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Istukkanaytetutkimus

Tama potilasopas kertoo, miké istukkanaytetutkimus on, miten ja
milloin se tehdaan, mita tutkimuksen jalkeen tapahtuu, seka
mitka ovat tutkimuksen mahdolliset hyodyt ja riskit. Oppaan
tarkoitus on auttaa keskustelemaan asiasta hoitohenkilokunnan
kanssa, ja helpottaa Sinulle tarkeiden kysymysten esittamista.

Mik& on istukkanaytetutkimus?

Istukassa on samat geenit kuin kehittyvalla lapsella.
Istukkanaytetutkimuksessa istukasta otetaan pieni nayte
raskaudenaikaisia geenitutkimuksia varten. Sikion geeneja tai
kromosomeja tutkitaan useimmiten tiettyjen perinndllisten
sairauksien osalta. Tutkimusta voidaan tarjota jos:

1 Olet yli 35-vuotias aiti, ja lapsellasi on taten suurentunut
riski sairastua esimerkiksi Downin oireyhtymaan.

1 Sinulla tai puolisollasi on perinnéllinen sairaus, joka voi
periytya lapselle.

1 Sinun tai puolisosi suvussa esiintyy perinndllista sairautta,
ja lapsella on riski sairastua siihen.

1 Aikaisemmalla lapsellanne on perinnéllinen sairaus.

1 Sinulle on tehty jokin muu raskaudenaikainen
seulontatutkimus (esim. ultradédnitutkimus,
niskaturvotusseula tai verinayte), ja siina on kaynyt ilmi
sikion suurentunut geneettisen poikkeaman riski.

Milloin istukkanaytetutkimus tehdaan?

Istukkanaytetutkimus tehdaan tavallisesti 10. ja 13.
raskausviikon valilla.
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Perinnollisyyspoliklinikka
puh (03) 3116 5507 tai (03) 3116 7761

Aitiyspoliklinikka, sikiotutkimukset
puh (03) 3116 6424
faksi (03) 3116 4374

TYKS
Perinnollisyyspoliklinikka
PL 52, 20521 Turku

puh (02) 3131 390

faksi (02) 3131 395
http://www.tyks.fi/fen/

FOLKHALSANS GENETISKA KLINIK

PB 211, (Topeliusgatan 20)

00251 Helsingfors

tel (09) 315 5524 (kanslia)

fax (09) 315 5106
http://www.folkhalsan.fi/Web/Apps/Activities/Activity.aspx?
Id=6133&item=8489&originPage=8488

FOLKHALSANS GENETISKA KLINIK
Annika Orre

Kauppapuistikko 23 A, 65100 Vaasa
tel (06) 312 7445
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Tai perinndllisyysklinikaltasi:

HUS

PERINNOLLISYYSLAAKETIETEEN YKSIKKO
PL 140 (Haartmaninkatu 2 B), 00029 HUS

puh (09) 4717 2189

faksi (09) 4717 6089

http://www.hus.fi/

HUS

SIKIOTUTKIMUSYKSIKKO

PL 140 (Haartmaninkatu 2), 00029 HUS
puh (09) 4717 3606

faksi (09) 4717 4906

http://www.hus.fi/

VAESTOLIITON PERINNOLLISYYSKLINIKKA
(Kalevankatu 16), PL 849, 00101 Helsinki

puh (09) 61622 246 suora

faksi (09) 645 018
www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/

KYS

Kliinisen genetiikan poliklinikka
PL 1777, 70211 Kuopio

puh (017) 172 148

faksi (017) 172 726

oYsS

Perinndllisyyslaaketieteen klinikka

PL 24, 90029 OYS

puh (08) 315 3218

faksi (08) 315 3105
http://www.ppshp.fi/perinnollisyyslaaketiede

TAYS
Kliinisen genetiikan yksikko
PL 2000, 33521 Tampere

Kuinka istukkanéayte otetaan?

Istukkabiopsiassa istukkakudoksesta otetaan pieni nayte. Ensin
sikibn ja istukan sijainti kohdussa selvitetaan
ulradanitutkimuksella. Sitten istukkakudoksesta otetaan nayte
joko vatsanpeitteiden lapi tai kohdunkaulan Kkautta.
Hoitohenkilokunta paattaa istukan ja sikion sijainnista riippuen,
kumpaa tapaa k&aytetdan. Yleensa nayte otetaan
vatsanpeitteiden lapi.

1. Vatsanpeitteiden | 2pi

Ohut neula pistetéaan ihon, vatsanpeitteiden ja kohdun seinaman
lapi istukkaan. Neulan kulkua seurataan ultradanilaitteella, jotta
se saadaan oikeaan paikkaan. Neulalla imetd&n hiukan
istukkakudosta, ja kudosnayte lahetetdaan tutkittavaksi
laboratorioon.

Ultraganianturi—
Ruisku

Virtsarakko

Istukka
Kohtu— Vv
\/_// “\Kohdunkaula
©®RCOG | . Perasuoli
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2. Kohdunkaulan kautta
Ohut katetri tai pihdit tyénnetaan kohdunkaulan lapi kohtuun.

Tama tuntuu samalta kuin Papa-naytteen otto. Pihtien kulkua
seurataan ultradanilaitteella, jotta oikea paikka |6ytyy. Istukasta

otetaan pieni nayte, joka lahetetaan tutkittavaksi laboratorioon.

Ultraganianturi
Virtsarakko

Lapsivesi- <
, * Ohuet pindit tai
~~]  katetri
Kohtu-~ Y Ematin
Istukka” /

P " Kohdunkaula

N— ~Perasuoli

Sattuuko istukkanaytteenotto?

Useimpien naisten mielestd istukkanaytteenotto on
epamiellyttdva, mutta el varsinaisesti kivulias kokemus.
Tuntemukset muistuttavat kuukautiskipua. Kun nayte otetaan
vatsanpeitteiden lapi, naiset kertovat tunteneensa painetta ja
jonkin verran arkuutta alueella toimenpiteen jalkeen. Kun nayte
otetaan kohdunkaulan kautta, tuntemukset ovat samanlaiset kuin
Papa-kokeessa.

Tama oli Ilyhyt johdatus istukkanaytetutkimukseen.
Lisatietoa saat seuraavista osoitteista:

Verneri.net
Tietoa raskaana oleville
www.verneri.net/yleis/tietoa-odottajille.html

Finohta
Tietoa sikibseulonnoista ja jatkotutkimuksista
http://finohta.stakes.fi/FI/sikioseulonnat/perheille/index2.htm

Véestaliiton tietolehtiset

Tietolehtisia  yleiskatsaukseksi  tiettyyn  sairauteen tai
oireyhtymaan

www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/tietolehtiset/

Orphanet

Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa harvinaisista
sairauksista ja niihin liittyvistd tutkimuksista ja hoidoista, ja
linkkeja potilasyhdistyksiin ympari Euroopan.

www.orpha.net

EuroGentest

Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa geneettisista
tutkimuksista, ja linkkeja potilasyhdistyksiin ympéari Euroopan.
www.eurogentest.org



1 Mita vaihtoehtoja on, jos tulos on poikkeava.

1 Kuinka kokemus vaikuttaa Sinuun ja puolisoosi
tunnetasolla.

Naita asioita kannattaa miettiA ennen kuin p&atatte
istukkanaytetutkimukseen ryhtymisesta. Teidan on hyva tutustua
myds "Yleisimmat kysymykset" Tvihkoseen. Siihen on listattu
lukuisia kysymyksia, joita saatatte haluta kysya
perinnéllisyyslaakarilta. Kysymykset on keratty
vastaavanlaisessa tilanteessa olevilta ihmisilta. Kirjoittakaa ylos
kaikki mieltdnne painavat asiat, ja kysykda niista
perinndllisyysneuvonnassa. Jos tarvitsette tulkkia, ilmoittakaa
laitokselle etukateen.

Mit& tapahtuu istukkanaytteenoton jalkeen?

Naytteenotto kestdd 15-20 minuuttia. On hyva ottaa seuralainen
tueksi toimenpiteeseen ja sen jalkeiseksi ajaksi. Muutamaan
paivaan istukkanaytteenoton jalkeen ei tule rehkia eika nostella
painavia esineitd, ja muutenkin on syyta ottaa rauhallisesti.

Istukkanaytteenoton jalkeen saattaa ilmaantua verista
tiputteluvuotoa ja kuukautiskipumaisia kouristuksia. Tama on
normaalia. Jos verinen vuoto on runsaampaa, ota yhteys
laékariisi. Sukupuoliyhteytta tulee valttdd, kunnes verinen vuoto
on lakannut.

Mité riskeja istukkanaytetutkimukseen liittyy?

Keskimaarin 1-2 naista sadasta (1-2%) saa keskenmenon
istukkanaytteenoton seurauksena. Syyta tédhan ei tiedeta.
Kuitenkin  98-99 sadasta raskaudesta (98-99 %) jatkuu
normaalisti.

Onko istukkanaytetutkimus luotettava?

Tutkimuksen luotettavuus riippuu kulloisenkin tutkittavan geeni-
tai kromosomimuutoksen laadusta. Hoitavalta laakarilta
kannattaa kysya, kuinka luotettava kyseinen tutkimus on.

Joskus harvoin tutkimustulokset ovat epaselvat, ja voidaan
tarvita vield toinen tutkimus.

Paljastaako istukkanaytetutkimus kaikki geneettiset
hairiot?

Tutkimukset koskevat yleensa vain yhta tiettya sairautta. Joskus
tutkimus saattaa antaa viitteitd my6s muusta sairaudesta. Mitaan
yleista, kaikki geneettiset sairaudet selvittdvaa tutkimusta ei ole
olemassa.



