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Kantajuustutkimukset  

 

Potilasopas  



Kantajuustutkimukset  
 
Tämä opasvihkonen on tarkoitettu ihmisille, jotka joko harkitsevat 
kantajuustutkimukseen osallistumista, tai ovat jo osallistuneet 
sellaiseen. Vihkosesta saat tietoa siitä, mitä tarkoittaa olla 
òkantajaò ja kuinka saat selville, oletko kantaja, sekª kªytªnnºn 
ja tunnetason neuvoja tutkimustulosten kanssa elämiseen. 
Tiedoista suuri osa on kerätty ihmisiltä, jotka ovat osallistuneet 
kantajuustutkimukseen. Toivottavasti niistä on hyötyä sinulle. 

 
A. Mitä kantajuus on?  
 
Kantajuuden ymmärtämiseksi on hyvä tutustua geeneihin ja 
kromosomeihin. 
 
Geenit ja Kromosomit  
 
Ihmiskeho muodostuu miljoonista soluista. Useimmat solut 
sisältävät ihmisen koko geenistön. Geenejä on tuhansia, ja ne 
ohjaavat kaikkia elimistön toimintoja. Geenit määräävät monia 
piirteitämme, kuten silmien värin, veriryhmän ja pituuden. 
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OYS 
Perinnöllisyyslääketieteen klinikka 
PL 24, 90029 OYS 
puh (08) 315 3218 
faksi (08) 315 3105 
 
TAYS 
Kliinisen genetiikan yksikkö 
PL 2000, 33521 Tampere 
Perinnöllisyyspoliklinikka 
puh (03) 3116 5507 tai (03) 3116 7761 
 
Äitiyspoliklinikka, sikiötutkimukset 
puh (03) 3116 6424 
faksi (03) 3116 4374 
 
TYKS 
Perinnöllisyyspoliklinikka 
PL 52, 20521 Turku 
puh (02) 3131 390 
faksi (02) 3131 395 
 
FOLKHÄLSANS GENETISKA KLINIK  
PB 211, (Topeliusgatan 20) 
00251 Helsingfors 
tel (09) 315 5524 (kanslia) 
fax (09) 315 5106 
 
FOLKHÄLSANS GENETISKA KLINIK  
Annika Orre 
Kauppapuistikko 23 A, 65100 Vaasa 
tel (06) 312 7445 
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Orphanet  
Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa harvinaisista 
sairauksista ja niihin liittyvistä tutkimuksista ja hoidoista, ja 
linkkejä potilasyhdistyksiin ympäri Euroopan. 
www.orpha.net 
 
EuroGentest  
Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa geneettisistä 
tutkimuksista, ja linkkejä potilasyhdistyksiin ympäri Euroopan. 
www.eurogentest.org  
 
Tai perinnöllisyysklinikaltasi:  
 
HUS 
KLINISEN GENETIKAN YKSIKKÖ 
PL 160 (Meilahdentie 2) 
puh (09) 4717 2189 
faksi (09) 4717 6089 
 
HUS 
SIKIÖTUTKIMUSYKSIKKÖ  
PL 140 (Haartmaninkatu 2), 00029 HUS 
puh (09) 4717 3606 
faksi (09) 4717 4906 
 
VÄESTÖLIITON PERINNÖLLISYYSKLINIKKA  
(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 
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Geenit sijaitsevat kromosomeissa. Kromosomit ovat rihmamaisia 
rakenteita solun tumassa. Ihmisen lähes kaikissa soluissa on 
tavallisesti 46 kromosomia. Kromosomit periytyvät vanhemmilta, 
23 kummaltakin. Kromosomeja on siis 23 paria. Koska 
kromosomit muodostuvat geeneistä, perimme useimpia geenejä 
kaksin kappalein, yhden kummaltakin vanhemmalta. Tämän 
vuoksi meillä on usein molempien vanhempiemme piirteitä. 
Geenit ja kromosomit muodostuvat kemiallisesta yhdisteestä, 
deoksiribonukleiinihaposta eli DNA:sta. 
 
Geenien muutoksia kutsutaan mutaatio iksi, ja me kaikki 
kannamme joitakin sellaisia. Koska meillä kuitenkin on 
useimmista geeneistämme kaksi kopiota, normaali kopio 
kompensoi geenikopiota, jossa on mutaatio. Kantajuus tarkoittaa 
näin ollen, että henkilö ei sairasta kyseistä tautia, mutta kantaa 
muuttunutta kopiota kyseisestä geenistä yhden kromosomiparin 
toisessa kromosomissa. Kantajuus ei yleensä vaikuta henkilön 
terveyteen millään tavalla. Kantajuudesta voi olla haittaa siinä 
tapauksessa, jos se voi johtaa perinnöllistä sairautta sairastavien 
lasten syntymiseen. 
 
Milloin kantajuus saattaa aiheuttaa lasten sairastumisen 
perinnölliseen sairauteen?  
 
Kantajuus saattaa johtaa lapsen sairastumiseen kolmessa eri 
tilanteessa: 
 
1. Autosomaaliset peittyvästi periytyvät sairaudet  
Näihin sairauksiin lapsella on riski sairastua vain, jos molemmat 
vanhemmat kantavat saman geenin samaa mutaatiota, tai 
samaa sairautta aiheuttavaa mutaatiota. Tällöin jokaisella 
lapsella on 25 % (1:4) mahdollisuus periä kummaltakin 
vanhemmaltaan mutatiotunut geeni ja sairastua perinnölliseen 
sairauteen. Suomessa esiintyviä peittyvästi periytyviä sairauksia 
ovat esimerkiksi AGU-oireyhtymä, kongenitaalinefroosi, 
synnynnäinen kloridiripuli ja nonketoottinen hyperglysinemia. 
Lisätietoa saat Peittyvª Periytyminen ïvihkosesta. 

3 



2. X-kromosomissa periytyvät sairaudet  
Jos nainen on tällaisen sairauden kantaja, hänen pojillaan on 50 
% (1:2) mahdollisuus sairastua kyseiseen perinnºlliseen 
sairauteen. Naisen tyttärillä on myös 50 % (1:2) mahdollisuus 
periä mutaatio ja olla äitinsä lailla kantajia. Harvinaisissa 
tapauksissa tytär saattaa sairastua kyseiseen tautiin. X-
kromosomissa periytyvää sairautta sairastavan miehen tyttäret 
perivät aina  mutaation ja ovat kantajia, mutta miehen pojat eivªt 
koskaan peri mutaatiota. Lisätietoa saat X-kromosominen 
Periytyminen  ïvihkosesta. Esimerkkejª tªllaisista sairauksista 
ovat fragiili X ïoireyhtymä, Duchennen lihasdystrofia ja 
hemofilia. 
 
3. Kromosomimuutokset  
Jos henkilö on kromosomimuutoksen (esim. balansoituneen eli 
tasapainoisen kromosomitranslokaation) kantaja, hänellä on 
suurentunut riski keskenmenoihin, ja siihen, että lapsella on 
terveysongelmia ja oppimisvaikeuksia. Lisätietoa saat 
Kromosomimuutokset - ja Kromosomitranslokaatiot  ï
vihkosista. 
 
Voisinko minä olla kantaja?  
 
Riskisi olla tietyn perinnöllisen sairauden tai kromosomi-
muutoksen kantaja voi olla suurentunut monesta eri syystä. 
 

¶ Sukulaisellasi on peittyvästi periytyvä sairaus, X-
kromosomissa periytyvä sairaus tai kromosomimuutos. 

¶ Sukulaisesi on saanut tietää olevansa tietyn peittyvästi 
periytyvän sairauden, X-kromosomissa periytyvän 
sairauden tai kromosomimuutoksen kantaja. 

¶ Lapsellasi on peittyvästi periytyvä sairaus, X-
kromosomissa periytyvä sairaus tai kromosomimuutos. 

¶ Etnisen taustasi takia sinulla on kohonnut riski olla tietyn 
perinnöllisen sairauden kantaja. Esimerkkejä tällaisista 
sairauksista ovat sirppisoluanemia afrikkalais-
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ñOli hyvin rauhoittavaa tavata Emma (perinnºllisyysneuvonnan 
antaja), koska sitä ennen en ollut oikein ymmärtänyt, että on 
olemassa istukkanäyte- tai lapsivesitutkimuksia, eli oli erittäin 
hyödyllistä, että ammattilainen selitti kaikki mahdolliset 
vaihtoehdot.ò (Tay Sachsin kantaja) 
 
Jotkut saavat apua myös potilastukiryhmistä. Näistä ryhmistä 
saa tietoa siitä, mitä käytännössä ja tunnetasolla merkitsee olla 
sairauden kantaja. Monilla ryhmillä on verkkosivut ja 
puhelinpalvelu, joista saa tietoa ja neuvoja. Ryhmät voivat 
saattaa ihmisiä ja perheitä yhteen toisten, samassa tilanteessa 
olevien, kanssa. Niillä voi olla keskustelufoorumeja, joilla jäsenet 
voivat kirjoitella keskenään. 
 
ñOlemme saaneet aika paljon tietoa potilastukiryhmªstª eli siitª 
on ollut hyötyä, ja kun tiedän, että joinakin iltoina he ovat 
myöhään töissä, eli jos haluan soittaa ja jutella, niin he juttelevat 
kanssani puhelimessa, lähettävät postia, tekevät työtä koulujen 
kanssa...ò (fragiili X ïoireyhtymªn kantaja) 
 
 
Lisätietoa:  
 
Väestöliiton tietolehtiset  

Tietolehtisiä yleiskatsaukseksi tiettyyn 
sairauteen tai oireyhtymään 
www.vaesto l i i t to . f i /per inno l l isyys /
tietolehtiset/ 
 
Rinnekoti  - Tietoa harvinaisista pien-
ryhmistä: 
http://www.rinnekoti.fi/lasten-
kuntoutuskoti/tietoa-harvinaisista-
pienryhmistae/ 
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Joskus tiedon jakaminen sukulaisten kesken on myönteinen 
kokemus. Se voi lähentää perheenjäseniä toisiinsa ja 
sukulaisista voi olla paljon tukea. Toisissa tapauksissa 
kantajuustutkimuksen tulosten kertominen sukulaisille saattaa 
olla vaikeaa tai ahdistavaa. 
 
ñSe tuntuu siltª kuin toisi vitsauksen toisen sukuun ja se todella 
vaikutti minuun koska, tiedäthän, miniänä ei tosiaankaan haluaisi 
tehdª sellaistaéò (hemofilian kantaja) 
 
Isovanhemmille se voi olla erityisen vaikeaa. He eivät ehkä halua 
hyväksyä sitä, että geenimuutos on voinut periytyä heiltä. 
Isovanhemmat tuntevat usein myös syyllisyyttä siitä, että ovat 
välittäneet geeniä eteenpäin. Näihin reaktioihin kannattaa 
varautua. 
 
ñ itini kertoi mummilleni, ja hªn sanoi óse ei ole minulta, pisteô. 
Hªn siis torjui tiedon, hªn sanoi óminª en tuonut sukuun 
mitªªnô.ò (fragiili X ïoireyhtymªn kantaja) 
 
ñHªn oli aivan murtunut. Hªn tunsi syyllisyyttª siitª. Ja minä 
sanoin katsos, sellaista sattuu, ei se ole sinun syysi.ò (kystisen 
fibroosin kantaja, jolla on sairas lapsi) 
 
Perinnöllisyyslääketieteen asiantuntijalta voit saada hyödyllistä 
tietoa ja materiaalia, jonka avulla voit selittää sukulaisillesi, mitä 
kantajuus tarkoittaa, ja että kantajuus on sattumanvaraista. 
 
Mistä muualta saat tukea  
 
Perinnöllisyyslääketieteen asiantuntijat ja muut terveydenhoidon 
ammattilaiset kuten neuvojat ja psykologit ovat kokeneita 
auttamaan ihmisiä kantajuustutkimuksen tulosten saamisen 
herättämien tunteiden käsittelyssä. Heiltä voit saada paljon tietoa 
ja tukea. 
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karibialaisilla, beta-thalassemia Välimeren alueella ja Tay 
Sachsin tauti ashkenazi-juutalaisilla. Nämä sairaudet ovat 
yleisempiä näillä etnisillä ryhmillä, mutta niitä voi esiintyä 
muillakin. 

 
Vaikka mikään näistä syistä ei koskisi sinua, saatat haluta 
kantajuustutkimusta, koska puolisosi tietää olevansa tietyn 
peittyvästi periytyvän sairauden kantaja. Siinä tapauksessa sinun 
tutkimustuloksesi auttaa saamaan selville, onko tulevilla 
lapsillanne riski sairastua kyseiseen tautiin. 
 
Kuinka saan tietää, olenko kantaja?  
 
Jos sinusta tuntuu, että voisit olla tietyn perinnöllisen sairauden 
kantaja, puhu asiasta lääkärillesi. Lääkärisi voi sitten ohjata sinut 
perinnöllisyyslääketieteen asiantuntijan pakeille. Perinnöllisyys-
lääketieteen asiantuntija laatii sukupuun ja kyselee suvussanne 
esiintyvistä perinnöllisistä sairauksista. Hän kertoo, mitä 
tarkoittaa olla kantaja, ja mitä kantajuuden selvittäminen tuo 
tullessaan. On tärkeää muistaa, että päätös kantajuus-
tutkimuksesta on henkilökohtainen ja täysin vapaaehtoinen ï et 
saa tuntea painostusta osallistua tutki-mukseen, jos et pidä sitä 
tarpeellisena. 
 
Jos haluat ryhtyä kantajuustutkimukseen, ja 
asiantuntijankin mielestä siihen on syytä, 
sinulle tarjotaan geenitutkimusta. Geeni-
tutkimuksessa selviää, onko tietyssä 
geenissä tai kromosomissa muutos, eli oletko 
sinä kantaja. Tutkimus tehdään yleensä veri-
näytteestä, sylkinäytettäkin voidaan joskus 
käyttää. Sinulta otetaan näyte, joka lähe-
tetään analysoitavaksi laboratorioon. 
 
Lisätietoa geenitutkimuksista saat vihkosista 
òGeenitutkimuksista ò ja òMitä Genetiikan 
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