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ceneetLkko rakentaa ymmarrysta

Kun perheeseen syntyy hemofiliaa sairastava lapsi tai hemofiliasukuun kuuluva aikuinen
harkitsee perheen perustamista, on aika tavata perinnéllisyyslddketieteen edustaja.
Sukuselvitysten ja geenitutkimusten jdlkeenkin tdarkeintd on eldmdn mittaisten kysymysten
pohtiminen yhdessd ammattilaisen kanssa.

\z\ Hematologilta on tullut I3hete pe-

-\'"-“ rinndllisyysladkarin konsultaatioon.
\.'}\ Perheessd on vaikeaa hemofilia A:ta
= sairastava poika ja suvussa mahdol-
lisesti hemofiliataustaa.

Perinndllisyyslaaketieteen nakokulmasta katsot-
tuna X-kromosomisesti periytyva hemofilia on sel-
ked tapaus. "Samalla kyse on monipuolisesta taudista,
jonka tutkimiseen liittyvét niin diagnostiset geenitut-
kimukset, kantajuuden selvittdminen, uusiutumisriskin
arvioiminen kuin sikio- ja alkiodiagnostiikkakin’, kuvai-
lee perinndllisyyslaaketieteen ylilddkari Kristiina Ait-
tomaki HUSLAB:sta.

Ennen kuin perhe kutsutaan perinndllisyyslaakarin
vastaanotolle, he saavat taytettavakseen sukutieto-
kaavakkeen. Sen perusteella piirretadn sukupuu ja
hankintaan potilaskertomuksista kliinisid tietoja niilta
sukulaisilta, jotka antavat tahan luvan. Samalla hah-
mottuu perheen ja suvun tilanne laajemmin. Ennakkoon
selvitetadn myds, onko perheen geenivirhe jo tiedossa.
Vaikka sukuselvityksen perusteella néhtdisiin, ettd diti
on selked kantaja, pyritddn geenivirhe aina madrit-
tdmdan. "Molekyyligeneettiseen diagnoosiin pyritdan
aina, vaikkei kantajuuden osoittamiseksi tarvittaisikaan
geenitutkimusta. Jotta paastaan hyodyntamaan DNA-
diagnostiikkaa muiden sukulaisten tutkimisessa, taytyy
geenivirhe ensin tunnistaa hemofiliaa sairastavasta”.

A% Todennakoisesti hemofiilikkopojalle

\\-\"'-‘* tehddan ensin geenitesti, jolla et-
\- sitddn tiettyd deleetioinversiotyyp-
= pista geenivirhettd. Nayte l&dhete-

tdan Ruotsiin hemofilia A:n geenitutkimuksiin. 45 %:n
todenndkdisyydelld pojalta ldytyy introni 22 —inversio
— yleisin hemofilia A:ta aiheuttava mutaatio. Muissa
tapauksissa virhettd etsitadn koko geenin alueelta. Jos
mutaatio on syvalld proteiinia koodaavien eksonien va-
lissd intronialueella, sita ei ehka Ioydetd. Néin kdy alle 5
%:ssa tutkittavista tapauksista.

Loydoksella on merkitystd: hemofiliassa on feno-
tyyppi-genotyyppi —korrelaatiota, eli taudinkuvaa pys-
tytadn jonkin verran ennustamaan geenivirheen perus-
teella.

"Tiettyihin geenivirheisiin liittyy 35 %:n todennd-
kdisyys hyytymistekijavasta-aineiden kehittymiseen.
Missense-mutaatioissa ainoastaan 5 % potilaista kehit-
tda vasta-aineita. Toisin kuin monissa muissa perinndl-
lisissa sairauksissa, hemofiliassa sairauden vaikeusaste
on saman perheen eri potilailla usein sama.”

A\ Konsultaatioon tullut perhe saa

.\"-.\ kuulla, ettd kantajatutkimukset

.?\\ eli suvun naisten tutkiminen on
._1“-' tarkeaa monestakin syysta. Vaikka
tutkimukset eivdt johtaisi sikio- tai

Perinnollisyyslaaketieteen mahdollisuudet
hemofiliapotilaiden hoidossa

- hemofilian periytymistavan selvittdminen perheelle

- sukuselvitykset

- geenitutkimukset (geenivirheen osoittaminen ja kantajatutkimukset)

- hemofilian periytymisriskin arviointi perheessa ja suvussa

- suvunjatkamiseen liittyvat mahdollisuudet, ml. sikio- ja alkiodiagnostiikka
- taudin merkitysten kasittely ilman arvolatauksia

Hemofilian molekyyligeneettisia tutkimuksia tehddan kaikissa yliopistosairaaloissa. Perinndl-
lisyysneuvontaa saa lisaksi Vaestoliitosta ja Folkhdlsanista. Kaikille hemofiliaa sairastaville tulisi
tarjota mahdollisuus perinnéllisyysneuvontaan ja kantajatutkimuksiin.
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alkiodiagnostiikkaan, niiden kautta voidaan arvioida
hemofilian uusiutumisriskid kantajien lapsilla tai po-
tilaan sisaruksilla. Kaikkia suvun naisia ei testata yhtd
aikaa.

“Perinnéllisten sairauksien tutkimisessa keskei-
send periaatteena on tutkia kantajuutta silloin, kun se
on ajankohtaista. Jos selvitykselld on merkitystd hen-
kilon oman terveyden kannalta tai tulokset johtavat
toimenpiteisiin, voidaan selvitykset tehda jo lapsena.
Hemofiliassa hyva aika kantajatutkimusten tekemiseen
on yleensa silloin, kun perheen perustaminen tulee
ajankohtaiseksi. On tosin muistettava, ettd joskus kan-
tajanaisetkin voivat oireilla.”

Henkilon tulisi voida itse pdattda kantajuustutki-
muksiin ryhtymisestd. Liian varhain tehdyt tutkimustu-
lokset voivat myds unohtua ja johtaa vadriin johtopda-
toksiin silloin, kun tietoja tarvittaisiin padtoksenteon
tueksi.

\z"v- Tunne taistelee jarked vastaan.
-\"'-" Nykyisin monet potilaat tuntevat
-}\‘ genetilkkaa ja ymmartavat, etta
-1“-' geenivirhe tai hemofilia eivét ole
kenenkddn syytd. Silti uusi, potilaan omalla kohdal-
la tapahtunut mutaatio voi olla helpompi hyvaksyd
kuin peritty, naisketjua pitkin siirtynyt sairaus, jossa di-
dit ovat sukupolvien ajan "antaneet” taudin lapsilleen.
Peittyvasti periytyvissd taudeissa tilanne on helpompi:
molemmat vanhemmat ovat geenivirheen kantajia.
Néiden tunteiden ja kysymysten kdsittely on perinndl-
lisyysneuvonnan keskeinen tehtéva.

"Perinnollisia sairauksia on aina, niin kauan kun on
ihmisid. Me kaikki olemme myds geenivirheiden kan-
tajia. Vahintdénkin peittyvdsti periytyvien tautien gee-
nivirheita on jokaisella useita. Niistd ei voi tietdd eikd
niihin voi vaikuttaa.”

A\ Aittomaki  selvittad  perheel-

-\‘"-‘* le suvunjatkamiseen liittyvid

iy tutkimusmahdollisuuksia. ~ ”Si-
-1“-' kiotutkimuksessa istukka- tai

lapsivesindytteestd katsotaan sikion sukupuoli. Jos ky-
seessd on tyttd, ei vaikean hemofilian riskid ole. Poikasi-
kidlle voidaan tehdd molekyyligeneettiset tutkimukset
ja selvittdd, toteutuuko 50 %:n riski perid hemofilia”

Raskaudenkeskeytyksen pohtiminen on useimmil-
le vaikea paikka. Alkiodiagnostiikan keinoin sairaan
lapsen syntyminen voidaan vélttaa ilman raskauden-
keskeytystd. Vaikean hemofilia A:n geenitestausta ei
Suomessa voi vield alkioille tehdd, sukupuolen valin-
taa kyllakin. Koeputkihedelmditykselld aikaan saadun
raskauden varhaisalkiosta voidaan ottaa ndytteeksi 1-2
solua ja tyttdsikivitd valitsemalla hemofilian periytymi-
nen voidaan valttdd. "Koeputkihedelmdityshoidon Iapi
kdyminen on toki raskas prosessi, ja raskauden alkami-
sen todenndkdisyys vain 20 % hoitokiertoa kohden. Silti
mahdollisuus voi tuntua raskaudenkeskeytysta helpom-
malta”

Sikio- ja alkiotutkimusten kysynta riippuu usein
oletetusta taudinkuvasta. Muihin yleisimpiin X-kro-
mosomisesti periytyviin sairauksiin verrattuna hemo-
filia ndyttaytyy lievempéna sairautena, jonka hoito on
tdnd pdivana tehokasta.

"Monikaan ei halua lisatutkimuksia, silla hemofili-
aa voidaan nykyaan hoitaa aikaisempaa paljon menes-
tyksekka@mmin”.

A% Kun vastaanotolla kasitellddn su-

\\-\"'-‘* vunjatkamista, ilmassa on jannitys-
\- td. Kotona on etukdteen varovaisesti
= arveltu, minkalaisia neuvoja gene-

tiikan asiantuntijat perhesuunnitteluun antavat.

“Jotkut tulevat perinndllisyysneuvontaan varau-
tuneina ja ehkd jopa pelkdavdt, mitd heille tdlld sa-
notaan. Me olemme kuitenkin viimeinen taho, joka
kieltaisi perheen perustamisen. Se on asia, joka tulee
jokaisen pariskunnan itse paattaa.

Toisaalta moni potilas myds kysyy selkeitd ohjeita.
Mitd ladkari itse tekisi téssd tilanteessa?

Perinnollisyyslddketieteen nondirektiivinen pe-
rinne on hyvin vahva. Alan termeihin liittyy kuitenkin
epaloogisuutta. “Perinndllisyysneuvonta on oikeastaan
huono nimi. Se sisaltdd odotuksen siitd, ettd taalla an-
netaan neuvoja. Sitd taalld ei juuri tehdd. Me emme tee
potilaan puolesta paatoksid tai neuvo heitd suuntaan
tai toiseen. Sen sijaan tuomme esiin sellaisia nakokan-
toja, joita potilaat eivat ehkd itse tule ajatelleeksi. Am-
mattitaitoamme on auttaa potilasta paatoksenteossa
eteenpain.”’

Mutta muuallakaan ladkdrit eivét enda madraa, nyt

padtetdan yhdessa. Monissa tilanteissa myds perinnolli-
syysladketiede on tullut kohti yhdessa paattamista.
"Koska laakari on asiantuntija, tuntuu oikealta etta si-
toudumme yhdessd potilaan kanssa paatoksentekopro-
sessiin’”.

A\ Puolentoista tunnin vastaanottoai-

.\"-.\ ka perinndllisyyslaakarin luona on
hAN taynnd. Laakéri ei ole antanut suo-
A fia ohjeita tai kertonut, mitd han

itse potilaan tilanteessa tekisi. Kuitenkin perhe on saa-
nut monipuolista informaatiota ja pystynyt arvioimaan
tilannettaan uusista nakokulmista. Taitava geneetikko,
keskustelija ja kuuntelija on osallistunut hemofiliapo-
tilaan ja tdmdn perheen hoitoon yhdessa kohtaa. Uusia
vastaanottoja ei luultavasti tarvita, mutta konsultaati-
on vaikutukset voivat olla pitkdkestoiset. Todennakdoi-
sesti perhe ymmartaa nyt paremmin, mitd hemofilia
merkitsee potilaalle ja hdnen sukulaisilleen elinikdisend
asiana.
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