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Ennenaikaiseen munasarjojen toiminnan hiipumi-
seen sairastuvilla naisilla enemmän synnynnäisiä 
epämuodostumia ja geneettisiä poikkeavuuksia

Ennenaikainen munasarjojen toiminnan hiipu-
minen (premature ovarian insufficiency, POI) 
tarkoittaa munasarjojen toiminnan lakkaamista 
ennen 40. ikävuotta. POI:n etiologinen tausta 
on moninainen, ja sen syy jää valtaosalla potilais-
ta epäselväksi. Geneettisistä poikkeavuuksista 
Turnerin oireyhtymä ja särö-X-esimutaatio ovat 
POI:n yleisimpiä tunnettuja syitä. Aiempien tut-
kimusten perusteella POI koskettaa noin 1 %:a 
naisväestöstä.

Tässä tutkimuksessa tunnistettiin suomalaiset 
POI:tä sairastavat naiset Kelan sairauskorvatta-
vuuskoodin 121 (sukurauhasten vaikea vajaatoi-
minta) avulla. Aineistoon saatiin 5 011 tapausta 
vuosilta 1988–2017. Kelan tietoihin yhdistettiin 
rekisteritietoja THL:stä, Tilastokeskuksesta sekä 
Digi- ja väestötietovirastosta. Jokaiselle potilas-
tapaukselle haettiin neljä kaltaistettua verrokkia. 
Tutkimuksesta suljettiin pois henkilöt, joiden 
molemmat munasarjat oli poistettu.

Hoitoilmoitusrekisterin (Hilmo) perus-
teella POI-diagnoosin saaneista 16 %:lla 
(n = 797) todettiin vähintään yksi geneettinen 
poikkeavuus tai synnynnäinen epämuodostu-
madiagnoosi (GD/CM-diagnoosi). Mitä nuo-
rempana POI-diagnoosi oli tehty, sitä toden-
näköisemmin potilaalta löytyi myös GD/CM-
diagnoosi (10–14-vuotiaat: kerroinsuhde, OR 
24,1 ja 95 %:n luottamusväli 15,1–38,2 sekä 
vastaavasti 35–39-vuotiaat: OR 1,4, 95 %:n 
lv 1,2–1,7). Mitä useampi GD/CM-diagnoosi 
henkilöllä oli, sitä todennäköisemmin hänellä 
diagnosoitiin myös POI (Yksi diagnoosi: OR 
2,2, 95 %:n lv 2,0–2,6 sekä vähintään kolme 

diagnoosia: OR 20,9, 95 %:n lv 10,2–42,7).
Tutkimus tuo uutta tietoa POI:n ja geneet-

tisten poikkeavuuksien sekä synnynnäisten 
epämuodostumien vahvasta yhteydestä. Tut-
kimustuloksen perusteella naisten, joilla POI 
diagnosoidaan nuorena, osalta tulisi kiinnittää 
erityistä huomiota geneettisten poikkeavuuk-
sien mahdollisuuteen ja tarpeen mukaan kon-
sultoida herkästi perinnöllisyyslääkäriä. Lisäksi 
POI:n suurentunut riski tulisi pitää mielessä, 
mikäli tytöllä on useampia synnynnäisiä epä-
muodostumia tai tämän kehitys on viivästynyt. 
On todennäköistä, että POI jää diagnosoimatta 
osalta vaikeasti kehitysvammaisista, mikä altis-
taa heidät erinäisille terveysriskeille verrattuna 
hormonikorvaushoitoa saaviin POI-potilaisiin. 

Tutkimuksen vahvuutena oli laaja rekistereihin 
perustuva aineisto. Koska POI-potilaita tutkitaan 
enemmän verrokkeihin nähden, harhan välttämi-
seksi tilastolliset laskelmat tehtiin vain vähintään 
kaksi vuotta ennen POI-diagnoosia rekisteröity-
jen GD/CM-diagnoosien perusteella. ■
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