[bookmark: _Hlk192077523]Rasopatiat Suomessa -tutkimushanke, Aikuisten kyselylomake


Minua on pyydetty osallistumaan tähän tutkimukseen. 
Olen lukenut ja ymmärtänyt saamani tutkimustiedotteen. Ymmärrän, että tutkimukseen osallistuminen on vapaaehtoista. Voin milloin tahansa lopettaa kyselyn täyttämisen tai perua suostumukseni ilman kielteisiä seurauksia. Jo kerättyjä vastauksia käytetään kuitenkin osana tutkimusaineistoa, sillä tiedot tallennetaan ilman tunnistetietoja eikä niitä voi näin ollen poistaa jälkikäteen. 
Olen saanut riittävästi tietoa tutkimuksesta ja siitä, miten tietojani käsitellään. Minulla on ollut mahdollisuus esittää tutkijoille tarkentavia kysymyksiä. Vastaamalla kyselyyn osoitan suostumukseni tutkimukseen osallistumiseen.


Demografiset taustatiedot

1. Syntymävuosi (vvvv):

[image: ]


2. Sukupuoli: 
☐ mies	☐ nainen	☐ muu, mikä? _______	☐ en halua vastata


3. Oletko?

☐	yksinasuva
☐	yksinhuoltaja
☐	parisuhteessa, ei lapsia
☐	parisuhteessa, ja lapsia
☐	vanhempasi/vanhempiesi luona asuva yli 18 v. aikuinen
☐	tuetusti asuva (esimerkiksi palveluasuminen tai ohjattu asuminen)
☐	muu, mikä? ____________________


4. Mikä on korkein koulutuksesi?
☐	ei loppuun suoritettua peruskoulua/kansakoulua/oppikoulua
☐	ammattioppilaitos/ammatti-instituutti  
☐ 	keskiasteen opisto, lukio tai erikoisammattitutkinto
☐	ammattikorkeakoulututkinto 
☐ 	yliopistotutkinto (kandidaatti/maisteri)
☐ 	yliopistotutkinto (tohtori/lisensiaatti)


5. Oletko tällä hetkellä pääsääntöisesti?
☐	kokoaikatyössä	
☐	osa-aikatyössä
☐	työtön tai lomautettu
☐	eläkkeellä
☐ 	opiskelija	
☐	kotivanhempi
☐	jokin muu, mikä?  ________________         


6. Nykyinen tai viimeisin työasemasi:
☐	ylempi toimihenkilö   
☐	alempi toimihenkilö   
☐	työntekijä
☐	yrittäjä
☐	en ole ollut työelämässä
☐	joku muu, mikä? _________________


7. Kuinka vaikeaa tai helppoa kotitaloudellesi on tulla toimeen taloudellisesti? 
☐	todella vaikeaa		
☐	jonkin verran vaikeuksia	
☐	vain pieniä vaikeuksia
☐	melko helppoa
☐	helppoa
☐	hyvin helppoa



8. Kuinka tyytyväinen olet seuraaviin asioihin?

 1. erittäin tyytyväinen     2. melko tyytyväinen    3. melko tyytymätön      4.erittäin tyytymätön
                                                         
Mahdollisuuksiisi vaikuttaa omaan                     	☐      ☐      ☐      ☐
elämääsi koskeviin asioihin
Muiden kanssaihmisten sinua                            	☐      ☐      ☐      ☐
kohtaan osoittamaan arvostukseen
Mahdollisuuksiisi mielekkääseen                      	☐      ☐      ☐      ☐
vapaa-ajan toimintaan
Mahdollisuuksiisi vaikuttaa                               	☐      ☐      ☐      ☐
yhteiskunnallisiin asioihin
Elämäntilanteeseen kokonaisuutena                  	☐      ☐      ☐      ☐

Lääketieteelliset taustatiedot

9. Onko sinulla todettu geenimuutos jossain seuraavista geeneistä?
a. PTPN11
b. SOS1
c. RAF1
d. RIT1
e. KRAS
f. BRAF
g. SHOC1
h. LZTR1
i. SOS2
j. HRAS
k. MAP2K1
l. MAP2K2
m. muu, mikä? _______
n. en tiedä/ en muista
o. ei ole

10. Mikä seuraavista diagnooseista sinulle on asetettu?
a. Noonanin oireyhtymä
b. CFC-oireyhtymä (cardio-facio-cutaneous)
c. Costellon oireyhtymä
d. LEOPARD-oireyhtymä (Noonan syndrome with multiple lentignies)
e. muu, mikä? _______
f. en tiedä

11. Onko jollakin biologisista sukulaisistasi diagnosoitu sama oireyhtymä? (voit valita useita vaihtoehtoja) 
a. vanhemmalla 
b. sisaruksella
c. lapsella
d. isovanhemmalla
e. muu sukulainen, kuka? _____
f. ei kenelläkään sukulaisistani
g. en tiedä

12. Onko sinulla todettu synnynnäinen sydänvika?
a. kyllä
b. ei
c. en tiedä

13. Jos kyllä, minkä tyyppinen? (voit valita useita vaihtoehtoja)
a. keuhkovaltimoahtauma eli pulmonaalistenoosi
b. eteis- tai kammioväliseinäaukko
c. sydänlihassairaus eli hypertrofinen kardiomyopatia
d. muu, mikä? ______________
e. en tiedä 

14. Oletko joskus ollut nenämahaletkuruokinnassa? 
a. kyllä, vauvana (alle 1 v)
b. kyllä, lapsena (1-12 v)
c. kyllä, nuorena/aikuisena (13 v tai vanhempi)
d. en
e. en tiedä

15. Oletko saanut joskus syömisapua (esimerkiksi fysioterapeutti, puheterapeutti, ravitsemusterapeutti)
a. kyllä, vauvana (alle 1 v)
b. kyllä, lapsena (1-12 v)
c. kyllä, nuorena (13 v tai vanhempi)
d. en 
e. en tiedä

16. Onko sinulla todettu jotain seuraavista luusto- tai nivelongelmista?
a. nivelten yliliikkuvuus
b. skolioosi
c. osteoporoosi tai heikentynyt luuntiheys
d. rintakehän epämuodostuma (esimerkiksi kuopparinta tai tynnyririnta) 
e. muu, mikä? _____
f. ei mitään näistä

17. Onko sinulla ollut todettuja oppimisvaikeuksia koulussa?
a. ei
b. kyllä
c. muu, mikä? _______
d. en tiedä

18. Minkälaisessa koulumuodossa opiskelit/opiskelet? (voit valita useita vaihtoehtoja)
a. yleisopetus
b. yleisopetus, jossa sain tukiopetusta
c. pienryhmäopetus
d. erityisopetus
e. mukautettu opetus

19. Oletko saanut (voit valita useita vaihtoehtoja) 
a. puheterapiaa
b. fysioterapiaa
c. toimintaterapiaa
d. en tiedä
e. en ole saanut


20. Onko sinulla todettu neuropsykiatrisia diagnooseja? (voit valita useita)
a. ADHD
b. masennus
c. ahdistuneisuushäiriö
d. autismikirjon häiriö
e. joku muu, mikä? ________
f. ei ole todettu
g. en tiedä

21. Onko sinulla diagnosoitu kehitysvamma?
a. kyllä
b. ei
c. en tiedä

22. Oletko pienikasvuinen verrattuna muihin perheenjäseniisi?
a. kyllä 
b. ei

23. Onko sinulle tarjottu kasvuhormonihoitoa?
a. kyllä, olen saanut
b. kyllä, mutta en ole saanut
c. ei
d. en tiedä

24. Onko sinulla diagnosoitu jokin seuraavista hormonaalisista tai aineenvaihdunnallisista häiriöistä? (voit valita useita vaihtoehtoja) 
a. kilpirauhasen vajaatoiminta
b. kilpirauhasen liikatoiminta
c. diabetes
d. hypoglykemiataipumus
e. muu, mikä? _______
f. ei mitään näistä
g. en tiedä

25. Onko sinulla todettu verenvuototaipumusta? 
a. kyllä
b. ei
c. en tiedä

26. Onko sinulla diagnosoitu tai oletko kokenut seuraavia silmäoireita?  (voit valita useita) 
a. karsastus
b. ptoosi (luomen roikkuminen)
c. taittovirheet (esim. likinäköisyys, kaukonäköisyys, hajataitto)
d. silmien liikehäiriöt
e. valonarkuus
f. kaksoiskuvat
g. muu silmäsairaus, mikä? _______
h. ei mitään näistä
i. en tiedä

27. Onko sinulla todettu kuulonalenema? 
a. kyllä, synnynnäinen
b. kyllä, myöhemmin kehittynyt
c. ei 
d. en tiedä

28. Onko sinulla todettu jokin seuraavista leukemian muodoista?
a. lapsuuden leukemia (JMML, juveniili myelomonosyyttinen leukemia)
b. akuutti myelooinen leukemia (AML)
c. akuutti lymfaattinen leukemia (ALL)
d. ei ole todettu
e. en tiedä

29. Onko sinulla tällä hetkellä sairaalaseurantaa?
a. kyllä 
b. Ei
c. en tiedä

30. Oletko saanut perinnöllisyysneuvontaa oireyhtymääsi liittyen?
a. kyllä
b. en ole saanut
c. en tiedä

31. Koetko, että saat riittävästi tukea terveydenhuollolta oireyhtymään (hoitoa ja seurantaa)?
a. kyllä, täysin riittävästi
b. kyllä, mutta tukea voisi olla enemmän
c. ei tarpeeksi
d. ei ollenkaan 
e. En osaa sanoa

32. Onko sinulla jokin muu terveysongelma, jota tässä ei kysytty?
a. kyllä, mikä? ______
b. ei 

33. [bookmark: _Hlk196378688]Onko sinulla biologisia lapsia?
a. kyllä
b. Ei

34. Onko rasopatia vaikuttanut ajatuksiisi lasten hankkimisesta?
a. kyllä
b. ei
c. en osaa sanoa

35. Jos vastasit kyllä, niin mitkä seuraavista vastaavat parhaiten ajatuksiasi. Voit valita useamman kohdan.
a. Olen pohtinut periytyykö rasopatia lapselleni. 
b. Olen tai olen ollut huolestunut periytyykö rasopatia lapselleni. 
c. Olen hakeutunut/puolisoni on hakeutunut / aikoo hakeutua sikiödiagnostisiin tutkimuksiin
d. Olen hakeutunut/puolisoni on hakeutunut / aikoo hakeutua alkiodiagnostiikan piiriin
e. En ole yrittänyt raskautta rasopatian vuoksi
f. En osaa sanoa


Oma kokemus (RAND-36)

36. Onko terveytesi yleisesti ottaen …
a. erinomainen
b. varsin hyvä
c. hyvä
d. tyydyttävä
e. huono

37. Jos vertaat nykyistä terveydentilaasi vuoden takaiseen, onko terveytesi yleisesti ottaen ...
a. tällä hetkellä paljon parempi kuin vuosi sitten
b. tällä hetkellä jonkin verran parempi kuin vuosi sitten
c. suunnilleen samanlainen kuin vuosi sitten
d. tällä hetkellä jonkin verran huonompi kuin vuosi sitten
e. tällä hetkellä paljon huonompi kuin vuosi sitten

38. Seuraavassa luetellaan erilaisia päivittäisiä toimintoja. Rajoittaako terveydentilasi nykyisin suoriutumistasi seuraavista päivittäisistä toiminnoista? Jos rajoittaa, kuinka paljon?
a. huomattavia ponnistuksia vaativat toiminnat (esimerkiksi juokseminen, rasittava urheilu) 
i. kyllä, rajoittaa paljon
ii. kyllä, rajoittaa hiukan
iii. ei rajoita lainkaan
b. ruokailu
i. kyllä, rajoittaa paljon
ii. kyllä, rajoittaa hiukan
iii. ei rajoita lainkaan
c. puhuminen tai kommunikaatio
i. kyllä, rajoittaa paljon
ii. kyllä, rajoittaa hiukan
iii. ei rajoita lainkaan
d. pukeutuminen tai kylpeminen
i. kyllä, rajoittaa paljon
ii. kyllä, rajoittaa hiukan
iii. ei rajoita lainkaan


39. Onko sinulla ollut viimeisen 4 viikon aikana ruumiillisen terveydentilanteen takia alla mainittuja ongelmia työssäsi tai muissa tavanomaisissa päivittäisissä tehtävissäsi?
a. Vähensit työhön tai muihin tehtäviin käyttämääsi aikaa
i. kyllä
ii. ei
b. Sait aikaiseksi vähemmän kuin halusit
i. kyllä
ii. ei
c. Terveydentilasi asetti rajoituksia joissakin työ- tai muissa tehtävissä
i. kyllä
ii. ei
d. Töistäsi tai tehtävistäsi suoriutuminen tuotti vaikeuksia (olet joutunut esim. ponnistelemaan tavallista enemmän)
i. kyllä
ii. ei

40. Onko sinulla ollut viimeisen 4 viikon aikana tunne-elämään liittyvien vaikeuksien (esim. masentuneisuus tai ahdistuneisuus) takia alla mainittuja ongelmia työssäsi tai muissa tavanomaisissa päivittäisissä tehtävissäsi?
a. Vähensit työhön tai muihin tehtäviin käyttämääsi aikaa
i. kyllä
ii. ei
b. Sait aikaiseksi vähemmän kuin halusit
i. kyllä
ii. ei
c. Et suorittanut töitäsi tai muita tehtäviäsi yhtä huolellisesti kuin tavallisesti
i. kyllä
ii. ei

41. Missä määrin ruumiillinen terveydentila tai tunne-elämän vaikeudet ovat viimeisen 4 viikon aikana häirinneet tavanomaista (sosiaalista) toimintaasi perheen, ystävien, naapureiden tai muiden ihmisten parissa?
a. ei lainkaan
b. hieman
c. kohtalaisesti
d. melko paljon
e. erittäin paljon

42. Kuinka voimakkaita ruumiillisia kipuja sinulla on ollut viimeisen 4 viikon aikana?
a. ei lainkaan
b. hyvin lieviä
c. lieviä
d. kohtalaisia
e. voimakkaita
f. erittäin voimakkaita

43. Kuinka paljon kipu on häirinnyt tavanomaista työtäsi (kotona tai kodin ulkopuolella) viimeisen 4 viikon aikana?
a. ei lainkaan
b. hieman
c. kohtalaisesti
d. melko paljon
e. erittäin paljon


Seuraavat kysymykset koskevat sitä, miltä sinusta on tuntunut viimeisen 4 viikon aikana. Merkitse kunkin kysymyksen kohdalle vaihtoehto, joka parhaiten kuvaa tuntemuksiasi. 

Kuinka suuren osan ajasta olet viimeisen 4 viikon aikana…
44. tuntenut olevasi täynnä elinvoimaa
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
45. ollut hyvin hermostunut
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
46. tuntenut mielialasi niin matalaksi, ettei mikään ole voinut sinua piristää
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
47. tuntenut itsesi tyyneksi ja rauhalliseksi
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
48. ollut täynnä tarmoa
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
49. tuntenut itsesi alakuloiseksi ja apeaksi
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
50. tuntenut itsesi “loppuun kuluneeksi”
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
51. ollut onnellinen
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
52. tuntenut itsesi väsyneeksi
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 
53. tuntenut itsesi yksinäiseksi
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 


54. Kuinka suuren osan ajasta ruumiillinen terveydentilasi tai tunne-elämän vaikeudet ovat viimeisen 4 viikon aikana häirinneet tavanomaista sosiaalista toimintaasi (ystävien, sukulaisten, muiden ihmisten tapaaminen)?
a. koko ajan
b. suurimman osan aikaa
c. huomattavan osan aikaa
d. jonkin aikaa
e. vähän aikaa
f. en lainkaan 


Kuinka hyvin seuraavat väittämät pitävät paikkansa sinun kohdallasi?

55. Minusta tuntuu, että sairastun jonkin verran helpommin kuin muut ihmiset
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa
56. Olen vähintään yhtä terve kuin kaikki muutkin tuntemani ihmiset
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa
57. Uskon, että terveydentilani tulee heikkenemään
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa
58. Terveyteni on erinomainen
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa
59. Olen saanut riittävästi tietoa oireyhtymästäni ja sen vaikutuksista terveyteeni
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa
60. Oireyhtymäni vaikuttaa itsenäiseen elämääni 
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa
61. Oireyhtymäni on vaikeuttanut ihmissuhteitani tai sosiaalista elämääni 
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa
62. Olen joutunut mukauttamaan työtehtäviäni tai opiskeluani oireyhtymän vuoksi 
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa
63. Olen tyytyväinen saamaani terveydenhuoltoon oireyhtymääni liittyen
a. pitää ehdottomasti paikkansa
b. pitää osittain paikkansa
c. en osaa sanoa
d. enimmäkseen ei pidä paikkansa
e. ehdottomasti ei pidä paikkansa

64. Minkä asian suhteen toivoisit enemmän tukea yhteiskunnalta? 
a. koulunkäynti (pienryhmäopetus, tukiopetus, henkilökohtainen avustaja)
b. perusterveydenhuollon palvelut, terveysasemat
c. erikoissairaanhoidon palvelut, sairaalat
d. tukea sosiaalipalveluihin ja -etuuksiin liittyvissä kysymyksissä

65. Lopuksi vielä vapaa kenttä kommentointia varten liittyen aiheisiin, joita emme osanneet kysyä
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