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Heidi Valtatie, Nina Sarell, Arja Halkoaho

Taustaa

Ihmisen koko perimästä saatava geenitieto eli 
genomitieto mahdollistaa  tulevaisuudessa ter-
veyden ja hyvinvoinnin parantamisen  monin 
tavoin. Suomeen ollaan perustamassa Ge no mi - 
keskusta ja luomassa siihen liittyvää lainsää-
däntöä. Voidaankin olettaa, että genomitiedon 
käyttö terveydenhuollossa tulee yleistymään lä-
hivuosien aikana. Syöpähoidoissa yksilöllistetyt 
hoidot ovat jo arkipäivää, ja geenitiedon avul-
la on mahdollista kehittää entistä yksilölliste - 
tympiä hoitoja myös moniin muihin  sairauksiin. 
Muistisairauksissa geenitestausta käytetään en-
nen kaikkea perinnöllisten, harvinaisten muis-
tisairauksien diagnostiikassa ja perinnöllisyys-
tutkimuksissa. Geneettisten riskitekijöiden yh-
teisvaikutuksen tutkimuksesta odotetaan uutta 
tietoa ja työmenetelmiä paitsi muistisairauk-
sien hoitoon myös niiden ehkäisyyn ja tervey-
den edistämiseen. 

Genomitiedon nopea kasvu ja laajempi hyö - 
dyntäminen haastaa myös terveydenhuollon 
ammattilaisten osaamista. Tarvitaan korkea - 
ta soista perinnöllisyysneuvonnan osaamista, eri  
sairauksien ominaispiirteet huomioiden. Pe rin - 
nöllisyysneuvonnan tarpeen kasvaessa on kehi-
tettävä erilaisia tapoja toteuttaa neuvontaa. Kes - 
kustelua on käytävä myös perinnöllisyysneu-
vonnan järjestämisen vastuukysymyksistä.

Genomitieto on meidän kaikkien tulevai-
suutta. Tietoa ja päätöksiä siitä, miten genomi-
tietoa terveydenhuollossa hyödynnetään, käsi-

tellään ja jaetaan vastuullisesti, tarvitaan heti. 
Tähän liittyy Tampereen ammattikorkeakou-
lun ja opetus- ja kulttuuriministeriön yhteisesti 
rahoittama Profitu-profilointihanke, jossa tut-
kitaan terveys- ja genomitietojen hyödyntämis-
tä terveydenhuollossa. Profitun  tavoitteena on 
luoda terveys- ja geenitiedon vastuullisen hyö-
dyntämisen tiekartta, tehdä kansallista ja kan-
sainvälistä yhteistyötä sekä kehittää alan osaa-
mista ja koulutusta. Tampereen ammattikor kea - 
koulu pyrkii profiloitumaan geneettisen  tiedon 
vastuulliseen ja turvalliseen käyttöön tervey den - 
huollossa. Luomme yhdessä yhteistyökumppa-
neidemme kanssa uusia innovaatioita, integ-
roimme geneettisen tiedon osaamista koulu-
tukseen sekä kehitämme tutkintoja  vastaamaan 
työelämän ja yhteiskunnan uusiin osaamis-
haasteisiin.

Mitä apua geenitiedosta on muistisairaille 
ja heidän läheisilleen nyt ja tulevaisuudessa, ja 
millaisia osaamistarpeita geenitiedon kasvu tuo 
terveydenhuollon saralle?

Genetiikka harvinaisissa muistisairauksissa

Suurimman osan muistisairauksien riskiteki-
jöistä tiedetään liittyvän ympäristöön ja elin-
tapoihin, vaikka riskeistä suurin osa on vielä 
tuntemattomia. Pienessä osassa muistisairauk-
sia on kyse puhtaasti geneettisestä sairaudesta, 
eli geneettiset tekijät joko lisäävät taudin ris-
kiä merkittävästi tai aiheuttavat sen. Tällaiset 
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sairaudet ovat erittäin harvinaisia, ja niille on 
tyypillistä poikkeuksellisen varhainen sairastu-
misikä. 

Otsa-ohimolohkorappeumasta  johtuvista 
muistisairauksista merkittävän osan on  todettu 
kulkevan suvuittain. Vaikka suurimmassa osas-
sa geenivirhettä ei ole vielä pystytty paikanta-
maan, joitakin mutaatioita on löydetty esimer- 
kiksi kromosomeissa 17 ja 3  sijaitsevissa gee - 
neissä. Niin ikään tiedetään, että C9-mo nis tu-
ma aiheuttaa kaikkia otsa-ohimolohkorappeu-
mien kliinisiä alatyyppejä. (Remes ym. 2018.)

Suomalaisilla esiintyy C9-monistumaa 
enemmän kuin millään muulla  kansalla maa - 
ilmassa. Samaa mutaatiota esiintyy myös ALS- 
potilailla. (Renton ym. 2011.) Otsalohko de-
men tian esiintyvyys on Suomessa maailman 
suurinta. Joka toisella sairastuneista tautia esiin - 
tyy myös suvussa, ja geenitutkimuksissa näiden 
tapausten taustalta on löydetty C9-monistuma. 
Toisaalta samaa mutaatiota esiintyy myös niillä 
sairastuneilla, joilla tautia ei ole suvussa. Taudin 
taustalta tunnetaan myös neljä muuta merkit-
tävää geneettistä tekijää. (Remes ym. 2018.) 

C9-monistuman määritys voidaan tehdä 
osana muistisairauden kliinistä  diagnostiikkaa. 
Nopean geenitestin avulla neurologinen  sairaus 
voidaan usein vahvistaa varhaisemmin kuin 
perinteisillä diagnostisilla menetelmillä. C9-
monistuman aiheuttamassa sairaudessa esiin-
tyy kuitenkin laajaa vaihtelua keski-iässä alka-
vasta etenevästä muistisairaudesta hyvinkin 
iäkkäänä alkaviin neurologisiin oireisiin ja 
ALS- tautiin. Esimerkiksi mutaation kantajan 
sairastumisikää tai oirekuvaa ei vielä nykytie-
don perustella pystytä päättelemään. (Remes 
ym. 2018.) 

Perinnöllisyystutkimukseen voi päästä oi-
reettomanakin, jos lähisuvussa tai peräkkäisis sä 
sukupolvissa esiintyy  samantyyppistä, varhai-
sella iällä puhkeavaa  muistisairautta. Hunting-
tonin taudin, CADASILin ja Hakolan  taudin 
osalta on olemassa geenitestit, joilla voidaan 
varmistaa tai poissulkea tautia aiheuttava mu-
taatio ja siten taudin kantajuus. Myös sikiö-
diagnostiikka on mahdollista. (Kääriäinen 

2011.) Oireettomien perheenjäsenten tutkimi-
nen edellyttää aina huolellista perinnöllisyys-
neuvontaa ja pohdintaa myös siitä näkökulmas-
ta, mitä seurauksia testituloksilla on testattaval-
le itselleen tai hänen perheelleen.

Geenitieto Alzheimerin taudissa

Alzheimerin tautiin liittyviä geenitestejä ei ole 
tällä hetkellä kliinisessä käytössä. Syynä on 
testauksen monimutkaisuus – testit käsittävät 
useita eri geenejä ja niiden mutaatioita – sekä 
se, että Alzheimerin taudin puhtaasti perinnöl-
liset muodot ovat suhteellisen harvinaisia. On 
myös käynyt yhä selvemmäksi, että yhtä ainoaa 
aiheuttajaa ei taudille tule geenitutkimuksen-
kaan avulla löytymään, vaan sairastumisessa on 
kyse monien geenien ja muiden tekijöiden yh-
teisvaikutuksesta (Tanila ym. 2018).

Tunnetaan kuitenkin joitakin geenivirheitä, 
jotka aiheuttavat ilmetessään aina Alzheimerin 
taudin. Virheitä ilmenee kolmessa eri geenissä, 
joiden osalta tunnetaan useita eri mutaatioita. 
Näiden geenien tuottamat proteiinit liittyvät 
kaikki Alzheimerin taudin erääseen perushäi-
riöön, amyloidiproteiinin kertymiseen aivoihin. 
Mutaatiot aiheuttavat Alzheimerin taudin eh-
käisemällä amyloidin normaalia pilkkoutu-
mista joko siksi, että itse proteiini on viallista 
(APP mutaatiot), tai siksi, että sitä pilkkovat 
entsyymit ovat viallisia (PS 1 ja 2 -mutaatiot). 
(Muistiliitto 2017.)

Kaikista näistä geenivirheistä seuraa se, että 
niiden kantaja sairastuu jossain  ikävaiheessaan 
Alzheimerin tautiin. Geenimutaatioista johtu-
vaan Alzheimerin tautiin sairastutaan alle 65- 
vuotiaana, toisinaan jopa alle 50 vuoden iässä. 
Perinnölliset, yhden geenin mutaation aiheut-
tamat Alzheimerin taudin tapaukset ovat kui-
tenkin erittäin harvinaisia; näiden osuus kai-
kista Alzheimerin tautia sairastavista on alle 
0.1 %. Suomessa tunnetaan näiden sairauksien 
osalta vain joitakin sukuja ja joitakin kymme-
niä sairastuneita. (Muistiliitto 2017.)
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Geenitestien hyödyt ja haitat

Geenitestin tekninen toteuttaminen on yksin-
kertaista. Geneettisen tiedon  hyödyntämiseen 
kytkeytyy kuitenkin aina myös oikeuksiin ja 
tietosuojaan liittyviä eettisiä kysymyksiä. Ge-
neet tinen tieto koskettaa yksilön itsensä lisäksi 
myös perhettä ja sukulaisia. Kuten mikä tahan-
sa terveyteen liittyvä potilastieto myös geneet-
tinen tieto on salassa pidettävää ja arkaluon-
teista. 

Geenitutkimusta harkittaessa tulee  miettiä, 
muuttaako tutkimuksen tulos jotakin. Varmen-
taako se diagnoosia tavalla, joka oleellises ti hel-
pottaa lääkärin tai potilaan valintojen teke-
mistä? Tuottaako se lisää terveyttä  esimerkiksi 
mahdollistamalla sairauden spesifisen  ehkäi syn 
tai ohjaamalla lääkehoitoja uudella tavalla? 
On ko potilaan oireisto sen kaltainen, että var-
ma tieto diagnoosista jo sellaisenaan on poti-
laalle erityisen tärkeä? Se, että testi on kehitet ty, 
ei voi olla ainut syy testin tekemiseen. Vakavaa 
sairautta ennustavaa testausta pitäisi aina har-
kita erillisessä perinnöllisyysneuvonnassa. (Kää - 
riäinen 2011.) 

Geenitestaus voi kuitenkin mahdollistaa 
sairauksien varhaisen havaitsemisen, kohden-
netun seurannan sekä tehokkaammat ehkäisy-
toimenpiteet ja menetelmät. Geneettisen ris-
kin ennustaminen voi auttaa löytämään yksilöt, 
joilla on kohonnut riski sairastumiseen, mutta 
se voi tuoda mukanaan ahdistusta ja kokemus-
ta leimaantumisesta (Heshka ym. 2008). 

Geenitestiin hakeutuminen tai testin teke-
mättä jättäminen on yksilölle eettinen  dilemma. 
Tavallisia syitä esimerkiksi Huntingtonin tau-
din geenitestin tekemiselle ovat paitsi mah-
dolliseen tautiin liittyvät oireet (Smedley & 
Coulson 2019) myös tulevaisuudensuunnitel-
mat, perheen perustamisaikeet sekä tarve tie-
tää (Scuffham ym. 2014). Syy testiin hakeutu-
miselle voi liittyä myös vastuuntuntoon muita 
kohtaan (Smith ym. 2013; Rivera-Navarro ym. 
2015). Syynä Huntingtonin tautia ennustavan 
testin tekemättä jättämiselle on muun muassa 
pelko positiivisen testituloksen aiheuttamasta 

jatkuvasta huolesta tai siitä, että tulos vähentäi-
si kykyä nauttia elämästä (Rivera-Navarro ym. 
2015). 

Otsalohkodementiaa sairastavat joutu vat 
usein odottamaan diagnoosia vuosia. Suo men-
kie listä tietoa sairaudesta on vähän, ja sairaus 
on varsin tuntematon. Tilanteissa, joissa diag-
nostiikka on erityisen hankalaa, voidaan mu-
taatio todeta verinäytteestä. Tämä voi olla hel-
potus – taudille saadaan nimi. (Solje 2020.)

Tarvitaan lisää tietoa siitä, miten ihmiset 
suhtautuvat eri sairauksiin liittyvään geenitie-
toon, millaista tukea tarvitaan ja miten saadut 
geenitulokset vaikuttavat ihmisten käyttäyty-
miseen. Joissakin aikaisemmissa tutkimuksissa 
geenitesteistä saatu tieto periytyvästä sai rau-
desta tai terveysongelmasta on havaittu huo  - 
noksi elintapamuutoksen motivaattoriksi 
(Godino ym. 2016; Li ym. 2016). Tuore tutki-
mus osoittaa, että Suomessa kansalaiset suh-
tautuvat genomitiedon keräämiseen ja käyt-
töön myönteisesti ja haluaisivat tietää tervey-
dentilaansa mahdollisesti vaikuttavista perin-
nöllisistä alttiuksista. Erityisesti naiset olisivat 
valmiita tekemään saamansa tiedon perusteel-
la elintapamuutoksia. (Tran Minh ym. 2020).

Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen P5-
tutkimuksen yhteydessä tutkitaan parhaillaan, 
voidaanko perimästä saatavan ennakoivan tie-
don avulla edistää terveyttä ja estää tai lykätä 
tulevia sairauksia (THL 2020). Tarpeellista on 
myös tieto siitä, voidaanko korkeatasoisella ter-
veydenhuollon ammattilaisen ohjauksella vai-
kuttaa ihmisten terveyskäyttäytymiseen riski-
tiedon saamisen jälkeen.

Muistisairauksien perinnöllisyysneuvonta 
vaatii korkeatasoista osaamista

Geneettisen alttiuden tai parantumatonta, ete-
nevää muistisairautta aiheuttavan geenivirheen 
löytyminen on yksilölle järkyttävä tilanne, ja 
tämän tiedon hyötyjä ja haittoja on jouduttu 
pun nitsemaan geenitutkimusten  alkuhämäristä 
saakka. Ihmisten reagoimista ja  suhtautumista 
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geenitesteihin ja niiden tuloksiin on  tutkittu 
paljon. Usein esitetty pelko siitä, että tieto 
itsessään olisi potilaille haitallista tai tuhoi-
saa, vaikuttaa tulosten valossa ylimitoitetulta 
(Romero ym. 2005; Cassidy ym. 2008; Heshka 
ym. 2008). Kun kyse on parantumattomasta 
sai raudesta, suomalaisten suhtautuminen on 
kui tenkin kielteisempää kuin hoidettavien pe-
rinnöllisten sairauksien kohdalla, vaikka geeni-
testeihin ylipäätään suhtaudutaan myönteises-
ti (Haukkala ym. 2019). Oman genomitiedon 
käytön rajoitukset ja ehdot halutaan määrittää 
itse (Snell 2018).

Muistisairauksissa on kyse etenevästä tau-
dista, johon ei ole olemassa parantavaa  hoitoa. 
Muistisairausdiagnoosi on käännekohta, joka 
muuttaa perheiden elämänkulun suuntaa ja 
johtaa etsimään uutta tasapainoa elämässä. Kä-
sitys itsestä ja sosiaalisista suhteista täytyy ra-
kentaa uudelleen. (Pesonen 2015.) Sairauden 
myötä monet itsestään selvät toiminnot alka-
vat tuottaa vaikeuksia (Førsund ym. 2018), sai-
raus uhkaa minuuden kokemusta (Górska ym. 
2018), ja muistisairas tulee riippuvaiseksi tois-
ten avusta (Calvó-Perxas ym. 2017). Tällaisten 
muutosten takia muistisairauksiin liittyy usein 
pelkoa ja häpeääkin. Suhtautuminen muistisai-
rauden diagnoosiin voi olla näistä syistä haasta-
vaa, ja hyväksyminen saattaa vaatia paljon työtä. 
Muistisairauksien luonne haastaa miettimään 
perinnöllisyysneuvonnan sisältöjä nyt ja tule-
vaisuudessa.

Ohjaus näyttäytyy tutkimuksissa tärkeänä 
avaintekijänä: jos terveydenhuollon ammatti-
laisten ohjauksessa otetaan vastuu myös ihmi-
sen tukemisesta tiedon käsittelyssä, tieto koe-
taan yleensä hyödylliseksi, eikä tiedon lisäämi-
sellä sinänsä ole havaittu merkittäviä kielteisiä 
vaikutuksia. Terveydenhuollon henkilökunnal-
la ja heidän ohjausosaamisellaan on tärkeä roo-
li monimutkaisten terveystietojen ymmärtämi-
sen avustamisessa ja henkilön selviytymisessä 
tiedon saamisen jälkeen (Guan ym. 2018). 

Ei ole tavatonta, että asiakkaalla on hoitajan 
vastaanotolle tullessaan mukanaan kaupallisen 
toimijan analysoimaa geenitietoa. Tarvitaan li-

sää tietoa ja jonkinlainen malli siitä, miten tie-
toa tulkitaan sekä millaisia asioita tällaisessa ti-
lanteessa on tarpeellista käydä läpi ja huomioi-
da yksilön ja perheen näkökulmasta. 

Perinnöllisten syöpäalttiusoireyhtymien 
pe rinnöllisyysneuvontaa koskevat  suositukset 
ohjeistavat organisoimaan neuvonnan ennen 
ja jälkeen geenitutkimuksen (EuroGentest 
2008). Perinnöllisyysneuvonnan tarkoitus on 
auttaa asiakasta tai perhettä ymmärtämään ti-
lanteeseen liittyvää lääketieteellistä taustaa ja 
sitä, mikä on perinnöllisyyden vaikutus muisti-
sairauden synnyssä tai siinä, miten riski  kulkee 
suvussa. Neuvonnassa autetaan asiakkaita hah-
mottamaan mahdollisuudet ja toimintatavat, 
joita taudin riskin suhteen on käytettävissä, 
sekä käyttämään saatua tietoa itselle sopivalla 
tavalla. (Kääriäinen 2011; Abacan ym. 2019.) 
Perinnöllisyysneuvojat antavat myös emotio-
naalista tukea yksilöille ja perheille (Abacan 
ym. 2019).

Perinnöllisyysneuvonnassa tulee huomioi-
da henkilökohtainen oppimistapa ja  toteuttaa 
neuvonta sen mukaisesti. Näin  neuvonnan saa-
jat pääsevät käyttämään omaa  tapaansa sisäis-
tää annettu tieto. (Kajula 2018.) Perinnölli syys-
neuvonnan saajat haluavat myös mahdollisuu-
den valita, miten vastaanottaa geenitutkimuk-
sen tulos (O’Shea ym. 2016). Koska geenitutki-
mustulos koskettaa usein koko perhettä, on 
perinnöllisyysneuvonnan saajia tärkeää auttaa 
perheen informoimisessa (Raymond & Everett 
2009). Tässä voidaan hyödyntää kirjallista yh-
teenvetoa geenitutkimustuloksen johtopäätök-
sistä (Chan-Smutko ym. 2008). Kirjallisen ma-
teriaalin tulee olla selkeä ja ymmärrettävä; ge-
neettisiä termejä tulee käyttää mahdollisim-
man vähän (Brown ym. 2016).

Geneettinen tieto on eettisesti hyvin herk-
kä ja henkilökohtainen alue. Yksilö tarvitsee 
rohkaisua ja vahvistusta omille päätöksilleen. 
Kenellä on oikeus tietää tai olla tietämättä? Ter - 
veydenhuollon ammattilaiset tarvitsevat kykyä 
kohdata näitä kysymyksiä ja tukea yksi löä sekä 
hänen lähisukulaisiaan.
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Tieto Huntingtonin taudin riskigeenin kan - 
tajuudesta aiheuttaa pitkäaikaisen tuen tarpeen 
kantajalle sekä hänen perheelleen. Positiivisen 
testituloksen pitkäaikaisseuraukset voivat olla 
yksilölle ja hänen perheelleen tuhoisat. Nuorilla 
pareilla on raportoitu ahdistusta,  taloudellisia 
vaikeuksia ja jopa avioero. Parit tarvitsevat pit-
kä aikaista tukea muun muassa katseen uudel-
leen tulevaisuuteen suuntaamisessa ja elämän-
tarkoituksen löytämisessä. (Andersson ym. 
2016.)

Perinnöllisyysneuvonnan antajat itse ovat 
ilmaisseet tarvitsevansa lisäkoulutusta kehit-
tääkseen tiedollisia ja taidollisia ohjausvalmiuk-
siaan (Lane ym. 2015) sekä osatakseen kohda-
ta ja käsitellä neuvonnan saajan psyko so siaa - 
lisia tarpeita (Geller ym. 2010). Pe rin nölli syys-
neuvonnan tarpeen kasvaessa on pitkien maan-
tieteellisten välimatkojen ja perinnöllisyysneu-
vojien määrän vähyyden takia myös tärkeää ke-
hittää uudenlaisia tapoja toteuttaa neuvontaa. 
Esimerkiksi etäneuvontaa ja ryhmämuotoisia 
tukimuotoja on kehitetty ja tutkittu (Pestoff 
ym. 2019; Stopford ym. 2019).

Yhteenvetona voidaan todeta, että tervey-
denhuoltojärjestelmä ei voi jättää yksilöä ja 
hänen perhettään yksin testituloksen kanssa. 
Tarvitaan eettistä ja moraalista vastuunkantoa 
sekä keskustelua siitä, millä tavoin ihmisiin 
otetaan yhteys geenitiedon saamisen jälkeen 
ja kenelle vastuu tuen järjestämisestä kuuluu. 

Genomitiedon kasvaessa tilannetta ei hel-
pota tieto siitä, että Suomessa on tällä hetkel-
lä vain 20 perinnöllisyyshoitajaa. Erillistä kou-
lutusohjelmaa perinnöllisyyshoitajan pätevyy-
den saamiseksi ei ole. Maailmanlaajuisesti on 
kehitetty erilaisia koulutusohjelmia ja malleja 
perinnöllisyysneuvojien koulutukselle (Abacan 
ym. 2019).

Muuttaako geenitieto muistisairauksien 
tulevaisuuden?

Geenitestien tulevaisuuden käyttöaiheet ovat 
ehkä vielä osittain hämärän peitossa, mutta pa-

luuta niitä edeltäneeseen aikaan ei ole. Testit 
ovat yleistyneet. Kirjava joukko yrityksiä mark-
kinoi suoraan kuluttajille monenlaisia tervey-
teen, hyvinvointiin ja geneettiseen sukututki-
mukseen liittyviä testejä. Terveydenhuollon 
am mattilaiset kokevat huolta etenkin  suoraan 
kuluttajille myytävistä geenitestauksista. Tietoa 
ei ole vielä ammattilaisillakaan riittävästi, ja li-
säksi huolta aiheuttaa tulosten kliininen hyöty 
ja perinnöllisyysneuvonnan puute. (Goldsmith 
ym. 2013; Snell & Helen 2017.) Geenitiedot 
voivat päätyä kansainvälisten yritysten kauppa-
tavaraksi, ja yksilöt voivat jäädä testitulosten-
sa kanssa yksin ilman asiantuntevaa tulosten 
tul kintaa, niiden merkitysten pohtimista, jat-
kosuunnitelmaa tai seurantaa (Lacaze ym. 
2017).

Suurin osa muistisairauksista johtuu ympä-
ristöön ja elintapoihin liittyvistä tekijöistä, ja li-
säksi on paljon tunnistamattomia riskitekijöi-
tä. Myös perinnöllisten tekijöiden yhteisvaiku-
tukset ovat monimutkaisia. Polygeenisistä tes-
teistä intoillaan, mutta nekään eivät ole ongel-
mattomia. Polygeenisten riskitestien käytös sä 
on havaittu haasteita ja virhetulkintojen riske-
jä – muun muassa hyvälaatuisia  variantteja 
saatetaan pitää virheellisesti patogeenisinä 
(Williamson ym. 2018). Kun virhetulkinnan 
kohteena on geenilöydös, joka nostaa kuole-
maan johtavan ja tuskallisen sairauden riskin 
merkittävän suureksi, virheellisen  diagnoosin 
painolasti on yksilön kannalta kohtuuton. Tu-
levaisuudessa Alzheimerin taudin diagnostii-
kassa ja riskin arvioimisessa voidaan todennä-
köisesti käyttää geeniprofiileja (Sims ym. 2020). 
Menetelmä vaatii kuitenkin vielä kehittämistä.

Tällä hetkellä geenitestauksen suurimmat 
hyödyt ovat harvinaisten muistisairauksien diag - 
nostiikassa. Geeniteknologia voi  kuitenkin tu-
levaisuudessa muuttaa myös Alzheimerin tau-
din hoitoa. Geenitestien avulla osataan jo rää-
tälöidä esimerkiksi lääkehoitoa yksilöllisem - 
mäksi ja vähentää lääkehoidosta  aiheutu via 
haittavaikutuksia. Sitkeä kehitystyö Alzheime-
rin tautia ehkäisevän rokotteen  kehittämiseksi 
jatkuu monista takaiskuista huolimatta, ja mi-
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käli rokote onnistutaan kehittämään, geenites-
tauksen avulla seulottujen riskiryhmäläisten 
tauti voitaisiin mahdollisesti ehkäistä jopa ko-
konaan (Bachmann ym. 2019).

Ihmeitä odotellessa ihmiset, joita muistisai-
raus koskettaa, tarvitsevat tukea, ohjausta sekä 
tutkimuksiin perustuvaa ja oikea-aikaista tietoa. 
Muistisairauksien diagnostiikan kehittämi sek-
si tehdään Suomessa töitä. Se on tärkeää inhi-
millisistä syistä ja siksi, että lääkehoito muisti-
sairauksiin pitäisi pystyä aloittamaan jo varhai-
sessa vaiheessa. Ruohonjuuritasolla geenitut-
kimus näyttäytyy sekä kaikkivoipana ja futu-
ristisena taikaluotina että pelottavana uhkana. 
On tärkeää jakaa näyttöön perustuvaa ja ym-
märrettävää tietoa paitsi sen mahdollisuuksis-
ta myös rajoista. Tarvitaan lisää hoitotieteellis-
tä tutkimusta geenitestauksen ja geenitiedon 
eettisistä näkökulmista eri sairauksien  kohdalla. 
Esimerkiksi lähisukulaisten näkökulma on 
tois taiseksi vähän tutkittu aihe. Tässä tieteen 

sekä terveydenhuollon ammattilaisten ja asiak-
kaiden välisen vuoropuhelun merkitystä ei voi 
kyllin korostaa. Terveydenhuollon ammattilai-
set tarvitsevat uudenlaista asiantuntijuutta, oh-
jausosaamista, kykyä kansantajuistaa ja selittää 
geenitutkimusta asiakkailleen. Tämä on haaste 
tutkimus- ja koulutussektorille.

Lisätietoa Profitu-hankkeesta:
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Tampereen ammattikorkeakoulun ajankohtaiset 
genomitiedon koulutukset:
https://www.tuni.fi/fi/tule-opiskelemaan/
taydennyskoulutus/sosiaali-ja-terveysalan-
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