oY
Laakarilehti
TIEDE

YNSRI VNI Suom Ladkaril 2024; 79 : e41464 www.laakarilehti.fi/e41464 (Julkaistu 4.9.2024)

Kansallinen suositus auttaa tunnistamaan
perinnollisen haimasyopaalttiuden

Sini Keskinen, Minna Kankuri-Tammilehto, Saila Kauhanen

Haimasyopé on yksi merkittdvimmista kuolleisuutta aiheuttavista sydpataudeista Suomessa. Sen oireet ovat
epéaspesifejd ja diagnostiikka haastavaa. Viiden vuoden elossaololuku onkin vain 7 prosentin luokkaa (1).

Mikéli haimasyopa 16ydetddn hyvin varhaisessa vaiheessa, viiden vuoden elossaololuku voi olla jopa 80
prosenttia (2). Parantavan hoidon edellytys on, etti syopa 16ytyy riittdvan varhain.

Noin 10-15 prosentissa haimasyovisté taustalla on perinnéllinen alttius, jolloin potilaan terveilld sukulaisilla
voi olla suuri riski sairastua haimasy®péaén. Riski sairastua on sitd suurempi, miti enemmén ja mité
nuoremmalla i4ll4 haimasyopéaéi esiintyy suvussa (3).

Perinndéllinen alttius voi liittyd erilaisiin syopéaalttiusoireyhtymiin, perinnélliseen haimatulehdukseen tai
suvuittain esiintyvddn haimasyopéalttiuteen.

Suomessa on jo pidempéddn noudatettu kansainvailisid linjoja ja suositeltu perinnéllisessd
haimasyopaalttiudessa seurantaa. Seurantakdytinnoét ja haimasyopdaalttiuden kriteerit ovat vaihdelleet
sairaalakohtaisesti. Tdhdn ongelmaan tartuttiin vuonna 2020 perustamalla perinnéllisen haimasyopéaalttiuden
tyoryhmd, joka julkaisee nyt ensimmaéisen kansallisen seurantasuosituksen (4).

Lue lisdii: Perinndllinen haimasydpéalttius — kansallinen seurantasuositus

Suosituksen tavoitteena on vihentdi haimasyopékuolleisuutta ja parantaa ennustetta, kun suuren riskin
potilaan sy6pa 10ytyy varhaisessa vaiheessa. Jotta tavoitteeseen paédstiain, kliinikoiden tulee tunnistaa potilaat,
joilla on perinnéllinen haimasyopéalttius.

Tyoryhmaé on luonut lahetekriteerit perinnoéllisen alttiuden tunnistamiseksi. Kaikille alle 50-vuotiaille
haimasyopépotilaille tulisi tarjota diagnostinen geneettinen tutkimus, tarvittaessa jo hoitopaikassa prosessia
lyhentéen. Lahete perinnoéllisyysldiketieteen poliklinikalle tulisi tehd&, mikéli l1ahisuvussa on todettu toinen
haimasyopéatapaus.

Yleis- tai tyOterveysladkarin vastaanotolle voi saapua potilas, jolla ei itselldin ole todettu haimasyopai mutta
joka on huolissaan suvussaan esiintyvistd tapauksista. Hoitava laidkéri voi tehdé ldhetteen
perinnollisyyslddketieteen poliklinikalle, jos samalla puolen ldhisukua on todettu haimasyopé kahdella
henkil6lla.
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Haimasyovin seurannan on todettu olevan perusteltua ja tehokasta, kun potilaalla on suuren riskin geenivirhe
tai suvuittain esiintyvan haimasyopaalttiuden kriteerit tayttyvit (5,6,7). Seuranta suositellaan keskittdm&aan
yliopistosairaaloiden vatsaelinkirurgian yksikoihin riittdvan laiketieteellisen osaamisen ja laitteiston teknisten
kriteerien turvaamiseksi.

Kansallinen seurantasuositus on rajattu kustannustehokkuuden parantamiseksi erittiin suuren ja suuren
riskin seurantaryhmiin. Suurimmalla osalla potilaista seuranta suositellaan aloittamaan magneettikuvauksella
ja magneettikolangiografialla 50-vuotiaana tai 10 vuotta ennen ikéé, jolloin varhaisin haimasyopé on todettu
suvussa. Seuranta suositellaan lopettamaan 75-vuotiaana.

Tyoryhmén on tarkoitus perustaa kansallinen perinnéllisen haimasyOpéalttiuden potilasrekisteri, jonka avulla
voidaan arvioida geenivirheiden esiintyvyytti sekd seurannan tehokkuutta Suomessa. Seurantasuositusta
paivitetddn sddnnollisesti syopédgenetiikan tiedon karttuessa.

Yksilollinen geeniohjattu ladkehoito ohjaa geenitutkimusten tarvetta. On todennékoisti, etta tulevaisuudessa
kaikille haimasy6&pépotilaille tarjotaan geenitutkimuksia jo diagnoosivaiheessa.
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