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Katilotydssa korostuu geneettisen,
perimaa koskevan tiedon hallinta

ja siihen liittyva asiakkaan ohjaami-
nen. Sikiddiagnostiikan lisaksi gee-
nitiedon osaamista tarvitaan tana
pdivdnd myos terveyden edistami-
sessd ja ladkehoidon toteutuksessa.

TEKSTI Sari Riisdnen ja Raakel Viheroksa

Katilon tyossa yksi keskeinen asia on poikkea-
vuuksien havainnointi raskauden suunnittelusta
synnytykseen. Naisen suunnitellessa raskautta ja
raskauden alkuvaiheessa on tirkeaa tunnistaa perin-
nollisyysneuvontaa tarvitsevat henkilét. Perinndl-
lisyysneuvontaan ohjataan henkildt, joilla itselldan,
heidan perheissddn tai suvussaan on periytyvia sai-
rauksia. My0ds useat edeltavit keskenmenot seka ai-
kaisemmat raskauskomplikaatiot ja poikkeavuudet
voivat olla indikaatioita perinnéllisyysneuvontaan.

Geneettinen tieto raskauden seurannassa

Raskauden kulun ja poikkeavuuksien havaitsemi-
seksi lahes kaikki didit osallistuvat maassamme al-
kuraskauden ultraddnitutkimukseen ja kromosomi-
hairididen seulontaan. Seulontojen osalta perheiden
ohjaaminen toteutetaan pddosin ditiysneuvoloissa.
Laadukkaassa ohjaamisessa vanhemmille annetaan
ennen seulontaan osallistumista tietoa sen merki-
tyksestd, tulkinnasta sekd mahdollisista jatkotutki-
muksista. Vanhemmilla on niin toimien mahdolli-
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suus tehda tietoon perustuva paitos seulontoihin
osallistumisesta ja tulosta seuraavasta paitdksen-
teosta. Ohjaamisessa huomioidaan erityisesti asi-
akkaan kanssa kiytettivan kielen ymmarrettavyys,
tiedon konkreettisuus ja tasmallisyys, aikaisempi
tietamys seka kulttuurinen tausta.

Sikio- ja alkiodiagnostiikalla
kartoitetaan sikion kehityshairioita
Sikio- ja alkiodiagnostiikan tavoitteena on todeta
sikion kehityshairit ja siirtdad kohtuun terveita al-
kioita. Sikiodiagnostiikka tehdaan mahdollisimman
varhaisessa vaiheessa, jotta raskaus on mahdollista
keskeyttdd vanhempien toiveesta. Erilaisten kehitys-
hairiéiden osalta vanhemmat tarvitsevat paatoksen-
teon tueksi monitieteistd tietoa siitd, millaista on
elama kyseessa olevan hairion kanssa. Vanhemmille
vaikeimpia ovat tilanteet, joissa sikiotutkimusten
paljastaman kehityshdirién vaikeusaste ja muut il-
menemismuodot ovat epaselvia.
Alkiodiagnostiikasta sidddetddn hedelmoityshoi-
tolaissa ja sen tavoitteena on valita tutkittavana
olevan vakavan sairauden kannalta terveita alkioita.
Alkioiden terveytta voidaan myds seuloa riskitilan-
teissa ja vakavan sairauden suhteen, jos halutaan
valttaa sikiodiagnostiikan jilkeinen raskaudenkes-
keytys. Alkiodiagnostiikkaan liittyy pelko siit4, etta
alkioita voitaisiin seuloa ominaisuuksien ja lievien
sairauksien suhteen, mika ei kuitenkaan Suomessa
ole mahdollista lainsdadannon vuoksi.

Intersukupuolisuus saattaa jadda diagnosoimatta
Intersukupuolisuudella tarkoitetaan sitd, ettd hen-
kilon sukuelinten, kromosomien ja fyysisten omi-



naisuuksien perusteella hintd ei voida maarittia
naiseksi tai mieheksi. Arvioidaan, ettd Suomessa
syntyy vuosittain 10-850 intersukupuolista lasta.
Vain pieni osa heistd saa diagnoosin heti syntyman
jalkeen ja osa voi eldd koko eliminsi tietimittd
asiasta. Asia voi tulla tietoisuuteen puberteetin vii-
vastymisen tai hedelmittdmyyden myota nuoruu-
den aikana. Ladketieteessa aihetta kisitellaan hairio-
ldhtdisesti ja useita kymmenia erilaisia diagnooseja
on yhdistetty intersukupuolisuuteen. Tavallisimpia
diagnooseja ovat muun muassa Turnerin ja Kline-
felterin oireyhtymit sekd synnynniinen lisimu-
nuaishyperplasia (CAH).

Lapselle mdaritetddn syntymin jilkeen juridi-
nen sukupuoli, johon suuri osa lapsista samaistuu
ja osa lapsista samaistuu muuhun sukupuoleen. In-
tersukupuolinen henkild voi kokea itsensi intersu-
kupuolisena, naisena, miehend, transsukupuolisena,
muunsukupuolisena tai jonain muuna. Intersuku-
puolisen henkilon sukupuoli-identiteetti tiedetiin
vasta lapsen kehittyessd ja hinen itse kertoessaan
sen.

Viime aikoina on keskusteltu intersukupuolisille
lapsille syntyman jalkeen tehtivista kosmeettisista
leikkauksista ja hoidoista, jotka voivat olla lapselle
traumatisoivia ja haitallisia. Suomessa eri sairaa-
loissa on erilaisia hoitokdytantdji asian suhteen,
mutta kannanottoja intersukupuolisten henkiléiden
kehollisesta koskemattomuudesta on esitetty. Muun
muassa Suomen I{atildliitto kannattaa tita toimin-
tatapaa. Intersukupuolisen lapsen vanhempien oh-
jaamisessa Lorostuu asiallisen tiedon antaminen,
ohjaaminen ja tukeminen. Vanhemmat joutuvat
tilanteeseen hyvin yllittden ja pohdinnat lapsen
sukupuolen epaselvyydestd voivat olla vaikeita ja
koskettavat vanhempien lisaksi myds muita l3heisia.

Genomitiedolla ehkiistidn kansansairauksia
Genomitiedolla tarkoitetaan koko ihmisen peri-
masta saatavaa tietoa. Suomessa ja kansainvalisesti
genomitiedon hyodyntdmiseen terveydenhuollos-
sa kohdistuu paljon odotuksia. Tulevaisuudessa
genomitietoa voitaneen hyodyntdid kansansairauk-
sien ehkdisemisessd, sairauksien hoidossa, lddke-
hoidon valinnassa ja seulontojen kohdentamisessa.
Tassa yhteydessa puhutaan yksilollistetysta tervey-
denhuollosta tai terveydesti, jonka odotetaan lisii-
van hoidon vaikuttavuutta ja vihentavan terveyden-
huollon kuluja.

Raskauden kannalta merkityksellistd on diabe-
teksen geneettinen riski. Suomessa yksi viidesta
raskaana olevasta sairastaa raskausdiabetesta, min-
Ika tiedetddn altistavan didin myshemmin elimissi
seka tyypin 1 ettd 2 diabetekselle. Myds raskaus-

diabeetilkoiden lapsilla on todettu enemmin veren-

sokeritasapainon hairiéits, metabolista oireyhtymaa
ja ylipainoa verrattaessa henkil6ihin, joiden iidit ei-
vat ole sairastaneet raskausdiabetesta. Diabeteksen
perinnolliseen alttiuteen ei voida vaikuttaa, mutta
terveellisten elintapojen ja painonhallinnan tiede-
tdan pienentdvdn ja siirtdvan diabetekseen sairas-
tumista. Synnytyksen jilkeen &itien tulisi hakeutua
verensokeritason mittaukseen siannollisesti.

Ladkehoito valitaan lihitulevaisuudessa
vksilollisesti
Perimamme tiedetddn vaikuttavan liikehoidon vai-
kuttavuuteen ja sopivuuteen seki haittavaikutus-
ten esiintymiseen. Nayttdd todennikoiseltd, etta jo
ldhitulevaisuudessa meilli on kliinisessa kiytossi
testipatteristo tarkeimpien lddkehoitoon vaikutta-
vien geenimuutosten selvittimiseen. Esimerkkina
tallaisista lddkkeistd ovat kodeiini (kipuldake), useat
masennuslddkkeet, beetasalpaajat, verenohennus-
ladkkeet (varfariini, klopidogreeli) ja epilepsialiike
(karbamatsepiini).

Kodeiinin on kuvattu aiheuttaneen hengitysla-
maa, myos imevaisilla. IKirjallisuudessa on kuvattu
aidin kodeiinin kaytén yhteydessi kahden viikon

ikaisen vauvan menehtyneen morfiinin aiheutta-

maan hengityslamaan. Aidinmaitoon tiedet3in erit-
tyvan morfiinia kodeiinin kiytén yhteydessi vain
vahan, mutta pienetkin maarit voivat kumuloitua
ja aiheuttaa hengityslamaa. Lidkehoitoon liittyva
ohjaus ja potilaan tarkkailu ovat tarkeita potilastur-
vallisuuteen liittyvia tekijoita.

Geenitiedon soveltaminen kitilon tyossi edel-
lyttdd osaamisen kehittdmistd ja hoitosuositusten
uudistamista. Isona haasteena on uuden tiedon yh-
distdminen eettisesti kestdvain potilasohjaukseen. «

Lahteet voi pyytda toimituksesta.

- Tunnista asiakkaat, jotka tarvitsevat tai voivat hyétya
perinnéllisyysneuvonnasta.

+ Muista perimain liittyvan tiedon sensitiivisyys ja
palveluiden asiakaslihtsisyys.

+ Huomioi asiakkaan tapa vastaanottaa ja ymmartas
informaatiota seka kulttuuriset tekijat.

+ Tue asiakkaan tietoon perustuvaa paatsksentekoa.

+ Muista oman osaamisesi rajat.

- Havainnollista tietoa/tulosta vadrinymmarrysten
valttamiseksi.

« Pida huolta oman ammattitaidon yllapitdmisests ja
tarjoa asiakkaalle ja kollegoille patevaa tietoa.
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