Tuuli Heikkila

LINCL- JA JNCL-TAUTIA SAIRASTAVIEN LASTEN
VANHEMPIEN KOKEMUKSIA VERTAISTUESTA

Hoitotyon koulutusohjelma
Hoitotydn suuntautumisvaihtoehto
2011

O
samk C’

Satakunnan ammattikorkeakoulu
Satakunta University of Applied Sciences



LINCL- JA JINCL-TAUTIA SAIRASTAVIEN LASTEN VANHEMPIEN
KOKEMUKSIA VERTAISTUESTA

Heikkil&, Tuuli

Satakunnan ammattikorkeakoulu
Hoitotyén koulutusohjelma
Kesékuu 2011

Ohjaaja: Flinck, Marja
Sivuméara: 50

Liitteita: 2

Asiasanat: LINCL-tauti, JNCL-tauti, kehitysvammaisuus, vertaistuki, Suomen
JNCL-perheiden tukiyhdistys ry

Opinnaytetyon aiheena oli selvittdd millainen merkitys vertaistuella on LINCL- ja
JNCL-tauteja sairastavien lasten vanhemmille ja kuinka vertaistuki vaikuttaa van-
hempien sopeutumisprosessiin. Tutkimuksen tavoitteena oli kuvata LINCL- ja
JNCL-tautia keskeisine piirteineen, selvittdd vertaistuen merkitystd LINCL- ja
JNCL-tautia sairastavien lasten vanhempien kokemana seké tuottaa ideoita vertaistu-
en kehittdmiseksi Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen toimintaan liittyen.

Tutkimus tehtiin yhteistyossa Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen kanssa.
Opinnaytetyon aineisto kerattiin strukturoidun kyselylomakkeen avulla vanhemmilta,
joilla on tai on ollut LINCL- tai JNCL-tautia sairastava lapsi. Kysely lahetettiin 72
vanhemmalle ja lomakkeita palautui 32. Vastausprosentiksi muodostui nain 44 %.
Saatu aineisto analysoitiin tilastollisin menetelmin kéyttden Excel — taulukkolasken-
taohjelmaa. Kyselylomakkeessa oleva avoin kysymys analysoitiin sisallénanalyysia
kayttéen.

Tulosten perusteella perheiden tuen tarve on varsinkin sairauden alkuvaiheessa todel-
la suuri ja siksi Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen toimintaan hakeudutaan
melko nopeasti sairauden toteamisen jalkeen. Yhdistykseen liittymisen tarkeimpina
kriteereind oli halu tutustua muihin samankaltaisessa eldmantilanteessa oleviin per-
heisiin, halu jakaa kokemuksia ja saada liséa tietoa sairaudesta. Nama toiveet toteu-
tuivatkin hyvin yhdistykseen liittymisen jalkeen. Suomen JNCL-perheiden tukiyhdis-
tyksen tyd on merkittava vertaistuen antaja yhdistyksessé olevien jasenien ansiosta ja
tuo myos virkistyshetkid arkeen erilaisten tapahtumien muodossa. Tapahtumat autta-
vat omalta osaltaan vanhempia jaksamisessa ja arjessa. Tulosten perusteella yhdis-
tyksen mahdollistama vertaistuki on auttanut sopeutumisessa lapsen etenevaan sai-
rauteen.

Eniten kehitysehdotuksia vanhemmilta tuli ulkoisen rahoittajan tarpeesta sek& mah-
dollisuudesta saada joku ulkopuolinen henkilé toiminnan vetdjéksi, jotta yhdistys
voisi uusiutua. Perheiden pitkien vélimatkojen vuoksi oli toiveena sosiaalisen median
hyddyntdminen luomalla esimerkiksi suljettu keskusteluryhm& facebook —
palvelimeen. My0s perheiden lasten henkilokohtaiset avustajat koettiin olevan per-
heille tarked tuki ja yksi kehitysideoista olikin jarjestdd avustajille omia tapaamisia,
koulutusta ja vertaistukea.
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The purpose of this thesis was to find out what does peer support stand for parents
who have a child suffering from LINCL or JNCL disease and how does peer support
affect on the adaptation process. The main goal of this study was to describe LINCL
and JNCL disease and their central features, find out the meaning of peer support for
parents who have a child suffering from LINCL and JNCL disease and to produce
ideas how to improve peer support in the supportsociety of Finland’s INCL-families.

This study was made in co-operation with the supportsociety of Finland’s JNCL-
families. The material for this thesis was gathered with the help of a structured ques-
tionnaire from parents who have or have had a child suffering from LINCL or JNCL
disease. The questionnaire was sent to 72 parents and 32 filled questionnaires came
back. The response rate was 44 %. The gathered material was analyzed with statistic-
al methods using Excel spreadsheet program. The open question in the questionnaire
was analyzed by using content analysis method.

Based on the results, the families” need for support is massive particularly in the first
years after the child’s diagnosis and because of that the families join the supportso-
ciety quite rapidly after the diagnosis. The most important reason for joining the sup-
portsociety was the need to meet families in the same life situation, the need to share
experiences and to receive more information about the disease. These wishes also
came true after joining the society. The supportsociety of Finland’s JNCL-families is
a major support giver thanks to the members of the society and brings refreshing
moments to daily life by different events. The events help the parents to cope with
the challenges of the daily life. Based on the results the support of the society has
helped the parents to adapt with their child’s disease.

One of the most suggested development idea from parents was the need for external
financier and the opportunity to get an external person to lead the activity of the sup-
portsociety. This way the society could be renewed. Because of the long distance be-
tween the families, the families wished for utilization of social medias by creating a
closed discussiongroup in facebook. The childrens personal assistants were seen as
an important supporter for the family. One of the development ideas was to organize
meetings, education and support for the personal assistants.
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1 JOHDANTO

Suomessa arvioidaan kehitysvammaisuutta esiintyvan noin 50 000 henkildlla eli
1 %:lla véestosta (Kaski, Manninen & Pihko 2009, 22). Euroopan unionin mukaan
sairaus on harvinainen, kun sit4 sairastaa Euroopan unionissa enintéan viisi ihmista
10 000:tta ihmisté kohden (Harvinaiset sairaudet: Euroopan haasteet 2008). Suomes-
sa tauti tai vamma luokitellaan harvinaiseksi, kun sitd sairastaa yksi ihminen
10 000:sta (Punkari 2011b). Suomalaiseen tautiperintoon luetaan lahes neljakym-
menta harvinaista periytyvaa sairautta. Asukaslukuumme nahden sairauksia on pal-
jon. NCL-taudit ovat harvinaisia ja kuuluvat tautiperintoémme. (Norio 2000, 22,
262.)

Lapsuus- ja nuoruusian NCL-tautimuotoja tunnetaan kolme: varhaislapsuuden NCL-
tauti eli INCL, yleensa leikki-idssa alkava LINCL seka keskimaarin muutamaa vuot-
ta mydhemmin alkava nuoruusidn JNCL (Santavuori & Rapola 1996, 3). Talla het-
kelld Suomessa on LINCL -tautia sairastavia lapsia kuusi ja JNCL -tautia sairastavia
noin 50 lasta, nuorta ja aikuista (Suomen JNCL —perheiden tukiyhdistys ry:n www-
sivut 2011).

Kaikki NCL-taudit aiheuttavat aikaissmmin normaalisti kehittyneelle lapselle vaike-
an, etenevan kehitysvamman. Taudit ovat peittyvasti periytyvid, eteneviéd keskusher-
mostosairauksia, jotka alkavat lapsuudessa. (Norio 2000, 262, 237.) Eteneva her-
mosolujen tuhoutuminen johtaa naén heikkenemiseen, sokeuteen ja syvaan kehitys-
vammaisuuteen ja lopulta ennenaikaiseen kuolemaan (Punkari 2011a). Kaikkiin
NCL-muotoihin liittyy verkkokalvon rappeuma sek& siihen liittyvd sokeutuminen
(Santavuori & Rapola 1996, 3). LINCL- ja JNCL-taudit aiheuttavat lasten ennenai-

kaisen kuoleman noin 15-36 vuoden idssé (Punkari 2011b).

Taman tutkimuksen tarkoituksena on selvittad vertaistuen merkitystd vanhemmille,
joiden lapsi sairastaa LINCL- tai JNCL-tautia. Molemmat sairaudet johtavat vaike-
aan, syvaan kehitysvammaisuuteen sekd ennenaikaiseen kuolemaan. Tutkimuksen
tavoitteena on kuvata LINCL- ja JNCL- tauteja keskeisine piirteineen, selvittaa ver-

taistuen merkitystd LINCL- ja JNCL -tautia sairastavien lasten vanhempien kokema-



na sekd tuottaa ideoita vertaistuen kehittdmiseksi Suomen JNCL-perheiden tukiyh-
distyksen toimintaan liittyen.

Opinnaytety6é suoritetaan yhteistydssa Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistys ry:n
kanssa. Tdma tutkimus on kvantitatiivis-kvalitatiivinen kyselytutkimus, jossa kaytet-
tiin strukturoituja vaittdmié seka yksi avoin kysymys. Kyselylomakkeet lahetettiin
Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen sek& NCL-erityistyontekijan kautta van-

hemmille, joilla on tai on ollut LINCL- tai JNCL-tautia sairastava lapsi.

2 AIKAISEMMAT TUTKIMUKSET

Vertaistuen merkitysta on tutkinut Mikkonen vaitoskirjassaan Sairastuneen vertaistu-
Ki (2009). Mikkonen tutki miten eri sairauksien aiheuttamat elamanmuutokset liitty-
vat vertaistuen tarpeeseen sekd mitd merkitysta vertaistuella on sairastuneelle. Tut-
kimus toteutettiin haastattelemalla, havainnoimalla sek& Kirjallisella kyselylomak-
keella. Aineisto keréttiin sairastuneilta, tukihenkilGiltd sekd ryhméanvetdjilta. Tutki-
muksessa kay ilmi, ettd sairauden aiheuttamat oireet ja muutokset synnyttavat sairas-
tuneille tarvetta tavata toisia samassa tilanteessa olevia. Sairastuneet kokivat vertais-
toiminnan tietoldhteend, suojan ja turvan tuojana ja moniin ongelmiin I6ytyi ratkaisu
vertaisilta. Vertaistuki koetaan lisdtukena, erityistukena ja henkisend tukena. Vertais-
tukiryhméssd syntyy sairastuneen jokapdivaista elaméa tukevaa kokemustietoa.

Myaos laheisten merkitys vertaistukitoiminnassa on suuri. (Mikkonen 2009.)

Aberg tutkii vaitoskirjassaan JNCL-tautia, sen aivoperdisii oireita ja niiden hoitoa
(2001). Tutkimuksen tavoitteena oli maéarittaa taudin kliininen kuva ja l0ytad paras
ratkaisu niiden hoitoon. Muita tavoitteita olivat tunnistaa JNCL-taudille tyypillisin
epilepsia ja l16ytaa paras hoito siihen seka arvioida motorinen hairié JNCL-tautia sai-
rastavilla ja testata miten parkinsonintaudin hoitomenetelmat auttavat oireissa. Tu-
loksissa todettiin yleisimmaksi epilepsiatyypiksi toonis-klooniset kohtaukset ja laaki-
tys epileptisiin kohtauksiin 16ydettiin jokaiselle yksilollisesti, silld jotkut tutkittavista

olivat vield niin nuoria ettei epilepsiakohtauksia ollut viel& ilmennyt. JNCL-tautia



sairastavilla motoriset kyvyt heikkenevat ja tautia sairastavilla alkaa esiintya parkin-
sonismisia oireita. N&ita oireita hoidetaan samoilla ladkkeilla kuin parkinsonintautia.
Tutkimuksessa parkinsonintaudin laékkeita siedettiin hyvin ainakin lyhytaikaisesti.

Lapsilla parkinsonismin oireet helpottuivat. (Aberg 2001.)

Vaéitoskirjatyossaan Holmberg on tutkinut suomalaiseen tautiperintéon kuuluvan
myohéisen lapsuusian NCL-muodon, CLN5-taudin, geneettista ja molekyylibiologis-
ta taustaa ja pyrkinyt selvittdmaén geenivirhettd sekd kuvaamaan viallisen proteiinin
luonnetta (2004). CLN5 on geenilyhenne LINCL-taudista. Tarkemmat solubiologiset
tutkimukset voitiin aloittaa, kun tautigeeni ja sairautta aiheuttavat nelja mutaatiota oli
tunnistettu. Talloin saatiin arvokasta tietoa geenistd ja sen proteiinin ominaisuuksista.
Tutkimuksessa vertailtiin kahdeksan LINCL-tautia sairastavan taudinkulkua eri mu-
taatioiden vaikutuksen selvittdmiseksi. Tulokset osoittivat, etta hyvin erilaisista mu-
taatioista huolimatta oireiden ilmenemisajankohta ei korreloinut mutaation vakavuu-
den kanssa. Taudin kulku ja oireiden alkamisajankohdat olivat samanlaisia eri mutaa-
tioista huolimatta. Tutkimuksen tulosten avulla LINCL-tautia sairastavien perheille
pystytéén tarjoamaan perinndéllisyysneuvontaa ja luotettavia diagnostisia menetelmia,
kuten kantaja- ja sikiodiagnostiikkaa. (Holmberg 2004.)

Vertaistukea voimavarana on tutkinut Kinnunen pro gradu — tutkielmassaan vertais-
tuki erityislapsen vanhempien voimavarana (2006). Tutkimuksen tarkoituksena oli
selvittadd, miten erityislasten vanhemmat ovat saaneet tukea vanhemmuuteensa ver-
taistukitoiminnan eri toimintamuotojen kautta. Tutkimusmenetelmand kéaytettiin
haastattelua. Kohdejoukkona olivat vanhemmat, jotka olivat osallistuneet vertaistuki-
toimintaan aktiivisesti useiden toimintamuotojen osalta. Tutkimustulosten mukaan
vanhemmat kokivat vertaistuen antaneen mahdollisuuden ymmértdjan ja vertaisen
Ioytdmiseen. Vertaisryhmat antoivat tilaisuuden eri tunteiden késittelemiseen, kuten
syyllisyyden, riittdimattémyyden, hyvéksynnan ja anteeksiannon. Vertaisryhméssa
koettiin myGs pettymyksen tunteita. Vanhemmat kokivat, ettd heiddn vanhemmuu-
tensa vahvistui yhteisen jakamisen ja kuuntelemisen kautta. Vertaistoiminnan avulla
rakentui vahvaa luottamusta, uusia sosiaalisia suhteita seka erilaisia merkityksia saa-
nutta ystavyytta. (Kinnunen, 2006.)



3 TUTKIMUKSEN TARKOITUS, TAVOITE JA KESKEISET
KASITTEET

Taman tutkimuksen tarkoituksena on selvittdd millainen merkitys vertaistuella on
LINCL- ja JNCL-tauteja sairastavien lasten vanhemmille ja kuinka vertaistuki vai-

kuttaa vanhempien sopeutumisprosessiin.

Tutkimuksen tavoitteita ovat:

1. Kuvata LINCL- ja INCL-tauteja keskeisine piirteineen

2. Selvittaa vertaistuen merkitystd LINCL- ja JNCL -tautia sairastavien lasten

vanhempien kokemana

3. Tuottaa ideoita vertaistuen kehittdmiseksi Suomen JNCL-perheiden tukiyh-
distyksen toimintaan liittyen

Keskeisimpia késitteitd tassd tutkimuksessa ovat LINCL-tauti, JNCL-tauti, kehitys-

vammaisuus, vertaistuki, Suomen JNCL -perheiden tukiyhdistys ry.

4 KEHITYSVAMMAISUUS

Kehitysvammaisuus maéaritelldan laaja-alaiseksi toimintakyvyn rajoittuneisuudeksi.
Kehitysvammainen on henkil®, jonka kehitys tai henkinen toiminta on estynyt tai
hairiintynyt synnynnéisen tai kehitysidssa saadun sairauden, vian tai vamman vuoksi.
Kehitysvammaisuudella tarkoitetaan muidenkin elimien kuin hermoston vammoja ja
vaurioita. (Kaski ym. 2009, 16.)

Kehitysvammaisuus tulee usein ilmi ensimmaisten elinvuosien aikana, kun lapsen
kehitys ei etenekadn odotetulla tavalla. Joissakin tapauksissa kehitysvamma todetaan

heti syntymén jalkeen. (Kehitysvamma-alan verkkopalvelun www-sivut 2010.)



”Maailman terveysjarjeston (WHO) tautiluokituksen, ICD-10:n (International Statis-
tical Classification of Diseases and Related Health Problems), mukaan alylliselld
kehitysvammaisuudella tarkoitetaan tilaa, jossa henkisen suorituskyvyn kehitys on
estynyt tai on epataydellinen. Alyllinen kehitysvammaisuus voi esiintya joko yksi-
ndin tai yhdessd minkd tahansa fyysisen tai psyykkisen tilan kanssa.” (Kaski ym.
2009, 16.) Alyllisesti syvasti kehitysvammainen on taysin riippuvainen muista ihmi-
sistd ja tarvitsee jatkuvan ympérivuorokautisen hoidon. Téllaisella ihmisell4 on va-
kavia puutteita kommunikaatiossa, liikunnassa seké kyvyssa hallita suolen ja rakon
toimintaa. (Kaski ym. 2009, 21.)

5 NEURONAALISET SEROIDILIPOFUSKINOOSIT ELI NCL-
TAUDIT

Neuronaalisiksi seroidilipofuskinooseiksi kutsutaan tautiryhmaa, jossa hermokudok-
seen ja muuallekin elimistodn kertyy seroidia ja liposfuskiinia muistuttavaa ainetta.
Yhteista kaikille NCL-taudeille on peittyva periytyminen, normaali alkukehitys ja
sen jalkeen ilmenevé eteneva kehitysvammaisuus, joka johtaa ennenaikaiseen kuo-
lemaan. (Norio 2000, 262.) NCL-taudeissa hermosolut tuhoutuvat jatkuvasti, joka
johtaa nadn heikkenemiseen, sokeutumiseen sekd psyykkisen ja motorisen kehityk-
sen hairiintymiseen (Punkari 2011a). Tauteja erottavia tekijoita ovat alkamisika, neu-
rologiset lisdoireet, neurofysiologiset ja neuropatologiset 10ydokset sek& elinaika
(Norio 2000, 262).

Suomalaiseen tautiperintéon kuuluu lapsuus- ja nuoruusian NCL-taudeista kolme eli
seuraavat: INCL eli infantiilinen neuronaalinen seroidilipofuskinoosi, joka ilmenee
varhaislapsuudessa, LINCL eli myohéisinfantiilinen neuronaalinen seroidilipofuski-
noosi, joka alkaa yleensa leikki-idassé sek& JNCL eli juveniilinen neuronaalinen se-
roidilipofuskinoosi, joka ilmenee keskim&arin muutamaa vuotta myéhemmin (Santa-
vuori & Rapola 1996, 3; Norio 2000, 262).

Tassé tutkimuksessa késitelladn padasiassa LINCL- sek&d JNCL-tautia, mutta NCL-

tautiryhmaén kuuluu vield kolmaskin sairaus, INCL. Se ilmenee ensimmaisen ika-
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vuoden jalkeen ja on myo6s keskushermoston sairaus, joka johtaa erittdin syvaan ke-
hitysvammaisuuteen. Lapsi on syntyessaan terve, mutta alkaa vajaan vuoden vanhana
taantumaan oppimistaan taidoista ja vanhemmat alkavat epaillg, ettd lapsen kehityk-
sessd on jotain vialla. Ensimmaisind oireina ovat lihasjanteyden, tasapainon ja nan
heikkeneminen. Psykomotorinen kehitys pysahtyy ja lapsi taantuu nopeasti vuoteen-
omaksi. Tyypillisi4 oireita ovat itkuisuus, levottomuus, unihdiriét, velttous, lihasny-
kaykset, pakkoliikkeet, jaykistelyt seka epilepsia. (Norio 2000, 231.) Kolmeen ika-
vuoteen mennessa lapsi on sokea ja liikuntakyvyton (Punkari 2011a). INCL-tautia
sairastavan lapsen keskimadréinen elinikd on 10 ik&vuoden molemmin puolin (Norio
2000, 231).

5.1 NCL-tautien perinnéllisyys

Kromosomeissa sijaitsevat perintotekijat eli geenit. Ihmiselld kromosomeja on 46 ja
lapsi saa puolet perintdtekijoistaan iséltdan ja puolet aidiltdén. (Santavuori & Rapola
1996, 25.) Vanhemmilta saadut perintdtekijat muodostavat geeniparin ja vanhemmil-
ta saatujen geeniparien ominaisuudet vaikuttavat yhteen tai useampaan jélkeldisen
ominaisuuteen. Vanhemmilta saadut kromosomiparit voivat olla identtisid eli homo-
tsygoottisia tai heterotsygoottisia eli geeniparin geenit ovat erilaiset. (Kaski ym.
2009, 45.)

Suurin osa suomalaiseen tautiperintéon kuuluvista taudeista periytyy peittyvasti eli
resessiivisesti. Tdma tarkoittaa, etta tauti ilmenee vain niill&, jotka ovat saaneet kaksi
kyseisen taudin perintdtekijaa vanhemmiltaan eli kromosomiparit ovat homotsygoot-
tisia. Vanhemmat ovat itse terveitd, mutta kantavat perintdtekijoissdaan samaa tautia,
joka voi periytya lapsille. Ne, jotka saavat vain yhden sairauden perintotekijén eivéat
sairastu, vaan ovat taysin terveitd. Tdma johtuu siitd, ettd ainoastaan yksikin normaali
perintdtekija pystyy toimimaan normaalisti. Tauti syntyy siis vasta kun normaali

geeni puuttuu kokonaan. (Norio 2000, 16.)

NCL-taudit ovat peittyvasti periytyvié sairauksia, joissa lasten vanhemmat ovat ter-
veitd, mutta kantavat perinttekijoisséan jotain NCL-taudeista. Molempien vanhem-
pien sukusoluista puolessa on normaali geeni ja puolessa taas sairauden geeni. Lapsi

sairastuu, jos saa molemmilta vanhemmiltaan kyseisen taudin perintétekijan. (Santa-
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vuori & Rapola 1996, 26.) Vanhemmilla, jotka molemmat kantavat perintotekijois-
séan samaa peittyvasti periytyvad sairautta on 25 % mahdollisuus, etté syntyva lapsi
on sairas. Toisaalta heilla on myo6s 75 % mahdollisuus, etta lapsi on terve. Jokaisen
lapsen todennakdisyys saada kaksi sairauden geenié eli olla sairas on yksi neljésta eli
25 %. (Norio 2000, 16-17.) (Kuvio 1).

Vanhemmat
tanddin kantajia

D,
y

Sukusohut

terve kantaja terve kantaja

Kuvio 1. Peittyvé periytyminen perheessé. Sairauden geeni on kuvattu mustina soi-
kiona. Valkoinen véri kuvaa tervetta geenié.

5.2 Lapsen sairauden vaikutus perheeseen

Vanhemmat odottavat ja toivovat aina perheeseen tervettd lasta. Yleensa lapsen sai-
raus tulee yllatyksend vanhemmille. Perheeseen syntyneen lapsen erilaisuus vaikuttaa
hénen perheeseensd, lahipiiriinsd seka ymparistoonsa. Vanhemmuuden merkitys ja
tehtédvat on talloin maariteltdva uudelleen. Lapsen tarpeiden mukaan vanhempien
keskindiset roolit ja tehtavat rakentuvat uudelleen. Perheen kokonaisvaltainen hyvin-
vointi antaa vanhemmille voimavaroja huolehtia lapsen perustarpeista. Kehityksel-

tdan poikkeava lapsi tarvitsee paljon aikaa vanhemmiltaan, sitd aikaa kaipaavat myos
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perheen terveet sisarukset. Vanhemmilla voi olla huoli saavatko kaikki perheen muut
lapset tasapuolista kohtelua kotona. (Kinnunen 2006, 9-10, 21.)

Lapsen vammaisuuden toteaminen voi olla erés raskaimmista vanhempia kohtaavista
asioista. Erityisesti tieto lapsen vammaisuudesta koetaan raskaaksi ja vaikeasti hy-
vaksyttavaksi, kun lapsi on aikaisemmin todettu terveeksi ja sairaus todetaan vasta
my6hemmin. Erityislapsen vanhemmat kokevat tarvitsevansa eniten tukea vanhem-
muuteensa ensitiedon aiheuttaman Kriisin tai epdilyn aikana. Suurimmat toiveet ensi-
tietovaiheessa kohdistuvat perusteellisen tiedon saamiseen lapsen tilanteesta ja tule-
vaisuudesta. Vanhemmat tarvitsevat myos erityislapsen kasvatusta, kehitysté ja pal-

veluja koskevaa tietoa. (Kinnunen 2006, 22-23.)

Perheet reagoivat eri tavoin perhettd kohtaaviin ongelmiin ja vaikeuksiin. Eroja 16y-
tyy mm. vanhempien selviytymiskeinoissa, perheen siséisessé sopusoinnussa, lasten
kyvyissa ja persoonallisuudessa seka perheen valmiudessa vastaanottaa tarvittavia
palveluja. Kuitenkin yhteista erityislasten vanhemmille on jatkuvan tiedon, opastuk-
sen ja tuen tarve. Eri yhteystydtahojen kanssa tyoskennellessa tulisi ottaa huomioon,
ettd vanhemmat ovat oman lapsensa hoidossa asiantuntijoita, joita tdytyy kuunnella.
(Kinnunen 2006, 23.)

6 LINCL-TAUTI

LINCL-tauti on sairaus, joka luokitellaan NCL-tautien (neuronaaliset seroidilipofus-
kinoosit) ryhmaan. Kaikki NCL-taudit aiheuttavat aikaisemmin normaalisti kehitty-
neelle lapselle vaikean, etenevén kehitysvamman. (Norio 2000, 262.) LINCL-tauti
(myd6hainen infantiili neuronaalinen seroidilipofuskinoosi) tunnetaan myoés Jansky-
Bielschowskyn -tautina. LINCL-taudista on olemassa kaksi variaatiota, klassinen ja
variantti, joista jadlkimmainen on yleisempi maassamme. T&ssé tutkimuksessa kasitel-
ld4n taudin suomalaista varianttimuotoa, jota esiintyy padasiassa Eteld-Pohjanmaalla
ja sairastuneiden sukujuuret johtavatkin juuri talle alueelle. (Norio 2000, 238.)
LINCL-tauti tunnistettiin 1980-luvulla (Holmberg 2004, 30). LINCL-tauti on peitty-
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vasti periytyvd, eteneva keskushermostosairaus, joka alkaa leikki-idss4 ja johtaa so-
keuteen ja syvadn kehitysvammaisuuteen. Se aiheuttaa lapsen ennenaikaiseen kuo-
leman noin 16-25 vuoden idssa. Tautiin ei ole olemassa parantavaa hoitoa eikd mi-
tdan varsinaista ladkettd, mutta lapsen oloa helpotetaan oireenmukaisella hoidolla ja
kuntoutuksella. (Norio 2000, 237-238.) Téallad hetkelld tautia sairastavia lapsia on
elossa kuusi (Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen www-sivut 2011). Taudin
oireina ovat mm. kompelyys, sokeutuminen, kehityksen taantuminen, epilepsia, li-
hasjaykkyys, -nykaykset, liikuntakyvyttomyys, nielemisongelmat ja uniongelmat
(Punkari 2011b).

Lapsi kehittyy ensimmadisina ikdvuosinaan normaalisti, mutta koulun alkuun mennes-
sé osalla vanhemmista oli herannyt epaily kehityksen hitaudesta (Punkari 2011b).
Lapsella ilmaantuu 4-7-vuotiaana kdmpelyyttd, nd6n heikkenemistd, kehityksen taan-
tumista seka oppimisvaikeuksia (Norio 2000, 237). Diagnoosia selviteltdessa kompe-
lyys, oppimisvaikeudet ja nadn heikkous viittaavat etenevén sairauden mahdollisuu-
teen (Punkari 2011b). Lasten henkisen tason lasku todetaan yleensa 5-6 vuoden iasta
eteenpéin (Santavuori & Rapola 1996, 4). Oireet pahenevat ja 7-10 vuoden i&ssa il-
menee epileptisida kohtauksia, lihasnykayksid, lihasjaykkyyttd, tasapainohdiridita ja
puheen vaikeutumista (Norio 2000,237). Myokloniset lihasnykaykset esiintyvat seké
yksittéisina etté epileptisiin kohtauksiin liittyen (Santavuori & Rapola 1996, 3).

Taudin kulussa 9-11 vuoden ikd kuvataan oireiden nopean etenemisen vaiheeksi.
Tassa ajassa lapsi sokeutuu vahitellen ja liikkumisvaikeudet lisdantyvét osin myo-
klonian, kémpelyyden ja naén heikkouden takia. Lapsi sokeutuu 10 ikdvuoteen men-
nessa ja epileptiset kohtaukset alkavat keskiméarin 9 vuoden idssa ja niita voi olla
monenlaisia: myoklonioita, yleistyvié tonisklonisia tai jalkojen pettdmisid. Lapsilla
esiintyy alkuvaiheessa myds nékoharhoja, joissa lapsi voi nahda erilaisia valoja tai
pelottavia nakyja, kuten morkoja. Taudin edetessé epileptisten kohtausten maara li-

saantyy, myoklonisten nykaysten voimakkuus ja mééara lisaantyvat. (Punkari 2011b.)

Syvenevaéan kehitysvammaan liittyy sokeutuminen, puheen ja liikuntakyvyn mene-
tys. Lapsi joutuu pyoratuoliin yleensd noin 10-11 ikdvuoteen mennessa. Henkista
taantumista on vaikea mitata, mutta tavallisesti puhe jaa pois noin 11 vuoden idssé.

Osa lapsista kuitenkin selvasti ymmartaa puhetta ja kehotuksia vield noin 14-15
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vuoden i4ssd ja seuraa ympériston aanid. LINCL-tautia sairastavilla kuulo sailyy lop-
puun asti ja sen avulla lapseen saa ajoittain kontaktin. Lapsi tunnistaa tutut dénet ja

osoittaa sen kuuntelemalla ja hymyilemaélla. (Punkari 2011b.)

Taydellisen avuttomuuden vaihe tulee yleensa 12 ikavuoden puolella. Liikkeiden
kdmpelyys, hitaat epévakaat liikkeet ja raajojen heikkous ovat syventyneet vaikeaksi
liikuntavammaksi. Lihasvoima on heikentynyt ja nivelissa on virheasentoja. Lapsi on
taysin riippuvainen toisten avusta ja liikuntakyvyton. lhon rikkoutuminen ja paine-
haavaumat syntyvat helpommin, kun lihaksisto ei en&& tue muita kudoksia. Osalla
esiintyy lihas- ja nivelkipuja jo melko varhaisessa vaiheessa. Niit4 hoidetaan liike- ja
asentohoidolla, mutta kun naista ei enaa ole riittdvaa apua, harkitaan Kipulaakitysta.
(Punkari 2011b.)

Jokapadivaisissa toiminnoissa myds syominen vaikeutuu ja lapsia syotetdan. Osalla
esiintyy nielemisongelmia ja ruoka keraantyy suuhun. Pelkona on, ettd lapsi vetaa
ruoan henkitorveen. Ruokailut ovat hitaita ja nielemistda on seurattava tarkkaan.
Myos yskimisrefleksi ja lihasvoima vatsan ja rintakehdn alueella alkaa heikentyd,
joka osaltaan lisaa aspiraatioriskid. Nielemisvaikeuksien ja syomisen hitauden vuoksi
monen lapsen ja nuoren paino alkaa pudota oireiden edetessd. Laihtuminen johtuu
osittain runsaista myoklonioista ja jaykistelyistd, jotka vievéat paljon energiaa lapsel-
ta, joka on liikuntakyvyton. Jatkossa ravitsemuksessa on harkittava muita ratkaisuja,
kuten ravitsemusletkua. (Punkari 2011b.)

Nielemiseen ja syomiseen liittyvien ongelmien lisaksi lapsilla ja nuorilla hengitys-
voima alkaa heiketd. Myos hengitysrytmi saattaa heiketd, jolloin esiintyy apneaa eli
hengitystaukoja varsinkin nukahtamisvaiheessa tai unessa. Tilapdisesti hengitykseen
voidaan vaikuttaa fysioterapian avulla, mutta taudin loppuvaiheessa voidaan kayttéa
happirikastinta tai muita hengityksen apuvalineitd. Myds uniongelmat ovat yleisia
tautia sairastavilla lapsilla ja nuorilla. Ongelmia saattaa esiintyd nukahtamisessa tai
koko unirytmissé. Unirytmi voi olla péinvastainen, pdivalla nukutaan ja yot valvo-
taan. Uniongelmilla voi olla suuri vaikutus tautia sairastaville itselleen seké& heidan
laheistensé hyvinvointiin. Unirytmié voidaan parantaa laakityksella ja paivisin tapah-

tuvalla erilaisilla virikkeilla. (Punkari 2011b.)
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7 JNCL-TAUTI

JNCL-tauti (juveniili neuronaalinen seroidilipofuskinoosi) luokitellaan myods NCL-
tautien ryhmadn. Tauti tunnetaan myds Spielmeyer-Sjogrenin -tautina. Se alkaa kou-
luikéisena ja johtaa vaikeaan ndkdvammaisuuteen ja kehitysvammaisuuteen ja lopul-
ta kuolemaan 16-36 vuoden idssé. (Norio 2000, 286.) Taudin oireita ovat mm. so-
keutuminen, epilepsia, parkinsonismi, alykkyystason laskeminen, unihdiriét ja mo-

nimuotoiset psyykkiset ongelmat (Punkari 2011b).

JNCL-tautia sairastavat lapset kehittyvat ensimmaisind ik&vuosinaan normaalisti.
Taudin ensioireina on nddn huononeminen 4-7 vuoden i&ssd. Naon nopea heikkene-
minen johtaa yleensé sokeuteen 2-6 vuoden kuluttua. Silti valojen havainnointikyky
voi sdilyd useita vuosia. (Aberg 2001, 23, 26.) Oppimisvaikeuksia aiheuttaa hidas
alyllinen tasonlasku. Alyllinen tasonlasku saattaa alkaa hyvin lievana jo ennen kou-
luik&d, mutta k&y ilmeisemmaksi toisella vuosikymmenelld. (Norio 2000, 286.) Lap-
silla on vaikeuksia seurata opetusta, osittain alyllisen tasonlaskun, mutta myds huo-
non nadn vuoksi (Aberg 2001, 23).

Taudinkuvaan kuuluu epileptisid kohtauksia, puhe- ja liikuntavaikeuksia ja parkinso-
nismioireita. Naméa ilmenevat 10-15 ikdvuoteen mennessd. (Norio 2000, 286.)
JNCL-tautia sairastavilla epilepsiakohtaukset lisaantyvat ian myo6té ja ovat entista
kovempia ja vakavampia (Aberg 2001, 24). JNCL-taudissa myoklonisia lihasnyka-
yksié tavataan vain osalla lapsista taudin myohaisvaiheessa ja talloinkin enimmak-
seen ainoastaan Oiseen aikaan, toisin kuin LINCL-taudissa, jossa myokloniset lihas-
nykaykset ovat tavallisia (Santavuori & Rapola 1996, 3). JNCL-tautia sairastavilla
esiintyy myos parkinsonismioireita. Tyypillisimpi& oireita ovat heikentynyt tasapai-
no, kankeus, lihasten vajaatoiminta, kumartunut ryhti seka laahustava kavely. (Aberg
2001, 24.)

Puhe- ja liikuntavaikeus kay ilmeisemméksi 15 vuoden jalkeen. Ndkévamma osal-
taan korostaa liikuntavaikeutta. (Santavuori & Rapola 1996, 3, 10.) Nuoruusidssa

tautiin liittyvat oireet syvenevét edelleen ja aikuistuvalla sokealla JNCL-tautia sairas-
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tavalla henkil6lla on vaikeuksia puheessa ja nielemisessé ja useimmiten han on vai-

keasti litkkuntavammainen (Punkari 2011a).

JNCL-tautia sairastavilla tavataan psyykkisia ongelmia, joihin lukeutuvat ahdistunei-
suus, masentuneisuus ja psykoottiset oireet. Nailla on suuri vaikutus tautia sairastavi-
en ja heidan laheistensd hyvinvointiin. Masennusta esiintyy ja sitd pidetadn toisinaan
normaalina reaktiona huononevaan kuntoon. Masennus voi ilmetd suruna, levotto-
muutena, aggressiivisina purkauksina ja ahdistuneisuutena. (Aberg 2001, 25.) Oireet
johtuvat osittain lapsen reagoinnista muuttuvaan tilanteeseen, omaan muuttumiseen
ja sairauden jatkuvaan pahenemiseen (Punkari 2011b). Taudin edetessa psykoottiset
oireet yleistyvat ja ilmenevét nékyina tai harhoina. Nakyja ja harhoja aiheuttaa voi-
makas ahdistus ja omien liikkeiden rauhattomuus ja hallitsemattomuus. Néyt ovat
usein pelottavia, mutta joskus myos vérikkaita ja harmittomia kuvioita. (Aberg 2001,
25.)

Uniongelmat ovat yleisia ja niilla voi olla suuri merkitys tautia sairastavan ja perheen
hyvinvointiin. Uniongelmat, kuten unensaaminen, yolliset herddmiset ja painajaiset
ovat yleisimpid oireita ja yleistyvat 11 ikavuoteen mennesséd. N&mé oireet lisdantyvat
psyykkisesti huonoina ja levottomina aikoina seké kohtausherkkina aikoina. (Aberg
2001, 25.)

Taudin etenemisessa esiintyy suurta vaihtelua, jopa saman perheen sisarusten kesken.
Osalla taudin kulku on hyvinkin raju ja puhe- ja liikuntakyvyttomyys tulee varhain,
jopa 10-13 vuoden iéssa, kun taas osa pysyy kuolemaansa saakka liikuntakykyisiné
ja osittain omatoimisina. Aiemmin JNCL-tautia sairastavat olivat hyvin vaikeasti
vammautuneita usean vuoden ajan ennen kuolemaansa. NyKkyisin monet séilyttavat
kontaktin ympéristoonsa ja osittain omatoimisina, tai tdydellinen liikuntakyvytto-
myys jad muutaman kuukauden tai vuoden mittaiseksi. Yleensda JNCL-taudissa alyl-
linen tasonlasku ei tapahdu tasaisena &lykkyyden kaikilla osa-alueilla, vaan puhe- ja
litkuntakyvyttomallakin nuorella saattaa olla selva kasitys monistakin asioista. (San-
tavuori & Rapola 1996, 10.)

Talla hetkellda Suomessa tautia sairastaa noin 50 lasta, nuorta ja aikuista. Vuosittain

Suomessa syntyy noin kaksi lasta, joilla my6hemmin todetaan JNCL-tauti. Kaiken
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kaikkiaan Suomessa on vuosien varrella tunnistettu yli 200 JNCL-tautia sairastavaa
henkilod. (Punkari 2011a.) Tah&nkaan sairauteen ei ole olemassa parantavaa hoitoa,
mutta oireenmukaisella hoidolla ja kuntoutuksella voidaan lapsen oloa helpottaa (No-
rio 2000, 286-287).

8 LINCL-JAJNCL-TAUTIEN HOITO JA
AUTTAMISMENETELMAT

8.1 Ensitieto lapsen sairaudesta

Vanhemmille ensitiedon lapsen sairaudesta kertoo ladkari, yleensé lastenneurologi,
kun sairaus on todettu. Ensitiedossa vanhemmille kerrotaan perustiedot sairaudesta,
esiintyvyydestd, periytyvyydestd, sairauden kulusta, kuntoutuksesta ja tulevaisuudes-
ta lapsen kanssa seka erilaisista avuista, joita vanhemmat voivat saada lapsen sairau-
den edetessé. Sosiaalityontekija kertoo tarkemmin vanhempien erilaisista eduista ja
oikeuksista lapsen sairauden eri vaiheissa. Ensitietoa annettaessa tulee huomioida
yksilollisesti kuinka paljon vanhemmat pystyvét ottamaan uutta tietoa vastaan kuul-
tuaan lapsensa vakavasta sairaudesta. Mahdollisuuksien mukaan sairaalassa ollessa
voidaan jo luonnehtia lapsen tulevaa hoitosuunnitelmaa tai kuntoutussuunnitelmaa ja
vanhemmille kerrotaan myds NCL-erityistyontekijastd sekd vanhempainyhdistykses-
td. Myos KELA:lle lahetetddn ladkarin lausunto lapsen vaikeavammaisuudesta.
(Punkari 2011b.)

8.2 Léaakehoito

Ladkehoito keskittyy oireenmukaiseen hoitoon, koska NCL-tauteihin ei ole olemassa
parantavaa ladkehoitoa (Norio 2000, 238). Laakityksella hoidetaan mm. epilepsiaa,
rauhattomuutta, parkinsonisminoireita, jaykistelyd, uniongelmia, neurologisia ja
psyykkisié oireita sekd mm. virheasennoista johtuvaa kipua (Norio 2000, 287; Pun-
kari 2011b).
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8.3 Kuntoutus ja apuvélineet

Fysioterapeutin antama s&&nnollinen hoito ja hoitavien Idhihenkildiden ohjaus on
tarpeen lihasjaykkyyden ja kivuliaisuuden hoitona sek& virheasentojen kehittymisen
hidastamiseksi. My0s tarvittavat hoito- ja apuvélineet helpottavat elamad, kuten esi-
merkiksi pyoratuoli ja sahkokéayttdinen sairaalasanky. Tarvittavat hoito- ja apuvali-
neet valitaan jokaiselle NCL-tautia sairastavalle yksilon tarpeiden mukaan (Punkari
2011b.) Myds psyykkinen kuntoutus kuuluu NCL-tautia sairastaville, varsinkin
JNCL-taudissa. JNCL-tautia sairastavilla ndakdévammaisuudella on keskeinen osa

kuntoutustoimissa, joita Nakdvammaisten keskusliitto tarjoaa. (Norio 2000, 287.)

Kun KELA on saanut tiedon lapsen vaikeavammaisuudesta, lapsi on oikeutettu ha-
kemuksen perusteella saamaan vammaistukea. Lapsella on oikeus alle 16-vuotiaan
vammaistukeen, koska hanen sairauteen, vikaan tai vammaan liittyvésta hoidosta,
huolenpidosta ja kuntoutuksesta aiheutuu vahintddn kuuden kuukauden ajan tavan-
omaista suurempaa rasitusta ja sidonnaisuutta verrattuna vastaavanikaiseen tervee-
seen lapseen. Téalldin lapsi on oikeutettu saamaan myos vaikeavammaisten laakinnal-
listd kuntoutusta. (Laki vammaisetuuksista 2007/570, 78.)

”Laédkinnallisella kuntoutuksella pyritdadn parantamaan ja yllapitdimaan kuntou-
tujan fyysistd, psyykkista ja sosiaalista toimintakykya seka edistamaan ja tu-
kemaan hanen eldmantilanteensa hallintaa ja hénen itsendista suoriutumistaan
péivittdisissé toiminnoissa.

Laakinnallisen kuntoutuksen palveluja ovat: 1) kuntoutumista ja kuntoutuspal-
veluja koskeva neuvonta ja ohjaus; 2) kuntoutustarvetta ja -mahdollisuuksia
selvittava tutkimus tyo- ja toimintakyvyn arviointeineen ja tyokokeiluineen; 3)
fysioterapia, toimintaterapia, puheterapia, neuropsykologinen kuntoutus, psy-
koterapia ja muut ndihin rinnastettavat toimintakykyé parantavat ja yllapitavat
terapiat ja toimenpiteet; 4) apuvalinepalvelut, johon kuuluu apuvélineiden tar-
peen madrittely, valineiden sovitus, luovutus omaksi tai kdytettavéksi, kayton
opetus ja seuranta seké valineiden huolto; 5) sopeutumisvalmennus, jolla tar-
koitetaan kuntoutujan ja hdnen omaistensa ohjausta ja valmentautumista sairas-
tumisen tai vammautumisen jalkeisessa elaméantilanteessa; 6) edella mainituista
tarpeellisista toimenpiteistd koostuvat kuntoutusjaksot laitos- tai avohoidossa;
7) kuntoutusohjaus, jolla tarkoitetaan kuntoutujan ja hanen lahiyhteisonsa tu-
kemista ja ohjausta sek& kuntoutujan toimintamahdollisuuksiin liittyvista pal-
veluista tiedottamista; sekd 8) muut ndihin rinnastettavat palvelut.” (Asetus
laakinnallisestd kuntoutuksesta 1991/1015, 38.)
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8.4 NCL-erityistyontekija

NCL-tauteja sairastavilla on oma erityistyontekijansa. NakGvammaisten keskusliitos-
sa on ollut vuodesta 1992 oma erityistyontekijd NCL-tautia sairastaville sek& heidén
perheilleen. NCL-erityistyontekija toimii mm. perheiden yhdyshenkiloné ja tukijana
sekd on konsultoivana henkildna eri asiantuntijatahojen kanssa. Han on tukihenkil6-
na vanhemmille ja on vanhempien kuuntelija. Vanhemmat voivat itse halutessaan
ottaa yhteytta erityistyontekijadn, mutta monesti erityistyontekijadn ottaa ensimmai-
send yhteyttd, vanhemmilta luvan saatuaan, joko laakari tai sosiaalityontekijé, joka

kertoo uudesta perheestd, jonka lapsella on todettu NCL-tauti. (Punkari 2011b.)

Saatuaan tiedon uudesta NCL-lapsesta erityistydntekija ottaa vanhempiin yhteytta ja
tekee kuntoutusohjaajan kanssa ensikaynnin perheen luo. Ensikdyntien ideana on
mm. tutustua perheeseen, selvittdd perheen kanssa tapahtumia ja mahdollisia vaarin-
kasityksia taudin suhteen sek& antaa vanhemmille lisatietoa sairaudesta. Ensikdynnin
aikana kaydéaan lapi taudin alkuvaiheet, esimerkiksi kuinka tautia alettiin ensimmai-
send epadilla ja kuinka se lopulta todettiin. Erityistyontekija kertoo lisdd vanhem-
painyhdistyksesté ja sen toiminnasta. Yhdessé kuntoutusohjaajan kanssa he kertovat

lapsen koulunk&yntimahdollisuuksista. (Punkari 2011b.)

8.5 NCL-lapsen koulunkéaynti

Opetukselliset jarjestelyt ovat tarked osa NCL-lasten ja nuorten elamad. Opetukselli-
set ja kuntoutukselliset tavoitteet on oltava mahdollisimman tarkoituksenomaiset.
Jyvéskyléssa sijaitseva Nakdvammaisten koulu huolehtii kouluikdisen NCL-lasten
tukemisesta. Lapsi kay yleensa yksil6llistettynd oman kuntansa peruskoulua. (Punka-
ri 2011b.)

L&aakari tekee lausunnon erityisopetusta tarvitsevasta henkilosta ja talloin lapsi on
oikeutettu saamaan erityisopetusta (Punkari 2011b). Vaikeavammainen lapsi on oi-
keutettu kdymé&én koulua ja hanelle on lain mukaan jarjestettéva erityisopetusta. Pe-
rusopetuslain (1998/628, 178) mukaan erityisopetus jérjestetddn oppilaan etu ja ope-

tuksen jarjestamisedellytykset huomioon ottaen muun opetuksen yhteydessa tai osit-
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tain tai kokonaan erityisluokalla tai muussa soveltuvassa paikassa. Erityisen tuen
paéatds voidaan tehdd ennen esi- tai perusopetuksen alkamista taikka esi- tai perus-
opetuksen aikana, jos psykologisen tai laaketieteellisen arvion perusteella ilmenee,
ettd oppilaan opetusta ei vamman, sairauden, kehityksessé viivastymisen tai tunne-

eldmén hairion taikka muun vastaavan erityisen syyn vuoksi voida antaa muuten.

Vaikeavammainen lapsi on oikeutettu kdymaan koulua aivan kuten muutkin lapset.
Lapsen koulunkaynti taytyy jarjestaa yksilollisten edellytysten mukaan. Osa lapsista
aloittaa harjaantumisluokalla ja siirtyy taudin edetessé vaikeammin vammaisten ope-
tukseen. Henkilokohtaisen avustajan palkkaaminen on vélttdmatonta ja useimmin
lapsilla onkin sellainen. Henkil6kohtainen avustaja auttaa rytmittdmaan perheen ja

lapsen elamaa ja jakaa osaltaan hoitotaakkaa. (Punkari 2011b.)

Opettaja taytyy perehdyttdd NCL-tautia sairastavan lapsen oppimisen erityispiirtei-
siin. Tukea lapsen koulunkayntiin ja perheen arjessa selviytymiseen saa mm. néko-
vammaisten tai neurologisten lasten kuntoutusohjaajalta sairaanhoitopiirista riippuen.
Ohjausta ja tukea saa myos NCL-erityistyontekijalta seka erityisesti opetukseen liit-
tyen Jyvaskylan nakévammaisten koulun ohjausyksikosta. (Punkari 2011b.)

8.6 Sopeutumisvalmennus

NCL-erityistyontekija vetad vanhemmille tarkoitetut sopeutumisvalmennuskurssit,
jotka ovat KELA:n kustantamia. Kursseja jarjestetdan yleensa joka toinen vuosi. So-
peutumisvalmennuskursseja jarjestetddn useita ja ovat suunnattuja erikseen eri ika-
luokassa olevien lasten vanhemmille, jotta kasiteltavéat asiat olisivat yhteisia ja ajan-
kohtaisia. (Punkari 2011b). Kurssit on pyritty jarjestamaéan sairauden etenemisen
mukaan vaiheittain sellaisissa vaiheissa, joissa on koettu eniten muutoksia (Tarvai-
nen 2011). Sopeutumisvalmennuskursseilla tarjotaan tietoa, selviytymiskeinoja ja

vertaisryhmén tukea muuttuvassa elamantilanteessa (Punkari 2011b).

Ensimmaiselld sopeutumisvalmennuskurssilla on luentoja, keskusteluja ja toiminnal-
lista perehtymistd NCL-tautia sairastavan lapsen etenevaan tilanteeseen ja tarvittaviin

apuvélineisiin sekd myds virkistymistd. Tavoitteena ensimmaisella sopeutumisval-
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mennuskursseilla on tukea perhettd heidan elamantilanteessaan ja antaa tietoa NCL-
taudeista sekd& ohjata ja sitouttaa perhe tydskentelem&an aktiivisesti ja tietoisesti
oman paikkakunnan ja alueen palvelujen kanssa. Toisella kurssilla vanhemmat voi-
vat tutustua NCL-taudin aiheuttamiin haasteisiin, jatkaa alkanutta vertaisryhmapro-
sessia ja suunnata toimintaansa sairauden aiheuttamasta ahdistuksesta voimavarojen
I6ytymiseen. (Punkari 2011b.)

Tavoitteena kursseilla on auttaa osallistujia muuttamaan arkeaan paremmaksi ja 16y-
t&& keinoja selviytyd vaativissa eldmantilanteissa. Kursseilla ennakoidaan tulevia siir-
tymavaiheita lapsen, nuoren ja aikuisen eldmassd, kuten lapsen siirtymista paivako-
dista kouluun, koulusta opiskelemaan ja opiskeluista eteenpéin. Yksi keskeinen piirre
sopeutumisvalmennuskurssilla on toisten vanhempien tapaaminen ja kokemusten ja-
kaminen. (Punkari 2011b.)

Vaikeasti vammaisen, dementoituvan nuoren arkipdivassa saannollisyys, selkeys, ja
turvallisuus ovat ensiarvoisen tarkeitd. Lapsen ja nuoren elaméssa on térkeéa, etta
l&hipiiri voi hyvin, koska silloin han saa parempaa hoivaa ja ohjausta. Lahipiirin
omat voimavarat ja suhtautuminen heikentyvaan lapseen ja nuoreen ovat suoraan toi-

siinsa verrannollisia. (Punkari 2011b.)

9 VERTAISTUKI

Vertaistuen ajatus perustuu siihen, ettd ihmiset, joilla on jokin yhteinen kokemus tai
sairaus, saavat toisiltaan tukea (Laimio & Karnell 2010, 11). Samankaltaisessa elé-
mantilanteessa olevat ihmiset haluavat jakaa kokemuksiaan ja tietojaan ja samalla
tuntea yhteenkuuluvuutta ja saada itselleen vertaistukea ja tietoa kunnioittavassa il-
mapiirissd. Vertaistukiryhmassa kokemuksia ja tukea jaetaan vastavuoroisesti ja
my0s hyvien ystavyyssuhteiden syntyminen vertaissuhteessa ovat tavallisia. Autta-
misella, toisten tukemisella ja tuen saamisella on vertaistuessa keskeinen merkitys.
(Mikkonen 2009, 29-30; Laimio & Karnell 2010, 13.) Erityisesti vaikeissa elamanti-

lanteissa vertaistuella ja vapaaehtoistoiminnalla tunnustetaan olevan yhteiskunnallis-
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ta merkitystd ja se on ennen kaikkea ennalta ehké&isevad tukea (Laimio & Karnell
2010, 11). On todettu, ettd toisten auttaminen parantaa myods omaa selviytymisté
(Mikkonen 2009, 37). Vertaistoiminta on nahty yhdeksi uudeksi keinoksi rakentaa
yhteisollisyyttd. Yhteisollisyys puolestaan perustuu luottamuksellisuuteen ja se luo
turvallisuutta. Yksilon tulevaisuususkon edellytys on, ettd hanen eldmdssaan on luot-
tamusta ja toivoa heréttavia merkityksia. (Laimio & Karnell 2010, 11.)

Vertaistukiryhmista ja — toiminnasta kaytetddn monia nimityksia: vertaisryhma, tuki-
ryhma, itseapuryhmda, oma-apuryhma, kerho tai piiri. Vertaistoimintaa toteutetaan ja
organisoidaan monella tavalla. Se voi toteutua kahdenkeskisesti, ryhmassa, verkon
tai puhelimen valityksellda. (Johdanto 2010, 5.) Kaytanndssa vertaistuella viitataan
monenlaisiin toimintamuotoihin, kuten ryhmatoimintaan, yhteisollisyyteen ja va-
paamuotoiseen yhteistoimintaan. Olennaista toiminnassa on, ettd samankaltaisessa
tilanteessa eldvat ja samankaltaisia asioita kokeneet ihmiset saavat toisiltaan tukea ja
voivat jakaa kokemuksiaan. Yhteisten kokemusten ja yhteisen kielen avulla toimin-
nassa mukana olevat voivat ymmartda toisiaan varsinaisia asiantuntijoita paremmin
ja pystyvat ndin myods auttamaan toisiaan. (Kinnunen 2006, 35.) Vertaisuus-
kéasitteeseen liittyy vahvasti ajatus siitd, ettd samoja asioita kokeneilla ihmisilla on
kokemukseen perustuvaa asiantuntemusta, jota kelladn muulla ei voi olla. Tama luo

mya0s tasavertaisuutta. (Laimio & Karnell 2010, 13.)

Merkittavaa vertaistukea antavat myos perhe, ystavat, sukulaiset, naapurit tai amma-
tillinen apu. Vertaistukitoiminta ei pysty korvaamaan naitd, vaan se tdydentaa niita.
Moni voi tarvita vertaistukiryhméaa, vaikka ymparilla olisikin perhe ja ystévia, koska
ryhmassa voi saada ymmarrysta johonkin tiettyyn ongelmaan. Ryhma voi myds va-
hent&& perheen ja ystdvien kuormitusta, jos he eivét aina halua tai jaksa kuunnella.
Asia saattaa olla liian herkka tai arka, jolloin laheisten saattaa olla vaikea suhtautua
neutraalisti. (Laimio & Karnell 2010, 13.)

Vertaistuen piirissé olevat ihmiset tuntevat eldman sosiaalisesti ja henkisesti rikkaa-
na, koska heilld on ystavid samassa tilanteessa. Monet kokevat helpotusta nahdessaan
ja kuullessaan toistenkin samassa tilanteessa olevien ihmisten eldmé&a ja ovat tyyty-
vaisi4, kun tapaavat toisia ja voivat verrata kokemuksiaan. (Mikkonen 2009, 154.)

Samankaltainen eldmantilanne takaa, ettd osanottajat tietavét jo omasta kokemukses-
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taan jotain toisen tunteista. Usein osanottajat kokevat tulevansa ymmérretyksi jo puo-
lesta sanasta. (Laimio & Karnell 2010, 18.) NCL-taudeissa vertaistoiminnalla on suu-

ri merkitys perheiden hyvinvointiin ja jaksamiseen, jopa sairauteen sopeutumiseen.

"Oli helpottavaa, kun tapasi muita perheitd. He ymmdrsivdt heti miltd tuntuu eikd asioita tar-
vinnut selitell4 tai perustella.” (NCL-tautia sairastavan lapsen aiti)

10 SUOMEN JNCL -PERHEIDEN TUKIYHDISTYS RY

Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistys ry on potilasjarjestd, joka tukee NCL -
tauteihin sairastuneiden lasten ja nuorten perheitd (Suomen JNCL-perheiden tukiyh-
distyksen www-sivut 2011). Sosiaali- ja terveyspalvelujen kayttdjat ja potilaat ovat
kauan jarjestaytyneet tukeakseen samassa tilanteessa olevia ja ajaakseen asemaansa
yleisesti. Potilasjérjestd kasitteend on hyvin liukuva ja se ymmarretéan laajasti. Ylei-
sesti voidaan puhua kolmannesta tai epavirallisesta sektorista, vapaaehtoissektorista,
-liikkeista ja jarjestoista tai hyotya tavoittelemattomista jarjestoisté ja ehka kaikista

yleisimmin sosiaali- ja terveysjarjestoistd. (Toiviainen 2005, 7.)

Stakes maéérittelee potilasjarjestot kayttaimalla kolmea kriteerid. ”Potilasjarjestd on
jarjestd: 1. joka on muodostunut tietyn sairauden, taudin tai vamman, tai sairaus-,
tauti- tai vammaryhméan ymparille, ja ko. tila on virallisesti hyvaksytty ja tunnustettu
kansainvélisen ICD-10-tautiluokituksen mukaan; 2. jossa on jasenina ainakin potilai-
ta tai sairaiden lasten vanhempia tai perheitd, joko valillisesti paikallis-/alueellisten
yhdistysten kautta tai suoraan keskusjarjestotasolla, riippumatta siitd onko jasenyys

varsinainen vai kannatusjdsenyys; 3. joka on valtakunnallinen.” (Toiviainen 2005, 9.)

Suomen JNCL -perheiden tukiyhdistys ry on LINCL- ja JNCL-tauteja sairastavien
lasten perheiden oma verkosto, joka jérjestad erilaisia virkistys- ja toimintatapahtu-
mia lapsille ja perheille, tukee uusien perheiden sopeutumista, harjoittaa tiedotus- ja
julkaisutoimintaa mm. kotisivujen kautta ja toimii aktiivisesti perheiden jaksamisen

puolesta. (Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen www-sivut 2011.)
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Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistys perustettiin 1980-luvun loppupuolella. Yhdis-
tyksen alkuperédinen nimi oli Spielmayer-Jansky — perheiden vanhempainyhdistys.
Nimessd mainittu Spielmayer viittasi JNCL-tautiin ja Jansky taas LINCL-tautiin.
Vuonna 2007 yhdistys rekisterdityi ja vaihtoi nimekseen Suomen JNCL-perheiden
tukiyhdistys ry. Yhdistys ei virallisesti saa tukea miltdan taholta eli yhdistys toimii
suurimmalta osin jasenmaksujen avulla. Satunnaisia lahjoituksia saadaan toisinaan
eri tahoilta, esimerkiksi jotkut saatiét voivat tukea yhdistyksen toimintapéivia, kuten
Kesépdivia. Yhdistyksen keulahahmoina toimii perheitd, joissa on NCL-tautia sairas-
tava lapsi, joten tapahtumien jarjestdminen on vélill4 aikaa ja voimia vievaa. (Tar-
vainen 2011.)

Talla hetkella NCL -tautia sairastavien lasten perheita on noin 30, joista suurin piir-
tein puolet on yhdistyksen toiminnassa jésenind. Kaikissa jasenperheissd on joko
LINCL- tai JNCL-tautia sairastava lapsi tai lapsia. Kaiken kaikkiaan LINCL- ja
JNCL-tautia sairastavia lapsia ja nuoria on noin 50, joista nuorimmat ovat 6-vuotiaita

ja vanhimmat yli 30-vuotiaita. (Tarvainen 2011.)

Yhdistys tarjoaa perheille virkistystapahtumia. Niita jarjestetdan 1-2 kertaa vuodessa.
Tilaisuuksissa jarjestetdan toimintaa lapsille ja nuorille heidan tarpeidensa ja toimin-
takykynsd mukaan. Myos lasten ja vanhempien kesken jérjestetdadn yhteista toimin-
taa. Yhteisissé tapaamisissa vanhemmilla on mahdollisuus tavata toisiaan ja keskus-
tella arjen tuomista hankaluuksista. (Tarvainen 2011.)

Virkistys- ja toimintatapahtumien liséksi yhdistys tarjoaa perheille mahdollisuuden
osallistua Talvipaiviin ja Kesapdiviin. Talvipdivat ovat sosiaalista sopeutumisval-
mennusta, joka on kunnan tukemaa. Tapahtuman jarjestdd Nakovammaisten keskus-
liitto yhdessd JNCL-perheiden tukiyhdistyksen kanssa. Talvipdiville osallistuvat ai-
noastaan perheen vanhemmat. Késiteltavat asiat ovat arkeen liittyvia ja vanhemmat
voivat puhua omista kokemuksistaan ja mieltd askarruttavista asioista. Talvipaivilla
tapaa yleensa myds uusia perheitd. Talvipdivilld on aina asiantuntija, esimerkiksi las-
tenneurologi, pitdmassa luennon mahdollisista sairauksien tuoreista tutkimuksista tai
sairauden vaiheista. Asiantuntijalta saadaan aina tuorein tieto sairauksia koskevista
asioista. Tapahtuma ei ole KELA:n kustantama, vaan tuki saadaan kunnalta vam-

maispalvelulain mukaan. (Tarvainen 2011.)
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Yhdistys jarjestad myos Kesdpaivat, joka on koko perheelle tarkoitettu tapahtuma.
Kesépdivilla jarjestetddn yhteistd tekemista lasten ja vanhempien kesken. Tahan ta-
pahtumaan jérjestetddn vapaaehtoisia lastenhoitajia, jotta vanhemmilla on mahdolli-

suus olla myds keskenddn. (Tarvainen 2011.)

11 TUTKIMUKSEN TOTEUTTAMINEN

11.1 Tutkimusmenetelma

Tutkimusmenetelmé&nd on kvantitatiivis-kvalitatiivinen kyselytutkimus. Kyselylo-
makkeessa oli strukturoituja vaittamia ja yksi avoin kysymys. Kyselylomakkeen laa-
timisen pohjana toimivat tdman opinndytetyon tavoitteet. Lomaketta esitestattiin
kahden NCL-tautia sairastavan lapsen vanhemman avulla ja he sanoivat kyselyn ole-
van helppo ja ymmérrettdvd. Myos NCL-erityistyontekija katsoi kyselyn lapi. Kyse-
lyyn vastattiin anonyymisti. Kenenk&én vastaajan henkil6llisyys ei tullut tuloksia ka-

siteltédessa ilmi. Kasittelyn jalkeen kyselylomakkeet havitettiin.

Strukturoiduissa kyselyissa vastausvaihtoehdot on valmiiksi annettu. Strukturoitujen
vastausten kasittely on yleensa helppoa, silla vastausvaihtoehdot on jo valmiiksi nu-
meroitu ja kyselyyn vastaaminen on nopeaa. Kysymykset voivat olla vaihtoehtoky-
symyksia ja erilaisia asteikkokysymyksid. (Kananen 2008, 26.) Strukturoidut kysy-
mykset ovat tarkoituksenmukaisia silloin, kun mahdolliset, selvasti rajatut vastaus-
vaihtoehdot tiedetddn etukateen ja kun niitd on rajoitetusti. Strukturoidun kyselyn
haittoja voivat olla vastausten harkitsemattomuus ja jonkin vastausvaihtoehdon puut-
tuminen. (Heikkila 2010, 50-51.)

11.2 Aineistonkeruu ja kyselyn toteutus

Aineisto keréattiin vanhemmilta, joiden lapsi sairastaa tai on sairastanut LINCL- tai

JNCL-tautia. Ottaen huomioon tautien harvinaisuuden otettiin tutkimukseen mukaan
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myds lapsensa jo menettdneet vanhemmat laajemman otannan saamiseksi. Kaikki
tutkimukseen osallistuneet perheet olivat osallistuneet vanhempainyhdistyksen toi-
mintaan. Kysely toteutettiin paéasiassa Internet-kyselynd, mutta osalle lahetettiin ky-
sely postitse. Internet-kysely lahetettiin 42 perheelle ja postitse 30 perheelle. Kysely-
lomakkeet l&hetettiin vanhemmille Suomen JNCL -perheiden tukiyhdistys ry:n sek&
Nékovammaisten Keskusliiton NCL-erityistyontekijan kautta. Tukiyhdistys lahetti
séhkdpostitse kyselylomakkeen 12 perheelle ja NCL-erityistyontekija 30 perheelle
séhkdisen lomakkeen seka 30 perheelle postitse. Vastausaikaa oli kaksi viikkoa. Ky-
selyssé keskityttiin vertaistuen kokemuksiin eli siihen kokivatko vanhemmat saa-
neensa vertaistukea yhdistyksen kautta.

11.3 Aineiston analyysi

Tutkimusaineiston analyysi aloitettiin kaikkien vastausten saamisen jalkeen. Analyy-
sissa aineisto jarjestetddn ja tiedot tarkistetaan. Usein vasta esitdiden jalkeen pysty-
t4an aineistosta tekemadn paatelmid. Ensiksi on tarkistettava sisaltyyko siihen selvia
virheellisyyksid ja puuttuuko jotain tietoja. (Hirsjarvi, Remes & Sajavaara 2007,
217.) Kyselylomakkeita lahetettiin kaiken kaikkiaan 72 kappaletta. Kyselylomakkei-
ta palautui 33. Yksi kyselyyn vastanneesta perheesta ei ollut osallistunut vanhem-
painyhdistyksen toimintaan eikd ndin pystynyt vastaamaan kysymyksiin koskien
vanhempainyhdistysta sek& sen antamaa tukea, joten tulosten analyysissé tdmé loma-
ke jatettiin huomiotta. Analysoitavia vastauksia palautui siis 32 ja vastausprosentiksi

muodostui 44 %.

Vastauslomakkeet jarjestettiin juoksevalla numerolla tiedon tallentamista ja ana-
lysointia varten. Aineistosta muodostettiin havaintomatriisi, joka tehtiin Excel-
taulukkolaskentaohjelman avulla. Keratyn aineiston késittelysséa kaytettiin apuna yk-
siulotteisia jakaumia. Kyselylomakkeen kysymyksista laadittiin yksiulotteisia ja-
kaumia ja niista luotiin havainnollistavat kuviot. Kyselylomakkeessa oli yksi avoin
kysymys, joka analysoitiin siséllon analyysin avulla, jarjestamalld vastauksen tee-

moittain.
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12 TUTKIMUKSEN TULOKSET

Kyselyn kohderyhmana olivat LINCL- tai JNCL-tautia sairastavien lasten vanhem-
mat. Kysely l&hetettiin 72 perheelle ja taytettyja kyselylomakkeita palautui 33. Yksi
vastauslomake jouduttiin hylk&&dméaan, koska perhe ei ollut osallistunut Suomen
JNCL-perheiden tukiyhdistyksen toimintaan, mika oli oleellista, jotta kysymyksiin
pystyi vastaamaan. Tuloksissa kasiteltiin siis 32 palautettua kyselylomaketta. Vasta-
usprosentiksi muodostui 44 %. Kyselyssa kéytettiin strukturoitua kyselylomaketta,

jossa oli yksi avoin kysymys. Kyselylomake sisalsi 15 kysymysta.

12.1 Taustatekijat

Kyselylomakkeen ensimmadisellé sivulla tiedusteltiin vastaajan taustatietoja. Ensim-
maisessd kysymyksessa tiedusteltiin vastaajan ikdd. Vastaajista (N=32) 20-29 —
vuotiaita ei ollut yhtadan, 30-39 —vuotiaita oli 5 (16 %), 40-49 —vuotiaita 6 (19 %),
50-59 —vuotiaita 13 (41 %) ja yli 60 — vuotiaita 8 (25 %). (Kuvio 2).

Kuvio 2. Vastaajan ika



28

Toisessa kysymyksessé tiedusteltiin perheen lasten lukumé&aréa. 1-2 lapsen perheité
oli 18 (58 %), 3-4 lapsen perheitd 11 (35 %), 4-5 lapsen perheitd yksi (3 %) ja yksi
yli 6 lapsen perhe (3 %). Yksi vastaajista ei ollut vastannut kysymykseen. (Kuvio 3).

4-5 lasta l 1

yli 6 lasta F 1
T
0]

Kuvio 3. Perheiden lasten lukumaéara

Kolmannessa kysymyksessa tiedusteltiin perheen sairaiden lasten lukuméaaraa. 24 (77
%) perheessa sairaita lapsia oli yksi, viidessa (16 %) perheessé sairaita lapsia oli
kaksi ja kahdessa perheessa (6 %) sairaita lapsia oli kolme. Yksi vastaajista ei ollut

vastannut kysymykseen. (Kuvio 4).
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Kuvio 4. Sairaiden lasten lukumaéara

Neljannessa kysymyksessa tiedusteltiin mitd NCL-tautia lapsi sairastaa. Suurin osa
vastanneiden lapsista (75 %) sairasti JNCL-tautia ja loput (25 %) LINCL-tautia.
(Kuvio 5).

Kuvio 5. Mitd NCL-tautia lapsi sairastaa

Kyselylomakkeen viidennessa kysymyksessa kysyttiin sairaan lapsen ikdé. Vastan-
neista 5-9 vuotta vanhoja lapsia oli 3 (9 %), 10-14 vuotta vanhoja oli 5 (16 %), 15—
19 vuotta vanhoja 2 (6 %), 20-24 vuotta vanhoja 3 (9 %), 25-25 vuotta vanhoja 4
(13 %), yli 30 vuotta vanhoja 1 (3 %) ja lapsensa menetténeitd 17 (53 %). Vastan-
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neista kenelldkaan ei ollut alle 4-vuotiasta sairasta lasta, joten se poistettiin. Tulok-
sissa vastausten lukumaara on 35, (N=32) koska joillakin perheilla sairaita lapsia oli

useita ja lapset olivat eri-ikaisia. (Kuvio 6).

5-8vuotta
10-14 vuotta
15-19 vuotta
20-24 vuotta
25-29 vuotta
Y1i30 vuotta

Lapsimenehtynyt

Lkm

Kuvio 6. Sairaiden lasten ika

Kuudennessa kysymyksessd tiedusteltiin  kuinka wvanha lapsi oli sairauden
toteamisaikaan. Vastanneista 1 (3 %) lapsen sairaus todettiin alle 2-vuotiaana, 2-4-
vuotiaana 1 (3 %), 5-7-vuotiaana 21 (66 %), 7-10-vuotiaana 13 (41 %). Yhdenkaan
lapsen sairautta ei ollut todettu yli 10-vuotiaana, joten se poistettiin tuloksista.
Joillakin perheilld sairaita lapsia oli useampi, joten vastausten lukumadra on 36
(N=32). (Kuvio 7).
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Kuvio 7. Lapsen ika sairauden toteamisen aikaan

12.2 Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistys

Seitsemannessd kysymyksessa tiedusteltiin kuinka kauan perhe on ollut Suomen
JNCL-perheiden tukiyhdistyksen toiminnassa mukana. (N=31) Yhdistyksen toimin-
nassa alle vuoden mukana olleita oli 1 (3 %), 1-3 vuotta mukana olleita 4 (13 %), 4-6
vuotta mukana olleita 3 (10 %), 7-9 vuotta mukana olleita 5 (16 %) ja yli 10 vuotta
yhdistyksen toiminnassa mukana olleita 18 (58 %). Yksi perheisté ilmoitti, ettei ollut
virallisesti toiminnassa mukana, mutta osallistui yhdistyksen jarjestamiin virkistys- ja

toimintapéiviin. (Kuvio 8).
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Kuvio 8. Kuinka kauan perheet olleet mukana Suomen JNCL-perheiden

tukiyhdistyksen toiminnassa

Kyselylomakkeen kahdeksannessa kysymyksessa tiedusteltiin, montako vuotta lap-

sen sairauden toteamisesta oli kulunut perheen liittyessd mukaan yhdistyksen toimin-

taan. Perheistd 14 (47 %) oli liittynyt yhdistyksen toimintaan alle vuosi lapsen sai-
rauden toteamisesta, 1-3 vuoden kuluttua 12 (40 %) ja 4-6 vuoden kuluttua 4 (13 %).

Kaksi vastaajista ei ollut vastannut tdhan kysymykseen. (Kuvio 9).
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Kuvio 9. Sairauden toteamisesta kulunut aika

liittymista.
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Yhdeksénnessd kysymyksessa kysyttiin syitd yhdistykseen liittymiseen. Kysymykset
olivat vaittdmien muodossa. Ensimmaisessa véittdmassa kaikki vastaajat 31 (100 %)
olivat halunneet saada lisda tietoa sairaudesta. Toisessa vaittdmassd myos kaikki
vastaajat 31 (100 %) halusivat tutustua muihin NCL-perheisiin. Kaikki vastaajista 31
(100 %) halusivat jakaa kokemuksia samassa tilanteessa olevien vanhempien kanssa.
Vastaajista 30 (97 %) oli taysin samaa mielt4 tai osittain samaa mieltd, siiti ettd
halusi saada tukea toisilta vanhemmilta. Taysin eri mieltd oli 1 (3 %). Selva
enemmisto vastaajista 30 (97 %) oli tdysin samaa tai osittain samaa mielta siita, etta
toivoivat saavan kdytannon neuvoja pitempadn sairastaneiden lasten vanhemmilta. 28
(90 %) vastaajista oli taysin tai osittain samaa mielt4, ettd toivoivat saavansa
valmiuksia kohdata sairauden tulevia vaiheita. 3 (10 %) oli osittain eri mielta.
Viimeisessa vdittdmassa 24 (77 %) oli samaa tai osittain samaa mieltd halutessaan
saada virkistyshetkia arkeen. 7 (22 %) oli osittain tai taysin eri mielta. Yksi kyselyyn

osallistuneista ei ollut vastannut néihin vaittamiin. (Kuvio 10).
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Kuvio 10. Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistykseen liittyminen
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Kysymyksesséd kymmenen kysyttiin miten liittymiseen vaikuttavat asiat olivat toteu-
tuneet yhdistykseen liityttyd. Kysymykset olivat vaittdmien muodossa. Ensimmaises-
sé vaittaméassa kaikki vastaajista 30 (100 %) olivat sitd mieltd, ettd olivat saaneet li-
séa tietoa sairaudesta. Toisessa vaittamassa enemmistd 29 (97 %) oli yhta mielta sii-
té4, ettd olivat tutustuneet muihin NCL-perheisiin. Osittain eri mielta oli yksi (3 %)
vastaajista. 29 (97 %) vastaajista koki, ettd olivat voineet jakaa kokemuksia samassa
tilanteessa olevien vanhempien kanssa. YKksi vastaajista (3 %) oli osittain eri mielta.
Vastaajista 26 (86 %) koki saaneensa tukea toisilta vanhemmilta. Osittain tai taysin
eri mielté oli 4 (13 %). Vanhemmat olivat saaneet kdytannon neuvoja pitempéén sai-
rastaneiden lasten vanhemmilta vastausten perusteella. Tatd mieltd oli 24 (80 %). 6
(20 %) vastaajista koki, ettei ollut saanut kaytanndn neuvoja. 23 (76 %) vastaajista
kertoi saaneensa valmiuksia kohdata sairauden tulevia vaiheita. Osittain tai taysin eri
mieltd oli 7 (24 %). Virkistyshetki& arkeen oli saanut 23 (77 %) vastaajista. Osittain
tai taysin eri mieltd oli 7 (24 %). Vastaajista kaksi oli jattdnyt vastaamatta tdhan ky-

symykseen. (Kuvio 11).
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Kuvio 11. Vaittamét yhdistykseen liittymisen jélkeen toteutuneista toiveista
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12.3 Virkistys- ja toimintatapahtumat

Seuraavissa kysymyksissa tiedusteltiin virkistys- ja toimintatapahtumiin osallistumis-
ta sekd niiden merkitystd. Vastauksissa esiintyi hieman eroavaisuuksia 13 (42 %) oli
tdysin samaa mieltd siitd, ettd he osallistuvat aktiivisesti yhdistyksen jarjestamiin
toimintamuotoihin. Osittain samaa mieltd oli 7 (23 %). Osittain eri mieltd oli 7 (23
%). Taysin eri mieltd oli taas 4 (13 %). Yksi vastaajista ei ollut vastannut tdhan ky-
symykseen. 22 (69 %) vastaajista oli tdysin samaa mielta vaittdman, koemme virkis-
tystoiminnan merkittavéna kanssa. Osittain samaa mieltd oli 6 (19 %). Eri mielta oli
4 (12 %) vastaajista. (Kuvio 12).

Osallistumme aktiivisesti yhdistyksen jarjestamiin
toimintamuotoihin kuten virkistys ja
toimintatapahtumiin

Koemme virkistystoiminnan merkittdvéana
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B Taysin samaa mieltd M Osittainsamaa mielta W Osittain eri mielta W Taysineri mieltd

Kuvio 12. Vdittdmat koskien virkistys- ja toimintatapahtumia

Kysymysessa 12 tiedusteltiin vaittdmien muodossa virkistys- ja toimintatapahtumien
merkitysta perheille. Ensimmaisessé vaittamassa 30 (94 %) koki, ettd virkistys- ja
toimintatapahtumat auttavat jaksamaan. Osittain eri mieltd oli 2 (6 %) vastaajista.
Muiden NCL-perheiden tapaamisen koki tarkeéksi 30 (94 %) vastaajista. Osittain eri
mieltd oli 1 (3 %). Vastaajista yksi ei ollut vastannut tadhén kysymykseen.
Kokemusten jakamisen koettiin helpottavan oloa 30 (97 %) vastaajan mielesté.
Vastaajista yksi (3 %) oli taysin eri mieltd. Yksi vastaaja oli jattanyt vastaamatta.

Seuraava véittdma koski tuen antamisen térkeytta toisille. 28 (91 %) vastaajista piti
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tuen antamista tarkeana. Osittain eri mieltd oli 3 (10 %) vastanneista. YKksi vastaajista
ei ollut vastannut tahan vaittdmaan. Tulevaisuuden suunnittelun helppoudesta oltiin
hieman eri mieltd. Vastaajista 10 (33 %) oli véittdman kanssa taysin samaa mielta. 14
(47 %) osittain samaa mieltd. 3 (10 %) osittain eri mieltd ja 3 (10 %) taysin eri
mieltd. Vastaajista kaksi oli jattdnyt tdmén vastaamatta. Viimeisessa vaittdméssa 22
(71 %) oli taysin samaa mieltd. Osittain samaa mieltd 6 (19 %). Osittain eri mieltd 2
(6 %) ja taysin eri mieltd 1 (3 %). Yksi vastaajista ei ollut vastannut tdhan. (Kuvio
13).
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Kuvio 13. Virkistys- ja toimintatapahtumien merkitys perheille

12.4 Y hdistyksen tuki

Seuraavat kaksi vaittdmaa koskivat yhdistyksen tukea ja sen vaikutusta perheiden
sopeutumisprosessiin. Ensimmaisessa véittdmassa 17 (53 %) vastaajaa oli taysin sa-
maa mielta siitd, ettd yhdistyksen tuki on auttanut sopeutumisessa lapsen etenevaan
sairauteen. Osittain samaa mieltd oli 10 (31 %). Osittain tai taysin eri mieltd oli 5 (15

%) vastaajista. (Kuvio 14).
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Kuvio 14. Yhdistyksen mahdollistama tuki on auttanut sopeutumisessa lapsen

etenevaan sairauteen

Toisessa vaittamassa kysyttiin, paljonko yhdistyksen tuella on ollut merkitysté lapsen

sairauteen sopeutumisessa. Vastauksissa oli jonkin verran vaihtelevuutta. Vastaajista

8 (25 %) sanoi yhdistyksella olleen erittain paljon merkitysta. Melko paljon sanoi 13

(41 %) vastaajista. Yhdistyksen tuella oli jonkin verran merkitystd sopeutumispro-

sessiin 9 (28 %) vastaajan mielestd. Vastaajista 2 (6 %) koki, ettei yhdistyksen tuella

ollut ollenkaan merkitysta sopeutumisprosessissa. (Kuvio 15).
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Kuvio 15. Miten paljon yhdistyksen tuki on auttanut sopeutumisprosessissa
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Kysymyksessa 14 tiedusteltiin mist4 perheet olivat saaneet eniten tukea sairauden eri
vaiheissa. Vastauksessa oli kuusi vaihtoehtoa, joista piti valita tarkeysjarjestyksessa
nelja. Kysymyksessa oli vastausvaihtoehtoina sukulaiset, ystavat, Suomen JNCL-
perheiden tukiyhdistys, NCL-erityistyontekija, laakari, hoitaja seka vield kohta muu.
Osa vastaajista ei laittanut vastauksia numeraaliseen tarkeysjarjestykseen, vaan
rastitti kohdat, joilta oli saanut eniten tukea. Sen vuoksi vastauksista ei voitu luoda
graafista taulukkoa. Kaikkein eniten mainintoja (26 kpl) sai JNCL-perheiden
tukiyhdistys seka NCL-erityistyontekija (26 kpl). Toiseksi eniten laakari (24 kpl).
Kolmanneksi eniten sukulaiset (22 kpl) seka ystavat (22 kpl). Hoitaja sai 8kpl

mainintoja ja kohta muu 4 kpl.

12.5 Vastaajien kehitysideoita yhdistyksen toimintaan liittyen

Kyselyn lopussa tiedusteltiin avoimella kysymykselld mitd kehitysideoita vanhem-
milla olisi yhdistyksen toimintaan liittyen. Vastaajista (N=32) 12 esitti toiveita ja ke-
hitysideoita yhdistyksen toimintaan. Kaikkiaan 15 vastaajaa kommentoi viimeista
kysymysta. Kaikilla ei ollut kehitysideoita, mutta halusivat selventaa vastauksiaan ja
kertoa omia kokemuksiaan yhdistyksen toiminnasta. Kehitysideoita oli monenlaisia.
Vastaajista kolme toivoi yhdistykselle jotain ulkopuolista rahoittajaa tai tukijaa, jotta
perheiden ei tarvitsisi itse maksaa osallistumisiaan toimintapéiviin. Yhtena toiveena
oli ulkopuolisen avun saaminen toiminnan jarjestamiseen, koska téall4 hetkella veto-
vastuu on perheilla itselldan ja erilaisten virkistystapahtumien jarjestaminen on vélil-

l4 aikaa ja voimia vievaa.

”Perhetapaamisia, joissa maksajana jokin erillinen taho kuin perhe.”

"Hyvid ideoita kylld on olemassa, mutta ei rahaa niiden toteuttamiseen.”

“Toivottavasti yhdistys saisi joskus toiminnan pyorittimiseen, jonkun ulkopuolisen henkilén,
eli sellaisen jolla itsellé ei ole NCL-tautia sairastavaa lasta.”

Kaksi vastaajista ehdotti sosiaalisen median k&ytt6d helpottamaan yhteydenpitoa
vanhempien valilla&. Luomalla esimerkiksi suljetun keskusteluryhman facebook —

palvelimeen. Toiveena oli my6s yhdistyksen toiminnan laajentaminen koko maahan



39

tasapuolisesti seka lapsensa jo menetténeille toivottiin omia tapaamisia ja vertaistu-

kea.

"Sosiaalisen median (esim. facebook-ryhma) lisdys saattaisi auttaa tiivistdméan yhteydenpitoa
sekd helpottaa luomaan kontaktia myds yhdistyksen ulkopuolelle.”

"Yhdistyksen pitdisi vaikuttaa ja toimia koko maassa tasapuolisesti.”

"Toivoisin, ettd jo lapsensa menettineitd ei jdtettdisi yhdistyksen ulkopuolelle, vaan heille jdr-
jestettdisiin omia tapaamisia ja vertaistukea.”

Yhdistyksen jarjestamia tapaamisia toivottiin useammin kuin kerran vuodessa seka
irtiottoa arjesta erilaisilla keinoilla, kuten jarjestamélld tapaamiset kylpyl&ssd, jossa
voisi rentoutua ilman hoitovastuuta. Henkilokohtaisia avustajia pidettiin erittain tar-
kednad tukena perheen jaksamiselle, joten henkildkohtaisille avustajille toivottiin

omia yhteisid tapaamisia ja kokemuksien jakamista.

13 TULOSTEN TARKASTELU

13.1 Tutkimuksen eettisyys ja luotettavuus

Tutkimusta tehdessd on otettava huomioon monia eettisid tekijoita. Jo aiheen valinta
on eettinen ratkaisu. Tutkimuksen lahtokohtana tulee olla ihmisarvon kunnioittami-
nen. ltsemaaradmisoikeus on otettava huomioon ja sitd on kunnioitettava antamalla
mahdollisuus pééattad, osallistuako tutkimukseen. Tutkimukseen osallistuville on ker-
rottava mité tulee tapahtumaan tai mité saattaa tapahtua tutkimuksen kuluessa. (Hirs-
jarvi 2007, 23-25.) Tama opinnadytetyo tehtiin yhteistydssd Suomen JNCL-perheiden
tukiyhdistyksen kanssa ja yhdistyksen kanssa tehtiin yhteistydsopimus. Opinnayte-
ty6td suunniteltaessa otettiin yhteyttd NCL-erityistyontekijddn ja Suomen JNCL-
perheiden tukiyhdistyksen puheenjohtajaan ja aloitettiin tutkimuksen alustava toteu-
tuksen suunnittelu. NCL-erityistyontekija ja vanhempainyhdistyksen puheenjohtaja
lupasivat auttaa kyselylomakkeiden l&hetyksessa perheille. Kyselylomakkeen yhtey-
dessé oli saatekirje, jossa ilmoitettiin tutkimuksen tarkoitus ja kyselyyn vastaamisen

vapaaehtoisuus. Saatekirjeessd oli my6s maininta tutkimuksen tekijan NCL-
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sisaruudesta. Kyselyssé ei kysytty vastaajien henkilollisyyttd paljastavia asioita. Vas-
taukset palautettiin ja kasiteltiin nimettomina eika kenenk&an henkil6llisyys paljastu-
nut. Postitse lahetettyihin kyselyihin liitettiin mukaan vastauskuori ja kyselyt palau-
tuivat ensin NCL-erityistyontekijélle ja hdnen kauttaan tutkijalle. Tutkimuksen tulos-

ten analysoinnin jalkeen kyselylomakkeet havitettiin asianmukaisesti.

Tutkimuksen tarkoituksena on saada mahdollisimman luotettavaa ja totuudenmukais-
ta tietoa (Kananen 2008, 79). Edellytys luotettavuudelle on, ettd tutkimus on tehty
tieteelliselle tutkimukselle asetettujen kriteerien mukaan (Heikkild 2010, 185). Tut-
kimuksen luotettavuutta kuvataan kahdella kasitteelld: validiteetti eli patevyys ja re-
liabiliteetti eli tulosten luotettavuus. Validius tarkoittaa mittarin tai tutkimusmene-
telman kykya mitata juuri sitd, mité on tarkoituskin mitata. Patevassa tutkimuksessa
ei saisi esiintya systemaattisia virheitd. Kyselylomakkeen kysymykset tulisi ymmar-
t4& oikein, jotta tulokset ovat luotettavia. (Hirsjarvi ym. 2007, 226-227.) Tulosten
luotettavuus eli reliabiliteetti méaaritellaén tulosten tarkkuudeksi seké kyvyksi tuottaa
ei-sattumanvaraisia tuloksia ja mittausten toistettavuutta. Jos esimerkiksi kahdessa
tutkimuksessa mittaustulokset ovat samat, on mittaus reliaabeli. (Heikkila 2010,
187.)

Tassa opinndytetydssa kaytettiin tutkimus- ja tiedonhankintamenetelmana kyselya.
Kyselylomaketta suunniteltaessa opinnaytetyontekija perehtyi erilaisiin aineistoihin
ja madritteli tutkimuksen keskeiset késitteet. Opinnaytetyotunneilla kaytiin 1&pi kyse-
lylomaketta ja tehtiin tarvittavia muutoksia. Tamé lisési tutkimuksen validiutta. Lo-
maketta esitestattiin kahden NCL-tautia sairastavan lapsen vanhemman avulla ja he
sanoivat kyselyn olevan helppo ja ymmarrettava. Alustavasta suunnitelmasta poike-
ten kysymykset tehtiin véittamien muotoon eli kysely oli strukturoitu ja annettiin
valmiit vastausvaihtoehdot. Strukturoidun kyselyn etuna on, ettd vastausten kasittely
on helppoa ja nopeaa (Kananen 2008, 26).

Tutkimuksen reliabiliteettia lisési kyselylomakkeiden numerointi juoksevalla nume-
rolla ennen tietojen syottamisté Excel — taulukkolaskentaohjelmaan. Kerétysta aineis-
tosta muodostettiin yksiulotteisia jakaumia. Tuloksista laadittiin yksiulotteisia ja-
kaumia ja niista luotiin havainnollistavat kuviot. Tuloksia ristiintaulukoidessa ei il-

mennyt tilastollista merkittavyyttd, joten niitd ei esitetd tydssa.
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13.2 Pohdinta ja johtopéaé&tokset

Taman opinnaytetyon tarkoituksena oli selvittdd millainen merkitys vertaistuella on
LINCL- ja JNCL-tauteja sairastavien lasten vanhemmille ja kuinka vertaistuki vai-
kuttaa vanhempien sopeutumisprosessiin. Kysely lahetettiin 72 perheelle ja lomak-

keita palautui 32. Vastausprosentiksi muodostuu 44 %.

Alhaiseen vastausprosenttiin voi olla useita syitd. Niissa perheissd, joissa lapsen sai-
raus on hiljattain todettu, saattaa arjen pyorittdminenkin olla ty6lésta tai lapsen saira-
us on viel& niin vaikea asia, etteivat vanhemmat jaksaneet vastata kyselyyn. Toisaalta
perheet, joiden lapsi menehtyi jo vuosia sitten, eivat ehka osallistuneet, koska lapsen
sairauteen oli jo saatu etdisyyttd. Aiheeseen ei ehkd enda haluttu palata, koska se
elaménvaihe on jo ohi. Tautien harvinaisuuden vuoksi pelkona saattoi olla myds per-

heen tunnistaminen vastauksista.

Toisaalta vastausprosentti on todella hyvé ottaen huomioon sairauksien harvinaisuu-
den ja tutkimuksen arkaluonteisuuden ja sen miten raskas ja vaikea asia LINCL- ja
JNCL-taudit ovat perheille. Tutkimukseen osallistuneet vanhemmat olivat tulosten
mukaan suurimmaksi osaksi yli 50-vuotiaita, joiden lapsi oli jo menehtynyt. Talloin
asiaan on ehka saatu jo etdisyytta ja tutkimukseen vastaaminen oli sen vuoksi hel-
pompaa. Tarvaisen mukaan aikaisempiin perheita koskeviin tutkimuksiin on suhtau-
duttu varauksella ja osanotto jaanyt vahaiseksi (2011). Ennen kyselylomakkeiden
ldhetystd vanhempia informoitiin tulevasta tutkimuksesta NCL-erityistyontekijan ta-
holta. Kyselyn mukana lahetettiin myos saatekirje, jossa kerrottiin tutkimuksen tar-
koitus ja maininta tutkijan NCL-sisaruudesta. Ehké tdmé omalta osaltaan paransi vas-

taushalukkuutta.

Tutkimukseen osallistui eniten perheitd, joilla oli yksi NCL-lapsi. Monilapsisissa
perheissd NCL-tauteja tavattiin enemmén, mika on mahdollista, silld molempien
vanhempien kantaessa geeneissddn NCL-tautia on syntyvén lapsen sairastumismah-
dollisuus 25 % (Norio 2000, 16-17). Elossa olevista lapsista ldhes puolet (8) oli yli
20-vuotiaita. JNCL-tautia sairastavat lapset ja nuoret eldvat hieman LINCL-tautia
sairastavia pitempaan ja voivatkin el&& yli 30-vuotiaiksi (Norio 2000, 286).
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Tulosten mukaan sairauden yleisin toteamisikd on 5-7-vuotiaana (66 %). Se pitaa
my0Os teorian mukaan paikkansa (s. 13, 15). Seuraavaksi yleisin ikd oli 7-10-
vuotiaana (41 %). JNCL-taudissa ensioireet voivatkin ilmetd vasta kouluikdisena
(Norio 2000, 237; Aberg 2001, 23). Kahdella lapsella sairaus todettiin jo hyvin var-
hain, jopa alle 2-vuotiaana. Tdma johtuu todennékdisesti siitd, ettd perheessa on jo
entuudestaan todettu lapsella NCL-tauti. Monet vanhemmat haluavat tietdd myos
nuorempien sisarusten tilanteen ennen mahdollisten ensioireiden kehittymista ja sisa-

rukset voidaankin tutkia jo hyvin nuorena.

Vastaajista suurin osa (87 %) oli liittynyt INCL-tukiyhdistykseen melko nopeasti
sairauden toteamisen jalkeen. Valmius liittya tukiyhdistykseen on tullut yllattavankin
nopeasti, vaikka kyseessa on vaikea, eteneva sairaus, jossa sairauden edetessa on-
gelmat ovat erilaisia kuin alussa. Voisi ajatella, etta sairauden alkuvaiheessa ei viela
haluakaan tietad kaikkia sairauden tulevia vaiheita. Vanhempia saattaa pelottaa nah-
da sairaudessaan jo pitemmaélla olevia lapsia, koska tietévét, ettd oma lapsi on tule-

vaisuudessa samassa tilanteessa.

“Itsesuojeluvaisto tarkoittaa sitd, ettd kun meilld sairaus eteni aika maltillisesti, ei halunnut
kaikkia tarinoita kuullakaan.”

Nopea liittyminen yhdistykseen kertoo vanhemmilla olevan alkuvaiheessa suuri tarve
saada tietoa ja verkostoitua samanlaisessa tilanteessa olevien perheiden kanssa. Tata
tukevat myos tulokset liittymisen perusteista. Merkittavimmat syyt liittymiseen oli
halu tutustua muihin perheisiin, halu jakaa kokemuksia ja saada lisaa tietoa sairau-
desta. Ndma toiveet myos toteutuivat erittdin hyvin. Vastaajat halusivat saada myds
tukea ja kdytdnnon neuvoja pitempaan sairastaneiden lasten vanhemmilta seka val-
miuksia kohdata sairauden tulevia vaiheita. My6s ndma tavoitteet toteutuivat valta-

osan mielesté hyvin.

Virkistyshetkien saaminen ei tulosten mukaan ollut perimmaéinen syy liittymiselle,
mutta enemmistd (88 %) vastaajista koki virkistystoiminnankin merkittdvana. Kaik-
kiin yhdistyksen toimintamuotoihin ei tulosten mukaan jaksettu yhta aktiivisesti osal-
listua eivatka kaikki perheet pystyneet endé osallistumaan esimerkiksi virkistys- ja
toimintatapahtumiin. Syyna saattoi olla lapsen sairauden eteneminen niin, ett4 osal-

listuminen on hankalaa eika vanhemmilla ollut voimavaroja.
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”Tyttéreni sairaus on edennyt jo niin pitkalle, ettemme pysty endé osallistumaan yhdistyksen
toimintaan niin aktiivisesti kuin aiemmin.”

Joidenkin vanhempien mielesta erilaiset tapahtumat eivét enédé olleet heille tarpeelli-
sia, koska he kokivat saaneensa jo aikaisemmin kaiken sen avun, mita yhdistyksella

oli tarjota.

"Osallistuimme aktiivisesti yhdistyksen toimintaan vuosina 1989-2000. Sit vaan perheen py6-
rittdminen vei voimia ja ei jaksettu en&a olla aktiivisia ja oli tunne, ett& tukiyhdistykselt& oli
saatu se, mita oli saatavissa. Silla sopeutumisvalmennuskurssien ja yhdistyksen luentojen sisél-
16t ovat meille jo tuttuja asioita vuosien varrelta.”

Kaikkein tarkeimpéné perheet kokivat muiden NCL-perheiden tapaamiset. Tarkeina
koettiin myds kokemusten jakaminen, se helpotti oloa ja samankaltaisessa elaméanti-
lanteessa olevien kanssa pystyi hyvin jakamaan ajatuksia ja tunteita. Virkistys- ja
toimintapéivét auttoivat jaksamaan ja tulevaisuuden suunnittelun koettiin helpottuvan

jonkin verran.

“Perheiden omat tapaamiset olivat tunnelmaltaan rentoja, mitdén jannittmista ei ollut.
Olimmehan kaikki samassa veneessd ja murheet olivat yhteisid”

Tulosten perusteella yhdistyksen tuki on auttanut sopeutumisessa lapsen etenevéaén
sairauteen. Suurin osa (84 %) vastaajista koki yhdistyksen auttaneen sopeutumisessa
ja enemmiston mielesta (66 %) yhdistyksen tuella on ollut sopeutumisprosessissa
erittdin paljon tai melko paljon merkitysta. Vain 2 vastaajista (6 %) koki, ettei yhdis-

tyksen tuella ollut ollenkaan apua sopeutumisprosessissa.

Tulosten perusteella vastaajat kokivat jonkin verran hankalana laittaa tarkeysjarjes-
tykseen nelja tarkeintd tahoa, joilta perheet saivat tukea sairauden eri vaiheissa. Eni-
ten mainintoja saivat kuitenkin JNCL-perheiden tukiyhdistys sekda NCL-
erityistyontekija ja seuraavaksi eniten l&akari. Merkittdvaéd vertaistukea antoivat
my0s sukulaiset ja ystavat. Osa vastaajista ilmoittikin, ettei pystynyt laittamaan an-
nettuja vaihtoehtoja tarkeysjirjestykseen, koska jokainen lenkki” on aivan ainutlaa-
tuisen tarked, tilanteesta riippuen. Osa olikin tdméan vuoksi rastittanut kaikki tarkeik-

si kokemansa kohdat. NCL-erityistyontekija koetaan tarkeaksi avuksi perheille. Han
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on perheiden tiedonantaja, yhdyshenkil6 ja kuuntelija. Vanhemmilla on mahdollisuus
soittaa NCL-erityistyontekijalle mieltddn koskevissa asioissa.

Vanhemmat, joiden lasten sairaus todettiin 80-90-luvulla, kokivat HYKS:ssé tuol-
loin toimineen lastenneurologin tuen tarkednd ja vanhemmat olivatkin kommentoi-
neet asiaa kyselylomakkeeseen. L&&karin tuki korostui tuolloin, koska Suomen
JNCL-perheiden tukiyhdistys aloitti toimintansa vasta 80-luvun lopulla ja NCL-

erityistyontekija taas 90-luvulla.

Monet vastaajat olivat halunneet kertoa omia kokemuksiaan yhdistyksen toiminnasta.
Osa vanhemmista oli kommentoinut omaa osallistumistaan. Vanhemmat kertoivat,
ettd olivat olleet toiminnassa tiiviisti mukana lapsen sairauden toteamisen jalkeisina
vuosina, mutta aktiivisuus oli myéhemmin vahentynyt. Perheen arki vei voimia tai
lapsen sairaus oli edennyt jo niin pitkalle, ettei jaksanut en&da osallistua. Tai yhdistyk-
selld ei tuntunut enda olevan uutta annettavaa. Erdan vastaajan mukaan he olivat ol-
leet myds yhdistyksen toiminnassa mukana sairauden toteamisen jélkeisind vuosina
ja kokivat silloin yhdistyksen vertaistuen antajana erittéin tarkeana. Pikkuhiljaa van-
hemmat jaivét pois toiminnasta, osaksi tyokiireiden vuoksi, mutta siksi, ettd oman
lapsen sairaus eteni maltillisesti eivatkd vanhemmat halunneet kuulla pitemmalla
olevien ongelmista, vaan edeté paivéan kerrallaan. Erééan vastaajan mukaan tapaami-
set, joissa oli perheiden lisdksi mukana NCL-erityistyontekija ja lastenneurologi, oli-
vat jaksamisen kannalta todella tarkeitd. Tapaamisissa oli tarkedd saada paitsi tavata
muita lasten vanhempia, mutta my6s saada viimeisinté tietoa sairauden hoidosta ja

tutkimuksesta asiantuntijoilta.

Vanhempien esittamind kehitysehdotuksina eniten ehdotuksia tuli ulkoisen rahoitta-
jan tarpeesta sekd mahdollisuudesta saada joku ulkopuolinen henkild toiminnan veté-
jaksi, jotta yhdistys voisi uudistua. Vetovastuussa nykyisin olevat ovat myos itse sai-
raiden lasten vanhempia eikd voimia toiminnan kehittdmiseen tahdo riittd4. Koska
kyseessa on harvinainen sairausryhma ja pieni potilasjarjesto, on esimerkiksi RAY:n
rahoituksen piiriin vaikea paastd (Punkari 2011Db). Liittyminen isompaan valtakun-

nallisen potilasjarjestoéon mahdollistaisi paremmin RAY':n tuen.
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Koska perheiden vélimatkat ovat suuria ja kaikkiin tapaamisiin ja tapahtumiin ei ole
mahdollista osallistua voisi sosiaalisen median hyddyntdminen olla hyvé ratkaisu,
kuten osa oli ehdottanutkin. Luomalla esimerkiksi facebook -palvelimeen suljetun
keskusteluryhman, saattaisi yhteydenpito tiivistyd. Té&hén ryhmaan voisivat halutes-
saan osallistua myos lapsensa jo menetténeet, silla erd&n vastaajan toive olikin, ettei
lapsensa jo menettdneitd vanhempia jatettdisi yhdistyksen ulkopuolelle. NCL-
erityistyontekijan mukaan han edelleen perheiden kéytettavissa, vaikka oman lapsen

kuolemasta olisikin jo vuosia (2011b).

Perheiden henkilokohtaisten avustajien koettiin olevan perheelle tarked tuki, joka
helpotti arjen pyorittdmista ja rytmitti lapsen elaméa. Kuitenkin avustajien perehdyt-
tdminen lapsen sairauteen ja hoitoon jaa perheiden tehtdavaksi. Kehitysideana olisi
jarjestadd henkilokohtaisille avustajille omia tapaamisia, koulutusta ja mahdollisuus
vertaistukeen. Tdmé& motivoisi avustajia tyossaan ja edistaisi sitd kautta myods van-
hempien jaksamista. Lapsen etenevén sairauden seuraaminen on henkisesti raskasta

mya0s avustajalle.

Koska vaikeavammaisen lapsen vanhempien on vaikea saada lomittajaa kotiin, joka
hoitaisi paitsi vammaisen lapsen, myds mahdollisesti kotiin jaavét terveet sisarukset,
olisi eradn vastaajan mukaan hienoa, jos yhdistys voisi omalta osaltaan tydskennella

ja vaikuttaa lomittajajarjestelman aikaansaamiseksi.

”NCL-sairaus on niin raskas taakka perheelle, etté kaikin tavoin tulisi lisata yleista tietdmysta
néisté sairauksista, etta saataisiin varoja sairauden tutkimustyéhon ja perheiden virkistysmah-
dollisuuksiin seka perhelomittajien palkkaamiseen”.

Tulosten perusteella perheiden tuen tarve on varsinkin sairauden alkuvaiheessa todel-
la suuri ja siksi Suomen JNCL-lasten tukiyhdistyksen toimintaan hakeudutaan melko
nopeasti sairauden toteamisen jalkeen. Yhdistykseen liittymisen tarkeimpina kritee-
reind oli halu tutustua muihin samankaltaisessa elaméntilanteessa oleviin perheisiin,
halu jakaa kokemuksia ja saada lisaa tietoa sairaudesta. Nama toiveet toteutuivatkin
hyvin yhdistykseen liittymisen jalkeen. Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen ty6
on merkittdva vertaistuen antaja yhdistyksessa olevien jésenien ansiosta ja tuo myos

virkistyshetkid arkeen erilaisten tapahtumien muodossa. Tapahtumat auttavat omalta
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osaltaan vanhempia jaksamisessa ja arjessa. Tulosten perusteella yhdistyksen mah-

dollistama vertaistuki on auttanut sopeutumisessa lapsen etenevaan sairauteen.

Opinnaytetyon tekija sai palautetta kyselylomakkeesta kyselyn jélkeen. Suomen
JNCL-perheiden tukiyhdistyksen puheenjohtaja kertoi, ett4 osa vastaajista oli kom-
mentoinut kyselyé ja sanonut siihen olleen helppo vastata ja kysymykset olivat olleet
helposti ymmarrettdvia ja selkeitd. Taman opinndytetyon tuloksia voidaan hyodyntéa

Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen vertaistoimintaa kehitettaessa.

NCL-sairaudet ovat todella harvinaisia ja monelle tuntemattomia. Tdma opinnaytetyo
lisad osaltaan NCL-tautien tunnettavuutta ja antaa tietoa tautia sairastavien lasten
perheiden arjesta. LINCL- ja JNCL-tautia sairastavat lapset tarvitsevat ajoittain sai-
raalahoitoa perussairauteen liittyvien ongelmien hoidossa. Sairaanhoitajan ammatissa
on hyvé olla tietoinen harvinaisistakin sairauksista ja niiden perussairauksien hoidos-

ta.

13.3 Jatkotutkimusehdotukset

Tutkimusta tehtdessa haastateltiin NCL-erityistyontekijad sekéd erdastda NCL-lapsen
vanhempaa ja puhuttiin my6s vanhempien saamasta ensitiedosta ja sen merkitykses-
td. NCL-lapsen aiti kertoi kokemuksistaan lapsen sairauden diagnosoinnista. Naon
heikkeneminen oli tassékin tapauksessa NCL-sairauden ensioire ja johti ensimmai-
siin tutkimuksiin. Silmanpohjamuutoksista laékari aidin kertoman mukaan oli pysty-
nyt jo paattelemé&an mité oli tulossa, mutta tilanteessa, jossa asia olisi pitanyt didille
kertoa, silméalaakari oli poistunut ja jattanyt vastuun sairaanhoitajalle. Hoitaja oli tok-
séyttanyt tiedon sokeuteen johtavasta silméasairaudesta ja mahdollisesti asiaan liitty-
vasta pahemmastakin sairaudesta ja kehottanut &itid soittamaan seuraavana péivana
laakarille, mikali haluaisi lisatietoa! Aiti siis jatettiin musertavan tiedon kanssa taysin
ilman tukea ja mahdollisuutta keskustella asiasta ladkarin kanssa. Aidille asia oli suu-
ri jarkytys ja herattdd kiukkua ja pettymysté vield vuosikymmentenkin jélkeen. Vaik-
ka my6hemmin muut 188ké&rit antoivat tietoa hyvinkin asiallisesti ja ammatillisesti,

on huono kokemus jéanyt voimakkaana mieleen. Tdman &idin kertomuksen myota
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herasi mielenkiinto mahdollisuudesta tutkia laajemminkin NCL-perheiden kokemuk-

sia ensitiedon saamisesta.

13.4 Arviointi

Taman opinndytetyon teoriaosuuden laatiminen osoittautui haastavaksi, silla NCL-
taudeista on tarjolla vain vahan tietoa ja suurin osa on englanninkielista. Sairauksia
koskevan tiedon hankkimiseen kului paljon aikaa ja 10ydetyista tutkimuksista osa oli
jo melko vanhoja. Silti uudempaakin materiaalia oli saatavissa. Tutkimuksen eri vai-
heissa oltiin yhteydessa NCL-erityistyontekijédan ja hantd myos haastateltiin. Erityis-
tyontekija oli korvaamaton apu NCL-sairauksien ja perheiden elamaa koskevan tie-

don saamisessa.

Tutkimuksen alkuvaiheessa ty0 tuntui paisuvan kovin laajaksi, mutta méaarittelemalla
keskeiset késitteet ja tutkimuksen tarkoitus ja tavoite, saatiin aihe rajattua. Tyon
tarkka aikataulutus jo alkuvaiheessa olisi edistdnyt tyon suunnitelmallista ja nopeaa
etenemistd. Kuitenkin loppuvuodesta tehty paatds tyon valmistumisesta ja uudesta

aikataulusta rytmitti tyon tekemisté ja edisti tyon lopullista valmistumista.

Opinndytetyon tavoitteena oli kyselyn avulla selvittad millainen merkitys vertaistuel-
la on LINCL- ja JNCL-tauteja sairastavien lasten vanhemmille ja kuinka vertaistuki
vaikuttaa vanhempien sopeutumisprosessiin. Kyselylomaketta tehdessé pohjana toi-
mivat tdman opinndytetyon tavoitteet. Kyselylomakkeesta saatiin vastaajilta muuta-

ma palaute. Sen kerrottiin olevan selked ja siihen oli helppo vastata.

Aineiston kerddmiseen olisi voinut kéyttdd myos haastattelua, jolloin etuna olisi ollut
mahdollisuus tulkita vastauksia eri tavalla ja kysymyksia olisi tarvittaessa voinut tar-
kentaa ja esittda lisakysymyksia. (Hirsjarvi ym. 2007, 200-201.) Téssa tilanteessa
haastattelua olisi kuitenkin ollut hankala toteuttaa perheiden asuessa ympari Suomea

ja anonymiteetin vuoksi.

Taman tutkimuksen tekeminen on antanut paljon lisatietoa NCL-sairaudesta ja autta-

nut tutkijaa ymmartdmaan perheiden raskasta tilannetta vanhempien nakokulmasta.
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Tutkimuksen aikana ajatukset ovat usein palanneet lapsuuteen ja LINCL-tautia sai-
rastaneeseen veljeen. Lapsuutta miettiessé tulee p&éallimmaiseksi tunne turvallisuu-
desta ja normaalista lapsuudesta, vaikka perheessa olikin vaikeasti sairas lapsi, joka
tarvitsi paljon hoitoa ja huomiota. Perheen arjessa lapsen sairaus ei korostunut, vaik-
ka hoito aikaa veikin. Perheessd harrastettiin ja matkusteltiin kuten muissakin per-
heissa ja ennen kaikkea naurettiin paljon!
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Olen Tuuli Heikkila ja opiskelen sairaanhoitajaksi Satakunnan ammattikorkeakou-
lussa sosiaali- ja terveysalalla Porissa. Olen tekeméassd opinnaytety6td vertaistuen
merkityksestd LINCL- ja JNCL-tautia sairastavien lasten vanhemmille. Teen opin-

naytetyoni yhteistydssa Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen kanssa.

Kiinnostukseni aihetta kohtaan ldhtee omasta perhetaustastani. Veljeni Jussi sairasti
LINCL-tautia ja olen nahnyt laheltd sairauden kulun. Perheeni oli myds mukana
vanhempainyhdistyksen toiminnassa (aikaisemmalta nimeltddn Spielmayer-Jansky-
lasten vanhempainyhdistys). Vanhempani kokivat sen merkittdvana vertaistuen anta-
jana ja yhdistyksen toiminnassa mukana oleminen auttoi osaltaan my6s sopeutumis-

prosessissa.

Pyydan ystavéllisesti teitd osallistumaan tdhan tutkimukseen vastaamalla kysymyk-
siin 14.4.2011 mennessa. Palauttakaa vastauksenne oheisella palautuskuorella. Kyse-
lyyn vastaamiseen menee aikaa muutama minuutti. Tutkimukseen osallistuminen on
vapaaehtoista. Vastauksenne kasitellaan luottamuksellisesti ja nimettdémind. Vastaa-
jan henkildllisyys ei paljastu missaan vaiheessa. Aineiston numeraalisen tallentami-

sen jalkeen vastauslomakkeet havitetaan.

Lammin kiitos osallistumisesta!

Ystavallisin terveisin,

Tuuli Heikkila
tuuli.heikkila@student.samk.fi
puh. XXX XXXX
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TAUSTATEKIAT

Ympyroi sopivin vaihtoehto

1. Vastaajan ika

1.

aprw

20-29 vuotta
30-39 vuotta
40-49 vuotta
50-59 vuotta
Yli 60 vuotta

2. Montako lasta perheessédnne on?

3. Kuinka moni lapsistanne sairastaa NCL-tautia?

4. Mita NCL-tautia lapsenne sairastaa?
1. LINCL
2. JNCL

5. NCL-tautia sairastavan lapsen/nuoren ika (Jos perheessédnne on useampi NCL-tautia
sairastava lapsi, voitte ympyroida useamman kohdan)

1.

© NG~ DN

0-4 vuotta

5-9 vuotta

10-14 vuotta
15-19 vuotta
20-24 vuotta
25-29 vuotta

yli 30 vuotta
Lapsi menehtynyt

6. Kuinka vanhana lapsen/lasten sairaus todettiin? (Jos perheessédnne on useampi NCL-
tautia sairastava lapsi, voitte ympyréidé useamman kohdan)

1.

o rw

Alle 2-vuotiaana
2-4-vuotiaana
5-7-vuotiaana
7-10-vuotiaana
Yli 10-vuotiaana



JNCL-PERHEIDEN TUKIYHDISTYS

7. Kuinka kauan perheenne on ollut /oli Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistyksen toi-

minnassa mukana?

1. Alle vuoden
1-3 vuotta
4-6 vuotta
7-9 vuotta
Yli 10 vuotta

o wd

8. Montako vuotta lapsenne sairauden toteamisesta oli kulunut tullessanne mukaan yh-

distyksen toimintaan?

1. Alle vuosi
2. 1-3vuotta
3. 4-6 vuotta
4. 7-9 vuotta
5. Yli 10 vuotta

9. Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistykseen liittyminen
(valitse joka kohdasta mielipidettési parhaiten kuvaava

vaihtoehto)

Liityimme yhdistykseen, jotta

Saisimme lisdé tietoa sairaudesta
Tutustuisimme muihin NCL-perheisiin

Voisimme jakaa kokemuksia samassa tilanteessa
olevien vanhempien kanssa

Saisimme tukea toisilta vanhemmilta

Saisimme kaytanndn neuvoja pitempaan
sairastaneiden lasten vanhemmilta

Saisimme valmiuksia kohdata sairauden
tulevia vaiheita

Saisimme virkistyshetkia arkeen

Téysin sa-

maa
mieltd

OO 00000

Osittain
samaa

mielta

OO0 O0o00ood

Osittain eri
mieltd

OO0 O0oo0oo0o0

Téysin eri
mieltd

OO O00O0oogd



10. Miten liittymiseen vaikuttavat asiat mielestdnne toteutuivat liityttydnne yhdistykseen

Taysin Osittain
samaa samaa Osittain eri ~ Taysin eri
mielta mieltd mieltd mielté

Olemme saaneet lisa tietoa sairaudesta
Olemme tutustuneet muihin NCL-perheisiin
Olemme jakaneet kokemuksia samassa
tilanteessa olevien vanhempien kanssa
Olemme saanet tukea toisilta vanhemmilta

Olemme saaneet kdytannon neuvoja pitempéan
sairastaneiden lasten vanhemmilta

Olemme saaneet valmiuksia kohdata sairauden
tulevia vaiheita

OO0 OO0 00
OO0 OO0 00
OO0 OO0 00
OO0 OO0 00

Olemme saaneet virkistyshetkia arkeen

11. Osallistuminen virkistys- ja toimintatapahtumiin

Téaysin sa- Osittain
maa samaa Osittain eri Taysin eri
mielta mieltd mielta mielta

Osallistumme aktiivisesti yhdistyksen jarjestamiin

toimintamuotoihin kuten virkistys- ja D I:l D D

toimintatapahtumiin

Koemme virkistystoiminnan merkittdvana D D D D

12. Minkalainen merkitys virkistys- ja toimintatapahtumilla on ollut perheellenne?

Taysin sa- Osittain
maa samaa Osittain eri Taysin eri
mielta mieltd mielta mielta

Auttaa jaksamaan

Muiden NCL-perheiden tapaaminen tarkeaa
Kokemusten jakaminen helpottaa oloa
Tuen antaminen toisille tarkeda

Helpottaa tulevaisuuden suunnittelua

Pystyy jakamaan vaikeita asioita, koska toiset ovat
samankaltaisessa eldmantilanteessa

O 00000
O O0O00o
O 00000
O 00000



13. Yhdistyksen tuki

Yhdistyksen mahdollistama tuki on auttanut
sopeutumisessa lapsen etenevéén sairauteen

Paljonko yhdistyksen tuella on ollut merki-
tysté sopeutumisprosessissa

lapsenne sairauteen

Téysin
samaa
mielta

O

Erittain
paljon

[

Osittain
samaa Osittain eri  Taysin eri
mieltd mieltd mieltd

O 0O O

Melko pal-  Jonkin ver-
jon ran Ei ollenkaan

O 0O O

14. Misté olette saaneet eniten tukea sairauden eri vaiheissa? (Numeroi tarkeysjarjestyksessa nelja

tarkeintd)
Sukulaisilta

Ystavilta

Suomen JNCL-perheiden tukiyhdistykselta

NCL-erityistyontekijalta

Hoitavalta taholta
Laakarilta
Hoitajilta

Muu, mika?

000 0O0O0o

15. Mitd kehitysideoita teill4 on yhdistyksen toimintaan liittyen?

Kiitos vastauksistanne!



