvat eivatka enaa valita aivoista tulevia toimintakaskyja eteenpain. Kun hermoyhteys lihak-
seen katkeaa, lihassupistus ei enda onnistu ja alun perin terveet lihassyyt vahitellen heikkenevat
ja surkastuvat. Taudin oireena on symmetrinen lihasheikkous. Oireistoon kuuluu, etta vartalon li-
hakset ovat heikommat kuin raajojen lihakset ja alaraajat ovat heikommat kuin ylaraajat. Sairautta
on neljaa eri paatyyppia, jotka ovat vaikeusasteeltaan erilaisia. (Lihastautilitto 2009, viitattu
26.6.14.) Kaikki spinaalisen lihasatrofian sairaustyypit ovat kuitenkin autosomissa resessiivisesti
periytyvid (L&hdetie 2012, viitattu 26.6.14).

3.3.3 Motoneuronitaudit

Motoneuronitaudeissa vika on motorisissa- eli selkaytimen laitaosissa sijaitsevissa likeher-
mosoluissa. Sairauden edetessa liikehermosolujen rappeutumisesta seuraa lihassurkastumia, li-
hasvoiman ja elintoimintojen heikkenemista seka nielemis-, puhumis- ja hengitysvaikeuksia. (Li-
hastautiliitto 2009, viitattu 26.6.14.) Alfamotoneuronin rappeutuminen ja vaurioituminen johtaa li-
haskatoon (Bjérn ym. 2004, 391).

Tunnetuin motoneuronitauti on eteneva amyotrofinen lateraaliskleroosi eli ALS. Se rappeuttaa li-
hasten toimintaa ohjaavia liikehermosoluja eli motoneuroneja. Vahitellen lihakset menettavat
hermoyhteytensa ja sen seurauksena heikkenevat ja surkastuvat. Oireistoon kuuluvat esimerkiksi
lihasheikkous, lihasnykaykset ja krampit, nielemisen vaikeus ja puheen epaselvyys, mutta niiden
esiintyvyys ja eteneminen vaihtelevat yksilollisesti. Noin puolella ALS - potilaista voidaan todeta
my6s muutoksia alyllisissa toiminnoissa. Taudista tunnetaan myos periytyvd muoto FALS eli fa-
miliaalinen ALS. (Laaksovirta 2012, viitattu 26.6.14.)
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4 PERHESUUNNITTELU

Terveyskirjasto maarittelee perhesuunnitteluksi perheen lasten lukumaaraan ja syntyman ajan-
kohtaan kohdistuvan suunnittelun (Duodecim, viitattu 9.5.14). Tana paivana yha useammat ras-
kaudet ovat ennalta suunniteltuja ja paatos raskaudesta seka sen ajankohdasta tietoisia valintoja.
Kansainvalisen perhesuunnittelujarjestojen liiton laatimat seksuaali- ja lisdantymisoikeudet edel-
lyttavat, etta yhteiskunta tarjoaa pareille tietoa, palveluja ja vaihtoehtoja perhesuunnittelun tueksi.
Yhteiskunnan tarjotessa lisaantymisteknologian kehittdmia uusimpia, turvallisia ja hyvaksyttyja
menetelmid, voidaan raskauden suunnittelulla mahdollistaa my6s varhainen puuttuminen mahdol-
lisiin riskitekijéihin. Perhesuunnittelun tavoitteena on raskauden sujuminen mahdollisimman hyvin

ja turvallisesti seka lapsen syntyminen mahdollisimman hyvakuntoisena. (Vayrynen 2012, 164.)

Raskauden turvallisuutta ajatellen raskautta suunnittelevien perusterveys on syyté kartoittaa huo-
lellisesti jo perhesuunnittelun varhaisessa vaiheessa. Kokonaistilannetta ja taustatietoja kartoitta-
essaan katilo voi ohjata raskautta suunnittelevat oikeaan jatkohoitoon sen perusteella, riittaaké ai-
tiysneuvolakaynti vai tarvitaanko 1&ékarin konsultaatiota, aitiyspoliklinikka kayntia tai sikiontutki-
musyksikon palveluja. Olennaisia asioita taustatietoja selvitettdessa ovat mm. aidin krooniset sai-
raudet seka gynekologinen ja obstetrinen anamneesi, kuten aikaisemmat keskenmenot ja synny-
tykset seka mahdollinen synnytyspelko tai aikaisempi lapsen menetys. (Vayrynen 2012, 165.)

Raskautta suunnittelevan naisen pitkaaikaissairaus vaatii erityishuomiota, jotta raskauden alku
voidaan ajoittaa turvallisesti (Vayrynen 2012, 166). Sairaudet voivat valillisesti vaikuttaa istukan
toimintaan ja sikion elintoimintoihin, mutta raskaudesta ja erityisesti synnytyksesta voi muodostua
riski myOs aidin terveyden kannalta (Uotila 2012, 432). Saannallinen 1aakitys, perinnollinen saira-
us tai kehitysvamma vaikuttavat myos tulevaan raskauteen ja sen suunnitteluun. Perheessa ole-
van perinndllisen sairauden esiintymisen todennakaisyytta voidaan ennakoida ja perhettd suun-
nitteleville perinndllista sairautta sairastaville tarjotaan mahdollisuus sikidtutkimusyksikon palve-
luihin. Kroonisen sairauden vaikutuksia raskauteen arvioidaan yleensé jo naista hoitavan erikois-
ladkéarin vastaanotolla. Hoitovastuun jakaminen eri hoitoyksikoiden kesken riippuu usein myds
paikallisista olosuhteista. (Vayrynen 2012, 166.) Naisen kéyttaman laakityksen ja muun hoidon
tarpeellisuutta ja turvallisuutta raskauden aikana tulee arvioida. Yleensé hoidolla ei ole haitallisia
vaikutuksia sikion kehitykselle tai istukan toiminnalle. Monien sairauksien kohdalla hyva hoito-

tasapaino on oleellinen asia myds raskauden ja sikion hyvinvoinnin kannalta. Loppuraskaudesta
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synnytysta tulee myods suunnitella, silléd joskus odottavan &idin sairaus vaikuttaa synnytyksesta
selviytymiseen. Talldin arvioidaan aiheuttaako idin sairaus esteitd alatiesynnytykselle, onko syn-
nytystd tarpeellista aikaistaa &idin tai lapsen turvallisuuden vuoksi tai tuleeko synnytykseen va-

rautua erityisjarjestelyilla. (Uotila 2012, 383.)

41 Perinnéllisyysneuvonta

Raskautta suunnittelevan naisen pitkaaikaissairaus vaatii erityishuomiota, jotta raskauden alku
voidaan ajoittaa turvallisesti (Vayrynen 2012, 166). Sairaudet voivat valillisesti vaikuttaa istukan
toimintaan ja sikion elintoimintoihin, mutta raskaudesta ja erityisesti synnytyksesta voi muodostua
riski myOs aidin terveyden kannalta (Uotila 2012, 432). Saannallinen 1aakitys, perinnollinen saira-
us tai kehitysvamma vaikuttaa myos tulevaan raskauteen ja sen suunnitteluun. Kroonisen sairau-
den vaikutuksia raskauteen arvioidaan yleensa jo naista hoitavan erikoislaakarin vastaanotolla.
Hoitovastuun jakaminen eri hoitoyksikoiden kesken riippuu usein myos paikallisista olosuhteista.
(Vayrynen 2012, 166.) Naisen kayttdman laakityksen ja muun hoidon tarpeellisuutta ja turvalli-
suutta raskauden aikana tulee arvioida. Yleensa hoidolla ei ole haitallisia vaikutuksia sikion kehi-
tykselle tai istukan toiminnalle. Monien sairauksien kohdalla hyva hoitotasapaino on oleellinen
asia myds raskauden ja sikion hyvinvoinnin kannalta. Loppuraskaudesta synnytysta tulee myds
suunnitella, silla joskus odottavan aidin sairaus vaikuttaa synnytyksesta selviytymiseen. TallGin
arvioidaan aiheuttaako aidin sairaus esteita alatiesynnytykselle, onko synnytysté tarpeellista ai-
kaistaa &idin tai lapsen turvallisuuden vuoksi tai tuleeko synnytykseen varautua erityisjarjestelyil-
. (Uotila 2012, 383.)

Perheessa olevan perinnéllisen sairauden esiintymisen todennakoisyytta voidaan ennakoida ja
perhetta suunnitteleville perinndllistd sairautta sairastaville tarjotaan mahdollisuus sikiotutki-
musyksikon palveluihin (Vayrynen 2012, 166). Oulun yliopistollisen sairaalan perinnéllisyyslaake-
tieteen poliklinikka tarjoaa raskaudenajan neuvontaa ja sikiotutkimuksia perheille, joissa on epaily
perinnollisen sairauden riskista. Kayntiin perinnollisyyspoliklinikalla sisaltyy perinndllisyyshoitajan
neuvonta, seka tarvittaessa perinnéllisyyslaakarin neuvonta. (Potilasohje: Tietoa raskaudenajan
sikidtutkimuksista 2012.)

Tarjottavia sikidtutkimuksia ovat mm. ultradanitutkimukset, joilla seurataan raskauden etenemista
ja voidaan saada tietoa sikion mahdollisista rakenteellisista poikkeavuuksista jo raskauden var-

haisessa vaiheessa. Naita rakennepoikkeavuuksia voidaan tilanteesta riippuen seurata ultradani-
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tutkimuksin tai tehda tarkentavia lisatutkimuksia, kuten istukkanaytetutkimus. Istukkanaytetutki-
muksen tarkoituksena on yleensa poissulkea tavanomaiset satunnaisesti esiintyvat kromosomi-
poikkeavuudet, mutta nayte voidaan ottaa myds jotakin tiettya harvinaista perinndllista sairautta
epailtaessa. Sikion kromosomiston tutkimiseksi voidaan istukkanaytetutkimuksen liséksi kayttaa

my0s lapsivesitutkimusta. (Potilasohje: Tietoa raskaudenajan sikidtutkimuksista 2012.)

41.1 Perinnolliset sairaudet ja hedelmattomyyshoidot

Lapsettomuustutkimukset olisi syyta aloittaa, kun saannollinen sukupuolieldama on kestanyt vuo-
den ilman ehkaisya, mutta raskaus ei ole alkanut (Vayrynen 2012, 165). Hedelméattomyyshoitoja
ja sikiodiagnostiikkaa voidaan hyodyntaa myos molempien vanhempien hedelmallisyyden ollessa
normaali, kun tulevalla lapsella tiedetaan olevan riski sairastua perinndlliseen sairauteen. Sairau-
den aiheuttavan geenin ja geenivirheen ollessa tunnettuja, voidaan turvautua sikiddiagnostiikkaan
parantaen perheen mahdollisuuksien saada terve lapsi. Kaikki perhetta suunnittelevat eivat kui-
tenkaan sikiotutkimuksia halua, eivatkd ne aina ole mahdollisiakaan, esimerkiksi sairauden mole-

kyyligeneettisen syyn ollessa tuntematon. (Aittoméaki & Hovatta 2006, 214.)

Sairauden uusiutumisen riski lapsella on 50 %, jos toisella vanhemmista tiedetd@n olevan au-
tosomissa dominantisti periytyva tauti. Talldin riski voidaan valttda kayttamalla lahjoitettuja siittio-
tai munasoluja sen mukaan, kummalla vanhemmista tautigeeni on. (Aittomaki & Hovatta 2006,
214))

Resessiivisen tautigeenin kohdalla luovutettuja sukusoluja kayttaméalla voidaan lapsen sairastu-
misriskia vahentaa yleensa 25 %:sta alle 1 %:iin. Luovutettuja sukusoluja kaytettaessa mahdolli-
sen sairastumisriskin suuruus riippuu siita, kuinka yleinen tautigeeni on vaestossa. Koska reses-
siivinen tauti ilmenee ainoastaan molempien vanhempien ollessa tautigeenin kantajia, voidaan
lapsen sairastumisriskia pienentad korvaamalla kumman tahansa vanhemman sukusolut lahjoite-
tuilla. Vaikka lahjoitettujen siittiosolujen kayttda voidaan pitaa toimenpiteena helpompana, on pa-
riskunnan oma mielipide yleensa ratkaiseva. (Aittomaki & Hovatta 2006, 214.)

X-kromosomissa peittyvasti periytyvaan sairauteen on riski ainoastaan aidin ollessa tautigeenin
kantaja. Talloin lapsen riski sairastua voidaan valttaa kayttamalla lahjoitettuja munasoluja. Laake-
tieteellisista syista alkiodiagnostiikan yhteydessa voidaan kéyttaa myds sukupuolen valintaa, jol-

loin kohtuun voidaan siirtaa ainoastaan tyttdalkioita, joilla ei sairauden perimisen riskia ole. Myds
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mitokondriaalisesti periytyvan sairauden riski voidaan valttaa vain kayttamalla lahjoitettuja mu-
nasoluja, silla mitokondriot ja mitokondriaalisesti periytyvat sairaudet periytyvat ainoastaan naisen
kautta. (Aittomaki & Hovatta 2006, 214-215.)

41.2 Alkiodiagnostiikka

Alkiodiagnostiikka on geneettisen diagnoosin tekemista koeputkihedelmdityksella alkunsa saa-
neesta varhaisalkiosta. Se on kehitetty vaihtoehto sikiddiagnostiikalle, jota on sovellettu useiden
sairauksien diagnostiikkaan. Alkiodiagnostiikan etuna on kromosomipoikkeavuuksien seulonta
koeputkihedelmoityksissa ja raskauden keskeytyksen valttaminen varhaisen diagnostiikan vuoksi.
Huonoja puolia ovat diagnostiikan vaativuus ja koeputkihedelmoityksen tarve myds pariskunnan
hedelmallisyyden ollessa normaali. Alkiodiagnostiikka vaatii perinnéllisyysneuvontaa, huolellista
valmistelua ja hedelmallisyyden peruskartoituksen jokaisen pariskunnan kohdalla. Pariskunnan
kanssa on aina pohdittava, ovatko esimerkiksi sikiotutkimukset tai jokin muu hoito alkiodiagnos-
tikkaa parempi vaihtoehto, silla raskauden alkamisen todennakéisyys on alkiodiagnostiikassa
huomattavasti pienempi (n. 20 %) kuin tavallisessa hedelmattdmyyshoidossa. Vaativasta hoidos-
ta huolimatta alkion siirtoon ei aina paasta lainkaan, esimerkiksi kaikkien tutkittujen alkioiden ol-
lessa poikkeavia. (Aittomaki & Hovatta 2006, 215-217.)

4.2 Raskaus

Raskauden aikana odottavan &idin elimistdssa tapahtuu monia biokemiallisia ja fysiologisia muu-
toksia, joiden tarkoitus on sopeuttaa elimistd raskauteen ja tulevaan synnytykseen. Fyysisten
muutosten lisaksi raskauteen liittyy myds psyykkisia muutoksia. Raskauden keston biologinen
vaihtelu on suuri, mutta keskimaarin raskaus kestaa 40 viikkoa. Raskauden etenemista ja seka
kohdun etta sikion kasvua seurataan raskauden aikana. Raskauden seurannan kannalta on oleel-
lista tietaa, kuinka mahdolliset edelliset raskaudet ovat sujuneet. Nain voidaan arvioida mahdolli-
sia riskitekijoita ja muun muassa sita, onko synnytys mahdollista normaalisti alateitse vai paady-
taanko keisarinleikkaukseen. (Sariola & Tikkanen 2011, 308, 310.)

Kohtulihas kasvaa estrogeenin vaikutuksesta raskauden ensimmaiset 20 viikkoa. Sen jalkeen
kohtu mukautuu venymalla. (Thomson 1993, 95.) Sen paino kymmenkertaistuu raskauden aikana
painaen raskauden lopussa noin 1000-1200 grammaa. (Sariola & Tikkanen 2011, 309). Loppu-

raskaudessa kohdun koko kasvaa l&hinna sikion ja istukan kasvun aiheuttaman venytyksen
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vuoksi (Litmanen 2012, 147). Kohdun venymisen tekee mahdolliseksi progesteroni, joka edistaa
siledn lihaksen rentoutumista (Thomson 1993, 95). Progesteroni vaikuttaa myds kohdunkaulaan
liman koostumukseen. Limasta tulee paksumpaa ja sitkedmpaa muodostaen kohdunkaulaan li-
matulpan, joka suojaa infektioilta. (Thomson 1993, 97.) Kohdun kasvaessa myds verenkierto li-
saantyy kohdun alueella, munatorvissa ja munasarjoissa. Lisaksi myds ulkosynnyttimien verek-
kyys lisdantyy. Naista elimiston muutoksista johtuen painontunne alavatsalla ja tihentynyt virt-
saamisen tarve ovat tavallisia tuntemuksia. Ensimmaisen raskauskolmanneksen aikana voi esiin-
tya myos kovia, lyhytkestoisia alavatsakipuja. Hormonitoiminnan muutosten vuoksi nivelsiteet al-
kavat l0oystya valmistaen naisen elimistoa synnytykseen. Taman vuoksi lonkissa, risti-
suoliluunivelissa ja hapyliitoksessa voi tuntua kipua jo raskauden ensimmaisella kolmanneksella.
(Sariola & Tikkanen 2011, 309, 313.)

Raskauden aikana naisen verivolyymi ja sydamen minuuttivolyymi kasvavat aidin elimiston huo-
lehtiessa istukan kautta myos ravintoaineiden ja hapen kuljetuksesta sikiolle seka kuona-aineiden
poistumisesta sikiosta. Verenkiertovastus laskee erityisesti kohdun ja istukan verenkierossa. Ve-
renkierron lisdantymisesta huolimatta kookas kohtu voi loppuraskaudessa painaa laskimoita didin
selalla ollessa niin, etta veren virtaus sydameen huononee aiheuttaen aidille heikkoa oloa. Tata
voidaan ehkaista kayttamalla kylkiasentoa selin makuun sijaan. Raskauden aikana ilmenee ta-
vallisesti my6s hemoglobiinipitoisuuden laskua erityisesti 20.-30. raskausviikolla, silla verivolyy-
min lisdantyessa plasmavolyymi lisdéntyy normaalisti punasolumassaa enemman. Tama aiheut-
taa sen, etta veri ikdan kuin laimenee. Hemodiluutio on normaali muutos raskaana olevan naisen

elimistdssa, eika valttamatta vaadi rautalaakitysta. (Sariola & Tikkanen 2011, 309-311.)

Hormonaalisia muutoksia naisen elimistdssa tapahtuu jo raskauden alkuvaiheessa. Nailla endo-
krinologisilla muutoksilla on monenlaisia vaikutuksia, mm. kohdun katokalvon paksuuntuminen
seka verisuonituksen lisdantyminen. (Litmanen 2012, 147.) Erityisesti merkitysta on istukan li-
saantyneella hormonien erityksella; Raskausajan tarkeimmat hormonit ovat progesteroni ja estra-
dioli, joiden eritys lisdantyy tasaisesti raskauden loppuun asti. Naista progesteroni on raskautta
yllapitava hormoni ja toimii kohdun lihasten supistelua estaen. Raskauden edetessa kohtulihasten
supistumisherkkyys kuitenkin lisaantyy estradiolin vaikutuksesta. Estrogeenina estradioli vaikut-
taa myOs esimerkiksi maksan proteiinisynteesiin, verenkierojarjestelmaan seka rintarauhasen
kasvuun raskauden aikana. Hormonitoiminnan muutosten on arveltu liittyvan myds raskaudenai-
kaiseen pahoinvointiin. Alkuraskauden pahoinvointi on yleinen raskaudenaikainen oire, jota lahes

jokainen odottava aiti tuntee jonkin verran. Yksildllista vaihtelua on paljon, mutta yleensa pahoin-
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vointi on pahimmillaan ensimmaisen raskauskolmanneksen aikana ja haviaa 12.-14. raskausvii-
kon jalkeen. (Sariola & Tikkanen 2011, 311-312.)

Odottavan &idin paino nousee edella kuvailtujen fysiologisten muutosten vuoksi raskauden aika-
na noin 8-15 kilogrammaa. Suurin osa painonnoususta tapahtuu loppuraskaudesta, yleensa 20.
raskausviikon jalkeen. Myds raskaana olevan naisen ruokahalu ja energiantarve kasvavat sikion
kasvun vuoksi noin 10-20 %, mika tarkoittaa noin 350 kcal vuorokautta kohti. (Sariola & Tikkanen
2011, 310, Litmanen 2012, 147.) Koska progesteroni rentouttaa sileita lihaksia, silld on suuri vai-
kutus myos suolen toimintaan. Ravintoaineiden imeytymisen maksimoimiseksi vatsan tyhjentymi-

nen ja peristaltiikka hidastuvat, mista voi seurata esimerkiksi ummetusta. (Thomson 1993, 100.)

Raskauden ensimmaisella tai toisella kolmanneksella odottava &iti voi tuntea hengenahdistusta
raskaudenaikaisten hengityselimiston muutosten vuoksi. Vastaavasti loppuraskaudessa hen-
genahdistusta saattaa aiheuttaa kohdun suurentunut koko ja pallean nousu. Rintakehan ympa-
rysmitta kasvaa ja keuhkotuuletus tehostuu. Hengitystiheys ei muutu, mutta kertahengitystilavuu-
den kasvaessa 30-40 prosenttia hengityksen minuuttitilavuus voi kasvaa jopa 10,5 litraan. Te-
hostuneen keuhkotuuletuksen ansiosta odottavan aidin veren hiilidioksidiosapaine laskee helpot-

taen sikion veren hiilidioksidin siirtymista istukassa naisen elimistoon. (Litmanen 2012, 151.)

Raskauden edetessa odottavan aidin tukirangassa tapahtuu muutoksia kohdun ja sikién kasvun
aiheuttaessa painopisteen siirtymista eteenpain. Talloin lannenotko syvenee ja muut selkdrangan
kaaret tulevat sen my6téd voimakkaammin esille. Rangan muutokset aiheuttavat selan lihaksille
rasitusta, mika voi ilmeta kipuna selédssa. Myds vatsalihasten venyminen ja lihastonuksen lasku
vaikuttavat omalta osaltaan selan kipuiluun. Tukirankaan kohdistuvaan rasitukseen vaikuttaa

my0s kasvavien rintojen paino aiheuttaen niskan ja hartioiden alueella. (Litmanen 2012, 155.)

Alkuraskauden aikana odottavan aidin unentarve lisaantyy, mika voi liséantynytta aiheuttaa va-
symysta. Raskauden toisella kolmanneksella vasymys kuitenkin vahenee ja monet odottavat aidit
tuntevat tassa raskauden vaiheessa itsensa erittain hyvinvoiviksi ja energisiksi. Odottajan yksilol-
liset psyykkiset tekijat, minakuva ja raskauteen liittyvat odotukset vaikuttavat kuitenkin olennai-
sesta naisen kokemuksiin. Sopeutumista raskauteen ja aitiyteen kypsymista tapahtuu koko ras-
kauden ajan, mink& vuoksi raskauteen liittyy usein ristiriitaisia tunteita. Normaaliin raskauteen voi
siis littya myds epavarmuutta, itkuherkkyytta ja pelkoa, vaikka ulkoiset olosuhteet raskauden ai-

kana olisivatkin kunnossa. Sikion likkeiden tunteminen 18.-20. raskausviikolta eteenpéin ja siki-
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on nakeminen ultradanitutkimuksessa ovat merkittavia tekijoita vanhemmuuteen valmistautuessa

ja vahvistavat mielikuvaa tulevan lapsen olemassa olosta. (Sariola & Tikkanen 2011, 313-314.)

4.3 Lihassairauksien vaikutus perhesuunnitteluun

Raskauden vaikutukset odottavan aidin lihassairauteen vaihtelevat, eik& vaikutuksia sairauden
kliiniseen kuvaan yleensa voida ennakoida raskautta edeltavan oirekuvan perusteella. Yleista on,
etta raskaus ja synnytys sujuvat normaalisti, mutta lihasvasyvyysoireet lisdéntyvat raskauden ai-
kana, synnytyksessa ja sen jalkeen. (Elovaara & Matell 2009, 3839.)

Raskauden aikaisen hoidon suunnittelu edellyttaa sita, etta lihastautia sairastava hakeutuu ras-
kausneuvontaan jo hyvissd ajoin raskautta suunnitellessaan. Raskausneuvonnassa perhetta
suunnittelevia voidaan informoida sairauden kulusta raskauden aikana. Hoito edellyttad mo-
niammatillista yhteistyo6ta, jossa raskauden aikainen hoito ja seuranta keskitetaan tyypillisesti sai-
rauteen perehtyneelle neurologille ja obstetrikolle. Hoidon tavoitteena on ehkaista potentiaaliset
komplikaatiot, turvata seka &idin etta lapsen hyvinvointi raskauden aikana, huomioida yksilollisesti
lihasvasyvyyden mahdollisuus ja optimaalinen hoitotasapaino jo ennen raskautta. Tarkeda on

kiinnittaa erityista huomiota hengityslihaksiston oireisiin. (Elovaara & Matell 2009, 3840, 3843.)

Lihassairautta sairastavalle &idille suositellaan yleenséd normaalia alatiesynnytysta. Toisaalta
synnytys voi pitkittya linasoireiden takia ja lihasvasyvyydesta karsivat didit voivat vasahtaa tyypil-
lisesti synnytyksen ponnistusvaiheessa, jolloin voidaan harkita imukuppisynnytysta. (Elovaara &
Matell 2009, 3841.) Lihassairautta sairastavan &idin raskaus ja synnytys vaativat erityistd seuran-
taa sydamen rytmihairidtaipumuksen takia. Synnytyksen jalkeen voi olla myds suurentunut riski

verenvuotoon. (Norio-keskus, viitattu 20.10.2014.)

Vaikka synnytys olisi suunniteltu alateitse, lihassairautta sairastavilla paadytaan kuitenkin keisari-
leikkaukseen useammin kuin terveiden synnyttdjien kohdalla (Elovaara & Matell 2009, 3841).
Leikkausta suunniteltaessa on otettava huomioon, ettd heraaminen nukutuksesta on usein nor-

maalia hitaampaa (Norio-keskus, viitattu 20.10.2014).
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5 TUOTEKEHITYSPROSESSI

Projektikohtaisista tavoitteista ja aikaansaannoksista riippumatta kaikista tuotekehitysprosesseis-
ta voidaan erottaa viisi vaihetta. Tuotekehityksen ensimmainen vaihe on aina ongelman tai kehit-
tamistarpeen tunnistaminen, minka jalkeen keinoja ratkaisujen l0ytamiseen lahdetaan ideoimaan.
Tata ideointivainetta seuraa tuotteen luonnostelu, kehittely ja viimeistely. Painotukset tuotekehi-
tyksen vaiheiden valilla vaihtelevat projektikohtaisesti yksilollisten lahtokohtien ja tavoitteiden mu-
kaan. Vaiheesta toiseen siirtyminen ei myoskaan vaadi edellisen vaiheen loppuun saattamista,
vaan eri vaiheita voidaan tyostaa myos samanaikaisesti. Esimerkiksi kehittdmistarve voi tdsmen-

tya viela tuotteen luonnosteluvaiheessa. (Jamsa & Manninen, 2000, 28.)

5.1 Tuotekehityksen paatehtavat

Meidan oppaamme kohdalla kehittdmistarve selkiytyi meille itsellemme ensimmaisella tapaami-
sella yhteistyOkumppanimme kanssa. Kiinnostus pitkaaikaissairaiden ja vammaisten tuen tar-
peesta katilotyon asiakkaina oli herannyt meilla molemmilla jo ennen yhteydenottoa SAMAT-
projektin henkildstoon, ja yhteistyon lahdettya kayntiin saimmekin paljon tukea ja kannustusta ai-
heen tutkimiseen. Yhteistyokumppanillemme SAMAT -projektille oli toiminnassaan tullut vastaan
paljon tilanteita, joissa perhettd suunnittelevat vammaiset tai pitkaaikaissairaat olisivat kaivanneet
enemman ja tarkempaa tietoa sairauden perinnéllisyydestd ja mahdollisista vaikutuksista
raskauteen ja tulevan lapsen terveyteen. He olivat tunnistaneet, ettei perinndllisista sairauksista
ole helposti saatavilla olevaa tietoa perhesuunnittelun nakdkulmasta. Tiedon puutteen lisaksi
perhetta suunnittelevilla saattoi olla my0s vaaraa tietoa ja aiheettomia pelkoja. SAMAT -projektin
tyontekijat iimaisivat, etta olisivat kaivanneet myo0s itselleen lisaa tietoa sekd tiedonlahteita
sairauksista, jotta osaisivat ohjata asiakkaitaan paremmin.

Tuotteen ideoinnin aloitimme yhdessa SAMAT -projektin kanssa. Heiltda saimme paljon
tarpeellista tietoa siita, millaisia haasteita pitkaaikaissairaiden perhesuunnittelussa on, millaista
tukea he ammattilaisilta tarvitsevat ja kuinka ammattilaiset kokevat voivansa naihin tarpeisiin
vastata. Kaytanndnkokemusten pohjalta totesimme projektimuotoisen tutkimuksen vastaavan
kehittdmistarpeeseen kaikkein parhaiten ja paatimme tehda opinnédytetydprosessimme

tuotoksena oppaan perhesuunnittelun tukemiseksi. Aluksi suunnittelimme tekevamme oppaan
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kaikista perinndllisistd neurologisista sairauksista, mutta totesimme tdman olevan liian laaja

sairausryhma. Rajasimme perinndlliset neurologiset sairaudet perinndllisiin lihassairauksiin.

Oppaan ideointivaineessa teimme opinnaytetydprojektiin kuuluvan projektisuunnitelman, joka tuki
projektin johdonmukaista ja tavoitteellista etenemista. Projektisuunnitelma valmistui huhtikuussa
2014, jolloin myds esitimme sen projektin ohjausryhmalle ja tukiryhmaan kuuluville
opiskelutovereillemme. Tuotteen tavoitteena oli antaa luotettavaa ja selkeaa tietoa perinndllisista
sairauksista perhesuunnittelun tueksi. Tarkoituksenamme oli siis koostaa l0ytamastamme
tiedosta selkea ja tiivis tietopaketti kirjallisen oppaan muodossa, jonka avulla tietoa voitaisiin
jakaa internetissd seka muutamina painettuina kappaleina. Ideointi jatkui koko ajan aiheen

rajautuessa ja oppaan tietoperustaan perehtyessamme.

Tuotteen luonnostelun aloitimme kun tietoperusta aihealueesta alkoi olla tarpeeksi laaja ja
kattava opasta varten. Tama tapahtui kesan 2014 alussa suunnitelmamme mukaisesti. Oppaan
sisallon laajuuden ja aihe-alueet suunnittelimme yhteistydpalaverissa SAMAT -projektin kanssa,
minka pohjalta l&hdimme kasaamaan tietoperustaan l6ytamaamme tietoa oppaan muotoon.
Vaikka olimme rajanneet aihealuettamme jo aiemmin perinnéllisiin lihassairauksiin, jouduimme
miettimaan vield opasta luonnostellessamme kuinka laajasti linassairauksia kannattaa oppaassa
késitelld. Aiheen rajauksesta huolimatta perinnélliset lihassairaudet ovat laaja sairausryhma
alaryhmineen ja harvinaisine diagnooseineen, joten paadyimme lopulta kasittelemaan
lihassairauksia oppaassa ainoastaan oireiden kautta. Lihassairauksien laajasta kirjosta
huolimatta tyypilliset oireet ovat kutienkin hyvin samanlaisia eri diagnoosien valill, ja oireet ovat
merkittavin tekija mietittdessa sairauden vaikutuksia raskauden kulkuun ja odottavan aidin

jaksamiseen.

Tuotteen kehittely jatkui kesan yli kesatoiden ja muiden opiskelujen ohella. Oppaan sisallon
selkeytyessd jouduimme pohtimaan myds asioiden esittamisjarjestysta; Oppaamme
aihealueeseen kuuluu muutamia vaikealukuisempia kappaleita muun muassa periytyvyydests,
jotka vaativat lukijaltaan enemman keskittymista. Selkean ja ymmarrettavan kirjoitustyylin lisaksi
huomioimme lukijan motiivin ja tekstin etenemisen sisallollisesti tarkeammasta tiedosta
vahemman tarkeaan. Etenemisjarjestyksella uskoimme voivamme vaikuttaa siihen, kuinka lukijan
motivaatio sailyy ja kuinka han jaksaa lukea myds oppaan vaikeampiselkoiset osat. Lukemisen
miellyttavyyttd ja oppaan ldammintd tunnelmaa lisdtaksemme teimme itse myds oppaaseen

sopivan kuvituksen.
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Kesélla yhteydenpito yhteistydkumppanin kanssa oli kesalomien vuoksi vahaisempaa. Tuotteen
luonnostelu oli kuitenkin tehty tiiviissa yhteistydssa, joten emme kokeneet tarvetta enemmalle
ohjaukselle. Kesan aikana yritimme ottaa yhteyttd my6s Oulun yliopistollisen sairaalan
perinndllisyyspoliklinikan |&dakariin saadaksemme lisdtietoa heidan tarjoamistaan palveluista ja
kokemusperaista tietoa oppaamme aihealueesta. Taaltd emme kuitenkaan milloinkaan saaneet
vastausta yhteydenottoomme ja jatimme asian selvittelyn siihen, kun huomasimme oppaan

edetessa, ettei lisatieto ole sisallon kannalta valttamatonta.

5.2 Oppaan viimeistely

Oppaan viimeistelyvaihe tuli ajankohtaiseksi kesan jalkeen syyskuussa 2014. Talldin lahetimme
oppaan Lihastautiliitolle ja tata kautta muutamille kohderyhmaan kuuluville esitestaajille. Samaan
aikaan tapasimme my0s yhteistyokumppanimme ja teimme suunnitelman viimeisista muutoksista
lahinna oppaan ulkoasua ja kirjoitustyylia koskien. Viimeistelyvaiheessa oli huomioitava myds
otsikointi ja sen merkitys helppolukuisuuden ja luotettavuuden kannalta. Tekstin tulee aueta
lukijalle ensilukemalta, ja hyvalla jasentelyllda seka otsikoinnilla selkeytetadn oppaan ydinajatusta
(Jdmsé & Manninen 2000, 56).

Oppaan tavoite on informoida ja opastaa lukijaansa, jolloin tekstityylin tulisi olla selkeasti
luettavaa ja asiatyylistd. Asiasisallon oheisviestinnalla, eli kuvituksella ja tekstin
puhuttelumuodolla sek& painoasulla voidaan viestia arvoihin ja ihmiskasityksiin liittyvia
nakokohtia. Talla tavoin voidaan muuttaa viestin tarkoitusta seka edistaa tiedon vastaanottamista.
(Jamsa & Manninen 2000, 56.) Omassa oppaassamme halusimme huomioida informoivan asia-
tekstin liséksi lihassairaan lukijan kannustamisen ja tukemisen uudessa elamanvaiheessa.
Tuotteen kohderyhmaksi olimme maaritelleet seka perhetta suunnittelevat sairaat puolisoineen
etta heita tukevat tahot. Huomioidaksemme kaikki kohderyhmaamme kuuluvat paadyimme
puhuttelumuodon suhteen sinuttelu-muodosta passiiviin. Lampoa ja kannustusta valittaaksemme
jatimme oppaan alkutervehdystekstin ja loppusanat lampoa tuovaan sinuttelu-muotoon ja

kohdistimme nama suoremmin perhettd suunnitteleville.

Tehtyamme oppaaseen tarvittavat viimeistelyt yhteistydkumppaneiden tapaamisen ja
esitestaajilta saamamme palautteen pohjalta, lahetimme sen vield didinkielen opettajalle kielen

osalta tarkistettavaksi.
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OPINNAYTETYOPROSESSIN ITSEARVIOINTI

5.3  Opinnaytetyoprojektin itsearviointi

Aikaisempaa kokemusta tuotekehitysprojektista meilld ei kummallakaan ollut ryhtyessamme te-
kemaan tata opinnaytetyota. Oppimisprosessina taman projektin toteuttaminen on siis ollut erityi-
sen antoisa ja vaatinut meiltd molemmilta uudenlaisten tapojen ja tiedon oppimista. Kahdessa te-
kijassa on useita hyvia puolia, kuten tehtavien jakaminen ja tuen saaminen, mutta myos omat
haasteensa. Vaikka meilld kummallakaan ei ollut aikaisempaa kokemusta projektityoskentelysta,
olimme kumpikin jo aikaisempien opiskelujen aikana oppineet tietynlaiset itselle sopivat tavat toi-
mia ja oppia uutta. Projektipaallikkdd emme opinnéytetydprojektillemme valinneet. Aluksi tama oli
tiedostamatonta, mutta projektisuunnitelmaa tehdessémme pohdimme tdmén olevan hyvéa valin-
ta. Tehtavien jako onnistui ongelmitta ja erilaiset nakemykset pystyttiin selvittdmaan yhdessa.
Onnistuimme mielestdmme jakamaan ty6tehtavia hyvin molempien vahvuudet ja voivavarat huo-
mioiden. Koko opinndytetyOprojektin ajan etenimme molemmat myds muissa opinnoissamme ja
teimme opintoihimme kuuluvia harjoitteluja. Muista opinnoista tyoharjoittelut vaikuttivat selkeim-
min opinnaytetyOprojektin etenemiseen, kun aikaa ja energiaa oli pitkien harjoittelupaivien jalkeen
vahemman. My0s kesaaika vaikutti projektin tekemiseen omalta osaltaan, kun kesatyot ja mat-
kustelu vahensivat yhteydenpitoa myos meidan tekijoiden valilla.

Opinnaytetyoprojektin etenemiseen vaikuttivat monet tekijat. Valilla kului viikkojakin, ettemme eh-
tineet paneutua projektin tyostamiseen. Olimme kuitenkin osanneet huomioida taman mahdolli-
suuden jo projektin riskeja pohtiessamme ja aikataulua suunnitellessamme. Taman vuoksi ko-
emme, ettd projektisuunnitelman tekeminen heti opinnaytetyGprojektin alussa oli erittain hyodyllis-
ta. Koska aikataulumme oli omasta mielestdmme suhteellisen valja ja antoi meille sopivasti vapa-
uksia irrottautua tyosta, emme kokeneet vasymyksen ja stressin haittaavan motivaatiota projektin

suhteen.

Projektisuunnitelmassa olimme suunnitelleet esittavamme opinnaytetydprojektimme kevaalla
2015, jotta ehtisimme siihen mennessé kirjoittamaan myés loppuraportin rauhassa valmiiksi. Kui-
tenkin syksylla 2014 projektin tuotoksen ollessa viimeistelya vaille valmis, meille tarjoutui tilaisuus
esittda tydbmme jo marraskuussa 2014 jarjestettavassa Hyvinvointia Yhdesséd — tapahtumassa

Oulun ammattikorkeakoululla ja paatimme tarttua tahan tilaisuuteen. Loppuraportin kirjoitimme
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Hyvinvointia Yhdessé — tapahtuman jalkeen marraskuussa 2014. Raportin kirjoittaminen tuntui
hienolta lopetukselta — saimme pohtien kayda lapi koko viimeisen vuoden kestaneen prosessin,
joka nyt oli tulossa paatokseen. Loppuraportin kirjoittaminen oli myds haasteellista, koska ajoittain
tuntui hieman vaikealta yrittaa tiivistaa opinnaytetydmme tarkeimmat seikat ainoastaan yhden si-

vun mittaiseksi tietopaketiksi.

Omia pitkén aikavélin oppimistavoitteitamme projektin parissa olivat ammatillisen osaamisen
lagjentaminen ja syventdminen. Tahan mielestamme paasimme silla, ettd seka
kehitystyoprojektin tekeminen etta projektimme aihealue olivat meille kummallekin ennestaan
vieraita. Olemme laajentaneet ja syventaneet ammatillista osaamistamme perinn6llisyydesta ja
lihassairauksista saamallamme tiedolla, kuin myos ymmartamalla niiden vaikutuksia
perhesuunnitteluun ja raskauteen, mika tulee olemaan meille katilonammatissa erittéin arvokasta
tietoa. Taman saamamme tiedon ja kokemuksen avulla pystymme saavuttamaan tavoitteemme
huomioida tulevassa tydssamme my0s erilaiset vammaryhmat ja heidan tarpeensa. Vélittémaét
oppimistavoitteemme saavutimme toteuttamalla tiedon hankinnan ja toimivan oppaan tekemisen

suunnitellusti aikataulussa pysyen.

Mielestdmme saimme mainiota ohjausta yhteistydkumppaniltamme SAMAT-projektilta koko
opinnaytetydprosessin ajan. Yhteydenpitomme oli tiivistd ja koemme, ettd se onkin yksi syy
onnistuneeseen opinnaytetyoprojektiin. Yhteistydkumppanilta saimme myds paljon ohjausta
siihen, mista ja kenelta tietoa ja apua kannattaa hakea missakin vaiheessa prosessia. Opettajilta
saimme hyvin tarvitsemaamme ohjausta opinnaytetydn tekemiseen suunnatuissa tyopajoissa,
joten emme katsoneet aiheelliseksi kayttdd henkildkohtaisia ohjausaikoja. Opinnaytetyon

loppuvaiheessa olimme yhteydessa myos kielten opettajiin kielellisen ulkoasun hiomiseksi.

5.4 Oppaan itsearviointi

Opinnaytetyoprojektimme tuotoksena syntynyt opas on mielestamme onnistunut. Tavoitteenam-
me oli tuottaa luotettavaa tietoa perinndllisista sairauksista seka niiden vaikutuksista perhesuun-
nitteluun selkeasti luettavan oppaan muodossa. Yhteistydkumppanimme kautta vélittyi tarve siita,

kuinka pitkaaikaissairaiden kanssa tyoskentelevéat kaipaisivat enemman tietoa ja jotain konkreet-
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tista annettavaa asiakkaidensa perhesuunnittelun tueksi. Uskomme, ettd oppaamme vastaa ta-

han tarpeeseen.

Lihassairauksien joukon ollessa niin suuri, resurssimme eivat tassa opinnaytetydprojektissa riitta-
neet yksittaisten sairausdiagnoosien lapikdymiseen. Tehdessdmme tietoperustaa lihassairauksis-
ta kavimme lihassairaudet lapi sairausryhmittain ja pitkdn mietinnan jalkeen paadyimme kasitte-
leméaan lihassairauksia oppaassamme yleisimpien oireiden kautta. Tahan paatokseen vaikuttivat
lihassairauksien laajan kirjon lisaksi myos se, kuinka sairauden oireilu ja vaikutus raskauteen on
kuitenkin aina hyvin yksilollista. Myos lihassairauksien tyypillisimmat oireet ovat usein hyvin sa-
mankaltaisia diagnoosista huolimatta ja juuri oireet ovat se tarkein tekija, jotka vaikuttavat ras-
kauden aikaiseen jaksamiseen. Opinnaytetyoprojektin tavoitteita miettiessamme maarittelimme
oppaan tarkoitukseksi tukea perhesuunnittelua ja poistaa turhia pelkoja ja ennakkoluuloja, joita
perinnollisiin sairauksiin usein liitetdan. Pelkoihin ja ennakkoluuloihin pystymme mielestamme
vaikuttamaan oppaan kannustavuudella ja Iampimalla tunnelmalla, mutta joiltain osin taman ta-
voitteen saavuttaminen jai ehk& puutteelliseksi; oppaamme kasittelee periytyvyytta ja lihassaira-
uksia niin yleisella tasolla, ettei yksittaisten sairauksien periytyvyyteen tai vakavuuteen oteta kan-
taa. Toisaalta tdma olisi ehka ollut opinndytetyotasoisessa projektissa mahdotontakin, kuten
my0s esimerkiksi yksilon laakityksen vaikutuksiin kannanottaminen. Yhten& projektimme valitto-
mista tavoitteista olikin kiinnittdd oppaan avulla lihassairaan huomio yksildllisiin, sairaudesta joh-
tuviin seikkoihin, ja lisatd mahdollisuutta tuoda naita yksildllisia, mieltd askarruttavia asioita hei-

dan parissaan tyoskentelevien ammattilaisten tietoon.

Yhtena merkittdvimmista riskeisté projektillemme oli tiedon puute lihassairauksien vaikutuksista
perhesuunnitteluun ja raskauteen. Kaytimme monipuolisesti erilaisia lahteita ja teimme
yhteistyotd myds Oulun ammattikorkeakoulun tiedonhakuasiantuntijoiden kanssa, mutta
perinndllisten lihassairauksien ja perhesuunnittelun yhteydesta ei juuri [0ytynyt kaytettavissa
olevaa tietoa. Otimme yhteytta myos perinnollisyyteen erikoistuneisiin asiantuntijoihin Oulun
yliopistollisessa sairaalassa, mutta tuloksetta. Tasta tehtyjen tutkimusten puutteesta huolimatta
onnistuimme kiertamaan riskin mielestdamme melko hyvin lahestyessamme aihetta oppaassa
oireiden nakokulmasta ja yhdistelemalla lihassairauksista I0ytamaamme tietoa raskauden
mukanaan tuomiin normaaleihin fysiologisiin muutoksiin. Luotettavuutta oppaaseen olisimme

kuitenkin saaneet mahdollisesti lisaa, jos valmiita tutkimuksia aiheesta olisi jo tehty.
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Kokonaisuudessaan oppaasta tuli mielestamme selkea ja helppolukuinen. Asiasisaltd voi olla
maallikolle haastavaa erityisesti perinndllisyyden osalta, mutta onnistuimme mielestamme tiivis-
tamaan oppaaseen tarpeellisen tiedon. Riskina voimme nahda kuitenkin edelleen sen, ettei tuot-
tamamme opas kohtaa kohderyhmansé tarpeita. Tahan riskiin pystyimme vaikuttamaan jonkin
verran esitestauksella, mutta emme silti voi olla taysin varmoja riskin valttdmisesta. Esitestaa-
jinamme toimi Lihastautiliton kautta tavoittamamme lihastautia sairastavat. Heilla oli kuitenkin jo
raskauksia takana ja tietoa sairautensa perinndllisyydesta ennestaan, joten oppaamme ei antanut
heille juurikaan uutta tietoa. Taman vuoksi emme saaneet tietoa siita, kuinka opas toimisi lukijalla,
jolla ei aikaisempaa kokemusta tai tietopohjaa aiheesta ole. Oppaan selkeydesta, helppolukui-
suudesta ja kannustavuudesta saimme myoOnteista palautetta. Lihassairaiden kanssa tyoskente-
leville terveysalan ammattilaisille opas ei valttdmatta anna juurikaan uutta tietoa, mutta selkeyttaa
ja tiivistaa tarvittavan tiedon perhesuunnittelun tukemiseksi ja uskomme sen toimivan myos konk-

reettisena tukena tiedonannossa.

5.5 Projektin luotettavuus ja validius

Projektin itsearvioinnissa olemme huomioineet erityisesti sen tarkoituksenmukaisuuden, vaikutta-
vuuden seka tuloksellisuuden. Suurin puute opinndytetydprojektimme kohdalla on mielestdmme
validiteetin niukka nayttd. Esitestauksen kautta saimme hieman palautetta oppaasta projektin ul-
kopuolisilta henkilgilta, mutta saamamme palaute jai hyvin vahaiseksi. Kaikki esitestaukseen vali-
tut henkilot eivat viesteihimme vastanneet ja osalla esitestaajista oli jo kokemusta perhesuunnitte-
lusta, jolloin he eivat saaneet juurikaan uutta tietoa oppaamme kautta. Vakuuttuaksemme oppaan
vaikuttavuudesta olisimme kaivanneet lisaa palautetta kohderyhmaamme kuuluvilta lihassairautta
sairastavilta, joille perhesuunnittelu olisi aineena ollut vasta ensi kertaa ajankohtainen. Uskomme
kuitenkin ettemme ole tehneet turhaa ty6ta projektimme parissa, silla olimme jo etukateen huomi-
oineet taman riskin ja tehneet tarkoituksenmukaisesti tiivista yhteistyota yhteistyokumppanimme
kanssa. Yhteistyokumppanimme kautta olemme saaneet paljon arvokasta tietoa siita, millaiseen
tuen ja tiedon tarpeeseen he ovat tormanneet tydssaan lihassairautta tai muuta perinnollista sai-
rautta sairastavien parissa. Luotamme siis siihen, ettd oppaastamme tuli vaikuttava ja sita voi-

daan hyddyntaa tarkoituksenmukaisesti perhesuunnittelun tukena.



6 POHDINTA

Opinnaytetyomme tarkoituksena oli tehda selkea opas perinndllisista lihassairauksista perhe-
suunnittelun tueksi. Oppaan tarkoituksena oli helpottaa perhesuunnittelua tarjoamalla selkeaa tie-
toa tiiviissa paketissa suoraan lihastautia sairastaville ja heidan laheisilleen, seka toimimalla ter-
veydenhuollon ammattilaisten apuvalineend ohjaustilanteissa. Tekstin sisallosta esimerkiksi pe-
rinnéllisyys ja periytyminen voivat olla melko vaikeasti ynmarrettavaa ilman aiheeseen liittyvaa
koulutusta, joten pyrimme pitamaan tekstin mahdollisimman selkokielisena ja helpottamaan lu-
kemista tekstin etenemistd koskevilla ratkaisuilla sekad kuvituksella. Halusimme oppaamme
poistavan myos turhia pelkoja ja ennakkoluuloja perinndllisiin sairauksiin liittyen ja nain tukea ja

kannustaa perhesuunnitteluun.

Opinnaytety6n tekeminen oli prosessina haastavaa, sillé se vaati kahdelta tekijalta paljon aikatau-
lujen suunnittelua ja tyon jakamista muiden opiskelujen ja menojen ohessa. Yhtena merkittavim-
misté haasteista koimme tutkimustiedon puutteen juuri haluamastamme aiheesta lihassairauksien
vaikutuksista raskauteen. Jouduimme kasaamaan tietoa useista eri lahteista, joista suurin osa
koski vain yhta tutkimuskohteemme aihealuetta. Myos aiheiden rajaus itse oppaaseen oli haasta-
vaa. Oppaaseen sopiva sivumaara oli rajallinen ja siihen oli sisallytettava vain perhesuunnittelun
kannalta merkityksellinen tieto tarpeeksi selkeasti. Tyon alussa tekemamme aikataululliset tavoit-
teet kuitenkin toteutuivat hyvan organisoinnin avulla ja olemme tyytyvaisia lopulliseen tyon tulok-
seen. Saavutimme mielestamme omat oppimistavoitteemme ja esitestaajilta saadun palautteen
mukaan voimme olettaa saavuttaneemme myds oppaalle asettamamme tavoitteet, mutta luulta-

vasti saamme tahan varmuuden vasta oppaan oltua kaytossa jonkin aikaa.

Projektin alussa maarittelimme omiksi oppimistavoitteiksemme ammatillisen osaamisen
laajentamisen ja syventamisen. Tassa vaiheessa voimme todeta saaneemme runsaasti tietoa
meille ennestdan vieraasta asiasta ja uskomme, ettd osaamme nyt tulevassa tydssamme
katildina ottaa huomioon erilaiset vammaryhmat ja sairauden tai vamman merkityksen tuen
tarpeessa. Tavoitteenamme oli hankkia uutta tietoa tutkimuksen kautta ja toteuttaa toimiva opas
suunnitellusti. Padsimme tahan tavoitteeseen erindisten haasteiden kautta. Opimme projektin
hyvan suunnittelun merkityksen ja mahdollisen haasteiden huomioimisen jo etukateen. lItse
teimme projektisuunnitelman heti  opinnaytetyoprojektin  alussa, jo ennen tietoperustan

valmistumista, mink& koimme olleen meille oikea ratkaisu. Tehty projektisuunnitelma ohjasi tyén
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etenemistd heti alusta asti, kun jouduimme tekemaan aiheen rajauksia jo tietoperustaa
kirjoittaessamme. Ldydettyamme tarvittavan tiedon ja opinndytetyon tietoperustan ollessa jo
valmis, haasteita liittyi myds tuotekehittelyyn ja itse oppaan siséltdon. Aiheen rajaus ja nakokulma
on yksi hyva esimerkki siitd, kuinka moniin haastaviin kysymyksiin joutui palaamaan useamman
kerran projektin edetessd. Opimme kuinka projektitydskentely vaatii hyvédd suunnittelua,
aikatauluttamista, yhteistydtaitoja ja pitkdjanteisyytta. Pienista haasteista huolimatta emme tekisi
mitadn muuta toisin kuin esitestauksen toteutuksen. Jos olisimme |ahettaneet tuotoksen
esitestaajille aiemmin, heilla olisi ollut myds enemman aikaa palautteen antamiseen ja olisimme

saattaneet saada useamman vastauksen.

Opinnaytetyoprojektimme edetessa mieleemme tuli useita kehitysmahdollisuuksia ja uusien tut-
kimusten aiheita tutkimastamme aihealueesta. Oman projektimme kehitystavoitteiden saavutta-
mista voitaisiin mitata myohemmin tuotteen kayttoon oton jalkeen kvalitatiivisen palautekyselyn
avulla. Taman projektimme resurssit eivat riita tallaiseen tarpeeksi kattavaan erilliseen tutkimuk-
seen, joten se vaatisi oman projektinsa. Kvalitatiivinen kyselytutkimus voitaisiin toteuttaa esimer-

kiksi perinndllisyyspoliklinikalla asioineille kohderyhmaan kuuluville.

Opinnaytetyon tietoperustavaiheessa tormasimme myds tutkimustiedonpuutteeseen. Yhteistyo-
kumppanimme kautta saimme paljon kokemusperaista tietoa kehitystarpeesta, mutta tutkimustie-
toa pitkaaikaissairauden, tassa tapauksessa lihasairauden, vaikutuksista perhesuunnitteluun oli
valitettavan vahan. Pitkaaikaissairaiden peloista ja ennakkoluuloista voitaisiin tehda tutkimus, jo-
ka toisi tietoa myds ammattilaisille naiden kohtaamiseen. Psyykkisten vaikutusten lisaksi sairau-
den fyysisia vaikutuksia olisi hyva tutkia lisaa, kuinka ne vaikuttavat raskauteen ja kuinka raskaus
muuttaa sairauden oireilua. ltseamme kiinnostaisivat myos terveydenhuollon ammattilaisiin koh-
distuvat tutkimukset, onko heilla valmiuksia huomioida asiakkaan pitkaaikaissairaus tai vamma ja
minkalaista tukea he tahan tydhonsa kaipaavat.
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