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Geenitieto jalkautuu terveydenhuoltoon – väestön  
ja henkilöstön osaamista kehitettävä

Suomi tavoittelee paikkaa yksilöllistetyn lääketie
teen edelläkävijänä. Erityisiä vahvuuksiamme 
ovat terveydenhuollossa kerätty koko väestön 
tiedot kattava kliininen data ja biopankkien laa
jat näytekokoelmat sekä yhtenäinen, erillään 
muusta maailmasta kehittynyt geeniperimä. Yk
silöllistetyllä lääketieteellä tarkoitetaan uutta lä  
hestymistapaa, jossa yksilöstä kerättyä tietoa käy  
tetään räätälöidysti terveyden edistämisessä ja 
sairauksien ennaltaehkäisemisessä. Tavoitteena 
on vaikuttavuuden lisääminen ja terveydenhuol
lon kustannusten säästö (1–3). Yksilöllistetyn 
lääketieteen kehitykselle on luotu pohjaa lainsää
dännöllä ja kansallisen tutkimus ja innovaatio
ekosysteemin kehittämisellä. Viimeisten vuosien 
aikana on asetettu muun muassa tietosuojalaki ja 
sosiaali ja terveystietojen toissijaisen käytön laki 
sekä perustettu kansallisia osaamiskeskuksia, ku
ten genomi, syöpä ja neurokeskus. (2.)

Yksilöllistetyn lääketieteen alalla geneettiseen 
tietoon kohdistuva tutkimus on edennyt pisim
mälle. Biopankeilla on iso merkitys geenitiedon 
tutkimuskäytön edistämisessä. 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 pääsy biopankkinäytteisiin ja niitä 
koskevaan dataan. Biopankit luovuttavat näyt
teitä ja tietoja korkealaatuisille tutkimus ja tuo
tekehityshankkeille, joissa selvitetään sairauk sien 
syitä, terveyden edistämisen kysymyksiä sekä 
hoitomenetelmiä. Biopankkitutkimuksessa tieto 
kumuloituu nopeasti, koska tutkimushankkeis
sa tuotettu data palautuu biopankkiin ja on sen 
jälkeen hyödynnettävissä uusissa tutkimuksissa. 
Esimerkkejä geenitutkimuksesta ovat Terveyden 
ja hyvinvoinnin laitoksella (THL) toteutettavat 
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P5 ja P6tutkimukset, joissa selvitetään geneet
tisen tiedon hyödyntämistä väestön terveyden 
edistämisessä (4,5). Käynnissä on myös iso kan
sainvälinen FinnGenhanke, jossa on tavoitteena 
kerätä puolen miljoonan suomalaisen biopank
kinäyte sairausmekanismien selvittämiseksi ja 
uusien hoitomenetelmien kehittämiseksi (1). 

Geneettisen tiedon hyödyntäminen edellyttää 
väestön ja terveydenhuollon henkilöstön geeni
tiedon lukutaidon kehittämistä. Perimää  koskeva 
tieto on sensitiivistä ja sen käyttöä ohjataan tiu
kasti lainsäädännöllä, mutta silti geenitiedon tut
kimuskäyttö herättää eettisiä kysymyksiä ja poh
dintoja. Huolta herättää muun muassa  tiedon 
joutuminen työantajan, poliisin tai vakuutusyh
tiön käsiin, mistä voi aiheutua henkilölle haittaa. 
Geneettinen tieto ei kosketa ainoastaan yksilöä 
vaan myös hänen perhettään ja sukulaisiaan. (6.) 
Aiheesta keskustellaan kiivaasti mediassa ja sa
manaikaisesti kaupallisia geenitestejä myydään 
kansalaisille. Perimää koskevan tiedon merki
tyksestä ja hyödyntämisestä on saatavilla vain 
rajoitetusti tietoa ja tiedon luotettavuutta voi ol
la vaikea arvioida. Kansallisen genomistrategian 
mukaisesti oletuksena on, että geneettisen tiedon 
tulisi olla jalkautettu terveydenhuoltoon vuonna 
2020 (2), mikä ei ole toteutunut. Yksilöllistetty 
hoito on jo nyt melko tavallista syöpätautien hoi
dossa, kun potilaan hoitoa suunnitellaan hänen 
ja/tai kasvaimen yksilöllisten ominaisuuksien 
poh jalta. Terveyden edistämisessä geneettisen 
tiedon käyttö on sen sijaan vähäisempää, mutta 
sen hyödyntämistä kansansairauksien ehkäise
misessä tutkitaan paljon (3).

Kansantaudit ovat väestötasolla yleisiä ja ne 
vaikuttavat henkilön työkykyyn ja vaativat run
saasti terveydenhuollon resursseja. Kansantau
tien geneettisen taustan tiedetään olevan monite
kijäinen ja tällä hetkellä tutkitaan muun muassa 
polygeenisen riskisumman (PRS) merkitystä sai
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rastumisriskin arvioinnissa. Perimässämme on 
useita sairastumisen riskiä nostavia kohtia, jotka 
lisäävät riskiä eri määrän. Riskikohtien yhdistet
ty määrä on henkilön geneettinen riskiarvo. Kul
lakin henkilöllä riskikohtien perimä on yksilöl
linen. (4,5.) PRS voi jo lähitulevaisuudessa olla 
uusi terveyden edistämisen työkalu, jolla pysty
tään arvioimaan yksilön sairastumisriskiä nykyi
sin käytössä olevien menetelmien lisänä. Yksilön 
ja väestön terveyden kannalta on oleellista, miten 
riskitieto motivoi elintapojen muutosta. Yksilöl
listetystä hoidosta käytetään käsitettä P5lääke
tiede, jonka periaatteita ovat ennakoivuus (pre
dictive), ehkäisy (preventive), henkilökohtaisuus 
(personalized), osallistuvuus (participatory) ja 
psykokognitiivisuus (psychocognitive). P6lääke
tieteestä puhutaan, kun konseptiin lisätään kuu
des P, jolla tarkoitetaan väestöpohjaista avointa 
tietoa (public). Tämä kuudes elementti on  tärkeä 
lisä nykyaikaista kehitystä, jossa pystytään hyö
dyntämään verkon potentiaalia ja kehitetään 
so velluksia, jotka lisäävät henkilön ymmärrystä 
oman elämäntapansa ja terveyden yhteydestä. 
Avoimen tiedon ja verkon mukaantulo hoitoon 
tukee myös yksilöllistettyä hoitoa. Siinä henki
lö nähdään aktiivisena osaa ottavana toimijana, 
eikä passiivisena tiedon vastaanottajana. Verkko 
voi mahdollistaa myös yhteisöllisen näkökulman 
hoidossa, jossa tietyn terveydentilan ympärille 
voi muodostua henkilöä tukevia yhteisöjä. (7.)

P6lääketiede ja yksilöllistetty terveys uudis
tavat terveydenhuollon tietoperustaa. Samoin 
siirtyminen perinteisen yhden geenivirheen sai
rauksien diagnostiikasta kohti kokogenomipoh
jaisia tutkimuksia, joiden tarkoituksena on mo ni  
tekijäisten tautien ennaltaehkäiseminen (8). Nä
mä muuttavat toimintatapoja, mikä edellyttää 
terveydenhuollon henkilöstön osaamisen kehit
tämistä. Pian vastaanotoilla ja sairaaloissa voi 
olla iso joukko potilaita oman geneettisen tie

tonsa kanssa. P5hankkeessa on palautettu ge
neettistä tietoa tutkimukseen osallistuneille noin 
3000 henkilölle. Vastaanotolle voi tulla myös 
asiakas, jolla on kaupallisen toimijan analysoi
maa geenitietoa asiakkaasta. Lääkäreiden ohella 
osaamisen päivittämistä tarvitsevat myös muut 
terveydenhuollon asiantuntijat, joiden rooli po
tilasohjauksessa on merkittävä. Potilasohjauk
sen sisältöjen ja menetelmien kehittäminen tulee 
vaatimaan runsaasti tutkimusta ja teknologian 
hyödyntämistä. 

Terveysalan opetussuunnitelmissa ja täyden
nyskoulutuksessa tulee huomioida edellä kuvat
tuja osaamisen kehittämistarpeita. Tampereen 
ammattikorkeakoulussa (TAMK) haasteeseen on 
jo tartuttu, kun olemme tehneet päätöksen gee
nitiedon hyödyntämiseen profiloitumisesta. Me 
kehitämme TAMKissa erityisesti geneettiseen tie
toon pohjautuvaa potilasohjausta sekä tutkimus
prosessien hallintaa ja sensitiivisten aineistojen 
käsittelyä. Yksilöllistetyn lääketieteen ja tervey
den kehittymisen myötä terveydenhuollossa tar
vitaan yhä enemmän tutkimusosaamista, koska 
tutkimus ja hoito ovat hyvin lähellä toisiaan (3). 
Jokainen potilas on potentiaalinen tutkimukseen 
osallistuja ja se on myös jokaisen oikeus. Tervey
denhuollossa otetaan yhä enemmän tutkimus ja 
biopankkinäytteitä, joita tarvitaan alan nopeas
ti edistyvässä tutkimuksessa ja potilaan hoidon 
suunnittelussa. Potilaan informoiminen tutki
muksesta ja tietoon perustuvan suostumuksen 
vastaanotto ovat korkeatasoisen ja eettisesti kes
tävän tutkimuksen kannalta erittäin merkittäviä 
sisältöjä. Kohdistamme koulutuksen ammattiin 
ja täydennyskoulutuksessa opiskeleville sekä ta
vallisille kansalaisille. Kansalaisten tiedon lisää
misellä tavoittelemme geneettisen tiedon lukutai
don kehittymistä, mikä on tärkeää yksilöllistetyn 
terveyden jalkauttamiseksi terveydenhuoltoon. 
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