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Miten ohjata perhetta
sikion seulontatutkimuksissa?

NIPT eli non-invasive prenatal test on sikiélle riskiton
kromosomipoikkeavuuksia seulova tutkimus, koska
tutkimus tehdaan aidin verindytteesta.

TEKSTI Outi Kajula, Minna Manninen, Anni Nyman, Saana Remes

Ennen NIPT-tutkimukseen osallistu-
mista perheet saavat potilasohjausta
sithen koulutetuilta terveydenhuollon
ammattilaisilta. Ohjaajan ohjausosaami-
sella on iso merkitys perheen paatcksen-
teon tukemisessa.

Suomessa kuntien lakisditeinen
velvollisuus on tarjota vapaaehtoisia
sikidseulontoja kaikille raskaana olevil-
le. Jos seulontojen perusteella epiilladn
kromosomi- tai rakennepoikkeavuutta,
tarjotaan mahdollisuutta jatkotutki-
muksiin. Istukka- ja lapsivesinadytteen
lisdksi jatkotutkimusvaihtoehdoksi on
tullut NIPT-tutkimus, jossa ei ole kes-
kenmenoriskid. Tutkimuksessa seulo-
taan yleisimpid kromosomi- ja sukupuo-
likromosomihairioita.

Ohjauksen avulla

tietoiseen valintaan
Perinnéllisyysneuvonnan merkittaviin
eettisiin periaatteisiin kuuluu ohjaile-
mattomuus, jota tulee noudattaa myds
NIPT-ohjauksessa. Ammattilaisten on
tirkedd ymmartdd oman toiminnan
vaikutus perheen pditoksentekoon,
silld heiddn ldhestymistavallaan ja oh-
jauksen sisdltovalinnoilla voi olla suuri
merkitys perheen asenteisiin ja paatok-
siin. Ohjaavan ammattilaisen tehtava on
tukea perheen autonomiaa ja itsenaista
pidatoksentekoa. Annetun tiedon taytyy
olla ajantasaista ja kattavaa, jotta per-
he pystyy tekemdan tietoisen valinnan
osallistumisesta. NIPT-ohjauksessa on
hyvd tuoda esiin tutkimuksen edut,
rajoitukset ja mahdolliset jatkotutki-
mulkset. Erityisesti perheitd kiinnostaa
kromosomeiltaan poikkeavan lapsen
kasvattaminen ja oireyhtymien luonne.
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Perheen paitoksenteon tukemisessa
oleellista on rutiininomaisen toiminnan
valttdminen, koska rutinoitunut toi-
minta voi aiheuttaa perheelle paineita
osallistua tutkimukseen. Rutinoitu-
minen voi aiheuttaa myods ohjauksen
laadun heikkenemistd. Osallistuminen
NIPT-tutkimukseen vastoin perheen
omia nikemylksid ja arvoja voi aiheuttaa
syvaa ristiriitaa, mikd on riski psyykki-
selle hyvinvoinnille. Ohjaukseen tulles-
saan perheelld voi olla ennalko-odotuk-
sia NIPT-tutkimuksesta. Joskus naihin
liittyy vairinkasityksid, joihin ohjaajan
tulee antaa oilkeaa ndytto0n perustuvaa
tietoa.

Kuuntele, keskustele ja anna aikaa
Ohjauksen tulisi tapahtua kasvotusten,
jotta ohjaaja voi varmistaa, ettd perhe
ymmartai tekemdinsd valinnan. Ohjauk-
seen tulee varata riittdvasti aikaa, jotta
perhe pystyy sisdistimaan saamansa
tiedon ja esittdimaan kysymylksia.

Ohjauksen jilkeen perheelle on tar-
kedd antaa aikaa pohtia valintojaan en-
nen testid, kuitenkin ottaen huomioon
raskauden keskeyttdmiseen vaadittavat
raskausviikkorajat, jos perhe paityy ta-
han. NIPT-testin tuloksien tultua per-
heen kanssa on tirkedd kiyda ne yhdes-
s3 1dpi huolimatta siitd, onko riski iso
vai pieni, jotta heilld on vield mahdolli-
suus esittda kysymyksia.

Jos seulontatutkimuksissa todetaan
poikkeava tulos, perheelld on mahdol-
lisuus pdattdd raskauden jatkamisesta
sekd sairaan lapsen syntymdan ja hoi-
toon voidaan varautua parhaalla mah-
dollisella tavalla. «

Kirjoittajat Saana Remes ja Anni Nyman
ovat OAMK:n kdtildopiskelijoita sekd
OAMK:n lehtorit Outi Kajula, TtT, ja tutkin-
tovastaava Minna Manninen, TtM.

NIPT eli non-invasive prenatal
test on seulontatutkimus, joka
perustuu didin veren plasmas-

ta eristettdvaan sikiéperaiseen
DNA:han. NIPT:ld voidaan seuloa
yleisimmat trisomiat; Downin
oireyhtyma (21-trisomia), Edwardsin
oireyhtyma (18-trisomia) ja Pataun
oireyhtymi (13-trisomia) sek
sukupuolikromosomien poikkeava
[ukumaara. Niin sanotussa laajassa
NIPT-tutkimuksessa voidaan seuloa
lisaksi kuusi yleisintd mikrodelee-
tiosyndrooma-aluetta. Jos NIPT-tu-
los on positiivinen, se vahvistetaan
lapsivesi- tai istukkandytteella.
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