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Maahanmuuttajien perinnolliset
hemoglobiinipoikkeavuudet

* Perinnélliset hemoglobiinipoikkeavuudet ovat Suomessa harvinaissairauksia, eika yhdelle ladkarille muodostu
niista riittavaa kokemusta normaalin kliinisen tyon puitteissa.
* Osalle potilaista tulee hoitamattoman hemoglobiinipoikkeavuuden seurauksena etenevia kudosvaurioita, ja

niiden komplikaatiot ovat kalliita hoitaa.

« Alkudiagnostiikka tehddan perusterveydenhuollossa, ja sita varten tarvitaan kansalliset suositukset.
* Potilaan oireet ja komplikaatioriskit edellyttavat seurannassa erityistutkimuksia ja moniammatillisen

ty6ryhman tukea.

* Hoidon porrastuksen tavoitteena on saada riskipotilaat viiveetta tutkimuksiin ja ajanmukaiseen hoitoon.
Toisaalta ne potilaat, jotka eivat tarvitse seurantaa, tulisi tunnistaa mahdollisimman ajoissa jo perus-

terveydenhuollossa.

Perinnolliset hemoglobiinipoikkeavuudet, ku-
ten talassemia ja sirppisoluanemia, ovat yleisii
Kaakkois-Aasiassa ja pdivintasaajan alueen Af-
rikassa. On arvioitu, etti niiden alueiden vasta-
syntyneistd 5-20 %:1la on perinnéllinen hemo-
globiinipoikkeavuus.

Alfatalassemioiden suurin esiintyvyys on
Kaakkois-Aasiassa ja Linsi-Afrikassa. Beeta-
talassemioita 16ytyy laajana vyshykkeend Vili-
meren ympiristostd ulottuen Arabian niemi-

Vaikean talassemian ainoa parantava hoito
on allogeeninen kantasolusiirto.
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maahan, Intiaan ja edelleen Kaakkois-Aasiaan.
Sirppisoluanemiaa esiintyy eniten Afrikassa
péivintasaajan alueella.

Suomessa asui vuonna 2013 noin 100 000
henkil6i, jotka olivat laht6isin perinnéllisen he-
moglobiinipoikkeavuuden yleisilti esiintymis-
alueilta (1). Tuoreiden ennusteiden mukaan ti-
mi luku tulee kasvamaan vield 30 000-50 000:11a
vuoden 2016 loppuun mennessi. Varovaisesti-
kin arvioiden Suomessa tulee olemaan useita
satoja, mahdollisesti jopa tuhat, periytyvan he-
moglobiinipoikkeavuutensa vuoksi tietoa, seu-
rantaa ja hoitoa tarvitsevaa potilasta.

Hemoglobiinipoikkeavuuksista kirsivit maa-
hanmuuttajataustaiset henkil6t ovat hyvin epi-
yhteniinen joukko lapsia, nuoria ja aikuisia. He
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ovat Suomessa tai ulkomailla syntyneiti ja hei-
din koulutustaustansa on hyvin kirjava (ks. esi-
merkkipotilaat, liite 1. www.laakarilehti.fi > Si-
sillysluettelot).

Monen ulkomailla syntyneen hemoglobiini-
poikkeavuus on diagnosoitu jo synnyinmaassa.
Kehittyvistd maista tulevilla ei yleensi ole ollut
mahdollisuutta saada komplikaatioita ehkiise-
vii hoitoa tautiinsa. Potilaan pitkdaikaisselviy-
tymisen kannalta on olennaista, missi idssi
hin tulee kehittyneen terveydenhuollon piiriin
ja kuinka hyvin terveydenhoitojirjestelmissi
tunnistetaan potilaan ongelmat ja tyoskennel-
laan komplikaatioiden ehkaisemiseksi.

Tiamain katsausartikkelin tavoitteena on pa-
rantaa erityisesti perusterveydenhuollossa toi-
mivien terveydenhuollon ammattilaisten kykyi
16yt44 ne potilaat, jotka hyétyvit hemoglobiini-
poikkeavuuden diagnosoinnista ja monialaises-
ta hoidosta.

Talassemian eri vaikeusaseita

Talassemia jaetaan kliinisen vaikeusasteen mu-
kaan kolmeen ryhmiin: vaikeaan ja keskivai-
keaan talassemiaan seki talassemian kantajuu-
teen. Talassemian syyni on tavallisimmin peit-
tyvisti periytyvd geenivirhe joko globiinia koo-
daavissa HBA- tai HBB-geeneissi. Muutos mo-
lemmissa geeneissi muokkaa taudinkuvaa.
Talassemian komplikaatiot liityvdt anemiaan,
hemolyysiin ja rautakertymaiin (2,3).

Vaikean beetatalassemian oireet alkavat pian
syntymin jilkeen. Veren hemoglobiinipitoi-
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suus pienenee ja lapsen kasvu pysihtyy. Poti-
laan perna suurenee, ja jos hin ei saa hoitoa, il-
maantuu noin yhden vuoden iisti ldhtien luu-
kystia ja poikkeavat kasvonpiirteet. Hoidoksi
potilas tarvitsee sddnnéllisid punasolusiirtoja ja
rautakuorman purkua laikkeilld. Rautakelaatio
aloitetaan viimeistdin noin vuoden kestineiden
sddnnollisten punasolusiirtojen jilkeen tai jos
plasman suurentunut ferritiinipitoisuus tai
magneettikuvaukseen perustuva kudosraudan
arvio viittaavat rautakertymiin (2). Vaikean ta-
lassemian ainoa parantava hoito on allogeeni-
nen kantasolusiirto, jota harkitaan, jos potilaalle
on tarjolla sopiva luovuttaja eikd kudosraudan
kertymisesti ole ehtinyt syntyd merkittivii elin-
vaurioita (4,5).

Keskivaikean talassemian hoidon kulmakive-
ni on tunnistaa potilaat, jotka tarvitsevat puna-
solusiirtoja tai rautakelaatiohoitoa normaalin
kasvun ja toiminnan takaamiseksi. Osa keski-
vaikeaa talassemiaa, esim. HbE-beetatalasse-
miaa tai HbH-tautia, sairastavista potilaista tu-
lee punasolusiirroista riippuvaiseksi lapsuudes-
sa, osa vasta aikuisiilld, osa ei koskaan. Puna-
solusiirtoja voidaan tarvita myds satunnaisesti
lyhyini jaksoina erilaisissa stressitilanteissa,
kuten vaikean sairauden aikana. Punasolusiir-
roista ja perustaudista kertyvi rautalasti heiken-
tdd erityisesti sydimen ja hormoneja tuottavien
elinten toimintaa (2,3). Verenkierrossa vapaana
litkkuva hemi vaurioittaa edelleen suonten en-
doteelii ja altistaa keskivaikeaa talassemiaa sai-
rastavat potilaat trombooseille.

Seki vaikeaa ettd keskivaikeaa talassemiaa
sairastavat potilaat tarvitsevat sdannoéllistd fooli-
happolisii ja ohjeet vihin rautaa sisiltavisti
ruokavaliosta.

Talassemian kantajat ovat yleensi oireetto-
mia eivitkd tarvitse rutiinimaista seurantaa, eri-
tyishoitoja tai -tutkimuksia. Varmistamalla
diagnoosi kantajat vilttyvit kuitenkin tarpeetto-
malta rautaldikitykselts ja heidit voidaan ohjata
perinnéllisyysneuvontaan.

Sirppisoluanemia aiheuttaa
kroonisia kudosvaurioita

Suurin osa sirppisoluanemioista aiheutuu ho-
motsygoottisesta geenivirheesti globiinia koo-
daavassa HBB-geenissid (HDSS), joka altistaa
hemoglobiinimolekyylit palautumattomalle
muodonmuutokselle eli sirppiytymiselle. Sirp-
piytyneet punasolut liimautuvat seki toisiinsa

ettd suonen seinidmiin, miki johtaa suonten
tukkeutumiseen ja punasolujen hajoamiseen.
[Imién muuttumista akuutiksi kutsutaan sirp-
pisolukriisiksi. Kriisit aiheuttavat kudoksiin
happivajausta, infarkteja ja potilaalle kovia ki-

puja.

Heterotsygoottiset HbAS-potilaat eli sirppi-
soluanemian kantajat ovat yleensi oireettomia
eivitki tarvitse timinhetkisen tiedon mukaan
siannollistd seurantaa. Airitilanne, kuten vai-
kea sepsis, saattaa kuitenkin laukaista myds
taudin kantajien punasolujen sirppiytymisen.
Sirppikriisejd, jotka useimmiten ovat vaikeusas-
teeltaan lievempid, ilmenee myds potilailla, jot-
ka sairastavat hemoglobiinipoikkeavuuksien yh-
distelmid, kuten HbSC:t4, HbS-alfatalassemiaa
ja HbSD:ti. Edelld mainituista poiketen HbS-
beetatalassemia aiheuttaa vaikeaoireisen sirp-
piytymistaudin.

Potilaiden ensimmiiset kriisit saattavat ilme-
td jo alle vuoden idssi ja muut oireet ensimmaii-
sen parinkymmenen ikivuoden aikana. Infek-
tio- ja pernasekvestraatioriskin (hypovolemiaan
johtava pernan sirppikriisi) vuoksi pienten las-
ten sirppisoluanemian diagnoosilla on kiire.
Pernan toiminnan hiipumisen ja sepsisriskin
vuoksi imeviisille tulee aloittaa heti diagnoosin
varmistuttua penisilliini.

Kylmin, hapenpuutteen (vuoristo, lentomat-
kat, nukutus) ja voimakkaan ruumiillisen rasi-
tuksen sekd kuivumisen vilttiminen vihenta-
vat sirppikriisejd. Oireileville potilaille hemato-
logi voi aloittaa estolddkityksen hydroksiurealla.
Jos oireet eivit helpotu tai ilmaantuu aivoveren-
kierron hiiri6its, tarvitaan punasolusiirtohoitoa
(6,7). Siirtohoito ei ole ongelmatonta, vaan joh-
taa ilman kelaatiota rautalastin kertymiseen ja
mahdollisiin elinvaurioihin. Sirppisolupotilailla
on myds merkittivid punasoluimmunisaatioris-
ki seki riski sairastua henked uhkaaviin infek-
tioihin (6,7). Kaikki sirppisoluanemiapotilaat
tarvitsevat my6s pneumokokkirokotesuojan.

Punasolujen jatkuva hiljainen sirppiytymi-
nen ja sitd seuraava krooninen hapenpuute vau-
rioittavat elimist6d (mm. aivoja, keuhkoja, luu-
ydinti, pernaa, verkkokalvoa, munuaistubuluk-
sia, sydinti ja luita) ilman oireisia kriisejikin.
Useimmat sirppisoluanemian krooniset elin-
vauriot ilmaantuvat varhaisella aikuisiilli,
20-30-vuotiaana, ja lyhentivit eliniki (8).

Erityisen pelitty komplikaatio on aivoveri-
suonten vaurioituminen, joka altistaa oireisille
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aivoinfarkteille, oppimisvaikeuksille ja sosiaali-
sille ongelmille (9). Jopa joka kymmenes potilas
saa aivoinfarktin ennen 20. ikivuottaan. Monil-
le kehittyy my6s Moya-Moya-oireyhtymai tai
uusia pienten kollateraalisuonten verkostoja si-
semmadn kaulavaltimotukoksen vuoksi. Oppi-
misvaikeudet voivat pahentua kouluvuosien ai-
kana ja vaativat seurantaa.
Aivoverenkiertohiiriéiden ehkiiseminen on
kansantaloudellisesti jirkevii. Timinhetkisen
tiedon mukaan tehokkain, joskaan ei riskiton,

Talassemian komplikaatiot liityvdt
anemiaan, hemolyysiin ja rautakertymddan.
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keino ovat sddnnélliset punasolusiirrot. Niilld
pyritiin sirppiytyvien solujen osuuden vihenti-
miseen ja hapenkuljetuksen parantamiseen ai-
voissa (9,10). Neurologin tekemi transkraniaali-
nen dopplerkaikukuvaus (TCD) pystyy poimi-
maan tihedimpdin seurantaan ne lapset ja nuo-
ret, joilla on erityisen suuri aivoinfarktiriski
(9,10). Poikkeava 16yd6s on aihe aloittaa sddn-
nolliset punasolusiirrot (10). Kajoamattomana
tutkimuksena dopplerkaikukuvaus on edulli-
nen ja turvallinen keino diagnosoida ja seurata
verisuonitaudin etenemisti. Tutkimus voidaan
toistaa tarvittaessa myos piivystysolosuhteissa.
Rutiinimaista TCD-seurantaa suositellaan
2-16-vuotiaille potilaille (10). Sen merkitys ai-
kuispotilaiden seurannassa on toistaiseksi
avoin.

Pienten lasten vertamuodostavien kantasolu-
jen siirroista on viime aikoina saatu hyvii hoito-
tuloksia. Siirtohoitoa tullaan jatkossa tarjoa-
maan kaikille oireista sirppisoluanemiaa sairas-
taville lapsipotilaille, joilla on kudossopiva sisa-
rus (5). Sisarusluovuttaja on useimmiten itse
taudin kantaja, miki ei sellaisenaan esti kanta-
solujen luovutusta. Kantasolusiirrot rekisteri-
luovuttajalta eivit ole sirppisoluanemian rutii-
nihoitoa. Niitd on toistaiseksi tehty hyvin vi-
hin, silld sopivien luovuttajien 16ytymien afrik-
kalaista alkuperii oleville potilaille on ollut vai-
keaa. Sopivia napaveriyksikoitd on l6ytynyt hie-
man helpommin. Rekisteriluovuttajan kanta-
solusiirron tulokset eivit ole olleet yhtd hyvii
kuin sisarusluovuttajan, ja niitd suositellaan
tehtdviksi ainoastaan osana kokeellista hoito-
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ohjelmaa kokeneissa keskuksissa sisarussiirtoja
tiukemmilla indikaatioilla. Aikuispotilaille kan-
tasolusiirtoja on maailmalla tehty vihemmin.
Aikuisten kantasolusiirtoihin on liittynyt ongel-
mia, jos potilaalle on ehtinyt kehittyd merkitti-
vé rautalasti tai elinvaurioita.

Diagnostiikka ja perinndllisyysneuvonta

Maahanmuuttajapotilaan ensimmiinen kontak-
ti on usein perusterveydenhuollossa (ks. esi-
merkkipotilaat). Perusterveydenhuolto vastaa
hemoglobiinipoikkeavuuden alkuvaiheen labo-
ratoriotutkimuksista. Hemoglobiinipoikkea-
vuuden perustutkimuksiin kuuluvat verenku-
van (B-PVKT) lisdksi plasman ferritiinin (P-fer-
rit) mittaus ja hemoglobiinifraktioiden (B-Hb-
Fr) tutkiminen. Riittdvit esitiedot ovat oleelli-
nen osa diagnostiikkaa. Loydosten tulkinnassa
on tirkei ottaa huomioon lihiaikojen verensiir-
rot, mahdolliset samanaikainen raudanpuute-
ja megaloblastinen anemia sekd potilaan mah-
dollinen raskaus. Nimi tiedot on liitettiva
my6s hemoglobiinifraktiotutkimuksen lihettee-
seen.

Talassemiaan (ja HbE-varianttiin) liittyy tyy-
pillinen verenkuva (erytrosytoosi ja voimakas
mikrosytoosi), jotka yhdistettyna tietoon poti-
laan etnisestd syntyperisti viittaavat vahvasti
hemoglobiinipoikkeavuuteen. Erotusdiagnostii-
kassa on otettava huomioon raudanpuuteane-
mia, jossa punasoluindeksit muistuttavat talas-
semiaa, mutta punasolumiiri (B-Eryt) ja P-fer-
rit-pitoisuus ovat pienemmit (taulukko 1).
Talassemiaan ei sovi my6skdin se, ettd E-MCV-
arvo on joskus ollut normaali.

Hemoglobiinivarianteissa (hemoglobiinien
rakennepoikkeavuuksissa, esim. sirppisolu-
poikkeavuus) verenkuvaloydokset vaihtelevat
suuresti, eikd hemoglobiinipoikkeavuutta voi
varmasti diagnosoida verenkuvan perusteella.
Hb-varianttien kantajilla (eli heterotsygooteilla)
verenkuva on useimmiten normaali tai enin-
tddn lievisti poikkeava.

Veren sivelyvalmisteen (B-Morfo) tutkiminen
on perinteisesti ollut osa hemoglobiinipoikkea-
vuuksien selvittelyd. Koska sivelyvalmisteen 16y-
dokset jadvit useimmiten epispesifisiksi, ei titd
tutkimusta tulisi kiyttdsd yksinddn perustutki-
muksena. Sivelyvalmiste tarjoaa hematologille
yhdelld silmiykselld tiedon potilaan punasolu-
jen koosta, muodosta (sirppisolut) ja polykro-
masiasta. On muistettava, ettd perifeerisen ve-
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TAULUKKO 1.

Alkututkimusten erotusdiagnostiikka ja jatkotutkimusten porrastaminen.
Alkututkimukset  Talassemia Sirppisoluanemia Raudanpuute
B-PVKT
B-Hb l/N l/N 1
B-Eryt N yldrajalla / T N/L/T N/L
E-MCV 1l N/L 1711
E-MCH 1l N/d 1711
P-Ferritiini N/T N/T 1711
B-Hb-Fr Alfatalassemiassa normaali Poikkeava Normaali
Beetatalassemiassa poikkeava
Lédhete jatko- Epdilldan alfatalassemiaa Kyseessd on vastasynynyt tai leikki-ikdinen lapsi Ei tarvita
tutkimuksiin Epdilldan oireista betatalassemiaa Kyseessd on aikuinen, jonka Hb-Fr tutkimus viittaa oireiseen
tarvitaan, jos Potilas on raskaana tai suunnittelee raskautta sirppisoluanemiaan
Potilas tai potilaan perhe tarvitsee perinndllisyysneuvontaa  Potilas on raskaana tai suunnittelee raskautta
Potilas tai potilaan perhe tarvitsee perinndllisyysneuvontaa
J
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ren sivelyniyte kuuluu ottaa potilaasta ennen
punasolutankkausta. My6s akuutin hemolyysin
yhteydessi (esim. sirppisolukriisi) voi veren si-
velyvalmisteesta saada lisitietoa.

B-Hb-Fr-tutkimus sisiltdd kaikki tarpeelliset
proteiinitason tutkimukset, joiden avulla voi-
daan havaita beetatalassemia ja tavallisimmat
hemoglobiinivariantit (HbS, HbE, HbC ja
HbD). Alfatalassemiaa ei B-Hb-Fr-tutkimuksel-
la kuitenkaan voida osoittaa. Alfatalassemian
diagnostiikka ja kombinoitujen Hb-poikkea-
vuuksien jatkoselvittelyt onnistuvat ainoastaan
geneettisin menetelmin.

Sirppisoluanemian peldtty komplikaatio on
aivoverisuonten vaurioituminen.

Hemoglobiinipoikkeavuuden tarkka diagnos-
tiikka vaatii perustutkimusten lisiksi geenitut-
kimuksen. Oman kokemuksemme mukaan
parhaaseen lopputulokseen piistiin tunnista-
malla seki globiinia koodaavien HBA- ettd
HBB-geenien mutaatiot samalla kertaa. Tdmi
tehdddn tutkimuksella, jossa kiytetddn seki ky-
seisten geenien sekvensointia etti geenialuei-
den deleetioiden (hiviimien) ja duplikaatioiden

(monistumien) osoitusta. Ndin toimimalla saa-
daan selville kombinoidut Hb-poikkeavuudet.
Tilld on myos kliinistd merkitystd, silld esimer-
kiksi sirppisoluanemiaa sairastavan henkilén
mahdollinen alfatalassemian kantajuus vaikut-
taa potilaan hydroksiureavasteeseen.
Geenitutkimuksen perusteella on mahdollis-
ta antaa perheille perinnéllisyysneuvontaa, jota
varten potilaat tulisi ohjata perinnollisyysliaki-
rin vastaanotolle. Kantajien tarkalla tunnista-
misella ja oireisten lasten varhaisella geenitut-
kimuksella on merkitystd myos perhesuunnit-
telun kannalta. Hemoglobiinipoikkeavuuden
vaikeusasteesta riippuen osa perheistd voi
myos pohtia sikiétutkimuksia tai alkiodiagnos-
tiikkaa. Mikili tieto mahdollisesta hemoglobii-
nipoikkeavuudesta tulee esiin alkuraskaudessa,
tarvittavat kantajuus- ja mahdolliset sikitutki-
mukset voidaan jirjestdd kiireellisesti konsul-
toimalla yliopistosairaaloiden sikiétutkimuk-
siin erikoistunutta yksikkéd ja perinnéllisyys-
lagkarid.
Hoidon ja seurannan jarjestaminen
Hemoglobiinipoikkeavuudet ovat Suomessa en-
nestidin varsin tuntematon tautiryhma. Viests-
rakenteen muuttuessa on tirkedd, ettd koulu-

tusta aiheesta lisdtddn ja terveydenhoito varau-
tuu timéin potilasryhmin tarpeisiin.
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TAULUKKO 2.

Perusterveydenhuollon, l3hisairaalan ja hemoglobiinipoikkeavuuskeskuksen
valinen tydnjako.

PERUSTERVEYDENHUOLTO

Tunnistaa riskipotilaat ja raskaudenaikaisia tutkimuksia tarvitsevat pariskunnat esim.
neuvolassa

Tekee viiveettd potilaiden alkututkimukset (B-PVK, B-Hb-Fr, P-Ferrit)

Tekee lahetteet jatkotutkimuksia ja konsultaatioapua tarvitsevista potilaista ldhisairaalaan
Informoi ldhisairaalaa hyvissa ajoin odottavista riskidideista ja vastasyntyneista

LAHISAIRAALA

Tekee riskissé olevien vastasyntyneiden alkututkimukset (B-PVK, B-Hb-Fr, P-Ferrit)

Tekee tarvittavat jatkoselvitykset yhteistyossa hemoglobiinipoikkeavuuskeskuksen kanssa
(esim. erotusdiagnostiset tutkimukset, rautalastiselvitykset)

Tunnistaa potilaat, jotka tarvitsevat osaamiskeskuksen seurantaa

Hoitaa akuutit sirppisoluanemiakriisit hoito-ohjeiden mukaisesti

Toteuttaa punasolusiirtohoidot hoito-ohjeiden mukaisesti

Toteuttaa kelaatiohoidon hoito-ohjeiden mukaisesti

Jarjestda valikontrollit

Tukee potilaiden kotihoitoa

YLIOPISTOSAIRAALAN HEMOGLOBIINIPOIKKEAVUUSKESKUS

Tekee potiladen tarkkan diagnostiikan (geenitutkimukset seka muut tarvittavat erikois-
tutkimukset)

Antaa konsultaatioapua perusterveydenhoitoon, ldhisairaaloihin ja muille erikoisaloille
Antaa perinnéllisyysneuvontaa

Hoitaa vaikeaoireisten potilaiden vuosikontrollit

Laatii ja ylldpitad kansalliset hoito- ja diagnoosiohjeet avohoidon ja lahisairaalan kdyttoon
Laatii potilasohjeet

Kouluttaa terveydenhoitohenkilostoa

Hoitaa sirppisolupotilaiden TCD- ja rautakertymadriskissa olevien potilaiden MK-seurannat
Jarjestda erikoislddkarikonsultaatiot (neurologia, neuropsykologia, endokrinologia, silma-
taudit, ortopedia, erikoishammaslaakari jne.)

Aloittaa sadnnolliset punasolusiirtohoidot

Aloittaa kelaatiohoidon ja arvioi tilannetta vuosittain

Aloittaa hydroksiureahoidon sirppisoluanemiassa

Ohjaa kantasolusiirtohoitoon

Vastaa nuorisoikdisten potilaiden siirtymisesta aikuissairaanhoitoon

Ylldpitaa laaturekisterida

Muokattu inkielisesta NHS, ing Sickle cell disease in childhood standards and

guidelines for clinical care, 2nd edition October 2010; www.gov.uk/government/c ( h: g-p

standards

.
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Seurannan jdrjestiminen vaatii perinteiset
toimialarajat ylittdvid henkilostoresursointia ja
moniammatillista tyéryhmai. Seuranta vaatii
my6s erityistutkimuslaitteita (esim. TCD), seki
ty6hon motivoituneita ja koulutettuja tervey-
denhuollon toimijoita. Ranskassa ja Englannis-
sa on kiytossid hemoglobiinipoikkeavuuksien
osaamiskeskus seki selked tyonjako eri toimi-
joiden vililli (taulukko 2).

Samanlainen tyénjako olisi mahdollista myos
Suomessa. Potilaiden alkudiagnostiikka voitai-
siin toteuttaa taulukon 1 mallin mukaisesti. Yli-
opistosairaalan osaamiskeskus toimisi aktiivise-
na konsultaatio- ja koulutuspisteeni ja jarjestii-
si oireisten potilaiden vuosikontrollit erityistut-
kimuksineen sekd huolehtisi hoito- ja seuranta-
ohjeet kotisairaaloille tai perusterveydenhuol-
toon kontrollien viliajaksi (taulukko 2).

Lopuksi

Merkittdvi osa hemoglobiinipoikkeavuuksista
kirsivistd potilaista eldd Suomessa tilld hetkelld
ilman heille kuuluvaa terveydenhuollon erityis-
huomiota. Vaikeutena ovat usein potilaiden ja
terveydenhuollon edustajien viliset kulttuuri- ja
kielierot. My®s tiedon puute tautikirjoon liitty-
vistd ongelmista ja siitd, ettd taudinkulkuun voi-
daan nykydin vaikuttaa monin tavoin, ovat hoi-
don ja seurannan esteini. Viestorakenteen
muuttuessa on tirkedd, ettd koulutusta aiheesta
lisitddn ja terveydenhoito varautuu timéin poti-
lasryhmin tarpeisiin selkeilld tyénjaolla. Ta-
voitteena on tarjota kaikille hemoglobiinipoik-
keavuutta sairastaville potilaille mahdollisuutta
asiantuntevaan ja terveystaloudellisesti kesti-
vidn seurantaan ja hoitoon. @
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English summary

KIRSI JAHNUKAINEN

o Hereditary haemoglobinopathies in
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Karolinska Institutet, Stockholm
kirsi.jahnukainen.hus.fi

PAIVI HELMINEN-PACIUS

ANNA-KAISA ANTTONEN In Finland in 2013 there were more than 100 000 people originating from countries where
R M emes! haemoglobinopathies, such as thalassaemia and sickle cell disease are common. It has been estimated that by
KIRSTI SIRKIA the end of 2016 the number will increase by at least 50%. This means that several hundred patients will be in

ULLA WARTIOVAARA-KAUTTO need of regular health check-ups and treatment due to the haemoglobinopathies.

Neurologic disturbances are the most drastic complications of haemoglobinopathies, especially in patients
with sickle cell anaemia. It is known that as many as one in ten (11%) children with sickle cell anaemia suffer
an ischaemic stroke before the age of 20. Strokes as well as other complications can, however, be diminished
by offering proper routine check-ups and multidisciplinary expertise to the patients at high risk. In order to
accomplish this aim, specific diagnostic tools such as Transcranial Doppler (TCD), medical and cell-based
treatment and a motivated team of health care professionals are required.

In this article we suggest that primary health care or local hospitals could be responsible for the routine
first-line investigations for haemoglobinopathies (blood count, plasma ferritin and Hb isoelectric focusing
and cation exchange high performance liquid chromatography) and for picking up the patients at high risk
of complications. Genetic testing (HBA- and HBB-gene analyses), more precise screening for risks, specific
treatment as well as counselling would then be offered at a university hospital. Despite the increase in the
number of people in Finland with haemoglobinopathies, these disorders are still rare, a fact which should be
acknowledged when planning optimal care for these patients.
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POTILASESIMERKKI 1.

Boonsri, 26 v

Syntymdmaa Thaimaa, tullut Suomeen 2 kk sitten
yhdessa uuden suomalaisen aviomiehen kanssa.
Raskaana H 32.

NEUVOLASSA
Ensi kertaa neuvolassa

Tutkitaan pika-Hb, joka matala, tehddan jatkotutkimukset
raudanpuute-epdilyn vuoksi:

B-PVKT: B-Hb 55 g/l (117-155 g/1),

E-MCV 52 fl (82-98 fl)

P-Ferrit: 3 800 pg/1 (5-100 pg/1)

Tulokset eivdt sovi raudanpuutteeseen ja todetaan
jatkotutkimukset aiheellisiksi:
B-Hb-Fr: HE TT, HbA L 1, HbA2 T, HbF T

Neuvolalddkdri epdilee hemoglobinopatiaa ja tekee
kiireellisen lahetteen erikoissairaanhoitoon.

ERIKOISSAIRAANHOIDOSSA (ldhisairaala tai yliopisto-
sairaala)

Erikoisladkari (perinatologi tai hematologi) toteaa
potilaan todennékdiseksi diagnoosiksi HbE/B0-
talassemian, jonka oirekuva vaihtelee yksildllisesti.

Todennékoisesti kyse on vakaasta terveyttd
vaarantavasta taudista (rautalastia, merkittiva anemia).
Diagnoosi varmistetaan kiireelliselld globiinigeeni-
tutkimuksella.

Tutkimusten perusteella (m.l. sikion isdstda
mahdollisuuksien mukaan oteut B-pvkt + B-HbFr)
arvioidaan sikion sairastumisriskit. Jos isa suomalainen,
hyvin todennékdisesti syntyva vauva on vain kantaja).
Varaudutaan riskisynnytykseen.

Annetaan tarvittava perinnéllisyysneuvonta.
Hematologian klinikassa mm. kdynnistetdan sadnnolliset
punasolusiirrot, tutkitaan rautalastin aiheuttamat
komplikaatiot, aloitetaan synnytyksen jalkeen rauta-
kelaatiohoito.

Potilas jad todenndkdisesti hematologian pkl:n elin-
ikdiseen seurantaan merkittavan komplikaatioriskin ja
hoidon tarpeen vuoksi.
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POTILASESIMERKKI 2.

Sayid, 32 v
Syntymamaa Irak, tullut vastaanottokeskukseen 8 kk
sitten, saanut juuri pakolaisstatuksen. Perhe menehtynyt

ldhtomaassa, tullut ladkariin vasymyksen ja
masentuneisuuden vuoksi.

PERUSTERVEYDENHUOLLOSSA
Alipainoa
B-PVKT: B-Hb 98 g/1 (134-167 g/I),
E-MCV 68 fl (82-98 fl)
P-Ferrit: 590 pg/1 (10-220 pg/1)

Tulokset eivat sovi raudanpuutteeseen ja jatko-
tutkimukset aiheelliset

B-Hb-Fr: HbA2 T, HbF T, $-B12-TC2: 32 pmol/I

(> 35 mol/l), fE-Folaat: 402 nmol/I (208-972 nmol/I)

Perusterveydenhuollon laékari epdilee hemoglobino-
patiaa ja ldhettda potilaan erikoissairaanhoitoon jatko-
tutkimuksiin.

Sitd ennen muiden anemian syiden poissulku:
B,,-vitamiinin tai folaatin puute, ladkari pohtii niiden
etiologiaa ja aloittaa tarvittaessa korvaushoidot. Lisaksi
hdn varmistaa, ettd potilas saa tarvittavaa psyykkistda
tukea.

ERIKOISSAIRAANHOIDOSSA (yliopistosairaala)
Hematologi tarkentaa diagnoosin geenitutkimuksella:
kyseessa on keskivaikea beetatalassemia.

Geenitietoa tarvitaan perinndllisyysneuvontaan, johon
potilas ohjataan, jos myohemmin perustaa uuden
perheen.

Potilaalle tehddan vatsan magneettikuvaus: todetaan
lievasti suurentunut perna ja hieman rautakertymaa
maksassa. ALAT ja TT ovat normaalit. Potilaalla ei ole
merkittdvad bilirubinemiaa tai sappikivid huolimatta
kroonisesta hemolyysista.

Hematologi aloittaa profylaktiset folaatti- ja kalkki-D-
vitamiinilisat (hemolyysi ja suurentunut osteoporoosi-
riski).

Potilas kdy yliopistosairaalan hematologian poliklinikassa
monialaisella seurantakdynnilla kerran 1-2 vuodessa.
Muutoin seuranta ja akuuttitilanteiden hoito tapahtuu
ldhisairaalassa.

Hematologia konsultoidaan herkasti seurantakdyntien
valissdkin, jos potilaan voinnissa tai yleisissa laboratorio-
arvoissa tapahtuu muutoksia.

\ /
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POTILASESIMERKKI 3.

Mariama, 2,5v

Syntymémaa Gambia, tullut vuosi sitten Suomeen
perheensd mukana, 3 nuorempaa sisarusta.

Aiti tuo lapsen lazkariin, koska on sitd mieltd, ettd tytar
ei ole terve. Hanella on esiintynyt vatsakipukohtauksia ja
ihotulehduksia.

PERUSTERVEYDENHUOLLOSSA
B-PVKT: B-Hb 66 g/ (112-142g/1),
E-MCV 80 fl (72-95 fl)

P-Ferrit: 55 pg/1 (6-60 pg/1)
P-CRP: 3 mg/I (< 3mg/I)

Perusterveydenhuollon lddkari epdilee hemoglobino-
patiaa oireiston, verikoetulosten ja potilaan etnisen
taustan vuoksi. Han kyselee didiltd sukuanamneesia ja
kdy ilmi, ettd didin sisarella oli sirppisoluanemia.
Sisar menehtyi muutama vuosi sitten 22-vuotiaana.
Kiti tietad, ettd sirppisoluanemia on vaarallinen tauti.

Laakari pyytad jatkotutkimuksena hemoglobiinifraktiot
ja hemolyysitutkimukset.

Retikulosyytit ja bilirubiini ovat koholla ja plasman
haptoglobiini matalalla tasolla.

Laakari aloittaa lasten hematologin puhelinkonsultaation
perusteella folaattilisdn ja tekee ldhetteen lasten
hematologian poliklinikalle.
B-Hb-Fr: HbS > 90 %. Tulos vahvistaa sirppisolu-
anemiaepdilyn (todennékdinen HbSS).

ERIKOISSAIRAANHOIDOSSA (yliopistosairaala)
Tehddan globiinigeenitutkimukset, tiedolla merkitysta
arvioitaessa mahdollista hydroksiurea-hoitovastetta
(potilas vastaa yleensa paremmin hoitoon, jos on myds
alfatalassemian kantaja).

Geenitietoa tarvitaan perheen perinnéllisyysneuvontaan
ja nuorempien sisarusten tilanteen selvittamiseksi.

Arvioidaan potilaan sirppisolukriisiherkkyys ja harkitaan
hydroksiurean aloittamista.

Tehddan mm. vatsan kaikututkimus (pernan koko), TCD ja
harkinnan mukaan syddamen kaikututkimus.

Aloitetaan valittomasti penisilliiniprofylaksi.

Annetaan pernanpoistorokotteet (pernaa ei kuitenkaan
poisteta).

Annetaan perheelle térkead tietoa sirppisoluanemiasta,
sen riskeistd, hoidoista ja periytymisesta.

Tutkitaan sisarusten globiinigeenit ja HLA-tyyppi
(sirppisoluanemian varhainen diagnoosi, kantajuudet ja
mahdollinen allogeenisen kantasolusiirron luovuttajuus).

Potilas jad yliopistosairaalan lasten hematologian
poliklinikan seurantaan ja hoitoon.

Sic! Kasvaville nuorille potilaille ja kantajasisarille on
muistettava antaa ajoissa tietoa sairaudesta, m.l.
riittdvan aikainen perinndllisyysneuvonta, vaikka
aktiivisia perheenperustamissuunnitelmia ei olisikaan.
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