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Alkiodiagnostiikan nykytilanne

Alkiodiagnostiikalla tarkoitetaan geneettisen diagnoosin tekemistd koeputkihedelmditykselld aikaan-
saadusta alkiosta. Alkiodiagnostiikka kehitettiin auttamaan perheitd, joissa oli suurentunut riski saada
perinndllistd sairautta sairastava lapsi. Parantuneet alkioviljely- ja pakastusmenetelmat ovat mahdollis-
taneet ndytteenoton alkiosta blastokystivaiheessa. Samaan aikaan DNA-analyysimenetelmat ovat kehit-
tyneet ja uusia menetelmid on otettu kdyttoon. Tama on laajentanut alkiodiagnostiikan kdyttdmahdolli-
suuksia huomattavasti, ja myos analyysien tarkkuus on parantunut. Nykyaikaisilla analyysimenetelmilla
voidaan tutkia alkion koko kromosomisto ja samanaikaisesti perinndllisia sairauksia aiheuttavia geeni-
mutaatioita, jos siihen on aihetta. Muutokset menetelmissa ovat johtaneet parempiin raskaustuloksiin.
Sikiodiagnostiikka on suositeltavaa raskauksissa, jotka alkavat alkiodiagnostiikan jalkeen.

lkiodiagnostiikan (preimplantation ge-
netic testing, PGT, aikaisemmin pre-
implantation genetic diagnosis, PGD)
tarkoituksena on auttaa pareja, joiden riski
saada perinn6llistd sairautta sairastava lapsi on
suurentunut. Koeputkihedelmoitykselld ai-
kaansaaduista alkioista voidaan tutkia seka kro-
mosomiméirien muutoksia, perheessd aikai-
semmin tunnistettuja yksittdisid geenivirheitd
ettd kromosomien rakennemuutoksia. Tutkitun
ominaisuuden kannalta terve alkio voidaan ge-
neettisen analyysin jilkeen siirtdd kohtuun.
Ensimmaisissd alkiodiagnostiikkahoidois-
sa mddritettiin alkioiden sukupuoli X-kromo-
somissa periytyvad sairautta kantavilla naisilla
(1), mutta pian hoidot laajenivat myds muihin
kiyttoaiheisiin. Suomessa hoidot kdynnistyivit
1990-luvun lopulla. Toiminnan laajuudesta Eu-
roopassa on tietoa vuodelta 2013, jolloin tehtiin
9791 alkiodiagnostiikkahoitoa. Samassa kier-
rossa alkion siirto tehtiin 4245 hoidossa ja 1298
siirtoa johti synnytykseen (31 %/alkion siirto).
Pakastetun alkion siirtoja tehtiin 1061 kappa-
letta, joista 307 johti synnytykseen (29 %/
pakastetun alkion siirto). Suomessa tehtiin 12
alkiodiagnostiikkahoitoa vuonna 2013 (2). Al-
kioiden viljely ja pakastus seki DNA-analyysi-
menetelmit ovat kehittyneet viime vuosina (3),
ja timd on mahdollistanut uusien menetelmien
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kiyttoonoton Husissa vuonna 2015. Alkiodiag-
nostiikkahoitojen méirdd on niin voitu lisits;
samalla raskaustulokset ovat parantuneet.

Alkiodiagnostiikan aiheet

Alkiodiagnostiikkahoidot voidaan jakaa kol-
meen ryhmiin (TAULUKKO 1): perinnéllisen sai-
rauden takia tehtiviin (preimplantation genetic
testing for monogenic/single gene defects,
PGT-M) ja rakenteellisen kromosomipoikkea-
vuuden takia tehtiviin (preimplantation gene-
tic testing for chromosomal structural rearran-
gements, PGT-SR) hoitoihin seki hoitoihin,
joissa alkioiden kromosomimdirid seulotaan
(preimplantation genetic testing for aneuploi-
dies, PGT-A, aikaisemmin preimplantation
genetic screening, PGS) (4).
Alkiodiagnostiikan alkuperdinen tarkoitus oli
antaa vaihtoehto pariskunnille, joiden riski saa-
da perinnéllistd sairautta sairastava lapsi oli suu-
rentunut ja jotka halusivat vilttad raskaudenkes-
keytyksen sikiodiagnostiikan jilkeen. Edelleen
suuri osa alkiodiagnostiikkahoidoista tehddin
yhden geenin vian aiheuttaman vaikean sairau-
den takia (PGT-M). Alussa alkiodiagnostiikkaa
kiytettiin sairauksissa, jotka aiheuttavat vakavia
oireita jo varhaislapsuudessa tai saattavat johtaa
sikion tai lapsen kuolemaan. Hoidon aiheita on
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TAULUKKO 1. Lyhenteiden selitys. Alkiodiagnostiikan
uusi lyhenne on PGT (preimplantation genetic testing). Kir-
jain/kirjaimet véliviivan jalkeen kuvaa hoidon aihetta (4).

PGT Alkiodiagnostiikka

PGT-A Kromosomien lukuméarapoikkeavuuksien
seulonta

PGT-M Yhden geenin vian aiheuttama sairaus

PGT-SR Rakenteellinen kromosomipoikkeavuus

TAULUKKO 2. Geneettisten menetelmien lyhenteet ja se-
litykset.

FISH Fluoresenssi in situ hybridisaatio
PCR Polymeraasiketjureaktio
SNP Yhden emdksen polymorfismi

myShemmin laajennettu myos aikuisena puh-
keaviin tauteihin. Esimerkiksi Huntingtonin
tauti on vallitsevasti periytyvi, vakava ja paran-
tumaton tauti, mutta aiheuttaa oireita yleensa
vasta aikuisidssd. Alkiodiagnostiikka on mahdol-
linen my®6s vaikeiden sydpaalttiusoireyhtymien
yhteydessi, vaikka kaikki geenivirheen kantajat
eivit sairastu sydpéin eliminsi aikana (S5).

Alkiodiagnostiikan avulla on my6s mahdol-
lista valttdd vakavan taudin siirtyminen seuraa-
valle sukupolvelle. Niissd tapauksissa suvussa
on tautia sairastavia henkilditi (esimerkiksi
Huntingtonin tauti), mutta alkiodiagnostiik-
kaan hakeutuva henkils, jolla itsellidn on
50 %:n riski perid sairaus, ei halua ennalta tie-
tad, onko hin kantaja, mutta haluaa vilttii lap-
sensa taudin kantajuuden (5).

Alkioiden HLA-tyypitystd on tehty tapauk-
sissa, joissa perheessi on sairas lapsi, jolle tar-
vitaan napanuoran tai luuytimen kantasoluja,
esimerkiksi beetatalassemian takia (5,6). Yk-
sinomaan HLA-tyypitys ei ole Suomessa nyky-
lainsddddannon perusteella sallittua.

Nykyisilld geneettisilld menetelmilld voidaan
alkiosta tutkia lihes miki tahansa tauti, mut-
ta monessa maassa viranomaiset, esimerkiksi
Englannissa HFEA (Human Fertilisation and
Embryology Authority), hyviksyvit hoidon
aiheet. Hyviksyttyji tauteja on yli S00 (https://
Www.hfea.gov.uk/pgd—conditions).

Osa alkiodiagnostiikkahoidoista tehddin,
koska kromosomipoikkeavuuden riski on ras-
kaudessa rakenteellisen kromosomipoikkea-

C. Hydén-Granskog ym.

vuuden takia suurentunut (PGT-SR). Valta-
osalla tdstd ryhmisti toisella vanhemmalla on
tasapainoinen kromosomitranslokaatio. Kro-
mosomien vilinen tasapainoinen translokaatio
voi aiheuttaa muuten terveille kantajille lapset-
tomuutta tai toistuvia keskenmenoja.

PGT-A-hoidon tavoitteena on valita alkion
siirtoon kromosomistoltaan normaali alkio.
Tamd voisi vihentdd keskenmenon riskid ja
niin parantaa hedelmaityshoidon tuloksia (7).
Monessa maassa PGT-A on ollut keino lisata
hoitoja, joissa siirretddn vain yksi alkio ker-
rallaan (3,7). PGT-A-hoitoja on tehty my®s
naisen idn vuoksi, monen epionnistuneen he-
delmoityshoidon tai monen selittiméittdman
keskenmenon jilkeen.

Neuvonta

Ennen alkiodiagnostiikkahoidon aloittamista
hoitoa toivova pari tarvitsee sekd perinnélli-
syys- ettd lapsettomuuslddkirin neuvontaa al-
kiodiagnostiikan eduista, riskeistd ja rajoituk-
sista mutta my6s muista perheen perustamisen
vaihtoehdoista (6,8). Perinnéllisen sairauden
vakavuus ja hoitomahdollisuudet kiydian lapi
neuvonnassa. Neuvonta vaihtelee sen mukaan,
onko kyseessd hedelmillinen pariskunta, joka
haluaa vilttai raskauden keskeytyksen vai onko
kyseessa lapsettomuudesta kirsivd pariskunta.
Pariskunnan kanssa kiyddin lapi, ettd hoito
voi keskeytya eri syistd ja aina ei pdastd alkion
siirtoon (9). Neuvonta voi olla tarpeen myds
varsinaisen hoitokierron aikana (6). Joskus ge-
neettisen analyysin tulos voi olla hankala tulki-
ta tai tulosta ei ole saatu.

Vaikka analyysimenetelmit ovat kehittyneet,
kaikkiin alkiodiagnostiikkahoitoihin liittyy
edelleen alle S %:n virhediagnoosin riski, josta
tulee neuvonnassa kertoa. Geneettinen tutki-
mus tehdddn vain muutamasta solusta, ja moni
asia voi johtaa virheelliseen tulokseen (10). Al-
kioiden mosaikismista tulisi keskustella varsin-
kin PGT-A-hoidoissa (8,11-14). Pakastetun al-
kion luonnollisessa kierrossa tehdyissa siirrois-
sa olisi muistettava, etta raskaus on voinut alkaa
spontaanista hedelmoityksestd. Sikiddiagnos-
tiikkaa suositellaankin aina, kun raskaus alkaa

alkiodiagnostiikkahoidon jilkeen.
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KUVA 1. Alkiokehitys. A) Kypsat munasolut hedelmditetdan mikrohedelmditykselld (ICSI) punktiopdivana.
Kontaminaatioriskin pienentdmiseksi kdytetddn mikrohedelmaitysta. Silloin &idilta perdisin olevat cumulussolut
poistetaan munasolun ympériltd ennen siittion injisoimista munasoluun. Talloin zona pellucidaan ei jaa
ylimaaraisia siittioitd, kuten tavallisessa maljahedelmdityksessa (IVF). B) Normaalisti hedelmdittynyt munasolu.
C) Kahden vuorokauden ikdinen alkio (4-soluinen). D) Kolmen vuorokauden ikdinen alkio (8-soluinen). E) Neljan
vuorokauden ikdinen alkio (morula). F) Viiden - kuuden vuorokauden alkio (blastokysti). Sisésolumassa (ICM) ja
ulkosolumassa (TE) erotettavissa (kuvat: C Hydén-Granskog).

Hoidon kuvaus

Stimulaatio. Hoito noudattaa koeputkihedel-
moityshoidon periaatteita. Hormonihoito py-
ritadn suunnittelemaan niin, ettd saadaan riitta-
visti munasoluja diagnostiikkaa varten. Riskit
ovat samat kuin koeputkihedelmoityshoidossa
yleensd: hormonihoidot voivat aiheuttaa ohi-
menevid haittavaikutuksia. Hyperstimulaatio-
riskid pyritddn vilttdimain. Punktioon liittyy
vahidinen vuoto- tai tulehdusriski. Riskien ar-
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viointi on erityisen tirkea, jos hoitoon tuleval-
la naisella on perussairaus.

Hedelmoitys ja alkioviljely. Kontaminaa-
tioriskin pienentimiseksi kiytetian mikrohe-
delmsitysti (intracytoplasmic sperm injection,
ICSI) (kuva1) (15). Nykyisin alkioita viljel-
lddn yleensi S-6 vuorokautta blastokystivai-
heeseen saakka.

Alkiobiopsia. Tirked vaihe alkiodiagnostii-
kassa on nidytteen ottaminen alkiosta. Materiaa-
lia pitdisi saada riittavisti luotettavaa geneettis-

Alkiodiagnostiikan nykytilanne
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KUVA 2. A) Blastomeeribiopsia kolmen paivan ikdisesta alkiosta. B) Blastokystibiopsia viiden tai kuuden paivan

ikdisesta alkiosta (kuvat: C Hydén-Granskog).

td analyysid varten, mutta ndytteen ottaminen
ei saisi vaikuttaa alkion jatkokehitykseen. Nayt-
teen voi ottaa alkion eri kehitysvaiheissa (16).

Blastomeeribiopsia tehdiin kolmantena
péivand hedelmoityksestd. Alkiot ovat silloin
6-12-soluisia, ja alkiosta on mahdollista ottaa
yksi tai kaksi solua (kUVA 2A). Analyysin aika-
na alkioita voidaan viljelld laboratoriossa, ja
terveeksi todettu alkio voidaan siirtda kohtuun
samassa hoitokierrossa.

Blastokysti- tai TE-biopsia. Noin 50 %
hedelmoittyneistd munasoluista kehittyy blas-
tokysteiksi in vitro. Blastokystissd on kaksi so-
lulinjaa: ulkosolumassa (trophectoderm, TE)
ja sisisolumassa (inner cell mass, ICM). Ana-
lyysid varten otetaan 5—10 TE-solua (KUVA 2B).
Alkion siirtoa ei yleensd voida tehdd samassa
hoitokierrossa, koska geneettinen analysointi
vaatii aikaa. Alkiot pakastetaan biopsian jilkeen
vitrifikaatiomenetelmilld, ja terveeksi todetut
alkiot siirretian myShemmin pakastetun alkion
siirtokierroissa (5,8).

Geneettiset diagnostiikka-
menetelmat

PGT-A- ja PGT-SR-analyyseissa kaytettiin
pitkdin FISH-tekniikkaa (TAULUKKO2), mutta
nykyisin kiytetddn molekyylikaryotyypitys-
ti tai rinnakkaissekvensointia (17,18), mika
mahdollistaa kaikkien kromosomien saman-
aikaisen tutkimisen (3,10,18). Rinnakkaissek-
vensoinnin tarkkuus alkioita tutkittaessa on
parempi kuin molekyylikaryotyypityksen, ja

sitd voidaan kiyttdd myOs tautidiagnostiikassa.

C. Hydén-Granskog ym.

Rinnakkaissekvensointi korvanneekin muita
menetelmii (7,10,17).

Yhden geenin vian aiheuttamat perinnélliset
taudit diagnosoitiin aikaisemmin kohdenne-
tusti erilaisilla PCR-menetelmilld, joilla voitiin
tutkia vain taudin aiheuttava mutaatio. Usein
jokaista pariskuntaa ja mutaatiota varten taytyi
kehittid oma menetelmi (10). Nykyisin PGT-
M-hoidoissa on mahdollista diagnosoida tauti
ja samanaikaisesti tutkia alkion kromosomisto.
Yksi kiytossd olevista menetelmistd on karyo-
mapping, jossa analysoidaan ihmisen genomin
yhden emiksen polymorfismit (SNP). Mene-
telma perustuu kytkentdanalyysiin, joten en-
nen hoidon aloittamista tulee selvittii, mitka
mutaatiokohdan liheiset SNP:t ovat informa-
tiivisia kyseisessi perheessd (19,20). Valmiste-
lu on huomattavasti aikaisempaa nopeampaa,
koska varsinainen laboratoriotutkimus tehdidin
kaikille perheille samalla tavalla ja tietokone-
avusteinen analyysi kohdistetaan ainoastaan
tutkittavaan perimin kohtaan. Ennakkotoitd
varten tarvitaan pariskunnan ja lihisukulaisten
DNA-naytteet.

PGT-A-menetelmin kiyttoaiheet ja hyoty
ovat toistaiseksi kiistanalaisia (7,8,21). Satun-
naistetuissa tutkimuksissa blastomeeribiopsiaa
ja FISH-tekniikkaa kayttamalld ei voitu osoittaa
PGT-A-hoidon hyétyd (22,23). Blastomeeri-
biopsian yhdistiminen molekyylikaryotyypi-
tykseen on parantanut tuloksia (24). Kayttimal-
14 blastokystibiopsiaa ja kaikkien kromosomien
analysointia raskauden mahdollisuus on ollut
jopa 50-70 % alkion siirtoa kohti alle 42-vuo-
tiailla naisilla (9,25-28). Munasolukeriysti
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kohti raskaustulokset ovat kuitenkin pienem-
pid, koska kaikkien kohdalla ei paistd alkion
siirtoon (9). Normaalin alkion 16ytyminen on
todennikoisintd 26-30-vuotiaalta naiselta. To-
dennikoisyys pienenee 30 ikdvuoden jilkeen, ja
43-vuotiaan naisen alkioista ainoastaan 15 % on
kromosomistoltaan normaaleja (29,30).
Alkioiden mosaikismi. Alkioissa voidaan
todeta mosaikismia joka viidennessd blasto-
kystissd. Se tarkoittaa, ettd samassa alkiossa
esiintyy kahta tai useampaa kromosomistol-
taan erilaista solulinjaa (21). Mosaiikki syntyy
hedelmdityksen jilkeen (mitoottinen virhe),
eiki naisen ika vaikuta tihin (31). Jos 20-80 %
alkion soluista on poikkeavia, alkio luokitellaan
mosaiikkialkioksi. Niitd voidaan siirtdd koh-
tuun vain perinnollisyyslddkirin huolellisen
neuvonnan jilkeen, jos muita alkioita ei ole ja
pari titi toivoo (8,12-14). Siirtimalli mosaiik-
kiblastokysteja on havaittu, etti raskauden
mahdollisuus on pienempi ja keskenmenon ris-
ki on suurempi kuin tilanteissa, joissa on siirret-
ty kromosomistoltaan normaaleja blastokysteja
(31-33). Jos poikkeavia soluja on alle 50 %, voi
olla mahdollista saavuttaa lihes yhtd hyvit tu-
lokset kuin siirtaimalla kromosomistoltaan nor-

maali alkio (33).

Husin hoitopolku ja toteutuneet
hoidot

Hoitopolku on kuvattu kuvassa 3. Kaikki ldhet-
teet kisitelladn PGT-kokouksessa. Kokoukses-
sa on lisnd lapsettomuus- ja perinnoéllisyyslaa-
kari sekd IVF-biologi. Taimad moniammatillinen
tyoryhma tekee yhdessi hoitopditokset ja huo-
mioi my6s muiden perhettd hoitavien ammat-
tilaisten arviot. Taudin vaikeutta arvioitaessa
voidaan kdyttdd osin samantyyppisid rajauksia
kuin sikiodiagnostiikassa. Ennen hoidon tar-
joamista parille tulee varmistua siitd, ettd per-
heessd todettu muutos on varmasti tautia ai-
heuttava, patogeeninen mutaatio. Kun on pai-
tetty, ettd voidaan tarjota alkiodiagnostiikkaa,
parille jarjestetddn sekd perinnéllisyys- etti lap-
settomuusladkirin neuvontakdynnit. Hormo-
nistimulaation seuranta voi tapahtua potilaan
kotikunnassa. Munasolujen keriys, hedelmoi-
tys, alkioiden viljely, biopsia ja vitrifikaatio teh-
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Ydinasiat

» Alkiodiagnostiikalla tarkoitetaan geneetti-
sen diagnoosin tekemistad koeputkihedel-
moitykselld aikaansaadusta alkiosta.

» Nykyaikaisilla analyysimenetelmilld voi-
daan tutkia alkion koko kromosomisto ja
samanaikaisesti vaikeita perinnéllisia sai-
rauksia aiheuttavia geenimutaatioita.

» Menetelmakehitys on laajentanut alkio-
diagnostiikan kayttomahdollisuuksia ja
parantanut raskaustuloksia.

dian Naistenklinikassa. Toistaiseksi Hus ostaa
geneettiset analyysit ulkomaiselta laboratoriol-
ta. Tutkitun ominaisuuden kannalta terve alkio
siirretdan kohtuun pakastetun alkion siirtokier-
rossa Naistenklinikassa. Raskauden seuranta
tapahtuu potilaan kotikunnassa. Sikiodiagnos-

l Lahete
£\
l Kasittely PGT-kokouksessa

¢

l PGT-neuvonta (perinnollisyyslaakari)

¢

[ ICSI/PGT-hoidon neuvonta (lapsettomuusladkari) l

¢

[ Stimulaatio l

¢

[ ICSI + alkiobiopsia ja alkioiden vitrifikaatio l

¢

[ Geneettinen analyysi l
N

[ Terveen alkion siirto PAS-kierrossa l
N

[ Raskauden seuranta l

KUVA 3. Alkiodiagnostiikkapotilaan hoitopolku
Husissa.

PGT = alkiodiagnostiikka, ICSI = mikrohedelm®itys,
PAS = pakastetun alkion siirto

Alkiodiagnostiikan nykytilanne
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TAULUKKO 3. Alkiodiagnostiikan tulokset vuosina 2000-2014 ja 2015-2017. Blastomeeribiopsia oli kdytdssa vuosina 2000—
2014. Blastokystibiopsia otettiin kdyttoon vuonna 2015, samaan aikaan vaihdettiin geneettiset analyysimenetelmat. Yleisin
aihe alkiodiagnostiikkaan on ollut jommankummalla puolisolla esiintyva translokaatio. Tilanne on kuitenkin muuttumassa, silla
uusien geneettisten menetelmien kdyttéonotto mahdollistaa diagnostikan tekemisen yhd useammassa perinnéllisessa sairau-
dessa. Sukupuolen mdéritys on tehty X-kromosomisen taudin takia. Vuosina 2015-2017 hoidettujen parien maara ja alkiodiag-

nostiikan aiheet esitetdéan TAULUKOSSA 4.

I — . 2000-2014 . 2015-2017

Aihe Hoitoa Siirtoa' Synnytysta/ Hoitoa Siirtoa Synnytystd/
siirto (%) (PAS) siirto (%)
PGT-SR | Res translokaatio® 59 45 2(4,4) 27 9 6 (66,7)
Rob translokaatio® 53 60 9 (15,0) 15 14 6 (42,9)
PGT-A Eri indikaatioita 2 2 0 2 1 0
PGT-M Sukupuolen maaritys 17 21 9(42,9) 0
Peittyvasti periytyvat 4 5 0 16 16 6 (37,5)
taudit
Vallitsevasti periyty- 25 24 4(16,7) 20 16 5(31,2)
vat taudit
X-kromosomiset 9 8 1(12,5) 15 5 1(20,0)
taudit
Yhteensa 169 165 25(15,2) 95 61 24 (39,3)
'Sisaltad sekd tuoreet ettd pakastetun alkion siirrot (PAS)
?Resiprokaalinen translokaatio
3Robertsonian translokaatio
tiikkka on suositeltavaa mahdollisen virhediag-  Mita jatkossa?

noosin valttimiseksi.

Vuosien 2000-2014 aikana Naistenklinikas-
sa tehtiin 169 hoitoa (89 paria) (TAULUKKO 3).
Yhteensi tehtiin 165 alkion siirtoa (tuore ja
pakastetun alkion siirtoa), jotka johtivat 25
synnytykseen (15 % alkion siirtoa kohti). Hoi-
detuista pareista 25 % (22/89) sai vihintiin
yhden lapsen.

Menetelmien kehittyminen on mahdollis-
tanut, ettd hoitoa voidaan tarjota laajemmalle
potilasryhmalle (TAULUKKO 4). Hoitoon on hy-
viksytty vakavia perinnollisid sairauksia, monet
niistd suomalaiseen tautiperint66n kuuluvia.
Vuosien 2015-2017 aikana tehtiin 95 hoitoa
(TAULUKKO 3). Vuoden 2017 loppuun mennes-
sd tehtiin 61 pakastetun alkion siirtoa, joista 24
(39 % alkionsiirtoa kohti) johti jatkuvaan ras-
kauteen tai synnytykseen. Vuosien 2015-2017
aikana hoidetuista pareista 37 % (22/60) ovat
saaneet vahintiadn yhden lapsen. Tami osuus
tulee vield nousemaan, koska monella parilla
on vield jdljelld pakastettuja alkioita. Alkiodiag-
nostiikkahoidot on keskitetty timin vuoden
alusta Husiin, joten niiden méirdn oletetaan
lisdantyvan.

C. Hydén-Granskog ym.

Perinnéllisten sairauksien seulontamenetelmit
ovat kehittyneet, ja tarjolla on erilaisia teste-
ja kantajaseulontaan. On jopa ehdotettu, ettd
nditd testejd pitdisi tarjota kaikille halukkaille
ennen raskauden suunnittelua, jolloin voitai-
siin tunnistaa pariskunnat, joilla on riski saada
sairas lapsi. Pari voisi sen jilkeen pdittdd, ede-
tadnko spontaaniin raskauteen ilman sikiodiag-
nostiikkaa tai sikiodiagnostiikan kanssa, alkio-
diagnostiikkaan, adoptioon, sukusolujen luo-
vutukseen tai suunniteltuun lapsettomuuteen
(34). Ensimmiisessid vaiheessa on kuitenkin
pohdittava, mitd sairauksia seulontatesti sisal-
tdisi. Suomessa testin pitdisi sisaltdd suomalai-
sen tautiperinnon taudit. Kustannus- ja hyoty-
analyysit kuuluvat arviointiin, mutta toistaisek-
si niité ei ole tehty.

Vaikka blastokystibiopsian uskotaan olevan
blastomeeribiopsiaa turvallisempi biopsiame-
netelmi (9), parasta olisi, jos alkioita voitai-
siin tutkia ottamatta alkiosta soluja. Lupaavia
tuloksia on saatu esimerkiksi ottamalla nayte
blastokystin nesteontelosta tai viljelyliuokses-
ta (35-37). Sekd blastokystin nesteontelosta
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ettd kdytetystd viljelyliuoksesta 16ytyy alkion
DNA:ta, jota hyodyntimilld voidaan tutkia
alkion geenejd ja kromosomisto. Menetelmit
vaativat kehittelyd ennen laajaa kiyttoonottoa
(7,8). Analyysimenetelmienkin kehitys jatkuu,
ja tulevaisuudessa otettaneen kiytt66n mene-
telmid, joilla on mahdollista tutkia alkion koko
genomi. Titd ennen on tehtdvi suosituksia al-
kioista saatavan tiedon kiyttotavoista (8).

Lopuksi

Hoitojen tuloksia ja turvallisuutta seki erityi-
sesti lasten terveyttd tulee seurata. Julkaistut
aineistot lasten terveydestd kuvaavat kuitenkin
menetelmid, jotka on jo korvattu uusilla. Eri-
tyisongelmia ei ole toistaiseksi ilmennyt. Laaja
rekisteritutkimus osoitti, ettd alkiodiagnostiik-
kahoitojen perinataalitulokset vastasivat tavan-
omaista koeputkihedelmdityshoitoa ennen-
aikaisuuden ja pienipainoisuuden osalta (38).
Aineistossa oli 439 alkiodiagnostiikkalasta ja
verrokkina 87571 IVF-ICSI-lasta. Tuoreessa
tutkimuksessa verrattiin 43 yhdeksidnvuotiaan
PGT-A-lapsen terveyttd 56 koeputkihedelmoi-
tyslapseen (39). Lapsille tehtiin laajat Kliiniset,
neurologiset ja kognitiota mittaavat tutkimuk-
set, ja lisaksi suoritettiin tdydentdvid kyselyita
vanhemmille ja opettajille. Ryhmien vililld ei
todettu eroja. Alkiodiagnostiikkahoitoja tarjoa-
vat yksikot vastaavat siitd, ettd hoitotuloksia ja
lasten terveyttd seurataan. Kuten sikidseulon-
taan my6s alkiodiagnostiikkaan liittyy eettisid
kysymyksid, jotka on otettava huomioon neu-
vonnassa ja menetelmien kiytt66notossa. l

* k%
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TAULUKKO 4. Alkiodiagnostiikan aiheet (Hus) vuosina
2015-2017. Suluissa hoidettujen parien maard. Muut taudit
= harvinaisia tauteja, jotka esiintyvét ainoastaan muutamas-
sa perheessd/suvussa Suomessa.

PGT-SR Resiprokaalinen translokaatio (18)
Robertsonian translokaatio (10)

PGT-A Eri aiheita (2)

PGT-M

Peittyvasti periytyvat | Autosomaalinen resessiivinen poly-
taudit kystinen munuaistauti (ARPKD) (1)

(yhteensd 9 paria) Diastrofinen dysplasia (1)
Hervan tauti (1)
Hydroletalus (1)

Infantiili neuronaalinen seroidili-
pofuskinoosi (INCL) (1)

Krabben tauti (1)
Synnynndinen nefroosi (CNF) (2)
Muut taudit (1)

Familiaalinen adenomatoottinen
polypoosi (FAP) (3)

Huntingtonin tauti (1)
Hypertrofinen kardiomyopatia (1)
Li-Fraumenin oireyhtyma (1)
Myotoninen dystrofia tyyppi 1 (1)
Retinoblastooma (RB) (1)

Muut taudit (2)

Vallitsevasti periyty-
vat taudit
(yhteensa 10 paria)

X-kromosomiset
taudit
(yhteensa 11 paria)

Duchennen lihasdystrofia (DMD) (1)
Fabryn tauti (1)

Fragiili X-oireyhtyma (3)
A-hemofilia (2)

Incontinentia pigmenti (IP) (1)

X-kromosomiset kehitysvamma-
oireyhtymat (1)
Muut taudit (2)
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