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Merkittava geneettinen l6ydos
— kuka neuvoo potilasta?

Tieto ihmisen genomista ja sen tutkimisen teknologia ovat muuttuneet nopeasti. Geneettisten tutki-
musten kayttd on lisddntynyt kaikilla ldadketieteen kliinisilla erikoisaloilla, ja ihmiset ovat itsekin
kiinnostuneet hankkimaan tietoa genomistaan. Jotta kasvava genomitiedon maara saadaan hyodytta-
madn terveyttd ja hyvinvointia, tarvitaan erilaisia tapoja kertoa tiedon merkityksestd. Tama edellyttaa
terveydenhuollossa sekd yhteistyota ettd tyonjakoa kliinisten erikoisalojen ja genetiikkaan erityisesti

perehtyneiden ammattilaisten valilla.

eneettiset tutkimukset ovat yleistyneet
ja potilaiden - tai kansalaisten — geene-
ja tutkitaan monissa erilaisissa tilanteis-
sa. Erityisen tirked merkitys geenitutkimuksilla
on perinnéllisissi monogeenisissd sairauksis-
sa, joissa tietyn geenin patogeeninen muutos
vddjadmattd johtaa sairauteen. Harvinaisista
sairauksista suurin osa on geneettisid ja niiden
diagnostisista menetelmistd geenien tutkimi-
nen on tirkein. Geenitutkimuksia kiytetian
my0s muun muassa tunnistamaan perinnollisia
syOpdalttiuksia tilanteissa, joissa geenimuutos
aiheuttaa tavallista suuremman sairastumisris-
kin. Monitekijdisten kansantautien riskissa tie-
detddn olevan geneettinen komponentti, jota
on opittu yhd paremmin tuntemaan ja kenties
ryhdytddan soveltamaan terveydenhuollossa.
Joskus periytyvida muutoksia todetaan myds
syOpéakasvaimen geneettisissd tutkimuksissa,
joko kyseiseen sairauteen liittyvind tai sekun-
daariloydoksind. Naiden kliinisten tilanteiden
lisaksi merkittavid geneettisid 16ydoksia tunnis-
tetaan erilaisten tutkimusprojektien yhteydes-
sd, ja biopankkitutkimukset etsivit niitd nayt-
teiden luovuttajista. Kansalaiset ostavat myos
itse erilaisilta toimijoilta enemmin tai vihem-
man yksityiskohtaisia genomianalyyseja.
Geenitietoa kumuloituu monia reitteja yha
suuremmasta joukosta suomalaisia. Milloin ge-
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neettistd 16ydostd voi pitdd merkittivini poti-
laan, hinen perheenjisentensi tai terveen kan-
salaisen kannalta? Kenen tehtdvi terveyden-
huollossa tai sen ulkopuolella olisi selittdd niitd
moninaisia [6ydoksid potilaille tai kansalaisille?

Miten geenitutkimukset ovat
kehittyneet?

Kun molekyyligeneettiset tutkimukset tulivat
kliiniseen tyohon 1990-luvun alussa, olim-
me me perinndllisyysldakarit sitd mieltd, ettd
tutkimuksia voivat pyytdi ja selittid potilaalle
vain perinnollisyyslaiketieteen ammattilaiset.
Tille oli hyva perustelu: tuolloin diagnostiik-
ka kohdistui vain harvinaisiin perinnéllisiin
sairauksiin ja perustui usein vahvaa genetiikan
osaamista vaativaan kytkentdanalyysiin. Gee-
nikytkentitutkimuksessa tarvittiin useiden li-
hisukulaisten, terveiden ja sairaiden, néytteita.
Lisiksi tulos oli parhaimmillaankin epavarma
ja vaati perusteellista keskustelua tutkittavien
kanssa ennen ja jilkeen testin.

Vuosituhannen taitteessa tunnetun mutaati-
on toteaminen kehittyi lisddntyvien todettujen
harvinaisten sairauksien tirkeiksi diagnosoin-
tikeinoksi. Samanaikaisesti tuli mahdollisek-
si sekvensoida koko haluttu geeni, mutta sitd
kdytettiin harkiten, koska Sanger-sekvensointi
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KUVA 1. Molekyylikaryotyyppitutkimus. Kuvassa nahdaan molekyylikaryotyyppitutkimuksessa tunnistettu mo-
nimutkainen muutos, jossa nahdaan kromosomialueen deleetio ja sen alapuolella duplikaatio. Nadiden valiin jaa

pieni alue, jossa kopioluku on normaali.

oli kallista. Eri erikoisalojen ladkarit alkoivat
kuitenkin tilata nditéd testejd ja selittad tulokset
potilaille. Usein testaus jarjestettiin kliinisen
genetiikan yksik6iden kautta, koska kalliita tes-
tejd haluttiin harkita huolella. Testeihin liittyva
neuvonta tapahtui siten suureksi osaksi kliini-
sen genetiikan yksikoissa.

Vuosituhannen vaihteessa tavanomainen
kromosomitutkimus, jota kiytettiin jo 1970-lu-
vulla, tarkentui molekyylikaryotyyppitutkimuk-
seksi, jossa pystytiin toteamaan hyvinkin pienid
kopiolukumuutoksia (puutoksia tai ylimaarai)
perimissd (KUVA 1). Titd tutkimusta kiytetiin
laajasti erilaisten, usein jo vastasyntyneeni to-
dettujen rakenteellisten muutosten ja kehitys-
viivistymien etiologian selvittelyssd, joten tut-
kimuksia tilaavat useimmiten hoitavat pediatrit.

Kasvavan tiedon myoti selvisi, ettei mono-
geenisten sairauksien syyni aina olekaan pato-
geeninen muutos yhdessi tietyssi geenissi, eli
taudit osoittautuivat geneettisesti heterogee-
nisiksi. Samaa kliinistd oirekuvaa saattoivat ai-
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heuttaa muutokset jopa sadoissa eri geeneissi.
Geenidiagnostiikka paasikin kunnolla vauhtiin
vasta 2000-luvulla kansainvilisen genomipro-
jektin valmistuttua vuonna 2003 ja sitd seu-
ranneen massiivisen rinnakkaissekvensoinnin
(uuden sukupolven sekvensointi, NGS) kehi-
tyttyd (1). Nami menetelmit mahdollistivat
useiden geenien samanaikaisen sekvensoinnin
huomattavasti aiempaa alhaisemmin kustan-
nuksin. Genetiikan laboratoriot alkoivatkin
rakentaa eri sairauksiin ja kliinisiin kysymyksiin
kohdistettuja geenipaneeleja. Niitd paneelitut-
kimuksia kliinikkojen oli helppo tilata, ja par-
haimmillaan vastauksetkin oli helppo tulkita.
Tilanteissa, joissa paneelitutkimuksetkaan eivit
tuo diagnoosia, on siirrytty kaikkien tunnettu-
jen geenien tutkimiseen eli eksomisekvensoin-
tiin (KUVA 2). Virtuaalipaneeliksi kutsutaan ek-
somisekvensointia, jossa analysointi kohdistuu
vain tiettyihin geeneihin. Nyt diagnostiikka on
harvinaisten sairauksien kohdalla siirtymissi jo
koko genomin sekvensointimenetelmiin.

Merkittavd geneettinen 16ydos



P KATSAUS

Chr13l I | o | | | . .| L | | || T | 1 |
pi3 piz pil2plli qi212 q23q132  qidil qi42qid3 210 q2131 q2133 q222 311 @312 Q321q323 q33.0 q34
388 bp
32340700 bp . 32340800 bp 32340900 bp : 34341000 bp .

B-teg

JA 0T IR T NN 10DV TRR 0T DY 00T OO YO0 WU TR OOT O 100 T TONX T O DOURY OO 00T B 0T DO 00 0RO 0TI 0 100010 TOEY YO D0 o010 0N DD 0K RO T TAD 0T 00T OO0 TR0 KN R U001 000U OV O T 00T TOOE 0001 1O T O DOXRT 08O 00T ST 1T 00

BRCA2

KUVA 2. Massiivinen rinnakkaissekvensointi perustuu siihen, ettd jokaisen emaksen yli sekvensoidaan useita
kertoja (lukusyvyys). Saadut sekvenssit, jotka ovat tyypillisesti pituudeltaan 150-250 emasta, jarjestetaan tieto-
teknisesti ja rinnastetaan vertailusekvenssiin. Kuvassa osa kromosomissa 13 sijaitsevan BRCA2-geenin sekvens-
sid, jossa on todettu homotsygoottinen variantti. Kuva HUSLAB.

Entd mikd on geneettisten tutkimusten mer-
kitys yleisissd kansantaudeissa? Kansainvalisten
assosiaatiotutkimusten seurauksena on opittu
tulkitsemaan useiden miljoonien geenivariant-
tien yhteyttd tavallisiin kansantauteihin. Nai-
hin variantteihin perustuen yksilolle voidaan
laskea niin sanottu monigeeninen riskiluku
(polygenic risk score, PRS), jonka ennustavuus
tulevan sairastumisen kannalta ymmirretian
kayttien laajojen viestdotosten seurantatutki-
muksista saatavaa tietoa. Esimerkiksi sydén- ja
verisuonitautien suhteen henkilon PRS-arvo
ennustaa sairastumisriskid samantapaisesti kuin
vaikkapa kolesterolimittaukset. Kun totunnai-
set riskitekijit (painoindeksi, veren rasva-arvot,
verenpaine, ruokavalio ja tupakointi) yhdiste-
tddn PRS-arvoon, saadaan selvisti aikaisempaa
tarkempia sairastumisennusteita (2,3). Taman-
tapaista ldhestymistapaa kiyttavit myos monet
nettigeenitestit, jotka tosin usein perustuvat pa-
rasta nykytietoa suppeampaan geenivarianttien
valikoimaan.

Miten vaikeaa geenituloksen
tulkinta on?

Tiedon lisddntyessd on huomattu ihmisen ge-
nomin suuri vaihtelevuus (KUVA3). Mono-
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geenisten sairauksien geenidiagnostiikka on
parhaimmillaan selkedsti tulkittavissa, mutta
aina sairauden selittivdd muutosta ei 16ydy tai
sen merkitys jid avoimeksi. Geneettisten tut-
kimusten 16ydokset luokitellaankin aiemman,
mutaatiot ja harmittomat muutokset, sijasta
viiteen ryhmiin (TAULUKKO) (4). Geneetti-
nen diagnostiikka perustuu julkaistun tiedon
lisaksi moniin erilaisiin tietoihin, kuten muu-
toksen sijaintiin geenissd ja muutoksen merki-
tystd ennustaviin ohjelmiin, mutta erityisesti
kansainvilisten tietokantojen kiyttdén (S).
Esimerkiksi Genome Aggregation Database
(gnomAD) -tietokannassa on yli 120000 ekso-
mi- ja yli 15000 koko genomin sekvensointia.
Jos vaikeaa, harvinaista sairautta sairastavan
lapsen tutkimuksessa 16ytyy gnomAD-tieto-
kannassa yleinen muutos, tiedetdin, ettei se
voi olla sairauden syy. Perimin yksilollisen
vaihtelun vuoksi tutkittavalta saattaa kuitenkin
16ytyd aiemmin tunnistamaton variantti, jonka
merkitys jad avoimeksi eli "variant of unknown
significance” (VUS). Meilld tulkintaa auttaa,
ettd suomalainen véestd on hyvin edustettuna
monissa tietokannoissa.

Monitekijdisten kansantautien genomisten
tutkimusten tulkintaa hankaloittaa se, etti tul-
kintoihin vaikuttavaa tietoa kumuloituu edel-
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KUVA 3. Eksomisekvensoinnissa I6ytyneiden varianttien analysointi harvinaisessa sairaudessa. Varianteista val-
taosa karsitaan bioinformatiikan tyokaluin, mutta jaljelle jaavat variantit joudutaan karsimaan harkinnan pe-
rusteella yksitellen. Tietokantojen tdydentyessa jaljelle jaavien varianttien maaran voidaan olettaa vahenevan.

leen ja ettd tautiriskiin vaikuttavat myGs elinta-
vat. Lisaksi testitulos kertoo tilastollisesta ris-
kistd eikd tdsmallisestd tietyn yksilon riskista.
PRS-arvot ovat siten riskinarviota modifioivia
eivatkid kerro, kuka todella sairastuu. Ne saat-
taisivat kuitenkin auttaa kohdistamaan preven-
tioon tihtdavid toimenpiteitd ja seulontatut-
kimuksia tavanomaista suuremmassa riskissa
oleviin henkiloihin.

Usein pohditaan mitd tapahtuu, jos lapsen
diagnostisen eksomisekvensoinnin yhteydessa
16ytyy riski aikuisena alkavaan, vakavaan sai-
rauteen tai alttiuteen sekundaarildydokseni.
Tamai voidaan valttdd siten, ettd analysoidaan
ja raportoidaan vain ne geenit, joiden tiede-
tddn aiheuttavan potilaan oirekuvaan sopivia
sairauksia. Muut geenit voidaan sulkea auto-
maattisilla filttereilld tutkimuksen ulkopuolel-
le. Joissakin maissa kuitenkin suositellaan, ettd

TAULUKKO. Periman variaatioiden luokittelu.

Patogeeninen variantti

Todennékoisesti patogeeninen variantti
Merkitykseltdan epavarma l6ydos (VUS)
Todennéakaisesti harmiton (benigni) variantti
Harmiton (benigni) variantti
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tietyt geenit analysoidaan aina genominlaa-
juisissa testeissd. Esimerkiksi Yhdysvalloissa
perinnollisyysldiketieteen yhdistys suosittelee
aina tutkittavaksi noin 60 geenid, joiden mutaa-
tiot aiheuttavat vakavan, hoidettavissa olevan
sairauden (6). Esimerkiksi periytyviin rinta-
syOpd- ja rytmihdiridalttiuteen liittyvit geenit
kuuluvat naihin. Talloin esimerkiksi neurologi
voi saada diagnostisen testin yhteydessa tiedon
rintasyOpariskid aiheuttavasta mutaatiosta, jos
potilas on niin toivonut. Nait4 tilanteita varten
tulisi olla mahdollisuus ohjata potilas nopeasti
neuvontaan asiantuntevaan klinikkaan. Vastaa-
vanlaista kansallista suositusta tiettyjen geenien
sisillyttdmisestd analysointiin ei Suomessa ole.
Olisi kuitenkin jarkevii, ettd esimerkiksi tun-
netut farmakogeneettiset variantit tutkittaisiin
aina genomin kattavissa tutkimuksissa.

Milloin tulos on "merkittava” ja kuka
potilasta neuvoisi?

Erilaisten geneettisten tutkimusten, niistd saa-
tavien tulosten ja kliinisten tilanteiden kirjo
on valtava — pienen riskin alttiuksista vaikei-
den sairauksien diagnostiikkaan. Yleisimpid
ovat erilaiset pienen riskin alttiustutkimukset,
kuten laktoosi-intoleranssin geenitutkimus ja

Merkittavd geneettinen 16ydos
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Ydinasiat

»» Geneettinen tieto hyodyttaa terveytta
vain, jos sen merkitys on ymmarretty oi-
kein.

»» Genomisen tiedon lisddntyessa konsul-
toiva rooli perinndllisyysladkarien toi-
menkuvassa lisdantyy.

» Genetiikan ammattilaisten, jopa mah-
dollisen uuden perinnéllisyysneuvojien
ammattikunnan, koulutustarve on kar-
toitettava.

tromboosialttiuteen liittyvit tutkimukset, ku-
ten Leiden mutaation tutkimus. Yleisladkari
tekee monet ndistd tutkimuksista, ja kaikkien
ladkireiden tulisikin osata selittdd niiden tulos
potilaalle.

Tiettyd harvinaista sairautta epdiltiessd ja
diagnoosin varmistuessa geenitestilld, on tulos
erittdin merkittavd. Diagnoosi ja taudin periy-
tymistapa ovat varmistuneet. Tuolloin hoita-
va kliinikko voi olla paras henkilé kertomaan
tuloksesta ja sen merkityksestd potilaalle. Jos
jatkotoimenpiteend tarvitaan perheenjisenten
ja muiden sukulaisten tutkimista, tulisi tervey-
denhuollon yksikoissd olla sovittu tyonjako
niihin tilanteisiin. Yleensd potilas ja perhe li-
hetetddn kliinisen genetiikan yksikkoon, joka
on perehtynyt siihen, miten perheen ja laajem-
man suvun tutkimukset voidaan tehokkaimmin
jarjestdd kaikkien yksityisyys huomioiden.

Kun geenidiagnostiikka koko ajan yleistyy,
tulee sukulaisten tutkimisen tarve todennikéi-
sesti myos lisddntyméan. Tdtd kasvavaa tarvet-
ta voidaan pyrkid ratkaisemaan eri tavoin. Jo
nyt on kokemusta siitd, miten muiden alojen
erikoisldakirit ovat huolehtineet potilaiden
neuvonnasta, esimerkiksi periytyvin paksusuo-
lisyopd- ja rytmihdiridalttiuden neuvonnassa
(7,8). Tillgin perinnéllisyyslddkarit ovat toimi-
neet kouluttajina ja konsultteina. Tutkittaessa
miten paksusuolisydpdsukujen jisenet olivat
tuloksensa ymmirtineet, tulokset olivat saman-
kaltaisia riippumatta siitd, oliko neuvonnan an-
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tanut asiaan perehtynyt kirurgi vai erikoistuva
perinnéllisyyslddkiri (9). Samoin esimerkiksi
HYKS:ssi suuren riskin rintasyopaalttiutta sel-
vittdvin geenitestin pyytavit onkologit silloin,
kun aihe on kliinisten tietojen perusteella selva.
Jos geenivirhe tunnistetaan, potilas lahetetian
genetiikan yksikkoon omaa ja suvun neuvontaa
varten. Tulevaisuudessa tillaista erikoisalojen
vilistd yhteistyotd ja tyonjakoa tullaan tarvitse-
maan yhd enemmin. Kysymys ei olekaan siitd,
kuka voi testin tilata tai neuvontaa antaa, vaan
mikd on terveydenhuollon tarpeiden ja asian-
tuntijoiden ty6ajan kidyton kannalta jarkevaa.

Genetiikan yksikoiden kokemuksen mukaan
tietyt geenitestauksen tilanteet ovat sellaisia,
ettd niihin liittyvd neuvonta tulisi rajata pe-
rinnollisyyslidketieteen ammattilaisille. Kay-
tannossd tdmi tarkoittaa yliopistosairaaloiden
genetiikan yksikoéitd sekd ruotsinkielisille asiak-
kaille Folkhalsanin genetiikan klinikkaa.

Tilanne, jossa perinnéllisyysladkaria ehdot-
tomasti tarvitaan, on sikidtutkimusten suun-
nittelu perheessd olevan sairauden takia. Sa-
moin esimerkiksi sikion kaikukuvausloydoksen
vuoksi otettujen geneettisten testien haastava
tulkinta, jonka merkitys on darimmdisen suuri,
kirjaimellisesti elimédn ja kuoleman kysymys,
vaatii perinnollisyyslaiketieteen ammattilaista.
Genetiikan yksikdissa tulisikin olla valmius rea-
goida sikioladketieteen konsultaatiopyyntéihin
valittomasti.

Neuvonnan antaminen on vaativaa myos,
jos geenitestissi 10ytyy epivarma VUS-tulos
tai tunnettu mutaatio geenisti, joka nykytiedon
perusteella selittdisi potilaan oireita vain osit-
tain. Samoin se on vaativaa, jos kattavista gee-
nitesteistd huolimatta ei 16ydetd mitddn tautia
selittdvad ja diagnoosi seki periytymistapa jda-
vit avoimiksi, kuten usein tapahtuu esimerkiksi
kehitysviivistymien geneettisissa tutkimuksissa
(10). Erityisesti jos sairauden periytymistapa
vaikuttaisi perhesuunnitteluun, perinnéllisyys-
ladkirin konsultaatio ja perusteellinen keskus-
telu mahdollisista periytymistavoista ja niiden
todennikoisyyksistd usein auttaa perhett tilan-
teen pohdinnassa.

Ennustavat geenitestit sellaisissa mono-
geenisissd sairauksissa, joihin ei ole olemassa
ehkiisevda hoitoa, ovat klassinen esimerkki
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perinnéllisyysneuvonnan ongelmallisimmis-
ta tapauksista. Esimerkiksi aikuisidssd alkavan
etenevin neurologisen sairauden ennustavaa
geenitestid tulee terveen henkil6n harkita huo-
lellisesti, koska elimi mahdollisen vakavan
tuloksen kanssa vaatii kykya sopeutua tietoon.
Genetiikan yksikossd voidaan tillaista testid
harkitsevaa auttaa pohtimaan testin merkitys-
td monesta nakokulmasta seka varmistaa, etta
hén on ymmirtinyt tilanteen oikein ja jirjestdd
tarvittavaa tukea (11). Testitulos saattaa myds
johtaa tarpeeseen kertoa tuloksesta lahisukulai-
sille, jotta he halutessaan saavat mahdollisuu-
den arvioida omaa tilannettaan. Kokemuksen
mukaan samassakin perheessi eri henkilot pai-
tyvit erilaisiin ratkaisuihin testauksen mahdol-
lisuutta harkittuaan, joten testin tarjoaminen
ohimennen terveydenhuollossa kertoo tillai-
sen diagnostiikan huonosta ymmartimisesta.

Tavallisten tautien riskinarvioita PRS-ar-
voihin perustuen tehdédin toistaiseksi lahinni
tutkimusprojekteissa, mutta niiden arvellaan
lahivuosina tulevan osaksi tavallista kliinista
tyotd. Miljoonien geenivarianttien analyysistd
koottua PRS-arvoa tulisi kdyttdd samaan tapaan
kuin esimerkiksi verenpainearvoa. Potilaan
ei ole tirkeai tietidi, millaisilla menetelmilld
ja mitd geenivariantteja on tutkittu, vaan miti
tulos merkitsee ja onko se aihe jatkotoimen-
piteisiin. PRS-arvojen selittiminen potilaalle
kuuluisi luontevasti samoihin terveydenhuol-
lon pisteisiin, missd hin saa kuulla kolestero-
li- ja verenpainearvonsa. Tama edellyttdd kui-
tenkin, ettd geenitiedon kiyttoon kehitetddn
paitoksenteon tukivilineitd, ohjelmistoja, jotka
mahdollistavat sekd geneettisen ettd muun lds-
ketieteellisen ja terveystiedon kayttimisen yh-
tdaikaisesti potilaan hyviksi.

Jotkut potilaat haluaisivat ymmartdd asiois-
ta mahdollisimman paljon. Titd tiedonjanoa
varten on loydettivd muita keinoja kuin eri-
koislddkarien vastaanotot. Terveyskylissi on jo
nyt paljon tietoa harvinaisista sairauksista, pe-
riytymistavoista ja geenitutkimuksista. Tulevai-
suudessa niitd voisi olla hyvi koota erityiseen
”"Geenitaloon”. Sairauksista ja niiden periytymi-
sestd 16ytyy myos paljon hyvii tietoa kolman-
nen sektorin jirjestdjen sivustoilta.
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Onko terveydenhuollon
henkilostolla riittavat valmiudet
genomitiedon kayttoon?

Sosiaali- ja terveysministerion asettama tyo-
ryhma laati vuonna 2015 ehdotuksen kansal-
liseksi genomistrategiaksi (12). Siind korostui
terveydenhuollon ammattilaisten koulutuksen
merkitys. Genetiikan opetusta olisi ehdotuksen
mukaan vahvistettava sekd terveydenhuollon
perusopetuksessa ettd jatkokoulutuksessa. Til-
14 hetkelld osaamisen taso lienee melko kirjava.
Perinnéllisyysldaketieteen erikoisldakarit ja sai-
raalageneetikot ovat tavallisesti uusimman tie-
don tasalla, mutta heidinkin kohdallaan jatku-
va kouluttautuminen on valttamétonta. Suurin
osa muusta ladkidrikunnasta tarvinnee tayden-
nyskoulutusta.

Kouluttautumisen lisiksi terveydenhuollon
ammattilaiset tarvitsevat jirjestelmid, jotka
tukevat kliinistd paatoksentekoa. Esimerkiksi
ladkkeitd madrattiessa sairauskertomusjirjestel-
man tulisi muistuttaa, mikali kyseisen ladkkeen
tehon tai turvallisuuden arvioimiseksi olisi
hyodyllistd tehdd farmakogeneettinen tutki-
mus. Jos tillainen tutkimus on potilaalle tehty,
voisi jarjestelmd ohjata korjaamaan ladkevalin-
taa tai annostelua havaitun geenituloksen mu-
kaisesti (13).

Ehdotuksessa genomistrategiaksi tuotiin
myos esiin tarve arvioida genetiikan ammat-
tiryhmien kouluttamista. Monissa maissa
alalla tyoskentelee perinnéllisyysladketieteen
erikoislddkireiden, geneetikkojen ja perin-
nollisyyshoitajien lisiksi perinnéllisyysneu-
vontaan koulutettu ammattiryhmi, “genetic
counsellors”. Niiden kaikkien ammattiryhmien
kouluttamisen tarve tulisi arvioida Suomessa.

Kansalaisten itse ostamien geenitestien tu-
losten asianmukainen huomioiminen on &i-
rimmdisen kirjavaa. Monet toimijat pyrkivit
tulkitsemaan saatuja tuloksia mahdollisimman
kattavasti asiakkailleen ldhetettivissi rapor-
teissa, mutta heilld saattaa olla puutteellinen
kokemus suomalaisten geenitulosten tulkin-
nasta. Osa toimijoista kehottaa keskustelemaan
tuloksista lddkarin kanssa, mikd saattaa johtaa
tarpeettomiin kiynteihin terveydenhuollossa.
Tahén rajapintaan on my6s syntynyt toimintaa,
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P KATSAUS

jossa terveydenhuollon ulkopuolinen toimija
selittdd tulosten merkitysta tutkitun terveydelle
ja arvioi heiddn tarvettaan jatkotoimenpiteisiin.
Nettitestit asettuvat harmaalle alueelle, joka la-
hestyy lddketieteellistd toimintaa. Valmisteilla
oleva genomilaki toivottavasti ottaa kantaa sii-
hen, voidaanko terveydenhoidon ulkopuolella
suositella ja tulkita genomitestauksia ja mitd
ammattitaitoa kyseinen toiminta vaatii.

Lopuksi

Nopeasti kehittyvit genomianalytiikan mene-
telmidt tulevat tuottamaan terveydenhuollon
kiyttoon kasvavan mairin geneettistd tietoa ja
tarpeen kyseisen tiedon soveltamisesta potilaan
hyodyksi. Vaarana on, ettd genetiikan yksikot
ruuhkautuvat, mikali niiden toimintaa ei uudis-
teta vastaamaan nopeasti kehittyvid terveyden-
huollon tarpeita. Genetiikan osaamista pitadkin
lisitd kaikilla erikoisaloilla genomistrategian
mukaisesti. Genetiikan yksikdiden pitdd vara-
ta tyonkuvaansa aikaa kouluttamiselle ja kon-
sultaatioille, kuten monissa maissa on todettu
(14). Tistd huolimatta myds perinnéllisyys-
lddkarien tekemd potilastyé tulee oletettavasti
kasvamaan, miki on huomioitava alan koulu-
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SUMMARY

Significant genetic finding- who shall advise the patient?

tuksessa. Geenituloksiin liittyvddn neuvontaan
pitdd lisiksi kehittdd uusia menetelmid, esi-
merkiksi kirjallista materiaalia ja videoita, joi-
den avulla potilaat voivat perehtyi tarvittaviin
genetiikan perusasioihin. Till6in neuvonta voi
keskittya vain kyseisen tapauksen ydinkohtiin.

Nopeasti kehittyvd genetiikka tuo periy-
tyvistd sairauksista ja alttiuksista kaiken ai-
kaa uutta tietoa. Parin vuoden takainen laaja
geenitutkimus voi tindin olla vanhentunut:
merkittdviksi epiilty geenivariantti onkin ha-
vaittu osaksi normaalivariaatiota tai, pdinvas-
toin, epavarma VUS-muutos on osoittautunut
tautia aiheuttavaksi. Pitdisiké siis “vanha” ge-
nominen tieto kdyda ajoittain ldpi ja pitdisiko
muuttuneet tulkinnat tiedottaa tutkituille? Ke-
hittyvit tietotekniset menetelmat antavat jo nyt
mahdollisuuden genomidatan siannélliseen
uudelleenarviointiin, mutta kenen tehtavd on
tastd huolehtiminen? Jaako potilaan tehtavaksi
kyselld mahdollisia uusia tulkintoja vai tuleeko
terveydenhuollon, biopankin, tutkimusryhméin
tai mahdollisesti tulevan genomikeskuksen ak-
tiivisesti kertoa sellaisista (15)? Tahin ja mo-
niin muihin genomitiedon kiytt66n liittyviin
kysymyksiin tekeilld oleva genomilaki tuo toi-
vottavasti ohjeistusta. B
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The understanding of human genome as well as technologies to analyse it have advanced very quickly. The use of genetic
tests has increased in all fields of medicine, and simultaneously people themselves are also interested in getting knowledge
of their genome. There is a need for new ways to explain the significance of genetic findings to patients to ensure that they
are of benefit to the health and well-being of people. This requires collaboration and division of the work load between

professionals in genetics and in other specialties.
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