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Seulomalla vauvat
ajoissa hoitoon

Vastasyntyneiden aineenvaihduntaseula 10ytaa tietyt sairaudet ennen
kuin ne ehtivat aiheuttaa vaurioita. Ajoissa aloitettu laake-, ravitsemus-
tai muu hoito antaa mahdollisuuden normaaliin elamaan, vaikka vakavaa
sairautta ei voida poistaa. Seulontaan liittyy eettisia, lddketieteellisid ja
taloudellisia kysymyksia — ja tilanne muuttuu alati.

vauvoista kilpirauhasen vajaa-

toiminnan lisdksi yli 20 muuta
aineenvaihduntasairautta. Monessa
muussa maassa ndin on tehty jo
useita vuosia. Laboratorioanalytiikan
kehitys mahdollistaa yha useamman
perinndllisen ja hankitun sairauden
seulonnan vastasyntyneistd. Varhai-
nen diagnoosi ja ajoissa aloitettu
hoito estéda lapsen vaurioitumisen,
mikd parantaa ennustetta merkittd-
vésti.

S uomessa on ruvettu seulomaan

Monia erilaisia sairauksia
voidaan seuloa

Vastasyntyneille tehdédén ladkarintar-
kastus ja muun muassa kuulo tutki-
taan. Laboratorioseulonta kdynnistyi
aineenvaihdunta- ja hormonisairauk-
sista, joita on kertynyt seulottavissa

Taulukko 1. Seulonnan keskeisié periaatteita.

olevien sairauksien listalle jatkuvasti
lisad. Ndiden rinnalle on tullut tar-
jolle hemoglobinopatioiden, tiettyjen
immuunipuutostilojen seké esimer-
kiksi kystisen fibroosin ja synnynndis-
ten infektioiden seulonta. Tulevaisuu-
dessa tullee lisdantymadn myos suora
geneettinen seulonta.

Millaisia tauteja olisi
syyté seuloa?

Eri maiden seulottavien tautien listat
eroavat toisistaan. Osin tima johtuu
populaatioiden eroista. Sairaus voi
olla merkittava terveystekija jossakin
populaatiossa ja toisessa sité ei esiin-
ny lainkaan.

Taulukossa 1 on esitetty muu-

tamia periaatteita, jotka tulee :’

huomioida seulontapaatosta ’

Seulottavan taudin merkitys on suuri yksilon ja yhteiskunnan kannalta.

Taudin kulku tunnetaan, ja siihen on olemassa vaikuttava hoito.

Tautiin on olemassa seulontatutkimus, jolla se voidaan havaita ennen kuin

se muuten ilmenisi.

Seulonnan, diagnostiikan ja hoidon kustannukset ja vaikuttavuudet on arvioitu.

Varhainen diagnoosi
ja ajoissa aloitettu
hoito estdd lapsen
vaurioitumisen.
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tehtdessd. On selvidd, ettei aina ole eh-
dottomia oikeita vastauksia esimerkik-
si sithen, mika on vaikuttavaa hoitoa
tai mitka ovat sairauden aiheuttamat
kustannukset.

STM:n suositus 2014

Sosiaali- ja terveysministerio suositti
kevailla 2014 viiden sairauden seulon-
taa, mutta samasta naytteestd voidaan
yhdelld analyysilld seuloa useampikin
sairaus, kuten muissa maissa tehddan.
Taulukosta 2 on ndhtdvissd taméan
hetkinen asiantuntijasuositus Suo-
messa seulottavista taudeista.

Kaytannon toteutus

Vastasyntyneiden aineenvaihdunta-
seulonnassa otetaan vahintdan 2-5
vuorokauden ikadisesta lapsesta kanta-
pdén sivulta kapillaariverindyte imu-
paperiin. Nayte kuivataan ja lahete-
taan seulontakeskukseen Turkuun.
Analyysit tehdddn soveltuvin mene-

telmin, joista massaspektrometria on
tarkein. Positiiviset 16ydokset ilmoi-
tetaan jatkoselvittelyista vastaavalle
lastenlddkarille synnytyssairaalaan.

Jatkotoimet

Aineenvaihduntasairauksien seulon-
nan herkkyys ja tarkkuus ovat erin-
omaiset. Mutta koska védidrien nega-
tiivisten maard on minimoitu, vaaria
positiivisia tuloksia tulee vdistamatta.
Positiiviset tulokset on nopeasti var-
mennettava sopivin erikoistutkimuk-
sin, joita ei ole tarjolla joka sairaa-
lassa. Siksi seulontaa on tukemassa
asiantuntijalddkarien verkosto.

Tavoitteena 100 %:n kattavuus

Seulonta on vapaaehtoinen, mutta
pyrkimyksend on mahdollisimman
suuri kattavuus. Odottavia perhei-
td informoidaan aitiysneuvoloissa ja
-poliklinikoilla. My6s vihemmisto-
kieliryhmét on huomioitu.

Taulukko 2. Téallé hetkelld Suomessa seulottavat taudit.

Endokrinologiset sairaudet

¢ Synnynndinen kilpirauhasen vajaatoiminta
e Synnynndinen lisamunuaisten likkakasvu

Aminohappoaineenvaihdunnan sairaudet

e Fenyyliketonuria

e Tyrosinemia tyyppi 1

e Glutaarihappovirtsaisuus tyyppi 1
e |sovaleerihappovirtsaisuus

¢ Metyylimalonihappovirtsaisuus

* Propionihappovirtsaisuus

e Vaahterasiirappitauti

Rasvahappoaineenvaihdunnan sairaudet
e Karnitiini-asyylikarnitiinitranslokaasin puutos
e Karnitiinipalmityylitransferaasin puutos tyyppi 1
e Karnitiinipalmityylitransferaasin puutos tyyppi 2

e Karnitiinin kuljetusvika
e Glutaarihappovirtsaisuus tyyppi 2

e Keskipitkdketjuisten rasvahappojen asyyli-CoA-dehydrogenaasin puutos
e Pitkaketjuisten rasvahappojen 3-hydroksiasyyli-CoA-dehydrogenaasin puutos
e Hyvin pitkaketjuisten rasvahappojen asyyli-CoA-dehydrogenaasin puutos

Ureasyklin hairiot

e Argininemia

e Arginiinimeripihkahappovirtsaisuus
e Sitrullinemia

Vitamiini- ja kofaktorisairaudet
e Synnynndinen B12-vitamiinin puutos
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Seulonta on siis taloudel-
lisesti kannattavaa, mutta
luonnollisesti tdrkedmpdid
on inhimillisen kdrsimyksen
vahentdminen.

Seulontoja tekevissa sairaaloissa on
huolehdittava my6s nidytteenoton
jarjestamisestd, naytteiden lahettami-
sestd seulontakeskukseen ja muusta
logistiikasta. Tarvitaan esimerkiksi
hyvit tietoliikenneyhteydet seulonta-
keskukseen. Keskoset ja sairaat vasta-
syntyneet taytyy kisitelld erikseen ja
huolehtia, ettd hekin tulevat seulo-
tuksi sopivassa vaiheessa.

Hyodyt ja haitat

Seulonnan hintaa on vaikea arvioida,
mutta reagenssi- ja henkilostokulut
seka laitteiden kdyttomenot vaativat
50-80 euroa seulottavaa kohti sen
mukaan, mita tutkitaan. Koko maassa
kuluu seulontaan vuosittain suuruus-
luokaltaan miljoona euroa. Tamé raha

Lisédksi pitdd muistaa, ettd yhden poti-
laan hoitokulut koko hidnen eldménsa
ajalta ovat ndissd sairauksissa helpos-
ti yli miljoona euroa, jos sairaus 10y-
detddn vasta, kun se on jo aiheuttanut
oireita. Seulonta on siis taloudellisesti
kannattavaa, mutta luonnollisesti tar-
kedmpad on inhimillisen kdrsimyksen
vihentdminen.

Tulevaisuus

Menetelmien kehittyessad yhd useam-
man taudin 16ytdminen seulonnalla
tulee mahdolliseksi. Etenkin geeni-
seulonta tarjoaa valtavat mahdolli-
suudet mutta myos haasteet. Hienoa
on, ettd Suomeen on saatu jarjestel-
m4, jossa kaikki vauvat saavat mah-
dollisuuden seulontaan. Jatkossa on
varsin helppoa muuttaa seulottavien
sairauksien listaa, kun tietoa kertyy
lisda. ®



