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Kehitysvammaisuutta esiintyy enemman pojilla kuin
tytoilla

Lahtokohdat Kehitysvammaiset ovat suurin yksittainen vammaisryhma. Diagnostiset kriteerit ovat olleet samat yli 50 vuoden ajan.

Menetelmét Selvitimme Kelan etuusrekistereiden avulla kehitysvammadiagnoosin perusteella vammaistukea saavien alle 15-
vuotiaiden poikien ja tyttdjen lukumaarat. Autismikirjon hairié, epilepsia ja CP-vamma ovat yleisia kehitysvamman
litannaisdiagnooseja, ja kartoitimme myds naihin diagnooseihin liittyvia etuisuuksia.

Tulokset Kehitysvammaisuus oli pojilla lahes kaksi kertaa yleisempi vammaistuen mydntamisperuste kuin tytoilla. Autismikirjon
hairid oli pojilla lahes nelja kertaa tytt6ja yleisempi kehitysvamman liitdnnaisdiagnoosi.

Paatelmét X-kromosomissa on kognitiiviseen kehitykseen liittyvaa geeneja, mutta ne selittavat vain osin sukupuolien valista eroa
kehitysvamman ja autismikirjon ilmenemisessa. Arvioimme, etta poikien yliedustuksen taustalla on useita vield tuntemattomia
geneettisia ja hankinnaisia tekijoita seka naiden yhteisvaikutuksia.
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Kehitysvammainen on henkild, jonka kehitys tai henkinen toiminta on estynyt tai hdiriintynyt synnynnéisen tai
kehitysidssa saadun sairauden, vian tai vamman vuoksi.

Kansainvéilinen tautiluokitus ICD-10 siséltaéa kriteerit, joiden mukaisesti henkil6lle voidaan asettaa
kehitysvammadiagnoosi (F70-F79) (1). Kriteerit ovat: 1) henkilon dlykkyysosamé&ira on toistetusti alle 70
psykologin suorittamassa tutkimuksessa, 2) henkilén adaptiiviset (kasitteelliset, sosiaaliset ja kiytannolliset)
taidot eivit vastaa ikdodotuksia ja 3) vamma on ilmennyt kehitysidssa.

Kehitysvamma on oire aivojen toiminnanhdiriostd, jota ei voi paikantaa tiettyyn aivojen rakenteeseen tai
osaan. Alylliseen toimintaan, ajatteluun, oppimiseen, paittelyyn ja toiminnanohjaukseen tarvitaan monia eri
aivoalueita.

Samoilla henkil6illd todetaan usein jopa nelji neurologista tai neuropsykiatrista diagnoosia: kehitysvamma,
autismikirjon hiiri6, epilepsia ja eriasteinen motoriikan poikkeama. Niiden taustalla on joko geneettinen,
hankinnainen tai monitekijiinen aivojen kehitykseen ja toimintaan vaikuttava syy, eli yksi yhteinen tai useita
paillekkaisia syitd. Edelld mainitut diagnoosit tehddin yleensé kehitysidssd kansainvilisesti sovittujen
diagnostisten kriteereiden perusteella.
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Autismi on laaja-alainen kehityshéirion muoto, johon kuuluu ennen kolmen vuoden ikédé ilmenevéa poikkeava
kehitys. Héiriolle luonteenomainen poikkeava toiminta ilmenee 1) sosiaalisen vuorovaikutuksen héiriéni, 2)
viestinndn hairiona (usein puheenkehityksen puutteena tai viiveend) ja 3) kapea-alaisena, kertautuvana,
erikoisena kayttiytymisend. Ndiden kolmen ydinoireen liséksi esiintyy joukko yleisii oireita, kuten pelkoja,
uni- ja sydmishairioitd, raivokohtauksia ja aggressiivisuutta. Itsensi vahingoittaminen (esim. ranteen
pureminen) on erityisen yleistd, kun liitinndisdiagnoosina on vaikea-asteinen &lyllinen kehitysvammaisuus.

Usein on mahdotonta péételld, mika oire liittyy autismikirjoon ja mika kehitysvammaan. Kansainvélinen
tautiluokitus ICD-10 jaottelee autismikirjon kahdeksaan eri alaluokkaan (1). Selkein niisti on geenitestilla
varmistettavissa oleva Rettin oireyhtymé (F84.2). Suhteellisen selkeiti kokonaisuuksia ovat lapsuusién autismi
(F84.0) seka Aspergerin oireyhtyma (F84.5). Epatyypilliseen autismiin (F84.1), Rettin oireyhtyméain (F84.2) ja
autistiseen regressioon (F84.3) liittyy aina kehitysvammaisuus. Noin joka kolmannella autismikirjon henkil6lla
on diagnosoitavissa myods kehitysvamma (2).

CP-oireyhtymilla (celebral palsy, G80) tarkoitetaan pysyvéa liikunnallista (motorista) vammaa, jonka taustalla
on sikidaikainen tai ensimmaéisten elinvuosien aikana tapahtunut aivovaurio. Noin kolmanneksella CP-
vammaisista on liitinnéisoireena kehitysvamma (3).

Epilepsiadiagnoosi (G40) asetetaan useimmiten, kun henkilé on saanut vihintdin kaksi epileptiseksi
tulkittavaa kohtausta ilman erityisia altistavia tekijoita (esimerkiksi pitkdkestoinen ja runsas alkoholin kaytto).
Kehitysvammaisista henkildistd noin 25 % sairastaa epilepsiaa, ja néisti epilepsioista 50 % pysyy aktiivisina
hoitotoimenpiteistd huolimatta (4). CP-vammaisista kehitysvammaisista seké vaikeasti ja syvasti
kehitysvammaisista jopa 30-50 % sairastuu epilepsiaan (5, 6). Toisaalta kokemuksemme perusteella
tieddmme, ettd kehitysvammaisten kohdalla ilmenee epilepsian ylidiagnostiikkaa.

Kehitysvammaiset henkilét muodostavat suurimman yksittdisen vammaisryhmaén. Rekisteritutkimusten
perusteella viestostimme noin 0,7 % tayttdd kehitysvammaisuuden kriteerit ja maassamme asuu noin 39 000
kehitysvammaista henkil6d. Aiemmat tutkimukset ovat osoittaneet, ettd kehitysvammaisia miehii on
lukumééraisesti enemmaén kuin kehitysvammaisia naisia (7,8).

Autismissa tyttdjen ja poikien suhde vaihtelee laajan meta-analyysin mukaan eri tutkimuksissa, mutta poikia
on keskimdaérin kolme kertaa enemmaén (9). Toisaalta arvioidaan, etti tyttéjen autismikirjon héiriot voivat
jaada diagnosoimatta (9).

Taman tutkimuksen tavoitteena oli kartoittaa maassamme kehitysvammaisten alle 15-vuotiaiden lasten ja
nuorten sukupuolijakauma seki heidan liitdnnaisdiagnoosejaan Kelan etuusrekistereiden ja ICD-10-
diagnoosikoodien avulla. Kelan myontdméin vammaistuen seké lddkkeiden erityiskorvattavuuksien
myontdmisperusteina ovat hoitavan ladkéarin laatima asianmukainen lddkérinlausunto B seké potilaan oma
hakemus.

Aineisto ja menetelmat

Kartoitimme vuoden 2021 lopulla Kelan vammaistukea saavien alle 15-vuotiaiden kehitysvammaisten,
autismikirjoon lukeutuvien ja CP-vammaisten sekd Downin oireyhtyméa ja fragiili X -oireyhtyméi (saro-X-
oireyhtymaé) potevien tyttdjen ja poikien lukumééaréat. Lisdksi kartoitimme vuoden 2021 aikana myonnettyjen
epilepsialdikkeiden erityiskorvattavuuksien lukuméaéarét alle 15-vuotiailla.

Potilaiden pidddiagnoosien ohella kartoitimme, kuinka monella kehitysvammaisella alle 15-vuotiaalla
edunsaajalla on liitdnnéisdiagnoosina autismikirjon hiiri6, CP-vamma tai epilepsia.

Kyseessé on potilaaseen kajoamaton Kelan etuusrekistereiden avulla tehty retrospektiivinen rekisteritutkimus.
Sukupuolien vilisid lukumdériin liittyviad eroja vertailtiin Poisson-jakauman avulla.



Tulokset

Kuviossa 1 esitetddin vuoden 2021 lopussa voimassa olevat kehitysvammaisuuteen, autismikirjoon, CP-

vammaan ja Downin oireyhtymadan liittyvét alle 15-vuotiaiden Kelan vammaistuet tuhatta henkilévuotta
kohden. Vammaistukea maksettiin kehitysvammadiagnoosin perusteella yhteensi 2 738:1le lapselle tai

nuorelle, ja sitd maksettiin 1,7 kertaa useammin pojille kuin tytéille (1 748 vs. 990, p < 0,001).

KUVIO 1.

Alle 15-vuotiaat Kelan vammaistuen saajat

1 000 henkilgvuotta kohden, Erikseen pojat ja tytot liittyen kehitysvammaisuuteen (F70-F79), autismikirjoon (F84), CP-oireyhtymaan
(G80) ja Downin oireyhtymaan (Q90).
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Edelleen Kelan vammaistukea maksettiin autismikirjodiagnoosin perusteella 3 158:1le lapselle tai nuorelle ja
3,6 kertaa useammin pojille kuin tytoille (2 476 vs. 682, p < 0,001). CP-oireyhtyma oli pojilla 1,5 kertaa
yleisempi maksuperuste kuin tyt6illd (n = 545, 329 poikaa ja 216 tyttdd, p = 0,015).

Downin oireyhtyma oli yht4 yleinen maksuperuste molemmilla sukupuolilla (n = 617, 318 poikaa ja 299 tytto4,
p = 0,85). Suurin sukupuolien vilinen ero liittyi fragiili X -oireyhtyméin; se oli vammaistuen maksuperusteena
voimassa 11 kertaa useammin pojilla kuin tyt6illd (55 vs. 5, p < 0,001).

Epilepsialddkityksen vuoksi erityiskorvattavuus oli myonnetty 1,6 kertaa useammin pojille kuin tytéille (130
vs. 79, p = 0,004) vuoden 2021 aikana. Yhteensd 490 kehitysvammaisella lapsella tai nuorella (18 %) oli
liitinndisdiagnoosina autismikirjon hiirié; heistd poikia oli 3,5 kertaa enemman kuin tytt6jd (382 vs. 108, p <
0,001). Edelleen 470 kehitysvammaisella (17 %) pojalla tai tytélld on epilepsia liitinnéisdiagnoosina, mutta
poikien ja tyttdjen lukumaéaré oli 1ahes sama (245 vs. 225, p = 0,66).
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Paatelmat

Tutkimuksemme keskittyi kehitysvammaisiin lapsiin ja nuoriin, vaikka autismikirjossa sukupuolien vélinen
ero oli suurempi. Kehitysvammaisuuden diagnostiset kriteerit ovat olleet samat 50 vuoden ajan, kun taas
autismikirjon diagnostiset kriteerit ovat vakiintuneet 2000-luvulla (10,11).

Tutkimuksemme vahvisti odotetusti aiemman havainnon, jonka mukaan miessukupuoli on
kehitysvammaisuuden, epilepsian ja autismikirjon riskitekiji ja ettd ndmé oirediagnoosit ilmenevét usein
samoilla henkil6illa (2,12,13).

Aineistostamme 18 %:1la oli diagnosoitu seké kehitysvamma ettd autismikirjon hiirit ja 17 %:lla seka
kehitysvamma etti epilepsia. Myos CP-vamma oli yleisempi pojilla kuin tyt6illa, mutta liikuntavammojen
luokittelu vaurioihin ja kehityshdirioihin ei aina onnistu. Kun liikuntavamman taustalla on tai epdilldan olevan
aivokuoren rakenteellinen kehityshiirio (esim. lissenkefalia, pakygyria, polymikrogyria) on etuus voitu hakea
ICD-10-koodin Q04 avulla.

Kromosomisto selittia osittain, miksi kehitysvammaisuus on pojilla yleisempé&i kuin tyt6illa. Pojilla
sukupuolikromosomit ovat erilaiset: on yksi X-kromosomi parinaan pieni Y-kromosomi. Y-kromosomissa ei
tiettdvasti ole yhtdin kehitysvammaisuuteen liittyvia geenié, kun taas X-kromosomista niitd on 16ydetty yli 140
erilaista (14). X-kromosomaaliset oireyhtymaét ovat usein peittyvésti periytyvid, mink4 vuoksi ne ilmenevit
nimenomaan pojilla. Pojista ja miehisté arviolta vain noin 10-15 %:lla syy kehitysvammaan on X-
kromosomissa (15,16).

Fragiili X -oireyhtymé on yleisin X-kromosomaalinen oireyhtyma; keskimé&érin yksi 4 000 syntynytta
poikalasta kohden potee tité oireyhtymaéé (17). Kehitysvammaisista pojista ja miehistd 2-2,5 %:1la on fragiili X
-oireyhtyma (18). Kahdella kolmesta fragiili X -pojasta on autistisia piirteitd (19). Tytot, joilla on fragiili X -
oireyhtym4, kirsivit usein oppimisvaikeuksista, ja pienelld osalla heistd on kehitysvamma ja autismikirjon
hiirio (20). Tima selittdi aineistossamme todetun selvin sukupuolieron.

Kaiken kaikkiaan X-kromosomaalisia, yleensa peittyvisti periytyvid kehitysvammaoireyhtymii on ainakin 183
erilaista (16). Kaikki ovat harvinaisia, joskin ARX- ja SLC6A8-geenien mutaatiosta johtuvat ovat hieman
tavallisempia kuin muut, esimerkiksi alfa-talassemia-kehitysvammaisuus, sekd Allan—-Hernhld-Dudleyn,
Coffin—Lowryn ja Partington oireyhtymét (18,21,22,23). Autosomeissa periytyvien geenien yhteisvaikutus X-
kromosomaalisten geenien kanssa lienee vaikuttamassa poikien ylimaardan (16).

Lapsuusaikaiset aivovammat ovat pojilla yleisempié kuin tyt6illd. Ne — yhdesséa pojilla todennédkoéisesti
yleisempien CP-oireyhtymien kanssa — edustavat hankinnaisia kehitysvammoja ja edelleen selittdvét poikien
yliedustusta (24,25). On my0s mahdollista, etti poikien kehitysvamman taustalla on muita hankinnaisia, jopa
jo raskaudenaikaisia tekijoitd, esimerkiksi didin altistuminen ymparistomyrkyille tai hormonaalisesti
vaikuttaville kemikaaleille (26,27). Tutkimustietoa niista tarvitaan kuitenkin lisia.

Uusin tutkimus aivojen kehityksestd, plastisuudesta ja epigenetiikasta avaa mahdollisuuksia molekulaaristen
mekanismien selvittimiseen (28). Fragiili X:n tutkimus on jo paljastanut, miti solutasolla tapahtuu ja minka
pohjalta my®6s hoito voisi tulevaisuudessa olla mahdollista (28). Kromatiinin rakenne ja histonien metylaatio,
lukuisat geenien ilmentymista saitelevit RNA-lajit ja retrotransposomit ovat esimerkkeja aivojen kannalta
tdrkeistd mutta vield osittain tuntemattomista mahdollisesti kehitysvammaisuutta aiheuttavista
mekanismeista (29). Suuri osa miesten kehitysvammoista on polygeenisesti tai tuntemattomasta syysta
aiheutuneita, ja niiden tarkka syntymekanismi on avoin.

Autismikirjon hiiridn geneettinen etiologia on heterogeeninen, silld sen syntyyn voivat myoétavaikuttaa
lukuisat viestdssa yleiset tai harvinaiset perimdn muutokset. Autismikirjon héirié on vain harvoin yksittiisest
geenivirheesté tai kromosomimuutoksesta johtuvaa (30). Tuoreessa suomalaistutkimuksessa todettiin, ettd
maahanmuuttajien lapsilla on paljon vaikeita autismikirjon hiirioita (31). Maahanmuuttajien osuutta
aineistossamme ei ole mahdollista selvittia.



Lasten ja nuorten kehitysvammojen taustasyy pyritadn diagnoosivaiheessa selvittdmé&én perin pohjin. Uusia
kuvantamismenetelmii ja geneettisid tutkimuksia, kuten molekyylikaryotyyppi- ja
eksomisekvensointitutkimuksia, hyodynnetidn. Valtaosalle kehitysvammaisista aikuisista ei ole tehty edella
mainittuja tutkimuksia, ja siksi suuri osa heistd on maassamme vailla etiologista diagnoosia.

Kaytannosséa vaikea-asteiset vammat diagnosoidaan varhain mutta osa lievista kehitysvammoista vasta
aikuisuuden kynnykselld tai ne voivat jaddd diagnosoimatta. Se selittdd, miksi 10-14-vuotiaita
kehitysvammaisia lapsia ja nuoria on lukumééaréisesti moninkertainen mééra verrattuna alle 5-vuotiaisiin
(kuvio 1). Emme myd6skéin tied4, kuinka moni perhe jattda vammaistukihakemuksen tekemattd, vaikka
diagnoosi on pitkdaikainen ja perhettd kuormittava. Puuttuvan diagnoosin riski on aineistossamme ilmeinen
virheldhde.

Tutkimuksemme heikkous liittyy aineiston poimintaan ICD-10-diagnoosin perusteella. Kiytettiessi Kelan
rekistereitd diagnoosin oikeellisuus on lausunnon antaneen lddkéarin ja Kelan etuudesta pdattidneen virkailijan
varassa. Vain joillain yksittdisilla kehitysvammaoireyhtymilld, kuten Downin oireyhtymalla ja fragiili X -
oireyhtymaéll&, on oma ICD-10 koodinsa, joilla ne voitiin Kelan rekistereistd poimia. Siksi ei ollut mahdollista
kartoittaa sukupuolijakaumaa useammissa kehitysvammaan johtavissa harvinaissairauksissa.

Tutkimuksemme vahvistaa kisitysti poikien suuremmasta alttiudesta kehitysvammaisuudelle ja sen
liitinndisdiagnooseille Suomessa kuten muuallakin maailmassa. Ilmion tarkkaa syyta ei vieli tiedeta.

Kiitdmme Kelan tilastoasiantuntija Reeta Piséd, tilastomatemaatikko Hannu Kautiaista ja LT Marja-Leena Mattilaa
hyVviistd yhteistyost.
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Faktat

Tamai tiedettiin

» Kehitysvammaisia poikia ja miehid on lukumééariisesti enemmaén kuin tyttdja ja naisia.
« X-kromosomissa on paljon kognitiiviseen kehitykseen liittyvid geenejé.

« Fragiili X -oireyhtyma on yleisin X-kromosomaalinen kehitysvammaoireyhtyma.

Tutkimus opetti

» Miessukupuoli on seki kehitysvammaisuuden, epilepsian ettd varsinkin autismikirjon hiirion riskitekija
» Autismikirjon héiirio ja epilepsia ovat hyvin yleiset kehitysvammaisuuden liitinndisdiagnoosit.
« Kehitysvammaisilla pojilla autismikirjon héirié on vammaistuen mydntdmisperusteissa nelji kertaa

yleisempi liitdnnéaisoire kuin kehitysvammaisilla tytoilla. Epilepsia on yhté yleinen liitinnédisdiagnoosi
molemmilla sukupuolilla.
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English summary

Intellectual disability is more common among boys than
among girls

Background People with intellectual disability (ID) are the largest single disability group. The diagnostic
criteria of ID have remained the same for over 50 years.

Method We used the statistical database of the national insurance institution of Finland and determined the
number of individuals aged less than 15 years, who received disability allowance due to an ID diagnosis. Autism
spectrum disorder, epilepsy and cerebral palsy are frequent comorbidities in people with ID. We also
determined the number of individuals aged less than 15 years, who received disability allowance due to these
diagnoses recorded by ICD-10 codes.

Results ID was almost two times more common as a cause of disability allowance among boys than among girls.
Autism spectrum disorder as a co-morbid diagnosis to ID was almost four times more common among boys
than among girls.

Discussion In the X-chromosome, there are several genes affecting intelligence. Still, only part of the male
predominance in ID is caused by X-chromosomal genes. We suppose that gene-gene and gene-environment
interactions play a role in creating this sex difference which needs to be studied further.
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