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Tuotokseen painottuvan opinndytetyon tarkoituksena oli tehda ensitieto-opas lyhytkas-
vuisten ldheisille perhehoitotydn nakokulmasta. Tehtavéané oli selittdd mité tarkoitetaan
lyhytkasvuisuudella, laadukkaalla perhehoitotydlla ja ensitiedolla seka mitka ovat laa-
dukkaan oppaan Kriteerit. Kasitteet avattiin tyon teoriaosuudessa. Opinnéytetyon tavoit-
teena oli 16ytaa ensitiedon keinoja, joilla voidaan auttaa perheitd, joille on syntymaéssa tai
syntynyt lyhytkasvuinen lapsi tai joidenka diagnoosi on vield varmistumatta. Tavoitteena
oli liséksi jakaa tietoa lyhytkasvuisuudesta terveydenhuollon ammattihenkildstolle tyonsa
tueksi.

Ensitieto-oppaan sisélto rakennettiin opinndytetyon teoriaosuuden seka viiden lyhytkas-
vuisen lapsen didin haastattelujen pohjalta. Haastateltavilla oli padsaantoisesti negatiivi-
sia kokemuksia ensitiedon saamisesta. Kaikki haastateltavat painottivat sitd, kuinka mer-
kityksellistd oikeaan aikaan ja oikeassa paikassa annettu ensitieto voi olla.

Johtopééatoksina todettiin laékareiden ja muun terveydenhuollon ammattihenkildston tie-
doissa olevan puutteita koskien lyhytkasvuisuutta ja tiedon hankkiminen jéi usein per-
heille itselle. Useiden eri diagnoosien asettaminen ennen lopullista diagnoosia oli myods
raskasta ja aiheutti epatietoisuutta perheissa.

Opinnaytetyossa kehittamisehdotuksiksi nousi terveydenhuollon ammattihenkiloston li-
sékoulutus koskien ensitiedon antamista esimerkiksi vertaistukitoiminnan avulla. Toisena
kehittdmisehdotuksena néhtiin asiantuntijuuden lisédminen lyhytkasvuisuudesta yleensa
ja siihen liittyvista yleisimmistd diagnooseista. Opinnaytetyon tuotoksena tehdyn ensi-
tieto-oppaan hyodyllisyyttd perheiden nakdkulmasta voisi liséksi jatkotutkia.
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ABSTRACT
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Care
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The purpose of this study was to prepare guidelines on initial information of short stature
from the perspective of family care. The approach applied in this study is functional. The
outcome of the product was a 15 page-leaflet presenting initial information on short stat-
ure condition. The objective of the study was to gather information on ways to help and
support families, who have a child with the growth disorder as well as the families who
are expecting a child with a growth disorder, when receiving news of the disability of
their child. Another the aim of this study was to share initial information for the health
care professionals.

The theoretical part of the study explains the concepts short stature, good quality family
care and initial information. Besides, criteria for good quality guidelines were discussed.

The sample of the study comprised five mothers whose children have the condition of
short stature. The data were collected through in-person interviews. The interviews were
partly transcribed and the obtained data were utilized the basis of the guidelines. Each of
the interviewed mothers emphasized that there is no appropriate time or place to receive
initial information of the child’s condition and the experience of receiving it was consid-
ered negative.

The study found that healthcare professionals, including doctors, experience deficits in
the knowledge of short stature. The families had to search for information on short stature
condition themselves and most of the information available was only in English. The
study also implied that it took an excessively long time to receive a diagnosis for the child,
causing uncertainty in families. A potential further study on the subject could focus on
educating healthcare professional in how to share the initial information for the family
about the condition of short stature and share or develop peer support activities for fami-
lies.

Key words: short stature, family nursing, initial information
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1 JOHDANTO

Véeston keskipituuksissa on maailmanlaajuisesti suuria eroja, jonka vuoksi lyhytkasvui-
suudesta ei ole yhtd kansainvalistd maaritelméa. Lyhytkasvuisena pidetddn henkil64,
jonka aikuisién pituuskasvu jaé alle 140 -150 cm. Suomessa on noin 800 - 1000 lyhytkas-
vuista henkil6g, joiden lyhytkasvuisuuden syynd on jokin sairaus. (Kaitila 2010, 59 — 60.)
Lyhytkasvuisuuden laédketieteelliset paasyyt luokitellaan hormonipuutos- ja kromoso-
misairauksiin, kehityshairio-oireyhtymiin seka luuston perinnéllisiin sairauksiin. Suo-
messa yleisimmaét diagnoosit ovat diastrofia, rustohiushypoplasia ja akondroplasia. (Kai-
tila 2010, 59 - 60; Paananen 2011, 7.)

Lyhytkasvuisuus ja sen liitdnndissairaudet tai vammat tuovat omat haasteensa niin sairas-
tuneen elamé&an kuin perheen keskindisiin suhteisiin. Perhettd kohtaa kriisi ja selviytyak-
seen kriisistd, perheelle tulee tarjota neuvontaa ja ohjausta perhehoitotyon keinoja apuna
kayttéen. Perhettd tuetaan heiddn omassa asiantuntijuudessa ja autetaan sopeutumaan sai-
rauden tai vamman tuomaan uuteen elamantilanteeseen. (Hopia 2006, 21; Aura 2008, 17;
Jarvinen ym.2012, 16.) Vertaistuella on todettu olevan merkitysté perheen selviamisessé.
Keskustelut ja kokemusten jakaminen samanlaisessa eldmantilanteessa olevien ihmisten
kanssa auttaa perhettd selviytymaan tulevista sairauden tai vamman aiheuttavista haas-
teista. (Lyhytkasvuiset ry 2015.)

Opinnaytetyémme aiheen saimme toimeksiantona Lyhytkasvuiset ry:Ita. Yhdistys on pe-
rustettu vuonna 1984 valvomaan ja tukemaan lyhytkasvuisten henkildiden ja heidéan per-
heidensa oikeuksia ja etuja sekd jakamaan tietoa lyhytkasvuisuudesta (Lyhytkasvuiset ry
2015). Yhdistyksen edustajat halusivat tuotoksellisen opinndytetydn. Opinndytetydn tuo-
toksena tehdaan ensitieto-opas lyhytkasvuisuudesta, sillé ensitiedon merkitys on tarkeda
perheille ja sen jakamisessa on havaittu puutteita. Yhdistyksen edustaja halusi, etté ensi-
tieto-opas laaditaan perhehoitotyon ndkdkulmasta huomioiden erityisesti lyhytkasvuisten
sisarukset. Opinnaytetydomme aihevalintaan vaikutti sek& oma mielenkiintomme lyhyt-
kasvuisuutta kohtaan, ettd omat kokemuksemme ensitiedon puutteellisesta jakamisesta.
Tassd opinnaytetydssd lyhytkasvuisuutta kasitellddn vain ladketieteellisen luokittelun

mukaisesti, syventyen suomalaiseen tautiperimaan kuuluviin sairauksiin.



2 TARKOITUS, TEHTAVAT JA TAVOITE

Opinnaytetyon tarkoituksena on tehda opas ensitiedosta lyhytkasvuisten laheisille.

Opinnaytetyon tehtévat:
1. Mitd lyhytkasvuisuudella tarkoitetaan?
2. Mité tarkoitetaan ensitiedolla?
3. Millaista on laadukas perhehoitoty§?
4

Millainen on laadukas opas?

Opinnaytetyon tavoitteena on ensitiedon avulla tukea perhettd, jolle on syntymaéssa tai
syntynyt lyhytkasvuinen lapsi tai jonka diagnoosi on viel& varmistumatta. Lisaksi opin-
naytetyon tavoitteena on jakaa ensitietoa lyhytkasvuisuudesta terveydenhuollon ammat-

tihenkilostolle heidan tyonsa tueksi.



3 TEOREETTINEN LAHTOKOHTA

Opinnaytetyomme teoreettiseksi lahtokohdaksi valitsimme lyhytkasvuisuuden, ensitie-
don, perhehoitotydn seké laadukkaan oppaan yhteistydssa toimeksiantajan Lyhytkasvui-
set ry:n kanssa. Teoreettinen l&htokohta on kuvattu alla esitetyssa kuviossa (kuvio 1).

Lyhytkasvuisuus kasitellaan yleiské&sitteend, jolloin eri diagnoosien yksityiskohtaisempi
maadrittely tdman opinnédytetydn kannalta ei ole olennaista. Opinnéytetydssa tarkastellaan
ensitiedon merkitysta perheelle, jolle on syntynyt tai syntymassa lyhytkasvuinen lapsi.
Perhehoitoty0 on keskeisessé asemassa perheessd, jossa on lyhytkasvuinen lapsi. Laa-
dukkaan ensitieto-oppaan tarkoitus on tukea suullista ensitietoa ja oppaaseen voi tukeutua

tarvittaessa myéhemminkin.

Laadukas opas

Perhehoitotyo

Ensitieto

Lyhytkasvuisuus

|
/ "Musta tulee se

pieni aikuinen"

KUVIO 1. Opinndytetyon teoreettinen lahtdkohta.



4 LYHYTKASVUISUUS

4.1 Lyhytkasvuisuuden kasite

Lyhytkasvuisuus voidaan maéaritella monesta eri I&htokohdasta. Se voidaan nahdé hidas-
tuneena kasvunkehityksena tai perittyné lyhytkasvuisuuden ominaisuutena vanhemmilta.
Se voi ilmetd myds sikidaikaisena kasvuhéiriona, jolloin lapsen kasvu on héiriintynyt jo
ennen syntymaa tai piilevana sairautena, joka aiheuttaa aiemmin johdonmukaisesti eden-
neen kasvun taittumista. Lyhytkasvuisuuden taustalla voi olla niin ikaén pitkaaikaissai-
rauden esimerkiksi astman tai tulehduksellisen suolistosairauden aiheuttama kasvuhairio
tai aivolisékkeesta erittyvan kasvuhormonierityksen vajaus. Kasvuhormonierityksen va-
jauksen aiheuttajina ovat esimerkiksi keskushermostoalueelle kohdistuneet leikkaus- tai
sédehoidot. Lapsen varhaisella vuorovaikutuksella katsotaan olevan myos vaikutusta kas-
vun kehitykselle, jolloin puhutaan psykososiaalisesta kasvuhairiostd. Psykososiaalinen
deprivaatio (puutos) eli lapsen tunne-elamén tarpeiden laiminlyéminen voi aiheuttaa tay-
sin kasvun pysahtymisen. (Lenko & Saha 2012, 22 - 28.) Lyhytkasvuisuuden laaketie-
teelliset paasyyt luokitellaan hormonipuutos- ja kromosomisairauksiin, kehityshairif-oi-
reyhtymiin sek& luuston perinnéllisiin sairauksiin (Kaitila 2010, 59 - 60).

Kansainvélisesti tunnetaan noin 400 - 500 laaketieteellista lyhytkasvuisuuden aiheuttajaa.
Talléin lyhytkasvuisuudesta voidaan puhua sairautena tai vammana. Yksittdisend oireena
lyhytkasvuisuus ei kuitenkaan tdytd vamman tai sairauden kriteerejé. (Kaitila 2010, 60.)
Tassa opinndytetydssa tarkastellaan vain suomalaiseen tautiperiméan kuuluvia perinnél-
lisia sairauksia, jotka aiheuttavat lyhytkasvuisuutta. Nama perinnolliset sairaudet ovat
rusto-hiushypoplasia (RHH), diastrofinen dysplasia (DTD) sek& mulibrey-nanismi
(MUL). Muita lyhytkasvuisuutta aiheuttavia sairauksia ja diagnooseja ei ké&sitella niiden

laajan sisallén vuoksi.



4.2  Perinndéllisyys ja suomalainen tautiperima

Lyhytkasvuisuuden periytymistavat noudattavat Mendelin periytymislakeja. Sen mukaan
lyhytkasvuisuus periytyy joko vallitsevasti tai peittyvasti. Vallitsevassa eli dominantissa
periytymisessa jo yksi sairauden perintotekija riittaa taudin aiheuttajaksi, vaikka sen vas-
tingeeni eli sen pari on normaali. Dominantisti periytyva tauti voi esiintya seka miehilla
etta naisilla ja sitd voi esiintyd useassa perakkaisessa sukupolvessa. Sairaus ei periydy
suvun terveiden jasenten lapsille. Sairaiden lapsista puolet taas vastaavasti voi peria tau-
tigeenin, mutta yhta suuri todennékdisyys on myos peria terve geeni. Sairaus voi syntya
my0s uudesta mutaatiosta eli perintdtekijamuutoksesta. Talloin potilaan molemmat van-
hemmat ja heidan sukunsa ovat terveet. Taudin uudelleen puhkeaminen perheen muissa
lapsissa on marginaalinen, mutta sairastuneen lapsista puolet voi sairastua. (Norio-keskus
2015 b.)

Resessiivisesti eli peittyvasti periytyvéssa sairaudessa sairastunut lapsi saa molemmilta
vanhemmilta viallisen perintdtekijan. Peittyvasti periytyvissa sairauksissa lapsi sairastuu
vain saatuaan perintdtekijamuutoksen kummaltakin vanhemmalta. Tavallisesti sairastu-
neen molemmat vanhemmat ovat taysin terveitd, eika heill& ole tautia sukurasitteenaan.
(Norio-keskus 2015 b.) Lapsen sairastuminen tuleekin yllatyksend ja usein shokkina van-

hemmille.

Valtaosa vanhemmista ei tiedd kantavansa perintdtekijamuutosta, josta osa lyhytkasvui-
suuden syistd voi aiheutua. Tastd johtuen kuka tahansa normaalimittainen ihminen voi
saada lyhytkasvuisen lapsen. Jos normaalimittaiset vanhemmat kantavat periméssaan ly-
hytkasvuisuutta aiheuttavaa perintdtekijamuutosta, syntyvalla lapsella on 50-prosentin
mahdollisuus sairastua dominantisti periytyvéan kasvuhairiéon. Yleensa syyna on Kkui-
tenkin uusi perintétekijan muutos, joka on tapahtunut vain toisen terveen vanhemman
sukusolussa. Lyhytkasvuisuutta ei valttaméatta tule muille perheen lapsille. (Paananen
2011, 7; Norio-keskus 2015 b.)

Molempien terveiden vanhempien kantaessa lyhytkasvuisuutta aiheuttavaa tautigeenid,
perheeseen syntyvilla lapsilla on 25-prosentin mahdollisuus sairastua lyhytkasvuisuu-
teen. Nain ollen jos peittyvasti periytyva kasvuhairio johtuu terveiden vanhempien kan-
tavasta geenimuutoksesta, heidén jokaisessa raskaudessaan on myds 25-prosentin mah-

dollisuus synnyttéa lyhytkasvuinen lapsi. (Paananen 2011, 7; Norio-keskus 2015 b.)
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Suomessa on vajaa neljakymmenté harvinaista perinnollistd sairautta, joiden esiintyvyys
on yleisempdad kuin muualla maailmassa. Kyseessé on suomalainen tautiperimé. Kasit-
teeseen eivat kuitenkaan kuulu ne harvinaiset sairaudet, joita esiintyy Suomessa, muttei
lukumaéardisesti muuta maailmaa enempaa seké taudit, joiden esiintyvyys Suomessa on

runsasta (diabetes, sepelvaltimotauti). (Norio-keskus 2015 a.)

Suuri osa suomalaiseen tautiperimadn kuuluvista sairauksista on peittyvasti periytyvia.
Syyksi kyseiseen ilmidon ndhdaan nykyisen vaeston polveutuminen suhteellisen pienesté
kantavaestostd, joiden jalkeldisille on muovautunut tietty geenivalikoima. Geenivalikoi-
massa on sekd hyvin harvinaisia geeneja etta suhteellisen tavallisia geenejd. Nain ollen
toiset geenit ovat entisestaan lisdantyneet ja toiset havinneet kokonaan véeston kasvun
myota. Liséksi kantavdestd on padasiallisesti asuttanut sisémaata ja tasté johtuen esimer-
kiksi suurin osa lyhytkasvuisuutta aiheuttavista tautitapauksista tavataan Eteld- Pohjan-
maa-Savo sektorilta. (Makitie & Taskinen 2011, 274; Norio-keskus 2015 a.) Suomalai-
seen tautiperimaan kuuluu kolme lyhytkasvuisuutta aiheuttavaa sairautta: mulibrey-na-

nismi, diastrofia ja rusto-hiushypoplasia.

4.2.1 Mulibrey-nanismi (MUL, OMIM 253250)

Mulibrey-nanismi on harvinainen peittyvasti periytyva lyhytkasvuisuutta aiheuttava sai-
raus. Mulibrey-nanismi nimi muodostuu englannin kielen sanoista muscle, liver, brain ja
eye taudille tyypillisten ominaisuuksien mukaan, joita ovat lihasten heikkous, iso maksa,
laajat aivokammiot seké silménpohjamuutokset. Nanismi tarkoittaa kasvuhairiota. (Lip-
sanen-Nyman 2011; Karlberg 2012, 31; Mulibrey nanismi ry 2015.) Taudin esiintyvyys
Suomessa on runsaampaa kuin muualla maailmassa. Suomessa tiedetédan olevan noin 100
oireyhtymad sairastavaa ja maailmalla noin 40 satunnaista tapausta. VVuosittain Suomessa
syntyy keskimaarin kaksi uutta MUL lasta. (Karlberg 2012, 31.)

Perheentupa (1972, 67) tutki mulibrey-nanismin syntymekanismia ja sen esiintyvyytta jo
1970-luvun alkupuolella todeten tuolloin kasvuhéiriésyndroomaa aiheuttavan syyn tun-
temattomaksi. Perheentuvan tutkimusten mukaan MUL tunnetaan myés nimell& Perheen-
tupa oireyhtyma tai Perheentupa syndrooma. Perheentupa havaitsi tuolloin taudin seuraa-

van muiden resessiivisesti periytyvien sairauksien maantieteellistd ilmaantuvuutta
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Suomessa. MUL jatkaa samaa maantieteellista ilmaantuvuuslinjaa muiden suomalaiseen
tautiperimaan kuuluvien sairauksien kanssa. Sit4 esiintyy ryppéinéd pééasiassa Pohjois-
Karjalan ja Savon alueilla ja sen ilmaantuvuus on 1/40 000. (Karlberg 2012, 31.) Nyky-
tiedon mukaan mulibrey-nanismi periytyy peittyvésti peroksisomaalista TRIM37-prote-
iinia koodittavan TRIM37-geenin mutaatiosta. Suomalaisessa tautiperimassa kyseisen
geenin mutaatio on lahes poikkeuksetta taudin aiheuttaja. (Dunkel 2010 a; Karlberg 2012,
31.)

MUL diagnosoidaan yleensa kahden vuoden idssé, jolloin oireyhtyman tyypilliset ulko-
nakoon liittyvét piirteet on havaittavissa 90-prosentilla lapsista: venekallo, kolmiomaiset
kasvot, leved ja korkea otsa, matala nendnselka ja matalalla sijaitsevat korvat. MUL:a
sairastavilla on kimakka &ani (96 %), keltaiset pisteet silménpohjassa (79 %), ihon tuli-
laiskia (65 %) ja pitkien luiden fibroottinen dysplasia eli hitaasti eteneva luun kehityshai-
rio (25 %). Lisdksi maksan suurenemista eli hepatomegaliaa ilmenee 45-prosentilla poti-
laista. Valtaosa mulibrey nanismia sairastavista omaa hennon ruumiinrakenteen seké
ohuet hennot raajat. Naisten aikuisian pituus on noin 130 - 155 cm ja miesten vastaavasti
noin 145 - 162 cm. Aikuisiélla raajojen hentous séilyy, mutta liki puolet mulibrey-nanis-
mia sairastavista on aikuisiéll& lihavia. (Dunkel 2010 a; Karlberg 2012, 33 - 34; Mulibrey
nanismi ry 2015.)

Mulibrey nanismia sairastavilla on monia liitdnnaissairauksia ja oireita, joista vakavin on
sydantauti. Sydantaudin oirekuva vaihtelee oireettomasta vaikeaan eldmanlaatua huonon-
tavaan sydanvaurioon. Sydanongelmia on kahdenlaisia: sydanpussin seindméan ahtauttava
paksuuntuminen eli konstriktiivinen perikardiitti ja sydanlihaksen paksuuntuminen eli
restriktiivinen kardiomyopatia. Oireet, kuten toimintakyvyn lasku ja kaulalaskimoiden
pullottaminen, ilmaantuvat keski-ikddn mennessd, mutta jo leikki-ikaisilla on tavattu sy-
danoireita. Puolelle potilaista kehittyy sydamen krooninen vajaatoiminta. (Salokorpi
2008, 1; Lipsanen- Nyman 2011; Karlberg 2012, 31.)

Mulibrey nanismia sairastaville kehittyy my6s jo varhaisessa vaiheessa metabolinen oi-
reyhtymad. Tahén liittyy olennaisena keskivartalolihavuus seka rasvamaksan kehittymi-
nen aikuisena. Karlbergin (2012, 34) tutkimuksen mukaan yli 90-prosentille MUL.:a sai-
rastavista aikuisista on kehittynyt insuliiniresistenssi ja heista puolet sairastuu

tyypin 2 diabetekseen. Korkeaa verenpainetta sairastavat lahes kaikki MUL-aikuiset.
(Karlberg 2012, 34; Mulibrey nanismi ry 2015.)
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Mulibrey nanismiin liittyy olennaisen osana my6s hypogonadismi. Hypogonadismilla
tarkoitetaan sukupuolihormonien vajaaerityksestd aiheutuva tila, jolle on ominaista suku-
puolirauhasten vajaatoiminta ja alikehittyneisyys. Molempien sukupuolten fertiliteetti el
hedelmallisyys on myo6s alentunut. Tytdilla munasarjojen toimimattomuuteen ja pojilla
testosteronin tuotantoon voidaan vaikuttaa hormonihoidolla. (Karlberg 2012, 51 -53; Mu-
librey nanismi ry 2015.) Oireyhtyméan liittyy myos kohonnut riski kasvainten kehitty-
miseen. Naista yleisimpia ovat naisilla hyvénlaatuinen munasarjan fibrothekooma eli si-
dekudoskasvain seka molemmilla sukupuolilla maksakasvaimet. Lapsilla on yleisesti to-

dettu esiintyvan munuaiskasvaimia (Wilms’in kasvain). (Mulibrey nanismi ry 2015.)

4.2.2 Diastrofia, diastrofinen dysplasia (DTD)

Diastrofia kuuluu lyhytkasvuisuutta aiheuttaviin luustodysplasioihin ja se on peittyvasti
periytyvé sairaus. DTD on Suomessa yleisin luustodysplasia ja maailmanlaajuisesti ta-
vallisin kyseisen sairausperheen dysplasioista. Suomalaiseen tautiperimdan kuuluva
diastrofinen dysplasia aiheutuu DTDST-geenin (Dias Trophic Dysplasia Sulfate Trans-
porter) mutaatiosta. Virheellinen geeni (SLC26A2) aiheuttaa hairioita sulfaatin kuljetta-
misessa soluihin jo sikiovaiheessa ja diastrofian tunnistaminen ennen syntyméé on mah-

dollista. Suomessa dysplasiaa sairastavia on vajaa kaksisataa henkiloa. (Kaitila 2010, 62.)

Diastrofian tyypilliset piirteet on helposti havaittavissa jo vastasyntyneell&. Erityinen vas-
tasyntyneen piirre on korvalehtien turvotus, joka myéhemmin muuttuu rustoiseksi pak-
sunnokseksi. Suulakihalkio on myds yleinen oire, joka pyritdén korjaamaan leikkauksella
1-2 vuoden iéssa. Diastrofia ei vaikuta henkiseen kehitykseen, eika siihen yleensa liity
hairiditd muissa elimissa. Sairaus aiheuttaa p&dasiassa nivelten rakenteen ja toiminnan
hairioitd. Sairauden tyypillisia piirteitd ovat lyhyet raajat sekd vaikeat jalkaterien vir-
heasennot, lonkkien jaykkyys sekéd sormien niveljaykkyys ja niiden lyhyt pituus. Tama
aiheuttaa vaikeutta tarttumiseen. Kasivarret ovat lyhyet ja niiden nostaminen sivuille ol-
kanivelten rajoitusten vuoksi on mahdotonta. Usein diastrofiaa sairastavilla on pihtipol-
visuutta ja polvi- ja lonkkanivelien ojennusvajautta. Téastd voi aiheutua aikuisena nivel-
rikkoa. DTD:t4 sairastaville tulee usein vaikeista virheasennoista johtuva selkérangan
skolioosi eli kieroselkéisyys. Diastrofiaa sairastavien naisten aikuispituus vaihtelee 100 -

160 cm vélilla ja keskipituus on noin 129 cm. Miesten vastaava pituus on noin 136 cm,



13

vaihdellen kuitenkin 115 - 160 cm vélill4. (Orenius ym. 2012, 305 - 310; Invalidiliitto ry
2015.)

4.2.3 Rusto-hiushypoplasia (RHH)

Rusto-hiushypoplasia (RHH) on peittyvasti eli resessiivisesti periytyva monielinsairaus,
joka aiheutuu virheellisestd RNA-molekyylistd. Suomessa syntyy vuosittain 2-3 RHH-
lasta ja diagnosoituja RHH:a sairastavia aikuisia ja lapsia on yli 150. Ridanpaan ym.
(2002) tutkimuksen mukaan rusto-hiushypoplasiaa 10ytyy maantieteellisesti eniten Etela-
Pohjanmaan alueelta, jossa geenivirheen kantajataajuus on suurin. (Makitie & Taskinen
2011, 127(3):273-9.)

Tyypilliset RHH:a sairastavan kliiniset ulkoiset piirteet liittyvat 1&hinna luuston kehityk-
seen, sen rakenteeseen sek& hiusten hypoplasiaan eli niiden vajaakehitykseen. Hiukset
ovat hennot ja kasvavat hitaasti. Rusto-hiushypoplasiaa sairastavan kasvuhairi6 alkaa jo
prenataalisesti eli sikidaikana. Lapsen syntymdapituus on normaalia pienempi, syntyma-
painon ollessa kuitenkin normaali. Kasvu on epésuhtaista, silla raajojen kasvu on hairiin-
tynyt voimakkaammin verrattuna muuhun vartaloon. P44 on kookas suhteessa pituuteen.
Aikuispituus miehill&d on noin 131 cm ja naisilla 123 cm. Muita rustohius-hypoplasiaan
liittyvia kliinisia 16ydoksia ovat lisdantynyt nivelsidevaljyys erityisesti polvissa ja sor-
missa, lievasti rajoittunut kyyndrtaipeiden ojennusvajaus, korostunut lannelordoosi eli
lannenotko seké rintakehan deformiteetti eli epdmuodostuma. (Makitie 2009, 539 - 540;
Kaitila 2010, 62 - 63; Mékitie & Taskinen 2011, 127(3):273-9.)

Rusto-hiushypoplasiaa sairastavista noin 10-prosentilla todetaan Hirschsprungin tauti,
joka on synnynndinen paksusuolen hermotuksen hairid. Suoli ei toimi normaalisti alu-
eella, jolta hermotus puuttuu aiheuttaen siten suolen toiminnallisen hairion ja vaikean
ummetukseen. Tauti on yleisempé&é pojilla. (Norio-keskus 2015; Kaitila 2010, 63; Inva-
lidiliitto ry 2015.) Hirschsprungin tautia sairastavilla RHH- potilailla enterokoliittien eli
suolitulehdusten ja sepsisten eli verenmyrkytysten riski sekéd kuolleisuus ovat suuremmat
kuin muilla kyseisté tautia sairastavilla (Makitie & Taskinen 2011, 127(3):273-9).
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4.3 Pituuskasvun seuranta

4.3.1 Kasvun vaiheet ja pituuskasvun kehittyminen

Infancy, Childhood, Puberty (ICP) - kasvumallin mukaan lapsen normaali kasvu jaetaan
kolmeen vaiheeseen: imevéisian alkukasvuun, lapsuuden kasvuun ja murrosikakehityk-
sen kasvupyrahdykseen. Alkukasvu alkaa nopeana sikiévaiheen kasvuna jatkuen hidas-
tuvana noin kolmeen ikévuoteen saakka. Alkukasvun kanssa paallekkéin ajoittuu kuu-
desta kuukaudesta puolentoista vuoden ikaan saakka lapsuuden kasvuvaihe. Se etenee
suhteellisen tasaisesti hidastuen vahitellen kasvukauden loppuun saakka. (Lenko & Saha
2012, 6-7; Saari 2015, 5.)

Tytoilla murrosikakehityksen kasvupyrahdys ajoittuu noin kaksi vuotta poikia aikaisem-
maksi, murrosian alkuvaiheisiin ja ennen kuukautisten alkamisajan kohtaa. Pojilla kasvu-
pyrahdys ajoittuu murrosikékehityksen keskivaiheilla. Kasvu hidastuu kasvupyrahdyksen
jalkeen voimakkaasti, kunnes lopullinen pituus saavutetaan noin nelja vuotta sen jalkeen.
(Lenko & Saha 2012, 6-7; Saari 2015, 5.)

Ihmisen pituuskasvun kehittymiseen vaikuttaa kasvu- ja kilpirauhashormoni. Kasvuhor-
moni erittyy ihmisen aivolisakkeestd varhaisesta sikiokaudesta vanhuuteen saakka. Kas-
vuhormonin puutos johtuu aivojen tai aivolisdkkeen synnynnaisesta kehityshairidsta tai
myOhemmin havaittavasta vammasta, kasvaimesta tai tulehduksesta. Aivolisakehormo-
nin pitoisuuksia tarkasteltaessa ja aivolisdakkeen vajaatoimintaa tutkittaessa lapsille teh-
daan usein provokaatiokokeita. Néista yleisin perustutkimus on insuliinirasitus. Provo-
kaatiokokeiden avulla voidaan osoittaa vain vaikea kasvuhormonin vajaus. (Dunkel 2010
b; Kaitila 2010, 60.)

Kasvuhormonilla on pituutta lisdavé vaikutus niille, joilla on sen synnynnéinen tai myo-
hemmalla lapsuusiélld kehittynyt puutos. Mikali kasvuhormonin vaste puuttuu kokonaan,
hormonia kiert44 runsaasti jo ennestdin veressd, kasvuhormonin korvaushoidolla ei ole
vaikutusta lapsen pituuskasvuun. Jos kasvuhormonihoito aloitetaan lapselle, sitd anne-
taan lapsille koko kasvuian ajan ja usein sitd vield jatketaan. Suomessa on noin 200 kas-
vuhormonin puutosta sairastavaa lasta, joiden aikuisian pituuden arvioitaisiin jaavan 90 -

140 cm ilman kasvuhormonin korvaushoitoa. (Kaitila 2010, 60, 64.)
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Kilpirauhasen toiminta tutkitaan vastaavasti heti lapsen syntyman jélkeen vastasyntyneen
napaverindytteestd. Jos vastasyntyneelld todetaan kilpirauhashormonin puutos, ladke-
hoito aloitetaan valittémasti syntyman jélkeen. Puutos kilpirauhashormonin toiminnassa
voi kehittyd myds syntyman jélkeen, yleensa hormonin liikaeritysvaiheen jalkeen. Hoita-
mattomana Kilpirauhashormonin puutos aiheuttaa kasvunhidastumisen liséksi myods hen-
kisen kehityksen hidastumista. L&&kitysta voidaan aina kéayttdd hoitona kilpirauhashor-
monin puutoksessa. (Dunkel 2010 b; Kaitila 2010, 60.)

4.3.2 Toimiva kasvuseuranta

Lasten pituuskasvua seurataan kasvukayrien ja kasvuseulonnan avulla. Perheentupa
(1978, 49) havaitsi lasten kasvun seurannalla olevan merkitysta pitkaaikaissairauksien ja
pituuskasvuun vaikuttavien hairididen kartoittamisessa. Han totesi myds kasvukayrien
olevan hyodyksi lasten poikkeavan kasvun seulonnoissa. Tosin ne jéivét vield hyodynté-
matta kasvukayrien virheellisen piirtdmisen, mittausvirheiden seké jopa piirtamisessa ha-

vaittujen puutteiden vuoksi. Kéyrien kayttaminen ei ollut myodskéaan systemaattista.

Liki kolme vuosikymmentd myohemmin Saaren (2015, 15) tutkimus vahvistaa edelleen
olettamusta kasvun seurannan ja kasvukayrien piirtamisen tarkeydestd. Hanen mukaansa
kasvun seurannalla ja hyvilla diagnostisilla toimilla pyritddn enenevéssa maarin edista-
maan lasten ehkéisevaa terveydenhuoltoa. Ehké&isevan terveydenhuollon ja toimivan kas-
vuseurannan tavoitteena on Saaren (2015, 15 - 16) mukaan tunnistaa mahdollisimman

varhaisessa vaiheessa kasvuun vaikuttavia sairauksia ja niiden oireita.

Toimivan kasvun seurannan edellytyksend ovat luotettavat ja yndenmukaiset mittausme-
netelmat, oikein valitut kasvun indikaattorit, mittausten sdannollinen toteuttaminen sek&
relevantti vertailuaineisto, johon lapsen kasvu suhteutetaan. Ajantasaisen vertailuaineis-
ton avulla voidaan havaita mitattavien lasten odotetun kasvun poikkeamat sekda mahdol-
liset kasvutavan muutokset. Vertailuaineistoon valikoituvat ne lapset, joiden pituuskasvu
tai perim& ovat mahdollisimman yhtenevia tutkittavien lasten kanssa (kasvupreferenssi)
tai joiden elinolot ovat optimaaliset normaalille pituuskasvulle (kasvustandardi). Kas-
vureferenssissé ja kasvustandardissa voi tapahtua ajan myota muutoksia. Kasvureferenssi

muuttuu pééasiallisesti elinolosuhteiden muuttumisen kautta eli sekulaarisesti. Kas-
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vustandardin méérittelee véeston geneettiset ominaisuudet ja se muuttuu vain vaestora-
kenteen muuttumisen myo6td. Tastd johtuen Suomeen on kehitetty kansalliset kasvu-

kayrat. (Terveyden ja hyvinvoinnin laitos 2011, 6.)

Kasvuseulonnalla pyritdadn arviomaan suhteellinen pituusmitta suhteessa vaeston keskiar-
voon, suhteessa vanhempien pituuksien perusteella laskettuun odotuspituuteen tai maa-
rittd& suhteellisessa pituudessa tapahtunut muutos ja verrata sitd terveesta véestosta maa-
ritettyyn pituuskasvun normaalivaihteluun. Kasvuseulat ovat ika- ja sukupuolikohtaisia,
johtuen lapsen kehon rakenteen muuttumisesta ian myo6ta. Kasvuseuloihin lukeutuvat pi-
tuus- ja painoseulat, joista tdssa perehdytdan vain pituusseulaan. (Terveyden ja hyvin-
voinnin laitos 2011, 18.)

Pituusseuloilla arvioidaan lapsen suhteellista ikékohtaista pituutta ja suhteellisen pituu-
den muutosta. Silld maaritetaan lisaksi suhteellisen pituuden poikkeamista odotuspituu-
desta. Suhteellisen pituuden muutosseulat toimivat ainoastaan 0-12-vuotiailla, kun vas-
taavasti ikékohtaisen pituuden ja odotuspituuden seulat toimivat kaikenikaisilla. Pituus-
seulonnalla pyritaan l16ytaméaan ne lapset, joiden pituuskasvu on héiriintynyt sairauden
vuoksi tai kasvavat patologisesti jonkin muun hairidn vuoksi. (Terveyden ja hyvinvoinnin
laitos 2011, 18; Uudet kasvukayrat 2010 - 2015.)
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4.3.3 Kasvukayrat

Suomessa on kaytossd vuosina 2010 - 2011 uudistetut kansalliset kasvukéyrastot, kasvun
seulasadnnostod seké perusterveydenhuollon tietojarjestelmiin integroitava automatisoitu
kasvunseurantajarjestelma. Kasvukayrilld mitataan ikédkohtainen pituus ja ikédkohtainen
paino, padnymparys, pituuskohtainen paino sekd uutena mittauskohteena lasten painoin-
deksi. (Terveyden ja hyvinvoinnin laitos 2011, 10; Saari 2015, 37.)
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Kuva 1. Suomalaisten lasten pituuskasvukayrat (yhtenéinen viiva) vuonna 2010 (Saari,
Sankilampi & Dunkel 2010).
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Uuden kasvustandardin (vuosina 1983 - 2009 syntyneet) mukaan nykylapset ovat paa-
séantoisesti koko kasvukauden keskimé&aréista pidempid verrattuna vanhaan kasvustan-
dardiin (1954 - 1972 syntyneet). Murrosian nopean kasvupyrahdyksen aikana havaitaan
suurimmat pituuserot niin tyttdjen kuin poikienkin keskuudessa. Aikuispituus on myos
lisadntynyt molemmilla sukupuolilla keskiméaarin kahdella senttimetrilld. Pituuskasvun
muutoksien arvellaan johtuva ravitsemusmuutoksista, sairastavuuden vdhenemisesta ja
Imevéisidssa imetyksen lisdédntymisestd. (Terveyden ja hyvinvoinnin laitos 2011, 10;
Saari 2015, 37.)

Pituuskasvun kasvukayrastolla kuvataan kasvuikaisen véeston jakaumaa vertailukayrien
(0, +/- 1ja +/- 2 SD) avulla (kuva 1.). Valtaosa kayrastolle asetetuista lasten pituuksista
on lahelld ianmukaista pituuden keskiarvoa. Yleisimmin ovat kaytdssa alle 2-vuotiaiden
ja 1-20-vuotiaiden kasvukayrat. Kasvukayrastolla pituuskasvu ilmaistaan keskipituutena
(SD) ja poikkeamat standardideviaatioina eli normaalin poikkeamina keskipituudesta.
Talla tarkoitetaan sitd, ettd kdyrastossa keskimmaisella nousevalla kayralla ilmaistaan tie-
tyn ikéisen lapsen keskipituutta. Muut kayrat asettuvat siihen ndhden 1 ja 2 keskipoik-
keaman pé&ahan. Jakauman keskiarvosta suuresti poikkeava mittaus osoittaa lapsen kas-
vun etenevan normaalista poiketen. (Terveyden ja hyvinvoinnin laitos 2014; Lenko &
Saha 2012, 12.)

Lyhytkasvuisuutta sairastaville on laadittu omat kasvukéyrastonsa, joita kayttaméalla py-
ritdén valttdmaan vaarat mittaustulokset. Muun muassa rusto-hiushypoplasiaa sairasta-

ville on laadittu oma kasvukayrastonsg, (kuva 2. )
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Kuva 2. Rusto-hiushypoplasiaa sairastavien kasvukayrét. Leved varillinen alue kuvaa
normaalikasvua. Prosentit kuvaavat normaalin kasvukayran alle jd&vien osuutta prosen-
tuaalisesti. (Makitie & Taskinen 2011, 273-9.)
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5 ENSITIEDON ANTAMINEN

5.1 Ensitiedolla tietoa lyhytkasvuisuudesta

Ensitieto sanalla viitataan hetkeen, jolloin l&&kéri tai joku muu ammattihenkilé kertoo
vanhemmille lapsen sairaudesta tai vammasta. Laajemmin se on jatkuva prosessi tiedon
ja tuen antamisesta seka suullisesti etta Kirjallisesti. Kirjallinen materiaali tukee annettua
suullista ensitietoa johon on helppo palata valitsemallaan hetkelld. Hyva ensitieto luo
pohjaa tulevaan seka sillan vanhempien ja hoitohenkil6kunnan valiseen yhteistyohon.

(Muistiliitto ry 2015; Kehitysvammaisten tukiliitto ry 2015 b.) Hannisen (2004, 21) tut-
kimuksen mukaan ensitiedolla tuetaan ja ohjataan vanhempia seké annetaan tietoa erilai-

sista tukimuodoista, kuntoutuksesta ja erityishuollosta.

Useasta eri viranomais- ja jarjestotoimijatahoista koostuva suomalainen ensitietoverkosto
on todennut Suomessa ensitiedon olevan alueellisesti ja laadullisesti eriarvoista ja puut-
teellista. Ensitietoverkoston pyrkimyksené on saada Suomeen koko maata kattava, yhte-
nainen toimintamalli ensitiedon jakamiseen. Irlannissa kaynnistettiin vuonna 2004 hanke
ensitietosuositusten laatimiseksi. Hanke kaynnistettiin vanhemmilta saadun palautteen
perusteella. Vanhemmat kokivat saaneensa ensitietoa tunteettomasti ja epasopivissa pai-
koissa, joka aiheutti heille lisad huolta. Suosituksen tavoitteena on edistéa ensitiedon laa-
tua ja yhdenvertaisuutta sekd tukea, ohjata ja kouluttaa ammattihenkil6ité ensitiedon an-
tamisessa. Suomessa Irlannin malli on jo otettu kaytt66n Helsingin Lasten ja nuorten sai-

raalassa helmikuussa 2015. (Informing Families 2015; Jaatinen ry 2015.)

Kaikki perheet ovat erilaisia ja perheen jasenet yksiloitad. T&mén vuoksi ensitiedon antajan
ensisijaisena tehtdvana on pyrkié tulkitsemaan perhettd ja sitd kuinka paljon sek& missé
ajassa he pystyvat vastaanottamaan tietoa. Tiedon tulee olla realistista ja ajankohtaista,
positiivista sekd kaytdannonlaheistd. Arvailuja tulevaisuutta ajatellen ei saa esittaa. Tar-
ked& on myos tiedon antaminen yhté aikaa molemmille vanhemmille yhdenmukaisesti ja
kiireettomasti. Kiireettomélld tiedonannolla annetaan vanhemmille aikaa kysya kysy-
myksia, jotka nousevat heidan mieleensé ensitietoa koskevasta asiasta. Kiireettomalla tie-
donannolla luodaan myds valittava ja turvallinen ilmapiiri. (Jaatinen ry 2015; Raussi-
Lehto 2015, 392; Terveyden ja hyvinvoinninlaitos 2015 b.)
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Ihmisten valisesta viestinnasta yli 90-prosenttia on nonverbaalista eli sanatonta viestintéa.
Eleiden ja ilmeiden sekd d&nen kayttoon liittyvien keinojen kuten painotusten, &&nteiden,
soinnun ja korkeuden merkitys korostuu erityisesti aikuisten valisessd vuorovaikutuk-
sessa. Pelkka lasnéolo tai koskettaminen saattaa riittda tuen ja lohdun antamiseksi. Aina
ei tarvita sanoja. Vanhemmat aistivat kuitenkin herkasti hoitohenkilékunnan epavarmuu-
den, pelon tai ennakkoluulot ensitiedon kohteena olevaa asiaa kohtaan. Hoitohenkilokun-
nan tulee etukateen pohtia omia asenteitaan ja mahdollisia ennakkoluulojaan vammai-
suutta tai kyseessé olevaa sairautta kohtaan. (Hanninen 2004, 66; Vilen, Leppamaki &
Ekstrém 2008, 20; Makisalo-Ropponen 2011, 168; Kehitysvammaisten tukiliitto ry
2015.)

Arvostava kohtaaminen ihmisten valilla luo toivoa ja antaa rohkeutta elamaan. Hoitohen-
kilokunnan ammattipatevyys antaa kyvyn hoitaa ja kohdata ihmisia. Pelkka ammatilli-
suus ei kuitenkaan auta kohtaamisessa ilman ihmisyyttd. Ammatillisuuden taakse on
my®0s helppo piiloutua. Hoitajalta edellytetddn kykyé elaytyé toisen tilanteeseen. Aidossa
kohtaamisessa valittyy vélittdminen, asiantuntijuus, lupa ilmaista tunteitaan, realistinen
toivo ja hyvéksynta. (Aura 2008, 11.)

Useat liitot tarjoavat koulutettua henkilokuntaa jakamaan ensitietoa ja vertaistukea vam-
maisen tai sairaan lapsen perheelle ja laheisille. Vertaistuki on tarked osa ensitietoa. Se ei
kuitenkaan korvaa ammattilaisen antamaa tietoutta. Vertaistuesta kertominen ja sen tar-
joaminen antaa vanhemmille mahdollisuuden jakaa tunteitaan ja saada tietoa samankal-
taisessa eldmantilanteessa olevilta henkil6iltad. (Kehitysvammaisten Tukiliitto ry 2015;

Kuulovammaisten Lasten Vanhempien Liitto ry 2015; Leijonaemot ry 2015.)

5.2  Kiriisin vaiheet

Lapsen vammautuminen tai sairastuminen voi olla kriisi vanhemmille. Kriisi maaritelldan
normaalista poikkeavana &killisend muutoksena, kohtalokkaana ja lyhytaikaisena hdi-
rioné tai ohimenevéana tilana. (Walden 2006, 44 - 45.) Tieto sikiopoikkeavuudesta ja vam-
maisen lapsen syntymasta on l&hes kaikille vanhemmille jarkytys ja perheitd kohtaa kriisi.
(Ivanoff ym. 2007, 204; Astedt-Kurki ym. 2008, 34 - 35).
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Kriisi jaetaan neljaén eri vaiheeseen: sokkivaihe, reaktiovaihe, korjaamisvaihe ja uudel-
leensuuntaamisvaihe. Sokkivaihe kestaa lyhyesta hetkesta muutamiin paiviin. Tallin ih-
minen pitéa kaikin voimin loitolla todellisuutta, koska hénella ei ole viel& mahdollisuutta
muokata tai omaksua todellisuutta. Osa ihmisistd lamaantuu ja kayttaytyy tyynesti, osalla
kaytos voi olla huutamista ja raivoamista tai asian kieltdmista. Sokkitilaa kuvaavia tunte-
muksia ovat tasapainottomuus ja vastaanottokyvyttomyys. Vanhemmat saattavat kokea
my0s somaattisia oireita kuten unettomuutta, pahoinvointia ja padnsarkya Suurin osa ei
muista sokkivaiheessa annetuista ohjeista tai diagnooseista paljoakaan. Tamén vuoksi an-
nettujen ohjeiden kertaus ja Kirjallisena anto on tarkeda. (Cullberg 1993, 23 - 29; Hen-
riksson & Loénngvist 2011, 259 - 260; Raussi-Lehto ym. 2015, 390- 391.)

Reaktiovaiheessa suru on olennainen osa ihmisen puolustusmekanismeja. Ihmisen on
pakko avata silménsa ja alkaa nahda mitd on tapahtunut. Reaktiovaihe kestaa joitakin
kuukausia ja kriisissd oleva etsii vastausta kysymykseen miksi. Liséksi ihminen pohtii
tilanteen epdoikeudenmukaisuutta. Ihminen saattaa kokea fyysisia oireita, kuten vapinaa
hikoilua, sydamentykytysta ja han voi nahda painajaisia. Ihminen saattaa projektoida eli
heijastaa sisdista ahdistustaan hoitohenkilokuntaan syyttéen heité tapahtuneesta. Reaktio-
vaiheessa oleva ihminen tarvitsee karsivallista kuuntelijaa ja hyvaksytyksi tulemisen tun-
netta. (Cullberg 1993, 23 - 29; Henriksson & Lonnqvist 2011, 260 - 261; Raussi-Lehto
ym. 2015, 390 - 391.)

Korjaamisvaiheessa ihminen alkaa suunnata katsettaan tulevaisuuteen, selviytymiskei-
noina tilanteen hyvéksyminen seké tiedon ja avun haun aloittaminen. Tall6in tapahtumaa
ei enda kielletd, vaan hyvaksytadan menetyksineen ja muutoksineen osaksi tapahtunutta.
Tatd vaihetta voidaan kutsua myos varsinaiseksi surutyon vaiheeksi. Keskeisend osana
surutyota on vihantunteiden, syyllisyyden ja omanvastuun késittely. Uudelleensuuntau-
tumisvaiheessa pettymyksista on selviydytty ja kasvettu ihmisiné. Kriisista tulee osa elé-
mé&4, jota ei pidd unohtaa, mutta sen ei tarvitse estda elamistd. Hoidon kannalta tarke&é
on edelleen potilaan kuuntelu, mutta hoitamisessa korostuu potilaan itsendisyyden ja
eteenpdin suuntautumisen korostaminen. (Cullberg 1993, 23 - 29; Henriksson & Lonn-
gvist 2011, 261; Raussi-Lehto ym. 2015, 390 - 391.)
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6 PERHEHOITOTYO

6.1 Perhe ja perhekeskeisyys

Tilastokeskuksen (2015) madritelman mukaan perheen voi muodostaa parisuhteessa ole-
vat henkilot seké heidéan lapsensa tai toinen vanhempi lapsineen ja rekisterdidyssé pari-
suhteessa elévat henkilot seka lapsettomat avio- ja avopuolisot. Perinteisesti ajatellen per-
heen oletetaan muodostuvan niin sanotusta ydinperheestd; iséstd, aidista ja lapsista seka
heidan muodostamastaan kokonaisuudesta. Perhe voidaan maarittad monella tapaa esi-
merkiksi juridisesti tai emotionaalisin kriteerein, mutta perheen hoitamisen kannalta on
tarkedd, ettd asianomaiset itse maadrittelevét perheeseen kuuluvat jasenet. (Walden 2006,
40 - 41; Astedt-Kurki ym. 2008, 11 - 13; Jarvinen ym. 2012, 23.)

Perhekeskeisyys on yksi hoitoty6n periaatteista. Perhekeskeisyys tarkoittaa vanhempien
ja muiden perheen jasenten kohtaamista ja tarpeisiin vastaamista. Perhekeskeisessa tyo-
otteessa korostetaan perhettd itsensa asiantuntijana. Perhettd kuunnellaan, arvostetaan ja
otetaan mukaan péa&toksentekoon. Tavoitteena perhehoitotydssa on tukea seké vahvistaa
perheen omia voimavaroja ja auttaa sen jasenia eri tilanteissa ennaltaehkéiseméan ja rat-
kaisemaan mahdollisia ongelmia. (Hopia 2006, 21; Aura 2008, 17; Jarvinen ym. 2012,
16.) Lapsen sairastuminen tai vammautuminen vaikuttaa myods perheenjéseniin. Perhe-
keskeisyys korostuu etenkin pitk&aikaissairaan lapsen hoidossa. Lapsen sairaus tai vam-
mautuminen vaikuttaa koko perhekokonaisuuteen ja siihen miten perheessa tullaan tule-

vaisuudessa toimimaan. (Malm, Matero, Repo & Talvela 2004, 43 - 44.)

Perheen auttaminen selviytymaan lapsen sairaudesta edellyttdd perheenjasenten koke-
musten, odotusten sek& tarpeiden huomioimista. Vanhemmat odottavat saavansa apua
hoitajilta seka heidan osoittavan kiinnostusta koko perhettd kohtaan. Hoitajien odotetaan
myds antavan emotionaalista tukea sekd kunnioitusta vanhemmuutta kohtaan ja luotta-
muksellista vuorovaikutussuhdetta. Perheen tukemiseksi on hoitohenkiloston tarkeé
saada tietoa perheen elaméntilanteesta, perhedynamiikasta ja historiasta. (Hopia 2006, 21
- 22; Walden 2006, 66; Astedt-Kurki 2008, 62 - 63.)
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Perheille tarjottavat tukimuodot vaihtelevat ja hoitajan on kyettéava tunnistamaan perheen
tarvitsema tuki mahdollisimman hyvin. Erilaisia tukimuotoja ovat konkreettinen eli véli-
neellinen tuki, tunne- ja vahvistava tuki, tiedollinen, - sosiaalinen ja -suhde tuki. Konk-
reettinen tuki voi olla esimerkiksi ulkopuolisen avun jarjestdmista kotiin. Tunne- ja vah-
vistavalla tuella voidaan rohkaista ja antaa oikeus asiakkaalle tunteiden nayttamiseen.
Tiedollista tukea on tiedon anto muun muassa sosiaali- ja terveydenhuolto palveluista
seké kaytannon asioiden hoitamisesta. Sosiaalisella tuella pyritdan helpottamaan asiak-
kaan surua saamalla hanet mukaan sosiaalisiin tilanteisiin. Suhdetuki mahdollistaa stres-

sin lievitysta keskustelun ja lasndolon muodossa. (Malm ym. 2004, 42 - 43.)

6.2 Sairauden vaikutus perheeseen

Walde'n (2006, 31 - 32) médrittelee sairauden ja vammaisuuden Kkasitteita tutkimukses-
saan. Ne eivét ole k&sitteind yksiselitteisid, koska sairaus saattaa johtaa vammautumiseen.
Sairauksiksi han madrittelee esimerkiksi etenevat aivosairaudet tai lyhytkasvuisuuden.
Vammaisten lasten kohdalla han luokittelee vammaksi epdmuodostumat, cp-vammaisuu-
den, kehitysvammaisuuden, autismin ja kromosomianomaliat. Ivanoff ym. (2007, 96 -
97) tarkoittavat pitkdaikaissairaalla lapsella lasta, jonka sairaus kestaa vahintdaan kuusi

kuukautta aiheuttaen jatkuvan tai ajoittaisen hoidon tai ladkinnan tarpeen.

Kaésitteend vammaisuus madritelldaan yksilon ongelmaksi suhteessa elinymparist0onsa.
Yksilon fyysista ja psyykkistd toimintakykya arvioidaan suhteessa sosiaaliseen ympéris-
toon. (Duodecim Oppikirjat 2010.) Lainsdadantd on maaritellyt vammaiseksi henkiloksi
ihmisen, jolla on pitké&aikaisesti erityisia vaikeuksia selviytyéa tavallisista elaman toimin-

noista vamman tai sairauden vuoksi (3.4.1987/380).

Lapsen vakava sairastuminen tai vammautuminen vaikuttaa koko perheeseen ja sen ja-
senten valisiin rooleihin. Vanhemmat kamppailevat niin vanhemmuuden kuin vammai-
suuden ja sairauden asiantuntijuuden tai kuntouttajan roolissa. Lapsen sairaus tai vam-
maisuus tuo vanhemmille paljon lis&é vastuuta ja kuluttaa heidan henkisid ja fyysisia voi-
mavarojaan, jolloin itsestd&dn huolehtiminen on entistd tarkedampéa. (Hujala 2011,19.)
Vanhemmilta saattaa unohtua, etta lapsi on ensisijaisesti lapsi eika sairas lapsi. Vammai-
siin lapsiin patevat samat kasvatusdannot kuin terveisiin lapsiin. Lapsi tarvitsee rakkautta,

rajoja seka tarpeista huolehtimista. (Lampinen 2007, 44.)
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Koska sairaan tai vammaisen lapsen hoitaminen vie vanhemmilta paljon aikaa, perheen
muut lapset voivat jaddd vahemmalle huomiolle ja talld on vaikutusta koko perhedyna-
miikkaan. (Walden 2006, 40; Blair 2012, 175; Vehmanen 2012, 7.) Pitk&aikaissairas lapsi
voi olla vanhempien huomion keskipisteessd, aiheuttaen kateutta ja mustasukkaisuutta
muissa sisaruksissa. He saattavat toivoa sairastuvansa myos itse saadakseen huomiota
vanhemmiltaan. Sairaus voi tuntua terveista sisaruksista myds pelottavalta ja ahdistavalta.
Toisaalta he tuntevat kuitenkin ylpeytt4 saadessaan osallistua sairaan sisaruksen hoitoon.
(Astedt- Kurki ym. 2008, 46; Blair 2012, 176.)

Perheen terveitéd lapsia ei tule jattad taysin ulkopuolelle sairastuneen sisaruksensa hoi-
dosta. Tietoa sisaruksen sairaudesta ja vammasta annetaan muille sisaruksille heidan
ikansa ja kehitystasonsa mukaisesti. Tieto auttaa sisaruksia ymmartamaan tilanteen ja hy-
vaksymaan sairauden tai vamman tuomat muutokset perheen eldméssa. Annettu tieto vé-
hentad ja lievittada pelkoja ja syyllisyytta seké antaa luvan kaikenlaisten tunteiden koke-
miselle. (Henttonen yms. 2002, 13 - 15; Ivanoff 2007, 205.)

Vehmanen (2012, 11) on kirjoittanut sisarussuhteista ja todennut sisarussuhteiden olevan
elamassa pisimpadn kestavia ihmissuhteita. Sisarukset oppivat toisiltaan vuorovaikutus-
taitoja ja heidan valillaan vallitsevat tietynlaiset kayttdytymisadnnot seka hierarkia. Kéyt-
taytymissaannot ovat voimassa silloinkin, kun toinen sisaruksista on pitkéaikaissairas tai

vammainen.

Sisarusten ikd, keskindinen ikdero ja sukupuoli vaikuttavat sairauden ja vammaisuuden
kokemiseen. Perheen terveet lapset oppivat ymmartdmaéan erilaisuutta jo varhain, kanta-
maan vastuuta asioista seka huomioimaan muiden tarpeita. Tyt6t ja vanhemmat sisarukset
ottavat yleisemmin hoitajan roolin perheessd. He myds tuntevat helpommin ahdistusta,
pelkoa ja syyllisyytta sisaruksen sairaudesta. Nuoremmat sisarukset jaavét usein sivusta-
seuraajan rooliin ja toisaalta vanhemmat odottavat heiltd vahemman. Nuoremmilla sisa-
ruksilla sek& pojilla on havaittu kaytoshairioitd, jotka voivat johtua huomiotta jadmisen
tunteesta. (Kaulio & Svennevig 2006, 80.)
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6.3 Perheen auttamismenetelmia

Walden (2006,30) on tutkimuksessaan todennut, ettd lapsen hyvinvointiin ja terveyteen
vaikuttaa oleellisesti se, kuinka hanen vanhempansa ja muut laheiset jaksavat ja voivat.
Koko perheen hoitaminen voi olla perusteltua perheen selviytymisen kannalta perheenja-
senen vakavan sairastumisen tai vammautumisen yhteydessa. Perheen kanssa kéytavien
keskustelujen perusteella madritelldaan kunkin perheenjésenen avun tarve sekd toiminta-
menetelmat. Keskusteluissa perheen kanssa selvitetdadn heidén huoliaan seka mita ratkai-
suja he ovat jo kéytténeet ja minkalaista apua he odottavat saavansa. Keskusteltaessa voi-
daan esittdd kysymyksid, joilla saadaan kuva perheen voimavaroista ja suhteesta hoita-
vaan tahoon. (Hopia 2006, 96 - 97; Astedt - Kurki ym.2008, 91 - 92.)

Suunnitelmallisuus, tavoitteellisuus ja jatkuvuus ovat edellytyksena perheen kanssa tyos-
kentelylle. Perheen itsehoidon lis&dminen on perhekeskeisen hoitotyon tarkeimpié tavoit-
teita. Tyontekijan pyrkimyksend on motivoida perheenjasenia paatoksentekoon itsendi-
sesti omien ongelmien ratkaisemiseksi ja korostaa perheen vastuuta itsestaan. Perheet
ovat erilaisia ja perheiden tarpeet saattavat vaihdella paljonkin eri ajanjaksoina. Osa saat-
taa tarvita hoitajan koko perheelle, kun toiselle riittd4 lapsen terveytta edistavéat palvelut.
Olennaista on kuitenkin tieto tapaamisten jatkuvuudesta, jonka sisaltoon ja ajankohtaan
voivat osapuolet vaikuttaa. (Ivanoff ym. 2007, 14; Astedt-Kurki ym. 2008, 74; Paavilai-
nen 2011.)

Hopia (2006,96) totesi tutkimuksessaan, ettd perheitd auttaa sopeutumisessa lapsen sai-
rastumiseen lahiymparistolta saatu tuki ja positiivisten mielikuvien yllapito. Hanen tutki-
muksessa ilmeni, ettd perhe tarvitsee konkreettista apua ja emotionaalista tukea lapsen
sairauden ja sairaalahoitojen aikana. Hopian tuloksissa korostui samanlaisessa elaméanti-

lanteissa olevien vertaisperheiden merkitys.

Vertaistuki on toisen samanlaisessa elaméntilanteessa olevan ihmisen tarjoamaa sosiaa-
lista tukea. Sosiaalisessa tuessa on oleellista yksilon tietoisuus siitd, ettd on olemassa ih-
misié joilta voi saada emotionaalista ja tiedollista tukea seka k&ytdnnon apua. Vammaisen
lapsen vanhemmille arki on yleensé raskasta ja kuormittavaa. Sairas tai vammainen lapsi
tarvitsee paljon huolenpitoa ja hoitoa. Vertaistuen vanhemmat kokevat tarkeaksi, koska
sieltd saadaan tukea useammin kuin asiantuntijoilta, joita tavataan harvemmin. ( Hujala

2011, 20 - 21; Terveyden ja hyvinvoinnin laitos 2015 a.)
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Vertaistukea voi toteuttaa erilaisissa ymparistoissa ja erilaisin menetelmin. Tapaamisia
voi olla ryhmissa tai kahden kesken, netissé tai puhelimessa. Vertaistuen antamiseen ei
ole yhté oikeaa tapaa, vaan tarkeintd on ihmiselle tietoisuus siitg, ettei ole yksin. Vertaiset
voivat olla prosessissaan eri vaiheissa, jonka vuoksi omaan tilanteeseen voi saada uutta
nakokulmaa ja uutta perspektiivid. Vertaistukisuhde on ihmisten vélinen vastavuoroinen
ja tasa-arvoinen suhde, josta puuttuu ammatillisuus. (Terveyden ja hyvinvoinnin laitos
2015 a.)
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7 LAADUKAS OPAS

Potilaan ohjaaminen on osa terveydenhuollon ammattilaisten toimintaa ja hoitoprosessia.
Ohjauksella tarjotaan potilaalle tietoa terveydestd, sitd tukevista toimista ja tuetaan poti-
laan autonomisen eldman edellytyksid. Onnistuneella ohjaamisella on suora vaikutus sek&
potilaan, ettd tdman laheisten eldmaan ja terveyteen. Potilas vaikuttaa kuitenkin viime

kadessa itse omilla valinnollaan elaméénsa. (Kaariainen 2007, 19 - 20.)

Ohjaustilanteessa ohjaajan tulee kuulla ja kuunnella ohjattavan ndkemyksid ja kokemuk-
sia elamastaan. Pyrkimyksend ohjaamisessa on dialoginen vastavuoroisuus, tasapainoi-
nen tydskentely seka yhteisen ymmarryksen saavuttaminen ohjattavasta asiasta. (Kettu-
nen, Laitinen-Vaananen, Makeld & Vénské 2011, 55 - 58.). Ohjaaminen voidaan méaari-
tell& niin informointina, tiedon antamisena kuin opetuksen ja opastuksen antamisena. Se
on tavoitteellista yhteisty6té ohjaajan ja ohjattavan valilla. Ohjauksella tahdatdan ohjat-
tavan oppimiseen, itseohjautuvuuteen, eldmantilanteen paranemiseen ja paatosten saavut-

tamiseen seké ongelmaratkaisutaitojen kehittymiseen. (Kettunen ym. 2011, 16, 23).

Suullisen ohjaamisen tueksi potilaille tulee antaa my®os kirjallinen ohjausmateriaali ohjat-
tavasta asiasta. Kirjallisen materiaalin hyotyna nahdaan, etta potilas voi tukeutua siihen
myO6hemmin, tarkistaa siitd tietojaan ja kayttaa sita itseopiskelun tyovélineena. Kirjalli-
nen tuotos voi olla joko lyhyt, sivun mittainen ohje tai lehtinen, tai useampia sivuja kat-
tava opas tai kirjanen. (Hirvonen ym. 2007, 124 - 125.)

Kirjallisen materiaalin tulee olla selkedlukuinen, Kieliasultaan ymmarrettava ja sisallol-
td&n laadukas. Laatu on subjektiivinen kasite ja sille on useita madritelmid. Se voidaan
maadritell& esimerkiksi yleisesti sopivaksi palveluksi tai potilaan ja tdmé&n omaisten tar-
peisiin ja toiveisiin vastaavaksi palveluksi. Tassé opinndytetydssdmme laatua tarkastel-
laan kayttajalahtoisestd nakokulmasta. Laadukkaan ohjauksen tulee vastata potilaan odo-

tuksia ja hénen ohjaustarpeitaan. (Kaariainen 2007, 30, 33.)

Taméan opinndytetyon tuotoksena tehty ensitietopas lyhytkasvuisuudesta noudattaa laa-
dukkaalle oppaalle laadittuja kriteereja. Laadukkaassa oppaassa tuodaan ilmi selkeéasti
kenelle opas on tarkoitettu ja mika sen tarkoitus on. Siind tulee olla ajantasaista ja tarkkaa

tietoa. Sen sisalto ei saa olla liian tunteisiin vetoavaa. Oppaan tulee myds vastata muun
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muassa kysymyksiin mita?, miksi?, miten?, milloin? ja missa?. Yksinkertaiset ja selkeéat
kuvat ja edesauttavat ymmartdmaan ja muistamaan oppaan sisaltod. (Hirvonen ym. 2007,
125 - 126; Kaaridinen 2007, 35.)

Laadukas opas on Kirjoitettu selkeélla Kirjasintyypilla ja siind on selkea tekstin jaottelu ja
asettelu. Lukijan pitad4 saada yhdelld silmayksella ké&sitys siitd, mité teksti sisaltdaa. Op-
paassa kaytetyn kielen tulee olla selke&a ja sanojen konkreettisia ja tuttuja. Vaikeat termit
ja késitteet taytyy maaritella kohderyhmaa palvelevalla tavalla. Aktiivimuodon kayttami-
nen tekstisisalldssa on suositeltavampaa kuin passiivimuodon. (Hyvérinen 2005, 1771 -
1772; Hirvonen ym. 2007, 127.)
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8 TOTEUTUS

8.1 Tuotokseen painottuva opinnaytetyo

Opinnaytetydbmme menetelmé& on tuotokseen painottuva opinndytetyd. Se on vaihtoehto
tutkimukselliselle opinnéytetydlle, jonka pd&dmaérand on tuottaa uutta tietoa tutkittavasta
aiheesta tutkimusraportin muodossa. Tuotoksellisen opinnaytetyén lopullinen tuotos eli
produkti on vastaavasti jokin konkreettinen tuote. Se voi olla esimerkiksi malli, kuvaus,

opas, Kirja tai seminaaripdiva tai tapahtuma. (Salonen 2013, 5, 15 - 25.)

Tuotokseen painottuva opinndytetyd etenee prosessimaisesti tavoitteen maarittelysta
suunnitteluun, toteutukseen ja prosessin paattamiseen. Lopuksi opinnaytety6 arvioidaan
ja tuotos luovutetaan toimeksiantajalle. Opinndytetyosta laaditaan lopuksi kirjallinen ra-
portti, joka antaa muun muassa kokonaiskuvan opinnaytetyon sisaistamisesta ja sen ym-

martamisesta seké tekijan omasta oppineisuudesta. (Salonen 2013, 5, 15 - 25.)

8.2 Oppaan sisallolliset ratkaisut haastateltujen perheiden nakékulmasta

»Sen voi tehda hyvin ja sen voi tehda huonosti”

Suoritimme syksyn ja talven 2015 aikana viisi asiantuntijahaastattelua (Annala 2015;
Glicker 2015; Koivula 2015; Osola 2015; Savolainen 2015) tarkoituksenamme kartoittaa
vanhempien kokemuksia ensitiedosta seka sen merkityksestd. Haastatteluihin osallistui
viisi lyhytkasvuisen lapsen &iti4. Haastateltavien lapset olivat haastattelujen ajankohtana
kuukauden ja seitseman ikdvuoden valilla. Kolmella lapsella epéily lyhytkasvuisuudesta
todettiin jo raskausaikana poikkeavan luustonkasvun perusteella. Kaikilla lapsilla diag-

noosi lyhytkasvuisuudesta varmistui kuitenkin vasta syntyman jéalkeen.

Haastatteluun osallistuneiden perheiden aidit kertoivat saaneensa ensitietoa lapsensa ly-
hytkasvuisuudesta erikoislaakéreilta ja aitiys- ja lastenneuvolasta jo raskausaikana seké
lapsen syntyman jalkeen. Haastateltavat toivoivat, ettd ensitiedon antaisi l&4&kari, jolla

olisi alan asiantuntijuus. Hoidon keskittaminen yhteen paikkaan ja sielta tiedon jakami-
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nen ja antaminen oli myos toivottavaa. Haastateltavien mukaan ensitieto lapsen mahdol-
lisesta sairaudesta annettiin padasiassa aidille, vain yhdessé tapauksessa mukana oli myds
lapsen isé.

”Jos ensitieto annetaan vain &idille, seuraava tapaaminen mahdollisimman nopeasti vii-
kon sisalla molemmille vanhemmille. Alustava keskusteluaika, jossa puhutaan diagnoosi
varmistumisesta. Vanhemmille rehellisesti kerrottava asiasta, rauhallisesti ja realisti-

sesti, mutta pehmeasti, ei toksayttaen. ”

Haastatellut kertoivat, etté tieto lapsen sairaudesta on aina shokki ja aiheuttaa kriisin van-
hemmille ja koko perheelle. Vanhemmat korostivat erityisesti ensitiedon antamisen mer-
kitystd. Heiddn mukaansa kuitenkaan oikeaa tapaa antaa ensitietoa ei ole. Kaikki annettu
tieto kuulostaa aluksi negatiiviselta. Erdén haastateltavan mukaan la&karin antama ensi-
tieto lapsen lyhytkasvuisuudesta muistutti rotuoppihygieniaa” mustavalkoisine kuvi-
neen. Vanhemmat kokivat ennen kaikkea epavarmuutta muuttuvien diagnoosien vuoksi.
Ihanteellisin tapa olisi kertoa lapsen olevan lyhytkasvuinen ja mita se tarkoittaa ilman
muuttuvia diagnooseja ja vanhempien turhaa pelottelua ja huolestuttamista. Diagnooseja

annettiin muun muassa jalkikateen puhelimitse.

”Ne soitti perrdan mulle tasta tanatoforisesta dysplasiasta. Se on sitte semmonen, etta

siitd ei selevid hengisd. Kylldhdn mind olin jarkyttynyt.”

Ainoastaan yksi perheistéd kertoi saaneensa ensitiedon lapsensa lyhytkasvuisuudesta asi-
allisesti ja pehmeasti. Perheen lapsi oli diagnoosin saamisen ajankohtana jo vuoden ikai-
nen ja vanhemmilla itsell&&n oli herannyt epdily, ettei kaikki ole kunnossa. Kirjallista
materiaalia lyhytkasvuisuudesta ei annettu ensitiedon saannin yhteydessé. Ensitiedon an-
non ja varsinaisen diagnoosin valinen aika saattoi olla myds useita kuukausia. Tané ai-

kana vanhemmat etsivat itse tietoa internetistd, jota usein I0ytyi vain englanninkielisena.

“Tdcdhdn tuli mullekkin ihan puun takaa. M&a en ollu koskaa kuullukkaan mika on lyhyt-

)

kasvuinen.’
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”Isovanhemmille asia oli ehki isompi shokki”

Haastatelluilta kysyttiin sisarusten ja muiden l&heisten huomioon ottamista ensitiedon an-
tamisen yhteydessa. Kahdelle haastatelluista aideista lapsi oli esikoinen ja muut antoivat
itse ensitiedon sisaruksille heidéan ik&tasoaan vastaavasti. Myohemmassé vaiheessa lapset
saattoivat osallistua joko perinndllisyystutkimuksiin tai muihin lyhytkasvuisen sisaruk-
sensa laakarikaynteihin. Talloin he saivat vastauksia heitd askarruttaviin kysymyksiin

suoraan asiantuntijalaakarilta.

Useamman haastateltavan kokemus oli, etté aidin jaksamisesta kannettiin huolta ja muu
perhe ja laheiset sivuutettiin. Perheet, joille lyhytkasvuinen lapsi ei ollut esikoinen, koki-
vat terveydenhuollon joustamattomuuden ajanvarausten suhteen hankalaksi. Vastaanot-
toaika saattoi tulla nopealla aikataululla ja valimatkat lahes kaikilla haastateltavilla kodin

ja ladkarin vélilla olivat pitkié.

”Sen justiinsa huomaa siind, ettéko itelld on yks vammainen lapsi, niin tavallaan kylla
kaikki auttais t&dn vauvan kanssa, mutta sitten ei oteta huomioon, ettd mulla on kaks muu-

1

takin lasta.’

"Niinké sairaanhoitokin olettaa, kun meille soitetaan, et seuraavana pdivdnd paikalle,

’

niin ei se vdlttdmdttd onnistu.’
“Saattaa pdivin varoitusajalla tulla, niin hanki siind sitten lapsille hoitaja. ”

Yksi haastateltavista toi erityisesti isovanhempien roolin esille osana perhetta. Isovan-
hempien antama apu ja tuki lapsiperheen arjessa koettiin voimavarana. Haastatellun mu-
kaan isovanhemmat joutuivat kantamaan kaksinkertaisen surun niin lapsenlapsensa sai-
raudesta kuin oman lapsensakin puolesta.

”Voi elda hyvii ja normaalia elaimia”

Haastateltavat painottivat vertaistuen merkitysta ja tukitoimien tarkeytta erityisesti lapsen

diagnoosin selvidmisen jalkeen. Yleinen kokemus oli kuitenkin, ettd vertaistukea pyrittiin
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tarjoamaan liian varhaisessa vaiheessa heti sairaalassa, jolloin tuore vanhempi ei ole viela
vastaanottavainen muiden samassa tilanteessa olevien kokemuksille.

>

“Tiedostaa se, ettd sillekin on oma aikansa.’

)

"Vertaistukihan on aivan mahtava asia.’

Vertaistukea vanhemmat toivoivat saavansa samassa tilanteessa olevilta perheiltd ja
muilta lyhytkasvuisilta henkil6lta. Kaikki haastateltavat kertoivat ottaneensa yhteytté Ly-
hytkasvuiset ry:hyn ja saaneensa sieltd tarvitsemaansa vertaistukea. Lisaksi vertaistukea
oli tarjolla suljetuissa diagnoosikohtaisissa Facebook - ryhmissé.

Ihmiset prosessoivat tietoa lapsensa sairaudesta eri tavoin. Erdan daidin mukaan taytyi en-
sin selvittdd oma tilanteensa ja vasta sen jalkeen oli valmis vertaistuelle. Oli osattava an-
taa tilaa kaikenlaisille tunteille ja oltava armollinen itselle. Kaikenlaisten tunteiden néyt-
tdminen oli sallittua.

)

“Herranjestas, mdd ajattelen mun omasta lapsesta ndin. Sen jdlkeen aloin toipumaan.’

"Mut sit kun sen asian toi esille ja oli rehellinen, niin se sopeutuminen, niin ma koin, et

’

oon niin ku eheytynyt siitd.’

”En vois kuvitellakaan, ettd meidén xxx olis joku peruspitkd poika, vaan se on just niin

mahtava paketti tuollaisena kuin se on.”

” Et kaikki menee kuitenkin hyvin.”

Viidestd haastateltavasta ainoastaan yhdelle oli valittdmasti synnytyksen jalkeen sairaa-
lassa varattu sairaanhoitajan toimesta sosiaalityontekijalle aika ja tukitoimista huolehdit-
tiin. Myos neuvolasta kyseiselle aidille jarjestettiin perhetyontekija kolmeksi tunniksi vii-
kossa. Kyseisen didin kokemus olikin, etté didin hyvinvoinnista huolehditaan muuta per-

hettd enemman.
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Ensitieto-oppaasta toivottiin tiivista tietopakettia, jossa kerrotaan mité tarkoittaa lyhyt-
kasvuisuus ja mitka diagnoosit ovat Suomessa yleisimpid. Oppaan sisallon toivottiin an-
tavan realistinen ja rauhoittava kuvaus lyhytkasvuisuudesta ja elamasta sen kanssa.

”Ominaisuus nimeltddn lyhytkasvuisuus, se ei tarkoita, etteikd voisi elaa tayspainoista

’

elamdd.’

"Ainakin meiddn eldmddmme lapsemme lyhytkasvuisuus on rikastuttanut suuresti, em-

’

mekd ole jddneet mistddn paitsi.’

Haastateltavat korostivat positiivista asennetta ja sité, ettei ongelman ydin ole lyhytkas-
vuisuus, vaan sen tuomat liitdnndissairaudet ja ettd, niihin oli saatavana apua. Lisaksi op-
paaseen toivottiin kdytdnnon ohjeita lyhytkasvuisen lapsen hoitoon vanhemmille ja asi-
asta tietdmattomille terveydenhuollon ammattihenkil6ille. Oppaan tulisi sisaltdd myos
tietoutta eri tukitoimista ja niiden hakemisesta, apuvalineista ja niiden saatavuudesta seka
kaytannon ohjeita, mista 16ytaa vaatteita ja kenkia lyhytkasvuisille. Lyhytkasvuiset ry:n
jasenyyden tarkeytta korostettiin hyvén tiedon ja vertaistuen saatavuuden vuoksi. Jarjes-
ton toiminnan laaja-alaisuus ja eri-ik&isille suunnatut tilaisuudet ja tapahtumat koettiin

my0s voimavaroiksi.

8.3 Tuotoksen valmistaminen

Tuotokseen painottuvan opinnaytetyon aloitusvaiheessa laaditaan alustava kehittamis-
idea yhdessa tydhon osallistuvien tahojen kanssa. Samassa yhteydessa sovitaan opinnay-
tetyon etenemisen kannalta toimintalinjaus, jonka rajoissa opinndytety6té tullaan teke-
maan. ldeavaiheessa laaditaan opinnéytetyo6lle alustava aikataulu ja rajataan opinnéyte-
tyon aihe. (Salonen 2013, 17.)

Aloitusvaiheen jélkeen opinndytety0 etenee suunnitteluvaiheeseen, jolloin laaditaan Kir-
jallinen opinndytetyonsuunnitelma. Suunnitelmaan kirjataan opinnaytetyon tarkoitus,
tehtavét ja tavoite. Suunnitelmavaiheessa tarkennetaan lisdksi teoreettista viitekehysta
sekd tulevan tuotoksen muoto ja miten se tullaan toteuttamaan. Tuotokseen painottuvan
opinnéytetyon esivaiheella tarkoitetaan suunnitteluvaiheen jalkeista aikaa. Kaytanngssa

se tarkoittaa suunnitelman siséltéon palaamista. Esivaiheen aikana tarkastellaan myas,
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ettd opinndytetyon tekijat pysyvat laatimassaan suunnitelmassa tai muuttavat sita tarvit-
taessa. Tulevan tydskentelyn organisointi on olennainen osa esivaihetta ja eri osapuolien

sitoutuminen ty6hon korostuu tdssa prosessin vaiheessa. (Salonen 2013, 17 - 18.)

Tyostdvaiheen katsotaan olevan opinnédytetyon pisin ja vaativin vaihe. Siind konkretisoi-
tuu koko opinndytetyon valmistumisen kannalta oleelliset tekijat: tyon tekijat ja heidan
roolinsa, vastuunsa ja sitoutumisensa, kdaytossa olevat materiaalit ja aineistot seka tyon
dokumentointitavat. Tydstovaiheessa tekijoiltd vaaditaan vastuullisuutta, suunnitelmalli-
suutta seka kykya itsendiseen ja kriittiseen tydskentelyyn unohtamatta tiimitydskentely-
taitoja. Tyost6vaiheessa korostuu myds ohjauksen ja vertaistuen merkitys ja niista saatu
palaute. (Salonen 2013, 18.)

Tarkistusvaihe siséltyy kaytannossa kaikkiin vaiheisiin, silla tyon siséltda arvioidaan
koko kirjoitusprosessin ajan. Tarkistusvaihe voidaan kuitenkin erottaa omaksi opinnay-
tety0 prosessin vaiheeksi, silla sen aikana tyoté arvioidaan perusteellisemmin. Se voidaan
palauttaa arvioinnista takaisin tydstdvaiheeseen tai siirtdd suoraan viimeistelyvaiheeseen.
Viimeistelyvaiheeseen tulee varata riittavasti aikaa, koska ajallisesti se voi kestda suun-
niteltua kauemmin. Vaihe on vaativa, sill& sen aikana viimeistelladn sekd opinnéytetyon
teoriaosuus ettd itse tuotos. Viimeistelyvaiheeseen voi osallistua tyon tekijoiden lisaksi
myos tyoelamayhteyden edustajat sekd ohjaava opettaja. Lopullinen vastuu opinnéyte-

tyon viimeistelyssé on kuitenkin sen tekijoilla. (Salonen 2013, 18 - 19.)
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9 POHDINTA JA JOHTOPAATOKSET

9.1 Eettisyys ja luotettavuus

Hyvé tieteellinen k&ytanto tarkoittaa eettisesti hyvaksyttavaa ja luotettavaa tieteellistd tut-
kimusta, jonka tulokset ovat uskottavia. Hyvaéan tieteelliseen kaytdntéon kuuluu eettisesti
kestavien tiedonhankinta-, tutkimus ja arviointimenetelmien kéyttdminen sekd muiden
tutkijoiden julkaisujen asianmukainen kayttaminen. Rehellisyys, huolellisuus, tarkkuus
ja tieteellisten toimintatapojen noudattaminen sekd tutkimustulosten avoin julkistaminen
ovat hyvaa tieteellista kaytantoa. (Leino-Kilpi & Valimaki 2009, 364; Tutkimuseettinen
neuvottelukunta 2012.)

Opinnaytety6ssamme noudatimme hyvaa tieteellistd k&ytantod ja tutkimuseettisia peri-
aatteita. Tieteelliseen kaytantoon liittyen noudatimme opinndytetydssémme rehellisyytta
ja huolellisuutta haastattelujen tallentamisessa ja niiden kéyttdmisessd muun muassa en-
sitieto-oppaan sisallossa. Asiantuntijahaastatteluissa otimme huomioon, ettei kysymyk-
siin vastanneiden henkil6llisyys paljastu ja olemme noudattaneet sitd. Osa haastateltavista
antoi luvan julkistaa haastattelujen yhteydessa nimensa. (Hirsjarvi, Remes & Sajavaara
2013, 23.)

Opinndytetydssamme kaytimme ajantasaista, pédasiassa alle 10- vuotta vanhaa tutkittua
tietoa ja ensikaden lahteitd. Tietoa etsimme myos internetistd eri hakukoneita hyvéksi-
kayttden. Merkitsimme teksti- seka lahdeviitteet siten, etta lukija voi tarvittaessa seurata

niiden alkuperéa ja varmistaa niiden luotettavuuden. (Vilkka 2015, 42.)

Tutkimusluvassa sitouduimme noudattamaan sovittuja kdytantja opinndytetyon rapor-
toinnista, esittdmisesta ja julkaisemisesta. Opinnédytetyon edetessé oli mahdollisuus tar-
kentaa tekijan- seka kayttajaoikeuksia. (Tutkimuseettinen neuvottelukunta 2012; Vilkka
2015, 42.) Oppaan tekijanoikeudet jadvat opinndytetyon ja ensitieto-oppaan tekijoille,
mutta mahdolliset materiaalin péivitys- ja muutosoikeudet luovutetaan tydnantajataholle.
Opinndytetytstamme aiheutuneista kustannuksista, kuten matkustus- ja materiaalikustan-
nuksista olemme vastanneet itse. Materiaalikustannukset ovat olleet 1ahinn& tulostus-
ty6sté aiheutuvia. Oppaan materiaali- ja painatuskustannuksista vastaa Lyhytkasvuiset ry

sovitusti.
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9.2 Opinnaytetydn prosessin pohdinta

Idea opinnaytetyohon alkoi kehittya syksylla 2013 vierailtuamme Apuvélinemessuilla
Tampereen Messukeskuksessa Lyhytkasvuiset ry:n esittelypisteelld. Lyhytkasvuisuus
sairautena ja kaikki siihen liittyva oli meille kummallekin uutta. Yhdistyksen taholta jo
tuolloin ilmaistiin kiinnostuksesta opinnaytetéihin. Otimme uudelleen yhteytta yhdistyk-
seen kevéélla 2015, jolloin opinndytetyon aiheen valinta oli ajankohtainen. Yhdistys il-
maisi heilld olevan tarvetta ensitieto-oppaaseen lyhytkasvuisuudesta. Ensimmainen tyo-
elamépalaveri pidettiin maaliskuussa 2015 Skypen valityksella. Siiné selkeytyi aihe, toive
teoreettisista lahtokohdista ja valittiin menetelmd, jolla opinndytetyd tullaan toteutta-
maan. Toukokuussa 2015 osallistuimme ideaseminaariin, jossa esittelimme opinnéyte-
tyén ideaamme. Taman jalkeen aloimme etsia teoreettista tietoa aihevalintaamme liittyen

sekd tyostdmaan teoriaosuutta tahoillamme.

Elokuussa 2015 laadimme opinndytetydllemme suunnitelman, jonka hyvaksytimme tyo-
elamétaholla seké opinndytetyon ohjaajallamme. Osallistuimme myds suunnitelmasemi-
naariin. Lisdksi anoimme opinndytetyotamme varten tutkimusluvan. Tyodstévaiheessa
osallistuimme opinnéytetyon k&sikirjoitusseminaariin marraskuussa 2015, jolloin olimme
Kirjoittaneet suurimman osan teoreettisesta viitekehyksesta ja avanneet valtaosan haastat-

teluista.

Kesélla opinnaytetyo ei edennyt itsellemme asettamiemme tavoitteiden mukaisesti. En-
sitieto-opasta oli tarkoitus alkaa tyostaméén haastattelemalla perheitd, johon kuuluu yksi
tai useampi lyhytkasvuinen perheenjasen. Laadimme ilmoituksen Lyhytkasvuiset ry:n ja-
senlehteen, jossa ilmoitimme etsivamme haastateltavia opinndytetyotamme varten. Haas-
tattelut olimme suunnitelleet ajoittuvan kesélle 2015. Emme saaneet kuitenkaan yhtdan
yhteydenottoa madréaikaan mennessa, jotta olisimme voineet sopia haastatteluajankoh-
dista. Liséksi tutkimusluvan puuttuminen oli osaltaan esteend haastattelujen suorittami-

selle.

Ideaseminaarin jalkeen tarkensimme teoreettista viitekehysta ja opinndytetyon tehtavia.
Olimme suunnitelleet saavamme tutkimusluvan opinndytety6llemme kevatlukukauden
aikana, mutta emme saaneet opinndytetyon suunnitelmaa laadittua valmiiksi ennen kesa-
loman alkua. N&in olleen suunnitelmaseminaariin osallistumisemme siirtyi elokuuhun

2015. Opinndytetyémme eteni suunnitelmamme mukaisesti. Kirjoitimme teoriaa edelleen
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tahoillamme, sill4 olimme todenneet sen meille toimivaksi tyoskentelytavaksi. Yhteisissa
tapaamisissa muokkasimme tyota yhdeksi kokonaisuudeksi ja kdvimme ldpi seuraavaa
vaihetta. Luetutimme tyotdmme jo tassé vaiheessa myos ulkopuolisilla lukijoilla, joilla ei

ollut aiheesta aiempaa kokemusta saaden heiltd myds palautetta.

Loppusyksysta meidat kutsuttiin Lyhytkasvuiset ry:n vertaistukikoulutukseen Espooseen,
johon toinen meista osallistui. Tilaisuuteen osallistuminen mahdollisti ty6eldmatahon ta-
paamisen seké tutkimuslupahakemuksen ja opinnaytetyén suunnitelman luovuttamisen
henkilokohtaisesti. Tilaisuuteen osallistuminen antoi myds meille arvokasta tietoa ver-

taistuen merkityksesta.

Aiemmin kevaalla laatimamme haastatteluilmoitus uusittiin yhdistyksen kotisivuilla elo-
kuussa 2015. Tamaén jalkeen saimme noin kymmenen yhteydenottoa, joista vain viisi hen-
kilo& lopulta osallistui haastatteluihin. VViimeinen haastattelu tehtiin vasta marraskuussa.
Haastattelukysymykset (Liite 1.) lahetimme haastateltaville viikkoa ennen haastatte-
luajankohtaa sahkopostitse, jotta he voisivat tutustua niihin ja valmistautua haastatteluun.
Haastattelujen kestoajan rajasimme kahdeksikymmeneksi minuutiksi, jotta haastattelut

pysyisivét rajatussa aihealueessa.

Haastatteluista yksi suoritettiin puhelimitse, yksi Skypen vélityksella ja kaksi henkil6-
kohtaisena tapaamisena. Yksi haastatteluun ilmoittautunut lahetti vastauksensa kirjalli-
sena sahkopostitse. Haastattelut d4nitettiin haastateltavien luvalla. Marraskuussa kuunte-
limme haastattelut yhdessé ja niitd on kaytetty tdssa opinndytetydssé asiantuntijahaastat-
telujen muodossa. Haastateltavien kokemukset saamastaan ensitiedosta koskien lyhytkas-
vuisuutta seké heidan toiveensa ensitieto-oppaan siséallosta olivat samankaltaisia.

Tyo6tdmme tarkistutimme ohjaavalla opettajalla koko kirjoitusprosessin ajan varaamalla
hanelle henkildkohtaisia ohjausaikoja. Hyédynsimme héneltd saamaamme ohjausta ja
korjausehdotuksia tydssamme. Lahetimme tydmme kasikirjoituksen tydnantajataholle ar-

viotavaksi muutamia kertoja.

Opinnaytetyémme tuotoksena olemme tehneet ensitieto-oppaan lyhytkasvuisuudesta per-
hehoitotyon ndkokulmasta. Oppaan tarkoitus on antaa lyhyesti ensitietoa perheille ja hei-
dan l&heisille, joille on syntynyt tai syntymassa lyhytkasvuinen lapsi. Oppaan siséllon
laadinnassa olemme hy6dynténeet opinndytetydbmme teoriaosuutta tiivistetyssa muo-

dossa seké suoria lainauksia asiantuntijahaastatteluista. Olemme saaneet luvan suorien
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lainauksien kayttamiseen haastateltavilta sekd luvan my6s heiddn nimiensd kéayttoon
ldhde - ja tekstiviitteissd. Ensitieto-opasta kirjoittaessamme olemme pyrkineet vélttamaan
ammattisanastoa, jotta opas olisi lukijaystavéllinen. Opinndytetyon etenemisprosessi py-

syi asettamassamme aikataulussa, joka ilmenee alla olevassa taulukossa.

TAMMIKUU 2015 ¢ Aiheseminaari,aiheen valinta

MAALISKUU 2015 e Tyoelamapalaveri, menetelman valinta

TOUKOKUU 2015 ¢ |deaseminaari

e Suunnitelmaseminaari, tutkimusluvan

ELOKUU 2015 anominen

MARRASKUU-JOULUKUU e Kasikirjoitusseminaari
2015

e Opinnadytetyon esittaminen
tyoelamayhteydelle

HUHTIKUU 2016

TAULUKKO 1. Opinnéytetyon aikataulu

9.3 Johtopaatokset ja kehittamisehdotukset

Terveydenhuollon ammattihenkildston tietamys lyhytkasvuisuudesta ja siitda mité se tar-
koittaa on puutteellista. Tassd ammattihenkilostolla viitataan sairaan- ja terveydenhoita-
jiin seké yleislaékareihin. Alan asiantuntijuus lyhytkasvuisuudesta on keskittynyt lahes
poikkeuksetta padkaupunkiseudulle ja kauempana asuvat lyhytkasvuisten perheet joutu-
vat matkustamaan laakarikaynneille pitkid matkoja. Puutteita todettiin olevan myos diag-
noosien tuntemisessa sek& niiden asettamisessa. Ymmarrettavaa kuitenkin on, ettd usein
diagnoosia ei voi varmistaa muuten kuin erilaisten kokeiden ja testausten avulla. Perhei-
den nakokulmasta katsottuna monen eri diagnoosin saaminen on psyykkisesti raskasta ja
voimia kuluttavaa. Perheet joutuvat elamaan epatietoisuudessa usein kuukausia, joskus

jopa vuosia.
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Ensitiedon saamisessa ja sen antamisessa nahtiin parantamisen varaa. Ensitieto lapsen
lyhytkasvuisuudesta annetaan yleisesti yksinomaan didille muun perheen unohtuessa.
Lis&ksi tieto lapsen sairaudesta kerrotaan usein kliinisesti didin tunteet ja perheen ti-
lanne sivuuttaen. Usein &iti on myods yksin aitiysneuvola- tai laékarikaynnilld, jossa en-
sitieto sikidpoikkeavuudesta annetaan. Haastattelujen perusteella yhdeksi kehittdmiseh-
dotukseksi ensitiedon antamisessa nousi perheen huomioiminen kokonaisuutena ja per-
hehoitotyon merkitys. Jotta perhehoitotydn periaatteet toteutuisivat, tulee hoitavan ta-
hon jarjestaa perheelle yhteinen vastaanottoaika mahdollisimman pian, jossa tietoa lap-
sen lyhytkasvuisuudesta annettaisiin yhta aikaa molemmille vanhemmille tai koko per-

heelle.

Terveydenhuollon ammattihenkildston lisdkoulutuksella voitaisiin parantaa heidan tieto-
taitoaan lyhytkasvuisuudesta, sen diagnooseista, diagnosoinnista ja siitd miten heidan tu-
lisi ottaa huomioon perhe kokonaisuutena osana hoitoty6td. Asiantuntijuuden kehittdmi-
sell4 parannettaisiin hoitomahdollisuuksia myo6s syrjaseudulla asuvien lyhytkasvuisten
perheiden keskuudessa. Valmiuksia ensitiedon systemaattiseen antamiseen tulisi kehittaa
esimerkiksi osallistumalla saénnollisesti vertaistukikoulutuksiin tai vertaistukitoimin-
taan. Opinnéytetyon tuotoksena tehdyn ensitieto-oppaan hyddyllisyytta perheiden néko-
kulmasta voisi selvittad jatkossa.
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LITTEET

Liite 1. Asiantuntijahaastattelujen kysymykset

A e

Miten ensitieto lyhytkasvuisuudesta annettiin? Aika? Paikka?
Miten sisarukset huomioitiin?

Miten koko perhe huomioitiin tiedonannossa?

Mité tuotoksen siséllossé pitéisi olla?
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Liite 2. Ensitieto-opas: Lyhytkasvuisuus- mista on kyse?
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