


S SR T NP DR

TIETOA ODOTTAVILLE VANHEMMILLE

SISALLYSLUETTELO

JOHDANTO S

MINKALAINEN SAIRAUS HEMOFILIA ON? 7
Veren hyytyminen
Hemofilia - veren hyytymisen hairio

KUINKA YLEINEN SAIRAUS HEMOFILIA ON? 8

KUINKA HEMOFILIA PERIYTYY? 9
Hemofiliaa aiheuttavat geenit

Perinndllinen hemofilia

Satunnaisesta geenimuutoksesta johtuva hemofilia

MINKALAISIA OIREITA HEMOFILIA AIHEUTTAA? 13
HEMOFILIAN ERI VAIKEUSASTEET 15
KUINKA HEMOFILIAA HOIDETAAN? 17

Hoito hyytymistekijavalmisteella
Vasta-aineiden muodostuminen




KUINKA SAIRAUDEN PERIYTYMINEN LAPSELLE VOIDAAN SELVITTAA?
Sukupuu

Hyytymistekijan VIl tai IX mittaus

Geenidiagnostiikka

Sikiodiagnostiikka

KUINKA RASKAUS SUJUU, JOS OLEN HEMOFILIAN KANTAJA?

MITA ASIOITA OTETAAN HUOMIOON,
JOS VASTASYNTYNEELLA TODETAAN HEMOFILIA?

YHTEYSTIETOJA

A

18

24

26

27






o P Ce-T %0 o e

JOHDANTO

Verenvuototauti, hemofilia - minkalaisesta sairaudesta oikein on kyse?
Kuka sairastuu hemofiliaan? Minkalaisia hoitovaihtoehtoja on saatavilla?
Kuinka hemofilian kanssa voi elaa? Voiko sairauden todeta jo sikiovaihees-
sa? Voiko lapsen synnyttaa normaalisti, vaikka sikiolla olisi todettu hemo-
filia? Tallaisia kysymyksia heraa varmasti, kun suunnittelet raskautta tai
odotat lasta ja tiedat kuuluvasi sukuun, jossa hemofiliaa esiintyy. Avoimet
kysymykset aiheuttavat usein myos huolta.

Taman oppaan avulla pyrimme antamaan vastauksia kysymyksiisi ja halventa-
maan kokemaasi huolta. Oppaassa kerrotaan, mika on hemofilia, minkalaisia
oireita se aiheuttaa, kuinka sairautta hoidetaan ja minkalaisia asioita on otet-
tava erityisesti huomioon.
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MINKALAINEN SAIRAUS HEMOFILIA ON?

Nimi hemofilia tulee klassisen kreikan kielen sanasta haima, joka tarkoittaa
verta, ja kreikan kielen sanasta philos, joka tarkoittaa ystavaa. Hemofilia on
perinnollinen verenvuotosairaus. Noin puolella hemofiliaa sairastavista on
suvussaan joku hemofiliaa sairastava henkilo, muilla taas hemofilia on syn-
tynyt uuden geenivirheen seurauksena.

Veren hyytyminen

Veren hyytymisen tarkoituksena on pysayttaa
verenvuoto. Se on monimutkainen tapahtuma,
jossa useat veren valkuaisaineet eli proteiinit
ovat vuorovaikutuksessa keskenaan. Nama
hyytymistekijat merkitaan roomalaisin nume-
roin. Hyytymistekijoiden ja hyytymista esta-
vien ja liuottavien tekijoiden valilla vallitsee ve-
ressa tarkka tasapaino.

Hemofilia on synnynnainen

veren hyytymisen hairio, joka

altistaa verenvuodoille. Vaikeassa
hemofiliassa vuotoja voi syntya
myos itsestaan ilman erityista syyta.

Hemofilia - veren hyytymisen hairio

Hemofiliapotilailla jokin hyytymistekijoista
puuttuu kokonaan tai sita esiintyy tavallista
vahemman. A-hemofilia johtuu hyytymisteki-
ja Vli:n ja B-hemofilia hyytymistekija IX:n va-
jeesta. Verenvuototautia sairastavalla ihmi-
sella verenvuoto tyrehtyy aluksi lahes
normaalisti, silla tapahtumaketjua ohjaavat
verihiutaleet eli trombosyytit, jotka muodos-
tavat vahingoittuneeseen kohtaan tulpan.
Hetken kuluttua vuotokohta alkaa kuitenkin
vuotaa uudelleen, silla tulpan ymparille ei
synny hyytymaa, joka lopullisesti pysayttaisi
vuodon.

llman hyytymistekijan korvaushoitoa hemo-
filiapotilaat vuotavat verta tavallista useam-
min, enemman ja pidempaan. Ennen kaikkea
loukkaantumiset ja ladketieteelliset toimen-
piteet, kuten leikkaukset ja hammashoito,
voivat aiheuttaa vuotoa. Vaikeaa hemofiliaa
sairastavilla vuotoja syntyy myos itsestaan
ilman erityista syyta.
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KUINKA YLEINEN SAIRAUS
HEMOFILIA ON?

Hemofilia on perinndllinen poikien ja
miesten sairaus.

A-hemofilia on lahes viisi kertaa yleisem-
pi kuin B-hemofilia. A-hemofilia todetaan
noin yhdella poikavauvalla viittatuhatta
vastasyntynytta poikalasta kohti ja B-he-
mofilia noin yhdelld poikavauvalla kol-
meakymmentatuhatta vastasyntynytta
poikalasta kohti. Maailman terveysjarjes-
ton WHO:n mukaan maailmassa on noin
400 000 hemofiliaa sairastavaa ihmista,
ja arvioiden mukaan vain neljannes heis-
td saa hoitoa. Suomessa hemofiliaa sai-
rastaa noin 400 ihmista. Suomi kuuluu
maihin, joissa hemofilian hoito on kehit-
tyneinta.
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KUINKA HEMOFILIA PERIYTYY?

Hemofiliaa aiheuttavat geenit

Ihmisella on geeneista koostuva perima, joka
sisaltaa tiedot elimiston monien erilaisten
valkuaisaineiden rakenteesta. Geenit muo-
dostuvat DNA:sta, ja ne on koottu kromoso-
meihin, jotka puolestaan loytyvat suurim-
masta osasta elimiston soluja. Kromosomit
esiintyvat pareittain ja ne ovat molemmilla
sukupuolilla samanlaiset, sukupuolikro-
mosomeja lukuun ottamatta. Naisilla on kak-
si X-sukupuolikromosomia ja miehilla yksi
Y- ja yksi X-sukupuolikromosomi.

Jos yksilolla esiintyy jokin geenimuutos eli
mutaatio, juuri taman geenin sisaltama
ohje tietyn valkuaisaineen rakentamiseksi
on poikkeava, eikad valkuaisainetta synny
riittavaa maaraa tai syntynyt valkuaisaine ei
toimi oikein. Puuttuvan tai virheellisesti toi-
mivan valkuaisaineen takia ihmiselle kehit-
tyy synnynnainen sairaus. A-hemofiliassa
mutaatio koskee hyytymistekijaa VIl ja

B-hemofiliassa hyytymistekijaa IX. Molem-
mat geenit sijaitsevat X-kromosomissa.
Miehella on X-kromosomeja on vain yksi, ja
siksi han myos sairastuu, jos hyytymisteki-
jaaVlll tai IX koodaavassa geenissa on virhe.
Naisella X-kromosomeja on puolestaan kak-
si, ja siksi vastaava virhe kompensoituu,
koska toinen X-kromosomeista sisaltaa ter-
veen geenin. Han ei sairastu, mutta on silti
geenivirheen kantaja.

Perinnollinen hemofilia

Geenivirheen kantajalta hemofilia voi periy-
tya pojille, kun taas tyttarista voi tulla kan-
tajia. Hemofilian kantajalla hyytymistekijan
VIIl tai IX pitoisuus on tavallisesti noin puolet
normaalista, joka ei aiheuta oireita. Joissa-
kin harvinaisissa tapauksissa naisen toinen
X-kromosomi ei kuitenkaan pysty kompen-
soimaan tilannetta, ja silloin myos nainen
saa hemofilian oireita.

KUVA 1:

Ihmisen kromosomit
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KUINKA HEMOFILIA PERIYTYY?

Lapsi perii toisen kromosomin kustakin lapselle. Seuraavat kaksi esimerkkia
kromosomiparista toiselta vanhemmal- osoittavat, kuinka hemofilia periytyy, jos
taan. Erilaisia yhdistelmavaihtoehtoja on aiti on kantaja (esimerkki 1) ja jos isalla on
siis nelja riippuen siita, kumpi aidin ja hemofilia (esimerkki 2).

vastaavasti isan kromosomeista periytyy

HEMOFILIAA KANTAVA NAINEN SAA LAPSEN TERVEEN MIEHEN KANSSA

KUVA 2:
XY XX
Terve isa Hemofiliaa
kantava aiti

Kun aiti on hemofilian kantaja ja isa on

XY XY XX XX

) O O O terve, puolet heille syntyvista poikalapsista

on todennakoisyyslaskennan perusteella

@ @ @ @ terveita ja puolet sairastaa hemofiliaa.

Hemofiliaa  Terve  Hemofiliaa  Terve TyFta rista pL‘J.O|?t ovat altlhsa tapaan hemo-
sairastava poikalapsi  kantava tyttolapsi filian ka ntajia ja puolet el.

poikalapsi tyttolapsi



On tarkeaa muistaa, etta kuvissa tilanne esitetaan todennakoisyyslasken-

nan perusteella. Todellisuudessa kaikki hemofiliaa kantavan aidin pojat

voivat olla joko terveita tai sairastaa hemofiliaa. Todennakaisyys on jokai-

sen raskauden kohdalla yhta suuri, eika siihen vaikuta se, onko perheeseen

jo syntynyt hemofiliaa sairastava lapsi.

NAINEN, JOKA El KANNA HEMOFILIALLE ALTISTAVAA GEENIA,
SAA LAPSEN HEMOFILIAA SAIRASTAVAN MIEHEN KANSSA

KUVA 3:

XY

Hemofiliaa
sairastava isa

XY XY
o O
Terve Terve

poikalapsi poikalapsi

XX
@)
Terve éiti
XX XX
O O

Hemofiliaa Hemofiliaa

kantava kantava

tyttolapsi tyttolapsi

Hemofiliaa sairastavan isan ja terveen
aidin tyttaret ovat aina hemofilian
kantajia, koska jokainen heista perii
myos isan hemofiliaa aiheuttavan
geenimuutoksen sisaltavan X-kromoso-
min. Pojat syntyvat sita vastoin terveina,
koska he saavat Y-kromosomin isaltaan
ja terveen X-kromosomin aidiltaan.
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KUINKA HEMOFILIA
PERIYTYY?

Satunnaisesta geenimuutoksesta
johtuva hemofilia

Hemofiliaa aiheuttavaa geenimutaatiota
ei aina esiinny suvussa. Yli puolessa tapa-
uksista geenivirhe syntyy siina yhteydes-
sa, kun uuden ihmisyksilon geneettinen
perima muodostuu. Silloin puhutaan uu-
desta, satunnaisesta geenimuutoksesta.
Tallainen muutos voi tapahtua yhta lailla
miehelle, joka talloin sairastuu verenvuo-
totautiin, tai naiselle, josta talloin tulee
hemofilian kantaja (ja saa tietaa asiasta
usein vasta synnyttaessaan sairaan poi-
kalapsen). Muutos siirtyy samalla tavalla
sukupolvelta toiselle kuin esimerkeissa 1
ja2on osoitettu.
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MINKALAISIA OIREITA
HEMOFILIA AIHEUTTAA?

Vastasyntyneella, hemofiliaa sairastavalla poika-
lapsella ei tavallisesti esiinny verenvuotoa, jos
synnytys on ollut normaali. Vaikeassa hemofilias-
sa verenvuodot nivelissa ja lihaksissa alkavat
usein noin yhden vuoden iassa, kun lapsi alkaa
kavella ja liikkua.

Nivelverenvuotoja, joita esiintyy usein vaikeassa
hemofiliassa spontaanisti ilman minkaanlaista
altistetta, tapahtuu erityisesti jalkateran nivelis-
sa, polven ja kyynarpaan alueella, todennakoisesti
siksi, ettd ne kuormittuvat eniten. Nivelverenvuo-
dot aiheuttavat turvotusta ja kipua ja rajoittavat
nivelen liikkuvuutta. Ne aiheuttavat myos nivel-
kalvon tulehduksen, mika toistuvien vuotojen
seurauksena vahingoittaa nivelta.

Lihaksissa esiintyvat verenvuodot ovat tavalli-
simpia alaraajojen suurissa lihaksissa.

Ennen tehokasta hoitoa, sairaus johti niveliin ja
lihaksiin kohdistuneiden vaurioiden takia invali-
diteettiin jo varhaisella ialla. Nykyaan tilanne on
toinen.

lhonalaiset verenvuodot, mustelmat, ovat pien-
ten kolhujen jalkeen tavallisia, mutta vaaratto-
mia. Muita tavallisia verenvuotoja esiintyy esi- Kuva 4: Tavallisia vuotokohtia ovat polvi, jalkateran nivelet ja kyynarpaa.
merkiksi suun limakalvolla, mutta vuotoa voi
periaatteessa esiintya missa tahansa. Vuoto voi
syntya myos sisaelimiin, vaikka se onkin harvi-
naisempaa. Ongelmallisimpia ovat aivoveren-
vuodot, jotka aiemmin olivat verenvuotautipoti-
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HEMOFILIAN VAIKEUSASTE VAIHTELEE

Hemofiliatapaukset on tapana jakaa kol-
meen eri ryhmaan niiden vaikeusasteen
perusteella. Vaikeusasteen maarittelee
hyytymistekijan Vill tai IX aktiivisuus (tai
pitoisuus). Vaikeassa muodossa hyytymis-
tekijan aktiivisuus ei ole lainkaan mitatta-
vissa,vaan jaa alle yhden prosentin terveen
henkilon vastaavasta luvusta. Keskivai-
keassa muodossa aktiivisuus on 1-5 % ja
lievassa muodossa 5-40 % normaalista. Jo
muutaman prosentin aktiivisuus suojaa
itsestaan alkavilta verenvuodoilta. Keski-
vaikeaa hemofiliaa sairastavalla potilaalla
verenvuotojen riski on tavallisesti paljon

HYYTYMISTEKIJAN VIII
TAI IX AKTIIVISUUS
NORMAALIIN
VERRATTUNA

VAIKEUSASTE

Vaikea <1%

pienempi kuin sairauden vaikeaa muotoa
sairastavalla potilaalla, eika lievaa muotoa
sairastavia potilaita usein tunnisteta en-
nen kuin aikuisialla, verenvuoto-oire il-
maantuu esimerkiksi leikkauksen tai
hampaanpoiston yhteydessa. Hemofilian
vaikeusaste riippuu geenimuutoksen luon-
teesta, ja siksi yhdessa suvussa esiintyy
vain yhta muotoa. Lievaasteista hemofiliaa
sairastavaan perheeseen ei siis myohem-
missa sukupolvissa synny vaikeaa hemofi-
liaa sairastavaa lasta. Sairauden eri vaike-
usasteet on esitelty alla olevassa
taulukossa.

OIREET

Spontaania verenvuotoa lihaksissa, nivelissa,
siséelimissa. Voimakasta verenvuotoa hammas-
ta poistettaessa, leikkausten ja vammojen
yhteydessd, onnettomuustilanteissa.

Keskivaikea 1-5%

Voimakasta verenvuotoa hammasta poistet-

taessa, leikkausten ja vammojen yhteydessa,
onnettomuustilanteissa. Joitakin verenvuototi-
lanteita lihaksissa ja nivelissa ilman altistetta.

B vv
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Lieva 5-40 %

Vuoto-oireita yleensa vain altistetilantiessa.
Vuoto leikkausten yhteydesséa ja onnettomuusti-
lanteissa voi olla vakavaa.
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KUINKA HEMOFILIAA HOIDETAAN?

Hyytymistekijan korvaushoito

1960-luvulla hyytymistekijaa Vlll, ja hieman myo-
hemmin myos hyytymistekijaa IX, opittiin val-
mistamaan verenluovuttajien plasmasta. Tama
mahdollisti verenvuotojen hoidon antamalla
puuttuvaa hyytymistekijaa suonensisaisesti.
Hemofiliapotilaita ryhdyttiin myos hoitamaan
ennaltaehkaisevasti, toisin sanoen hemofilian
vaikeaa muotoa sairastaville potilaille ryhdyttiin
antamaan saannollisesti sita hyytymistekijaa,
joka heilta puuttui. Saannollisen ennaltaeh-
kaisevan hoidon lisaksi hyytymistekijavalmis-
tetta kaytetaan vuotojen hoidossa, jolloin annos-
telu tulisi toteuttaa viiveetta. Tana paivana
useimmat hyytymistekijaa VIl tai IX sisaltavat
valmisteet on tuotettu geeniteknologisin mene-
telmin, myos plasmavalmisteita on saatavilla.

Hyytymistekijavalmisteiden vaikutusaika on
melko lyhyt, joten hyva ennaltaehkaiseva hoito
toteutetaan yleensa joka toinen tai kolmas pai-
va. Lasten vanhemmille opetetaan korvaushoi-
don suonensisainen annostelu kotona, ja yleen-
sa kouluiassa pojat oppivat toteuttamaan

kotihoitoa itse. Mahdollisuus hoitaa verenvuoto-
jajatoteuttaa ennaltaehkaisevaa hoitoa on mul-
listanut hemofilian hoidon, jonka ansiosta he-
mofiliapotilaat voivat nykyaan elaa koko lailla
normaalia elamaa.

Vasta-aineiden muodostuminen

Hemofilian hoidossa on kuitenkin viela yksi on-
gelma ratkaisematta. Joidenkin potilaiden koh-
dalla immuunipuolustusjarjestelma kokee hyy-
tymistekijan korvaushoidon vieraana tunkeu-
tujana ja alkaa tuottaa vasta-aineita, estajamo-
lekyyleja, jotka kumoavat hyytymistekijan vai-
kutuksen. Tama ilmio on tavallisin A-hemofilias-
sa (20-30%). B-hemofiliassa ilmid on harvinai-
sempi, silla vasta-aineita muodostuu 2-5 %:lla
potilaista. Nykyaan tiedetaan, etta seka geneetti-
silla etta hoitoon liittyvilla tekijoilla on merkitys-
ta siina, kenelle vasta-aineita muodostuu. Yksi
tarkea tekija on suvussa esiintyvan geenivir-
heen luonne. Lisaksi toiset ovat geenimuutoksen
luonteesta riippumatta alttiimpia muodosta-
maan vasta-aineita. Verenvuotojen hoito vas-
ta-ainepotilailla on haastavaa ja yleensa pyri-
taankin eroon vasta-aineista eli siedatyshoitoon,
joka tehoaa suunnilleen kahdella potilaalla kol-
mesta.
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KUINKA SAIRAUDEN PERIYTYMINEN LAPSELLE
VOIDAAN SELVITTAA?

Geeniteknologiaan perustuvilla diagnostiikkamenetelmilla voidaan jo raskauden
aikana selvittaa, onko perinndllista sairautta aiheuttavaa geenivirhetta kantavien
vanhempien lapsi saanut saman sairauden. Joissakin vaikeissa sairauksissa sikio-
vaiheessa tehty diagnoosi voi olla peruste raskauden keskeyttamiselle, mutta se on
tarkeaa myos siksi, etta vanhemmat ja sairaalan henkilokunta ehtivat valmistautua
sairaan lapsen tuloon, synnytykseen ja vastasyntyneen erityiseen huolenpitoon.
Perinnollisyysneuvontaa suositellaan jo ennen raskautta, jos jompikumpi vanhem-
mista tietaa kantavansa perinnolliselle sairaudelle altistavaa geenimuutosta.
Lahetteen saa verenvuotopotilaita hoitavasta yksikosta tai perinnadllisiin sairauksiin
keskittyneelta poliklinikalta. Tulevat vanhemmat paattavat itse, miten he haluavat

tilanteessa toimia.

Sukupuu

Perinndllisyysneuvontavastaanotolla on
tapana aloittaa piirtamalla sukupuu ja
silla tavoin kartoittaa, kenella sukulaisis-
ta on verenvuototauti. Puhtaasti geneetti-
nen riski olla hemofilian kantaja selviaa
sukupuusta helposti. Esimerkiksi kuvan
5 sukupuussa nainen 11:2 (toinen henkild
vasemmalta toisessa sukupolvessa) on
varmuudella hemofiliaa aiheuttavan gee-
nimuutoksen kantaja, koska hanelld on
verenvuototautia sairastava veli (Il:4) ja
verenvuototautia sairastava poika.Nainen
l1:4 (neljas henkilé6 vasemmalta kolman-

nessa sukupolvessa) on 50 %:n todenna-
koisyydella hemofilian kantaja, ja hanen
tyttarensa IV:1 (ensimmainen henkilo va-
semmalta neljannessa sukupolvessa) 25
%:n todennakoisyydella hemofilian kanta-
ja. Koska kantaja saa 25 %:n todennakai-
syydella hemofiliaa sairastavan pojan, on
kuvassa esitetyn kaltaisella naisella 1V:1,
joka on vain 25 %:n todennakoisyydella
hemofilian kantaja, 25 % x 25 % = noin
6,25 %:n riski saada hemofiliaa sairastava
poika.
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Sukupolvi IV

Sukupuu on havainnollinen, puun muotoon piirretty kuva suvusta. Eri sukupolvet merkitaan roomalaisin
numeroin, ja henkilot saavat numerot vasemmalta oikealle. Kuvan sukupuussa esimerkiksi toinen
nainen vasemmalta toisessa sukupolvessa saa nimen II:2 ja ensimmainen nainen vasemmalta neljan-
nessa sukupolvessa nimen V:1.

19
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KUINKA SAIRAUDEN PERIYTYMINEN LAPSELLE

VOIDAAN SELVITTAA?

Hyytymistekijan VIII tai XI maaritys

Jos naisella epaillaan hemofilian kanta-
juutta, kannattaa maarittaa A-hemofilias-
sa hyytymistekijan VIl tai B-hemofiliassa
hyytymistekijan IX taso. Alentunut aktiivi-
suus viittaa kantajuuteen. Talloin naisella
voi myos olla verenvuoto-oireita, joten oma
hyytymistekijataso on hyva olla tiedossa.
Toisaalta normaali hyytymistekijataso ei
poissulje kantajuutta. Talloin tarvitaan lisa-
tutkimuksia.

Geenidiagnostiikka

Varmuudella hemofilian kantajuus voidaan
osoittaa ainoastaan geenidiagnostisten me-
netelmien avulla, joissa maaritetaan geeni-
muutos joko F8- tai F9- geenissa. Maaritys
tehdaan verinaytteesta. Geenianalyysissa
tutkitaan X-kromosomissa sijaitsevaa F8-

tai F9-geenia, jolloin on mahdollista maarit-
taa hemofiliaa aiheuttava mutaatio (virhe
geeniperimassa). Lahes jokaisessa suvussa,
jossa verenvuototautia esiintyy, on omanlai-
sensa geenivirhe. Tavallisesti analyysi on val-
mis muutamassa viikossa, mutta joskus
tarvitaan laajempia tutkimuksia geenivir-
heen loytamiseksi. Jos suvussa on hemofi-
liaa sairastava henkilo, on yksinkertaisinta
ottaa ensin nayte haneltd ja tutkia sitten
sama geenivirhe kantajuutta selvitettaessa
tai sikiodiagnostiikassa. Jos nainen on saa-
nut pojan, joka sairastaa verenvuototautia,
mutta verenvuototautia ei tiettavasti ole
aiemmin esiintynyt suvussa, kyseessa on
ns. satunnainen tapaus. Silloin uusi mutaa-
tio on syntynyt joko aidilla tai pojalla, ja tata
on joskus vaikeaa selvittaa.
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KUVA 6: kahdentunut
solu tuma kromosomi kromatidi
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KUINKA SAIRAUDEN PERIYTYMINEN LAPSELLE

VOIDAAN SELVITTAA?

Sikiodiagnostiikka

Jos kysymys on viela syntymattoman
lapsen periman tutkimisesta, voidaan
vastaava mutaatioanalyysi tehda istuk-
kandytteesta. Nayte otetaan istukasta
raskausviikoilla 11-12 ultradaniohjaukses-
sa. Istukka naet sisaltaa sikion geenistoa.
Istukkanaytteen ottamista on havain-
nollistettu kuvassa 7. Tutkimus on myos
mahdollista tehda lapsivedessa olevista
soluista. Silloin tutkimus tehdaan muu-
tamia viikkoja myohemmin. Molemmissa
tapauksissa aidin vatsanpeitteiden lapi
tyonnetaan naytteenottoneula tai -kanyyli.
Sikion asennosta riippuen lapsivesinayt-
teen ottaminen saattaa onnistua myos
kohdunkaulan kautta. Komplikaatioiden,
kuten infektioiden tai keskenmenon riski
on kummankin tekniikan kohdalla hyvin
pieni, ja gynekologi kertoo toimenpiteesta
aina ennen sen suorittamista. Joillakin he-
mofilian kantajilla hyytymistekijan aktii-
visuus saattaa olla normaalia matalampi,

jolloin toimenpiteen yhteydessa verenvuo-
don ehkaisemiseksi voidaan tarvita hyyty-
mistekijan korvaushoitoa.

Kehitteilla on myos tekniikoita, joilla voi-
daan analysoida aidin veresta eristetty-
ja sikion soluja. Talloin voidaan selvittaa
syntymattoman lapsen sukupuoli ja silla
tavoin valttaa istukkanaytteen ottami-
nen silloin, kun aiti odottaakin tyttoa. Uu-
sia tekniikoita pitaa kuitenkin viela hioa,
ennen kuin ne ovat riittavan luotettavia
rutiinikayttoon. Voidaan myos kayttaa al-
kiodiagnostiikkaa, mika tarkoittaa, etta
suoritetaan ns. koeputkihedelmoitys ja
tutkitaan jokin hedelmoittyneen muna-
solun varhaisen vaiheen soluista, jolloin
nahdaan, onko alkion F8- tai F9-geenissa
hemofiliaa aiheuttava geenimuutos. Tama
tekniikka on kuitenkin monimutkainen,
eika se ole rutiinikaytossa, vaan vaatii eri-
tyisluvan.
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KUINKA RASKAUS
SUJuUu, JOS

OLEN HEMOFILIAN
KANTAJA?

Jos kannat hemofiliaa aiheuttavaa
geenimuutosta ja suunnittelet ras-
kautta, sinun on hyva olla yhteydessa
verenvuotopotilaita hoitavaan yksik-
koon. Raskauden aikana maaritetaan
hyytymistekijan VIl tai IX taso ras-
kauden myohaisessa vaiheessa. Jos
sikion sukupuoli ei ole tiedossa voi-
daan se maarittaa ultraganitutkimuk-
sella noin kuukausi ennen laskettua
aikaa. Jos kuitenkin haluat selvittaa
sikion perimaa, voit olla yhteydessa
gynekologiin, katiloon tai neuvolaan
tai verenvuotopotilaita hoitavaan yk-
sikkoon. Noin kaksi kuukautta ennen
laskettua aikaa raskaana olevalta
kantajalta mitataan hyytymistekijan
VIll tai IX pitoisuus. Yleensa hyytymis-
tekijan VIIl, mutta ei hyytymistekijan
IX, pitoisuus nousee raskauden aika-
na. Tarvittaessa taso mitataan viela
ennen synnytysta.
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Vaikka syntyvalla lapsella olisi todettu tai
mahdollisuus olla hemofilia, normaali ala-
tiesynnytys on turvallinen. Instrumenttien,
kuten imukupin tai pihtien kayttéa synny-
tyksen yhteydessa on kuitenkin valtettava
vastasyntyneen verenvuotovaaran vuoksi.
Myos anturin kiinnittamista sikion paa-
nahkaan valtetaan. Synnytys ei myoskaan
saa venya pitkaksi. Silloin arvioidaan kei-
sarileikkauksen tarve. Sikiodiagnostiikas-
ta voi olla etua synnytysta suunniteltaes-
sa. Jos sikio on tytto tai terve poika,
voidaan synnytys toteuttaa normaalisti.
Jos sikio on hemofiliaa sairastava poika
tai voisi olla, sovitaan synnytystavasta

gynekologin ja verenvuototautiin pereh-
tyneen laakarin kanssa. Useimmiten paa-
dytaan tavalliseen alatiesynnytykseen,
mutta valmistaudutaan myos keisarileik-
kauksen mahdollisuuteen. Talloin syn-
nytys toteutetaan yliopistosairaalassa,
jossa lastenlaakari on paikalla. Suunnitel-
ma on hyva tehda ja kirjata hyvissa ajoin.
Jos naisen hyytymistekijan VIII tai IX pitoi-
suus on raskauden loppuvaiheessakin
matala, suunnitellaan synnytyksen yh-
teyteen hyytymistekijan korvaushoito.
Joissakin tapauksissa voidaan kayttaa
desmopressiini-laaketta.

Hemofilian kantajana voit synnyttaa lapsesi taysin normaalisti.

Silloin jos kantajalla on arvioitu olevan verenvuotoriski tai sikion

tiedetaan olevan poika tai sukupuolta ei ole maaritetty, keskitetaan

synnytykset yliopistosairaalaan. Kun synnytystilanne on suunniteltu
huolellisesti, voit odottaa sita luottavaisin mielin.
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MITA ASIOITA ON OTETTAVA HUOMIOON, JOS
VASTASYNTYNEELLA TODETAAN HEMOFILIA?

Synnytyksen jalkeen hemofiliaa sairastava lapsi ei yleensa tarvitse tavalli-
sesta huolenpidosta poikkeavaa hoitoa. Vastasyntynytta tutkimaan tarvitaan
kuitenkin kokenut lastenlaakari. Lapselta otetaan myos yleensa verinayte, josta
voidaan maarittaa hyytymistekijan VIl tai IX pitoisuus. Nayte otetaan tarvittaessa
napanuorasta tai laskimosta. Jos verinayte otetaan napanuorasta, lapsi ei tunne
neulanpistoa, mutta pitoisuusarvo ei ole yhta luotettava kuin laskimoverinayttees-
ta maaritetty arvo.

Jos hemofiliaa sairastavalla vastasyntyneella ei ole verenvuotoja, hanelle ei
ole tarpeen antaa hyytymistekijakorvaushoitoa. Parhaiten lapsi voi vanhem-
piensa hoivassa. Siksi hanet siirretaan lastenosastolle vain, jos esiintyy komp-
likaatioita. Hemofiliaa sairastavan lapsen vanhempien on parasta koettaa naut-
tia yhteisesta ajasta uuden tulokkaan kanssa. Kun tutkimukset on tehty, perhe
paasee lahtemaan kotiin, eika heidan tarvitse hemofilian takia jaada sairaalaan.
Verenvuotopotilaita hoitava yksikko ottaa myohemmin yhteytta vanhempiin vah-
vistaakseen diagnoosin ja aloittaakseen jatkuvan hoitosuhteen perheen kanssa.
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YHTEYSTIETOJA

Lisda tietoa saat seuraavilta tahoilta:

HUS Lasten ja nuorten sairaala
Hematologian klinikka

HUS Hyytymishairioyksikko
www. hus.fi/hyytymishairioyksikko

Suomen Hemofiliayhdistys ry
www.hemofilia.fi
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AISBL European Haemophilia Consortium (EHC)
Eurooppalainen potilasjarjesto
www.ehc.eu

World Federation of Hemophilia
Hemofiliapotilaiden ja heidan laheistensa
maailmanlaajuinen verkosto
www.wfh.org

Tama opas on kehitetty yhteistyossa Pfizerin ruotsalaisen tytaryhtion ja professori Rolf Ljungin
kanssa, joka tyoskentelee hematologian poliklinikalla Skanen yliopistosairaalassa Malmossa.
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