Rafe Dohan
Diakonia-ammattikorkeakoulu
Humanistisen alan
ammattikorkeakoulututkinto
Tulkki (AMK), asioimistulkkaus
Opinnéaytetyo, 2021

PERINNOLLISYYSLAAKETIETEEN

SANASTOTYO SUOMI-ARABIA




THVISTELMA

Dohan, Rafe. Perinndllisyysladketieteen sanastoty0 suomi-arabia. Helsinki. Syksy 2021,
44s, 5 liitettd. Humanistisen alan ammattikorkeakoulututkinto. Tulkki (AMK),
asioimistulkkaus.

Opinnaytetyon tarkoituksena oli laatia perinnollisyysléaéketieteen suomi—arabia
erikoisalan sanasto, joka tarjoaa kaytannollistd apua tulkeille siséltdmalla kattavan
termiston ja hyodyllistda materiaalia erikoisalasta.

Sanasto on  koottu  tutkimuspohjalta  suoritetusta  sanastotydsta  liittyen
perinnodllisyyslaéketieteen termeihin, jotka vastaavat toisen tyokielen asiakasryhman
geneettisida ominaisuuksia ja sairauksia. Sanasto tarjoaa geneerisen termiston
la&ketieteellisestd genetiikasta. Termit ovat perdisin tulkkaustilanteista, laé&ketieteen
tietokannoista ja ladketieteeseen liittyvista julkaisuista. Vastineet ovat hankittu julkisista
arabiankielisista ladketieteen verkkotietokannoista.

Opinnéytetyd koostuu tietopohjasta, raportista sekd sanastosta. Raportti sisaltdd kaksi
lyhyttd taustatieto-osiota, tietopohjan, kuvauksen sanastotyon prosessista ja pohdinta-
osan. Taustatieto kuvaa ladketieteellisen genetiikan osuutta maahanmuuton keskuudessa
ja kasittelee yleisesti arabimaissa esiintyvia perinnollisia sairauksia. Liséksi ty0 esittda
yleiskatsauksen aiheeseen liittyvista sairauksista sekd& Suomen terveydenhuollon
palveluista.

Sanasto on kehitetty kaytannollisyyden tarkoituksella. Huomiota on erityisesti kiinnitetty
termien olennaisuuteen ajankohtaisten tarpeiden perusteella. Sanasto on opinnéytetydn

liitteend. Sanasto sisaltdd 50 termid. Perinndllisyysléaketieteen osuus tulkkauksen
kannalta tulee nousemaan yha merkityksellisemmaéksi, kun maahanmuuton aste lisdéntyy.

Avainsanat: Perinnollisyys, Genetiikka, Geeni, Veritaudit, Asioimistulkkaus
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ABSTRACT

Dohan, Rafe. Finnish—Arabic glossary of medical genetics. Helsinki, Autumn 2021, 44,
5 appendices.

Bachelor’s Degree in Humanities. Interpreter, Community interpreting.

The purpose of the thesis was to compile a Finnish-Arabic glossary of medical genetics,
which offers practical help for interpreters by including a comprehensive terminology
and useful material on the field of specialty.

The vocabulary is established as a research-based vocabulary work pertaining to the
terms related to medical genetics, which corresponds to the genetic characteristics and
diseases of my language groups clientele. The glossary also provides terminology con-
cerning medical genetics. The sources of the terms are work experience and various
medical databases including medical-related publications. The corresponding terms in
the Arabic language were found on different online public medical databases.

The thesis consists of a knowledge base, report, and a glossary. The report includes two
brief background information sections, a knowledge base and a description of the vo-
cabulary work processes including a personal analysis. The background information de-
fines the role of medical genetics concerning immigration. In addition, the thesis deals
with the hereditary diseases commonly found in Arab countries including an overview
of relevant diseases and the health care services provided in Finland.

The glossary has been developed for practical purposes. Particular attention has been
paid to the relevance of the terms according to current needs. The glossary is attached to

the thesis. The glossary contains 50 terms. The role of medical genetics in terms of in-
terpretation will become more and more relevant as the immigration rate increases.

Keywords: Hereditary, Genetics, Gene, Blood disorders, Community interpreter
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1 JOHDANTO

Asioimistulkkaus on alana monipuolinen kokonaisuus. Erikoisalojen termien
moninaisuus Kkoituu Suomessa tydskenteleville asioimistulkeille haasteeksi. Lisaksi
huolenaiheina ovat tulkkien valmiuksien puutteellisuudet. Tilannetta pahentaa myos
tyoelaméssa toimivien tulkkien koulutusten olemattomuudet. Ty0- ja elinkeinoministeriod
Kiteyttdd tuoreessa kotouttamiseen liittyvassd selvityksessaan kouluttamattomien
asioimistulkkien esittdmié ongelmia. Kannanotossa luokitetaan edell& mainitun tilanteen
takia aiheutuneiden loukkausten seurauksista maahanmuuttaneiden oikeusturvan osalta.
(Karinen ym., 2020.)

Asioimistulkkien ponnistelut erikoisalojen sanastollisten seikkojen kanssa on
lahtokohtaisesti yleinen ongelma. Modernit apuvélineet, kuten s&hkoiset sanastot,
mahdollistavat tulkkien tehokkaan valmistautumisen tulkkauksiin. Pysyva haaste on
kuitenkin se, ettd erikoisalan sanastoja ei ole riittdvasti saatavilla. Tietojen hankinta, ja
niiden oikeanmukainen kaytto tulkkaustilanteissa eri erikoisalojen puitteissa voi esittaa
tulkeille haasteita. Liséksi vieraammat aihepiirit kuten perinnollisyyslééketiede, tulkkien
tietdmattdmyydesta johtuvista syistd, voivat saada aikaiseksi huolestuttavia seurauksia
asiakkaille. Johdonmukaisesti toteutettu terminologinen sanastoty0 voi tarjota
merkityksellisida hyotyja asioimistulkeille. Tulkattavat lahtokohtaisesti luottavat ja

turvautuvat asioimistulkin oletettavaan omistautumiseen tyélleen.

Perinndllisyyslaaketiede on opinndytetyoni aihepiiri, joka sisaltaa aloitustason verran
tietoa perinndllisyyslaaketieteestd. Sanaston lahtokieli on suomi ja kohdekieli arabia.
Sanasto koostuu kattavasti perinnéllisyysléaketieteen terminologiasta kuten esimerkiksi
organismit, ja geneettiset sairaudet. Aiheesta avartaminen toisille asioimistulkeille on se
kannuste, joka vahvisti pyrkimystani laatia terminologisen sanaston, ja lisaksi omat
ponnisteluni tulkkina perinndllisyysladketieteen kanssa tehostivat paattavaisyyttani ns.
taustavaikuttajina. Paitsi tulkkauksen laadun kannalta, myos eettisista syista on erittdin
tarkead, ettd tulkki on ennen tulkkausta valmistautunut tdmén teema-alueen tulkkaukseen
esimerkiksi  tutustumalla  sanastoon  etukdteen. = SKTL:n  asioimistulkkien
ammattisddnnoston mukaan (2021) tulkkeja kehotetaan valmistautumaan tehtivaansa

ajoissa ja huolellisesti seka pyrkié jatkuvasti kehittdd ammattitaitoja.
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Luomani sanastoty0 auttaa asioimistulkkeja ja yll&pitdd ammattisddnndston ohjeita
edistamalla asioimistulkkien tulkkauslaatua ammattitaidon tasolle kyseisessé aiheessa.
Liséksi asioimistulkin ammattisddnnostossa (SKTL, 2021) korostetaan tulkkauksen
laadusta suosittelemalla tulkkeja toimimaan odotetusti jattaméalld mitddn pois seké
lisaamatta. Kayttaméalla sanastoa asioimistulkin ei tarvitse ponnistella etsiakseen itse
madritelmi&d tulkkauksessa esiintyville termeille. Ndin valtetddén myo6s mahdollisesti
epaselvien yleiskasitteellisten vaihtoehtojen tai aikaa turhaa vievien selostusten kaytto
tulkkaustilanteessa. Kokemukseni mukaan yleiskasitteiden kaytolla ei paésté parhaaseen

mahdolliseen tulkkaustulokseen.



2 LAAKETIETEELLINEN GENETIIKKA

Genetiikka muodostaa yhden biologian keskeisimmistd pylvaistd, jonka tarkoitus on
tutkia kaikkia geeneihin liittyvad. Genetiikka tieteellisend alana kuitenkin suuntautuu

yhteen ladketieteen kanssa. (Winchester, 2020, -a.)

Perinnollisyysladketiede tai l4&ketieteellinen genetiikka on toisaalta perinndllisyystieteen
osa-alue, joka on keskittynyt perinndllisten tautien diagnostiikkaan, hoitoon, ja
tutkimukseen. Lisaksi perinnollisyysléaketiede on erikoisala, joka arvioi, ja selvittaa
perinnéllisten sairauksien esiintymisentineyden osuutta perheissd, suvuissa, ja tarjoaa

perinnéllisyysneuvontaa. (Duodecim terveysportti, sanakirjat, i.a.)

2.1 Genetiikka ja etnisyys

Kyseisen aiheen puitteissa on olennaista ottaa huomioon kaksi asiaa. Ensiksi, K&aridisen
ja Toivasen (2019) mukaan lapsuusvuosien aikana havaitaan suurin osa perinndllisista
sairauksista. Toiseksi, maahanmuuttaneiden epigeneettiset profiilit (yksilonkehityksen
aikana tapahtuvien geneettisten tekijoiden vuorovaikutukset) ovat erilaisia verrattuna
suomalaisiin, mika vuorostaan tarkoittaa molempien geneettisten suhtautumisen

sairauksiin poikkeavan toisistaan.

Lisaksi (THL, i.a.) huomauttaa kuinka sairauksien yleisyys vaihtelee etnistaustaisista
syista ja muodostaa merkittavan terveysongelma piirin siséaltaen kaikki siihen kytkeytyvét
riskintekijat, jotka kasaantuvat tietynlaisiin vaestoryhmiin ja joissa myos vallitsee
pakolaistaustaisia maahanmuuttaneita (Laatikainen ym. 2016). Maahanmuuton
seurauksena Suomessa ollaan siis sellaisen tilanteen edessd, ettd Suomeen muuttaneiden
joukossa on sellaisia vaestoryhmid, joilla on alttius erilaisille geneettisille sairausriskeille.
Anttilan (2015) mukaan Suomessa uudet tuntemattomat perinndlliset sairaudet ovat
kasvussa maahanmuuttaneiden ja pakolaisten kautta esimerkiksi verisairaudet, ja

talassemiat, sairausryhmittain.
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2.2 Geneettinen herkkyys maahanmuuttaneilla

Geneettinen herkkyys voi altistaa maahanmuuttaneita sairastumaan infektiotaudeille.
Longin (2012, s. 3) mukaan geneettiset herkkyydet infektiotaudeille tutkimuksellisesti
esittavat monia ongelmia, silld perusterve yksil6 voi olla erittdin altis taudeille, jos han ei
ole koskaan kohdannut patogeenid (taudinaiheuttajaa). Longi (2012) jatkaa kuvaamalla
naytteiden ottamisen, ja kerddmisen hankaluuksia kehitysmaissa, joissa infektiotaudit
ovat muutenkin muodostaneet yh& suurempia ongelmia, ja kuinka pieni osa
infektioalttiuteen vaikuttavista perinndéllisista tekijoistd on tunnistettu. Longi (2012)
tdsmentdd syyt yksildiden erilaisiin  vasteisiin taudeille johtuvan aiemmista
terveydentiloista, hankituista immuniteetteista, ymparistollisista tekijoistd, yksilén
patogeenisten seka geneettisten tekijoiden takia. (Kwiatkowski, 2000, s. 1061-1065).

Sita vastoin on kuitenkin kantasuomalaisten tautiperinnot, jota Tammilehto (2014) kuvaa
olevan hyvin tunnettavissa kliinisesti seka geneettisesti mukaan lukien kaikki tautigeenit.
Tamé seurauksena tarkoittaa kantasuomalaisten olevan helpompia tutkia altistuessaan
taudeille verrattuna toisiin etnistaustaisiin yksildihin. Geenien vaikuttava méara ja sen
tunnistaminen seka herkkyyden, ettd infektiotautien osalta ei ole helppoa (Long, 2012).
Tilanne on hankala, koska kehitysmaista Suomeen tulleiden joukkoseulonta ei ole

nykyisen lainsdéddannon mukaan mahdollista.

2.3 Maahanmuuttaneiden perinnoéllisyys Suomessa

Hemaoglobiinipoikkeavuudet aiheutuvat perinnéllisista tekijoistd. Maahanmuuttovirasto
myoénsi  vuosina 2015 ja 2016 kymmenelle tuhannelle maahanmuuttaneelle
oleskeluluvan. Tahén joukkoon kuuluu esimerkiksi Valimeren alueelta ja Afrikasta
Suomeen muuttaneita ihmisid. Nailla alueilla esimerkiksi hemoglobiinipoikkeavuudet
ovat yleisia. Puutteelliset terveystiedot ja sairauksien vaihteleva esiintyminen aiheuttaa
sen, ettd tarkkaa tietoa tapausten maarasta on vaikea saada. Tama vaikuttaa myos siihen,
ettd osaa sairauksista on vaikea tunnistaa. Tilannnetta pahentaa myos se, ettd Suomen

terveydenhuollon ammattilaisilla ei ole vield laajasti ndihin sairauksiin erikoistunutta
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osaamista. Toiseksi Suomessa ladkekorvauslainsaadanté on vailla péivitysta ja tarvitsee
uudistamista, jotta valmiudet hoitaa potentiaalisia potilaita olisi olemassa. (Wartiovaara-
Kautto, 2012, s. 1-2).
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3 PERINNOLLISTEN SAIRAUKSIEN ESIINTYVYYS ARABIMAISSA

Tutkimuksessa (Hamamy ym., 2006, s. 831) kiteytetddn, kuinka nédytot viittaavat lasten
merkittdvan kuolleisuuden, sairastuvuuden, ja vammaisuuden arabimaissa johtuvan
synnynnaéisistg, ja geneettisista hairidista. Alueiden véestdssd on ominaista suuret perheet
ja vanhempien korkea ik&. Kyseiset héiriot ovat yleisia kaikkialla ympari arabimaailmaa
lukuun ottamatta hemoglobinopatiat (veripoikkeavuudet) ja erilaiset synnynndiset-
resessiivisten (molemmilta vanhemmilta peritty geenivirhe) geenien aiheuttamat

epdmuodostumat.

Geneettisten palvelujen laajuus ja kattavuus vaihtelevat eri arabimaissa. Suurimpana
ongelmana ovat valikoivasti, ja palvelulaajuudeltaan riittdméattdmana toimivat hajanaiset
palvelutahot. Kouluttamalla perusterveydenhuollon henkildst6d ympéri arabimaailmaa
mahdollistaisi  perusterveydenhuoltojarjestelmien tehostamisen, joka vuorostaan
vahvistaisi yhteison geenipalveluiden, ja seulontaohjelmien laatua. (Hamamy, H., Al-
Gazali, L. & Al-Arrayad, S. 2006, s. 834.)

3.1 Geneettiset ja synnynnaiset hairiot

Geneettiset, ja synnynndiset hairidt ovat yleisempia arabimaissa kuin teollisuusmaissa.
Fyysiset ja psyykkiset haitat ovat merkittavia perittyjen hairididen osalta. Useat tekijat
voivat vaikuttaa geneettisesti maédritettyjen hairididen korkeaan esiintyvyyteen.
Esimerkiksi verisukulaisuuden asteet ovat korkeat, noin 25-60% tarkkuudella. Myds
taysserkkujen véliset avioliitot ovat yleisid. Lisaksi ongelmana on eristyneet alaryhmét,
joilla on korkea sisésiitosaste. Arabimaailma siséltdd monia alueita, joissa yhteiskunnat
ovat yhtd heimoa. Tdma on tehnyt geneettisten hairididen epidemiologian tutkimuksista
monimutkaista, koska monet perheet, ja heimoryhmét polveutuvat rajoitetun
esivanhempien maarista, ja liséksi jotkut tapaukset rajoittuvat tiettyihin kyliin, perheisiin,
ja heimoryhmiin. Tamaénkaltaiset tilanteet aiheuttavat Kkyseisissd yhteiskunnissa
epatavallisia  ongelmia,  geneettisten  sairauksien  takia ~muun  muassa

hemoglobinopatioiden (h&iriditd, joissa hemoglobiinimolekyylin tuotanto tai rakenne on
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epanormaali) korkea esiintyvyys, autosomaalisten (kromosomi, joka on muu kuin
sukupuolikromosomi) taantumien oireyhtymét ja lukuisat muut aineenvaihduntahdiriot.
(Hamamy, H., Al-Gazali, L. & Al-Arrayad, S. 2006. s. 831.)

3.2 Geneettiset verisairaudet ja verisukulaisuus Lahi-idassa

Verisukulaisuus avioliitot ovat todella yleistd L&hi-iddssa. Verisukulaisuusavioliitot
muodostavat 42-67% Saudi-arabian avioliitoista, 54% Qatar:issa, 40-54% Y hdistyneet
emiiriarabikunnissa, 29-64% Jordaniassa, 21-33% Egyptissé, ja 40-45% Yemenissa.
Verisukulaisuus avioliitoista syntyneet lapset ovat isommassa riskissa sairastua
resessiivisten geenien sairauksiin muun muassa talassemia, sirppisoluanemia ja riskissa

saada synnynnaisia epamuodostumia. (Alhosain, 2018, s. 2.)

Omanissa 25 % miehisté ja 10 % naisista sairastavat verisairauksia. Sirppisoluanemiaa
sairastaa noin 6 % omanilaisista ja 10 % kantaa vaarallista verihairiégeenia (Oman
hereditary blood disorder association, i.a). Toiseksi, L&hi-idan ilmasto voi olla
aarimmaisen kuuma. Paivittéiset korkeat lampdtilat voi tietyill4& Arabian niemimaan
alueilla nousta jopa 54 ° C. Lisaksi tietyilla alueilla ei sada vettd moneen kuukauteen.
Kuwaitin keskiméaaréinen péivittainen korkea lampdtila voi nousta 47,8 ° C asti.
Tallaiset kuivat olosuhteet lisddvét infektiotartuntojen riskeja sirppisoluanemiaa
karsiville potilaille. Lannessa harvinaiset tartunnat ovat yleisia tietyilla Lahi-idan
alueilla. (Steensma, D., Hoyer, J., Fairbanks, V. (2001). s. 285-293.)

3.3 Geneettinen seulonta Lahi-idassa

Seulontaa kuten esimerkiksi avioliittoa edeltdva seulonta pyritddn tarjoamaan
pariskunnille, jotta geneettiset verenhairiot selvitetddn ennen tilanteita, joissa pariskunnat
saavat lapsia. Tutkitut taudit ovat muun muassa Hepatiitti B, C ja HIV/AIDS. Yksi
tarkeimmistd toimenpiteistd on pyrkia tarjoamaan lahisukulaisuusterveyteen koskevaa

koulutusta pé&é&asiallisesti perusterveydenhuollon henkilGstolle yksilon, perheen ja
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yhteison tasolla. Yhtd olennaista on tarjota avioliittoa edeltdvad neuvontaa ja geneettisia
diagnooseja. Terveydenhuollonpalvelujen saavutuksista huolimatta
seulontatestausohjelma on epdonnistunut verisukulaisuusavioliittojen estdmisessé Lahi-
idassa. (Alhosain, 2018, s. 2.)
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4 VERITAUDIT

Verisairaudet, kuten verihyytymat ja verenvuodot ovat kaikki sairauksia, joita esiintyy
kudoksissa ja jotka siséltdvat punasoluja seka valkosoluja tai verihiutaleita (Furie, 2020,
-b). Punasolut muodostavat noin 40-45 % veresta ja kuljettavat happea. VValkosoluja on
toisaalta ainoastaan 1% osuudella, ja ne toimivat suojellakseen kehoa infektioilta.
Lopuksi on verihiutaleet, jotka ovat solujen fragmentteja ja auttavat veren hyytymista.
(American Society of Hematology, i.a.)

Tutkimuksessaan ladkeyhtio Genpharm (Genpharm, i.a.) havaitsivat uutta tietoa
CAGS:in (CAGS, i.a.) tai arabien genomisten tutkimusten keskus omasta CTGA -
tietokannasta liittyen arabialaisilla esiintyvista sairauksista, ja jonka avulla todettiin
lokakuusta 2006 l&htien arabipotilailla olevan 774 fenotyyppimerkintdd eli yksilon
ilmiasua. Yksilon ilmiasu tarkoittaa muun muassa geeneissa havaittavissa olevia
ominaisuuksia, jotka ilmenevat esimerkiksi ympariston vaikutuksen kautta. (Duodecim
terveyskirjasto, sanakirjat, i.a.). Yleisimmin esiintyviin ilmiasuihin kuuluvat yhden
geenin aiheuttavat hairiot muun muassa hemofilia, talassemia, sirppisolutauti. CAGS
mainitsee jatkuvasti kasvavina huolenaiheina olevan sirppisolutaudin, verenpaineen ja
talassemian, mutta erityisesti alfatalassemian lisdantymisen. Tietokannan mukaan

sairaudet ovat saavuttaneet epidemian tilan. (Genpharm Services, i.a.)

4.1 Talassemia

Talassemiat ovat perinndllisia sairauksia, joita esiintyy padasiallisesti eniten Valimeren
alueella. Talassemia esiintyy tilanteessa, jossa tietyntyyppinen hemoglobiini eli hapen
kuljetuksen eli6 veren punasoluissa on viallinen. Talassemiat erottuvat kahteen eri
sairauteen hemoglobiinin lajista riippuen, alfatalassemia ja betatalassemia. Seuraksena
hemoglobiinin liian vahainen maaré aiheuttaa epavakautta ja hemolyysia eli punasolujen
hajoamista. (Salonen, 2019.) Talassemian oireiden vaikutus ihmisiin, joilla on alfa- tai
beeta- talassemia saattavat esiintyd lievdn anemian kaltaisina. Lisaksi alfatalassemiaan

sairastuneilla ei valttaméattd aiheudu oireita ollenkaan. Lievat ja kohtalaiset
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beetatalassemian oireet kuitenkin nakyvat lapsen hitaassa kehityksessa esimerkiksi
murrosiassa. Se voi aiheuttaa my0s muun muassa luiden ohentumista ja pernan

suurenemista. (National Heart, Lung, and Blood Institute, i.a. -a)

Talassemia major on vaikea anemia, ja eloonjadminen riippuu séénnollisesta
verensiirrosta. Syy johtuu pysdyttdmattomasti jatkuvan raudan ylikuormituksesta
elimistossd, joka johtaa ns. elinten vajaatoimintaan. Ylimé&ardisen raudan poistaminen
kehosta erityisilla 1aékkeilla (kelaatiohoito) on pakollinen kyseisessa tilassa. Saannolliset
verensiirrot ja raudan poistamiseen perustuvat terapeuttiset hoito-ohjelmat pystyvat
pidentdmé&éan elinajanodotetta. (Baldini, 2012.) Liséksi on olemassa lievempi talassemia
-variantti, mika nayttdytyy lievand anemiana tai pysymalla tdysin oireettomana
(Schwartz, 2020 -c).

4.2 A ja B-hemofilia

Hemofilia on perinndllinen  verenvuototauti, jonka aiheuttaa perinndllisten
hyytymistekijéiden muun muassa toiminnan vajaus. Hyytymistekijat kaynnistyvat
vammojen sattuessa saadakseen veren hyytymaan ja jonka pééatteeksi verenvuoto
pysahtyy. Hemofilia B ja A erottuvat hyytymistekijan luokassa, hyytymistekija 1X
(yhdeksén) on B:n ja VIII (kahdeksan) on A:n (Salonen, 2018.) Verkkopalvelussa
Terveydentukena (Terveydentukena, i.a) todetaan molemmat A ja B-hemofiliat
aiheuttavan sairastavilla poikkeavasti pidempad veren vuotoa hyytymistekijoiden
puutteista johtuen, silld veren tyrehdyttdminen ei onnistu yhtd nopeasti, kuin
perusterveelld henkil6lla. Hemofilia on luokiteltavissa kolmeen eri ryhmaén, jotka
maarittyvat vaikeusasteen mukaan. Vaikeusaste havainnoidaan hyytymistekijoiden
maaran perusteella eli hyytymistekijoiden maarédn vahenemisen kautta. Verenvuodot

pidentyvat hyytymistekijéiden laskettua enemman.

Pahimmissa tapauksissa potilaalla esiintyy verenvuotoa lihaksissa ja nivelissé ja voi alkaa
selittdmattomista syistd. Keskivaikeat tapaukset aiheuttavat verenvuodon jatkumista
pitkaan Kirurgisten toimenpiteiden jalkeen ja lievissa tiloissa verevuoto jatkuu myos

pitkdan, mutta hankalia tapauksia ei yleensd ilmene. Hemofilian hoitokeinot ovat
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ennaltaehkéisevat  hoidot, kuten  ladkisteminen  hyytymiskorvausvalmisteilla
nivelvaurioiden estamiseen sekd  fysioterapia. Akuuteissa  tapauksissa
hyytymiskorvausvalmisteiden annosta listadn vastaamaan verenvuodon vaikeustasoa.

(Terveydentukena, i.a.)

4.3 Sirppisolutauti

Sirppisolutauti on periytyva tauti, joka aiheuttaa erilaisia akuutteja sairauksia muun
muassa sirppisoluanemia ja vakavia bakteeri-infektioita (Orphanet, 2021). Anemia
tarkoittaa veren punasolujen sairastumista tai punasolujen hemoglobiinin véhyytta
(Salonen, 2017). Sirppisolutaudin varhaiset oireet ovat keltatauti (ihon tai
silmanvalkuaisten kellastuminen punasolujen hajoamisen takia), vasymys, daktyliitti tai
makkaravarvas eli késien seka jalkojen kivulias turvotus ja anemia. Sirppisolutauti
aiheuttaa komplikaatioita eli uusia sairauksia tai tiloja, jotka pahentavat jo olemassa
olevia terveydellisia ongelmia myds. Sairauksia on lukuisia muun muassa Sydanongelmat
esimerkiksi sepelvaltimotauti, ja keuhkoverenpainetauti, nivel ja maksa seké
munuaisongelmat.  Veri- ja luuydinsiirto on ainoa hoitokeino, joillekin
sirppisolusairauksia sairastaville. Varhainen diagnoosi mahdollistaa kuitenkin
verensiirtojen aloittamisen oireiden hallitsemisen vuoksi. (National Heart, Lung, and
Blood Institute, 2020 -b.)
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5 VERISAIRAUKSIEN HOITOPALVELUT SUOMESSA

Verisairauksien alkututkimukset suoritetaan lahtokohtaisesti terveyskeskuksessa ja
lisdtutkimukset tarkemman diagnosoinnin tekemistd varten potilaat l&hetetaan
erikoissairaanhoidon  palvelujen muun muassa hematologian (verisairauksien)
poliklinikalle. Hematologian tehtava erikoisalana on tutkia ja hoitaa veren sairauksia.
Kyseisten palvelujen piirissa tarjotaan ladkehoitoa ja seurantaa veritautipotilaille.
Verisairaudet kuitenkin vaihtelevat ja saattavat vaikuttaa veren soluihin tai veriplasmaan
eli veren nestemdiseen osuuteen laskematta verisoluja. Lisaksi lievasti sairastuneet
saattavat saada ainoastaan hoito-ohjeita erikoissairaanhoidolta ilman vastaanottamista,
joissa tilanteissa seuranta itse toteutuu esimerkiksi oman terveyaseman l&é&kérin luona.
(Terveyskyla, 2018 -a.)

5.1 Verensiirto

Verensiirrot ovat aina muodostaneet aarimmaisen tarkedn aseman veritautipotilaiden
hoitopalvelujen kannalta, silla vakavien veritautien hoitaminen ei olisi muuten
mahdollista. Useat verisiirrot kantavat mukanaan my@s monia altistumisen vaaroja, kuten
verensiirtojen valityksella tarttuvat infektiot ja rautakuormitukset eli ylimaaraiset rauta-
arvot veressa seka immunologisen puolustuskyvyn heikentyminen. (Oksanen, 1998, s.
1233.) Suomen Punaisen Ristin veripalvelu toimii Suomen verivalmistehuollon
valtakunnallisena  yllapitdjana ja yksi heiddn veripalvelun hoitomuodoista
sirppisoluanemian ja talassemiapotilaiden vuoksi on nimeltddn erytrosytafereesi tai
verenlasku, jolla vaihdetaan potilaan punasolut luovuttajan punasoluihin. Hoito
suoritetaan saanndllisesti talasemiapotilailla, silla verenvaihto on yleensd suositeltava

toimenpide. (Sareneva, 2017.)
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5.2 Verenkuva

Yksi kaytetyimmistd hoitomenetelmistd on verenkuvan tutkimukset, jotka auttavat
selvittdmaan tarkempaa tietoa potilaiden punasoluista selvittddkseen muun muassa
Anemian syitd, kuten esimerkiksi hemoglobiinin keskimassan arvot eli punasolujen
keskiméaaraistd hemoglobiinin mé&&raé. Verenkuvaamisesta on eri muotoja muun muassa
TVK tai tdydellinen verenkuva, jolla pystytdan tutkia verta laajemmin ja tarkentaa
erilaisten valkosolujen madrat. Tutkimukset auttavat maarittdmadn jatkotutkimusten
tarvetta hematologian poliklinikalle, havainnoimalla mahdollisia poikkeavia

verisoluarvoja. (Terveyskyld, 2019 -b.)

5.3 Kuvantamiset

Kuvantamisella viitataan erilaisiin tutkimusmenetelmiin, jotka auttavat méarittdmaan
tauteja seka jatkotutkimusten tarvetta. Tutkimukset jakautuvat kolmeen eri menetelmaan:
Ultradanitutkimus, Tietokonetomografia, Magneettikuvaus. Ultraddnitutkimuksella
tutkitaan muun muassa maksaa ja sydantd, munuaisia. Tietokonetomografialla
tarkoitetaan tietokoneella tehdysta kuvauksesta kayttaméalla rontgensateitd, joiden avulla
saadaan eri kehonosista ns. kerroksittaiset lapileikkauskuvat eli kuvauksia esimerkiksi
vatsan alueesta sekd rintakehdstd. Magneettikuvaksilla toisaalta selvitetddn
hyédyntdamalla magneettikenttia muun muassa pehmytkudosten seka luuytimen kuntoa.
(Terveyskyla, 2019 -c.)
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6 SANASTOTYO

Kyseinen sanastoty0 on terminologinen sanastoty0, joka tarkoittaa kokonaisuutta, jossa
kasitelladn erikoisalojen kasitteitd ja termejd. Rajoitetulla kasitykselld sanastotyd voi
tarkoittaa termiston ja kasitteiston sanastotyOtd tai termiston ja kasitteiston kayton
selkeyttamistd ja yhdenmukaistamista (Suomalainen, 2002. s. 1). Liséksi
terminologisessa sanastoty0ssa tarvitaan kasitetyon asiantuntemusta eli kasiteanalyysin

laatimista (Sanastokeskus, sanastotyon ja ontologian menetelmat, i.a. -a).

Késiteanalyysi tarkoittaa tutkimusta, jolla pyritdén selvittad kasitteiden sisallon ja eri
kasitteiden valisia suhteita. Ndma suhteet ovat tarkoite, termi, ja maaritelma. Tama

jalusta on valttdaméaton vaihe laadukkaan sanaston laadinnassa.

KASITE

TARKOIT TERMI

MAARITELMA

Kuva 1 Kasitesuhteen tedraedrimalli, sanastotyon ja ontologiatyén menetelmaét, i.a. -a)

Esimerkki:

Geneettisen informaation yksikko

Yksilon ilimiasun

maaraaminen (fenotyyppi) Geeni

Perintotekija

Kuva 2 Geeni - kasitesuhteen tedraedrimalli

Kaésiteanalyysin lisaksi seuraavissa kasittelyissd on mainintaa yleiskielen ja erikoiskielen
eroavaisuuksista seka niiden merkityksestd sanaston rakenteen puitteissa, silla

erikoiskielessa kukin termi vastaa tiettyd ainoata toimintoa. Tasta syysta yleiskielta ei voi
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hyodyntdd  perinndllisyyslaaketieteeseen  liittyvissd  tulkkaustilanteissa.  Aiheen

oivaltaminen antaa ymmart&é sanastotyon kokonaiskuvan tarkoitusta.

6.1 Yleiskieli ja erikoiskieli

Viestintd on suurimman osan ajasta tuttua yleiskieltd, mutta erikoistiedon alueilla
tarvitaan erikoiskielid. Erikoiskielten tarkoituksena on varmistaa yhteisten erikoisalalla
toimivien ihmisten keskindistd ymmartavaisyytta viestinnallisesti. Lisaksi erikoiskielessa
on tietynlaisia sovittuja ja kaytettavissa olevia termeja. Termien, ja niiden sisaltdjen
kuvauksen  yhtendistdimiseen voidaan soveltaa terminologista  sanastotyota.
(Sanastokeskus TSK 36, i.a. -b.) Esimerkiksi termin erytrosytafereesin
(Thefreedictionary -medical dictionary, 1i.a) osoittava késite vastaanotetaan
yhteisymmarryksesséd hematologian osaston henkil6kunnan kesken tarkoittavan veren

siirtamista verenkiertoon.

6.2 Termi

Termi tarkoittaa erikoisalalla kdytettyd yleiskasitteen nimitysta (Terminologian sanasto,
i.a. -b). lisa (1992) kuvaa termin tarkoittavan erikoisalalla kdytettyd vakituista késitett,
joka on alalla hyvaksytty kayttokelpoiseksi. Ainoastaan tarpeeksi tarkasti méaritelty
kasite voi muodostua termiksi. Esimerkiksi sanastossa on termi nimeltd&n
autosomaalinen periytyminen. Autosomaalinen periytyminen termina on sovellettavissa
ainoastaan, jos periytyvd kromosomi on autosomi. Autosomaali muodostuu termista

autosomi.
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6.3 Tarkoite

Tieteen termipankissa (2017) maéritell4&n tarkoitteen olevan olio, ominaisuus tai
asiaintila, johon substantiivilauseke viittaa. TSK:n termipankki lisaksi kuvaa tarkoitteen
olevan oliona, joka voidaan mééritellda mutta se vastaa aina jotain ké&sitettd (Sanastokeskus
TSK 36, i.a. -b). Esimerkiksi resessiivinen geeni sekd dominantti geeni jakavat yhteisen
tarkoitteen, joka on geeni.

6.4 Maaritelma

Madaritelma tarkoittaa késitteen kuvausta (Sanastokeskus TSK 36, i.a. -b). Liséksi tieteen
termipankki (2015) kuvastaa terminologisten madritelmien olevan monimutkaisia
termitydssd, koska maédritelméssd kerrotaan ainoastaan  ké&sitteen olennaiset
ominaisuudet, jotka erottuvat varsinaisen kasitteen muista kasitteista ja jotka kuuluvat
samaan Yylékasitteeseen. Esimerkiksi sanastossa kaytetty termi geeni (Duodecim
terveysportti, i.a.) voidaan maaritella tarkoitteesta riippuen koostuvan erddn DNA:ssa
(Duodecim terveysportti, i.a.) olevasta elidstd, mutta toisessa tapauksessa se myos

maéaritellaén erdana peritytyvana tekijana, joka siirtyy sukupolvelta toiselle.

6.5 Kasite

Suomisanakirjassa (i.a.) késite tarkoittaa ajattelun luomaa abstraktista hahmotusta.
Sanastokeskuksen terminologinen sanasto (2006) kuvaa lisaksi késitettd olevan tiedon
yksikkona ja muodostuvan kasitepiirteiden yhdistelmasta. Sanastokeskus tarkentaa myds
kasitteiden tehtdvan olevan tiedon jasentdmistd, jotka luokittelevat kasitteitd
moniulotteisesti eri tekijoiden vaikutusten takia muun muassa Kkulttuuriset ja
yhteiskunnalliset seikat (Sanastokeskus TSK 36, i.a. -b). Lééketieteellinen genetiikka on

esimerkiksi kasitteend suurenmoisen valtava ja abstraktinen. Yhdeltd ndkdkulmalta tdma
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voi kattaa useita neurofysiologisia tutkimuksia, verisairauksia, tulehduksia ja samalla

sisdltdd myos laajamittaisesti erilaisia epdmuodostumia ja synnynnaisia poikkeavuuksia.

6.6 Késitejarjestelmé

Késitejarjestelma tarkoittaa suomisanakirjan (2019) mukaan
kasitejoukkoa, joka muodostaa loogisen kokonaisuuden. Kasitejarjestelma on kasitteiden
ja niiden valisten kasitesuhteiden muodostama jarjestelma (Sanastokeskus TSK 36, i.a. -
b). Lisaksi Sanastokeskus TSK 36 (i.a.) tarkentaa kuinka kasitejarjestelméé voidaan
ajatella hierarkiana eli kasitteiden vélisend funktionaalisena ja koostumuksellisena
suhteena. Varsinaisessa sanastossa ilmenee eri muotoisia funktionaalisia ja
koostumuksellisia suhteita. Verisairaudet ja talassemia muodostavat hierarkkisen
kasitesuhteen eli ylakasitteen seké alaké&sitteen, ja talassemia vuorostaan esiintyy eri
muotoina: alfa (o) ja beeta (B). Alfa ja beeta kukin edustavat hierarkkisesti eri talassemian

ilmentymia eli ekspressioita.
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7 OMA SANASTOTYOPROSESSI

Tehokkaan sanastotyGprosessin  madarittdd  kohteiden tutkiminen ja vankan
tyokokemuksen kautta haetut oivallukset, jotka myos heijastuvat ty6aiheen seuraavissa
kasittelyissa. Kaksikielisyyden tai diglossian eli kielen kaksinainen luonne muodollisena
ja epavirallisena kielend sekd lukutaidottomuuden asettamat hankaluudet eivét estéd
Kirjakielen kéyttéd sanastossa. Arabimaissa kaytetyt puhekielelliset sanat vallitsevat
terveydenhuoltoon liittyvissé tulkkaustilanteissa, mutta kyseinen erikoisala on verrattuna

aarimmaisen omalaatuinen.

Olen pystynyt tunnistamaan perinnéllisten verisairauksien osuutta Arabeilla tulkatessani
eri tulkkaustilanteissa, sill4 tydkokemus on sanavaraston rikastuttamisen mahdollistajana
lisdksi osoittanut olevan korvaamattoman térkedssé asemassa tyon koordinoinnissa muun
muassa asiaankuuluvat termit, ja niiden maéaritelmét. Suomen terveysalan tietokantojen
katevéa saatavuus mahdollistivat minua hyddyntaméaén erilaista monipuolista tietoa, mutta
yha keskeisend olivat esimerkiksi kansainvalisten sekd yksityisten terveydenhuollon
palvelujen tarjoama tieto. SanastotyOprosessin ratkaiseva tekija on tyon aiheen
johdonmukaisuus muun muassa viralliset erikoisjarjestojen palvelut ja tilastolliset

tutkimukset, jotka vahvistavat termien olennaisuutta ja vuorostaan lisaavat luotettavuutta.

7.1 Sanaston kerdaminen

Sanaston keraamistd johdatti kaksi paatekijad, jotka auttoivat takaamaan sanaston
kerdysprosessin  kaytannollisyyden  pysyméadn  relevanttisena  hyddyntamaélla
tyokokemusta Arabian kielen asioimistulkkina ja toiseksi teoria materiaalin perehtymisen
ansiosta. Vuosien varrella kertynyt tulkin tyokokemus perinnollisyyslaaketieteesta on
auttanut tiedostamaan ja tdsmentdmadn kohderyhmén sanastollisia tarpeita. Lisaksi
tutkimusmateriaalin kautta olen oppinut uusia termeja sekd saanut tilaisuuden
vahvistamaan ymmarrystani aiheesta yhd enemman laajentamalla havaintotajua
kyseisista sanastollisista tarpeista, ja ndin ollen muuntaa sanastoa tukevammaksi. Valitut

termit ovat erittdin  olennaisia  arabian  kielen  asioimistulkeille, silla
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perinnollisyyslaéketieteellinen erikoisala  on suhteellisen monimutkainen.
Perinnollisyysladketiede on vahvasti terminologian kdyttoon nojautuva ala, ja vuorostaan
tulkkaaminen my@s. Tastd syystd panostaminen lisdédmaén termejd, jotka ovat ilmenneet
tulkkaustilanteissa ja liittyvat materiaalin pohjautuvaan tietoon on olennaista tdman
opinndytetyon paatavoitteen saavuttamista varten. Olen myos kayttanyt CAGS:in (Centre
for Arab Genomic Studies) CTGA:ta (The Catalogue for Transmission Genetics in Arabs)
eli sairauksien, geenien, ja geeni varianttien tilastollista verkkotietokantaa selvittaakseni
kytkoksia aihepiiriin liittyvissd termeisséd l0ytdédkseen muita olennaisia termeja.
Esimerkiksi etsiessani CTGA:sta tietoa erddstd hemolyyttisestd anemiasta eli Beeta-
talassemiasta 10ysin katsauksen sen perintdtavoista myds, jotka ovat autosomaalinen

resessiivi ja dominantti.

Termeja loytyi ja niitd oli lahtokohtaisesti todella paljon, mutta kdytdnnon kannalta
opinndytetyon sanasto rajautui lopulta 50 termiin. Termistdn rajaamisen tarpeen heratti
tulkkaustilanteiden vuorovaikutusten todellisuus, silld vaikka perinnéllisyyslééketiede on
tdynnd olennaista terminologiaa tulkeille, niin kuuluu my6s huomioida samalla
tulkattavan kasityksenkykya todellisuudessa. Laakérit yleensé tiedostavat tdmén seikan
jaymmartavat kuinka epatodennakdista on vaatia potilailta ké&sittdmaan terveydenhuollon
erikoisalojen  terminologiaa  kattavasti, kuten  esimerkiksi  yksityiskohtaiset
ladketieteelliset  tutkimukselliset termit, jotka selittavat taudinmaarityksen

johtopééatokset.

7.2 Sanaston lahteet

Suomenkielisid termejé olen kerannyt viime vuosien varrella tulkkina tydskennellessani
HUS:in kliinisessé genetiikan yksikossa. Padasiallisesti kuitenkin olen kéyttanyt muun
muassa  Duodecimin  aikakausikirjan  sisaltamia  laaketieteellisia  julkaisuja
perinnollisyyslaédketieteestd, Duodecimin terveyskirjastoa ja terveysportin sanakirjaa.
Lisaksi olen hyodyntényt tieteen termipankkia kohtuullisesti. Englanninkieliset termit
olivat helppo kaantaa suomeksi, koska suurin osa suomenkielisistd laaketieteellisista
termeistd 10ytyvat suomennettuna sanakirjoista eli Duodecimin englanti-suomi ja

suomi—englanti -sanakirjat, silla laékarit kayttdvat vaihtelevin madrin suomennettuja
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termejd. Lisaksi geneerisia sanakirjoja olen kéayttanyt muutamissa tapauksissa, joista oli

ollut kiitettavasti apua esimerkiksi Sanakirja.org.

7.3 Vastinety0

Arabian Kieliset vastineet suomenkielisille termeille ovat keratty erilaisista verkossa
olevista lahteistd. Sanastossa hyodynnetyt termien vastineet ovat kokonaisuudessaan
haettu jo olemassa olevista vastineista. Itse luotuja yhdistelmia erilaisista olemassa
olevista termeista 16ytyy myds, mutta eivat ilmene kyseisessa sanastossa rajoittamiseen
liittyvistd syistd. Ensisijaisesti olen kayttanyt Almaany nimistd moniammatilliseen
tarpeeseen suunnattua termistd verkkotietokantaa k&&ntdmalla suomenkieliset termit
englanniksi, ja haen arabiankielisi vastineita hakukoneesta. Termit I0ytyvat Duodecimin
tietokannasta valmiina englannin kielella myds, mutta jotkut termit puuttuvat. Olen myos
kayttdnyt Theeb nimistd ladketieteellista verkkotietokantaa vahvistaakseni termien
luotettavuuden arabian Kkielelld. Sanastoon lisdtyt termit on haettu luotettavien
sanakirjojen sekd tietokantojen kautta ja termit liséksi eivat koostu mink&énlaisista

yhdistelmista jo olemassa olevista vastineista.

Esimerkki 1:

Késitteet ovat mielteitd, mink& vuoksi ne luokitellaan ja maaritellaén termeilld. Yhdessa

tietoperustan lahdetekstissa ilmenee erds englanninkielinen termi consanguinity, joka

tarkoittaa suomeksi molempia verisukulaisuus ja sukusiitos.

Sukusiitos Laheisten sukulaisten QY 7z g3
valinen siitos (Cambridge

dictionary, i.a.).

Verisukulaisuus Sukulaisuus, jossa R
osapuolet ovat suhteellisen
laheisti sukua yhteisten

esivanhempien kautta
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(Kielitoimiston sanakirja,

l.a.).

Kyseisessé tilanteessa englanninkielinen termi on tarkoitukseltaan epdmé&érainen, jonka
takia tarkistin verisukulaisuuden ja sukusiitoksen madritelmat ja annoin vastineet toisella
tyokielell& niiden mukaisesti. Toisen tyokielen molemmat termit I0ytyivét luotettavasta
tietokannasta nimeltddn Almaany (Almaany, i.a.) hyddyntamalla edelld mainittua
englanninkielen vastinetta. Ruudukossa nékyvissd olevat toisen tyoOkielen vastineet
loytyivat samasta hakutuloksesta, jotka paatin valita vastineiksi yhtaldistamalla
maéaritelmien kuvaukset saatavissa olevien vastineiden kanssa arvioimalla kumpi patee

parhaiten.

Esimerkki 2:

Erytrosytafereesi tarkoittaa toimenpidettd, jossa luovutetusta verestd poistetaan
punasolut. Vastaan kuitenkin tuli ongelma l6ydettyéni toisen tytkielen vastineet Theeb
(Thbeeb, i.a.) sekd Almaany (Almaany, i.a.) tietokannoista kyseiselle termille, silla yksi
kaannetyista vastineista ilmeni tarkoittavan flebotomia (s <l SU1 33Lad) eli laskimon
avauksen toimenpidettd, joka vuorostaan antaa epéatdydellisen kuvan menettelyn
tarkoituksesta. Toinen vastineista kuitenkin tarkoittaa suomeksi k&annettyna verensiirtoa

ja tésté syystéd kuvaa erinomaisesti kyseisen toimenpiteen paamaaraa.

Erytrosytafer- Veren tai verikomponenttien siirto suoraan pall Jaacd

eesl verenkiertoon (Thefreedictionary -medical

dictionary, i.a).

Esimerkki 3:

Hemofilia on periytyvd verenvuototauti, jonka ensimméinen tavu ”hemo” muodostaa
osan Suomessa ja ldnnessd tunnetusta termistd hematologia eli verenkuvan tutkimus.
Tama tavu viittaa kaikkeen vereen liittyvaan, koska se on peréisin erddn muinaiskreikan
biologiseen prosessiin viittaavasta sanasta hematopoieesi (suom. verenmuodostus).

Liséksi tdma laajalle levinnyt tavu auttaa ihmisid lannessa saada jonkilaisen ké&sityksen

Diakonia-ammattikorkeakoulu


https://ilmainensanakirja.fi/suomi-englanti/hematopoieesi

27

termien sisallostd. L&hi-idassd on kuitenkin kehitelty omanlaatuisia termejd todella

monelle ladketieteelliselle termille vaikka arabisoituja termejé on paljon 16ydettavissa.

Tasta syysta on asioimistulkkina olennaista soveltaa tiettyja ladketieteellisia termejé,
jotka ovat parempi kayttda siten, ettd ne tulisivat keskimaarin toisen tyokielen
tulkattaville selkedmpind ymmérretyksi. Toisen tyokielen tietokannoista 1oytyy
molemmat Ll s — hemofilia (latinoitu) sekd toinen toisen tyokielen pohjainen termi
“s=lWl” Tdmd toinen termi on perdisin “3,s=U” nimisestd sanasta, joka tarkoittaa

vesimylly.

Tamaén kyseisen sanan 3= madritelma toisessa tyokielessd Almaany:n (i.a.) mukaan
on ”Py0réa, johon on kiinnitetty kauhoja ja pyorii veden tydontdmana tai karjan voimalla
siten, ettd vettd saadaan kaivosta tai joesta pellolle”. Taméa antaa toisen tydkielen
puhujalle mielikuvan verenvuodosta, joka on jatkuvassa syklissa. Tamé kyseinen sana
néin ollen kaytettynd yhteydessd sanaan haava ymmarretadn viittaavan hyytyméattomaan
ja kuivumattomaan verenvuotoon. Tulkattavan tietimattomyys ei estd tassé tapauksessa

suhtautumista sairauteen ja josta syysta paatin kayttaa tata parhaimpana vaihtoehtona.

B-hemofilia Hyytymistekija ~ IX:n  vajavuudesta B s
johtuva, X-kromosomissa peittyvasti
periytyva, pojilla ilmeneva

verenvuototauti (Duodecim, i.a.).

Esimerkki 4:

Genomi tai geeniperima siséltdd perintdaineen, josta kaikki geenit kumpuavat.
Semanttisesti suomen kielelld kommunikointi mahdollistaa kéyttdmaan molempia
geeniperima seka perintbaines viitatakseen Genomiin. Td&ma on erityinen asia, silla termit
muodostuvat sanoista, jotka purettuna erikseen antavat selkedn mielikuvan termin
tarkoituksesta. Toisella tyokielelld asia on toisenlainen, silla ainoat vastineet Genomille

b

ovat valittu yksimielisesti olemaan joko “asia” — Genom (latinoitu) tai (e’ —
“magin” (latinoitu). Molemmat sanat eivat sisélld yhté vastaavaa osoittajaa, kuten suomen
Kielen vastineissa. Tdma on olennaista, silla kyseisten osoittajien avulla maallikko pystyy

ymmartamaan myos.
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Lisaksi kokemuksen perusteella olen havainnut, kuinka moni tulkattava ymmaértéa termin
Genomi tarkoittavan Geeni. Tilanne ollen tallainen paétin ottamaan huomioon kaikki
edelld mainitut seikat kayttdmall& ns. virallisia vastineita seké lyhyen selostuksen, jossa

lukee (suom. elion geenien kokonaissumma).

Genomi Perintdaines eli perintdtekijat, jotka o Slial) £ sada ) agaia
koostuvat didilté ja isalta periytyneista (O

tuman perint6tekijoista (Duodecim, i.a.)

Liséksi edelld mainittu selostus ei ole paatelty omasta mielikuvituksesta kayttamalla
vastineen madritelmid. Selostus oli liitetty Genomi -termin madritelma sarakkeeseen
Almaany (Almaany, i.a.) -tietokannassa. En ole jostain syysta tdrmannyt vastaavaan

selostukseen ennen tutkiessani asiaa toisista luotettavista tietokannoista.

7.4 Sanaston laatu

Jokainen arabiankielinen termi on haettu lahteistd, joissa yll&pitdjat ovat laéketieteenalan
ammattilaisia. Tbeeb —verkkotietokanta on esimekiksi ei-kaupallinen ladkareiden laatima
sivusto, joka sisaltdd heiddn oman l&éketieteellisen sanaston, ja on suunnattu sivun (
Theeb, i.a.) omien sanoen mukaan “Yleisolle, dlymystolle, ja ihmisten terveydesta
kiinostuneille”.  Toiseksi, Almaany —verkkotietokanta on ammattikaantgjille,
opiskelijoille ja kielitutkijoille suunnattu verkkopalvelu, joka on rakennettu kielten

kaannos ja hakukonetekniikan asiantuntijoiden kokemusten avulla.

Lisaksi CAGS:in CTGA —verkkotietokannan ovat muodostaneet eri arabimaiden omat
paikalliset tutkijat, jotka ovat CAGS:in hallintoneuvoston jasenid. CAGS:in neuvostoon
kuuluu aluetutkijoita, jotka toimivat neuvonantajina arabimaissa esiintyvien geneettisten
hairididen taistelua vastaan, tiedonvaihdon keinoin. CAGS:in neuvostossa edustettuina
olevat maat ovat télld hetkelld: Bahrain, Egypti, Jordania, Kuwait, Libanon, Oman,
Palestiina, Qatar, Saudi-Arabia, Sudan ja Tunisia. Kaikki suomenkieliset termit ovat

haettu muun muassa Duodecim:in, ja HUS:in kautta.
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8 POHDINTA

Valtaosa tietoperustan alkuperdislahteita piti k&antadd, jonka jalkeen alkoi sisallon
yleistajuistaminen ja yksinkertaistaminen sek& lopulta johdonmukainen tietojen
jarjestely. Asettamani tavoitteet tietoperustan sek& sanastotyon osalta ovat onnistuneet
mallikkaasti. Aiheeseen perehtyminen materiaalin avulla on mahdollistanut
havainnoimaan uusia ja olennaisia seikkoja sanastolle myds. Tulkkauskokemusten
hyodyntdminen on liséksi myo6tévaikuttanut valtavasti sanaston laatimiseen. Materiaalin
tarkka kasittely valikoinnin ja kdyton osalta on huomioitu helpottaakseen tuomaan esille
perinndllisyyslaéketieteen merkityksen suuruutta. Suomella ei ole kattavaa tietoa

maahanmuuttaneiden geneettisista taustoista.

Henkilokohtaisesta ndkdkulmasta katsottuna sanaston laatiminen on erittéin hyddyllinen
ja antoisa. Sanaston tarjoama apu vélineena perinndllisyysladketieteen monimutkaisen
tulkkaamisen lievittdmiseksi on lopulta tyon ydin. Tarve erikoisaloihin perehtyneita
tulkkeja on suuri ja varsinaisesti kyseisen erikoisalan kannalta Suomessa, joka on
marginaalisessa, mutta tarkeédssé asemassa. Lukija pystyy lisaksi tdman tyén materiaalin
avulla  tutustumaan  yleiselld  tasolla  perinndllisyysladketieteen  osuuteen

terveyspalveluiden piirissa Suomessa ja Lahi-idassa.

Lisaksi perehtyminen aiheeseen liséa tietoisuutta geneettisten ongelmien todellisuuksista
arabimaailmassa. Ty0 siséltda runsaasti tietoa mainitun kohderyhmén perinnéllisyyteen
liittyvista veritaudeista ja heidan elinymparistostd. Asioimistulkit sekd mahdollisesti
terveydenalan opiskelijat voivat hyddyntaa siséltéa omissa tutkimuksissaan. Terveysala
on kokonaisuudessaan yksi haastavimmista aihepiireistd tulkkaustilanteissa, joissa
epapatevyys ja laiminlyonti voivat aiheuttaa vakavia seurauksia tulkattavalle.
Perinndllisyyslaaketiede on alana ajankohtainen, jonka tdrkeys tulee nayttdytymaan

selkedmmin tulevina vuosina maahanmuuttaneiden mutaatioasteen jatkuessa.
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LIITE 1. PERIYTYMAAN LIITTYVA SANASTO

Suomi Maaritelmat Arabia

Autosomaalinen periyty- | Periytyminen muun kuin o) (aally &) )
minen sukupuolikromosomin
valityksella (Duodecim,

1.a.).

Ennakoiva geenitutki- Oireettoman henkilon G ) Gl &gay
mus perintotekijoiden
tutkiminen sen
selvittdmiseksi, onko hén
suvusta aiemmin
tunnistetun mutaation

kantaja (Duodecim, i.a.).

Holandrinen periyty- Y-kromosominen QRN o b uaila &)
minen periytyminen |
periytyminen Y-
kromosomin valityksella

(Duodecim, i.a.).

Kantaja Tartunnankantaja, jolla on wazall Jala
tautia aiheuttava geeni
peittyvana
kromosomistossaan

(Duodecim, i.a.).

Monitekijainen periyty- | Periytymistapa jossa Jal sal) byae 4359
minen tiettyyn ominaisuuteen
vaikuttavat useat geenit ja
niiden ohella
ymparistotekijat

(Duodecim, i.a.).

Perinndllisyyslaaketiede | Laaketieteen oppiala, joka dgahal) S ) 51
on keskittynyt

perinndllisten tautien
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diagnostiikkaan, hoitoon ja
tutkimukseen  (Duodecim

l.a.).

Perinndllisyysneuvonta

Hoitomuoto, jonka
tavoitteena  on antaa
potilaalle ja perheelle tietoa
perinndllisista taudeista

(Bowditch, 2008, -d).

a1l de 5

Periytyma

Geenien siirtyminen

sukupolvelta toiselle

(Duodecim, i.a.).

-
k3

LI BY)

Resessiivinen

periytyma

Periytymistapa jossa geeni
ilmentyy vain
homotsygoottisena
(Duodecim, i.a.).

Aatia 4l

Sukupuoleen liittyva per-
iytyma

X-kromosominen peittyva
periytyminen (Duodecim,

i.a.).

MQWJ‘QEUJ

Sukusiitos

Laheisten sukulaisten
valinen siitos (Cambridge

dictionary, i.a.).

EPENFATS

Vallitseva

periytyminen

Periytymistapa jossa geeni
ilmentyy jo
heterotsygoottisena

(Duodecim, i.a.).

il ﬁb‘}

Verisukulaisuus

Sukulaisuus, jossa
osapuolet ovat suhteellisen
laheisti sukua yhteisten
esivanhempien kautta
(Kielitoimiston  sanakirja,

i.a.).
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Suomi Maaritelmat Arabia ‘
Alleeli Tietyn geenipaikan erilaisia J
geenivaihtoehtoja eli kullakin yksil6lla
vain kaksi, joko samanlaiset
(homotsygotia) tai erilaiset
(heterotsygotia) (Duodecim, i.a.).
Dominantti geeni Vallitseva, dominantti  geeni, joka il Gy

ilmentyy yksinkertaisenakin (Duodecim,

1.a.).

Geeni Perintotekija | sadtelyalueesta ja proteiinia )sh A o
koodaavasta alueesta muodostuva yKksi
DNA-jakso (Duodecim, i.a.).

Genomi Perintdaines eli perintotekijat, jotka | 2 <liall £ sada) agia
koostuvat &idilta ja iséltd periytyneista G ()
tuman perintotekijoistd (Duodecim, i.a.)

Geenityyppi Peruasu, perima | yksilon geenien (ebaal) Tl
kokonaisuus (Duodecim, i.a.).

Geeni amplifikaatio | Geenikopioiden lukumaaran kasvu eli (> adal
geenien monistuminen tai amplifikaatio
(NIH National Cancer Institute, i.a.).

Geeniterapia Sairauden hoitoa tai ehkaisyad korvaamalla i) dAalladl)
virheellinen tai puuttuva geeni
kohdekudoksessa (Tieteen termipankki,
2019).

Geenipooli Populaation geenisto, useasta yksilosta CIENEFIVES
saadut yhdistetyt naytteet (Duodecim, i.a.).

Homotsygootti Solu tai eli6, jonka vastingeenit (alleeli) SV Alilaia &gag )
ovat samanlaiset (Duodecim, i.a.).

Heterotsygootti Solu tai elid, jonka vastingeenit (alleeli) JIVY) 3 0h g

ovat erilaiset (Duodecim, i.a.).
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Kasvunrajoitegeeni

Geeni joka tuottaa proteiinin, jota
kutsutaan kasvainsuppressoriproteiiniksi,
ja joka auttaa hallitsemaan solujen kasvua
(NIH National Cancer Institute, i.a.).

A5 S

Molekyyli

Pienin yksikkd, johon ainemé&aré (alkuaine
tai yhdiste) voidaan jakaa sen kemiallisten
ominaisuuksien muuttumatta (Duodecim,

1.a).

Molekyyligenetiika

Molekyylibiologisten menetelmien
soveltaminen  perinndllisyystieteellisiin

ongelmiin (Duodecim, i.a.).

T S

Repressoriproteiini

Saételijageeneihin (regulaattorigeeneihin)
kuuluvan  repressiogeenin  koodaama
proteiini, joka sitoutuu geenin
operaattoriin ja estdd sen toimintaa

(Duodecim, i.a.).

AT

Resessiivinen geeni

Resessiivinen geeni on geeni, jonka
vaikutukset ovat peitetty hallitsevan
geenin lasna ollessa (Biologydictionary,
2019).

(” «:.:.x) EEY) C)ﬁ

X-kromosomi Naispuolinen  sukupuolikromosomi | X (uall
sukupuolikromosomi joita on yksi joka
toisessa siittiossd eli  yksi jokaisessa
munasolussa (Duodecim, i.a.).

Y-kromosomi Miespuolinen sukupuolikromosomi | Y (el

sikidkehityksessa kiveksen syntya ohjaava

kromosomi (Duodecim, i.a.).

Diakonia-ammattikorkeakoulu




LIITE 3. BIOLOGIAN SANASTO

38

Suomi

Maaritelma

Arabia

DNA

DNA tai Deoksiribonukleiinihappo tarkoittaa
molekyylirakennetta, joka koostuu kahden
ketjun muodostamasta kaksoiskierteestd, jonka
kodonit tai koodisanat sisaltavat yksilon

perimén (Duodecim, i.a.).

4350 G0 G
U Caus gY) & 5l

Erytrosytafer-
eesi

Veren tai verikomponenttien siirto suoraan
verenkiertoon  (Thefreedictionary -medical

dictionary, i.a).

adl) Jaais

Entsyymi

Biokatalyytti, biokatalysaattori | eldvien

solujen  valmistamia  proteiineja, jotka

nopeuttavat (katalysoivat) kullekin ominaista

biokemiallista reaktiota (Duodecim, i.a.).

A

Fenotyyppi

Elion  ominaisuuksien  yhdistelmd, joka

muodostuu periman ja ymparistotekijoiden

vaikutuksesta (Tieteen termipankki, 2019).

7} ALY Jaadl)

Hemoglobiini

Punasolujen hemoproteiini, joka sitoo happea
veren Kiertdessd keuhkoissa ja luovuttaa sitéa

muissa kudoksissa (Duodecim, i.a.).

Csle sam adl) Glad

Hyytymistekija
IX

Hyytymistekija jonka vajaus aiheuttaa B-

hemofilian (Duodecim, i.a.).

IX ?31\ A5 e

Kelaatiohoito Metallimyrkytysten hoito. kelatoivalla ol il
aineella, joka poistaa metalleja potilaan
elimistostd (Duodecim, i.a.).

Kromosomi Perintdtekijat  (geenit) sisaltdvd, DNA- (Fa
molekyylistd  ja  siihen  kytkeytyneista
proteiineista koostuva tuman (ydin) osa
(Duodecim, i.a.).

Luuydin Pehmed kudos, joka tayttdd useimmat alaal) glaS /a0
luuontelot ja koostuu kellertavasta
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rasvakudoksesta tai punertavasta
verisuonikudoksesta  (Thefreedictionary -

medical dictionary, i.a.).

Punasolu Solu joka kuljettaa happea ja hiilidioksidia 51 sl adl) 4338
kudoksiin (Thefreedictionary -medical diction-
ary, i.a.).

Valkosolu Solu, jota tuottaa luuytimet (Thefreedictionary slagll adll 438
-medical dictionary, i.a).

Verihiutale Trombosyytti | luuytimen jattisoluista adl) daiia

(megakaryosyyteistd) kuroutumalla syntyneité
pienid kiekkomaisia tumattomia soluja, jotka
osallistuvat muun muassa verenvuotojen
tyrentymiseen  ja  veren  hyytymiseen
(Duodecim, i.a.).
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Suomi Maaritelma Arabia
B-hemofilia Hyytymistekija ~ I1X:n  vajavuudesta B oWl
johtuva, X-kromosomissa peittyvésti
periytyva, pojilla ilmeneva
verenvuototauti (Duodecim, i.a.).
Beetatalassemia | Talassemioita jotka johtuvat verenpunan Uiy dapeadlil)
beetaketjujen riittdmattomasta
tuotannosta (Duodecim, i.a.).
Si_rppisoluane- Erityisesti Afrikassa ja Valimeren maissa el o) s
mia esiintyva, peittyvasti periytyva
verenpunan rakennehdirio, joka aiheuttaa
hemolyyttistd anemiaa ja verisuonten
tukosalttiutta (Duodecim, i.a.).
Talassemia Alueellisesti esiintyvid hemolyyttisen Lapudls
anemian muotoja, joiden syynd on
verenpunan globiiniosan perinnéllinen
héirio (Duodecim, i.a.).
Talassemia ma- | Beetatalassemian vaikein muoto, joka 6 S Aapadl

jor

ilmenee syvané anemiana seké luusto- ja

elinmuutoksina (Duodecim, i.a.).

Hypokrominen
anemia

Anemia jolle on ominaista yksittdisten

punasolujen tavallista pienempi

verenpunamaara (Duodecim, i.a.).

gluall b jaal) adl) s

Hemolyyttinen
anemia

Rakennevian tai punasoluvasta-aineiden
aiheuttamasta punasolujen
ennenaikaisesta hajoamisesta johtuvia

anemiamuotoja (Duodecim, i.a.).

Aady) o) s

Vuotoanemia

Voimakkaan tai kauan jatkuneen

verenvuodon seurauksena  kehittynyt

hypokrominen anemia (Duodecim, i.a.).

AN adl) e
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