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Eettisia ja oikeudellisia nakokulmia
vastasyntyneiden seulontoihin
— esimerkkina SMA-tauti

Ennen uuden taudin lisdamistd valtakunnallisiin seulontoihin on ratkaistava monia eettisia ja oikeu-
dellisia kysymyksia. Yksittdiset kysymykset tiivistyvat lopulta toimenpiteen merkitykseen yksildlle ja
yhteiskunnalliseen kustannustehokkuuteen. Niille kulloinkin annettavaan painoarvoon ja keskindiseen
punnintaan ratkaisut 18ytyvdt vain avoimesta ja monitieteisesta yhteiskunnallisesta keskustelusta, jonka
kdyminen on vaikeaa mutta yhta kaikki valttamatonta. Kdytamme esimerkkind vastasyntyneilta seulot-
tavaa SMA (spinal muscular atrophy) -tautia, mutta kdsittelemdamme kysymykset ovat merkityksellisia
terveydenhuollossa laajemminkin. SMA -taudin seulonta vastasyntyneeltd geenitestilld vaatii ratkaisuja
my6s kysymyksiin vanhemman seulontaan antamasta suostumuksesta.

astasyntyneiden harvinaisten aineen-
vaihduntasairauksien seulonnoilla py-
ritddn 16ytdmdin tietyt vakavat sairau-
det mahdollisimman varhain ja estimiin tita
kautta niiden aiheuttamia vammautumisia ja
kuolemia. Talla hetkelld Suomessa seulotaan
vastasyntyneilti 22 vakavaa aineenvaihdunta-
sairautta 2-5 vuorokauden idssi otettavasta ve-
rindytteestd (1,2). Vastasyntyneiden seulonnat
ovat julkisista varoista kustannettavaa tervey-
denhuoltoa ja kohderyhmilleen ilmaisia. Niihin
osallistuminen on vapaaehtoista, mutta tavoit-
teena on mahdollisimman suuri kattavuus.
Liaiketieteen ja erityisesti geeniteknologian
kehitys mahdollistavat jatkossa yhd enemmin
ja tarkempia testejd sekd uusia, usein erittdin
kalliita hoitoja. Kun niihin liittyy aina viisti-
mittd my6s kustannuksia, haittoja tai epédvar-
muutta, on arvioitava, milld perusteilla ja missi
tilanteissa uusia mahdollisuuksia voi ja kannat-
taa kiyttdd (2,3). Pohdimme asiaa kiyttien esi-
merkkind spinaalista lihasatrofiaa eli SMA-tau-
tia. Pahimmillaan tauti johtaa varhaiseen kuo-
lemaan, ja lievemmilldén se aiheuttaa karkea- ja
hienomotorisen toiminnan heikentymista vasta
aikuisialld, mutta elinikd on normaali. SMA-
tauti eroaa talli hetkelld seulottavista aineen-
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vaihduntasairauksista muun muassa siten, etti
sitd seulottaisiin sellaisella geenitestilld, jonka
perusteella ei voi yksiselitteisesti ennustaa tau-
din kulkua (4). Geenitestiseulontaan liittyy
haasteita my6s neuvonnan ja seulontaan annet-
tavan suostumuksen nakokulmasta.

SMA-tauti ja sen hoito

SMA-tauti on harvinainen perinnéllinen neu-
romuskulaarinen lihassairaus, jossa selkiyti-
men hermosoluissa tapahtuvan etenevin vau-
rioitumisen vuoksi motoriset toimintakiskyt
eivit siirry lihaksiin. SMA-taudissa henkil6 on
perinyt molemmilta vanhemmiltaan virheelli-
sen SMN1-geenin. Taudin vaikeuteen vaikuttaa
se, kuinka monta SMN1-geenin toimintaa osin
korvaavaa SMN2-geenin kopiota potilaalla on.
SMA-taudissa on useita alaryhmid, jotka maa-
ritelldin SMN2-geenin kopioiden lukumairin,
kliinisen kuvan ja sairastumisidn perusteella
(TAULUKKO 1). Kussakin alaryhmissi esiintyy
vaikeita ja lievid muotoja (4). Mitd nuorempa-
na oireet alkavat, sitd vakavammasta tautimuo-
dosta on kyse.

SMA-taudin esiintyvyyden on arvioitu ole-
van noin 9,4 tapausta 100000 eldvind synty-
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TAULUKKO 1. SMA-taudin tautimuodot, oirekuva ja elinajanodote (5).

Tautimuodot | SMN2-geenin
kopioiden maara

SMAO 1

Oirekuva ja elinajanodote

Potilas elda vain muutaman viikon syntyman jélkeen.

SMA1 1-2

Oireet alkavat alle kuuden kuukauden idssa, lapsi ei opi istumaan, elinajanodote
on alle kaksi vuotta ilman pysyvaa ventilaatiotukea.

SMA2 2-4, yleensd kolme Oireet alkavat 6-18 kuukauden idssd, lapsi ei opi kavelemaan, elinajanodote on
20-40 vuotta
SMA3 3-5, yleensd nelja Oireet alkavat 1,5-10-vuotiaana, lapsi oppii kdvelemadn, mutta lihasvoiman hei-

nyttd lasta kohti. Vuosittain Suomessa syntyy
arvion mukaan korkeintaan kahdeksan SMA-
diagnoosin elinaikanaan saavaa henkil64, heis-
td SMA1 on 2-4:1l3, SMA2 0-3:lla ja SMA3
1-3:1la (6). Korkeintaan 60 % uusista SMA-
tapauksista on SMA1-tautityyppia.

Parantavaa hoitoa sairauteen ei tunneta,
mutta hiljattain on kehitetty kolme hoitoa (TAU-
LUKKO 2), joiden kunkin tavoitteena on taudin
etenemisen estiminen ja uusien motoristen
taitojen oppiminen. Sekd ldikehoitojen ettd
geenihoidon hoitovasteet ovat yksil6llisid, mut-
ta mitd varhaisemmin hoito voidaan kussakin
tautimuodossa aloittaa, sitd parempi hoitovaste
on odotettavissa.

Talla hetkelld kaikkein vakavin tautimuoto
(SMADO) ei ole hoidettavissa, silli tauti etenee
jo sikivaiheessa liian pitkille. Suomessa gee-
nihoito on kiytdssi ladkehoidon vaihtoehtona
vain vakavissa tautimuodoissa (SMALI ja kaksi
SMN2-geenikopiota). Jos perhe péityy lidke-

kentyessa kavelykyvyn voi menettda jossain vaiheessa. Elinajanodote on normaali.

hoitoon, lidkkeita voidaan vaihtaa keskeniin
mutta ei endi siirtyd geenihoitoon. Geenihoi-
don jilkeen lddkehoitoa ei tarjota, silld hoitoyh-
distelmdi ei ole tutkittu eikd ndyttod lisihyo-
dyst toistaiseksi ole (7).

Kun tauti on kliinisesti diagnosoitu SMA2
tai alle 18 vuoden idssi nopeasti etenevi
SMA3 (2-3 geenikopiota) on vaihtoehtona
jompikumpi lddkehoito. Geenihoitoa ei niil-
le potilaille Suomessa toistaiseksi anneta, silld
hoidon hyddyistd, haitoista ja pysyvyydesta ei
katsota olevan vield riittivia nayttoa (7). Mika-
li SMA3:ssa oireet etenevit hitaasti tai alkavat
18 vuoden iin jilkeen (geenikopioita 3-5), ei
henkil6 tilld hetkelld saa Suomessa taudin kul-
kuun mahdollisesti vaikuttavaa hoitoa.

Seulontaohjelmaan ottaminen

SMA-tauti ei toistaiseksi kuulu vastasyntyneil-
ta sdaannollisesti seulottaviin sairauksiin, mutta

TAULUKKO 2. SMA taudin hoitovalmisteet, hinnat ja hoitojen kohderyhméat Suomessa.

Valmiste ja sen listahinta Hoidon aloituksen kohderyhmat

Ladkehoidot

Nusinerseeni

— ensimmainen vuosi 0,5
milj. €/potilas + jatkohoito
n. 250 000 €/vuosi.

Uudet kliinisesti ja geneettisesti diagnosoidut SMA1- ja SMA2-potilaat, ei pysyvan hen-
gitystuen tarvetta tai muuta laaketieteellista estettd hoidon toteuttamiselle.

Alle 18-vuotiaat SMA3-potilaat, joiden oireet ovat alkaneet lapsuusidssa, tauti on var-
mistettu geenitutkimuksella ja tauti etenee nopeasti (esimerkiksi HFMS toimintakyky-

mittarin (33) pisteiden lasku vahintaan 3 pisteelld vuodessa).

Risdiplaami

— hieman alle 300 000 €/vuosi yli
2-vuotiailla, nuoremmilla hinta
laskee painon mukaisesti.

Alle 18-vuotias kliinisesti ja geneettisesti varmistettua SMA1- tai SMA2 -tautia sairastava
potilas, jolla ei ole pysyvan hengitystuen tarvetta (hengitystuen tarve enintdan 16 t/vrk)

Alle 18-vuotias SMA3, jossa oireet ovat alkaneet lapsuusidssd ja tauti etenee nopeasti
(esim. HFMS-toimintakykymittarin pisteiden lasku vdhintadn 3 pisteelld vuodessa).

Geenihoito

Onasemnogeeniabeparvoveekki

— listahinta n. 2 milj. €, hoito on
kertaluonteinen

V. Toivonen ym.

SMAT, kun potilaalla on kaksi SMN2-geenikopiota.

SMA1-potilaiden geenitestattujen nuorempien sisarusten onasemnogeeniabeparvo-
veekkihoidon aloitus on mahdollista oireettomassa vaiheessa, jos se on kliinisen arvion
mukaan perusteltua ja nuoremmalla sisaruksella on SMINT-geenin puutos seka kaksi
SMN2-geenikopiota.
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titd koskevia aloitteita on tehty (8,9). Sekd uu-
sia ehdotettuja ettd jo kdynnissd olevia seulon-
taohjelmia arvioidaan Suomessa TAULUKON 3
mukaisin kriteerein (3).

Kuten TAULUKOSTA 3 voidaan havaita, seulon-
taohjelmaan lisddamistd tai sithen kuulumista
pyritddn arvioimaan monipuolisesti. Keske-
nain seulontakriteerit ovat kuitenkin hyvin eri-
tasoisia. Tiettyjen edellytysten tdyttyminen tai
puuttuminen on helpommin osoitettavissa (esi-
merkiksi seulonnan vaikuttavuus on arvioitu),
mutta osa edellytyksistd on perustavanlaatuisia
ja arvovalintojakin edellyttivia. Jalkimmaisid
ovat erityisesti toimenpiteen merkitys yksilolle
ja yhteiskunnalle sekd kustannusten kohtuulli-
suus suhteessa saavutettavaan hy6tyyn. Niiden
keskindiseen punnintaan ja arvottamiseen kul-
minoituu pitkélti julkisen terveydenhuollon
toiminta laajemminkin (10,11).

Eettista pohdintaa ja oikeudellisia
reunaehtoja

Oikeudenmukaisuus piitoksenteon ohjaa-
jana. Julkisista varoista kustannettaviin seulon-
toihin on kiytossd rajallisesti resursseja. Tall6in
esitetian usein vaatimus siita, etta resurssit on
jaettava eettisesti hyviksyttavasti tai oikeuden-
mukaisesti (12). Vaateeseen on helppo yhtyi,
mutta haasteena on, etti aineellisen oikeuden-
mukaisuuden nimissi voidaan tavoitella hyvin
erilaisia asioita ja ettd oikeudenmukaisuusvaa-
teet voivat my0ds olla varsin tilannesidonnai-
sia (13). Lisiksi oikeudenmukaisuuskeskus-
telussa sekoittuvat usein yhteiskunnallinen,
terveydenhuollon jirjestimistd ja resurssien
laajempaakin jakamista koskeva keskustelu ja
toisaalta yksilotason moraalinen oikein - vaa-
rin arviointi (14). Yhteisymmirrys siitd, miten
yhteiskunnan rajallisia resursseja jaetaan oikeu-
denmukaisesti, ei takaa, ettd pddtoksen seura-
ukset ovat jokaisen yksilon tai potilasryhmién
nikokulmasta “oikeita” tai parhaita mahdollisia.

Menetelmioikeudenmukaisuudesta on
muun muassa haettu vastausta aineellisen oi-
keudenmukaisuuden ongelmaan. Se perustuu
ajatukseen siitd, ettd oikeudenmukaisessa me-
nettelyssd saadaan todennikéisemmin aikaan
my6s oikeudenmukainen lopputulos (15).

TAULUKKO 3. STM:n vuonna 2015 asettamat seu-
lontakriteerit.

1 | Seulottavan taudin merkitys on suuri seka yksilon
ettd yhteiskunnan kannalta

2 | Tauti voidaan havaita seulonnalla varhaisemmassa
vaiheessa kuin se muuten ilmenisi

3 | Taudin luonnollinen kulku tunnetaan hyvin

4 | Taudille on olemassa tarkoituksenmukainen seulon-
tamenetelmad, jonka osalta tunnetaan soveltuvuus
seulontaan, herkkyys ja tarkkuus ja seulontatuloksen
ennustearvo eli vadrien positiivisten ja negatiivisten
testitulosten merkitys

5 | Véaesto hyvaksyy seka seulontaan etta taudin varmis-
tamiseen kdytetyn menetelman

6 | Ennen seulonnan aloitusta on tehty arvio seulonnan
leimaavasta vaikutuksesta ja seulonnan psykologises-
ta ja eettisesta merkityksestd seulottavan kannalta
vaaran positiivisen ja vadrdn negatiivisen seulontaldy-
doksen tapauksessa

7 | Linjaukset siitd, keitd hoidetaan potilaina, ovat selkedt

8 | Tautiin on vaikuttava, hyvaksytty hoito

9 | Taudin varmistamiseen tarvittavat tutkimukset ja
hoitomahdollisuudet ovat saatavilla

10 | Seulonnan organisaatio on selvitetty yksityiskohtai-
sesti, erityisesti seulonnan kansallinen ja alueellinen
taso, laadunohjaus ja tulosten rekisterdinti seka
seulontaesitteen laatiminen. Vaestolle tiedottaminen,
potilaiden kulku organisaatiossa (triage), henkilo-
kunnan koulutus ja testituloksista tiedottaminen ja
neuvonta ovat muut hoidettavat asiat.

11 | Seulonnan aiheuttamat tutkimus- ja hoitokustannuk-
set on kuvattu

12 | Seulonnan vaikuttavuus on arvioitu

13 | Seulonta on jatkuvaa

14 | Seulonnan kokonaiskustannukset ovat kohtuulliset
muihin terveydenhuoltopalveluihin verrattuna

Siksi terveydenhuollon resurssien jakamista
koskevan pditoksentekoprosessin on oltava
osallistava, julkinen ja lipindkyvi (16,17). Me-
netelmioikeudenmukaisuutta on myds asioi-
den mahdollisimman laaja-alainen tarkastelu,
mihin seulontaohjelmaan ottamisessa onkin
pyritty (TAULUKKO 3). Se turvaa osaltaan yhti
oikeudenmukaisuuden keskeistd elementtid
eli piatoksenteon puolueettomuutta (14). Se,
millaisessa menettelyssd paatokset on tehtiva
ja mitd tekijoitd padtoksenteossa on otettava
huomioon, ei kuitenkaan auta loppuun asti.
Keskeistd on antaa paitoksenteossa huomioon
otettaville edellytyksille painoarvo ja arvioida
niitd avoimesti keskendan.

Eettisid ndkokulmia vastasyntyneiden seulontoihin



D TEEMA: ETIIKKA

Ydinasiat

» Ladketieteen ja erityisesti geeniteknolo-
gian kehitys mahdollistaa yhda enemman
ja tarkempia seulontoja seka uusia, usein
erittdin kalliita hoitoja.

» Niiden mahdollista sisallyttamista valta-
kunnalliseen seulontaohjelmaan tai pal-
veluvalikoimaan on arvioitava tarkoin.

» Toimenpiteiden yksilé- ja yhteiskunnal-
lisen tason keskindista merkitysta erityi-
sesti vaihtoehtoiskustannusten nakdkul-
masta pitaa avoimesti punnita.

» Alaikdisen tapauksessa on ratkaistava
myds huoltajan antamaan suostumuk-
seen ja mahdolliseen kieltdytymiseen liit-
tyvat kysymykset.

Esimerkiksi SMA-taudissa hoidon kustan-
nukset seulontoineen ovat kiistatta kalliit. Vai-
keiden tautimuotojen (SMA 1 ja SMA2) var-
hainen diagnoosi pidentid nykytiedon valossa
potilaan elinajanodotetta ja toimintakykys,
vaikka pitkén ajan vaikuttavuustieto onkin vie-
1a melko heikkoa. Yhteiskunnan nikokulmasta
kiperd kysymys on, milloin elimén pidentimi-
nen tai toimintakyvyn parantaminen on vaikut-
tavaa. Tavoitellaanko potilaan tdysin itsendistd
elaimédd ilman ulkopuolisen avun tarvetta vai
riittddko tilanne, jossa potilas hoidoista huoli-
matta tarvitsee apua sdannollisesti? Entipa jos
potilas joka tapauksessa jid monenlaisen tuen
ja jopa laitoshoidon varaan? Voiko olla niin,
ettd lievad tautimuotoa sairastavat hyotyisivit
toimintakyvyn parantamisen nédkokulmasta
hoidosta eniten, mutta he eivat tilld hetkella
ole lddkityksen piirissd lainkaan? Lopulta on
my0s arvioitava, mitd yhden sairauden kalliit
hoidot tarkoittavat terveydenhuollon ja myos
yhteiskunnan kokonaisresurssien eli muiden
hallinnonalojen nikokulmasta. Rajallisten re-
surssien vallitessa saman resurssin voi kéiyttiiii
vain kerran — mihin potilasryhméan tai hallin-
nonalaan vaihtoehtoiskustannukset kohden-
tuisivat ja kuinka paljon silloin menetettaisiin
terveys- tai muuta hyotya?

V. Toivonen ym.

Perusoikeusjirjestelmin asettamat vaa-
timukset. Kiperissd yhteiskunnallisissa ky-
symyksissd vastausta haetaan usein perusoi-
keusjdrjestelmistd. Perusoikeudet ilmentavit
yhteiskunnan perusarvoja, joille yhteiskunnan
toiminnan halutaan perustuvan (18). Perustus-
laki turvaa muun muassa jokaisen ihmisarvon,
elimin seki yhdenvertaiset ja riittavit terveys-
palvelut jokaiselle (19). Riittivien terveyspal-
veluiden tavoite on turvata jokaiselle ihmiselle
edellytykset toimia yhteiskunnan tiysivaltaise-
na jasenend. Palveluiden riittdvyyttd tismenne-
tadn alempitasoisella sddntelylld, ja kdytinnossi
palveluiden toteutumiseen vaikuttavat olennai-
sesti my0s lddketieteelliset arviot ja resurssit
(16).

Viime kidessd riittdavit terveyspalvelut tur-
vaavat oikeutta elimiin (16), ja siksi perus-
oikeusnikokulmasta on itsestiin selvaa, ettei
ketddn jatetd julkisessa terveydenhuollossa
kokonaan hoidon ulkopuolelle. Yksittdista-
pauksessa potilasta voidaan myos aina hoitaa
palveluvalikoimaan kuulumattomalla tutkimus-
ja hoitomenetelmilld, jos se on ladketieteelli-
sesti arvioiden vilttimitonti (11). Toisaalta
riittdvit terveyspalvelut turvaava PL 19.3.§
ei perusta kenellekdin subjektiivista oikeutta
tiettyyn terveydenhuollon palveluun (16), ja
riittdvien terveydenhuollon palveluiden jarjes-
timiseen vaikuttavat myos perustuslain niko-
kulmasta kulloinkin kiytossa olevat taloudelli-
set resurssit (20-22). Perustuslain siintely on
tarkoituksellakin viljad, ja siksi se pikemminkin
ohjaa ja asettaa reunaehtoja kuin antaa tismal-
lisid vastauksia kiperiin kysymyksiin. Perusoi-
keusjidrjestelmékiddn ei siten poista avoimen ja
monialaisen ja siten poliittisesti haastavan yh-
teiskunnallisen keskustelun tarvetta.

Seulontaan annettava suostumus

Vastasyntyneelle tehtdvit geenitestit nostavat
esiin my0s suostumukseen ja huoltajan lasta
koskevaan piitoksenteko-oikeuteen liittyvit
moninaiset haasteet (23). SMA-tautia seulo-
taan geenitestilld, joka kertoo lapsen tervey-
dentilan lisiksi my6s hinen biologisten van-
hempiensa perimisti. Kiytinnossi tilanne on
sama myo0s lapsipotilaiden muissa perinnélli-
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sissd sairauksissa riippumatta siitd, seulotaanko
sairautta vai ei. Seulonnan kohdalla asia tulee
kuitenkin aktiivisesti paatettiviksi suostumuk-
sen kautta.

Vastasyntyneelle annettaviin hoitotoimen-
piteisiin antavat suostumuksen lapsen huolta-
jat (24,2S). Padsiantoisesti huoltajat paittivit
lapsen asioista yhdessd, ellei toinen huoltaja
ole perustellusta syystd estynyt osallistumaan
péitoksentekoon ja paitoksen viivistymisestd
aiheutuisi lapselle haittaa. Télloinkdan huolta-
jien yhteistoiminnasta ei voi poiketa, jos asialla
on huomattava merkitys lapsen tulevaisuuden
kannalta, jollei lapsen etu ilmeisesti muuta vaa-
di. Terveydenhuollossa merkittiva asia voi olla
esimerkiksi vaikea leikkaus tai muu toimenpide
vakavan sairauden vuoksi (26). Kiytinndssi
vaikeiden toimenpiteiden tai vakavan sairauden
madritelmit eivit ole selkeitd. Jos SMA-taudin
geenivirhettd ryhdytddn rutiinimaisesti seulo-
maan kaikilta vastasyntyneiltd, on ratkaistava,
vaaditaanko seulontaan kummankin huoltajan
suostumus ja miten toimitaan, jos toinen tai
molemmat vanhemmat tai huoltajat kieltavit
seulonnan. Koska positiivinen seulontatulos
vaikuttaisi voimakkaasti ja pitkdaikaisesti lap-
sen elimddn ja koskettaisi lisdksi molempia
vanhempia, vaatisi SMA:n seulonta nykysian-
telyn valossa mitd ilmeisemmin kummankin
huoltajan suostumuksen. Huoltajien tiukka yh-
teistoimintaperiaate voi kuitenkin viivistyttdd
hoitoon péidsyd, mikd on usein ongelma myos
arkisemmissa terveydenhuollon palveluissa.
Esimerkiksi oikeusasiamies ja eduskunnan pe-
rustuslakivaliokunta ovat korostaneet tarvet-
ta arvioida uudelleen alaikiisen ja huoltajien
paitoksenteko-oikeutta koskevaa terveyden-
huollon siintelya (27,28). Toistaiseksi yhteis-
toimintaperiaatteeseen ei ole kuitenkaan puu-
tuttu.

Tarjotaanko suostumuksen antaneelle van-
hemmalle geenitestig, jolloin taudin periytymi-
sen mahdollisuus voidaan useimmiten sulkea
pois? Entd miti toisen vanhemman positiivinen
testitulos tarkoittaisi vanhempien informoinnin
ja lapsen seurannan niakokulmasta? On myds
otettava huomioon, etti oikeudellisesti biolo-
ginen vanhemmuus ja huoltajuus eivit ole aina
sama asia. Keneltd suostumus seulontaan pyy-

detidin, jos lapsi on saanut alkunsa luovutetuis-
ta sukusoluista? Siihenkin olisi varauduttava,
ettd paljastuu, ettei oletettu vanhempi olekaan
biologinen vanhempi.

Ainakin yksimielisilli huoltajilla on talld
hetkelld oikeus kieltdytyd seulonnasta. Tami
koskee my6s SMA-taudin kaltaisia, lapsen ter-
veyden ja hengen kannalta vakavia sairauksia,
joissa hoidon mahdollisimman varhainen aloit-
taminen on tirkeaa. Potilaslain 9. § mukaan
huoltaja ei voi kieltad lapsipotilaan henked tai
terveyttd turvaavaa tarpeellista hoitoa, mut-
ta pykild ei ongelmitta sovellu kaikille vasta-
syntyneille tehtiviin seulontatutkimukseen,
koska siind ei ole kyse kiireellisestd hoidosta.
Vahintainkin oireiden ilmaannuttua se lienee
sovellettavissa. Oikeuskirjallisuudessa kysees-
sd olevan pykilin on katsottu kattavan myos
diagnosoinnin kannalta vilttimittomit toi-
menpiteet, silloin kun lapsella lddketieteellisesti
perustellusti epdillddn vakavaa tai hengenvaa-
rallista sairautta (29).

Vanhemman kieltiytymiselle seulonnasta
voi olla monia syitd, hin ei esimerkiksi halua
tietdd omasta mahdollisesta kantajuudestaan.
Lahtokohtaisesti lapsen oikeus saada tarvitse-
maansa elintirkeda hoitoa varhaisessa vaiheessa
voisi olla painavampi peruste sallia seulontaan
osallistuminen yhden huoltajan suostumuk-
sella kuin oikeus olla tietimittd kantajuudesta.
Aina timd ei ole tdysin yksiselitteistd, ja siksi
olisi tarkkaan arvioitava, miten vastustuksen
taustasyitd tulisi huomioida.

Kaikissa tilanteissa korostuu se, ettd perhe
saa jo raskauden aikana riittivésti ymmarretta-
vid tietoa taudista ja sen hoitomahdollisuuksis-
ta ja mahdollisen diagnoosin jilkeen lisdi tie-
toa, tukea ja perinnéllisyysneuvontaa (30,31).
Yksi haaste on, ettei SMA-taudin oireiden alka-
mista ole aina mahdollista kliinisesti ennustaa;
neljd tai viisi geenikopiota liittyvit usein vasta
aikuisena hitaasti etenevain tautimuotoon.
Tieto mahdollisesti vasta aikuisiélld oireilevasta
sairaudesta, jota ei nykyisin edes hoideta, voi
kuormittaa sekd vanhempia ettd lasta. Olisiko
perusteltua, ettd seulonnalla pyritddn tunnista-
maan vain tilanteet, joissa SMN2-geenikopioi-
ta on 1-3? Eettisesti vaikea kysymys on my®s,
ettd nykyisin tarjolla olevat vaikeiden tauti-

Eettisid ndkokulmia vastasyntyneiden seulontoihin
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muotojen hoidot ovat toisensa poissulkevia ja
vanhempien tulisi pian tuloksen saatuaan osata
paattdd, minkd hoitomuodon he valitsevat. L3a-
kehoidon voi aina lopettaa, jos se ei sovi lapsel-
le, mutta geenihoitoa ei voida peruuttaa.

Pohdittavat vaihtoehdot

Liiketieteen ja geeniteknologian mahdollista-
mat varhaisemmat diagnoosit ja uudet hoito-
muodot ovat yleensi positiivinen asia. Kiinni-
timme edelld kuitenkin huomiota muutamiin
niistd haasteista, joita kehitys viistimattd tuo
mukanaan. Osaan ongelmista ratkaisut 16yty-
vit helpommin, mutta erityisesti perustavan-
laatuiset, terveydenhuollon rajallisten resurssi-
en jakamiseen liittyvit kysymykset edellyttavit
avointa ja moniddnistd yhteiskunnallista kes-
kustelua.

Rajallisten resurssien julkinen terveyden-
huolto ei voi olla puhtaan teknologialdhtéisti,
vaan palveluvalikoimaa on tarkasteltava eri ni-
kokulmista ja jo seulontojen tai hoitojen kayt-
toonottopadtoksid tehtiessi. Vaihtoehdot voi-
sivat tilloin olla esimerkiksi: 1) ei seulota eiki
tarjota kalliita hoitoja, 2) seulotaan ja tarjotaan
kalliita hoitoja, jolloin hoitotulos on teoreetti-
sesti paras, mutta kustannukset erittdin suuret
(sisiltia seka seulonta- etti hoitokustannukset,
hoitoa saavien rajaamisella voidaan vaikuttaa
hoitokustannuksiin) tai 3) toimitaan kuten nyt
eli ei seulota, mutta tarjotaan kalliita hoitoja
oireiden alettua, jolloin hoitotulosta heikenta-
vit jo syntyneet pysyvit haitat ja kustannukset
ovat suuret (sisiltid oireisten, kriteerit taytti-
vien hoitokustannukset).
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Lopuksi

SMA-taudin seulonnassa yksilon ja perheen
kannalta merkityksellistdi on mahdollisimman
varhainen hoidon aloittaminen ja sen seurauk-
sena mahdollinen elinajanodotteen pidenty-
minen sekd toimintakyvyn ja eliminlaadun
parantuminen. Haasteena on kuitenkin se, ettei
seulontatulos kerro taudin vakavuudesta tai
sen puhkeamisajankohdasta. Samaan aikaan
seulontojen ja niitd seuraavien hoitojen tulee
yhteiskunnan nikokulmasta olla lidketieteel-
lisesti vaikuttavia ja kustannuksiltaan kohtuul-
lisia. Tavallisesti uudet tutkimukset ja hoidot
kustannuksineen tarkoittavat usein myos sitd,
ettd jotain joudutaan rajaamaan ulos tai vihen-
taméan. Siksi palveluvalikoimaan kuulumista
on aina tarkasteltava paitsi muiden potilasryh-
mien my0s yhteiskunnan kokonaisresurssien
nikokulmasta.

Tehdyt pditokset eivit voi olla ikiaikaisia,
vaan niitd on arvioitava uudelleen aina ajanta-
saisen tutkimustiedon valossa. Kustannusten
kohtuullistuminen harvinaislaikkeen patentti-
suojan paittyessd ja uusi tutkimustieto voivat
mahdollistaa aiemmin ulkopuolelle rajatun
hoidon siséllyttimiseen palveluvalikoimaan, ja
vaikuttavuustiedon tarkentuminen voi johtaa
muutoksiin my6s jo kédynnissd olevissa seu-
lontaohjelmissa (10,32). Perusoikeusjirjestel-
mad takaa, ettei kukaan jdd missddn tilanteessa
kokonaan hoidon ulkopuolelle ja edellytysten
tayttyessd myos palveluvalikoimaan kuuluma-
ton hoito on mahdollinen (11). m
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