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Alkiodiagnostiikka (PGT, eng. preimplantation genetic testing) on hoitomuoto, jolla pyritdén
auttamaan perheitid saamaan terve lapsi kdyttaimalld apuna alkioiden geneettisti testausta. Indikaatiot
hoidolle ovat vaikeita perinndllisid sairauksia, jotka ilmenevéit padasiassa sikidaikana tai lapsuudessa
ja joihin ei ole tiedossa tehokasta hoitoa. Alkiodiagnostiikassa munasolut keinohedelmditetién, minka
jéalkeen blastokystivaiheeseen kehittyneiltd alkioilta analysoidaan suvussa tiedetysti esiintyva
patogeeninen tai todennédkdisesti patogeeninen geenivariantti. Kohtuun istutetaan alkio, joka on
kyseisen perinnollisen sairauden suhteen terve.

Tamén tutkimuksen tarkoituksena oli selvittdd vuosina 2010-2019 VSSHP:n alueelta HUSin
alkiodiagnostiikkayksikkoon ldhetettyjen potilaiden hoidon tulokset ja hoitoprosessin toteutuminen.

Tutkimuspotilaat etsittiin Auria Tietopalvelun tekeman haun perusteella ja hakua tdydennettiin Babe-
hedelmoityshoitojirjestelmén tiedoilla. Potilaskertomustiedoista etsittiin alkiodiagnostiikkahoidon
kannalta keskeiset tiedot. Lisdksi opinndytetydsséd on esitelty alkiodiagnostiikkahoidon periaatteita ja
tuloksia kirjallisuuden pohjalta.

Alkiodiagnostiikan harkintaan lahetettiin yhteensi 30 pariskuntaa, joista 24 hyvéksyttiin mukaan
lopulliseen analyysiin. Alkiodiagnostiikkahoito aloitettiin 19:1le pariskunnalle. Hoidon tuloksena
syntyi 11 lasta yhdekséén eri perheeseen. 29,7 % (11/37) alkionsiirroista eteni synnytykseen.
Alkiodiagnostiikkaharkintaan ldhetettyjen naisten iké oli keskimdérin 29,8 vuotta (21,6—41,9).
Alkiodiagnostiikkahoidon avulla lapsen saaneiden naisten iké oli 1,4 vuotta matalampi verrattuna
naisiin, joilla alkiodiagnostiikka ei edennyt raskauteen. Viive ldheteajankohdasta hoidon aloitukseen
oli keskiméirin 1,3 vuotta (0,3-3.,4). Lapsen syntyméén johtaneessa ryhmaéssa hoitoyrityksié tehtiin
vihemman.

Prosenttiosuus lapsen syntymédéin johtaneista alkionsiirroista vastasi aiempaa tutkimustietoa.
Hedelmallisyytté ja hoidon onnistumista ajatellen hoitoprosessin viive tulisi pyrkid minimoimaan.
Tutkimuksen otanta oli pieni, joten tuloksia on vaikea yleistidd. Alkiodiagnostiikka on kehittyva
hoitomuoto, jonka tekniikat ja kdyténnot kehittyvét jatkuvasti. Uuden vastaavan katsauksen tekeminen
vuodesta 2020 eteenpdin mahdollistaisi tulosten vertailun ja tarkempien johtopdétdsten tekemisen
liittyen hoitoprosessiin.

Avainsanat: alkiodiagnostiikka, PGT, PGT-M, PGT-SR
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Johdanto

Alkiodiagnostiikka (eng. preimplantation genetic testing, PGT, aiemmin kéytetty nimitys
preimplantation genetic diagnosis, PGD) on hoitomuoto, jonka tarkoituksena on auttaa
perinnéllistd sairautta kantavia pariskuntia saamaan terve lapsi. Alkiodiagnostiikassa
koeputkihedelmoitetyiltd alkioilta analysoidaan suvussa esiintyvd patogeeninen tai
todenndkdisesti patogeeninen geenivariantti tai kromosomimuutos. Kohtuun siirretddn alkio,
joka on perinnéllisen sairauden suhteen terve. Joissakin tapauksissa myods kantaja-alkioita
voidaan siirtdé. Ensisijaisesti alkiodiagnostiikan indikaatioina ovat vakavat sairaudet, joihin ei
ole olemassa laddketieteellistd tehokasta hoitoa. Pddasemassa ovat sikio- ja lapsuusaikana
ilmenevit sairaudet, mutta my0s tiettyjd aikuisidlld esiintyvid sairauksia on hyviksytty
alkiodiagnostiikan indikaatioiksi. Lisdksi alkiodiagnostiikkaa voidaan tehdd perinndllisiin

sairauksiin liittyméattomista syistd, jotka ovat olleet runsaan eettisen keskustelun kohteena.

PGT jaetaan kolmeen alakategoriaan riippuen tutkimuskohteesta: PGT-M (monogenic / single-
gene defect) eli yhden geenin aiheuttaman perinndllisen sairauden tutkiminen, PGT-SR
(chromosomal structural rearrangements) eli rakenteellisten kromosomipoikkeavuuksien
tutkiminen ja PGT-A (aneuploidies) eli kromosomien lukumédrdpoikkeavuuksien madritys.
PGT-M ja PGT-SR ovat Suomessa julkisella sektorilla kdytettyjd hoitomuotoja, mutta PGT-

A:n rooli ei ole vakiintunut.

Suomessa on tehty kolme alkiodiagnostitkkaa kasittelevad ladketieteellistd julkaisua(1-3) .
Vain Hydén-Granskog ym. (2018) ovat julkaisuunsa kerdnneet Suomessa tehtyjen hoitojen
tuloksia(1). Varsinais-Suomen alueelta ldhetettyjen potilaiden osalta vastaavaa katsausta ei ole
ailemmin tehty. Eurooppalainen lisddntymisliadketieteen kattojarjest6 ESHRE (European
Society of Human Reproduction and Embryology) on kerdnnyt tietoja
alkiodiagnostiikkahoitojen maéristdi vuodesta 1997 alkaen Ildhinnd eurooppalaisista

keskuksista(4).

Téassd tutkimuksessa tarkasteltiin vuosina 2010-2019 Varsinais-Suomen sairaanhoitopiirin
(VSSHP) alueelta Helsingin yliopistollisen keskussairaalan (HUS)
alkiodiagnostiikkakeskukseen = ldhetettyjen  pariskuntien = hoitoprosesseja.  Liséksi
opinndytetydssd kasiteltiin alkiodiagnostiikan toteutusta, lainsdddédntéd ja hoitojen tuloksia

kirjallisuuden perusteella.



Tutkimuksen tarkoituksena oli selvittdd = VSSHP:n alueen potilaille tehtyjen
alkiodiagnostiikkahoitojen tuloksista ja hoitoprosesseista. Pddmadrana oli saada yleiskatsaus
hoidon sujuvuuteen ja toteutumiseen, minkéd perusteella hoitoprosessia voidaan tarvittaessa
tehostaa. Kiinnostuksen aiheena olivat erityisesti toteutuneiden alkiodiagnostiikkahoitojen
madrit ja tulokset, hoidon viive ldhetteen tekemisen jdlkeen sekd hoidon keskeytymiseen

johtaneet syyt.



1 Kirjallisuuskatsaus

1.1 Historia

Ensimmadisten kliinisten PGT-hoitojen tuloksista raportoivat Handyside ym. (1990), kun viiden
X-kromosomaalista sairautta kantavan pariskunnan keinohedelmoitetyistd alkioista mééritettiin
alkion sukupuoli. Tutkittaviin sairauksiin kuului X-kromosomista johtuva kehitysvammaisuus,
adrenoleukodystrofia, Duchennen lihasdystrofia ja Lesch-Nyhanin oireyhtyma. Hoidot etenivit
kahden pariskunnan osalta kaksosraskauteen.(5) Vuonna 1990 syntyiviat ensimmaéiset
alkiodiagnostiikan keinoin tutkitut kaksoset(6). Suomessa alkiodiagnostiikka alkoi vuonna

1997, ja 2001 syntyi ensimmadinen alkiodiagnostiikan menetelmin tutkittu lapsi.(2)

Verlinskyn (1999) mukaan vuoteen 1998 mennessd alkiodiagnostiikkahoitoja oli
maailmanlaajuisesti tehty noin 900 syklid johtaen ldhes 200 raskauteen ja 120 terveen lapsen
syntymédn. Suurin osa 1990-luvun PGT-hoidoista tehtiin kromosomihdirididen takia.(7)
Poulton ym. (2018) kerésivdt Victorian osavaltiossa Australiassa tehtyjen PGT-M-hoitojen
midrdt vuosilta 2005-2016. Oheisesta kuvaajasta (kuva 1) huomataan, miten

alkiodiagnostiikkahoitojen maérét ovat vuosien kuluessa lisddntyneet.(8)

Aluksi alkiodiagnostiikan indikaatioina olivat ainoastaan lapsuudessa tai sikidaikana ilmenevét
vaikeat perinnélliset sairaudet. Mydhemmin indikaatioita laajennettiin koskemaan myos
aikuisidlld ilmenevid vaikeita perinndllisid sairauksia, joille e ole parannuskeinoa.(9)

Kuva 1. Vuosittaiset PGT-M-hoidot ja sikiddiagnostiikka 2005-2016, Victorian osavaltio, Australia.
Poulton ym. (2018). Liite 1.
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1.2 Alkiodiagnostiikan indikaatiot
1.2.1 Vakiintuneet indikaatiot Suomessa

Edellytys yhden geenin alkiodiagnostiikalle (PGT-M) on pariskunnan toisella tai molemmilla
osapuolilla ilmenevd geenivariantti, joka aiheuttaa vaikean perinndllisen sairauden.
Kéytdnnossd miki tahansa geneettinen sairaus voidaan tutkia alkiodiagnostiikan menetelmin,
jos kromosomimuutos tai sairautta aiheuttava geenivariantti on tiedossa. ESHRE:n hyvin
kdytdnnon suosituksen mukaan yhden geenin alkiodiagnostiikkaa voidaan suositella, jos
geenivirheen tiedetddn olevan patogeeninen tai todenndkdisesti patogeeninen ja se aiheuttaisi
vakavaa terveydellistd haittaa syntyméssd, lapsuudessa tai aikuisuudessa.(10) Suomessa

alkiodiagnostiikkaa kéytetddn pidasiassa siki0aikana tai lapsuudessa ilmeneviin sairauksiin

(11).

Hreinssonin ym. (2020) mukaan yleisimmat sairaudet PGT-M:n indikaationa Pohjoismaissa
vuonna 2018 olivat Huntingtonin tauti, myotoninen dystrofia, fragile-X-oireyhtyma, periytyva
rinta- ja munasarjasyopdalttius (BRCA1 ja BRCA 2), kystinen fibroosi ja Marfanin
oireyhtymé(12). BRCAI1- ja BRCA2-mutaatiot eivdt kuitenkaan ole hyviksyttyja

hoitoindikaatioita Suomessa(11).

Yhden geenin alkiodiagnostiikkaa voidaan tehdd my0s mitokondriaalisesti (mtDNA)
periytyvissd sairauksissa. Haasteena on heteroplasmia, eli patogeenisen variantin ja
villityyppisen variantin ilmentyminen solussa samanaikaisesti. Patogeenisen variantin osuus
vaihtelee sukusoluissa, ja sairauden oireet ilmenevit patogeenisen variantin madrin ylittdessa
kynnystason. Alkiodiagnostiikalla voidaan valita ne alkiot, joiden mtDNA:ssa on kynnystason
alle jadvd madrd patogeenista varianttia. Hoito vidhentda lapsen sairastumisen riskid, mutta ei

tdysin poista sitd, minkd vuoksi kyseinen indikaatio on kiistanalainen.(13)

Kromosomitranslokaatio voi aiheuttaa lapselle vaikean kehitysvammaisuuden, jos
translokaatio periytyy balansoitumattomassa eli tasapainoittumattomassa muodossa.
Rakenteellisten kromosomipoikkeavuuksien tutkiminen (PGT-SR) wvaatii, ettd toisella
vanhemmista on tiedossa oleva kromosomitranslokaatio, joka on tunnistettu geeniteknisin
menetelmin.  ESHRE:n suosituksen mukaisesti alkiodiagnostiikkaa voidaan suositella
pariskunnalle vain, jos diagnostiikkaan kdytettdvin tekniikan avulla voidaan havaita kaikki

muodot balansoitumattomasta translokaatiosta.(10)



1.2.2 Vakiintumattomat indikaatiot Suomessa

Kromosomimiddran  tutkimiseksi  tehtdvdd  alkiodiagnostiikkaa  (PGT-A)  tehdéddn
maailmanlaajuisesti mm. naisen korkean idn, toistuvien keskenmenojen ja alkion
kiinnittymisen hairididen vuoksi. Tarkoituksena on parantaa todennédkoisyyttd terveen lapsen
syntymiédn.(10) Suomessa PGT-A-hoidot eivdt yksinddn kuulu julkisen sektorin
hoitovalikoiman piiriin, mutta PGT-M hoitojen yhteydessd seulotaan aina myos alkion
kromosomilukumddrd(3). Tassd opinndytetydssd keskitytddn PGT-SR:n ja PGT-M:n

késittelyyn, silld PGT-A:n rooli Suomen julkisessa terveydenhuollossa ei ole vakiintunut.

VUS-geenivariantit (variant of uncertain significance) ovat kiistelty alkiodiagnostiikkahoidon
indikaatio. ESHRE ei suosittele alkiodiagnostiikkaa, jos geenivariantin ilmenemisen kliinistéd
merkitystd ei ole tiedossa.(10) Kyseisten varianttien 16ytyminen genomista ei vélttdmatta selitd
fenotyypin ilmentymistd, vaan variantti voi olla tiysin merkitykseton. Tdllaisessa tilanteessa
alkiodiagnostiikalla ei voitaisi estdd sairauden periytymista jalkipolville. VUS:n perusteella ei

Suomessa tehdi alkiodiagnostiikkaa(11).

ASRM (American Society for Reproductive Medicine) on koonnut julkaisussaan kiistanalaisia
alkiodiagnostiikan indikaatioita(9). VUS:n liséksi nédihin kuuluvat sairaudet, joilla on matala
riski siirtyd jilkipolvelle tai geenivirheen aitheuttaman sairauden todenndkdisyys (penetranssi
eli ldpdisevyys) yksilon kohdalla on madaltunut. Lievidoireisissa  sairauksissa
alkiodiagnostiikkaa ei suositella. ASRM ei suosittele alkiodiagnostiikkaa autosomaalisesti
resessiivisissd sairauksissa, jos vain toinen pariskunnan osapuolista on variantin kantaja ja
heterotsygoottisena variantti ei aiheuta oireita. Alkiodiagnostiikkaa on kéytetty myds
vastasyntyneen hemolyyttisen sairauden estoon ja monitekijdisten sairauksien ehkdisyyn, mutta

ASRM ei suosittele néitd alkiodiagnostiikan indikaatioiksi.(9)

ESHRE:n suositusten mukaan alkioiden valintaa HLA-tyypityksen mukaan (PGT-HLA)
voidaan tehdd, jos perheessd sairaan lapsen henki voidaan pelastaa tai elinikdd pidentdd
huomattavasti. PGT-HLA-hoidon tarkoituksena olisi saada sairaan lapsen HLA-tyyppid
vastaava sisarus, joka pystyisi antamaan kantasolusiirron sairaalle sisarukselleen. ESHRE:n

suosituksen mukaan alkiota ei tule valita HLA-tyypityksen perusteella, mikéli perheenjisenelld



ei ole sairautta, johon kantasolusiirtoa harkittaisiin.(10) Suomessa HLA-tyypitys alkioista ei

ole lainsdéddannon nojalla sallittua (1).
1.3 Lainsaadanto

Jokaisella  alkiodiagnostiikkaa  harjoittavalla maalla on oma ldhestymistapansa
alkiodiagnostiikan sddntelyyn. Ginoza ym. (2023) ovat julkaisussaan jakaneet 19 valtiota
alkiodiagnostiikan sdintelyn mukaan kolmeen ryhméadn. 11 valtiossa (mm. Itdvalta, Belgia,
Saksa, Kanada, Intia, Eteld-Korea) sddntely perustuu lainsddddntoon. Seitsemdssd valtiossa
(mm. Australia, Kiina, Brasilia, USA) sdédntely perustuu suosituksiin. Ainoastaan Meksikossa
ei ole tunnistettavissa olevaa alkiodiagnostiikan sdidntelyrunkoa.(14) Kahdessa Euroopan

maassa, Maltalla ja Bosnia ja Herzegovinassa alkiodiagnostiikka ei ole sallittua(13).

Alkiodiagnostiikan indikaatiot vaihtelevat maiden vélilld riippuen myds kyseisen maan
lainsdddénnostd. Esimerkiksi Iso-Britanniassa HFEA (Human Fertilization and Embryology
Authority) yllépitié listaa sairauksista, jotka ovat hyvéiksytty PGT-M:n indikaatioiksi. Vuonna
2018 kyseiselld listalla on ollut yli 500 sairautta(1). Opinndytetyotd kirjoitettaessa listalla oli
1845 sairautta, mikd kertoo alkiodiagnostiikan kehityksestd sekd hoidon kattavuuden

laajenemisesta(15).

Valtioneuvoston keskittdimisasetuksen mukaan Suomessa julkisella sektorilla tehtdvi
alkiodiagnostiikka ja siihen liittyvét hoidot keskitetddn HUSiin(16). Suomessa ei ole virallista
listaa alkiodiagnostiikkaan oikeuttavista hoidon aiheista, vaan hoidettavista sairauksista
paattdvat pitkdlti hoidosta vastaavat ammattilaiset(17). Samoin USA:ssa ei ole selkedd
standardoitua listaa alkiodiagnostiikkahoidon indikaatioista, minké takia eri klinikoiden ja

laboratorioiden linjauksissa saattaa olla eroja(18).

Suomessa vuonna 2007 voimaan tullut hedelmdityshoitolaki asettaa  kriteerit
alkiodiagnostiikkaan hyviksyttaville sairauksille. Lain mukaan lapsen ominaisuuksiin voidaan
vaikuttaa, esimerkiksi alkiodiagnostiikan menetelmin, valikoimalla vakavan sairauden suhteen
terveitd alkioita. Sukupuoleen saa vaikuttaa, jos sukupuolen madiritykselld voidaan estda

lapselle potentiaalisesti kehittyvé vakava sairaus, joka olisi yleisempi toisella sukupuolella.(19)
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1.4 Alkiodiagnostiikan edellytykset ja vasta-aiheet

Alkiodiagnostiikkahoitoon pddsyn edellytykset ja vasta-aiheet ovat pitkélti samat kuin
muissakin hedelmoityshoidoissa. ESHRE:n suositusten mukaisesti tulee kiinnittdd huomiota
naisen ikddn, painoindeksiin (BMI), raskauden mahdollisiin terveysriskeihin sekd kummankin

pariskunnan osapuolen psyykkiseen terveyteen.(10)

Hoitoja ei voida tehdd, jos oletetaan, ettd naiselle aiheutuisi hoidosta merkittdvda haittaa
munasarjojen stimulaatiovaiheessa, munasolujen kerdyksen yhteydessa tai raskaudessa, samoin
miehen sukusolujen kerdyksesti ei saa aiheutua merkittédvia haittaa. Komplikaatioriskid lisdéva
tekijé voi olla alkiodiagnostiikkahoidon indikaationa oleva perinndllinen sairaus tai jokin muu
terveydellinen tila. Hoidot ovat vasta-aiheisia, jos sikidlle tai syntyvélle lapselle koituu
terveydellisid riskejd. Riskin arviointiin kuuluu tarvittaessa lapsettomuushoitoja hakevan
pariskunnan psyykkisen tilan ja muiden voimavarojen arviointi, jos ei muuten voida varmistua

pariskunnan kyvysta tarjota lapselle tasapainoinen kehitys- ja kasvuympéristd.(20)

Suomessa julkisen terveydenhuollon kiireettémén hoidon perusteiden mukaisesti
hedelmoityshoitojen onnistumisen todenndkdisyyttd tulee arvioida ennen hoitoa. Arvioidun
onnistumistodennikodisyyden tulee olla védhintddn 10%, jotta hoitoon voidaan ryhtyd(21).
Merkittdvimmat tekijét hoidon ennusteen ja raskausriskien kannalta ovat naisen ik ja ylipaino.
Molemmat tekijdt vaikuttavat myos miehen hedelmaéllisyyteen. Tarkat ldhetekriteerit BMI:n ja
14n osalta ovat saattaneet vaihdella vuosien saatossa. Molemmilta pariskunnan osapuolilta
edellytetddn tupakoimattomuutta.(3,20) Pariskunnalla saa olla korkeintaan yksi yhteinen, terve
lapsi.  Alkiodiagnostiikkaa voidaan tehdd myos itselliselle vanhemmalle muiden
hedelmdityshoitokriteerien mukaisesti. Alkiodiagnostiikkaa ei voida toteuttaa, jos
fertiliteettiselvityksissd todetaan este koeputkihedelmditykselle tai jos hoidettavan naisen
munasarjakapasiteetti on merkittdvésti alentunut. Julkisella sektorilla tarjotaan korkeintaan
kolme hoitokertaa yhtd tervettd, syntyvdd lasta kohden. Myds aiemmat lahjasolu- ja
koeputkihedelmdityshoidot sekd yksityiselld sektorilla tehdyt alkiodiagnostiikkahoidot

saattavat vaikuttaa julkisessa terveydenhuollossa tarjottavien hoitokertojen méardén.(3)

Yleisten hedelmoityshoitokriteerien kanssa linjassa olevien edellytysten lisdksi geenivirheen

tai kromosomipoikkeavuuden pitdd olla tutkittavissa ajankohtaisilla alkiodiagnostiikan



11

menetelmilld. Geenipoikkeavuuden tulee tdyttdd kappaleessa 1.2 kuvatut hyviksyttyjen

indikaatioiden kriteerit patogeenisuuden ja sairauden taudinkuvan osalta.

1.5 Alkiodiagnostiikan riskit ja virhelahteet
1.5.1 Hoitoon liittyvat komplikaatiot

Alkiodiagnostiikkaan liittyviin ja tavanomaisiin hedelmdityshoitoihin liittyvdt samat
komplikaatioriskit. Munasarjojen hormonistimulaation yleisin komplikaatio on munasarjojen
hyperstimulaatio-oireyhtymad (OHSS). Nastrin ym. (2015) katsauksessa keskivaikean tai
vakavan OHSS:n esiintyvyys hedelmdityshoitojen yhteydessd oli 3,8% (2,3-5,6%).(22).
Vaikeimmillaan OHSS voi aiheuttaa muiden elinten toimintahdiriditd kuten munuaisten
vajaatoimintaa, akuuttia hengitysvaikeutta (ARDS) sekd tromboembolioita. Munasarjojen
stimulaatio lisdé kypsien follikkelirakkuloiden méérad ja suurentaa munasarjojen kokoa, mika
voi altistaa kystien puhkeamiselle ja verenvuodoille sekd munasarjan torsiolle.(23)
Stimulaatiokédytdntdjen kehittyminen on kuitenkin merkittavésti vihentinyt riskid vaikeaan

hyperstimulaatioon(24).

Munasolujen kerdykseen liittyy infektioriski. Neulan mukana bakteereja voi kulkeutua
vatsaonteloon tai punktioneulalla saatetaan epétarkoituksenmukaisesti pistdd suoleen.
Punktioon liittyy aina myos verenvuodon riski. Eméttimen seindmé on yleisin vuotopaikka,
vatsaontelon sisdiset vuodot puolestaan ovat harvinaisia. Poikkeuksellisina komplikaatioina on
raportoitu vaginan seindn repedminen, virtsanjohtimen tukos tai punktio, selkdnikaman

osteomyeliitti ja emédttimen pohjan puudutuksesta aitheutunut myrkytys.(23)
1.5.2 Raskauteen ja lapsen terveyteen liittyvat riskit

Koeputkihedelmdéitykselld (IVF, in vitro fertilization) tai mikrohedelmditykselld (ICSI,
intrasytoplasmic sperm injection) alkunsa saaneissa raskauksissa on tiedetysti suurempi riski
ennenaikaiselle synnytykselle, ennenaikaiselle sikidkalvojen rikkoutumiselle, etisistukalle,
istukan irtaumalle ja sikién pienipainoisuudelle (SGA). Aidilli on suurentunut riski

raskaudenaikaiselle hypertensiolle ja raskausdiabetekselle.(25)

Tutkimuksessaan Feldman ym. (2023) vertailivat alkiodiagnostiikalla (PGT-M) tutkittuja

raskauksia IVF-alkuisiin ja spontaaneihin raskauksiin verrattuna. Yksisikidisissd raskauksissa
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SGA oli yleisempdd PGT-M-ryhmissa sekd [VF-ryhméén (12.4% vs 4.5%; OR 3; 95% CI 1.7—
5.2) ettéd spontaaniraskauksien ryhméén verrattuna (12.4% vs 3.9%; OR 3.4; 95% CI 2.4-4.9).
Ennenaikaisen synnytyksen (ennen 37 raskausviikkoa) riski oli suurentunut PGT-M-ryhmaéssa
spontaaniraskauksien ryhméan verrattuna (10.1% vs 6.4%; aOR 1.6; 95% CI 1.1-2.4) mutta ei
IVF-ryhmiin verrattuna (10.1% vs 11.3%, aOR 0.85; 95% CI 0.5-1.35). Keisarinleikkaus oli
yleisempédd IVF-ryhmissd spontaaniraskauksien ryhmidn verrattuna. PGT-M-ryhmén ja

spontaaniraskauksien ryhmén vélilld ei ollut merkittavai eroa.(25)

Alkiodiagnostiikalla tutkituissa raskauksissa hypertensiivisten ongelmien osuus oli suurentunut
PGT-M ryhmissd IVF-ryhméin (6.9% vs 4.7%; OR 1.5; 95%; CI 0.8-2.7) ja
spontaaniraskauksien ryhmiin verrattuna (6.9% vs 2.3%; OR 3.1; 95% CI 1.9-4.9).
Raskausdiabeteksen riski oli matalampi alkiodiagnostiikkaryhméssd IVF-ryhméén verrattuna
(9.2% vs 15.6%; aOR 0.55; 95% CI 0.3—0.8). Tutkimuksessa vertailtiin myos vastasyntyneiden
sukupuolta, syntymédpainoa ja kuolleisuutta sekd sairaalapdivid ja tehohoidon tarvetta
synnytyksen jdlkeen. Ryhmien vililla ei ollut tilastollisesti merkitsevii eroa ndiden tekijoiden

osalta.(25)

Alteri ym. (2023) vertailivat katsauksessaan lasten pitkdaikaisterveytti PGT-A-hoidetuilla ja
ei-PGT-hoidetuilla lapsilla. Katsauksessa havaittiin motorisia toimintahdiriditd ja lievid
neurologisia poikkeavuuksia PGT-A-hoidetuilla lapsilla 18 kuukauden idssd verrattuna
kontrolliryhméddn. Yhdeksdn vuoden idssd merkittivdad eroa ei ollut. Psyykkisessd ja
psykomotorisessa kehityksessd, anomalioiden méérassi tai verenpainetasoissa ei havaittu eroja
tutkimusryhmien vililld. Aiheesta on tehty liian vdhdn tutkimusta, jotta saatuja tuloksia

voitaisiin pitdd luotettavina.(26)
1.5.3 Geneettisen analyysin virhe ja virhelahteet

On pieni todennédkdisyys, ettd kohtuun siirretty alkiodiagnostiikalla testattu alkio onkin
tutkittavan geenipoikkeavuuden suhteen sairas. Virhemarginaali on yleensd alle 3 %(3).
Wiltonin ym. (2009) tutkimuksessa oli mukana 2538 PCR-pohjaista PGT-M -syklii, joista
12:ssa (0,40%) todettiin raskauden aikana geenivariantin suhteen sairas siki0 tai raskaus paéttyi
sairaan lapsen syntymddn. Kymmenen vééristd diagnooseista ilmeni sikiddiagnostiikassa ja

kaksi lapsen seurannassa syntymén jélkeen.(27)
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Geenianalyysitekniikoiden paraneminen on vdhentanyt teknisisté syisté johtuvia virheitd, kuten
alleelien katoamista, kontaminaatiota ja DNA-amplifikaation epdonnistumista. Thmisestd ja
biologiasta johtuvia virheitd tapahtuu edelleen. IThmisestd johtuvia virheitd ovat esimerkiksi
vadran alkion siirto, virheellinen ndytteiden merkitseminen sekd spontaanit raskaudet
alkiodiagnostiikkahoidon aikana. Biologiset syyt liittyvit mosaikismiin, havaitsematta
jaaneisiin kaksoisrekombinaatioihin (double crossover/recombination), sukulaisuuteen ja

geenin sijaintiin sentromeerin tai telomeerin ldhelld.(28)

Virhemahdollisuuden vuoksi alkiodiagnostiikalla alkunsa saaneissa raskauksissa tarjotaan
sikiodiagnostiikkaa. Tutkimus voidaan tehdd istukka- tai lapsivesindytteesti. Paitos
invasiivisesta eli kajoavasta sikiddiagnostiikasta kuuluu aina pariskunnalle. Invasiivisiin
tutkimuksiin liittyy keskenmenoriski, jonka on ajateltu olevan 0,5-1 % luokkaa(29). Akolkarin
ym. (2015) systemaattisessa katsauksessa arvioitiin lapsivesindytteenoton aiheuttavan 0,1 % ja
istukkandytteenoton 0,2 % riskin keskenmenolle. Systemaattisessa katsauksessa ei kuitenkaan
16ydetty merkitsevdd eroa keskenmenojen yleisyydessd sikiodiagnostiikkaa ldpikdyneen
ryhmén ja kontrolliryhmén valilld.(30) Sikiddiagnostiikan sijaan alkiodiagnostiikan tulos
voidaan varmistaa myds diagnostisella testilld lapsen syntymin jdlkeen. Aikuisidlld alkavissa

sairauksissa titd toimintatapaa ei tule kayttaa eettisistd syista(28).

Osassa raskauksista voidaan invasiivisten tekniikoiden sijaan kéyttdd non-invasiivista
sikioseulontaa (NIPT, non-invasive prenatal test). NIPT-menetelmédd on kéytetty erityisesti
kromosomipoikkeavuuksien ja sukupuolen maéérityksissd, mutta kayttomahdollisuudet ovat
laajentuneet my0ds yhden geenivirheen tutkimiseen tietyissé tilanteissa. NIPT:ssa didin veresta
eristetdén sikion soluvapaata DNA:ta.(28) Istukkaan tai lapsiveteen ei tarvitse kajota, mika

tekee tekniikasta turvallisemman.
1.5.4 Hoidon onnistuminen

Van Der Kelen ym. (2021) tutkivat hoidon onnistumisen todenndkoisyyteen vaikuttavia
tekijoitd PGT-M-potilailla. Kumulatiivinen elédvina syntyneiden lasten osuus CLBR (CLBR,
cumulative live birth rate) kuvaa toivottuun tulokseen, lapsen syntymddn, johtaneiden
alkiodiagnostiikkahoitojen osuutta. CLBR oli suurimmillaan naisen ollessa 27 vuoden iéss4,

jonka jélkeen CLBR laski. 41-45-vuotiailla naisilla CLBR oli huono tai erittdin huono.(31)
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PGT-hoitoja edeltdvien hedelmdityshoitoyritysten suuri mddrd ennusti huonompaa
todenndkoisyyttd hoidon onnistumiselle. Yhden aiemman hedelmdityshoitokerran jélkeen
CLBR oli 31 % ja laski asteittain hoitokertojen lisddntyessd. Suurempi siirtokelpoisten
alkioiden médird ennusti parempaa hoitotulosta. PGT-M potilailla oli enemméin kerittyja
munasoluja, mutta vahemmin siirtokelpoisia alkioita kontrolliryhméén (tavallinen IVF)

verrattuna.(31)

1.6 Hoitopolku Suomessa

Alkiodiagnostiikan hoitopolun vaiheet Suomessa on avattu kuvassa 2. Alkiodiagnostiikkaa
harkittaessa potilaille tarjotaan perinndllisyysneuvontaa oman alueen yliopistosairaalan
kliinisen genetiikan yksikossd. Kaikki alkiodiagnostiikkahoidot tehdddn keskitetysti HUSin
alkiodiagnostiikkayksikdssd. Syksystd 2022 ldhtien HUS-alueen ulkopuolelta tulevilta
potilailta on vaadittu hedelmaillisyysselvittelyt oman alueen naistentautien poliklinikalla. Jos
hedelmillisyys todetaan riittdviksi, tehdddn lahete HUSin kliinisen genetiikan yksikk6on
alkiodiagnostiikan harkintaan.(3) Léhetteet késitelldin moniammatillisessa PGT-kokouksessa,
johon osallistuu lapsettomuus- ja perinndllisyysladkarit sekd IVF-biologi(1). Tyoryhmaé arvioi
alkiodiagnostiikan kriteerien tdyttymisen ja tekee pddtoksen alkiodiagnostiikkahoidon
aloituksesta. ja HUS kliinisen genetiikan perinnéllisyyslddkari antaa pariskunnalle PGT-
neuvonnan.(3) Munasarjastimulaatio suunnitellaan HUSin tai oman keskussairaalan

lapsettomuushoitoyksikdssa.

Munasarjojen hormonistimulaatio tapahtuu yleensd oman hyvinvointialueen (aiemmin
sairaanhoitopiirin) lapsettomuusyksikossd. Munasolujen kerdys ja hedelmditys sekid alkioiden
biopsia, pakastus (vitrifikaatio) ja pakastealkionsiirto (PAS) tehddin HUS Naistenklinikassa.
Raskauden seuranta ja mahdollinen sikiodiagnostiikka tapahtuvat oman hyvinvointialueen

yksikossa.(1)
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Kuva 2. Alkiodiagnostiikan hoitopolku mukaillen Hyden-Granskog ym. kuva 3 (2018) ja Tanner ym.
kuva 3 (2024). Oranssilla oman alueen yksikdssa ja siniselld HUSin yksikdssa tapahtuvat vaiheet.
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IVF/ICSI + alkiobiopsia
b

Alkionsiirto PAS-kierrossa

b

Raskauden seuranta

1.7 Alkiodiagnostiikan vaiheet

Hormonistimulaatio ja munasolujen kerdys tapahtuvat samoin kuin tavallisessa
hedelmoityshoidossa. Mikéli hyperstimulaation riski ei ole suuri, pyritddn ns. pitkddn
stimulaatioprotokollaan, jossa munasarja-aivolisdkeakselia vaimennetaan GnRH-agonistilla
ennen follikkelia stimuloivan hormonin (FSH) aloitusta. Ndin pyritddn mahdollisimman hyviin
munasoluméddridin (tavoitteena n. 10-20 munasolua), ja lisdksi pitkd hoitokaava mahdollistaa
munasolukerdyksen ja sen myotd my0Os alkiobiopsian ajoittamisen toivotulle viikonpdiville.
Hedelmoitysmenetelmd pitdd arvioida mahdollisen kontaminaatioriskin suhteen. ICSI on

suositeltavampi maljahedelmoitykseen verrattuna, koska IVF:ssd on riski kumulussolujen
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(cumulus cells) ja residuaalisiittididen kontaminaatiolle.(13) Hedelmdittyneitdi munasoluja
viljelldén nykyéén blastokystivaiheeseen saakka, useimmiten 5(—6) pdivad. Biopsoinnin jélkeen

alkiot pakastetaan odottamaan tutkimusten tuloksia.

Alkiobiopsian toteutukselle on kolme eri vaihtoehtoa: napasolubiopsia (polar body biopsy),
blastomeeribiopsia (blastomere biopsy, cleavage-stage biopsy) tai blastokysti- eli TE-biopsia
(blastocyst biopsy, trophoectoderm biopsy). Napasolut (PBs, polar bodies) ovat meioottisessa
jakautumisessa syntyvid soluja, joilla on sama geneettinen materiaali kuin munasolulla.
Napasolubiopsiassa poistetaan kaksi napasolua, joista alkiodiagnostiikka tehddin. Tekniikan
etuna on, ettei napasolun poisto vaikuta alkion kehitykseen. Napasolubiopsialla voidaan testata
ainoastaan didin geenimateriaalia, mikd rajoittaa tekniikan kdyttoéd vain didiltd periytyvddn

varianttiin.(32)

Blastomeeribiopsia tehdidédn kolmen pidivian kuluttua hedelmoityksestd, kun alkio on 6—8-
soluinen(33). Blastomeeribiopsia oli pitkddn alkiobiopsian kéytetyin muoto(13). Alkiosta
irrotetaan yksi tai kaksi blastomeeria biopsiaa varten. Kahdesta solusta tehtdvad biopsia on

geneettisen diagnoosin kannalta tarkempi, mutta saattaa haitata alkionkehitysta.(32)

Blastokystibiopsia ~ on  syrjdyttdnyt  blastomeeribiopsian  yleisimmin  kédytettynd
biopsiamenetelmédnd. Blastokystibiopsia tehddén viidentend tai kuudentena pédivind
hedelmoityksestd, jolloin soluja on 80-100. Blastokystibiopsiassa alkion trofektodermista eli
ulkosolumassasta otetaan viidestd kuuteen solua tutkittavaksi.(33) Tekniikan ajatellaan olevan
vihemmén invasiivinen blastomeeribiopsiaan verrattuna, koska soluja irrotetaan
prosentuaalisesti pienempi madrd. Alkioiden pakastaminen blastokystivaiheessa on myds

tehokkaampaa blastomeerivaiheeseen verrattuna.(32)

Biopsoitujen solujen DNA amplifikoidaan esimerkiksi PCR:lla, jonka jidlkeen DNA
analysoidaan kéyttotarkoituksen mukaan valitulla menetelmélld. Kaytetyimpida DNA:n
analysointitekniikoita ovat rinnakkaissekvensointi eli NGS (Next-Generation Sequencing),
molekyylikaryotyypitys eli aCGH (Array-Comparative Genomic Hybridization) seki
karyomapping, joka on SNP-array -tekniikan sovellus.(34) FISH (Fluorescence In Situ
Hybridization) oli aiemmin runsaasti kdytetty analyysimenetelmd, mutta uudemmat tekniikat

ovat osittain syrjdyttaneet sen.(1)
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PGT-SR:ssa kaytettavid tekniikoita ovat NGS ja FISH. NGS:n etuna on kaikkien kromosomien
tutkiminen, kun taas FISH:lla voidaan tutkia vain tietyt kromosomit.(35) PGT-M:ssa voidaan

kayttdd NGS:a tai karyomappingia, jolla voidaan tutkia yksittdisten geenien mutaatiot (PGT-
M) ja kromosomiluku (PGT-A) samanaikaisesti(1,13).

Alkiot yleensd pakastetaan vitrifikaatiomenetelmdlld, silld geneettinen analyysi ei ehdi
valmistua tarpeeksi nopeasti, jotta alkionsiirto voitaisiin toteuttaa samassa kuukautiskierrossa.
Terveet alkiot sulatetaan ja siirretddan myohemmin yksi kerrallaan kohtuun luonnollisessa
kuukautiskierrossa tai hormonipohjustuksen jéilkeen.(1) Kryosdilytetyistd alkioista yli 90%
selvidi ja jaadytetyilld alkioilla on yhtd suuret mahdollisuudet kiinnittyd kohdun limakalvoon
kuin tuoreilla alkioilla(12). Alkioiden kryosdilytys védhentdd tarvetta siirtdd useampi alkio

samanaikaisesti, jolloin véltetdén monisikidraskaus ja sen tuomat riskit.

1.8 Alkiodiagnostiikkahoitojen tuloksia

Hydén-Granskog ym. (2018) ovat kerdnneet julkaisussaan Suomessa HUS Naistenklinikassa
tehtyjen alkiodiagnostiikkahoitojen tuloksia vuosilta 2000-2017. Vuosina 2000-2014
alkiodiagnostiikkaa tehtiin 89 pariskunnalle, joista 22 paria (25 %) sai ainakin yhden lapsen.
Vuosien 2015-2017 aikana alkiodiagnostiikkahoitoja tehtiin 60 pariskunnalle, joista 22 (37 %)
sai ainakin yhden lapsen.(1) Tuloksia tarkastellessa tulee huomioida, ettd tutkimuksen

jalkimmadinen ajanjakso on pituudeltaan vain viidesosa ensimmaisesté.

PGT-M-hoitoja tehtiin vuosina 2000-2014 yhteensid 55, johon on laskettuna my6s sukupuolen
madritys X-kromosomaalisen taudin takia. Alkionsiirtoja tehtiin 58 kappaletta, joista 14 (24 %)
eteni synnytykseen. Vuosina 2015-2017 tehtiin vastaavasti 51 PGT-M-hoitoa ja 37 siirtoa,
joista 12 (32 %) eteni synnytykseen.(1)

PGT-SR-hoitoja tehtiin vuosina 2000-2014 yhteensd 112 kappaletta. Siirtoja tehtiin 105
kappaletta, joista 11 (10 %) eteni synnytykseen. Vuosina 2015-2017 tehtiin 41 PGT-SR-hoitoa.
Siirtoja tehtiin 23, joista 12 (52%) eteni synnytykseen. Liséksi vuosina 2000-2017 tehtiin
yhteensd neljd PGT-A-hoitoa, joista kolme eteni alkionsiirtoon. Niistd yksikdén ei edennyt

synnytykseen.(1)
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ESHRE on kerdnnyt dataa PGT-hoitojen tuloksista eri alkiodiagnostiikkaa toteuttavista
keskuksista vuodesta 1997 alkaen. Suurin osa keskuksista sijaitsee Euroopan maissa. Tadlla
hetkelld viimeisin saatavilla oleva julkaisu késittelee vuoden 2018 alkiodiagnostiikan tuloksia.
Oheisessa taulukossa (taulukko 1) on késitelty ESHRE:n tulosten pohjalta alkiodiagnostiikan
maérid vuosina 2016-2018. Vuosien 2016 ja 2017 tulokset on alkuperdisjulkaisussa ilmoitettu

yhdessi.(4,36)



Taulukko 1. Alkiodiagnostiikan tuloksia ESHRE:n julkaisujen pohjalta 2016-2018. Mukaillen Van

Montfoort ym. (2021) ja Spinella ym. (2023)(4,36).
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1.9 Eettiset kysymykset ja tulevaisuus

Alkiodiagnostiikan liittyy useita eettisid kysymyksid, jotka ovat herdttineet yhd enemméin
kiinnostusta hoitomuodon lisddntyessd. Alon ym. (2024) kerésivit ja analysoivat julkaisussaan
vuosilta 1999-2019 alkiodiagnostiikkaan liittyvdd kirjallisuutta, jossa huomioitiin eettiset,
lainsdddédnnolliset ja sosiaaliset vaikutukset (ethical, legal, and social implications, ELSI).(37)

Téssd kappaleessa kisitellddn muutamia teemoja.

Alkiodiagnostiikka vaatii huolellista potilaiden informointia ja neuvontaa. Jokaiseen hoitoon
liittyy riski véairélle diagnoosille sekd hoidon epdonnistumiselle. Tekniikoiden kehittyessé
alkiodiagnostiikan avulla voidaan havaita yhd enemmin poikkeavuuksia. Kysymys
geenivirhettd kantavan alkion siirrosta asettaa pariskunnan ja ladkérin vaikean eettisen
pohdinnan airelle, johon olisi jirkevéa varautua jo etukdteen. Alonin ym. (2024) mukaan aihe
on kliinisesti merkittdva, mutta ei ole saanut riittdvasti akateemista huomiota, joskin kiinnostus

aihetta kohtaan on lisdéntynyt 2010-luvun lopulla.(37)

Eugeniikka ja syrjintd liittyen esimerkiksi sukupuolta, vammaisuutta tai kuuroutta kohtaan
herattivit huolta erityisesti alkiodiagnostiikan alkutaipaleella. Ei-lddketieteellinen sukupuolen
valinta alkiodiagnostiikan avulla on kiellettyd useissa maissa. Sukupuolen valintaa tulisi tehda
ainoastaan lddketieteellisissd tarkoituksissa, kuten X-kromosomaalisesti periytyvissd
sairauksissa. Samoin alkiodiagnostiikkaa kdytetddn hyvin harvoin lievien kehitysvammojen
ehkdisemiseen. Alon ym. (2024) tiivistavit nédiden eettisten kysymyksien olevan kliinisessa

tyOssd harvoin olennaisia.(37)

Kuten kappaleessa 1.2.2 on mainittu, PGT-HLA-hoitoja tehddin, jotta voidaan varmistaa
syntyvin lapsen kudossopivuus vastaamaan perheen sairasta sisarusta(10). Aihe herittda
keskustelua syntyvdn luovuttajalapsen oikeuksien kannalta. Lapsen tulisi olla muutoinkin
toivottu, eikd ainoastaan mahdollisen kantasolu- ja elinluovuttajan roolin kannalta. Alon ym.
(2024) mukaan kysymys lapsen autonomiasta ja arvostuksesta on ollut julkaisuun koottujen

artikkelien yleisin PGT-HLA:aan liittyvd huolenaihe.(37)

Amerikan lisddntymisldédketieteen yhdistyksen eettinen komitea (eng. Ethics committee of the
American Society for Reproductive Medicine) (2018) késitteli artikkelissaan puoltavia ja

vastustavia perusteluja liittyen PGT-M:n kéyttoon aikuisidlld ilmenevissé sairauksissa. Aihetta
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puolustavat argumentoivat alkiodiagnostiikan antavan pariskunnalle vaihtoehdon estdd
patogeenisen variantin siirtymisti jélkipolvelle, mikd tukee lisdéntymisvapauden periaatteita.
Alkiodiagnostiikka myds védhentiisi perheen huolta liittyen lapsen mahdolliseen mydhempéaan
sairastumisriskiin, silld yleisen kdytdnnon mukaan lapsen geeniperimii sairauden suhteen ei
voida testata ennen 18 ikdvuotta ilman ladketieteellistd perustetta. Alkiodiagnostiikkaa on
perusteltu myds kustannustehokkuuden nikokulmasta, koska hoidolla voitaisiin valttda
diagnostiikkan ja  mahdollisten pitkdaikaisten hoitojen aiheuttamat kustannukset
tulevaisuudessa. Toisaalta alkiodiagnostiikka itsessddnkin tuottaa kohtalaisia kustannuksia.
Perusteluna aikuisidn sairauksiin kéytettdvdd alkiodiagnostiikkaa vastaan puhuu hoidon
epavarmuus. Hoito on kallista, mutta ei vélttimattd johda raskauteen. Lisdksi hoitoon liittyy
aina véiran diagnoosin mahdollisuus. Muina perusteluina on kiytetty l4dketieteen jatkuvaa
kehitystd, minkd ansiosta sairauksia mahdollisesti voitaisiin hoitaa tulevaisuudessa.
Alkiodiagnostiikkaa suunniteltaessa tulisi ottaa = huomioon myds sairauksien matala
penetranssi, jolloin hoidon toteuttamisessa tulisi kéyttda erityistd harkintaa. Loppuyhteenvetona
komitea toteaa alkiodiagnostiikan soveltamisen aikuisiin sairauksiin olevan eettisesti

hyviksyttavii.(38)

Myohemmailld 14lla puhkeavissa sairauksissa, voidaan kiyttié tulosta salaavaa testausta (eng.
non-disclosure testing). Ajatuksena on, ettd oireettomalla henkil6lld, jonka suvussa on vakava
aikuisidlld ilmenevd sairaus, kuten Huntingtonin tauti, on halutessaan oikeus pysyé
tietdimattoménad omasta geneettisestd statuksestaan.(37) Salaavan testauksen riskind on, ettd
alkiodiagnostiikkahoito suoritetaan turhaan, jos kumpikaan pariskunnan osapuolista ei
sukuhistoriasta huolimatta kanna kyseistd sairautta aiheuttavaa varianttia. ESHRE suosittelee

variantin poissulkevaa testausta tulokset salaavan testauksen edelle(10).

Aikuisidlld kehittyvien perinnéllisten sairauksien lisdksi on pohdittu alkiodiagnostiikan
P). Monitekijdisten sairauksien kohdalla sairauden ilmenemiseen vaikuttavat useat tekijit,
kuten muut geenit ja ympdristd. Téllaisia sairauksia ovat esimerkiksi diabetes,
kardiovaskulaarisairaudet sekd monet syovit. Kyseiset tautitilat ovat véestdssa yleisid. PGT-
P:114 tahdatadn sairastumisriskin pienenemiseen, mutta taudin puhkeamista ei voida estda

ainoastaan alkiodiagnostiikan menetelmin. Ndmé 14htokohdat tulee ottaa huomioon, jos
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2 Alkiodiagnostiikkahoidot Tyksissa 2010-2019

2.1 Taustaa

Suomessa kliinisen genetiikan yksikditd on ainoastaan yliopistosairaaloissa. Tutkimuksessa
tarkasteltavana ajanjaksona Suomen terveydenhuolto oli hallinnollisesti jaettu alueittain
sairaanhoitopiireihin. Muutos hyvinvointialueiksi tapahtui porrastetusti 2021-2023. Tassa
tutkimuksessa kiytetddn nimitystd sairaanhoitopiiri, koska vuosina 2010-2019 oli voimassa
vanha jaottelu sairaanhoitopiireihin. Tyksin kliinisen genetiikan yksikon vastuualueeseen
kuuluivat Varsinais-Suomen sairaanhoitopiiri, Satakunnan sairaanhoitopiiri, Vaasan

sairaanhoitopiiri ja Ahvenanmaa.

2.2 Tutkimusmenetelmait

Tutkimuspotilaat etsittiin Auria Tietopalvelun tekemin haun perusteella. Hakukriteerind oli
1.1.2010-31.12.2019 aikana alkiodiagnostiikkaindikaatiolla Tyks kliinisen genetiikan
vastuualueelta HUS kliinisen genetiikan yksikkoon ldhetetyt potilaat. Kaikki Tyksin
vastuualueelta ldhetetyt potilaat eivdt olleet jdéneet Aurian tekemddn hakuun, koska
ldhetekdytintdjen muuttumisen takia osa alkiodiagnostiikkaindikaatioilla ldhetetyisté potilaista
oli saanut ldhetteen Tyksin naistentautien yksikostd, joten hakua tdydennettiin Babe-
jarjestelmin tiedoilla. Tutkimuskriteerit tdyttaneitd potilaita 16ytyi 30. Tutkimuslupanumero

VSSHP /2022 /43755.

Tutkimuksessa etsittiin retrospektiivisesti potilaskertomuksista alkiodiagnostiikan kannalta
oleelliset tiedot, jotka kerdttiin Excel-taulukkoon. Potilastiedot keréttiin ainoastaan Tyksin
sdahkoisestd potilastietojarjestelmdstd  sekd Tyksin kliinisen genetiikan paperisesta
potilastietoarkistosta. Tutkimusdata analysoitiin kdyttiméalla Excelin laskutoimintoja. Kaikki

potilastiedot keréttiin ja analysoitiin 31.5.2024 mennessa.

Jokaisesta pariskunnasta médritettiin naisen syntymdaika ja ikd kuukauden tarkkuudella
lahetteen tekohetkelld, hoidon aloituksen aikaan ja mahdollisen lapsen syntymén aikaan.
Léahetepdivamaériksi ja hoidon aloituksen pdivamaidrdksi merkittiin kyseisen kuukauden
ensimmadinen pdivd. Miehen 1kd4 ei maédritetty, koska sen ei katsottu tdmén tutkimuksen

kannalta vaikuttavan hoidon tulokseen. Naispotilaan pariteetti eli raskaudet ja synnytykset
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ennen ldheteajankohtaa maéadritettiin. Pariteetin selitteessd huomioitiin aiemmat IVF-alkuiset
raskaudet. Naisen raskaushistorian osalta kerdttiin tiedot aiemmista keskenmenoista,
geneettisistd keskeytyksistd ja kohdunulkoisista raskauksista. Perheen aiemmin syntyneiden

lasten osalta eriteltiin, oliko kyseesséd tutkittavan geenivirheen suhteen sairas vai terve lapsi.

Genetiikan osalta potilasarkistoista etsittiin alkiodiagnostiikan indikaationa oleva sairaus seka
sithen liittyvd geeni ja geenivirhe. Geenivirhe ja genotyyppi madritettiin vain niiltd pariskunnan
osapuolilta, joilla geneettisten tutkimusten perusteella kyseinen geenivirhe ilmenee. Sairauden
periytymismalli méériteltiin kirjallisuuden perusteella. Tutkimuspotilaan potilasasiakirjoista

etsittiin mainitut sukulaiset, joilla perinndllinen sairaus tiedettavasti esiintyi.

Alkiodiagnostiikkaan liittyen potilaskertomuksista etsittiin seuraavat tiedot: suunnitellut
alkiodiagnostiikkahoidot, toteutuneet alkiodiagnostiikkahoidot, raskaustulokset, lapsen
syntymiaika kuukauden tarkkuudella, mahdollisen tehdyn sikiotutkimuksen tulos sekd hoidon
keskeytyksen syy, jos alkiodiagnostiikkaan ei ole l&hetteen tekemisestd huolimatta ryhdytty tai
jos hoito jatettiin kesken. Suunnitelluksi hoidoksi laskettiin, jos pariskunta on kdynyt PGT-
hoidon suunnittelukdynnilld. Toteutuneeksi hoidoksi laskettiin toteutunut sukusolujen kerays,
jonka jélkeen yritettiin IVF- tai ICSI-menetelmédlld hedelmdittid munasolut. Lisdksi
madritettiin kerdttyjen kypsien munasolujen lukumiird, blastokystivaiheeseen edenneiden
alkioiden lukuméaérai ja siirtokelpoisten alkioiden lukumaééri alkiodiagnostiikkahoitoa kohden.
Jos kypsien munasolujen lukumaééri ei ollut tiedossa, mutta hedelmdittyneitd munasoluja oli
edennyt blastokystivaiheeseen, merkittiin kypsien munasolujen lukuméérdksi sama kuin

blastokystivaiheeseen edenneiden alkioiden maara.

2.3 Tulokset

Tutkimusaineisto koostui 30 potilaasta, joista oli tehty alkiodiagnostiikkaldhete. Léhetteiden
madrdt vuosittain on ilmoitettu alla (taulukko 2). Lahetepariskunnista kolme muutti 1dhetteen
jalkeen toiselle paikkakunnalle. Kolmen pariskunnan kotipaikkakunta sijaitsi Vaasan,
Satakunnan tai Ahvenanmaan alueella. Néiden pariskuntien kohdalla tietoa hoidon tuloksista ei
voitu madrittdd Tyksin potilastietojarjestelmédstd. Kyseisten pariskuntien tiedoista on
tutkimuksessa huomioitu vain alkiodiagnostiikan indikaatio, geeni, geenivirhe, periytymismalli

janaisen ika ldhetehetkelld.



24

Taulukko 2. Lahetteiden maarat vuosittain.

2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016
2017
2018
2019

a N N W w o w o o

—
N

Alkiodiagnostiikkaan ldhetteen saaneiden naisten iké oli keskimairin 29,8 vuotta (21,6-—41,9).
Hoidon aloituksen aikaan tutkimuspariskunnan naisen ika oli keskiméérin 31,8 vuotta (24,6—
39,8). Aloitushetkelld naisen ik oli lapsen syntyméién johtaneissa hoidoissa keskimairin 30,6
vuotta (26,6-33,2), raskauteen johtaneissa hoidoissa 30,8 vuotta (26,6-33,2) ja ei raskauteen
johtaneissa hoidoissa 32,0 (24,6-39,8). Aidin ikd oli ensimmiisen lapsen syntyessi
keskimédrin 32,3 vuotta (28,6-35,7) ja toisen lapsen syntyessd keskimiérin 36,0 vuotta (34,8—
37,2).

Aikavili ldaheteajankohdasta hoidon alkuun oli keskiméarin 1,3 vuotta (0,3-3,4). PGT-
menetelmin toista lasta yritettdessd ldhetteen ja hoidon uudelleen aloittamisen vélilld oli
keskimédrin 4,8 vuotta (4,1-5,3). Keskimiériinen aika ldheteajankohdasta ensimmaéisen lapsen
syntymadn oli 2,8 vuotta (1,8—4,7) ja toisen lapsen syntyméén 6,0 vuotta (5,7-6,3). Kahdessa
tapauksessa tekninen ongelma viivéstytti hoidon aloitusta n. 45 kuukautta. Yksittdisind syina
hoidon aloittamisen viivdstymiselle olivat terveydellinen tilanne sekd myoomaleikkaus ennen
alkionsiirtoa. Kolmessa tapauksessa spontaanit raskaudet siirsivdt hoidon aloitusta tai

viivéstyttivit jo aloitettua hoitoa.

Alkiodiagnostiikan indikaationa oli 20 tapauksessa yhden geenivirheen aiheuttama sairaus
(PGT-M). Marfanin oireyhtyméd esiintyi tutkimusotoksessa kaksi kertaa. Muut diagnoosit

esiintyivdt otannassa yksittdisind. Sairauksista kahdeksan periytyi autosomaalisesti
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dominantisti, viisi autosomaalisesti resessiivisesti, viisi X-kromosomaalisesti resessiivisesti ja
yksi mitokondriaalisesti. Tutkimusotannan sairauksista yksi oli sikidaikana letaali. 16 sairautta
oli lapsuusaikana ja kaksi aikuisidssd ilmenevid. Yhden geenivirheen aiheuttamat sairaudet on

lueteltu taulukossa 3.

Kymmenessd tapauksessa alkiodiagnostiikan aiheena oli balansoitunut translokaatio (PGT-
SR). Translokoituneiden kromosomien numerot sekd kyseessé oleva kisivarsi (lyhyt tai pitka

késivarsi) ovat eritelty taulukossa 4.

Taulukko 3. PGT-M-sairaudet ja tutkimuspotilailla sairauteen liittyvat geenit periytymismallin mukaan
jaoteltuna.

Li-Fraumeni -oireyhtyma TP53 151623
Erytrokeratodermia variabilis GJB3 133200
Marfanin oireyhtyma* FBN1 154700
Frontotemporaalidementia GRN 607485
Huntingtonin tauti HTT 143100
Holoprosenkefalia SHH 142945
Familiaalinen APC 154500
adenomatoottinen polypoosi

(FAP)

Treacher Collins -oireyhtyma TCOF1 175100
Mikrokefalia NDE1 614019
Synnynnainen lisdmunuaisen CYP21A2 201910

hyperplasia (CAH, 21-
hydroksylaasin puutos)

Mitokondriaalinen FARS2 614946
progressiivinen enkefalopatia

Hydroletalus-oireyhtyma HYLS1 236680
AGU-tauti AGA 208400
Fragile-X-syndrooma FMR1 300624

toistojaksolaajentuma

Hydrokefalus, L1CAM 307000
akveduktistenoosi

Duchennen lihasdystrofia DMD 310200
Norrien tauti NDP 310600
Krooninen granulomatoosi CYBB 306400
NARP, Leigh’n syndrooma MT-ATP6 (mtDNA) 500017

*Marfanin oireyhtyma esiintyi kahdella parilla.



26

Taulukko 4. Kromosomit ja kasivarret (p = lyhyt kdsivarsi, q = pitk& kasivarsi), joiden valilla
translokaatio on tapahtunut.

1p:2p
1p:7p
19:10p
19:16q
3q:4q
3p:14q
4p:7p
49:9q
5q:8q
12q:18q

Tutkittava geenivirhe oli 19 tapauksessa pariskunnan naisella, viidessd tapauksessa miehelld ja
kuudessa tapauksessa molemmilla. Yhden geenivirheen aiheuttamista sairauksista viidessé
tapauksessa jompikumpi pariskunnan osapuoli kantoi dominoivasti periytyvid geenivirhettd ja
oli kliinisesti sairas. Yhdelld potilaista oli dominoivasti periytyvéin sairauden geenivirhe ilman
selkeitd oireita. Autosomaalisesti tai X-kromosomaalisesti resessiivisten sairauksien osalta
kaikissa kymmenessé tapauksessa jompikumpi tai molemmat pariskunnan osapuolista olivat

geenivirheen heterotsygoottisia kantajia.

16 parilla oli tiedossa sukulainen (muu kuin oma lapsi), jolla on tutkittava geenivirhe. 14

tapauksessa ainakin yksi geenivirheen kantajista oli ensimmaéisen asteen sukulainen.

Tutkimukseen osallistuvien naisten aiempaa raskaushistoriaa on avattu taulukossa 5. Kaksi
naisista oli synnyttinyt terveen lapsen. Toisella naisista oli kaksi tervettd lasta aiemmasta
parisuhteesta. Seitsemélld pariskunnalla oli geenivirheen suhteen sairas lapsi. Spontaaneja
keskenmenoja oli yhteensd 18 yhdeksélld eri naisella. Suurin spontaanien keskenmenojen
lukumaara tutkimuspotilasta kohden oli nelja. Yhdelld perheelld keskeytynyt raskaus oli saanut
alkunsa IVF-hoidoista. Geneettisid keskeytyksid oli tehty yhteensd kymmenen kertaa
yhdeksalle tutkimuspotilaalle. Kolmella potilaista oli taustalla sekéd spontaaneja keskenmenoja
ettd geneettisid keskeytyksid. Liséksi tutkimusotannassa esiintyi kolme yksittdistd muusta
syystd tehtyd raskaudenkeskeytystd sekd yksi kohdunulkoinen raskaus. Kymmenen naista ei

ollut koskaan ollut raskaana.
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Taulukko 5. Aiempi raskaushistoria PGT-M- ja PGT-SR-ryhmien mukaan jaoteltuna. Tapahtumien
lukumaarat ovat suurempia kuin naisten lukumaarat, koska yksittaisilla naisilla saattoi olla useita
samoja tapahtumia historiassa.

__ 7 )

Lopullisessa analyysissdé mukana olevista 24 tutkimusparista 22:lle (92 %) suunniteltiin
alkiodiagnostiikkahoitoa ja hoito aloitettiin 19:1le (79 %). Syiné hoidosta jéttdytymiselle olivat
pariskunnan oma péétds, raskauden suuret terveydelliset riskit, munasarjojen toiminnan
ennenaikainen  hiipuminen  tai  spontaanit  raskaudet. @ Yhdessd  tapauksessa
alkiodiagnostiikkahoito keskeytyi, silli UPD (uniparentaalinen disomia) haittasi ndytteen
tulkintaa. Hoitoa pééstiin jatkamaan muutaman vuoden kuluttua. Tutkimuksen kirjoitushetkelld

yksi pari jidi miettimdan kolmanteen hoitoyritykseen ldhtemista.

Toteutuneita munasolukerdyksid tehtiin 36. Kolme pariskunnista jatkoi ensimmdiisen
alkiodiagnostiikkahoidon  avulla  saadun lapsen  jdlkeen  raskausyritystd.  Yksi
alkiodiagnostiikkahoidoista on edelleen kesken. Kahdella toista lasta toivovalla pariskunnalla
oli edellisestd hoidosta pakkasessa alkioita, joten uutta munasolukerdystd ei tarvittu.
Pariskunnille tarjottiin yhdestd kolmeen hoitokertaa julkisella sektorilla. Taulukossa 6 on
listattu hoitokertojen méadrét pariskuntaa kohden. Hoitokertoja tehtiin keskimdérin 1,4 lapsen

syntymadn johtaneissa hoidoissa ja 2,3 hoidoissa, jotka eivét johtaneet lapsen syntyméaén.
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Taulukko 6. Hoitokerrat.

Siirtokelpoisia alkioita saatiin alkiodiagnostiitkan avulla yhteensd 37. Alkionsiirrot ovat
tapahtuneet HUSin yksikdssd, joten VSSHP:n potilastietojarjestelmdstd ei 10ydy kaikkien
potilaiden osalta varmaa tietoa siitd, edettiinkd kaikkien alkioiden osalta alkionsiirtoon.
Voidaan kuitenkin olettaa, ettd kaikki alkiot on siirretty, ellei raskaus ole ehtinyt alkaa jo
aiemmin. 13 alkionsiirtoa eli 35,1 % eteni kliiniseen raskauteen ja 11 siirtoa (29,7%) lapsen
syntymddn. Taulukossa 7 on tarkemmin lueteltu keskiméérdiset kerdttyjen kypsien
munasolujen miirdt munasolukerdystd kohden sekd keskimiddrdiset blastokystivaiheeseen

edenneiden alkioiden ja siirtokelpoisten alkioiden méaéarit alkiodiagnostiikkakierrosta kohden.

Alkiodiagnostiikkahoidon tuloksena syntyi yhteensd 11 lasta 9:lle eri pariskunnalle eli 47,3
%:lle tutkimuspariskunnista, joille hoito aloitettiin. Lahetteen saaneista pariskunnista, joilla
raskaudenseuranta tapahtui VSSHP:n alueella, 37,5 %:lle syntyi lapsi alkiodiagnostiikan

tuloksena. Kaksi tutkimukseen osallistuneista pariskunnista sai hoitojen avulla kaksi lasta.
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Taulukko 7. Munasolukerayksestd saadut munasolut, blastokystivaiheeseen edenneet alkiot ja

siirtokelpoiset alkiot.

11,8 (6-21) 6,6 (2—16) 2,3 (1-5)
12,3 (6-21) 6,9 (2-16) 2,3 (1-5)
10,3 (0-23) 4,6 (0-11) 0,5 (0-2)
10,5 (0-23) 5,3 (0-16) 1,1 (0-5)

Kuudessa raskaudessa tehtiin sikiddiagnostinen tutkimus, jonka tulos oli kolmessa tapauksessa
geenivirheen suhteen negatiivinen, yhdessé positiivinen ja yhdessi heterotsygootti kantaja, joka
oli tiedossa myos alkiodiagnostiikan perusteella. Yhdessé tapauksessa, jossa kyseessd oli X-
kromosomaalinen resessiivisesti periytyvd sairaus, tutkittiin NIPT:lla sikion sukupuoli ja

todettiin kyseessid olevan tyttosikio. Viidessa raskaudessa sikiddiagnostiikkaa ei tehty.

Yhdeksén pariskunnan kohdalla alkiodiagnostiikkahoito ei johtanut kliiniseen raskauteen.
Viidelld pariskunnalla ei saatu siirtokelpoisia alkioita ja yhdelle tehtiin alkionsiirto, joka ei
johtanut raskauteen. Kaksi siirtoa johti biokemialliseen raskauteen. Toinen biokemialliseen
raskauteen johtaneista alkionsiirroista tapahtui pariskunnalle, joka sai my6hemmin lapsen
alkiodiagnostiikkahoitojen avulla. Kaksi siirtoa johti kliinisen raskauden keskeytymiseen.
Néamé tapahtuivat samalle pariskunnalle. Yhden hoidon osalta 16ytyi vain tieto tehdystd

munasolukerdyksestd, mutta ei hoidon tuloksia.
2.4 Tutkimuksen rajoitteet

Ensimmaisestd tietohausta jdivit pois potilaat, joiden ldhete oli tehty naistentautien yksikosté
suoraan HUSiin. Babe-jéirjestelmaistd tehdyssa tdydentdvéssi haussa 16ytyivit ne potilaat, joille
oli tehty ldhete suoraan Tyksin naistenklinikan lapsettomuusyksikostd ja joiden kohdalla
edettiin alkiodiagnostiikkaan. Haun ulkopuolelle saattoi jiddd yksittédisid potilaita, joille oli

tehty ldhete naistenklinikan yksikdstd, mutta alkiodiagnostiikkahoitoon ei oltu edetty.
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Téssd tutkimuksessa kaytettiin vain VSSHP:n potilasjdrjestelmien tietoja. Osalla potilaista
kotikunta sijaitsee Satakunnassa, Pohjanmaalla tai Ahvenanmaalla, jolloin perinnéllisiin
sairauksiin liittyvd potilasohjaus annettiin Tyksin kliinisen genetiikan yksikdssd, mutta
lapsettomuushoidon suunnittelu ja raskauden seuranta toteutuivat omassa sairaanhoitopiirissa.
Muualta kuin Varsinais-Suomen kunnista olevien potilaiden tiedot aloitetuista
hedelmoityshoidoista ja raskauksista eivit siten olleet kédytossd tdssd tutkimuksessa. Samoin

VSSHP:n alueelta pois muuttaneiden potilaiden tiedot saatiin kerdttyd vain vaillinaisesti.

Blastokystien kerdys, biopsointi ja geneettinen testaus seki alkionsiirto tapahtuvat HUSissa,
vaikka Tyks vastaakin hormonistimulaatiosta ja raskauden seurannasta. Tyksin
potilastietojirjestelméstd ei tutkittavana ajanjaksona ollut mahdollista ndhdd HUSin
potilaskertomuksia, ellei niitd ollut 1dhetetty ja skannattu Tyksin potilastietojirjestelméén, mika
hankaloitti retrospektiivisen tieteellisen tutkimuksen tekemistd. Kaikkien potilaiden osalta ei
16ytynyt tietoa munasolukerdyksen tuloksista tai blastokystivaiheeseen edenneiden ja
siirtokelpoisten alkioiden mééristd. Yhteensd 13 hoidosta ndmé tiedot 16ytyivét vaillinaisesti.
Erdissd potilasasiakirjoissa oli ainoastaan merkintd “ei siirtokelpoisia alkioita”. Yksittdisissa
tapauksissa oli paételtivissi, etti tietoja ei ollut faksattu HUSista, koska yhtéén siirtokelpoista
alkiota ei 10ytynyt ja hoito oli ndin keskeytynyt tai oli aloitettu uusi hormonistimulaatio.
Joissakin tapauksissa tiedonkulku oli tapahtunut puhelimitse tai hoitava l4ékéri oli 10ytanyt
Kanta-arkistosta tiedon, ettei siirtokelpoisia alkioita saatu. Luvussa 2.3 esitellyt laskelmat on

tehty viitteellisesti niiden hoitojen perusteella, joista tiedot voitiin selvittda.
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3 Pohdinta

Alkiodiagnostiikan maérdt ovat lisddntyneet 2010-luvun aikana huomattavasti(4,8,36).
Tassédkin tutkimuksessa 12 ldhetettd, 37 % kaikista ldhetteistd, oli tehty tutkimusajanjakson
viimeisend vuonna 2019. Vuosina 2010, 2011 ja 2013 VSSHP:n alueelta ei tehdyn tietohaun
perusteella tehty yhtddn ldhetettd. On mahdollista, ettd hoitomuodon kéyttd on jatkanut

kasvuaan 2020-luvulla, mutta tutkimustuloksia ei ole vield saatavilla.

Tutkimuksen tulosten mukaan 29,7 % siirretyisté alkioista eteni synnytykseen. Tulos on samaa
suuruusluokkaa verrattuna kappaleessa 1.8 esiteltyihin kirjallisuudessa mainittuihin
tuloksiin(1,4,36). 47,3% pariskunnista, joille alkiodiagnostiikka aloitettiin, saivat lapsen hoidon
avulla. Tulos on korkeampi kuin Hydén-Granskogin ym. (2018) ilmoittama tulos (25% vuosina
2000-2014, 37% vuosina 2015-2017)(1). Pienten otoskokojen vuoksi erojen merkitysté ei voi
suoraan arvioida, mutta my0s hoitomenetelmien kehittymiselld, kuten biopsointi- ja
pakastusmenetelmdn  vaihtumisella  sekd  diagnostitkan  kehittymiselld  viimeisten

vuosikymmenten aikana saattaa olla positiivista vaikutusta hoitotuloksiin.

Hoitoyrityksid pariskuntaa kohden tehtiin vdhemmén hoidoissa, jotka johtivat lapsen
syntyméddn. LOydos on linjassa Van der Kelenin ym. (2021) tulosten kanssa(31).
Alkiodiagnostiikalla saatujen siirtokelpoisten alkioiden méérat olivat keskimédrin matalammat
ei-raskauteen johtaneissa tapauksissa kuin lapsen syntyméadn johtaneissa tapauksissa (0,5 vs.
2,3). Samoin keréttyjd munasoluja oli vihemmaén ei-raskauteen johtaneissa tapauksissa (10,3
vs. 12,3). Suurempi munasolujen ja siirtokelpoisten alkioiden méadrd lisdsi todenndkoisyyttd

onnistuneelle hoidolle.

Alkiodiagnostiikan avulla lapsen saaneessa ryhméssd naisen ikd oli hoidon aloitushetkelld
keskiméérin 1,4 vuotta matalampi verrattuna ryhmiin, joka ei saanut hoidoilla lasta.
Keskimiiriinen aikaviive ldhetehetkestd hoidon aloitukseen oli yli vuoden. Vain yksittéisille
viiveille 10ytyi erityinen syy. Todennékdisesti jonotilanne ja hoidon saatavuus méérittelivat
jonotusajan keston. Toista lasta yritettdessd hoidon aloituksen hetkelld 1dheteajankohdasta oli
kulunut noin viisi vuotta. Huomioiden, ettd naisen ika lahetehetkelld oli keskiméérin ldhes 29,8
vuotta ja naisen hedelmaéllisyys alkaa laskea jyrkdsti noin 30-35-vuotiaana,
alkiodiagnostiikkahoitoon péddsyn viiveen mahdolliset syyt tulisi pyrkid havaitsemaan ja

minimoimaan. Luonnollisesti hoidon tulokset huononevat, jos hoitoa ei padstd aloittamaan
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tarpeeksi aikaisessa idssd. Van Der Kelenin ym. (2021) mukaan alkiodiagnostiikan avulla
eldvind syntyneiden lasten osuus alkoi laskea naisen ollessa 27 vuoden iéssé, joka on alle timén

tutkimuksen otannan keskiméérdisen laheteidn(31).

Useat syyt alkiodiagnostiikasta pidattdytymiselle liittyivét pariskunnan omaan tahtoon tai
terveydelliset riskit estivdt hoidon toteutumisen. Alkiodiagnostiikan kriteereiden mukaisesti
hoitoindikaatioiksi hyviksytyt sairaudet ovat vakavia ja harvinaisia. Néin ollen erikoisalojen
vilisen yhteistyon merkitys naistentautien ja kliinisen genetiikan ulkopuolelle korostuu, jotta
voidaan taata sairauden suhteen oireiselle naiselle turvallinen raskaus- ja lapsivuodeaika, jos

hoitoon ldhdetaan.

Suurimmalla osalla pariskunnista alkiodiagnostiikka ei johtanut lapsen syntyméén.
Alkiodiagnostiikkaan liittyvistd odotuksista, onnistumistodenndkdisyydestd ja vidrdn
diagnoosin riskistd on tirkedd keskustella pariskunnan kanssa ennen hoitopditoksen tekemista.
Pariskunnat, joille alkiodiagnostiikka ei tule kyseeseen tai hoito ei johda lapsen syntyméin,
ansaitsevat riittdvad psyykkistéd tukea seké halutessaan neuvontaa muista kiytettivissi olevista
vaihtoehdoista, kuten hedelmdéityshoidoista luovutetuilla sukusoluilla tai muista

perheellistymisen tavoista.

Suomessa tarkempi listaus alkiodiagnostiikan indikaatioiksi hyvéksyttivistd sairauksista
puuttuu, minki takia alkiodiagnostiikan kenttd on muuttuva. Lisdd indikaatioita hyvéaksytidén
jatkuvasti samalla, kun hoitojen méédrdt kasvavat sekd sairauksia ja patogeenisia
geenivariantteja tunnistetaan enemmaén. Tutkimusotannassa alkiodiagnostiikan indikaationa oli
kahdella pariskunnalla aikuisidlld ilmenevd sairaus, muut sairaudet olivat sikidaikana tai
lapsuusidssd ilmenevid. On oletettavaa, ettd varhain ilmenevien sairauksien asema
alkiodiagnostiikassa pysyy vakiintuneena uusista indikaatioista huolimatta. Tulevaisuudessa on
mahdollista, ettd aikuisidlld ilmenevien sairauksien yleisyys alkiodiagnostiikan indikaationa
lisddntyy. Monitekijéisten sairauksien hyvdksyminen alkiodiagnostiikan indikaatioksi ndyttad
epdvarmemmalta, silld monitekijdisyys hankaloittaa huomattavasti hoidon ennusteellisuutta.
Samalla monitekijdisten sairauksien rooli kansanterveydellisesti on suuri ja hoidettavia potilaita
olisi runsaasti, joten potilasvalinnalle tulisi asettaa tarkat kriteerit. Uusia indikaatioita
mietittdessd rahoituksellinen puoli tulee ottaa huomioon, jotta hoitoa voidaan tarjota

tasavertaisesti.
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Kuten taulukossa 1 ndhddén, maailmalla tehddén runsaasti PGT-A-hoitoja suhteutettuna PGT-
M:n ja PGT-SR:n méériin. Suomessa PGT-A ei kuulu tdlld hetkelld julkisen sektorin
palveluvalikoimaan. Hoitoa kdytetddn ldhtokohtaisesti parantamaan raskauden onnistumisen
todennédkoisyyttd joko osana PGT-M/SR-hoitoa tai ilman. Tulevaisuudessa jdd néhtdvéksi,

tuleeko PGT-A-hoidoista osa hoitovalikoimaa myds Suomessa.(3)

Julkisella sektorilla alkiodiagnostiikan tai keinohedelmdityksen avulla pariskunta voi saada
korkeintaan kaksi yhteistd lasta. Suomen syntyvyyden ollessa matala ja ikdrakenteen
painottuessa eldkeikdisten suuntaan, on mahdollista, ettd lapsien midrda ei tulevaisuudessa
rajoiteta yhtd voimakkaasti. Alkiodiagnostiikan avulla syntyneiden lasten méérd suhteutettuna
kokonaissyntyvyyteen on kuitenkin nykyisten hoitoméairien puitteissa pieni, eikd rajoituksen

poistamisella olisi todenndkdisesti suurta vaikutusta syntyvyyteen.

Vastaavaa tutkimusta ei Varsinais-Suomen alueen potilaiden osalta ole aiemmin tehty.
Tulevaisuuden kannalta olisi mielenkiintoista tietdd, miten alkiodiagnostiikan maérdt ja
onnistumistodenndkdisyys ovat kehittyneet Varsinais-Suomen potilaiden osalta 2020-luvulle
tultaessa. Pelkdstddn Tyksin tietokannoista osalta potilaista ei 16ytynyt kaikkia tarvittavia
tietoja. HUSin potilasarkiston ja Kanta-palveluiden materiaalien kdyttd vastaisuudessa lisdisi

tutkimuksen tarkkuutta.
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