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B Varhaisraskauden yleisessa ultraddanitutkimuk-
sessa raskausviikoilla 10—14 saatetaan sikiolla todeta
rakennepoikkeavuuksia. Ndin varhain nakyvat raken-
nepoikkeavuudet ovat usein merkittavia. Monien
loydosten (esimerkiksi sikion turvotus) merkitys
selviaa vasta lisatutkimuksissa, jotka tehdaan
useimmiten aitiyspoliklinikalla. Epaily voi myos
osoittautua turhaksija lapsi syntya terveena.

W Sikion niskaturvotusmittaus (NT): Tulos yhdiste-
taan tietoon raskausviikoilla 8—11 otetusta verinayt-
teesta ja lasketaan riskiluku. Jos niskaturvotusta on
tavallista enemman tai riskiluku suuri, perheelle
tarjotaan sikion kromosomitutkimusta seka usein
uutta ultradanitutkimusta. Jos seka kromosomitut-
kimuksen etta myohemmin tehdyn rakenneultraaa-
nitutkimuksen tulokset ovat normaaleja, lapsella ei
syntyman jalkeen yleensa todeta poikkeavaa.

B Rakennepoikkeavuuksien ultraddniseulonta joko
raskausviikoilla 18-21 tai raskausviikon 24 jalkeen:
Tassa tutkimuksessa voidaan todeta useimmat
merkittavat sikion rakennepoikkeavuudet. Monia
todettuja poikkeavuuksia voidaan hoitaa leikkauk-
sella syntyman jalkeen. Toisinaan havaitaan poik-
keavuuksia, joiden vaikeutta ja merkitysta ei pystyta
arvioimaan yhden tutkimuksen perusteella. Tall6in
perheelle tarjotaan uutta tutkimusta sikiotutkimuk-
sista vastaavassa yksikossa tai erilaisia lisatutkimuk-
sia. Naiden tutkimusten tarkoituksena on selvittaa
rakennepoikkeavuuden laatua ja syytd, arvioida
raskauden tulevaa kulkua ja syntyvan lapsen ennus-
tetta.
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Mita poikkeava 16ydos merkitsee?

Perheelld on myés
oikeus muuttaa
mielipidettddn
missd tahansa
seulonnan ja
jatkotutkimusten
vaiheessa.
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Bl Perheelle jarjestetaan mahdollisuus keskustella
poikkeavasta |0ydoksesta ja sen merkityksesta
kokeneen synnytyslaakarin tai perinnollisyysladka-
rin kanssa, tarvittaessa myos muiden erikoislaaka-
reiden, esimerkiksi lastenlaakarin tai lastenkirurgin
kanssa. Muitakin tukihenkil6ita voidaan tarvita.

Ultraaanitutkimuksissa voi I1oytya hyvin vaihte-
levanasteisia rakennepoikkeavuuksia, joista monia
voidaan lapsen synnyttya hoitaa esimerkiksi leikka-
uksilla.

Perhe ja viime kddessd raskaana oleva pddttdd,
miten tutkimustulokset vaikuttavat raskauden etene-
miseen. Osa paatyy asiaa harkittuaan jatkamaan
raskautta, osa valitsee raskauden keskeytyksen. Jo
ennen paatosta sikion jatkotutkimuksiin ryhtymi-
sesta perheen olisi hyva keskustella siita, mita poik-
keava tulos heille merkitsee.

Jos sikiolla todetaan vaikea rakennepoikkeavuus
ultradanitutkimuksessa, raskauden keskeyttaminen
on sen perusteella mahdollista Terveydenhuollon
oikeusturvakeskuksen luvalla raskausviikon 23 paat-
tymiseen (24+0) asti (laki 239/1970 5 a §). Perhe ja
viime kddessd raskaana oleva nainen pddttdd raskau-
den jatkamisesta tai keskeyttdmisestd.

Jos sikiolla todetaan rakennepoikkeavuus
raskausviikolla 24 tai sen jalkeen, perheelle jarjes-
tetaan mahdollisuus keskustella |6ydoksesta ja sen
merkityksesta laakarin kanssa, tarvittaessa myos
muiden asiantuntijoiden ja tukihenkildiden kanssa.
Raskauden keskeyttdmistd sikion sairauden perus-
teella ei endd tdssd vaiheessa voida Suomen lain
mukaan tehdd. Tarpeen mukaan tehdaan lisatutki-
muksia, jotka nekin ovat vapaaehtoisia. Jatkotutki-
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musten tarkoituksena on selvittaa rakennepoikkea-
vuuden laatua ja syyta, arvioida raskauden kulkua ja
syntyvan lapsen ennustetta. Samalla voidaan saada
tietoa, joka auttaa synnytyksen ja vastasyntyneen
hoidon suunnittelussa.

Kromosomipoikkeavuudet

Stakes 2008

MITA RISKIRYHMAAN JOUTUMINEN TARKOITTAA?

Noin viidella naisella sadasta raskaana olevasta
varhaisraskauden yhdistelmdseulonnan tulos on
poikkeava. Se tarkoittaa, etta Downin oireyhty-
man todenndkoisyys sikiolla on suurempi kuin
1:250. Seulonnassa tahan riskiryhmaan joutuminen
ei siis viela merkitse, ettd sikiolla on kromosomi-
poikkeavuus. Jatkoselvittelyna on tarjolla sikion
kromosomitutkimus joko istukasta tai lapsive-
desta. Jatkotutkimukset ovat taysin vapaaehtoisia.
Usein kromosomipoikkeavuutta eiole ja lapsi syntyy
terveena.

JATKOTUTKIMUKSET

B Istukkandytetutkimus: Tutkimuksessa otetaan
pieni maara soluja istukasta sikion kromosomitut-
kimusta varten. Nayte otetaan raskausviikoilla 11-13
ultradganitutkimuksen yhteydessa neulanpistolla
vatsanpeitteiden lapi, jos istukka sijaitsee niin etta
ndyte saadaan otettua. Naytteenotto tuntuu suun-
nilleen samalta kuin verinaytteen otto. Toimenpi-
teen jalkeen voi liikkua normaalisti ja menna toihin.
Tutkimus ja neuvonta kestavat 1-3 tuntia.
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Istukkatutkimukseen liittyy keskenmenon riski:
yksi noin sadasta tai kahdestasadasta raskaudesta
keskeytyy istukkanadytetutkimuksen jalkeen. Alku-
raskaudessa keskenmenot ovat muutenkin melko
yleisia: sadasta kymmenviikkoisesta raskaudesta
4-5 menee kesken lahiviikkoina. Tasta luonnollisten
keskenmenojen yleisyydesta johtuu, etta yksittaisen
keskenmenon syy voi jadda epaselvaksi.

Kromosomitutkimus valmistuu 1-4 viikon
kuluttua naytteen otosta. Istukkanaytteen tulkintaa
varten voidaan joskus tarvita lisaksi lapsivesitutki-
mus.

B Lapsivesitutkimus: Sikion kromosomit voidaan
tutkia myos lapsiveteen irronneista soluista. Lapsi-
vesitutkimus tehdaan yleensa raskausviikoilla 15—16.
Lapsivesinayte otetaan neulanpistolla vatsanpeittei-
den [api ultradaanitutkimuksen yhteydessa. Naytteen-
otto tuntuu suunnilleen samalta kuin verindytteen
otto. Toimenpiteen jalkeen voi liikkua normaalisti
ja menna toihin. Tutkimus ja neuvonta kestavat 1-3
tuntia. Yksi noin sadasta tai kahdestasadasta raskau-
desta keskeytyy lapsivesitutkimuksen jalkeen. lIman
tutkimustakin 1-2 raskautta sadasta menee kesken
raskausviikon 15 jalkeen.

Lapsivesitutkimuksen tulos saadaan 2—4 viikossa.
Kromosomitutkimuksen tulos on erittain luotettava
ja lisatutkimuksia vaativia epaselvia 10ydoksia tulee
hyvin harvoin.

Ennen naytteenottoa asiaan perehtynyt katilo tai
laakari antaa teille tarkempaa tietoa riskeista, nayt-
teenotosta ja vastauksista. Silloin voitte myos tehda
lisakysymyksia.
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Raskaana oleva
pddttdd aina itse
raskauden jatkami-
sesta tai keskeyt-
tamisestd tilan-
teissa, joissa sikiolld
todetaan vaikea
kehityshdiirio.
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ENTA JOS SIKIOLLA TODETAAN
KROMOSOMIPOIKKEAVUUS?

Istukka- tai lapsivesitutkimuksessa voi 16ytya
Downin oireyhtyma tai jokin muu kromosomipoik-
keavuus.Silloin jarjestetadan aina tapaaminen perin-
nollisyyslaakarin tai muun erikoislaakarin ja tukihen-
kilon kanssa. Jotkut kromosomipoikkeavuudet eivat
aiheuta syntyvalle lapselle mitaan oireita.

Tutkimustulosten valmistuttua jaa vain vahan
aikaa harkita ja paattaa raskauden jatkamisesta
tai keskeyttamisesta. Osa perheista paatyy asiaa
harkittuaan jatkamaan raskautta, osa taas raskau-
den keskeyttamiseen. Paatokseen voivat vaikut-
taa kromosomipoikkeavuuden ohella myds sikiolla
todetut vaikeat rakenneviat. Perheelld on myods
oikeus muuttaa mielipidettadan missa tahansa
seulonnan ja jatkotutkimusten vaiheessa.

Jos ultradanitutkimuksessa sikiolla todetaan
vaikea kromosomipoikkeavuus, raskauden keskeyt-
taminen on sen perusteella Suomessa mahdollista
Terveydenhuollon oikeusturvakeskuksen luvalla
raskausviikon 23 pdattymiseen (24+0) asti (laki
239/19705a §).

ENTA JOS KROMOSOMIVASTAUS ON NORMAALI?

Normaali kromosomivastaus merkitsee, etta sikion
kromosomien lukumaara on normaali. Pienia kromo-
somipoikkeavuuksia tutkimuksella ei kuitenkaan
aina voi todeta.

Monia sairauksia ja vammoja ei pystyta tote-
amaan sikiotutkimuksilla. Kromosomit voivat siis
olla normaalit, vaikka lapsella on jokin sairaus tai
vamma. Mikaan seulontamenetelma ei voi varmuu-
della todeta sikiota taysin terveeksi.



Sikidseulonnan jatkotutkimukset

Lisatietoa ja
vertaistukea on saatavilla
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Kromosomitutkimuksen tulos ei kerro lapsen
mahdollisen vamman vaikeutta. Se selviaa vasta
ajan myo6ta. Vaikka moniin vammoihin ei ole tarjolla
parantavaa hoitoa, yksilollisesti suunniteltua ja kehi-
tysta tukevaa kuntoutusta seka erilaisia tukipalve-
luja on tarjolla seka lapsille etta aikuisille ja heidan
perheilleen. Sairaan tai vammaisen lapsen saaneet
perheet selviytyvat usein paremmin kuin ennalta
arvioivat. Lapsi tuo aina elamaan seka iloa etta haas-
teita.

Lisatietoa ja tukea voi saada jo raskauden aikana
terveyden- ja sosiaalihuollon ammattilaisilta seka
lukuisilta vammais- ja vanhempainjarjestoilta. Tieto
ja avoin keskustelu vahentaa huolta ja helpottaa
paatosten tekemista. Myos sairaalan henkilokunta
voi auttaa perhetta alkuun, muun muassa antamalla
tietoa tukiperheista. Perheita auttavat myos jarjes-
toéjen monipuolinen koulutus-, julkaisu- ja virkistys-
toiminta seka sopeutumisvalmennuskurssit.

Lisatietoa vammaisuudesta, palveluista, tuki-
muodoista ja -perheistd saa mm. internet-osoit-
teista http://mmm.verneri.net ja http://www.kvtl.fi
seka http://www.kehitysvammaliitto.fi. Vertaistukea
|6ytyy osoitteesta http://www.leijonaemot.org.
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Sanastoa

ISTUKKANAYTE
KROMOSOMI
LAPSIVESINAYTE
NISKATURVOTUS-
SEULONTA,NT

RASKAUSVIIKKO

RISKILUKU

Istukasta didin vatsanpeitteiden lapi ultrad@niohjauksessa
otettava nayte, josta voidaan tutkia mm. sikion kromosomit

lhmiselld on normaalisti jokaisessa solussaan 46
kromosomia eli 23 kromosomiparia (kromosomiparit
1-22 ja sukukromosomit X ja Y)

Ultradaniohjauksessa didin vatsapeitteiden
lapi lapsivedestd otettava nayte, josta voidaan tutkia mm.
sikion kromosomit

Sikion niskaturvotuksen mittaaminen
raskausviikoilla 10-12

Aika viimeisten kuukautisten ensimmadisesta vuotopaivasta
tutkimushetkeen, ilmoitetaan tdysina viikkoina + pdivina
(esim. 12+3)

Tietokoneohjelman laskema arvio riskista synnyttaa
lapsi, jolla on Downin oireyhtyma
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