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KATSAUS

Christel Hydén-Granskog, Anna-Kaisa Anttonen ja Aila Tiitinen

Alkiodiagnostiikan nykytilanne

Alkiodiagnostiikalla tarkoitetaan geneettisen diagnoosin tekemistä koeputkihedelmöityksellä aikaan
saadusta alkiosta. Alkiodiagnostiikka kehitettiin auttamaan perheitä, joissa oli suurentunut riski saada 
perinnöllistä sairautta sairastava lapsi. Parantuneet alkioviljely ja pakastusmenetelmät ovat mahdollis
taneet näytteenoton alkiosta blastokystivaiheessa. Samaan aikaan DNAanalyysimenetelmät ovat kehit
tyneet ja uusia menetelmiä on otettu käyttöön. Tämä on laajentanut alkiodiagnostiikan käyttömahdolli
suuksia huomattavasti, ja myös analyysien tarkkuus on parantunut. Nykyaikaisilla analyysimenetelmillä 
voidaan tutkia alkion koko kromosomisto ja samanaikaisesti perinnöllisiä sairauksia aiheuttavia geeni
mutaatioita, jos siihen on aihetta. Muutokset menetelmissä ovat johtaneet parempiin raskaustuloksiin. 
Sikiödiagnostiikka on suositeltavaa raskauksissa, jotka alkavat alkiodiagnostiikan jälkeen. 

A lkiodiagnostiikan (preimplantation ge
netic testing, PGT, aikaisemmin pre
implantation genetic diagnosis, PGD) 

tarkoituksena on auttaa pareja, joiden riski 
saada perinnöllistä sairautta sairastava lapsi on 
suurentunut. Koeputkihedelmöityksellä ai
kaansaaduista alkioista voidaan tutkia sekä kro
mosomimäärien muutoksia, perheessä aikai
semmin tunnistettuja yksittäisiä geenivirheitä 
että kromosomien rakennemuutoksia. Tutkitun 
ominaisuuden kannalta terve alkio voidaan ge
neettisen analyysin jälkeen siirtää kohtuun. 

Ensimmäisissä alkiodiagnostiikkahoidois
sa määritettiin alkioiden sukupuoli Xkromo
somissa periytyvää sairautta kantavilla naisilla 
(1), mutta pian hoidot laajenivat myös muihin 
käyttöaiheisiin. Suomessa hoidot käynnistyivät 
1990luvun lopulla. Toiminnan laajuudesta Eu
roopassa on tietoa vuodelta 2013, jolloin tehtiin 
9 791 alkiodiagnostiikkahoitoa. Samassa kier
rossa alkion siirto tehtiin 4 245 hoidossa ja 1 298 
siirtoa johti synnytykseen (31 %/alkion siirto). 
Pakastetun alkion siirtoja tehtiin 1 061 kappa
letta, joista 307 johti synnytykseen (29 %/
pakastetun alkion siirto). Suomessa tehtiin 12 
alkiodiagnostiikkahoitoa vuonna 2013 (2). Al
kioiden viljely ja pakastus sekä DNAanalyysi
menetelmät ovat kehittyneet viime vuosina (3), 
ja tämä on mahdollistanut uusien menetelmien 

käyttöönoton Husissa vuonna 2015. Alkiodiag
nostiikkahoitojen määrää on näin voitu lisätä; 
samalla raskaustulokset ovat parantuneet. 

Alkiodiagnostiikan aiheet

Alkiodiagnostiikkahoidot voidaan jakaa kol
meen ryhmään (TAULUKKO 1): perinnöllisen sai
rauden takia tehtäviin (preimplantation  genetic 
testing for monogenic / single gene defects, 
PGTM) ja rakenteellisen kromosomipoikkea
vuuden takia tehtäviin (preimplantation gene
tic testing for chromosomal structural rearran
gements, PGTSR) hoitoihin sekä hoitoihin, 
joissa alkioiden kromosomimäärä seulotaan 
(preimplantation genetic testing for aneuploi
dies, PGTA, aikaisemmin preimplantation 
 genetic screening, PGS) (4).

Alkiodiagnostiikan alkuperäinen tarkoitus oli 
antaa vaihtoehto pariskunnille, joiden riski saa
da perinnöllistä sairautta sairastava lapsi oli suu
rentunut ja jotka halusivat välttää raskaudenkes
keytyksen sikiödiagnostiikan jälkeen. Edelleen 
suuri osa alkiodiagnostiikkahoidoista tehdään 
yhden geenin vian aiheuttaman vaikean sairau
den takia (PGTM). Alussa alkiodiagnostiikkaa 
käytettiin sairauksissa, jotka aiheuttavat vakavia 
oireita jo varhaislapsuudessa tai saattavat johtaa 
sikiön tai lapsen kuolemaan. Hoidon aiheita on 
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myöhemmin laajennettu myös aikuisena puh
keaviin tauteihin. Esimerkiksi Huntingtonin 
tauti on vallitsevasti periytyvä, vakava ja paran
tumaton tauti, mutta aiheuttaa oireita yleensä 
vasta aikuisiässä. Alkiodiagnostiikka on mahdol
linen myös vaikeiden syöpäalttiusoireyhtymien 
yhtey dessä, vaikka kaikki geenivirheen kantajat 
eivät sairastu syöpään elämänsä aikana (5).

Alkiodiagnostiikan avulla on myös mahdol
lista välttää vakavan taudin siirtyminen seuraa
valle sukupolvelle. Näissä tapauksissa suvussa 
on tautia sairastavia henkilöitä (esimerkiksi 
Huntingtonin tauti), mutta alkiodiagnostiik
kaan hakeutuva henkilö, jolla itsellään on 
50 %:n riski periä sairaus, ei halua ennalta tie
tää, onko hän kantaja, mutta haluaa välttää lap
sensa taudin kantajuuden (5).

Alkioiden HLAtyypitystä on tehty tapauk
sissa, joissa perheessä on sairas lapsi, jolle tar
vitaan napanuoran tai luuytimen kantasoluja, 
esimerkiksi beetatalassemian takia (5,6). Yk
sinomaan HLAtyypitys ei ole Suomessa nyky
lainsäädännön perusteella sallittua.

Nykyisillä geneettisillä menetelmillä voidaan 
alkiosta tutkia lähes mikä tahansa tauti, mut
ta monessa maassa viranomaiset, esimerkiksi 
Englannissa HFEA (Human Fertilisation and 
Embryology Authority), hyväksyvät hoidon 
aiheet. Hyväksyttyjä tauteja on yli 500 (https://
www.hfea.gov.uk/pgd-conditions). 

Osa alkiodiagnostiikkahoidoista tehdään, 
koska kromosomipoikkeavuuden riski on ras
kaudessa rakenteellisen kromosomipoikkea

vuuden takia suurentunut (PGTSR). Valta
osalla tästä ryhmästä toisella vanhemmalla on 
tasapainoinen kromosomitranslokaatio. Kro
mosomien välinen tasapainoinen translokaatio 
voi aiheuttaa muuten terveille kantajille lapset
tomuutta tai toistuvia keskenmenoja. 

PGTAhoidon tavoitteena on valita  alkion 
siirtoon kromosomistoltaan normaali alkio. 
Tämä voisi vähentää keskenmenon riskiä ja 
näin parantaa hedelmöityshoidon tuloksia (7). 
Monessa maassa PGTA on ollut keino lisätä 
hoitoja, joissa siirretään vain yksi alkio ker
rallaan (3,7). PGTAhoitoja on tehty myös 
naisen iän vuoksi, monen epäonnistuneen he
delmöityshoidon tai monen selittämättömän 
keskenmenon jälkeen.

Neuvonta

Ennen alkiodiagnostiikkahoidon aloittamista 
hoitoa toivova pari tarvitsee sekä perinnölli
syys että lapsettomuuslääkärin neuvontaa al
kiodiagnostiikan eduista, riskeistä ja rajoituk
sista mutta myös muista perheen perustamisen 
vaihtoehdoista (6,8). Perinnöllisen sairauden 
vakavuus ja hoitomahdollisuudet käydään läpi 
neuvonnassa. Neuvonta vaihtelee sen mukaan, 
onko kyseessä hedelmällinen pariskunta, joka 
haluaa välttää raskauden keskeytyksen vai onko 
kyseessä lapsettomuudesta kärsivä pariskunta. 
Pariskunnan kanssa käydään läpi, että hoito 
voi keskeytyä eri syistä ja aina ei päästä alkion 
siirtoon (9). Neuvonta voi olla tarpeen myös 
varsinaisen hoitokierron aikana (6). Joskus ge
neettisen analyysin tulos voi olla hankala tulki
ta tai tulosta ei ole saatu. 

Vaikka analyysimenetelmät ovat kehittyneet, 
kaikkiin alkiodiagnostiikkahoitoihin liittyy 
edelleen alle 5 %:n virhediagnoosin riski, josta 
tulee neuvonnassa kertoa. Geneettinen tutki
mus tehdään vain muutamasta solusta, ja moni 
asia voi johtaa virheelliseen tulokseen (10). Al
kioiden mosaikismista tulisi keskustella varsin
kin PGTAhoidoissa (8,11–14). Pakastetun al
kion luonnollisessa kierrossa tehdyissä siirrois
sa olisi muistettava, että raskaus on voinut alkaa 
spontaanista hedelmöityksestä. Sikiödiagnos
tiikkaa suositellaankin aina, kun raskaus alkaa 
alkiodiagnostiikkahoidon jälkeen.

TAULUKKO 1. Lyhenteiden selitys. Alkiodiagnostiikan 
uusi lyhenne on PGT (preimplantation genetic testing). Kir
jain/kirjaimet väliviivan jälkeen kuvaa hoidon aihetta (4).

PGT Alkiodiagnostiikka

PGTA Kromosomien lukumääräpoikkeavuuksien 
seulonta

PGTM Yhden geenin vian aiheuttama sairaus

PGTSR Rakenteellinen kromosomipoikkeavuus

TAULUKKO 2. Geneettisten menetelmien lyhenteet ja se
litykset.

FISH Fluoresenssi in situ hybridisaatio

PCR Polymeraasiketjureaktio

SNP Yhden emäksen polymorfismi



2191 Alkiodiagnostiikan nykytilanne

Hoidon kuvaus

Stimulaatio. Hoito noudattaa koeputkihedel
möityshoidon periaatteita. Hormonihoito py
ritään suunnittelemaan niin, että saadaan riittä
västi munasoluja diagnostiikkaa varten. Riskit 
ovat samat kuin koeputkihedelmöityshoidossa 
yleensä: hormonihoidot voivat aiheuttaa ohi
meneviä haittavaikutuksia. Hyperstimulaatio
riskiä pyritään välttämään. Punktioon liittyy 
vähäinen vuoto tai tulehdusriski. Riskien ar

viointi on erityisen tärkeää, jos hoitoon tuleval
la naisella on perussairaus. 

Hedelmöitys ja alkioviljely. Kontaminaa
tioriskin pienentämiseksi käytetään mikrohe
delmöitystä (intracytoplasmic sperm injection, 
ICSI) (KUVA 1) (15). Nykyisin alkioita viljel
lään yleensä 5–6 vuorokautta blastokystivai
heeseen saakka.

Alkiobiopsia. Tärkeä vaihe alkiodiagnostii
kassa on näytteen ottaminen alkiosta. Materiaa
lia pitäisi saada riittävästi luotettavaa geneettis

KUVA 1. Alkiokehitys. A) Kypsät munasolut hedelmöitetään mikrohedelmöityksellä (ICSI) punktiopäivänä. 
Kontaminaatioriskin pienentämiseksi käytetään mikrohedelmöitystä. Silloin äidiltä peräisin olevat cumulussolut 
poistetaan munasolun ympäriltä ennen siittiön injisoimista munasoluun. Tällöin zona pellucidaan ei jää 
ylimääräisiä siittiöitä, kuten tavallisessa maljahedelmöityksessä (IVF). B) Normaalisti hedelmöittynyt munasolu. 
C) Kahden vuorokauden ikäinen alkio (4-soluinen). D) Kolmen vuorokauden ikäinen alkio (8-soluinen). E) Neljän 
vuorokauden ikäinen alkio (morula). F) Viiden – kuuden vuorokauden alkio (blastokysti). Sisäsolumassa (ICM) ja 
ulkosolumassa (TE) erotettavissa (kuvat: C Hydén-Granskog). 

A B

C D

E F

ICM

TE
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tä analyysiä varten, mutta näytteen ottaminen 
ei saisi vaikuttaa alkion jatkokehitykseen. Näyt
teen voi ottaa alkion eri kehitysvaiheissa (16). 

Blastomeeribiopsia tehdään kolmantena 
päivänä hedelmöityksestä. Alkiot ovat silloin 
6–12soluisia, ja alkiosta on mahdollista ottaa 
yksi tai kaksi solua (KUVA 2A). Analyysin aika
na alkioita voidaan viljellä laboratoriossa, ja 
terveeksi todettu alkio voidaan siirtää kohtuun 
samassa hoitokierrossa. 

Blastokysti- tai TE-biopsia. Noin 50 % 
hedelmöittyneistä munasoluista kehittyy blas
tokysteiksi in vitro. Blastokystissä on kaksi so
lulinjaa: ulkosolumassa (trophectoderm, TE) 
ja sisäsolumassa (inner cell mass, ICM). Ana
lyysiä varten otetaan 5–10 TEsolua (KUVA 2B). 
Alkion siirtoa ei yleensä voida tehdä samassa 
hoitokierrossa, koska geneettinen analysointi 
vaatii aikaa. Alkiot pakastetaan biopsian jälkeen 
vitrifikaatiomenetelmällä, ja terveeksi todetut 
alkiot siirretään myöhemmin pakastetun alkion 
siirtokierroissa (5,8). 

Geneettiset diagnostiikka-
menetelmät 

PGTA ja PGTSRanalyyseissä käytettiin 
pitkään FISHtekniikkaa (TAULUKKO 2), mutta 
nykyisin käytetään molekyylikaryotyypitys
tä tai rinnakkaissekvensointia (17,18), mikä 
mahdollistaa kaikkien kromosomien saman
aikaisen tutkimisen (3,10,18). Rinnakkaissek
vensoinnin tarkkuus alkioita tutkittaessa on 
parempi kuin molekyylikaryotyypityksen, ja 
sitä voidaan käyttää myös tautidiagnostiikassa. 

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

Yhden geenin vian aiheuttamat perinnölliset 
taudit diagnosoitiin aikaisemmin kohdenne
tusti erilaisilla PCRmenetelmillä, joilla voitiin 
tutkia vain taudin aiheuttava mutaatio. Usein 
jokaista pariskuntaa ja mutaatiota varten täytyi 
kehittää oma menetelmä (10). Nykyisin PGT
Mhoidoissa on mahdollista diagnosoida tauti 
ja samanaikaisesti tutkia alkion kromosomisto. 
Yksi käytössä olevista menetelmistä on karyo
mapping, jossa analysoidaan ihmisen genomin 
yhden emäksen polymorfismit (SNP). Mene
telmä perustuu kytkentäanalyysiin, joten en
nen hoidon aloittamista tulee selvittää, mitkä 
mutaatiokohdan läheiset SNP:t ovat informa
tiivisia kyseisessä perheessä (19,20). Valmiste
lu on huomattavasti aikaisempaa nopeampaa, 
koska varsinainen laboratoriotutkimus tehdään 
kaikille perheille samalla tavalla ja tietokone
avusteinen analyysi kohdistetaan ainoastaan 
tutkittavaan perimän kohtaan. Ennakkotöitä 
varten tarvitaan pariskunnan ja lähisukulaisten 
DNAnäytteet.

PGTAmenetelmän käyttöaiheet ja hyöty 
ovat toistaiseksi kiistanalaisia (7,8,21). Satun
naistetuissa tutkimuksissa blastomeeribiopsiaa 
ja FISHtekniikkaa käyttämällä ei voitu osoittaa 
PGTAhoidon hyötyä (22,23). Blastomeeri
biopsian yhdistäminen molekyylikaryotyypi
tykseen on parantanut tuloksia (24). Käyttämäl
lä blastokystibiopsiaa ja kaikkien kromosomien 
analysointia raskauden mahdollisuus on ollut 
jopa 50–70 % alkion siirtoa kohti alle 42vuo
tiailla naisilla (9,25–28). Munasolukeräystä 

KUVA 2. A) Blastomeeribiopsia kolmen päivän ikäisestä alkiosta. B) Blastokystibiopsia viiden tai kuuden päivän 
ikäisestä alkiosta (kuvat: C Hydén-Granskog). 
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kohti raskaustulokset ovat kuitenkin pienem
piä, koska kaikkien kohdalla ei päästä alkion 
siirtoon (9). Normaalin alkion löytyminen on 
todennäköisintä 26–30vuotiaalta naiselta. To
dennäköisyys pienenee 30 ikävuoden jälkeen, ja 
43vuotiaan naisen alkioista ainoastaan 15 % on 
kromosomistoltaan normaaleja (29,30). 

Alkioiden mosaikismi. Alkioissa voidaan 
todeta mosaikismia joka viidennessä blasto
kystissä. Se tarkoittaa, että samassa alkiossa 
esiintyy kahta tai useampaa kromosomistol
taan erilaista solulinjaa (21). Mosaiikki syntyy 
hedelmöityksen jälkeen (mitoottinen virhe), 
eikä naisen ikä vaikuta tähän (31). Jos 20–80 % 
alkion soluista on poikkeavia, alkio luokitellaan 
mosaiikkialkioksi. Niitä voidaan siirtää koh
tuun vain perinnöllisyyslääkärin huolellisen 
neuvonnan jälkeen, jos muita alkioita ei ole ja 
pari tätä toivoo (8,12–14). Siirtämällä mosaiik
kiblastokystejä on havaittu, että raskauden 
mahdollisuus on pienempi ja keskenmenon ris
ki on suurempi kuin tilanteissa, joissa on siirret
ty kromosomistoltaan normaaleja blastokystejä 
(31–33). Jos poikkeavia soluja on alle 50 %, voi 
olla mahdollista saavuttaa lähes yhtä hyvät tu
lokset kuin siirtämällä kromosomistoltaan nor
maali alkio (33). 

Husin hoitopolku ja toteutuneet 
hoidot

Hoitopolku on kuvattu KUVASSA 3. Kaikki lähet
teet käsitellään PGTkokouksessa. Kokoukses
sa on läsnä lapsettomuus ja perinnöllisyyslää
käri sekä IVFbiologi. Tämä moniammatillinen 
työryhmä tekee yhdessä hoitopäätökset ja huo
mioi myös muiden perhettä hoitavien ammat
tilaisten arviot. Taudin vaikeutta arvioitaessa 
voidaan käyttää osin samantyyppisiä rajauksia 
kuin sikiödiagnostiikassa. Ennen hoidon tar
joamista parille tulee varmistua siitä, että per
heessä todettu muutos on varmasti tautia ai
heuttava, patogeeninen mutaatio. Kun on pää
tetty, että voidaan tarjota alkiodiagnostiikkaa, 
parille järjestetään sekä perinnöllisyys että lap
settomuuslääkärin neuvontakäynnit. Hormo
nistimulaation seuranta voi tapahtua potilaan 
kotikunnassa. Munasolujen keräys, hedelmöi
tys, alkioiden viljely, biopsia ja vitrifikaatio teh

dään Naistenklinikassa. Toistaiseksi Hus ostaa 
geneettiset analyysit ulkomaiselta laboratoriol
ta. Tutkitun ominaisuuden kannalta terve alkio 
siirretään kohtuun pakastetun alkion siirtokier
rossa Naistenklinikassa. Raskauden seuranta 
tapahtuu potilaan kotikunnassa. Sikiödiagnos

KUVA 3. Alkiodiagnostiikkapotilaan hoitopolku 
Husissa.
PGT = alkiodiagnostiikka, ICSI = mikrohedelmöitys, 
PAS = pakastetun alkion siirto

Lähete

Käsittely PGT-kokouksessa

PGT-neuvonta (perinnöllisyyslääkäri)

ICSI/PGT-hoidon neuvonta (lapsettomuuslääkäri)

Stimulaatio

ICSI + alkiobiopsia ja alkioiden vitrifikaatio

Geneettinen analyysi

Terveen alkion siirto PAS-kierrossa

Raskauden seuranta

Alkiodiagnostiikan nykytilanne

Ydinasiat
 8 Alkiodiagnostiikalla tarkoitetaan geneetti

sen diagnoosin tekemistä koeputkihedel
möityksellä aikaansaadusta alkiosta. 

 8 Nykyaikaisilla analyysimenetelmillä voi
daan tutkia alkion koko kromosomisto ja 
samanaikaisesti vaikeita perinnöllisiä sai
rauksia aiheuttavia geenimutaatioita.

 8 Menetelmäkehitys on laajentanut alkio
diagnostiikan käyttömahdollisuuksia ja 
parantanut raskaustuloksia. 



2194

tiikka on suositeltavaa mahdollisen virhediag
noosin välttämiseksi. 

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

Menetelmien kehittyminen on mahdollis
tanut, että hoitoa voidaan tarjota laajemmalle 
potilasryhmälle (TAULUKKO 4). Hoitoon on hy
väksytty vakavia perinnöllisiä sairauksia, monet 
niistä suomalaiseen tautiperintöön kuuluvia. 
Vuosien 2015–2017 aikana tehtiin 95 hoitoa 
(TAULUKKO 3). Vuoden 2017 loppuun mennes
sä 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 vähintään yhden lapsen. Tämä osuus 
tulee vielä nousemaan, koska monella parilla 
on vielä jäljellä pakastettuja alkioita. Alkiodiag
nostiikkahoidot on keskitetty tämän vuoden 
alusta Husiin, joten niiden määrän oletetaan 
lisääntyvän. 

Mitä jatkossa?

Perinnöllisten sairauksien seulontamenetelmät 
ovat kehittyneet, ja tarjolla on erilaisia teste
jä kantajaseulontaan. On jopa ehdotettu, että 
näitä testejä pitäisi tarjota kaikille halukkaille 
ennen raskauden suunnittelua, jolloin voitai
siin tunnistaa pariskunnat, joilla on riski saada 
sairas lapsi. Pari voisi sen jälkeen päättää, ede
täänkö spontaaniin raskauteen ilman sikiödiag
nostiikkaa tai sikiödiagnostiikan kanssa, alkio
diagnostiikkaan, adoptioon, sukusolujen luo
vutukseen tai suunniteltuun lapsettomuuteen 
(34). Ensimmäisessä vaiheessa on kuitenkin 
pohdittava, mitä sairauksia seulontatesti sisäl
täisi. Suomessa testin pitäisi sisältää suomalai
sen tautiperinnön taudit. Kustannus ja hyöty
analyysit kuuluvat arviointiin, mutta toistaisek
si niitä ei ole tehty.

Vaikka blastokystibiopsian uskotaan olevan 
blastomeeribiopsiaa turvallisempi biopsiame
netelmä (9), parasta olisi, jos alkioita voitai
siin tutkia ottamatta alkiosta soluja. Lupaavia 
tuloksia on saatu esimerkiksi ottamalla näyte 
blastokystin nesteontelosta tai viljelyliuokses
ta (35–37). Sekä blastokystin nesteontelosta 

v. 2000–2014 v. 2015–2017

Aihe Hoitoa Siirtoa1 Synnytystä/
siirto (%)

Hoitoa Siirtoa 
(PAS)

Synnytystä/
siirto (%)

PGTSR Res translokaatio2 59 45 2 (4,4) 27  9 6 (66,7)

Rob translokaatio3 53 60 9 (15,0) 15 14 6 (42,9)

PGTA Eri indikaatioita  2  2 0  2  1 0

PGTM Sukupuolen määritys 17 21 9 (42,9)  0

Peittyvästi periytyvät 
taudit

 4  5 0 16 16 6 (37,5)

Vallitsevasti periyty
vät taudit

25 24 4 (16,7) 20 16 5 (31,2)

Xkromosomiset 
taudit

 9  8 1 (12,5) 15  5 1 (20,0)

Yhteensä 169 165 25 (15,2) 95 61 24 (39,3)

1 Sisältää sekä tuoreet että pakastetun alkion siirrot (PAS)  
2 Resiprokaalinen translokaatio  
3  Robertsonian translokaatio

TAULUKKO 3. Alkiodiagnostiikan tulokset vuosina 2000–2014 ja 2015–2017. Blastomeeribiopsia oli käytössä vuosina 2000–
2014. Blastokystibiopsia otettiin käyttöön vuonna 2015, samaan aikaan vaihdettiin geneettiset analyysimenetelmät. Yleisin 
aihe alkiodiagnostiikkaan on ollut jommankummalla puolisolla esiintyvä translokaatio. Tilanne on kuitenkin muuttumassa, sillä 
 uu sien geneettisten menetelmien käyttöönotto mahdollistaa diagnostikan tekemisen yhä useammassa perinnöllisessä sairau
dessa. Sukupuolen määritys on tehty Xkromosomisen taudin takia. Vuosina 2015–2017 hoidettujen parien määrä ja alkiodiag
nostiikan aiheet esitetään TAULUKOSSA 4. 
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että käytetystä viljelyliuoksesta löytyy alkion 
DNA:ta, jota hyödyntämällä voidaan tutkia 
alkion geenejä ja kromosomisto. Menetelmät 
vaativat kehittelyä ennen laajaa käyttöönottoa 
(7,8). Analyysimenetelmienkin kehitys jatkuu, 
ja tulevaisuudessa otettaneen käyttöön mene
telmiä, joilla on mahdollista tutkia alkion koko 
genomi. Tätä ennen on tehtävä suosituksia al
kioista saatavan tiedon käyttötavoista (8).

Lopuksi 

Hoitojen tuloksia ja turvallisuutta sekä erityi
sesti lasten terveyttä tulee seurata. Julkaistut 
aineistot lasten terveydestä kuvaavat kuitenkin 
menetelmiä, jotka on jo korvattu uusilla. Eri
tyisongelmia ei ole toistaiseksi ilmennyt. Laaja 
rekisteritutkimus osoitti, että alkiodiagnostiik
kahoitojen perinataalitulokset vastasivat tavan
omaista koeputkihedelmöityshoitoa ennen
aikaisuuden ja pienipainoisuuden osalta (38). 
Aineistossa oli 439 alkiodiagnostiikkalasta ja 
verrokkina 87 571 IVFICSIlasta. Tuoreessa 
tutkimuksessa verrattiin 43 yhdeksänvuotiaan 
PGTAlapsen terveyttä 56 koeputkihedelmöi
tyslapseen (39). Lapsille tehtiin laajat kliiniset, 
neurologiset ja kognitiota mittaavat tutkimuk
set, ja lisäksi suoritettiin täydentäviä kyselyitä 
vanhemmille ja opettajille. Ryhmien välillä ei 
todettu eroja. Alkiodiagnostiikkahoitoja tarjoa
vat yksiköt vastaavat siitä, että hoitotuloksia ja 
lasten terveyttä seurataan. Kuten sikiöseulon
taan myös alkiodiagnostiikkaan liittyy eettisiä 
kysymyksiä, jotka on otettava huomioon neu
vonnassa ja menetel mien käyttöönotossa. ■

* * *
Kiitämme FT Marjut Otalaa ja FT Paula Peltopuroa kom
menteista.

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

PGT-A Eri aiheita (2)

PGT-M

Peittyvästi periytyvät 
taudit 
(yhteensä 9 paria)

Autosomaalinen resessiivinen poly
kystinen munuaistauti (ARPKD) (1)
Diastrofinen dysplasia (1)
Hervan tauti (1)
Hydroletalus (1)
Infantiili neuronaalinen seroidili
pofuskinoosi (INCL) (1)
Krabben tauti (1)
Synnynnäinen nefroosi (CNF) (2)
Muut taudit (1)

Vallitsevasti periyty
vät taudit 
(yhteensä 10 paria)

Familiaalinen adenomatoottinen 
polypoosi (FAP) (3)
Huntingtonin tauti (1)
Hypertrofinen kardiomyopatia (1)
Li–Fraumenin oireyhtymä (1)
Myotoninen dystrofia tyyppi 1 (1)
Retinoblastooma (RB) (1)
Muut taudit (2)

Xkromosomiset 
taudit  
(yhteensä 11 paria)

Duchennen lihasdystrofia (DMD) (1)
Fabryn tauti (1)
Fragiili Xoireyhtymä (3)
Ahemofilia (2)
Incontinentia pigmenti (IP) (1)
Xkromosomiset kehitysvamma
oireyhtymät (1)
Muut taudit (2)

TAULUKKO 4. Alkiodiagnostiikan aiheet (Hus) vuosina 
2015–2017. Suluissa hoidettujen parien määrä. Muut taudit 
= harvinaisia tauteja, jotka esiintyvät ainoastaan muutamas
sa perheessä/suvussa Suomessa.

Alkiodiagnostiikan nykytilanne
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SUMMARY
Status of preimplantation genetic testing
The aim of preimplantation genetic testing (PGT) is to test the embryo for specific genetic conditions prior to embryo 
transfer. PGT was originally developed for couples at risk of transmitting a monogenic disorder to their children. Due to 
improved methods, the number of indications has increased. It is now possible to screen all chromosomes and at the same 
time test for known significant hereditary disorders. The methods used for genetic testing are more accurate than earlier. 
This has also improved the pregnancy outcomes. There is a small risk for misdiagnosis, so further prenatal genetic diagnosis 
is still recommended.
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