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Vastasyntyneiden aineenvaihdunta­
sairauksien seulonta

Vastasyntyneiden aineenvaihduntasairauksien seulontaa on länsimaissa tehty yli 50 vuotta, ja sen avulla 
on pelastettu monen vauvan henki ja turvattu vielä useamman henkinen ja fyysinen kehitys. Nykyisin 
myös Suomessa vauvoista otetaan 2–5 vuorokauden iässä verinäyte, jonka avulla seulotaan tällä hetkellä 
22 vakavaa aineenvaihduntasairautta. Samaa näytettä voidaan käyttää myös muiden sairauksien 
seulontaan. Sairaudet valitaan seulontaan perusteellisen harkinnan jälkeen, jossa huomioidaan yksilö, 
perhe ja yhteiskunta. Seulontaa kehitetään jatkuvasti, ja seulottavien sairauksien listaa muokataan 
kertyvän tiedon perusteella.

S eulonta kohdistuu johonkin väestöryh-
mään, ja sillä pyritään löytämään monien 
joukosta ne harvat, joilla on suurentunut 

riski sairastaa seulottavaa tautia. Seulonta ei 
siis ole diagnostiikkaa, vaikka eräissä tapauk-
sissa jo seulontalöydöksen perusteella voidaan 
asettaa diagnoosi suurella todennäköisyydellä. 
Vastasyntyneille tehdään Suomessa kliininen 
tarkastus, jossa pyritään löytämään sairauksia, 
vammoja ja muita poikkea-
mia ennen kuin ne ehtivät 
aiheuttaa oireita tai muita 
ongelmia. 

Suomessa on jo yli 30 
vuoden ajan ollut käytössä 
laboratoriokokeella tehtävä 
kilpirauhasen toiminnan seulonta napaveri-
näytteestä (1). Se toimii hyvin, ja sen ansiosta 
estyy vuosittain usean lapsen vammautuminen. 

Uutta Suomessa on muutaman viime vuo-
den aikana käynnistynyt vastasyntyneiden laa-
jennettu aineenvaihduntasairauksien seulonta, 
johon otetaan verinäyte 2–5 vuorokauden iäs-
sä. Tällainen seulonta on käytössä useissa mais-
sa ympäri maailmaa (2). 

Historiaa

Robert Guthrie kehitti 1960-luvulla menetel-
män, joka perustuu imupaperiin kuivatetun 
verinäytteen analyysiin. KUVASTA ilmenee näyt-
teenotto erityiselle imupaperikortille. Sen avul-
la voitiin edullisesti ja nopeasti seuloa monista 
vauvoista ne, joilla on fenyyliketonuria (PKU) 
(3). PKU on länsimaiden yleisin monogeeni-

nen kehitysvammaisuuden ai
heuttaja (ilmaantuvuus Euroo-
passa noin 1:10 000) (4). Koska 
ajoissa aloitetun ravitsemushoi-
don tulokset ovat erinomaisia, 
seulonta laajeni nopeasti moniin 
maihin. Aineenvaihduntasai

rauksien seulonnan 50-vuotispäiviä on hil-
jattain vietetty ympäri maailmaa, esimerkiksi 
Ruotsissa (5).

Suomessakin asiaan suhtauduttiin vakavasti, 
mutta maamme poikkeuksellisen geeniperimän 
vuoksi PKU on erittäin harvinainen Suomen 
kantaväestössä (6). Siksi 1960- ja 1970-luvuilla 
katsottiin perustellusti tarpeettomaksi käynnis-
tää Suomessa PKU-seulontaa.

Seulonta on vapaa­
ehtoinen, mutta pyrki­
myksenä on mahdolli­
simman suuri kattavuus
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Seuraavana seulottavien sairauksien listal-
le pääsi synnynnäinen hypotyreoosi, jonka 
taustalla on monia eri syitä, mutta hoitona on 
samanlainen hormonikorvaushoito syystä riip-
pumatta. Tulokset ovat tässäkin tapauksessa 
erinomaiset, ja seulontaa pidettiin yleismaa-
ilmallisesti erittäin hyödyllisenä. Myös Suo-
messa esiintyy synnynnäistä hypotyreoosia 

suunnilleen saman verran kuin muuallakin, ja 
seulonta käynnistyi Suomessa vuonna 1980 
(1). Suomessa hypotyreoosin seulontanäyte 
otetaan napaverestä, kun muualla käytetään 
yleisesti samaa imupaperiin otettua hiussuoni-
verinäytettä kuin laajassa aineenvaihduntasai-
rauksien seulonnassa, johon napaverinäyte ei 
valitettavasti sovellu.

Biokemiallinen analyysitekniikka kehittyi 
muun muassa massaspektrometrien ansiosta, 
ja 1990-luvulta lähtien eri maat ovat lisänneet 
seulontoihin uusia sairauksia (7). Aineenvaih-
duntasairauksien ohella samasta näytteestä seu-
lotaan joissakin maissa muun muassa hemato-
logisia ja immunologisia sairauksia sekä kystistä 
fibroosia (8).

Vuosituhannen vaihteessa käytiin maassam-
me vilkasta keskustelua laajemman seulonnan 
aloittamisesta (9) ja Turussa toteutettiin vuo-
sina 2007–2012 Neopilot-tutkimus, jossa tar-
jottiin laajennettua aineenvaihduntasairauksien 
seulontaa Turun seudun vauvoille. Tutkimus 
onnistui hyvin, ja siinä tuli testatuksi perheiden 
neuvonta, näytteenotto, logistiikka, analytiikka, 
tulosten raportointi ja sairaiden hoito.

Aineenvaihduntasairauksien 
seulonta vastasyntyneiltä Suomessa 

Sosiaali- ja terveysministeriö suositti keväällä 
2014 viiden sairauden seulontaa (10), mutta 
samasta näytteestä voidaan yhdellä analyysilla 
seuloa useampikin sairaus, kuten muualla teh-
dään. Listan viisi sairautta oli valittu esimer-
keiksi, kun seulonnan vaikuttavuutta arvioitiin 
työryhmässä (11). TAULUKOSTA 1 on nähtävissä 
tämän hetkinen lista Suomessa seulottavista 
sairauksista, joka perustuu näitä potilaita diag-
nosoivien ja hoitavien lääkäreiden sekä seulon-
takeskus Sasken yhteistyöhön ja on hyvin sa-
mankaltainen muiden Pohjoismaiden suositus-
ten kanssa sekä muodostaa seulonnan rungon 
monessa muussakin maassa (12).

Seulonta on vapaaehtoinen, mutta pyrki-
myksenä on mahdollisimman suuri kattavuus. 
On katsottu, että tähän seulontaan osallistu-
misesta ei synny sellaista haittaa, että erillinen 
kirjallinen suostumus perheeltä siihen tarvittai-
siin. Näin on menetelty monessa maassa. Perhe 
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KUVA.  Seulontanäyte otetaan vauvan kantapään si-
vusta (A). Kokoverinäyte pipetoidaan erityiselle imu-
paperikortille (B). Valmis näyte (C). Tarkemmat ohjeet 
löytyvät sivustolta www.saske.fi
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voi kieltäytyä seulonnasta, mikä kirjataan poti-
lasasiakirjoihin, mutta mitään syytä ei tarvitse 
esittää. On toki hyvä varmistaa, ettei kyseessä 
ole väärinymmärrys, ja seulontaan perehtynyt 
lääkäri voidaan pyytää keskustelemaan perheen 
kanssa.

Lasta odottavia perheitä on informoitava äi-
tiysneuvoloissa ja -poliklinikoilla. Myös vähem-
mistökieliryhmät on huomioitu. Tiedottamista 
on kohdennettu niin terveydenhuollon ammat-
tilaisille kuin median välityksellä kansalaisille-
kin. Aineistoa sekä perheille että ammattilaisil-
le useilla eri kielillä löytyy seulontakeskuksen 
verkkosivulta (13). Tavoitteena on, että varsin 
pian jokainen Suomessa tietää, että syntymän 
jälkeen 2–5 päivän iässä otetaan verinäyte, 
jonka avulla seulotaan harvinaisia mutta hoi-
dettavissa olevia sairauksia. On syytä korostaa, 
että vain pieni osa aineenvaihduntasairauksista 
voidaan seuloa, sillä kaikkiaan niitä on useita 
satoja. Lisäksi seulonta pyrkii löytämään vaka-
vat tautimuodot, eli normaali seulontalöydös ei 
täysin sulje pois seulottavaa sairautta.

Seulottavia sairauksia hoidetaan erityisravit-
semuksella tai -ravintovalmisteilla, vitamiineil-
la tai lääkityksellä ja usein niiden yhdistelmällä. 
Joskus harvoin tarvitaan myös kantasolu- tai 
elinsiirtoja. Hoito on tehokasta.

Käytännön toteutus

Seulonta tehdään ympäri maailmaa varsin sa-
maan tapaan. Lapsesta otetaan vähintään 48 
tunnin iässä kantapään sivulta hiussuoniveri-
näyte imupaperiin (KUVA). Näyte kuivataan ja 
lähetetään seulontakeskukseen. Seulontakes-
kuksessa Turussa (13) tehdään analyysit so-
veltuvin menetelmin. Poikkeavista löydöksistä 
laaditaan lausunto, joka tulee synnytyssairaalan 
tietojärjestelmään, mutta aineenvaihduntasai-
rauksiin perehtynyt lääkäri ilmoittaa löydökset 
välittömästi puhelimitse jatkoselvittelyistä ja 
hoitotoimista vastaavalle lastenlääkärille syn-
nytyssairaalaan.

Aineenvaihduntasairauksien seulonnan 
herkkyys ja tarkkuus ovat erinomaiset. Koska 
väärien negatiivisten määrä (tilanteet, joissa 
todellinen sairaus jäisi löytymättä) pyritään 
minimoimaan, poikkeavia tuloksia tulee väis-

tämättä myös vauvoille, joilla ei seulottavaa sai-
rautta ole. Jos seulonnan tulos on vain lievästi 
poikkeava, riittää yleensä uusi seulontanäyte eli 
varmistusnäyte. Jos sekin on poikkeava tai jos 
ensimmäinen näyte on selvästi poikkeava, on 
syytä edetä diagnostisiin tutkimuksiin. Seulon-
taa tukee asiantuntijalääkäreiden verkosto, josta 

TAULUKKO 1.  Tällä hetkellä Suomessa seulottavat sai­
raudet (yleisesti käytetty lyhenne). Kilpirauhasen synnyn­
näinen vajaatoiminta seulotaan tällä hetkellä edelleen 
napaverinäytteestä, muut seulottavat taudit tutkitaan 2–5 
vuorokauden iässä otetusta kuivaverinäytteestä. STM:n suo­
situksen mukaiset sairaudet on lihavoitu.

Endokrinologiset sairaudet

Kilpirauhasen synnynnäinen vajaatoiminta (CH)

Synnynnäinen lisämunuaisten liikakasvu (CAH)

Aminohappojen ja orgaanisten happojen  
aineenvaihdunnan sairaudet

Fenyyliketonuria (PKU)

Homokystinuria

Hyperornitinemia ja gyrata-atrofia (HOGA)

Tyrosinemia tyyppi 1

Glutaarihappovirtsaisuus tyyppi 1 (GA-1)

Isovaleerihappovirtsaisuus (IVA)

Metyylimalonihappovirtsaisuus (MMA)

Propionihappovirtsaisuus (PA)

Vaahterasiirappitauti (MSUD)

Rasvahappoaineenvaihdunnan sairaudet

Karnitiini-asyylikarnitiinitranslokaasin puutos  
(CACT-puutos)

Karnitiinipalmityylitransferaasin puutos tyyppi 1  
(CPT-1-puutos)

Karnitiinipalmityylitransferaasin puutos tyyppi 2  
(CPT-2-puutos)

Karnitiinin kuljetushäiriö (CUD)

Glutaarihappovirtsaisuus tyyppi 2 (GA-2)

Keskipitkäketjuisten rasvahappojen asyyli-CoA-
dehydrogenaasin puutos (MCAD puutos)

Pitkäketjuisten rasvahappojen 3-hydroksiasyyli-CoA-
dehydrogenaasin puutos (LCHAD puutos)

Hyvin pitkäketjuisten rasvahappojen asyyli-CoA-dehyd­
rogenaasin puutos (VLCAD puutos)

Ureasyklin häiriöt

Argininemia

Arginiinimeripihkahappovirtsaisuus (ASAuria)

Sitrullinemia

Vitamiini- ja kofaktorisairaudet

B12-vitamiinin synnynnäinen puutos

Vastasyntyneiden aineenvaihduntasairauksien seulonta
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saa apua. Joissakin tapauksissa selvityksillä on 
niin kiire, että lapsi on kutsuttava päivystyksel-
lisesti sairaalaan ja hoito aloitettava heti näyttei-
denoton jälkeen, koska tauti voi edetä nopeasti. 
Tällaisissa harvinaisissa tapauksissa on asian-
tuntijoiden konsultaatio paikallaan. 

Seulontoihin osallistuvissa sairaaloissa on 
huolehdittava näytteenoton järjestämisestä 
seulontakeskuksesta saatavalle näytteenotto-
kortille, näytteiden lähettämisestä seulonta-
keskukseen ja muusta logistiikasta. Poikkeavia 
tuloksia varten tulee olla toimintasuunnitelma, 
joka takaa nopean yhteydenoton perheeseen ja 
tarvittavien selvitysten asianmukaisen suoritta-
misen. 

Myös keskoset ja sairaat vastasyntyneet täy-
tyy seuloa sopivassa vaiheessa. Heidän osalta 
kannattaa tehdä erityissuunnitelmat, joiden 
yksityiskohtiin ei tässä katsauksessa mennä. 
Esimerkiksi lisämunuaiskuoren vajaatoimin-
taan johtavan synnynnäisen lisämunuaishy-
perplasian seulonnassa käytetty 17-hydroksi
progesteronipitoisuus on suurella osalla kesko-
sista suurentunut, mikä vaatii uuden näytteen 
1–2 viikon kuluttua. 

TAULUKOSSA 2 on lueteltu eri tahojen tehtäviä.

Hyödyt ja haitat

Koko maassa kuluu seulontaan vuosittain suu-
ruusluokaltaan muutaman miljoonan euron 
summa. Yhden potilaan hoitokulut koko hänen 
elämänsä ajalta voivat näissä sairauksissa olla 

miljoonien eurojen suuruiset, jos sairaus löyde-
tään vasta, kun se on aiheuttanut oireita (11). 
Suomessa syntyy vuosittain arviolta 10–20 las-
ta, joilta seulonnassa löytyy jokin muu aineen-
vaihduntasairaus (TAULUKKO 1) kuin kilpirauha-
sen vajaatoiminta. Vaikka seulonnassa löydetyn 
sairauden hoito maksaa joskus paljon, se on 
aina merkittävästi halvempaa kuin oireiden 
perusteella diagnosoidun potilaan hoito. Varo-
vaisestikin arvioiden seulonta säästää tulevia 
hoitokuluja useita miljoonia euroa joka vuosi. 
Seulonta on siis taloudellisesti kannattavaa, 
mutta luonnollisesti tärkeämpää on inhimilli-
sen kärsimyksen vähentäminen. 

Näytteenotto aiheuttaa hetkellisesti kipua 
vauvalle, mutta tämä haitta on katsottu poten-
tiaalista hyötyä pienemmäksi. On myös selvää, 
että lapsen perhe kokee stressireaktion, jos heil-
le ilmoitetaan poikkeavasta seulontatuloksesta 
(14). Siksi on tärkeää antaa mahdollisimman 
hyvä etukäteisinformaatio, joka sisältää tiedon 
siitä, että joskus poikkeavia löydöksiä tulee. On 
välttämätöntä, että perheen kanssa asioi lääkäri, 
joka pystyy selittämään, mistä on kyse.

Mikäli osoittautuu, että kyseessä on jokin 
seulottavista sairauksista, hoito on elinikäinen, 
ja perhe ymmärtää varsin pian, että oli suuri etu 
saada tieto sairaudesta varhain. Näin myös sii-
nä tapauksessa, että vauvalta löytyy jokin muu 
kuin seulottava sairaus, esimerkiksi maksasai
raus, joka aiheutti poikkeavan seulontatuloksen. 

Osa poikkeavista tuloksista on luonnon va-
riaatiota tai johtuu esimerkiksi äidin poikke-
uksellisesta ravinnosta, lääkityksestä tai vita-
miinivajauksista. Asianmukaisten tutkimusten 
avulla voidaan varsin nopeasti todeta lapsi ter-
veeksi. Tutkimukset osoittavat, että näihin niin 
sanottuihin vääriin hälytyksiin liittyvä stressi 
on sitä pienempi, mitä paremmin informointi 
on onnistunut (15). Siksi kaikkien terveyden-
huollossa työskentelevien on syytä tietää, mistä 
vastasyntyneiden seulonnassa on kyse.

Biologiassa ei ole rajoja 

Seulonta perustuu aineenvaihduntatuotteiden 
pitoisuuksien mittaamiseen verinäytteestä. Pi-
toisuuksiin vaikuttaa moni asia, ja useampikin 
sairaus voi aiheuttaa saman aineen pitoisuuden 

TAULUKKO 2.   Eri tahojen tehtäviä vastasyntyneiden seu­
lonnassa.

Äitiysneuvola Tiedottaminen, neuvonta

Synnytys­
sairaala

Tiedottaminen, neuvonta, näytteen­
otto

Laboratorio Näytteenotto, käsittely, lähetys, 
vastaustiedon tallennus

Seulonta­
keskus

Näytteen analysointi, vastauksen anta­
minen, neuvonta

Lasten- 
sairaala

Vastausten vastaanotto, potilaiden kut­
suminen varmistaviin tai diagnostisiin 
kokeisiin, neuvonta, hoidon toteutus, 
asiantuntijoiden konsultointi

Asiantuntija­
verkosto

Neuvonta, auttaminen diagnostiikassa 
ja hoidossa
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muuttumisen. Seulontatietoa keräämällä saa-
daan käsitys pitoisuuksien jakaumasta tutki-
tussa populaatiossa. Näiden viitearvojen perus-
teella laboratorio määrittää hälytysrajat, joita 
tarkistetaan aika ajoin. 

Selvästi sairaiden potilaiden arvot ovat hy-
vässä seulonnassa selkeästi poikkeavia, mutta 
muun muassa uusien geenitutkimusten avulla 
on selvinnyt, että monilla ihmisillä on lieviä 
poikkeamia aineenvaihdunnassakin. Ei siis ole 
aina yksinkertaista tietää, kuka on sairas ja kuka 
terve. Tämä vaikeus näkyy seulonnassakin. Siksi 
on tärkeää, että seulontaorganisaatio on tiiviissä 
vuorovaikutuksessa klinikoiden kanssa, kuten 
Suomessa on asianlaita. Seulonnan toimivuutta, 
asetettuja raja-arvoja sekä seulottavia sairauksia 
on seurattava ja oltava valmis muuttamaan niitä 
paremmiksi lisääntyvän tiedon myötä.

Seulonnan eettisiin periaatteisiin (TAULUK-

KO 3) kuuluu muun muassa sairauden merkit-
tävyys: vain vakavia sairauksia seulotaan. Tämä 
toteutuu varsin hyvin kaikkialla, samoin kuin 
asiallisten menetelmien käyttö. Sen sijaan aina 
ei ole selvää, milloin sairauteen on tarjolla niin 
hyvä hoito, että seulonta on perusteltua. Esi-
merkiksi lysosomaalisten sairauksien soveltu-
vuudesta seulontaan keskustellaan vilkkaasti. 
Joissakin maissa niitä jo seulotaan, osassa aloi-
tellaan, ja osa (muun muassa Suomi) vielä seu-
raa tilanteen kehittymistä (16).

Pulmia voi myös aiheuttaa sairauden harvi-
naisuus kohdepopulaatiossa. Kukaan ei osaa 
sanoa, kuinka harvinaisia sairauksia kannat-
taa seuloa. TAULUKOSSA 3 on esitetty yleisesti 
hyväksyttyjä periaatteita vastasyntyneiden ja 
muuhunkin seulontaan liittyen. Wilsonin ja 
Jungnerin alun perin vuonna 1968 esittämiä 
periaatteita (17) on vuosien saatossa muokattu 
ja pyritty yleistämään, mutta pääasioista vallit-
see varsin laaja kansainvälinen yhteisymmärrys 
(18).

Hallinto

Tällä hetkellä kunnat ja jatkossa luultavasti 
sote-alueet päättävät, miten aineenvaihdunta-
sairauksien seulonta niiden alueella toteute-
taan. STM siis vain suositteli seulontaa, eikä 
mitään seulontaan pakottavaa lakia tai asetusta 

ole olemassa. Vastasyntyneiden seulonta eroaa 
siten esimerkiksi kohdunkaulasyövän seulon-
nasta. Käytännössä keskussairaaloiden johtavil-
la lääkäreillä on paljon päätösvaltaa asiassa. 

Tavoitteena tulee olla kansalaisten tasa-ar-
voisuus eli valtakunnallinen yhdenvertaisuus 
esimerkiksi seulottavien sairauksien ja käytet-
tävien menetelmien osalta. Yhteistyö on Suo-
messa toiminut hyvin, ja ilman määräyksiä on 
saatu luoduksi järjestelmä, joka turvaa kaikille 
Suomen vauvoille kotipaikasta tai vanhempien 
taustasta riippumatta samankaltaisen seulon-
nan kuin muissakin maissa.

Seulontakeskus Saskessa tutkitaan tällä het-
kellä noin 50 000 seulontanäytettä vuodessa, 
jota kansainvälisten kokemusten mukaan pi-
detään riittävänä näytemääränä yhdelle seu-
lontakeskukselle. Seulonnan toteutumista täy-
tyy myös seurata. Kattavuus pyritään saamaan 
mahdollisimman suureksi ja seulontakeskuksen 
vastausaika niin lyhyeksi, ettei mikään seulotta-
va sairaus ehdi aiheuttaa vaurioita, ennen kuin 
tulos on saatu. Monessa sairaanhoitopiirissä on 
jo päästy yli 99 %:n kattavuuteen, eikä tiedossa 
ole yhtään tapausta, joissa seulonnan tulos olisi 
tullut liian myöhään. 

Lisäksi sairaaloissa on oltava tarjolla kuhun-
kin tilanteeseen sopivat ja luotettavat tarkis-
tustestit, joiden tulokset täytyy osata tulkita. 
Osa sairauksista on verraten vaikeahoitoisia, ja 
asiantuntija-apua on oltava tarjolla. Suomessa 
ei ole aineenvaihduntasairauksien erikoisalaa 
vaan eri alojen lääkäreistä osa on kouluttau-

TAULUKKO 3.  Seulonnan eettisiä periaatteita.

Seulontaohjelman tulee vastata selkeään tarpeeseen

Seulonnalla tulee olla määritelty kohdepopulaatio

Seulonnan tavoitteiden pitää olla selkeät

Seulonnan vaikuttavuudesta on oltava näyttöä

Ohjelman tulee sisältää koulutus, testaus, kliiniset palve­
lut ja hallinto

Laatua on valvottava, jotta potentiaaliset seulontaan 
liittyvät riskit minimoidaan

Ohjelman tulee taata tietoon perustuva valinnanvapaus, 
luottamuksellisuus ja yksilön vapauden kunnioittaminen

Ohjelman tulee edistää tasavertaisuutta ja taata kaikille 
mahdollisuus osallistua

Ohjelman arviointi tulee suunnitella ennakolta

Kaiken kaikkiaan etujen tulee olla haittoja suuremmat

Vastasyntyneiden aineenvaihduntasairauksien seulonta
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tunut hoitamaan näitä harvinaisia sairauksia. 
Koska toiminta on osa normaalia synnytysten 
ja lastentautien hoitoa, sitä valvotaan kuten 
muutakin terveydenhuollon toimintaa. 

Mitä jatkossa?

Monissa muissa maissa tehdään laajempia la-
boratorioanalytiikkaa hyödyntäviä seulontoja 
muun muassa aineenvaihduntasairauksien, 
hemoglobinopatioiden, immuunipuutosten ja 
kystisen fibroosin osalta (19). Ei ole järkevää 
kopioida jonkin maan seulontajärjestelmää 
Suomeen sellaisenaan. Vaikka sairauksien har-
vinaisuuden vuoksi tietoa on puutteellisesti 
saatavissa, täytyy pyrkiä selvittämään kunkin 
sairauden osalta seulonnan mielekkyys muun 
muassa TAULUKON 3 kriteerejä hyödyntäen. 

Seulontaa tekemällä kertyy kokemusta, joka 
on suureksi hyödyksi päätöksiä tehtäessä. Seu-
lottavien sairauksien listalta voidaan poistaa 
sairauksia, jotka osoittautuvat niin lieviksi, ettei 
seulonta paranna ennustetta. Joidenkin sairauk
sien kohdalla seulonta on teknisesti vaikeaa, 
ja jos tulee liikaa vääriä hälytyksiä, on syytä 
arvioida seulonnan mielekkyys.

Vastaavasti sekä seulontamenetelmät että 
kliiniset hoidot kehittyvät, ja uusia sairauksia 
on tarjolla seulottavien listalle. Seulontaa on 
myöhemmin varsin helppo laajentaa tai su-

pistaa, kun seulontaorganisaatiota ei tarvitse 
muuttaa. Kustannusten kannalta on merkittä-
vää, tarvitaanko uusien seulottavien sairauksien 
kohdalla kokonaan uusia laboratoriomenetel-
miä ja -laitteita, vai saadaanko tulos nykyana-
lyysistä lisäämällä tutkimuksiin sopivien ana-
lyyttien pitoisuusmittaus.

Näytteet sisältävät myös vauvan DNA:ta, ja 
sen käyttö seulonnassa tulee varmasti lähivuo-
sina laajan keskustelun kohteeksi. Jos ymmär-
ryksemme geenimutaatioiden merkityksestä 
lisääntyy riittävästi ja geneettiset menetelmät 
tulevat nykyistä tarkemmiksi ja hinnaltaan kil-
pailukykyisiksi, voi geneettinen seulonta tarjota 
mahdollisuuden löytää merkittävästi suurempi 
määrä sairauksia nykyseulonnan kattamaan 
muutaman kymmenen sairauden ryhmään ver-
rattuna.

Myös biopankit ovat tulleet kuvaan. On 
selvää, että lupamenettely seulontanäytteiden 
osalta on tarkastettava, jos näytteitä aiotaan 
käyttää muuhun kuin seulontaan. Joissakin 
maissa on menty kaksiosaiseen seulontalupa-
menettelyyn, jossa perusseulonta ei vaadi eril-
listä lupaa, mutta näytteiden muuhun käyttöön 
on hankittava ymmärrykseen perustuva suostu-
mus. Tällä hetkellä Suomessa seulontanäytteet 
ovat vain seulontaa varten.

Lopuksi

Sairauksia ymmärretään aiempaa paremmin, 
mikä on johtanut myös parempiin hoitoihin. 
Laboratorioanalytiikan kehittyminen on no-
peuttanut ja parantanut diagnostiikkaa. Myös 
vastasyntyneiden seulonnan tilanne muuttuu 
alati, sillä uusia sairauksia tulee seulottavien 
joukkoon, ja joskus joidenkin sairauksien seu-
lonta lopetetaan hyödyttömänä. Merkittävää 
on, että Suomeen on nyt saatu organisoiduksi 
monen tahon yhteistyön avulla järjestelmä, 
joka vastaa kansainvälistä tasoa ja mahdollis-
taa vastasyntyneiden aineenvaihduntasairauk
sien biokemiallisen seulonnan siinä laajuudessa 
kuin katsotaan järkeväksi. Tämänhetkisen käsi-
tyksen mukaan Suomessa löydetään varmen-
nettuja aineenvaihduntasairaustapauksia suun-
nilleen samalla frekvenssillä kuin muuallakin 
maailmassa, noin 1:4 000 seulottua lasta. ■

Ydinasiat
88 Vastasyntyneiden aineenvaihduntasai­

rauksien seulonta on maailmalla laajalti 
käytössä.

88 Seulottavien sairauksien lista on jonkin 
verran erilainen eri maissa, koska sairauk­
sien esiintyvyys vaihtelee.

88 Seulonnalla voidaan pelastaa henkiä ja 
turvata lapsen fyysinen ja henkinen kehi­
tys. 

88 Seulonta kehittyy, ja seulottavien sairauk­
sien listaa muokataan kertyvän tiedon pe­
rusteella.

88 Seulonta on kustannusvaikuttavaa. 
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SUMMARY
Newborn screening for metabolic diseases
Newborn screening for metabolic diseases has been going on for more than 50 years in the Western world, and it has saved 
many lives and improved physical and mental development even more. Now, also in Finland, a newborn screening sample 
is taken at 2-5 days of age. This allows the detection of 22 serious metabolic diseases, and the same sample can be used for 
screening of other diseases as well. The screened diseases are carefully selected, and interests of individuals, families and the 
society are taken into account. Screening is under constant development, and the list of diseases screened for is edited on 
the basis of accumulating knowledge.

Vastasyntyneiden aineenvaihduntasairauksien seulonta
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