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Geenitieto Jalkautuu terveydenhuoltoon — vaeston
ja henkiloston osaamista kehitettava

Suomi tavoittelee paikkaa yksilollistetyn ladketie-
teen edellikdvijand. Erityisid vahvuuksiamme
ovat terveydenhuollossa keritty koko vieston
tiedot kattava kliininen data ja biopankkien laa-
jat ndytekokoelmat sekid yhtenidinen, erilliin
muusta maailmasta kehittynyt geeniperima. Yk-
silollistetylla ladketieteelld tarkoitetaan uutta li-
hestymistapaa, jossa yksilosta kerittya tietoa kay-
tetdan raitiloidysti terveyden edistimisessd ja
sairauksien ennaltaehkiisemisessi. Tavoitteena
on vaikuttavuuden lisidminen ja terveydenhuol-
lon kustannusten siidstd (1-3). Yksilollistetyn
ladketieteen kehitykselle on luotu pohjaa lainsia-
diannolld ja kansallisen tutkimus- ja innovaatio-
ekosysteemin kehittimiselld. Viimeisten vuosien
aikana on asetettu muun muassa tietosuojalaki ja
sosiaali- ja terveystietojen toissijaisen kayton laki
sekd perustettu kansallisia osaamiskeskuksia, ku-
ten genomi-, syopa- ja neurokeskus. (2.)
Yksilollistetyn ladketieteen alalla geneettiseen
tietoon kohdistuva tutkimus on edennyt pisim-
miille. Biopankeilla on iso merkitys geenitiedon
tutkimuskayton edistimisessa. Maassamme toi-
mii kymmenen biopankkia, jotka ovat toiminnal-
taan alueellisia tai valtakunnallisia ja vuonna
2017 perustettu Biopankkien osuuskunta Suomi
— FINBB, jonka omistajia ovat suomalaiset yli-
opistot ja yliopistosairaalat. FINBB:n tavoitteena
on tarjota tutkimukselle yhden luukun periaat-
teella toimiva paasy biopankkindytteisiin ja niita
koskevaan dataan. Biopankit luovuttavat niyt-
teitd ja tietoja korkealaatuisille tutkimus- ja tuo-
tekehityshankkeille, joissa selvitetdan sairauksien
syitd, terveyden edistimisen kysymyksia sekd
hoitomenetelmid. Biopankkitutkimuksessa tieto
kumuloituu nopeasti, koska tutkimushankkeis-
sa tuotettu data palautuu biopankkiin ja on sen
jalkeen hyodynnettivissd uusissa tutkimuksissa.
Esimerkkejd geenitutkimuksesta ovat Terveyden
ja hyvinvoinnin laitoksella (THL) toteutettavat

P5- ja P6-tutkimukset, joissa selvitetiin geneet-
tisen tiedon hyddyntimistd videston terveyden
edistimisessi (4,5). Kdynnissi on my6s iso kan-
sainvilinen FinnGen-hanke, jossa on tavoitteena
keridtd puolen miljoonan suomalaisen biopank-
kindyte sairausmekanismien selvittimiseksi ja
uusien hoitomenetelmien kehittimiseksi (1).

Geneettisen tiedon hyodyntaminen edellyttaa
vieston ja terveydenhuollon henkiloston geeni-
tiedon lukutaidon kehittdmistd. Perimaa koskeva
tieto on sensitiivistd ja sen kdyttdd ohjataan tiu-
kasti lainsdddannolld, mutta silti geenitiedon tut-
kimuskaytto herittdi eettisia kysymyksia ja poh-
dintoja. Huolta herdttia muun muassa tiedon
joutuminen tyoantajan, poliisin tai vakuutusyh-
tion kisiin, mista voi aiheutua henkilolle haittaa.
Geneettinen tieto ei kosketa ainoastaan yksilod
vaan myos hanen perhettdin ja sukulaisiaan. (6.)
Aiheesta keskustellaan kiivaasti mediassa ja sa-
manaikaisesti kaupallisia geenitestejd myydaan
kansalaisille. Perimdd koskevan tiedon merki-
tyksestd ja hyodyntimisestd on saatavilla vain
rajoitetusti tietoa ja tiedon luotettavuutta voi ol-
la vaikea arvioida. Kansallisen genomistrategian
mukaisesti oletuksena on, ettd geneettisen tiedon
tulisi olla jalkautettu terveydenhuoltoon vuonna
2020 (2), miki ei ole toteutunut. Yksilollistetty
hoito on jo nyt melko tavallista syopatautien hoi-
dossa, kun potilaan hoitoa suunnitellaan hianen
ja/tai kasvaimen yksilollisten ominaisuuksien
pohjalta. Terveyden edistimisessd geneettisen
tiedon kaytto on sen sijaan vihdisempdd, mutta
sen hyodyntimistd kansansairauksien ehkaise-
misessa tutkitaan paljon (3).

Kansantaudit ovat vaestotasolla yleisia ja ne
vaikuttavat henkilon tyokykyyn ja vaativat run-
saasti terveydenhuollon resursseja. Kansantau-
tien geneettisen taustan tiedetdian olevan monite-
kijdinen ja tilld hetkelld tutkitaan muun muassa
polygeenisen riskisumman (PRS) merkitystd sai-
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rastumisriskin arvioinnissa. Perimdssimme on
useita sairastumisen riskid nostavia kohtia, jotka
lisddvat riskid eri madran. Riskikohtien yhdistet-
ty mdiri on henkilon geneettinen riskiarvo. Kul-
lakin henkilolla riskikohtien perimi on yksilol-
linen. (4,5.) PRS voi jo lihitulevaisuudessa olla
uusi terveyden edistimisen tyokalu, jolla pysty-
tddn arvioimaan yksilon sairastumisriskia nykyi-
sin kdytossi olevien menetelmien lisana. Yksilon
ja vieston terveyden kannalta on oleellista, miten
riskitieto motivoi elintapojen muutosta. Yksilol-
listetystd hoidosta kaytetdin kasitettd P5-ladke-
tiede, jonka periaatteita ovat ennakoivuus (pre-
dictive), ehkiisy (preventive), henkilokohtaisuus
(personalized), osallistuvuus (participatory) ja
psykokognitiivisuus (psychocognitive). P6-ldike-
tieteestd puhutaan, kun konseptiin lisitaan kuu-
des P, jolla tarkoitetaan viestopohjaista avointa
tietoa (public). Tama kuudes elementti on tiarkea
lisd nykyaikaista kehitystd, jossa pystytddn hyo-
dyntimdin verkon potentiaalia ja kehitetdian
sovelluksia, jotka lisdavat henkilon ymmarrysta
oman elimintapansa ja terveyden yhteydesta.
Avoimen tiedon ja verkon mukaantulo hoitoon
tukee myos yksilollistettyd hoitoa. Siina henki-
16 nihddan aktiivisena osaa ottavana toimijana,
eikd passiivisena tiedon vastaanottajana. Verkko
voi mahdollistaa myo6s yhteisollisen nakokulman
hoidossa, jossa tietyn terveydentilan ymparille
voi muodostua henkil6d tukevia yhteisoja. (7.)
Pé6-ladketiede ja yksilollistetty terveys uudis-
tavat terveydenhuollon tietoperustaa. Samoin
siirtyminen perinteisen yhden geenivirheen sai-
rauksien diagnostiikasta kohti kokogenomipoh-
jaisia tutkimuksia, joiden tarkoituksena on moni-
tekijdisten tautien ennaltaehkiiseminen (8). Na-
mi muuttavat toimintatapoja, mika edellyttaa
terveydenhuollon henkiloston osaamisen kehit-
tamistd. Pian vastaanotoilla ja sairaaloissa voi
olla iso joukko potilaita oman geneettisen tie-
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tonsa kanssa. P5-hankkeessa on palautettu ge-
neettista tietoa tutkimukseen osallistuneille noin
3000 henkilolle. Vastaanotolle voi tulla myos
asiakas, jolla on kaupallisen toimijan analysoi-
maa geenitietoa asiakkaasta. Lidkareiden ohella
osaamisen paivittimistd tarvitsevat myos muut
terveydenhuollon asiantuntijat, joiden rooli po-
tilasohjauksessa on merkittivd. Potilasohjauk-
sen sisdltojen ja menetelmien kehittiminen tulee
vaatimaan runsaasti tutkimusta ja teknologian
hyodyntamista.

Terveysalan opetussuunnitelmissa ja tdyden-
nyskoulutuksessa tulee huomioida edelld kuvat-
tuja osaamisen kehittimistarpeita. Tampereen
ammattikorkeakoulussa (TAMK) haasteeseen on
jo tartuttu, kun olemme tehneet paitoksen gee-
nitiedon hyoddyntdmiseen profiloitumisesta. Me
kehitimme TAMKissa erityisesti geneettiseen tie-
toon pohjautuvaa potilasohjausta sekd tutkimus-
prosessien hallintaa ja sensitiivisten aineistojen
kisittelya. Yksilollistetyn ladketieteen ja tervey-
den kehittymisen myota terveydenhuollossa tar-
vitaan yhd enemmin tutkimusosaamista, koska
tutkimus ja hoito ovat hyvin ldhelld toisiaan (3).
Jokainen potilas on potentiaalinen tutkimukseen
osallistuja ja se on my6s jokaisen oikeus. Tervey-
denhuollossa otetaan yhd enemmén tutkimus- ja
biopankkindytteitd, joita tarvitaan alan nopeas-
ti edistyvissd tutkimuksessa ja potilaan hoidon
suunnittelussa. Potilaan informoiminen tutki-
muksesta ja tietoon perustuvan suostumuksen
vastaanotto ovat korkeatasoisen ja eettisesti kes-
tavan tutkimuksen kannalta erittdin merkittavia
sisiltoja. Kohdistamme koulutuksen ammattiin
ja tiydennyskoulutuksessa opiskeleville seki ta-
vallisille kansalaisille. Kansalaisten tiedon lisda-
miselld tavoittelemme geneettisen tiedon lukutai-
don kehittymistd, mika on tirkeda yksilollistetyn
terveyden jalkauttamiseksi terveydenhuoltoon.

3.  Heinonen S, Kilvidinen R. Biopankki osana
terveydenhuollon toimintaa — miksi se on
myds potilaan perusoikeus. Liiketieteellinen
Aikakauskirja Duodecim 2019;135(10):975-977.

4.  Perola M, Marjonen H, Marttila M, ym. P5-
laaketiede jalkautuu Suomeen. Laiketieteellinen
Aikakauskirja Duodecim 2019;135(10):979-985.


http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-00-3586-0

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos. P5.fi-tutkimus
— Geeni- ja aineenvaihduntatietoa terveyden
tueksi. Luettu 20.1.2020. https://thl.fi/fi/tutkimus-
ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/
p5.fi-tutkimus-geeni-ja-aineenvaihduntatietoa-
terveyden-tueksi”

Beamer, L. Ethics and Genetics Examining a
crossroads in nursing through a case study.
Clinical Journal of Oncology Nursing 2017;
21(6):730-737.
https://doi.org/10.1188/17.CJON.730-737

Bragazzi N.L. From PO to P6 medicine, a model
of highly participatory, narrative, interactive, and
“augmented” medicine: some considerations on
Salvatore Iaconesi’s clinical story. Patient Prefer
Adherence 2013; 7:353-359.
https://doi.org/10.2147/PPA.S38578

Mills R, & Haga S. Genomic counseling: next
generation counseling. Journal of Genetic
Counseling 2014; 23(4): 689-92.
https://doi.org/10.1007/s10897-013-9641-z

SARI RAISANEN
TtT, dosentti, yliopettaja
Tampereen ammattikorkeakoulu

MARI LAAKSONEN
TtM, lehtori
Tampereen ammattikorkeakoulu

ELISA AIRIKKALA
TtM, tuntiopettaja
Tampereen ammattikorkeakoulu

ARrjA HALKOAHO
TtT, dosentti, yliopettaja
Tampereen ammattikorkeakoulu

81


https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geeni-ja-aineenvaihduntatietoa-terveyden-tueksi�
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geeni-ja-aineenvaihduntatietoa-terveyden-tueksi�
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geeni-ja-aineenvaihduntatietoa-terveyden-tueksi�
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geeni-ja-aineenvaihduntatietoa-terveyden-tueksi�
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Bragazzi NL%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=23650443
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3640773/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3640773/

	_Hlk28274279
	_Hlk28275275
	_Hlk28274427
	_Hlk16764476
	_Hlk17036210
	_Hlk17036188

