Sikiotutkimukset
Dos. Riitta Salonen-Kajander

Vaestoliiton perinnollisyysklinikka, 2009

Milloin tutkimuksia voidaan tehda?

Alkuraskauden sikidtutkimuksia tehd&an kahdenlaisissa tilanteissa. Tutkimus voidaan tehda tietyn
taudin tai kehityshairion poissulkemiseksi sellaisessa perheessa, jossa tiedetadn olevan jokin
tallainen riski. Toisaalta niitd tehdaan myos kunnan aitiyshuollon jarjestamina seulontoina
perheissd, jotka haluavat tutkimuksia. Seulonnoilla pyritd&n pienentdmaén sita riskia, etta
perheeseen syntyisi yllattden sairas lapsi. Jos sikiolla todettaisiin kehityshdirio tai sairaus,
aborttilakimme mukaan perhe voi halutessaan hakea lupaa raskauden keskeyttamiseen. Sen
aarimmainen takaraja sikion vakavan sairauden perusteella on 24. raskausviikko.

Raskauden aikaisia seulontatutkimuksien jarjestamista kunnissa koskee vuoden 2006 lopussa
annettu asetus seulonnoista ja siihen liittyva ohjeistus. Niiden tarkoituksena on saattaa
raskaudenaikaisten seulontojen tarjonta kaikissa kunnissa mahdollisimman yhdenmukaisiksi
vuoden 2009 loppuun mennessa.

Seulontoihin ja tutkimuksiin osallistuminen

Seulonnat ja sikiotutkimukset ovat aina vapaaehtoisia. Vanhemmat itse harkitsevat haluavatko
seulontatutkimuksia ja paattavat myos tehdaanko varsinaisia sikiétutkimuksia, jos niihin on
aiheetta. Tietoa p&atoksen tekoa varten on saatavissa ditiysneuvoloista ja Internetistd. Neuvolat
ovat myos parhaiten perilla siitd, mitd seulontamenetelmia kunnassa on kaytettavissa julkisin
varoin. Jos vanhemmat haluaisivat tutkimuksia, joita kotikunnassa ei ole tarjolla, ne on useimmiten
mahdollista saada yksityisesti omalla kustannuksella.

Seulontatutkimukset poimivat aina suuren joukon normaaleja raskauksia korkeariskisiksi, vaikka
vain pienessa osassa sikiolla on jokin kehityshairio. Toisaalta seulontatutkimukset eivat paljasta
kaikkia poikkeavia raskauksia. Tdma asia on hyva ottaa huomioon, kun paattaa osallistumisestaan.
Seulontatutkimuksen normaali tulos ei siis takaa syntyvén lapsen terveytta.

Jos perheessé tuntuu jo etukéteen arvioiden olevan jonkin perinnéllisen taudin riskid, kannattaa
ottaa yhteyttd perinndllisyysneuvontaan jo ennen raskautta. Silloin sikidtutkimusmahdollisuuksien
suhteen ehkd epéselva tilanne ehditéan selvittad ennen raskautta ja ratkaisut tutkimuksiin
osallistumisesta voidaan tehd& kaikessa rauhassa. Perinndllisyysneuvontaa on saatavana kaikissa
yliopistosairaaloissa, Véestoliitossa ja Folkhdlsanilla.

Minkalaisia tutkimuksia voi tehda?

Ultradanitutkimus on tavallisin sikion kehitysté ja terveyden tilaa selvittva tutkimus. Sen avulla
voidaan seurata sikion kasvua ja ndhda ovatko sikion rakenteet normaalisti muodostuneet. Istukasta
ja lapsivedesta voidaan ottaa naytteité sikién kromosomi-, geeni- tai joitakin muita tutkimuksia
varten. Naytteenotto lis&é hiukan (*2-1%) raskauden keskenmenoriskid ja tutkimuksia tehdaénkin



yleensa vain, jos raskaudessa tiedetéd&n olevan suurentunut riski kromosomipoikkeavuuteen tai
johonkin tiettyyn kehityshairioon tai tautiin, joka tutkimuksella voidaan todeta.

Ultradaniseulontatutkimukset

Aitiysneuvolat kautta maan tarjoavat raskaana oleville dideille mahdollisuuden kahteen
ultradanitutkimukseen raskaudessa. Tutkimuksen tarkoitus on varmistaa raskauden kesto, sikitiden
lukumaara, istukan sijainti ja lisdksi tarkastella sikion rakenteita (mm. aivot, selkdranka, sydéan,
virtsatiet, raajat). Ultraddnitutkimuksella voi my6s seurata sikion kasvua ja liikkumista, lapsiveden
madrad ja napasuonten verivirtausta loppuraskaudessa.

Raskauden ensimmadiselld kolmanneksella ultragdénitutkimus tehd&an yleensa emattimen kautta ja
sen jalkeen vatsanpeitteiden l&pi ihon paalta. Ultradanitutkimus on sikidlle ja aidille vaaraton.

Varhaisraskauden yleinen ultradéanitutkimus

Varhainen yleinen ultradénitutkimus tehdéan 10 — 13 raskausviikoilla. Siina varmistetaan sikion
elossa olo, todetaan sikididen lukumaaré ja arvioidaan raskauden kesto. Vaikeimmat sikion
rakenteen poikkeavuudet voivat myos nakya tassa tutkimuksessa. Jos vanhemmat haluavat sikion
kromosomipoikkeavuuksien seulontaa, sen yhteydessa mitataan sikion niskaturvotuksen paksuus.

Niskaturvotuksen mittaus

Varhaisen yleisen ultraddnitutkimuksen yhteydessa voidaan mitata sikion niskaturvotus 11-13
raskausviikolla sikion kromosomipoikkeavuuksien seulontaa varten. (Ks. Yhdistelmaseulonta.)
Lahes kaikilla sikioill& esiintyy niskan alueella muutaman millimetrin paksuinen ihonalainen
turvotus. Sen suurentuminen liséé tilastollisesti sikion kromosomipoikkeavuuden riskid. Turvotus
on yleensd ohimenevaa ja haviaa usein neljannentoista raskausviikon jélkeen, vaikka siki6ll& olisi
kromosomipoikkeavuus. Lisaantynyt niskaturvotus voi joskus harvoin johtua myds jostain muusta
kehityshairiosta kuin kromosomipoikkeavuudesta (esimerkiksi synnynndisesté sydanviasta).
Toisaalta on tarkeda ymmartaa, etta sikiolla voidaan todeta lisaantynytta niskaturvotusta, vaikka
mitadn kehityshairioté ei olisikaan. Turvotus kertoo vain kohonneesta poikkeavuuden
todennakdisyydestd. Samoin sikitlla voi olla kromosomipoikkeavuus, vaikka niskaturvotusta ei
olisikaan tavallista enempéa.

Toisen raskauskolmanneksen ultraganiseulonta sikion rakenteiden tarkastelemiseksi

Sikion rakenteita voi tyydyttavalla tarkkuudella tarkastella n.18. raskausviikosta lahtien.
Tutkimukseen kuuluu keskushermoston, eli aivojen ja selk&rangan alueen tarkastelu, syddmen
neljan lokeron, kahden kammion ja kahden eteisen toteaminen. Siind nékyvét yleensa hyvin myos
nesteen tayttamat mahalaukku ja virtsarakko sekd munuaiset.

Noin 50-60% sikion merkittavisté rakennevioista voidaan todeta. Jos ultradénitutkimuksessa
epéillaan poikkeavuutta, &iti l&hetetddn lisdtutkimuksiin (yliopistolliseen) keskussairaalaan, jossa
tilanne arvioidaan ja tehdaan mahdollisesti tarvittavat lisdtutkimukset, kuten sikion kromosomi- tai
muut tutkimukset.



Sikion kromosomipoikkeavuuksien seulontatutkimukset

Ihmisen arviolta 35 000 perintOtekijaa eli geenia sijaitsevat solujen sisélld kromosomeissa.
Tavallisesti ihmiselld on 23 paria kromosomeja, eli yhteensé 46 kappaletta. Kromosomiparin
jasenista toinen on periytynyt &idilta ja toinen iséltd. Kromosomisairaus johtuu siitd, etta
kromosomeja on liikaa tai lilan vahan tai ettd jonkin kromosomin materiaalia on liikaa tai liian
vahan. Yleisin ihmisen kromosomipoikkeavuus on pienimmé&n kromosomin numero 21
esiintyminen kolminkertaisena eli trisomisena. Tama 21-trisomia aiheuttaa Downin oireyhtyman.
Sen pééoireet ovat kehitysvammaisuus, tyypilliset ulkonakopiirteet ja erilaiset sisaelinten
rakennepoikkeamat, joista tavallisin on synnynnéinen sydanvika. Myds kromosomien 18 ja 13
trisomiat tunnetaan vaikeiden synnynnaisten kehityshairididen aiheuttajina.

Vaikka kromosomisairaudet johtuvat perintotekijoiden poikkeavasta méaarasta, eivat ne yleensa ole
perittyj&, vaan syntyneet muna- tai siittiosolun jakautumish&irion seurauksena. Siten joka ainoassa
raskaudessa sikiolla on pieni kromosomien poikkeavuuden riski. Kromosomimuutoksia esiintyy
kuitenkin useammin 35 vuotta tayttdneiden &itien raskauksissa, ja 38-vuotiaan didin
vastasyntyneelld kromosomipoikkeavuuden riski on 1 %:n luokkaa, 45-vuotiaan n. 5 %. Kun asiaa
arvioidaan raskauden alussa niihin aikoihin kun sikion kromosomitutkimuksia tehdaan,
todennakdisyydet ovat vastaavasti n.1,5 % ja 7%. Ero johtuu siitd, ettd melko huomattava osa sikion
kromosomipoikkeavuuksista aiheuttaa raskauden keskenmenon vield loppuraskauden kuluessa.
Kromosomipoikkeavuuksien yleistyminen &idin ian karttuessa johtuu todennédkdisesti munasolujen
ikdantymisestd, isan vanheneminen ei lis& tata riskia.

Varhaisraskauden yhdistelméaseulonta

Varhaisraskauden yhdistelméseulonta on ensisijainen tapa seuloa sikion kromosomipoikkeavuuksia.
Sita varten tarvitaan tiedot aidin iastd, raskauden kestosta, didin veren seerumin tiettyjen
merkkiaineiden pitoisuuksista ja sikion niskaturvotuksen paksuudesta. Seulontaan tarvittava aidin
verindyte voidaan ottaa 9-11 raskausviikoilla. Ultradanitutkimus, jossa niskaturvotus mitataan
tehddan 11-13 raskausviikoilla. Tulos seulonnasta saadaan vasta kun verindytteiden
merkkiainemaaritysten ja ultradanitutkimuksen tulokset yhdistetaan.

Yhdistelméseulonnassa aidin verinaytteesta tutkitaan yleensa kahden eri merkkiaineen pitoisuutta.
Toinen on istukkaperainen hormoni hCG-f (koriongonadotropiinin B-ketju) ja toinen PAPP-A
(Pregnancy Associated PlasmaProtein A) eli raskauteen liittyva plasman proteiini A. Raskauden
kestoon nahden pieni PAPP-A:n seerumipitoisuus ja suuri hCG-B:n pitoisuus kertovat
suurentuneesta sikion Downin oireyhtyman todennakdisyydesta.

Ultradénitutkimuksessa mitataan niskaturvotuksen maaran liséksi sikion vartalon pituus raskauden
keston méaarittamiseksi. Kromosomipoikkeavuuksien todennakdisyys on sitd suurempi mita
enemman niskaturvotusta on.

Verindytteen merkkiaineiden mittaustulokset, didin ik ja ultradanitutkimustiedot yhdistetaan
tilastollisen laskentaohjelman avulla. Sen tulos ilmoitetaan riskilukuna, joka kertoo sikion
kromosomipoikkeavuuden todenndkdisyyden meneilldén olevassa raskaudessa, esimerkiksi yksi
sadasta eli 1/100, 1/250, 1/1000 jne. Jos todennakdisyys ylittada sovitun rajan, esim. 1/250, raskaana
olevalle tarjotaan mahdollisuutta istukkandyte- tai lapsivesitutkimukseen, joiden avulla sikion
kromosomit voidaan tutkia. Kohonneen riskin ryhméén seuloutuu yleensé noin 5% raskauksista.



Yhdistelméseulonnalla voidaan 16ytaa 80-90 prosenttia raskauksista, joissa sikiollda on Downin
oireyhtymaa aiheuttava 21-trisomia. Toisaalta, vaikka 21-trisomian todennakdisyys olisi
seulontatutkimustuloksen mukaan pienempi kuin 1/250, siki6lla voi siitd huolimatta olla Downin
oireyhtymad tai jokin muu kromosomipoikkeavuus. Samoin, vaikka seulontatutkimuksesta saa
positiivisen tuloksen, useimmiten siki6ll& ei ole Downin oireyhtymad, vaan sikion kromosomit ovat
normaalit. Tutkimus kertoo vain kohonneesta kromosomipoikkeavuuden todennakoisyydesta. Vasta
jatkotutkimuksessa selviad, onko sikiolla normaalit vai poikkeavat kromosomit.

Toisen raskauskolmanneksen seerumiseulonta

Jos varhaisraskauden yhdistelméseulonta ei ole syysta tai toisesta mahdollinen, voidaan sikitn
kromosomipoikkeavuuksien riskié arvioida toisen raskauskolmanneksen seerumiseulonnalla.
Mittaamalla 15. raskausviikon jélkeen otetusta didin verindaytteestd erdiden merkkiaineiden
pitoisuuksia (esim. alfa-fetoproteiini 1. AFP, koriongonadotropiini 1. hCG tai sen B-ketju hCG-B) ja
huomioimalla raskauden kesto ja &idin ik& saadaan Downin oireyhtyman todenndkoisyydesta
kertova riskiluku (Ks. varhainen yhdistelmaseulonta). Kohonneen riskin ryhméén seuloutuu noin
5% raskauksista, ja naille dideille tarjotaan mahdollisuus sikion kromosomitutkimukseen
lapsivesinaytteestd. Tdma menetelmé paljastaa 60-70% Downin oireyhtymatapauksista.

Toisen raskauskolmanneksen seerumiseulontaan siséltyva didin seerumin AFP maéaritys toimii
yksin&én joidenkin sikion kehityshairididen seulontamenetelmand. Jos sen pitoisuus on normaalia
suurempi (raja-arvona yleensé 2,5 x kyseisen raskausviikon mediaani) voidaan epailla, ettd myos
lapsiveden AFP-pitoisuus on suurentunut. Tdma voidaan selvittdd méaarittamalla AFP-pitoisuus
mya0s lapsivesindytteesta. Jos se on siind normaali (n. 80-90% tapauksista), didin seerumin
kohonnut AFP-pitoisuus ei johdu sikidn kehityshairiostd, vaan jostain muusta syysta, esim.
raskauden aikaisesta verenvuodosta, jolloin istukan kautta on paassyt AFP:té tavallista enemman
aidin verenkiertoon. Normaalia suurempi lapsiveden AFP-pitoisuus on aina liséselvittelyjen aihe
(Ks. Lapsiveden AFP-tutkimukset)

Muut kromosomipoikkeavuudet seulontatutkimuksissa

Vaikka kaikki yllamainitut seulontatutkimukset on suunniteltu tavallisimman
kromosomipoikkeavuuden eli 21-trisomian l6ytamiseksi, 16ytyy jatkotutkimuksena suoritetussa
sikion kromosomitutkimuksessa muitakin kromosomipoikkeavuuksia. Tavallisimpia ndista ovat
yliméarainen kromosomi 18 ja 13, puuttuva X-kromosomi tyt6lla ja muut sukukromosomien X ja Y
lukumaarapoikkeavuudet. Yleisesti voidaan sanoa, ettd kaikkien muiden paitsi sukukromosomien
poikkeavuudet aiheuttavat vakavan kehityshairion. Tyton puuttuva X-kromosomi aiheuttaa usein
sikiolle vaikean turvotuksen, joka helposti johtaa raskauden keskenmenoon, mutta muut
sukukromosomipoikkeavuudet ovat yleensé seuraamuksiltaan lievia tai eivat aiheuta lainkaan
oireita.

Kaikista sikiotutkimuksissa todetuista kromosomipoikkeavuuksista keskustellaan vanhempien

kanssa perusteellisesti. Ndin he saavat asiasta yksityiskohtaista tietoa ja voivat tdydentaa sitd omilla
kysymyksillaan, voidakseen paattaa raskauden jatkamisesta tai keskeyttdmisesté.

Jo tiedossa olevan perheen ongelman vuoksi tehtavat sikiotutkimukset

Sikiotutkimuksia tehdaan myos erdiden harvinaisten perinnéllisten sairauksien ja
kromosomimuutosten toteamiseksi niissa perheiss, joissa téllainen riski on etukdateen tiedossa.



Tutkimuksen tarve ja kaytettdvat menetelmat arvioidaan ndissé tapauksissa yksilollisesti. Suureen
osaan perinndllisia sairauksia tai kehityshairioita ei ole kéytettavissd mitééan sikiodiagnostisia
menetelmid. Nama sikiotutkimukset tehdé&an yleensa yliopistollisten keskussairaaloiden
perinnollisyyspoliklinikoilla.

Perinndllisten kromosomipoikkevuuksien tutkimukset

Joskus harvoin kromosomimuutos voi periytyd. Tall6in on yleensa kyse kromosomitranslokaatiosta.
Se tarkoittaa tilannetta, jossa kahden kromosomin osat ovat vaihtaneet paikkaa. Téssa tilanteessa
kromosomiaineksen maara on pysynyt muuttumattomana, eika ndin syntynyt tasapainoinen
(balansoitunut) kromosomitranslokaatio aiheuta kantajalleen mitaan terveydellista haittaa eika aina
ongelmia lasten hankintaankaan. Noin 0.5 %:lla ihmisista on tallainen tasapainoinen
kromosomitranslokaatio, joista useimmat eivét ole edes tietoisia.

Kromosomitranslokaatio voi kuitenkin periytya lapselle ns. epétasapainoisessa muodossa, jolloin
kromosomiainesta on periytynyt lapselle liikaa ja/tai liian vahan, jolloin myds perintdtekijoitd on
liikaa tai lilan vahan. Téllainen epatasapainoinen (balansoimaton) translokaatio aiheuttaa lapselle
useimmiten vaikean kehityshairion. Sikion kromosomitutkimuksessa voidaan nahda, onko
translokaatio periytynyt vanhemmalta lapselle ja missd muodossa se on, oireettomassa vai oireita
aiheuttavassa muodossa. Kromosomitutkimus tehdaén joko istukan tai lapsiveden soluista.

Sikidaikaiset geenitutkimukset

Geenit ovat mukana lahes kaikissa sairauksissa. Useimmiten ne ovat vain vaikuttamassa
sairastumisalttiuteen, mutta varsinaisissa perinnéllisissa "Mendelin lakien” mukaan periytyvissé
taudeissa geenit todella maarééavat kuka sairastuu ja kuka ei. Geenitutkimuksia voidaan tehda, kun
sikiolla tiedetdan olevan kohonnut riski tautiin, jonka geenivirhe on tiedossa tai kun ns.
kytkentatutkimusten avulla voidaan tehda johtop&&toksia geenin periytymisesté perheessé.
Geenitutkimukset tehdaan yleensa istukkanaytteen soluista.

Lapsivesitutkimus

Kuinka lapsivesitutkimus tehdaan?

Lapsivesitutkimus tehd&an yleensa raskauden 15-16. viikolla viimeisisté kuukautisista laskettuna.
Kohtuontelossa on silloin lapsivetta sikion ymparilla noin 3 dI, ja siitd voidaan haitatta ottaa
tutkimukseen tarvittavat 15-25 ml. Ndytteenottoa edeltdd ultradénitutkimus, jossa varmistetaan
raskauden kesto ja sikitiden lukumaara ja néhdaan myos istukan sijainti.

Lapsivesindyte otetaan ohuella neulalla vatsan ihon l&pi. Se tuntuu suunnilleen samalta kuin
verindytteen otto. Toimenpiteen jalkeen &iti saa liikkua vapaasti ja palata paivan askareihinsa.

Rhesus-negatiivisille aideille annetaan varmuuden vuoksi vasta-ainepistos.

Lapsivedessa on sikiosté irronneita soluja, jotka erotetaan néaytteestd laboratoriossa. Niita viljelldan
1-2 viikkoa tai pidempadn kunnes tutkittavaksi saadaan riittdvésti jakautuvia soluja.
Erikoiskésittelyjen ja varjayksen jalkeen solujen kromosomit nékyvét mikroskoopissa, ja niiden
lukumaéara ja rakenne voidaan tutkia. Kromosomitutkimuksen tulos saadaan yleensé 2-3 viikon
kuluttua ndytteenotosta.



Lapsivesindytteestd voidaan tehda kaikkien kromosomien tutkimuksen sijaan ns. trisomia-PCR-
tutkimus, joka kertoo tavallisimpia trisomioita aiheuttavien kromosomien 21, 18 ja 13 seka
sukukromosomien lukumééran (Ks. Muut kromosomipoikkeavuudet seulontatutkimuksissa).
Lapsiveden soluja ei yleensa kayteta geenitutkimuksiin, koska useimpiin tutkimuksiin niista
saadaan eristettya tarpeeksi DNA:ta vasta muutamia viikkoja kestavan viljelyn jalkeen.

Lapsiveden AFP-tutkimukset

Alfa-fetoproteiini eli AFP on sikidperéinen valkuaisaine, jota esiintyy jonkin verran lapsivedessé ja
raskauden aikana pienid madaria didin veressa. Sen pitoisuudet lapsivedessa ovat huomattavasti
tavallista korkeampia joissakin sikion kehityshairioiss, joissa iho ei peité sikion kudoksia. Néaita
ovat mm. erilaiset avanteet kuten selkdrankahalkio/selkdydinkohju, vatsanpeitteiden avanne
(gastroskiisi) ja napatyrd (omfaloseele).

Suomalaistyyppinen synnynndinen munuaissairaus (kongenitaalinefroosi) aiheuttaa sikiélle jo
raskauden aikana vaikean valkuaisvirtsaisuuden, joka nékyy erittdin korkeina lapsiveden AFP-
pitoisuuksina. Sairaus on peittyvasti periytyvé ja sen yhden geenivirheen terveitd kantajia
suomalaisista on keskimaarin 1/50. Kantajasikiollakin voi olla raskauden alussa ohimenevasti
valkuaisvirtsaisuutta, joka ndkyy normaalia jonkin verran korkeampana lapsiveden AFP-
pitoisuutena. Néissa tilanteissa voidaan sairaat sikitt erottaa terveistd geeninkantajista
geenitutkimuksin.

Lapsiveden AFP-pitoisuus mitataan seulontamielessa yleensa silloinkin, kun lapsivesindyte otetaan
muusta syysta.

Lapsivesitutkimuksen riskit

Alkuraskauden lapsivesitutkimuksesta on harvoin haittaa, mutta taysin riskiton tutkimus ei ole.
Normaalistikin 16. viikon raskauksista viela 1-2% paattyy keskenmenoon. Lapsivesitutkimus lisaa
tata riskid 0.5 %:n verran. Lapsivesindyte otetaan ultraddnikuvausvalvonnassa, jolloin varmistutaan
ettei sikioon kajota.

Kromosomitutkimuksen tulos on erittdin luotettava. VVain harvoin tulos on tulkinnanvarainen ns.
kromosomimosaikismin vuoksi. Naissa tilanteissa harkitaan, olisiko napaverinaytteen
kromosomitutkimuksesta apua tilanteen selvittdmiseksi.

Istukkanaytetutkimus

Kuinka istukkanaytetutkimus tehdaan?

Istukkandyte otetaan yleensa 11.-12. raskausviikolla. Ensin tehddan aina ultradénitutkimus, jolla
varmistetaan raskauden kesto ja selvitetdan istukan paikka. Vatsan ihon l&pi tehtédva naytteenotto
aiheuttaa saman verran kipua kuin verindytteen ottaminen.

Istukassa on useimmiten jo valmiiksi jakautuvia soluja kromosomitutkimusta varten. Nayte saadaan
tutkittavaksi jo muutaman péivan viljelyn jalkeen ja tuloskin usein jo noin viikossa. Jos jakautuvia
soluja ei ole, niitd joudutaan viljelemaan pitempaan ja tulos valmistuu usein vasta 3-4 viikon
kuluttua.



Istukkandytteesta voidaan tehda kaikkien kromosomien tutkimuksen sijaan ns. trisomia-PCR-
tutkimus, joka kertoo tavallisimpia trisomioita aiheuttavien kromosomien 21, 18 ja 13 seké
sukukromosomien lukumé&aran (Ks. Muut kromosomipoikkeavuudet seulontatutkimuksissa).
Lapsivesitutkimukseen néhden istukkatutkimuksen etu on se, etta tulos saadaan aikaisemmin.
Kromosomien lukumaéara selvidéd molemmilla tutkimuksilla luotettavasti. Alfa-fetoproteiini-
maaritykseen istukkanaytetta ei voi kayttaa. Istukkanaytteen yhteydesséa tehtava ultradanitutkimus ei
sikion paljon pienemméan koon vuoksi anna yhta paljon tietoa kuin lapsivesitutkimuksen yhteydessa
tehtava.

DNA-tutkimukset perheessa esiintyvén taudin geenitutkimusta varten tehdaan yleensa aina
istukkandytteestd, koska siitd saadaan eristettyd nopeasti ilman soluviljelya DNA:ta tutkimuksiin
tarvittava maaréa.

Istukkanaytetutkimuksen riskit

Alkuraskauden keskenmenot ovat yleisid, ensimmaéisen kolmen raskauskuukauden aikana noin 10-
15% raskauksista menee kesken. Vield kymmenviikkoisiksikin ehtineista raskauksista 4-5% menee
itsestaan kesken. Istukkanaytteen otto liséa tata riskid vajaan prosentin verran. Itsestaan tapahtuvien
keskenmenojen tavallisuuden vuoksi ei aina ole selvitettavissa, johtuiko istukkanéytteen jalkeinen
keskenmeno juuri naytteen otosta.

Joskus (1-2%:ssa tapauksista) istukkanaytteen kromosomitutkimuksessa esiintyy
tulkintavaikeuksia, jotka johtuvat siitd, etté istukassa voi esiintya solulinjoja, joissa on poikkeava
kromosomisto, vaikka sikion kromosomit olisivat normaalit. Taméa nékyy ns. istukkamosaikismina
eli ndytteessa ndhdaan sekd kromosomistoltaan normaaleja ettd poikkeavia soluja. Tuloksen
selventamiseksi tehdaédn usein viela uusi kromosomitutkimus lapsivesindytteestakin. Useimmiten
istukkatutkimuksen kromosomitulos on kuitenkin yksiselitteinen ja luotettava.

Lisaa aiheesta

Sikidseulonnat - Opas lasta odottaville. Stakes.

Sikidseulonnan jatkotutkimukset - Sikion kromosomi- ja rakennepoikkeavuuksien epailyn

selvittdminen. Stakes.

Sikion poikkeavuuksien seulonta. Seulonta-asetuksen taytantéonpanoa tukevan

asiantuntijaryhman muistio. Sosiaali- ja terveysministerion selvityksia 2009:1.

Valtioneuvoston asetus seulonnoista 21.12.2006

Opas kunnille kansanterveystydhdn kuuluvien seulontojen jarjestamisesta. Sosiaali- ja

terveysministerion julkaisuja 2007/5

Raskauden ajan ultraddnitutkimukset ja seerumiseulonnat rakenne- ja
kromosomipoikkeavuuksien tunnistamisessa.
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llona Autti-Ramo, Hanna Koskinen, Marjukka Makel&, Annukka Ritvanen, Pekka Taipale ja
asiantuntijaryhma.
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