VAESTOLIITON PERINNOLLISYYSKLINIKKA, TIETOLEHTISET/
HUNTINGTONIN TAUTI JA PERHESUUNNITTELU

s

Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtymaéan tai sairauteen, ne eivét
korvaa perinndéllisyysneuvontaa tai erikoislaékarin konsultaatiota.
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Huntingtonin taudin vallitseva periytyminen

saa pohtimaan tautia myds perhesuunnittelun

nakokulmasta. Taudin riski herattaa joukon
kysymyksia. Pitaisiko tehda geenitesti
riskissa olevalle puolisolle?

Jattaako lapset kokonaan hankkimatta?
Hankkiako lapset taudista valittamatta?
Voiko tehda sikiotutkimuksen ja keskeyttaa
raskauden? Voisiko lapsen testata jo
alkiovaiheessa ja siirtda kohtuun vain
terveen? Voisiko kayttaa lahjasukusoluja
taudin valttamiseen? Kelpaisimmeko
adoptiovanhemmiksi?

Perinndllisyysneuvonnassa keskustellaan
kaikista naista seikoista, vaikka tassa
rajaudutaan vain alkio- ja
sikiédiagnostiikkaan.

Alkio-ja sikiodiagnostiikka

Seké alkio- etta sikiodiagnostiikan edellytys
on, ettd suvun neurologinen sairaus on
geenitutkimuksella varmistettu Huntingtonin
taudiksi. Yleensa myos Huntingtonriskissa
olevan puolison mutaation kantajuus on
varmistettu ns. ennustavassa
geenitestauksessa.

Huntingtonin taudin alkio- ja
sikibdiagnostiikkaa on joskus
poikkeuksellisesti tehty silloinkin, kun
sairastumisriskissa oleva puoliso ei halua
geenitutkimuksella varmuutta omasta

tilanteestaan. Silloin tarvitaan paitsi tulevien
vanhempien my6s Huntington-riskissa olevan
puolison vanhempien naytteet. Asiaan liittyy
usein joukko kaytanndn pulmia ja eettisiakin
pulmia.

Alkio- ja sikiodiagnostiikka on keskitetty
ylipistosairaaloihin. Niissa tutkimukset
tehdaan perinndllisyyslaéketieteen ja
naistentautien yksikoitten yhteistyona.

Perinndllisyysneuvontaa asiassa saa
yliopistosairaaloitten liséksi Vaestoliiton ja
Folkhalsanin perinndéllisyysklinikoissa.

Alkiodiagnostiikka

Huntingtonin tauti on tavallisimpia syita
alkiodiagnostiikkaan hakeutumiselle.
Alkiodiagnostiikassa sovelletaan
lapsettomuuden hoitoon kaytettavia
menetelmia. Hormonihoidoin stimuloidaan
munasarjoja kypsyttdmaan tavanomaisen
yhden sijaan useita munasoluja, jotka keruun
jalkeen hedelmaoitetaan koeputkessa. 8-
soluvaiheessa otetaan naytteeksi 1-2 solua
niista alkioista, jotka arvioidaan elinkykyisiksi.
Geenitutkimuksella pyritaan tunnistamaan
normaalit IT15-geenit eli vailla Huntington-
mutaatiota olevat alkiot. Yksi tallainen alkio
siirretd&n kohtuun. Jos toivottuja alkiota on
useampia, jaljelle jdavat sailotaan
pakastamalla pariskunnan toiveitten mukaan
ajatellen myohempaa kayttoa. Alkiosiirtoja
voidaan tarvita useampia ennen kuin toivottu
raskaus alkaa.



Alkiosta tehdyn geenitutkimuksen tulos
ehdotetaan yleensa varmistettavaksi
alkuraskaudessa sikion istukkanaytteen
geenitutkimuksella.

Alkiotutkimus tehd&an siis vain yhdesta
solusta, mika asettaa analyysimenetelmalle
erityisvaatimuksia. Huntingtonin
tautimutaation suora tutkimus ei nimittain ole
mahdollista, vaan ainoastaan pienempien
normaalien CAG-kolmikkoméaarien
toteaminen onnistuu. Tasta syysta kummakin
tulevan vanhemman molemmat IT15-geenit
tutkitaan.

Alkiodiagnostiikka on hyvin vaativaa. Sita
toivovan on tarpeen tietaa hyvin
yksityiskohtaisesti menetelman eri vaiheet,
jotta osaa asettaa oikein toiveensa ja
odotuksensa.

Alkiodiagnostiikkaa harkitsevan on
suositeltavaa kayda perinndéllisyysneuvonnan
lisdksi keskustelemassa myos
lapsettomuuden hoitoon perehtyneessa
klinikassa saadakseen tietoa menetelman
kakista yksityiskohdista.

Sikiodiagnostiikka

Sikiélta geenimutaatio tutkitaan 11.
raskausviikolla otettavasta istukkanaytteesta.
Naytteen ottoon liittyy pieni keskenmenoriskin
kasvu, noin 0,5-1 %:n verran.

Tulos pyritddn saamaan valmiiksi jo ennen
12. raskausviikon paattymistd, mutta sen
saaminen voi viipya jonkin verran pidempaan.

Sikidtutkimusten tekemista Huntingtonin
taudissa pidetaan perusteltuna silloin, kun
vanhemmat aikovat keskeyttaa raskauden,
jos sikidlla todetaan tautiin johtava mutaatio.
Ellei nain tapahdu, tullaan tehneeksi
ennakoiva geenitesti alaikaiselle, mika on

kansainvalisesti sovittujen Huntington-
geenitutkimusperiaatteitten vastaista.
Aborttilainsdadanto ja keskeytyskaytannot
vaihtelevat eri maissa. Asia on hyva ottaa
huomioon esim. etsiessaan internetista
aiheeseen liittyvaa tietoa ja kokemuksia.
Suomessa aborttikaytantoon vaikuttavat aidin
ian ja synnyttaneisyyden liséksi erityisesti
raskauden kesto seka raskauden

keskeyttamisperuste, mitkd maaritellaan
laissa.

Nakodkohtia Huntingtonin
taudista ja raskauden
keskeytyksesta

Kun raskauden keskeyttamisperuste on
tulevan lapsen sairaus, on toimenpiteelle
anottava lupa Terveydenhuollon
oikeusturvakeskukselta (TEO).

Lain mukaan edellytys keskeyttamiselle on,
ettd ”... on syyté otaksua, etta lapsi olisi
vajaamielinen tai ettd lapsella olisi tai lapselle
kehittyisi vaikea sairaus tai ruumiinvika”.

Lain kasitetaan tarkoittavan lapsuusiassa
ilmenevaa sairautta tai vammaa. Huntingtonin
taudin juveniili muoto on ainoa ehdon
yksiselitteisesti tayttdva Huntingtonin taudin
muoto.

Ilman TEOn lupaa raskaus voidaan
keskeyttad, jos sen kesto on alle 12 viikkoa.
Talloin toimenpide tehdaan kahden, yleensa
paikallisen laékarin paatoksella. Yli 12 viikkoa
kestaneen raskauden voi keskeyttaa vain
TEORnN luvalla.

Tavallisin peruste tadssa ryhmassa on
aborttilain kohta, jonka mukaan "naisen tai
hanen perheensa elamanolot ja muut
olosuhteet huomioon ottaen lapsen
synnyttaminen ja hoito olisi hanelle
huomattava rasitus”.
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Pohdittaessa perhesuunnittelua suhteessa Internet-sivuja ja kirjallisuutta

suvun Huntingtonin tautiin on toisessa

vaakakupissa myos ihmisen tavallinen European Huntington Disease Network

elamankaari iloineen, suruineen ja http://www.euro-hd.net/html

sairauksineen. Mihin Huntingtonin tauti

asettuu kaikkien naitten joukossa? Millaisen The Huntington's Disease Association (UK)

aikuisian sairauden vuoksi on parempi jaada Fact sheets, http://www.hda.org.uk/hda/fact-

. sheets.php

syntymatta?

Keski-idsta alkaen ihmiset sairastelevat International Huntington Association

enenevassa maarin. Taudit ovat http://www.huntington-assoc.com/

hoitomahdollisuuksista huolimatta usein

kroonisia ja etenevid, monet vaikeaoireisia ja HOPES:The Huntington's Disease Outreach

lopulta kuolemaan johtavia. Naihin Project for Education, at Stanford

tavallisempiinkin tauteihin uskotaan jo http://www.stanford.edu/group/hopes/

l&hitulevaisuudessa olevan geenitesteja, joilla

voitaisiin ennustaa yksilon sairastamista IHA/WFEN, International Huntington

vaikkapa jo sikioikaisena. Association and the World federation of
neurology Research Group on Huntington’s

Mitd vanhemmat tekisivat, kun tietaisivat Chorea. Guidelines for the molecular genetics

syntymattdéman lapsensa sairastuvan predictive test in Huntington’s disease.

todennéakdisesti seka tyypin 2 diabetekseen Journal of Medical Genetics 1994: 31:555-

etta rintasyopaan? Yhdistelma ei ole 559.

kovinkaan harvinainen.
Tibben A. Predictive testing for Huntington’s

Kasitykset tautien hoitomahdollisuuksista disease. Brain Research Bulletin 20086,
varmasti vaikuttavat paatokseen. 72:165-71.

Millaiset lienevat Huntingtonin taudin

hoitomahdollisuudet 40-50 vuoden kuluttua? Walker FO. Huntington's disease. [Review]

Lancet 2007, 369:218-28.
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