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Kätilötyössä korostuu geneettisen,perimää koskevan tiedon ha[[intaja siihen [iittyva asiakkaan ohjaami-nen. Sikiödiagnostiikan [isäksi gee-nitiedon osaamista tarvitaan tänäpäivänä myös terveyden edistämi-
sessä ja [aakehoidon toteutuksessa.
TEXSTI Sari Räisänen ja Raakel Viheroksa

I(ätilön työssä yksi keskeinen asia on poikkea-vuuksien havainnointi raskauden suunnittelustasynnltykseen. Naisen suunnitellessa raskautta ja
raskauden alkuvaiheessa on tärkeää tunnistaa perin-nöllisyysneuvontaa tarvitsevat henkilöt. Perinnöl-
IislnTsneuvontaan ohjataan henkilöt, joilla itsellään,
heidän perheissään tai suvussaan on periytyviä sai-
rauksia. Myös useat edeltävät keskenmenot sekä ai-kaisemmat raskauskomplikaatiot ia poikkeavuudetvoivat olla indikaatioita perinnöllis1rysneuvontaan.
Geneettinen tieto raskauden seurannassa
Raskauden kulun ja poikkeavuuksien havaitsemi-
seksi lähes kaikki äidit osallistuvat maassamme a1-kuraskauden ultraäänitutkimukseen ja kromosomi-häiriöiden seulontaan. Seulontojen osalta perheidenohjaaminen toteutetaan pääosin äitiysneuvoloissa.
Laadukkaassa ohjaamisessa vanhemmille annetaanennen seulontaan osallistumista tietoa sen merki-
tyksestä, tulkinnasta sekä mahdollisista jatkotutki-
muksista. Vanhemmilla on näin toimien mahdolli-
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suus tehdä tietoon perustuva päätös seulontoihinosallistumisesta ja tulosta seuraavasta päätöksen-teosta. Ohjaamisessa huomioidaan erityisesti asi-
akkaan kanssa käytettävän kielen ymmärrettdv)rys,tiedon konkreettisuus ja täsmäilisyys, aikaisempitietämys sekä kulttuurinen tausta.
Sikiö- ja alkiodiagnostiikallakartoitetaan sikiön kehityshäiriöitäSikiö- ja alkiodiagnostiikan tavoitteena on todetasikiön kehityshäiriöt ja siirtää kohtuun terveitä al-kioita. Sikiödiagnostiikka tehdään mahdollisimman
varhaisessa vaiheessa, jotta raskaus on mahdollistakeskelttää vanhempien toiveesta. Erilaisten kehitys-häiriöiden osalta vanhemmat tarvitsevat päätöksen-teon tueksi monitieteistä tietoa siitä, millaista on
elämä kyseessä olevan häiriön kanssa. Vanhemmillevaikeimpia ovat tilanteet, joissa sikiötutkimustenpaljastaman kehityshäiriön vaikeusaste ja muut il-menemismuodot ovat epäselviä.Alkiodiagnostiikasta säädetään hedelmöityshoi-tolaissa ja sen tavoitteena on valita tutkittavana
olevan vakavan sairauden kannalta terveitä alkioita.Alkioiden terve),ttä voidaan myös seuloa riskitilan-teissa ja vakavan sairauden suhteen, jos halutaanvälttää sikiödiagnostiikan jälkeinen raskaudenkes-
keytys. Alkiodiagnostiikkaan liitt1ry pelko siitä, ettäalkioita voitaisiin seuloa ominaisuuksien ja lieviensairauksien suhteen, mikä ei kuitenkaan Suomessa
ole mahdollista lainsäädännön vuoksi.
lntersukupuolisuus saattaa jäädä diagnosoimattaIntersukupuolisuudella tarkoitetaan sitä, että hen-kilön sukuelinten, kromosomien ja fyysisten omi-
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naisuuksien perusteella häntä ei voida määrittäänaiseksi tai mieheksi. Arvioidaan, että Suomessasynt)ry vuosittain 1o-B5o intersukupuolista lasta.Vain pieni osa heistä saa diagnoosin heti syntymänjälkeen ia osa voi elää l<oko elämänsä tietämättä
asiasta. Asia voi tulla tietoisuuteen puberteetin vii-västymisen tai hedelmättömryden myötä nuoruu-
den aikana. Lääketieteessä aihetta käsitelIään häiriö-Iähtöisesti ja useita kymmeniä erilaisia diagnoosejaon yhdistetty intersukupuolisuuteen. Tavallisimpiadiagnooseja ovat muun muassa Turnerin ja l(ine-felterin oireyhtymät sekä synnynnäinen lisämu-nuaishyperplasia (CAH).Lapselle määritetään syntymän jälkeen juridi-nen sukupuoli, johon suuri osa lapsista samaistuuja osa lapsista samaistuu muuhun sukupuoleen. In-tersukupuolinen henkilö voi kokea itsensä intersu-kupuolisena, naisena, miehenä, transsukupuolisena,muunsukupuolisena tai ionain muuna. Intersuku-puolisen henkilön sukupuoli-identiteetti tiedetäänvasta lapsen kehittyessä ia hänen itse kertoessaan
sen.Viime aikoina on keskusteltu intersukupuolisillelapsille syntymän jälkeen tehtävistä kosmeettisistaleikkauksista ja hoidoista, jotka voivat olla lapselletraumatisoivia fa haitallisia. Suomessa eri sairaa-loissa on erilaisia hoitokäytäntöjä asian suhteen,mutta kannanotto ja intersukupuolisten henkilöidenkehollisesta koskemattomuudesta on esitetty. Muunmuassa Suomen I(ätilöliitto kannattaa tätä toimin-tatapaa. Intersukupuolisen lapsen vanhempien oh-jaamisessa korostuu asiallisen tiedon antaminen,ohjaaminen ja tukeminen. Vanhemmat joutuvattilanteeseen hyvin yllättäen ja pohdinnat lapsensukupuolen epäsehlrydestä voivat olla vaikeita ja
koskettavat vanhempien lisäksi myös muita Iäheisiä.
Genomitiedolla ehkäistään kansansairauksiaGenomitiedolla tarkoitetaan koko ihmisen peri-mästä saatavaa tietoa. Suomessa ja kansainvälisestigenomitiedon hyödyntämiseen terveydenhuollos-sa kohdistuu paljon odotuksia. Tulevaisuudessagenomitietoa voitaneen hyödyntää kansansairauk-sien ehkäisemisessä, sairauksien hoidossa, lääke-hoidon valinnassa ja seulontojen kohdentamisessa.
Tässä yhteydessä puhutaan yksilöllistetystä tervey-denhuollosta tai terveydestä, jonka odotetaan lisää-vän hoidon vaikuttavuutta ja vähentävän terveyden-huollon kuluia.

Raskauden kannalta merkityksellistä on diabe-teksen geneettinen riski. Suomessa yksi viidestäraskaana olevasta sairastaa raskausdiabetesta, min-kä tiedetään altistavan äidin myöhemmin elämässäsekä tyypin 1 että 2 diabetekselle. Myös raskaus-diabeetikoiden lapsilla on todettu enemmän veren-

sokeritasapainon häiriöitä, metabolista oireyhtymääja ylipainoa verrattaessa henkilöihin, ioiden äidit ei-vät ole sairastaneet raskausdiabetesta. Diabeteksenperinnölliseen alttiuteen ei voida vaikuttaa, muttaterveellisten elintapojen ja painonhallinnan tiede-tään pienentävän ja siirtävän diabetekseen sairas-tumista. Synnytyksen jälkeen äitien tulisi hakeutuaverensol<eritason mittaukseen säännöllisesti.
tääkehoito valitaan lähitulevaisuudessayksilöllisesti
Perimämme tiedetään vaikuttavan lääl<ehoidon vai-kuttar,rruteen ja sopivuuteen sekä haittavaikutus-ten esiintymiseen. Näyttää todennäköiseltä, että jolähitulevaisuudessa meillä on kliinisessä käytössätestipatteristo tärkeimpien lääkehoitoon vail<utta-vien geenimuutosten selvittämiseen. Esimerkkinätällaisista lääkkeistä ovat kodeiini (kipulääke), useatmasennuslääkkeet, beetasalpaajat, verenohennus-lääkkeet (varfariini, klopidogreeti) ja epilepsialääke(karbamatsepiini).I(odeiinin on kuvattu aiheuttaneen hengitysla-maa, myös imeväisillä. I(irjallisuudessa on kuvattuäidin kodeiinin käytön yhteydessä kahden viikon'ikäisen vauvan menehtyneen morfiinin aiheutta-maan hengityslamaan. Äidinmaitoon tiedetään erit-tyvän morfiinia kodeiinin käpön yhteydessä vainvähän, mutta pienetkin määrät voivat kumuloituaia aiheuttaa hengityslamaa. Lääkehoitoon liittyväohjaus ja potilaan tarkkailu ovat tärkeitä potilastur-vallisuuteen liittyviä teki jöitä.

Geenitiedon soveltaminen kätilön työssä edel-lyttää osaamisen kehittämistä ja hoitosuositustenuudistamista. Isona haasteena on uuden tiedon yh-distäminen eettisesti kestävään potilasohjaukseen. {B

Lähteet voi pyytää toimituksesta.

Tunnista asiakkaat, jotka tarvitsevat tai voivat hyötyäperinnö[[isyysneuvon nasta.Muista perimään [iittyvän tiedon sensitiivisyys ja
pa lve[u iden asia kas[ähtöisyys.
Huomioi asiakkaan tapa vastaanottaa ja ymmärtääinformaatiota sekä kulttuuriset tekijät.
Tue asiakkaan tietoon perustuvaa päätöksentekoa.Muista oman osaamisesi rajat.HavainnoItista tietoa/tulosta väärinymmärrystenvälttämiseksi.
Pidä huolta oman ammattitaidon yltäpitämisestä jatarjoa asiakkaatle ja ko[[egoi[[e pätevää tietoa.
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