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Alkiodiagnostiikka

Alkiodiagnostiikalla tarkoitetaan perinndéllisen sairauden toteamista koeputkihedelmoitys-
hoidolla aikaansaadusta varhaisalkiosta. Sen tarkoituksena on auttaa pariskuntia, joilla on
suurentunut riski saada perinndéllista sairautta poteva lapsi. Alkiodiagnostiikalla voidaan tutkia
nykyaan alkion koko kromosomisto ja myos vaikeita perinndllisia sairauksia aiheuttavia
geenimutaatioita.

Hoidon toteutus

Alkiodiagnostiikkahoidot on Suomessa keskitetty Helsinkiin (HUS). Ennen hoidon aloitusta
kaydaan neuvontakaynnilla seka HUS:n perinndllisyys- etta lapsettomuuslaakarin luona
(etéavastaanotto mahdollinen). Hormonistimulaation suunnittelu ja seuranta tapahtuu
Satasairaalassa. Hoito alkaa naisen hormonihoidolla, jonka tarkoituksena on kypsyttaa
useampia munasoluja samassa kuukautiskierrossa. Tama on valttamatonta
alkiodiagnostiikkahoidon onnistumiseksi.

Kypsytetyt munasolut keréataan ultraaaniohjauksessa emattimen kautta ja hedelmditetaan
koeputkihedelmoityksella. Hedelmdoitettyja munasoluja kasvatetaan viljelyolosuhteissa, jolloin
hyvat alkiot ovat kolmen vuorokauden kuluttua 6-12-soluisia. Talléin niista voidaan poistaa 1-2
solua naytteeksi. Mikéli analyysin tulos saadaan ajoissa, voidaan terveeksi todettu alkio siirtda
kohtuun jo samassa hoitokierrossa. Muussa tapauksessa alkiot pakastetaan ns.
blastokystivaiheessa (5-6 vrk:n iassd), ja terveeksi todetut alkiot siirretddn mydhemmin
pakastetun alkion siirtokierrossa.

Alkioita voidaan viljella myos blastokystivaiheeseen, jolloin niista voidaan poistaa 5-10 solua
analyysia varten. Talloin alkionsiirtoa ei yleensa voida tehda samassa hoitokierrossa.

Sikiotutkimukset

Koska kaikkiin alkiodiagnostiikkahoitoihin liittyy edelleen alle 5 %:n virhediagnoosin riski
tutkimusteknisista syista, alkiodiagnostiikkahoidossa suositellaan aina myés sikiétutkimusten
tekemista: ultradanitutkimuksen liséksi suositellaan lapsivesi- tai istukkanaytetta.
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