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THVISTELMA

Karhukorpi, Petteri. Potilastiedote BRCA1/2-geeneistd Oulun yliopistollisen sairaalan
perinnodllisyyspoliklinikalle. Oulu, kevat 2015, s. 25, 1 liite. Diakonia-
ammattikorkeakoulu, Diak Oulu. Terveysalan koulutusohjelma.  Hoitotyon
suuntautumisvaihtoehto, sairaanhoitaja (AMK).

Opinnaytetyon  tarkoituksena oli  tuottaa  Oulun vyliopistollisen  sairaalan
perinndllisyyspoliklinikan kayttéon potilastiedote perinndllisesta rintasyopéalttiudesta
ja BRCA1/2-geeneistd. Opinndytetyon tavoitteena oli kehittdd BRCAL1/2-geenejé
koskevaa potilasohjausta. Opinnéytety0 tehtiin yhteistydssa perinndllisyyspoliklinikan
henkilokunnan kanssa.

Potilastiedotteessa kasiteltiin  perinndllisen rintasydpaalttiuden tunnusmerkkeja ja
BRCA1/2-geenien ja niissa esiintyvien virheiden fysiologisia vaikutuksia. Tiedotteessa
olevat kaaviot kasittelivat syopariskié ja geenin vallitsevaa periytymistd. Tiedote sisalsi
my0ds BRCA1/2-geenivirheiden tutkimista ja hoitoa kéasittelevai tietoa.

Avainsanat: potilasohjaus, perinndllisyysneuvonta, geenivirhe, tuotteistus



ABSTRACT

Karhukorpi, Petteri. An information booklet on BRCAL/2 genes for Oulu University
Hospital Clinic of Genetics. 25 p., 1 appendix. Language: Finnish. Oulu, Spring 2015.
Diaconia University of Applied Sciences. Degree Programme in Nursing, Option in
Nursing (degree title: Registered Nurse).

The aim of this thesis was to produce a booklet on BRCAL1/2 genes and inheritable
breast cancer vulnerability. The main goal was to develop the patient education
concerning BRCA1/2 genes. The booklet was produced in co-operation with Oulu
University Hospital Clinic of Genetics, Finland.

The booklet covers the distinctive feature of inherited breast cancer vulnerability and
the physiological effects on the genetic errors in BRCAL/2 genes. The charts shown in
the booklet are dealing with the cancer risks and the dominant heritability. The booklet
also contains information about the clinical investigations and treatment of genetic
errors in BRCA1/2 genes.

Keywords: patient education, genetic counselling, genetic error, productisation
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1 JOHDANTO

Perinndllisyyslaaketiede on erikoistunut perinnéllisten sairauksien tutkimiseen ja
hoitoon. Perinndllisten sairauksien tunnistaminen, sikiddiagnostiikka ja informaation
jakaminen ovat perinnéllisyyslaéketieteen paatehtavia. Perinnollisyyslééketiede sisaltaa
paljon Kkansainvalistd yhteistyotd esimerkiksi tutkimustyossd, silla erilaisiin

geenitutkimusmenetelmiin erikoistuneita laboratorioita on vain harvoja.

Suomessa kaikissa yliopistosairaaloissa toimii perinndllisyyspoliklinikoita. Liséksi
Helsingissa toimii Rinne-S&ation Norio-keskuksen perinndllisyysklinikka. Padasiassa
ruotsinkielisille asiakkaille tarkoitettu klinikka Folkhalsans genetiska klinik toimii
Helsingissa ja Vaasassa. Myo6s Oulun vyliopistollisessa sairaalassa (OYS) toimii
perinnéllisyyspoliklinikka, joka palvelee OYS:n erityisvastuualueella Keski-
Pohjanmaalta Lappiin. Perinnéllisyyspoliklinikka on erikoissairaanhoidon yksikko,
jonka tehtdvana on tutkia ja ohjata perinndllisia sairauksia sairastavia ihmisia ja heidan

perheitaan.

Taman opinndytetyon tarkoituksena oli tuottaa Oulun yliopistollisen sairaalan
perinnollisyyspoliklinikan kayttoon potilastiedote BRCA1/2-geenivirheiden
kantajuustutkimuksissa oleville potilaille (LIITE 1). Opinnédytetyon tarkoitus oli tuottaa
potilastiedote, joka voidaan antaa potilaalle neuvontak&ynnin  yhteydessa.
Potilastiedotteen perustaksi kéytettiin teoreettista tietoa. Potilastiedotteen laatua
arvioitiin asiantuntijapalautteen avulla. Perinnéllisyyspoliklinikan edustajat antoivat
palautetta aktiivisesti tiedotteen valmistumisen eri vaiheissa. Tiedotteen tarkoituksena
oli antaa perustietoa ja ymmaérrystda BRCAL/2-geenien vaikutuksista. Potilastiedotteen
tehtdvand oli tdydentdd ja kehittdd perinnollisyyspoliklinikalla —annettavaa

perinndllisyysneuvontaa.



2 OHJAUS PERINNOLLISYYSNEUVONNASSA

2.1 Potilasohjauksen menetelmat

Potilasohjauksessa hoitajan ja potilaan suhde on tasavertainen. Ohjauksella pyritddn
tukemaan asiakasta oma-aloitteisessa paatoksenteossa eldmaa koskevissa kysymyksisséa.
On térkeda tunnistaa potilaan tarpeet ja tausta ja yksiloida ohjaus sen mukaan. (Kyngéas
2007, 25-28.) Tutkitun tiedon ké&yttdminen potilasohjauksessa vaatii tiedon
muokkaamista sellaiseen ymmérrettdvadn muotoon, jotta sitd voidaan kayttad tukemaan
potilaan terveyden edistdmistd. Hoitajan tehtdvand on téalldin omaa ammattitaitoaan
hyodyntéen selkeyttdd esimerkiksi tutkimuksissa mainittuja késitteitd, joita potilas ei
tietoperustansa  vuoksi kykene ymmartamadn oikein. (Kyngds 2007, 55-56.)
Opinndytetyossd  kaytettdva  potilasohjauksen  teoria  painottui  kirjalliseen
potilasohjaukseen. Potilastiedotteen laatimisessa hyddynnettiin  hyvéan Kirjallisen
potilasohjauksen periaatteita. Yleinen potilasohjauksen teoria toimi perustana télle

toiminnalle.

Kirjallinen potilasohjaus on tehokkaimmillaan suullisen ohjauksen yhteydessé.
Kirjallisen materiaalin tulee sisdltdd selked sanasto ja ulkomuoto, jotta asiakas saa siita
parhaan mahdollisen hyédyn. Kirjallisen ohjausmateriaalin hyotya ei ole tutkitusti
todistettu, mutta asiakas pystyy sen avulla palauttamaan mieleensd ohjauksessa kaytyja
asioita ja lisddmaan tietojaan ohjatusta asiasta. (Kaaridinen 2007, 35.) Kirjallisen
potilasohjeen siséllon tulee olla selked ja siséltdd ajantasaista tietoa. Hyvéssa
potilasohjeessa on myds havainnollistettu potilaalle vaikeita kasitteitd ymmartamisen
helpottamiseksi. Kirjallisessa ohjeessa muotoseikat nousevat tarke&d&n osaan, jotta
tekstin ymmarrettavyys olisi mahdollisimman tarkkaa. Rakenteellisesti on huomioitavaa
se, ettd kappaleiden alkuun on hyva sijoittaa kunkin asiakokonaisuuden péadasia.
(Kyngéas 2007, 126-127.) Potilastiedotteen siséallon tulee vastata potilaan tarpeita. On
tarkedd madritellda potilastiedotteelle kohde ja ilmaista tiedotteessa sen tekija ja
tarkoitus. Hyva potilasohje puhuttelee potilasta, mutta ei ole liian tunteisiin vetoava.
(Lipponen, Kyngas & Kaariainen 2006, 67—68.)



2.2 Perinnollisyysneuvonta

Geneettisissd  sairauksissa potilasohjaus on olennaisena osana hyvaa hoitoa.
Erikoissairaanhoidossa perinndllisyysklinikalla ennen tarkempia geneettisia tutkimuksia
on perinndllisyysneuvonta. Neuvonnassa asiakkaalle annetaan riittava tieto sairaudesta
ja tutkimusmenetelmistd. N&in asiakkaalle annetaan mahdollisuus vapaaehtoiseen
paatdkseen tutkimuksiin osallistumisesta. Lapsipotilaille tehdaéan kliinisia tutkimuksia
vain sellaisissa tapauksissa, joissa tutkimuksista on vélitonta hyotya lapsen kehitykselle
ja terveydelle. (PPSHP 2013b.)

Perinndllisyysneuvontaa antava sairaanhoitajan tulee olla herkkané potilaiden tunteiden
kanssa. Kuullessaan perinndllisestd syovastd, potilaat voivat reagoida monella tapaa.
Usein potilaat ovat peloissaan siitd, ettd he siirtdvat samaa perinndllisen syovan riskia
eteenpdin lapsilleen. (Snyder, Lynch & Lynch 2009.)

Perinndllisyysneuvonnalle on luotu Euroopassa yhtendisida ohjeita ja kaytantoja
takaamaan potilasohjauksen laatua. Euroopan Unionin rahoittama Eurogentest on
laatinut ohjeistukset perinndllisyysneuvonnalle. Sen mukaan perinnéllisyysneuvontaa
antavan henkildn tulee olla  tehtdvéansd  erikoistunut (yleisimmin
perinndllisyyslaédketieteen tai genetiikan erikoislaékéri tai perinndllisyyshoitaja).
Perinndllisyysneuvonnassa neuvojalla on tehtdvandan auttaa asiakasta ymmartdmaan
mahdollisen tai olemassa olevan geenivirheen ladketieteelliset perusteet ja vaikutukset.
Asiakasta autetaan ymmartdmaan geenivirheen periytyvyyttd ja siihen liittyvaa
sairauden riskin uusiutumista. Asiakkaalle neuvonnassa annettava tieto tulee olla
hyddynnettavissa asiakkaalla itselldan terveytensé hyvaksi ja neuvonnassa on valtettava
psykologisia haittavaikutuksia. Tulevaisuuden suunnittelussa asiakkaalla ja tamén
perheelld on oltava valmiuksia toteuttaa perheellisida tavoitteitaan ja valita tdman
perusteella jatkotoimenpiteiden suuntaa. Tavoitteena on saada suhteutettua asiakkaan
elamadsséd parhaimmalla mahdollisella tavalla geenivirheen vaikutuksien ja niiden

periytymisen minimointi sekd asiakkaalle mielekds elamé. (Eurogentest 2014.)

Perinndllisen syovéan hoitoketjuun Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiirissé kuuluvat
seka perus- ettd erikoissairaanhoito. Avohoidossa tehdaan alustava arvio perinndllisen

syovan  mahdollisuudesta  ja  ohjataan  tarvittaessa  erikoissairaanhoitoon



perinndllisyysneuvontaan. Erikoissairaanhoidossa mahdollisista
perinnéllisyystutkimuksista ~ vastaa  perinndllisyyspoliklinikka. Sy0Opéhoitojen
toteuttaminen kay syOpéhoidosta vastaavan yksikon kautta. Jos potilaalla todetaan
seurantaa  vaativa alttius  perinnélliselle  syovélle, niin  sovitusti  joko
perinndllisyyspoliklinikka  tai muu OYS:n toimintayksikko suorittaa
seurantatutkimukset. Pohjois-Suomen Syopéyhdistykselld on mahdollisuus antaa apua

sukutietojen arviointiin, neuvontaan ja tuen antamiseen. (PPSHP 2013a.)

Perinndllisyysneuvonnan yhteydessé todettu sydpéalttius vaikuttaa asiakkaan elamaan
lopullisesti. Tulevaisuudessa on mahdollista véhentdd syopdén sairastumisen riskié
monin toimenpitein. S&anndlliselld seurannalla pyritddn havaitsemaan aiemmin
mahdollisia syOpatapauksia, mutta tieteellistda nayttéd tdman tehosta ei ole.
Sairastumisriskid voidaan olennaisesti pienentdd poistamalla syOpéaltista kudosta
kehosta, joka tarkoittaa naisilla rintarauhaskudoksen tai munasarjojen poistoa tai
sterilointia. Sydpariskin on todettu vahenevan kymmenykseen riskialttiin kudoksen
poistamisella. (Aula, Kaariainen & Palotie 2007, 196.)



3 BRCA1/2-GEENIT POTILASOHJAUKSEN SISALTONA

BRCAL ja BRCA2 ovat geeneja joiden tehtdvana on estaa syopasolujen kasvaminen ja
séadell& solujen jakautumista ja muuta toimintaa (Jukkola-Vuorinen 2006). BRCA1- tai
BRCAZ2-geenien mutaatio kohottaa ihmisen elinik&ista riski& sairastua syopéan. Talldin
naisten rintasyévan riski on 40-80 %, munasarjasyévan 11-40 %, miesten rintasydvan
1-10 %, eturauhassydvan jopa 10 % (suomalaisessa vaestdssd) ja haimasyovén 1-7 %.
Yksittaisissd tapauksissa myods melanooman riski suurenee BRCAZ2-mutaatiossa.
(Petrucelli, Daly & Feldman 2013.)

Rintasydpa on Suomen yleisin syopé ja riskiryhmédna ovat etenkin naiset. Suomen
Syopérekisterin  (Suomen Syopdrekisteri 2014) mukaan naisten syovistd 31,4 %
(n=14964) on rintasyOpid. Ldhes joka kymmenes suomalainen nainen sairastuu
rintasyopaan jossakin ikavaiheessa (NORDCAN, Suomen SyoOpérekisteri 2011).
BRCAL- ja 2 geenien mutaatiot aiheuttavat syopariskin kohoamista etenkin nuorilla, 18-
39-vuotiailla, naisilla (Hamilton 2012, 26-27).

BRCA1-geeni sijaitsee kromosomissa 17 ja BRCA-2-geeni kromosomissa 13, jonka
myota jokainen ihminen kantaa néité geeneja. Naiden geenien mutaatiot aiheuttavat sen,
ettd niiden sydpakasvaimen kasvua hillitsevda ominaisuus on vahingoittunut liséten
syopdriskid. (Aula ym. 2007, 196.) Nam& mutaatiot periytyvét vallitsevasti. Jos toinen
vanhemmista kantaa mutaatiota, niin jokaisella jalkeldisella on 50 % todennakdisyys

mutaation perimiseen (Petrucelli ym. 2013).

Suomessa BRCAL/2-geenien mutaatiot selittdvat noin neljanneksen kaikista korkean
rintasyovénriskin omaavista suvuista. Rinta- ja munasarjasyopien yleisyys suvussa voi
ennustaa korkeampaa riskid sairastua nuorempana BRCAZ1/2-mutaatiosta johtuvaan
syopaan. BRCAZ1-geenivirheen kantajilla on korkeampi munasarjasyévan riski (25-
50 %) kuin BRCAZ2-geenivirheen kantajilla (10-20%).  BRCAL/2-geenivirheen
kantajuus luo etenkin naisille korkean elinikéisen riskin (50-80%) rinta- tai
munasarjasyovan sairastamiseen.  Suomessa arvioidaan BRCAZL/2-geenivirheiden
yleisyydeksi 1:300-500. (Aula ym. 2007, 196.)
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Perinndllisyysneuvonnassa hoitajan rooli on osallistua potilaan hoitoon koko
hoitoprosessin ~ ajan. Tahan  kuuluu potilaan  riittdvd informointi  ennen
perinndllisyysneuvontaa ja avun antaminen vaikeiden asioiden késittelyssd. Hoitaja
toimii koordinaattorina ja hoitaa yhteydenotot asiakkaan muihin sukulaisiin, joita
perinnéllisyysneuvonta koskee. (Aula ym 2007, 291-292.) Hoitajalla on BRCAL/2-
geenien osalta tarked rooli ohjauksessa, silla on varmistuttava asiakkaan ymmartaneen
perinndllisyysneuvonnan siséllon. Ohjauksen merkityksellisyys korostuu kun pohditaan
perinndllisyysneuvonnan paaperiaatteita. Helena Kaéaridinen (Aula ym. 2007, 292-293)
tuo esille tekstissd&dn perinndllisyysneuvonnan olennaisimmat osat. Niihin kuuluvat
rehellisyys, ohjailemattomuus ja luottamus. Né&iden tekijoiden toteutuessa asiakkaalle
annetaan mahdollisuus omaan objektiiviseen padtoksentekoon ilman tahallista tai
tahatonta ohjailua. Perinndllisyysneuvonta on myds eettisesti herkkaa, silla

perinndllisyystutkimukset tuovat usein monta vaihtoehtoista ratkaisutapaa.

BRCAL/2-geenien kohdalla vaihtoehtoisia hoitomenetelmid geenivirheen toteamisen
jalkeen ovat esimerkiksi riskialttiin kudoksen poistaminen tai tiivis sairauden oireiden
ennaltaehkéiseva seuranta (Petrucelli ym. 2013). Liséksi on syyt4 pohtia tarkoin, keté
muita kyseisestd suvusta voidaan ja halutaan testata. Hoitajan on oltava herkka

kuulemaan asiakkaan toiveita siita kuinka geenivirhetta koskevia asioita tulisi kasitella.
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4 OPINNAYTETYON TARKOITUS JA TAVOITE

Opinnaytetyon  tarkoituksena oli  tuottaa  Oulun vyliopistollisen  sairaalan
perinndllisyyspoliklinikalle  kirjallinen  potilastiedote = BRCAL/2-geeneistd  ja
geenivirheesta. Tiedotteen tarkoitus oli toimia potilaalle tiedonantovélineend BRCA1/2-
geeneistd, geenivirheista ja perinndllisesté rintasyopaalttiudesta. Tiedotteessa kasiteltiin
BRCAUL/2-geenivirheen vaikutuksia, tutkimusta ja hoitoa. Opinndytetyon painotus oli
kirjallisessa potilasohjaamisessa. Opinndytetyon tavoitteena oli kehittdd BRCAL/2-
geenejé koskevaa ohjausta. Opinnéaytetyo valmistui yhteisty0ssé

perinnollisyyspoliklinikan henkildkunnan kanssa.
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5 TUOTTEISTAMINEN

5.1 Perinnéllisyyspoliklinikka tuotteen toimintaymparistona

Oulun vyliopistollisen sairaalan perinnollisyyspoliklinikalla tydskentelee noin 10
henkilod, joista ladkareita on enimmilld&n viisi ja sairaanhoitajia nelja.
Perinndllisyyspoliklinikka tarjoaa Oulun yliopistollisen sairaalan erityisvastuualueella
asiakkailleen perinnollisyyslaédketieteellistd asiantuntijuutta, perinnéllisyysneuvontaa ja
geneettisia  tutkimuksia. Perinndllisyyspoliklinikalle tulevat asiakkaat saapuvat
ldhetteella  tai konsultaatiopyynnélla  joko  perusterveydenhuollosta  tai
erikoissairaanhoidon kautta. Jos suvussa on todettu geenivirhe, niin asiakas voi myos
ottaa suoraan yhteyttd perinndllisyyspoliklinikalle. Asiakkailla on usein suvussaan jo
todettuja geenivirheité tai muita merkkeja mahdollisesti periytyvisté sairauksista. Suurin
osa BRCA1/2-kantajuustutkimuksiin tulevista asiakkaista on naisia, joilla on todettu
suvussa BRCA1/2-geenivirhe. (Kajula 2015.)

Tuotteistamisprosessissa tarkoituksena on kehittdd tuotteen tilanneen asiakkaan
toimintaa. Tuotteen avulla asiakas pystyy tehostamaan toimintaansa ja kehittdmaan sita
my0s itse eteenpdin. Tuotteistamisprosessi sisdltdd vaiheet tarpeen arvioinnista,
ideoinnista,  tuotteen  valmistamisesta, tuotteen  arvioinnista ja  tuotteen
kayttoonottamisen. (Kajaanin ammattikorkeakoulu, i.a..) Luonnosteluvaiheessa
kartoitetaan asiakasryhma ja toimintaymparistd. Lisaksi kuunnellaan tilaajan toiveita
tulevasta tuotteesta. Tuotteen siséltdé rajataan vastaamaan asiakkaiden tarpeita.
Luonnosteluvaiheeseen kuuluu my®ds tilaajan arvojen ja periaatteiden huomioiminen ja
moniammatillisen asiantuntijuuden hyddyntdminen. Luonnosteluvaiheen tuotoksena
saadaan aikaan tuotekuvaus, jonka pohjalta tuotteen laatiminen alkaa. (JAamsid &
Manninen 2000, 43-52.) Tiedotteen luonnosteluvaiheessa kaytiin keskusteluja
perinndllisyyspoliklinikan edustajan kanssa. Keskusteluissa kartoitettiin asiakasryhmaa
ja rajattiin tiedotteen aihealuetta. Luonnosteluvaiheen tuloksena syntyi tiedotteen malli,
joka  sisélsi laajalti  perustietoa = BRCAL/2-geeneistd  ja  perinnollisestd
rintasyOpéalttiudesta. Tiedotteessa oli esilla runsaasti tilastotietoa. Tiedotteen kieliasuun

kiinnitettiin huomiota, jotta teksti olisi perinnéllisyysneuvonnan periaatteiden mukaista.
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5.2 Asiakasanalyysi ja aiheen analyysi

Tuotteen luonnosteluvaiheessa on térkeda kuulla sidosryhmien ndkdkulmia tuotteesta.
Tama tarkoittaa tilaajan toiveiden ja vaatimusten kuulemista. Terveysalalla on oleellista
kuulla alan ammattiryhmien edustajien nakemyksia tuotteen sisallostd ja muodosta
(JAms&d & Manninen 2000, 48.) Perinnollisyyspoliklinikalla oli selkeitd toiveita
potilastiedotteen sisallostd. Tiedotteen tuli sisaltdd perustietoa BRCAZL1/2-geeneista,
niiden toiminnasta ja vaikutuksista. Lisaksi erilaiset periytyvyysasteet oli hyvé tuoda

esille potilastiedotteessa.

Tiedollinen yksityisyys on potilaan hoitoon vaikuttava asia. Potilaan terveysongelmia
tutkiessa hanestd saattaa paljastua arkaluonteista tietoa. Henkilékunnalla voi siten olla
kaytossédan sellaista tietoa, jota potilas ei tiedd heilld olevan. Potilastiedot ovat
luottamuksellisia ja niiden yksityisyys turvataan laissa. (Leino-Kilpi & Véliméki 2008,
151.) Perinndllisyyspoliklinikan asiakkaiden mukaan potilastiedote olisi erittdin
hyodyllinen tiedonantovéline muille sukulaisille, jolloin heidan ei tarvitsisi esittdd omia

potilastietojaan tiedottaessaan BRCAL/2-geenivirheista sukulaisilleen.

Suurin osa BRCA1/2-kantajuustutkimuksiin tulevista asiakkaista on naisia, joilla on
todettu suvussa mahdollisesti suurentunutta riskid rinta- tai munasarjasyovén
sairastamiseen. Tamén vuoksi potilastiedotteen siséltd painottui naisasiakkaiden
nakokulmaan. Potilastiedotteen kohderyhmé tarkentui palautekeskusteluissa. Tiedote
suunnattiin sellaisille asiakkaille, joiden suvussa oli jo todettu BRCA1/2-geenivirhe ja

olivat sen perusteella tulossa perinnéllisyysneuvontaan. (Kajula 2015.)

Potilaalle annettavan tiedon tulee olla h&nelld itselld&n hyoddynnettavissa ja tiedon
antamisessa on valtettdvd psykologisia vaikutuksia (Eurogentest 2014). BRCA1/2-
geenivirheet, kuten muutkin geneettiset sairaudet, ovat eettisesti hyvin herkkia
aihealueita. Tiedotteen sisallon tuli olla ilmaisultaan mahdollisimman neutraali, jotta
potilaalle annettaisiin mahdollisuus omaan vapaaseen harkintaan ja p&atoksentekoon.
Potilastiedotteessa ei  kaytetty  potilasohjaus-termia  perinnéllisyyspoliklinikan
pyynnosta. Téhén paadyttiin, silld “’potilastiedote” oli selkedmpi nimitys tuotteelle joka
toimii péa&asiassa tiedonantovalineend. Tiedotteella ei ollut tarkoitus ohjailla potilaan

paatdksentekoa vaan antaa tietoa.
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Opinnaytetyon teoreettinen osuus pohjautui kirjallisuuskatsaukseen potilasohjauksesta
ja BRCAL/2-geeneisté. Lisaksi opinnaytetydssé hyddynnettiin ulkomaisia tutkimuksia
perinndllisyysneuvonnasta. Potilas voi kayttaa tiedotetta informoidessaan sukulaisiaan
ja sité voidaan kayttdd myos perinndéllisyyspoliklinikan henkilokunnan tydvalineena

perinndllisyysneuvonnassa.

5.3 Potilastiedotteen sisallon valinta

Yleisesti suullinen ohjaus on erillisend ohjausvalineena riittdméaton ja tarvitsee tuekseen
konkreettista materiaalia. Kirjallisten ohjeiden sisaltdma tieto auttaa potilasta
ymmartamaadn omaa tilannettaan. (Torkkola, Heikkinen & Tiainen 2002, 25.)
Potilastiedote tuotettiin  OYS:n perinndllisyyspoliklinikalle BRCAL/2-geenivirheen
kantajuustutkimuksissa oleville potilaille kirjalliseksi tiedotteeksi.
Perinndllisyysneuvonnassa tdma tiedote voidaan antaa potilaalle kotiin luettavaksi ja
tiedotteen avulla potilas pystyy kertaamaan neuvonnassa kaytyja asioita lapi. Potilas
pystyy tiedotteen avulla vélittimddn BRCAL/2-geeneistd tietoa esimerkiksi

sukulaisilleen.

Enenevissa maérin potilaat ovat kiinnostuneempia omasta hoidostaan ja terveydestaan.
Talloin potilaille on tarjottava tdsmallista ja laadukasta ohjausta. (Torkkola ym. 2002,
24) Tiedotteessa Vélitettiin informaatiota suoraan asiakkaalle. Tarkein sisaltd
tiedotteessa muodostui tosiasioista, joita tarkennettiin asiakkaalle ymmarrettdvaan
muotoon. Tiedon ajantasaisuus ja tiedotteeseen valittavan materiaalin maara ja laatu
olivat haasteita tiedotetta laatiessa. Tiedotteen tekijalla olisi suotavaa olla kyky elaytya
tiedotteen kayttdjan rooliin saadakseen siitd mahdollisimman yleispatevan koko
kayttajaryhmaéa ajatellen (Jamsa & Manninen 2000, 54-55). Tiedotteen peruslahteiksi
valittiin luotettavimmat perusteokset, joissa oli kéytetty laajaa tutkimustietoa sek&
kansainvilisesti ettd kansallisesti. ’ZBRCA1 and BRCA2 Hereditary Breast and Ovarian
Cancer” (Petrucelli ym. 2013) sisélsi kansainvalisesti kattavimman tietokokonaisuuden
ja tutkimussuositukset BRCA1/2-geeneistd. Se oli péivitetty viimeksi vuonna 2013 ja
oli julkaistu vuonna 1998. ”Perinnéllisyyslddketiede” (Aula ym. 2007) sisélsi
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suomenkielistd perustietoa erilaisista geneettisistd sairauksista, mukaan lukien

BRCAL/2-geeneisté. Teos oli péivitetty vuonna 2007.

Tiedotteen ulkomuotoon vaikuttavat useat seikat, kuten kohderyhma ja kayttotarkoitus.
Suullisen ohjauksen tukena olevan potilastiedotteen sisdltdé on hyva esittda
asiatyylisend. Asiatyylin ansiosta tekstistd saadaan selked, jolloin asiakas saa jo ensi
nakemalld kaésityksen aiheesta. Otsikoiden muotoilulla voidaan selkeyttda tuotteen
antamaa informaatiota. (Jdmsa & Manninen 2000, 56.) Tiedotteeseen valitut kuvat ja
kaaviot pyrittiin pitdamé&an selkeind ja informatiivisina. Asiatyylinen kirjoitusasu ei ollut
tunteisiin vetoava vaan antoi asiakkaalle paremmin mahdollisuuden objektiiviseen
tiedonkasittelyyn. Tiedote tehtiin Oulun yliopistollisen sairaalan viestintamallin

mukaiseksi (Oulun yliopistollinen sairaala 2015).

Palautekeskusteluissa (Kajula 2015) keskusteltiin  potilastiedotteen  sisallosta.
Potilastiedotteen asiakasryhmé kohdentui sellaisiin asiakkaisiin, joilla on jo todettu
suvussa BRCAL/2-geenivirhe. Myos kielen neutraaliin muotoon haluttiin kiinnittaa
erityistd huomiota. Palautekeskustelussa haluttiin myds tuoda tiedotteeseen maininta
vertaistukimahdollisuuksista.

5.4 Potilastiedotteen viimeistely ja testaus

Tiedotteen laatua arvioitiin koko opinndytetydprosessin aikana. Tiedotteesta kerattiin
aktiivisesti palautetta sen valmistumisen aikana perinnéllisyyspoliklinikan BRCAL/2-
geeneihin  perehtyneeltd perinndllisyyshoitajalta sekd perinndllisyyspoliklinikan

ylilaakarilta.

Potilastiedotteen viimeistelyvaiheessa kaytiin keskusteluja potilastiedotteen sisallosta ja
kieliasusta. Tiedotteen siséltod tiivistettiin teoreettiselta osalta ja kieliasua selkeytettiin.
Tiedotteeseen tuotiin vield tietoa perinndllisyysneuvonnasta ja selkeédsti mainittuna

yhteystiedot OYS:n perinndllisyyspoliklinikalle.

Tiedotteesta kerattiin kayttajapalautetta perinndllisyyshoitajalta ja osaston ylila&karilta.

Palautteessa tiedotetta kuvailtiin hyvaksi. Muutamassa kohdassa haluttiin vield
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tarkentaa sanamuotoja, jotta informaatio valittyisi asiakkaille selkedmmin. Palautteessa
kerrottiin, ettd potilastiedotteen sisaltdmaa tietoa paivitetdén tarpeen vaatiessa. (Kajula
2015) Tutkimuslupahakemuksen yhteydessa allekirjoitettu sopimus tekijanoikeuksista

antaa perinnollisyyspoliklinikalle oikeuden muuttaa potilastiedotteen siséltoa.
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6 POHDINTA

6.1 Eettisyys

Hyvén tieteellisen k&ytdnnOn perusteena on, ettd tutkimustoiminnassa noudatetaan
rehellisyyttd, huolellisuutta ja tarkkuutta. Ennen tutkimusta on hankittava tutkimusluvat
ja eettinen ennakkoarviointi tulee tietyilld aloilla tehdd Tutkimushankkeessa on
sovittava osapuolten oikeudet, velvollisuudet ja vastuut, mitk&d koskevat aineistoa ja
kayttooikeuksia. (Tutkimuseettinen neuvottelukunta 2012, 6.)

Opinnaytetydssa valmistui Kirjallinen tiedote, eikd opinndytetyon prosessin aikana
suoritettu tutkimusta. Opinnaytetyota varten Oulun yliopistolliselta sairaalalta anottiin
tutkimuslupa. Opinnédytetyon suunnitelmassa oli tehty eettinen ennakkoarviointi, ja
tutkimusluvan yhteydessd sovittiin tekijanoikeuksista. Tiedotteen laatiminen ei

aiheuttanut taloudellisia kustannuksia.

Hoitajalla on eettinen vastuu potilaan itsemé&éaradmisoikeuden sdilymisesta ja omaan
paatoksentekoon tukemisesta. Hoitajan on tunnettava henkild, jonka kanssa han on
tekemisissd.  Autonomian  tukemisen  keinoihin  kuuluu  auttaminen tiedon
ymmartamiseen seka vaihtoehtojen selvittdminen. (Leino-Kilpi & Véalimaki 2008, 144—
145.) Potilastiedote ei yksindan korvaa perinndllisyyslaékérin tai —hoitajan antamaa
perinnéllisyysneuvontaa. Tiedote toimii perinndllisyysneuvontaa tdydentdavéna osana.

6.2 Luotettavuus

Tuotteen laadun arvioinnin perustana on asiakasléhtdisyys. Tuotteen tarkoituksena on
tyydyttad asiakkaan tiedon tarve ja vastata tarpeellisiin kysymyksiin. Tuotteen tilaajan
kannalta on olennaista, etté tuotteesta saatava palaute olisi hyvaa eik loisi negatiivista
kuvaa organisaatiosta. (Jams& & Manninen 2000, 127.) Laadunvarmistuksella
tdhdataan virheettomyyteen. Laadunvarmistuksella saadaan luotettavuutta, jotta tuote
tayttaisi sille asetettuja vaatimuksia. Laadunmittaus on yksi laadunvarmistuksen valine,
jonka avulla voidaan tehd& vertailuja laatuvaatimuksiin perustuen. (Jdmsa & Manninen

2000, 135.) Tiedotteen valmistumisprosessin aikana ammattilaisen suorittama sisallon



18

ja muodon arvioiminen oli yksi laadunvarmistuksen valine. Talldin varmistuttiin
tiedotteen sisaltdman informaation ajantasaisuudesta ja luotettavuudesta. Tiedotteen
sisaltoa ja kieliasua verrattiin myds jo olemassa oleviin kotimaisiin ja ulkomaisiin

potilastiedotteisiin BRCAL1/2-geeneista.

Aikataulusyistd  asiakaspalautteen  ker&&minen ei  onnistunut  opinndytetyon
valmistumisajankohtaan mennessda, mika laskee tiedotteen laatua asiakasnakemyksen
puuttuessa.  Tiedotteen  ulkomuoto on  Oulun vyliopistollisen  sairaalan
viestintasuunnitelman mukainen, jolloin se on yhtendinen muiden vastaavien sairaalassa
jaettavien potilasohjeiden kanssa. Tiedotteen luotettavuuden arvioinnissa kaytettiin
perinndllisyysneuvonnan  padperiaatteita.  Rehellisyys,  totuudenmukaisuus ja

ohjailemattomuus toteutuvat tiedotteessa, mika lisaa tiedotteen luotettavuutta.

6.3 Opinnaytetyosta

Potilastiedotteen laatimisessa oli erityisid haasteita, koska se valmistui osaksi
perinnéllisyysneuvontaa. Talloin oli kiinnitettdva erityistd huomiota tiedotteen
kieliasuun ja esitettdvadn sisaltéon; ohjailemattomuuteen ja totuudenmukaisuuteen.
Potilastiedotteen tarve perinndllisyyspoliklinikalla oli suuri, silldi omaa Kirjallista
potilastiedotetta BRCA1/2-geeneistd ei OYS:n perinndllisyyspoliklinikalla ollut
olemassa. Opinnaytetydn voimakas tyGeldamalahtoisyys oli merkittdvd motivaation

ldhde potilastiedotteen tekemiselle.

Perinnéllisyysneuvonnassa on tarkedd ettd annettava tieto on ajantasaista.
Potilastiedotteen tekijanoikeuksista sovittiin erikseen Kirjallisesti. Sopimuksessa
perinnéllisyyspoliklinikalle annettiin oikeudet tiedotteen sisallon paivittdmiseen tarpeen
vaatiessa. Potilastiedotteen runkoa voidaan tarvittaessa kayttdd myOs muita

geenivirheitd koskeviin potilastiedotteisiin.

Tiedotteessa esitetty tieto on selkeda ja tiedotteen sisaltamat kaaviot ovat informatiivisia
ja ymmadrrettdvia. Tiedotteen kieliasu on ytimekastd, jolloin annettava tieto on

helpommin  sisdistettdvissd.  Kokonaisuutena tiedote on hyvan kirjallisen
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potilasohjauksen mukainen ja mukailee perinndllisyysneuvonnan tarkeimpia

periaatteita.
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LITE 1: POTILASTIEDOTE

OULUN Potilastiedote 1(8)
YLIOPISTOLLINEN
SAIRAALA

Perinnollisyyspoliklinikka 2742015

Tietoa BRCA1/2-geeneistd ja geenivirheeista

Mirtd ovat BRCA1/2-geenit?

BRCALI- ja BRCA2- ovat geeneja joiden tehtavina on estda syopdsolujen kasvaminen ihmisen
kehossa. Naissd geeneissa olevat virheet (mutaatiot) atheuttavat sen, etta ne eivat kykene
estimaan vahingollisten sydpasolujen kasvua elimistossa.

Mird BRCA1/2-geenissd olevar virheet aiheutravar?

Rintasyopa on yleisin naisten syopa ja vuosittain sithen sairastuu lahes 4500 naista. Tutkimusten
mukaan 5-10% rintasyovista on perinnéllisid ja niisti BRCA1/2-geenivirheet selittavat noin
neljasosan. Kun suvussa on todettu periytyvd suurentunut rintasyopariski, puhutaan
perinnollisesta rintasyGpaalttiudesta.

Tutkimuksissa on voitu maarittad todennakoisyyksia BRCA1/2-geenivirhettd kantavan ihmisen
sairastumisriskille. Elinikdiset sairastumisriskit verrattuna normaaliviest6on ovat esitettyna alla
olevassa kuviossa.

Elinikdinen syopariski
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b ] e R W

Rintasyopad Munasarjasybpa Eturauhassyépi Miesten rintasyopi

® Riski BRCA1/2-geenivirheessi 1 Riski normaaliviestdssi

Kuvio: BRCA1/2-geenivirheen aiheuttama syopariski suhteutettuna normaaliviestoon

PL 23,90020 OYS Puh. 08 315 2011 (vaihde) Karhukorpi Pettens, sh-opiskelija DIAK Oulu
08 315 3218 (kanska) Tiedotteen tarkastajat- Kajula Outi, sh ja Moilanen Jukka, oyl
www.ppshp 1 outi kajula@ppshp fi

Potilastiedote BRCA1/2-geeneista
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OULUN Potilastiedote 149
YLIOPISTOLLINEN
SAIRAALA

Perinnallisyyspoliklinikka 27.42015

Tutkimusten mukaan BRCA1/2-geenivirheen kantajat sairastuvat syopaan keskimaardistd
alemmin. Naisilla sairastuminen on yleisempdd, johtuen rinta- ja munasarjasydvan kohonneesta
riskista. Taulukossa mainittujen syopien lisaksi myds haimasyovan sairastumisriski on noin 1-7
prosenttia. BRCAl-geenissi oleva virhe altistaa hieman todennakSisemmin rinta- ja
munasarjasyoville kun taas BRCA2-geenin virheet nostavat miesten rintasyovan ja haimasyovan

Miten BRCA1/2-geenivirhe periytyy?

BRCA1/2-geenit sjjaitsevat kromosomeissa, joten ne periytyvit sukusolujen kautta joko isalta tai
aidilta. BRCA1/2-geenivirhe on vallitsevasti periytyva (autosominen dominantti). Jos henkil6lla
todetaan BRCA1/2- geenivirhe, sen periytymisen riski jalkelaisille on 50 % kullakin omalla
kohdallaan. Periytyminen ei riipu jalkeldisen sukupuolesta.

Geenin vallitseva perivtyminen. esimerkki

B -
. Nainen
k-3 Geenivirhe
G Terve geeni

Puoliso . Puoliso
Lastenlapset Lastenlapset
Kuvio: Vallitseva periytyminen
PL 23,90029 OYS Puh. 08 315 2011 (vathde) Karhukorpi Petten, sh-opiskelija DIAK Oulu
08 315 3218 (kanslia) Tiedotteen tarkastajat- Kajula Outi, sh ja Moilanen Jukka, oyl
www.ppshp.fi outi kajula@ppshp fi
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QULUN

Potilastiedote 1)
YLIOPISTOLLINEN
SAIRAALA
Perinnéllisyyspoliklinikka 27.4.2015

BRCA1/2-geenivirheen rutkiminen

Jos suvussa on aiemmin todettu BRCA1/2-geenivithe, niin sen perusteella voidaan tehda
ennustava geenitutkimus. Ennustavassa geenitutkimuksessa selvitetian mahdollinen BRCA1/2-
geenivirheen kantajuus. Geenitutkimus tehdian tavallisesta verinaytteestd, joka analysoidaan
laboratoriossa. Tutkimustulosten saaminen kestda yleensa ainakin kuukauden, joskus kauemmin.

BRCA1/2-geenivirheen roreamisen jilkeen

Henkiloille, joilla todetaan BRCA1/2- geenivirhe, jarjestetdan ennaltachkiisevad, tehostettua
seurantaa. Tama tarkoittaa saannollisia tutkimuksia, joiden tehtava on 16ytaa mahdollinen syopa
varhaisessa vaiheessa. Vaikka syopdan sairastumisen riski kasvaa, niin valttimattdi BRCA1/2-
geenivirheen kantaja ei sairastu syGpaan elinaikanaan.

Rintasyévan  seurannaksi  suositellaan  vuosittaista rintojen  mammografia-  tai
magneettitutkimusta. Lisdksi suositellaan rintojen omatoimista tutkimista kuukausittain.
Munasarjasyovan seurantamenetelmiin kuuluvat vuosittain tehtivd ultraddnitutkimus ja
verikokeesta tehtava CA12-5 madritys. SySpariskin pienentamiseksi on my6s mahdollista tehda
ennaltachkaiseviad toimenpiteita.

Miehilld eturauhassyovdn seurantaan kuuluu vuosittainen eturauhasen kliininen tutkimus sekd
PSA-maaritys verikokeesta. Seurantaika on 40 ikdvuodesta eteenpdin.

Mird on perinndllisyysneuvonra?

Perinnollisyysneuvonnan tarkoituksena on antaa asiakkaalle tietoa BRCA1/2-geeneista ja mitd
niissd olevat virheet aiheuttavat. Perinndllisyysneuvonnan aikana kasitellaan huolellisesti lapi
asiakkaan tilanne ja keskustellaan mahdollisista jatkotoimenpiteistd. Asiakas voi tulla neuvontaan
yksin tai yhdessi perheenjisenten tai muiden sukulaisten kanssa. Perinnéllisyysneuvonta on
vapaaehtoista ja tapahtuu aina luottamuksellisesti.

PL 23,90029 OYS Puh. 08 315 2011 (vaihde) Karhukorpi Petters, sh-opiskelija DIAK Oulu
08 315 3218 (kanska) Tiedotteen tarkastajat- Kajula Outi, sh ja Moilanen Fukka, oyl
www ppshp fi outi kajula@ppshp fi

Potilastiedote BRCA12-g




OULUN Potilastiedote 19
YLIOPISTOLLINEN
SAIRAALA

Perinnéllisyyspoliklinikka 2742015

Mihin orraa yhreyrrd?

Perinnéllisyyshoitajalle on erikseen varattu puhelinaika maanantaista torstaihin klo 14 -15
Talléin on mahdollista soittaa ja kysyd mieltd askarruttavia asioita.
Puhelinnumero on 08 315 3116

Perinnéllisyyspoliklinikan kansilaan puhelinnumero on 08 315 3218

Myos sahkopostitse voi olla yhteydessa, jolloin osoite on muotoa: clingen@ppshp.fi
Huomioitavaa on ettd sahkSpostin kautta emme voi kasitelld henkilGtietoja.

Hyaédyllisid linkkejd

https://www.ppshp.fi/potilaat_laheiset/prime101/prime110/primel01.aspx

http://www.norio-keskus.fi/fi/perinnollisyys/kysy-perinnollisista-
sairauksista/vastauk/rintasyopa/

http://www.cancer.fi/

Tukea BRCA1/2-geenivirheen kantajalle

Perinnéllisyysneuvonnan yhteydessi on mahdollista keskustella BRCA1/2-geenivirheeseen
luittyvista ajatuksista ja huolista. Perinndllisyyspoliklinikan henkilékunta opastaa erilaisten
tukimuotojen kuten keskusteluavun saamisessa. Myos erilaisista sopeutumisvalmennuskursseista
saa tietoa perinnollisyyspoliklinikan henkil6kunnalta.

Tiedotteesta: Tiedote on syatynyt yhteistydssi Oulua Diakonia-ammattikorkeakouluva ja Oulua yliopistollisen
sairaalan permndllisyyspoliklinikan kanssa. Potilastiedote on valmistunut opinndytetydna sairaanhoitajan
koulutusohjelmaan.
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Duodecim

Petrucell:i, Nancie; Daly, Mary B & Feldman Gerald L, 2013. BRCA1 and BRCA?2 Hereditary Breast and Ovarian
Cancer. GeneReviews. University of Washington, Seattle. http://www.acbi alm nih gov/books/NBK1247/
Kiypihoito-suositukset, Munasagjasyopa

Suomen Sydpirekister

PL 2390020 OYS Puh. 08 315 2011 (vathde) Karhukorpi Petten, sh-opiskelija DIAK Oulu
08 315 3218 (kanskia) Tisdotteen tarkastajat- Kajula Outi, sh ja Moilanen Fukka, oyl
www.ppshp fi outi kajula@ppshp fi

Potilastiedots BRCA1/)-geensisti

25




