(Perinnollisyys)neuvonta

siki0seulonnoissa

Turku 27.11.2008
Maila Penttinen, €l
Perinndllisyyspoliklinikka, TYKS



Sikidseul onnat

Aidin ian perusted |a tehtava kromosomitutkimus
Rakentedl linen ultraganitutkimus

Raskauden toisen kolmanneksen kaksoisveriseula
NT-tutkimus

Varhai sraskauden yhdistel maseula



Seulaneuvonta

Seulontoja koskeva neuvonta annetaan neuvolassa ennen
naytteen ottamista

Neuvonnan tulee sisdltéatieto sita,
mita on tarjolla
mita seulatutkimuksella etsitéan
mita tarkoittaa ” seulapositiivinen” ja” seulanegatiivinen”
mita jatkotutkimuksia” seulapositiivisilie’ tarjotaan
mita hyotya jatkotutkimuksista on ja mitariskganiihin
sisdltyy
etta seulontaan osallistuminen on
vapaaehtoista!



Neuvonta, kun seulan tulos on poikkeava

Kerrotaan

etta seulatulos ei tarkoita sita, etta sikio on sairas, vaan
Sita, etta sikiolla on kohonnut riski olla sairas

mita jatkotutkimuksia on tarjolla (sikion
kromosomitutkimus, MRI, infektiotutkimukset,
hematol ogiset tutkimukset)

miten nayte otetaan

mita ndytteesta tutkitaan

mita tutkimuksella voidaan | 6ytéa

miten tutkimustul os ilmoitetaan potilaalle

mita poikkeaval0ydos ” kaytannossa” merkitsee

mita riskeja tutkimukseen liittyy (keskenmenon riski)
etta kaikki jatkotutkimukset ovat vapaaenhtoisia



Jos sikiollatodetaan sairaus rakenteellinen
poikkeavuus odottava aitl ohjataan

perinndllisyysneuvontaan, jonka lahtokohtana on
hanen ja hanen puolisonsatarve saada
mahdollissmman paljon tietoa sikion sairaudesta tal
poikkeavasta | Oydoksesta



Perinndllisyysneuvonnassa annetaan ymmarrettavassa
muodossa |uotettavaa tietoa taudin syysta,
hoitomahdollisuuksista, ennusteesta, periytymisesta ja
toistumisriskista
Neuvonnan periaatteita ovat:

rehellinen tiedon valittaminen

ohjallemattomuus

asiakkaan omien paatosten kunnioittaminen

luottamuksellisuus

Taman tiedon avulla neuvottavien toivotaan paremmin
sopeutuvan tilanteeseen, jossa he joutuvat
ratkaisemaan jatketaanko raskautta vai &



Sikioseulontojen perusted |a tehdyt
raskaudenkeskeytykset TY K S:ssa vuonna 2006

L ukumaéara

Kromosomivika;

k& 5
NT 12
Muu ultr adaniloydos 6
Y hteensa 23
Pelkka ultradanil 6ydos 13
Y hteensa 36




Jalkineuvonta

Annetaan raskauden keskeytyksen jalkeen tai kun
laps on syntynyt

Kaydaan 1api sikion/lapsen |0ydokset ja kaikki
tutkimustul ok set

Keskustella sikio-/ alkiodiagnostiikan
mahdol l1suuksi sta seuraavassa raskaudessa

Puhutaan myds muista perhesuunnittelun
valhtoehdoista



Seuraava raskaus ?

Sikion kromosomitutkimus (istukkatal lapsives)
sikion/lapsen kromosomivika

jommallakummalla vanhemmall a todettu tasapai nottunut
Kromosomien osienva htuminen (transl okaatio)

Foolihappoprofylaksia
sikiolla todettu neuraaliputken sulkeutumishairio
Aidin seerumin AFP raskauden 15 viikolla

sikiolla todettu neuraali putken sulkeutumishairio tai
vatsanpeitteiden sulkeutumishairio



Seuraava raskaus ?

M utaatiotutkimus (istukkanayte)

sikion/lapsen sairauden syyna on yhden geenin mutaatio,
joka on tiedossa

Ultradanitutkimus (toistuvasti)

Sikidll&/lapsella on synnynndinen kehityshairi6, joka on
mahdollista todeta ainoastaan ultradanitutkimuksella



Neuvonnan haasteita

"Kantasuomalaiset” neuvottavat:
" Samakieli, oma mieli”
Kuitenkin
Asiajatermit outoja
Riski-kasite vailkea ymmartaa

Poi kkeavan tuloksen aheuttama snhokki padtoksia
tehtaessa



Neuvonnan haasteita

Ei-suomalaista alkuperaa olevat neuvottavat:
"Vieraskidi, eri mieli” di
Y hteinen kiell puuttuu (tulkin tarve)

Neuvottavalta saattaa puuttua kaikki tiedot
perusbiologiasta

Nalsen asema on erilainen
Muut kulttuuriin uskontoon liittyvat erot



Neuvonnan haasteita

Odottavan adin i8stg, koulutustasosta, uskonnostaja etnisesta
taustasta huolimatta rii ppumatta neuvonnan sisallon on tultava

ymmarretyksi.
Jos seulan/siki6tutkimuksen tulos on poikkeava neuvottava

joutuu tekemaan ratkai sunsa jatkotutkimuksi sta/raskauden
keskeyttamisesta tai jatkamisesta saamansa neuvonnan

perusteella.



