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enomi- ja geenitietdmys li-

saantyy koko ajan. Terve-

ydenhuollossa hyodynne-
tadn nykydin genomi- ja geenitietoa
enenevassd madrin. Genomi- ja gee-
nitiedon avulla pyritddn sairauksien
varhaisen diagnostiikkaan ja hoito-
menetelmien kehittimiseen. Gen-
omilla tarkoitetaan ihmisen koko
periméa ja geenilld yksittdistd perin-
totekijaa. Nykyisin geenitutkimus-
ten tuloksien pohjalta voidaan valita
potilaalle tietyissa tapauksissa yksi-
lollisesti sopiva ladke myds sy6van-
hoidossa. Geenitutkimuksen avulla
on mahdollista 16ytaa syoville altis-
tavia geenivirheitad. Syoville altis-
tavia geenivirheitd tutkitaan muun
muassa geenipaneelien avulla. Gee-
nipaneelitestauksen avulla voidaan
tutkia kerralla useita eri geeneja.
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Geenipaneeli tarkoittaa, ettd tutki-
muksessa tutkitaan tiettyyn sy6pain
liittyvid geeneji, joita voi olla muu-
tamia tai jopa kymmenii. Syoville
altistavien geenivirheiden kantajat
tulisi tunnistaa terveydenhuollossa,
jotta saadaan lisddntyneessd syopddn
sairastumisriskissd olevat henkil6t
seurantaan, jolla pyritddn sy6vin
ennaltaehkdisyyn, varhaiseen to-
teamiseen ja hoitoon. Tiettyjen
syoville altistavien geenivirheiden
kantajille tarjotaan my6s mahdolli-
suus harkita sy6pédan sairastumisen
riskid alentavia kirurgisia toimen-
piteitd. Potilasohjaus on ensisijai-
sen tarkedd ennen geenitutkimuk-
sia sekd geenitutkimusten tulosten
selvittyd. Ennen geenitutkimukseen
suostumista potilaan tulee ymmar-
tdd mité tutkitaan ja minkalaisia tu-
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loksia geenitutkimus voi tuoda esille
ja mika on tulosten merkitys poti-
laalle itselleen ja hdnen lahisuku-
laisilleen. Mikili periytyva syoville
altistava geenivirhe todetaan, niin
lahisukulaisille tarjotaan kohden-
nettua ennakoivaa geenitutkimus-
ta. Onnistunut potilasohjaus véahen-
tad potilaan huolta asiasta seka lisad
luottamusta terveydenhuoltoon,
kun hin saa tietoa yksilollisen seu-
rannan ja toimenpiteiden mahdol-
lisuuksista. Potilasohjaukseen tulee
varata riittavasti aikaa, jotta on mah-
dollista keskustella potilaan mielta
askarruttavista asioista. Periytyvien
syoville altistavien geenivirheiden
potilasohjaus toteutetaan perinnél-
lisyysneuvontana kliinisen genetii-
kan yksikossa.




SYOVALLE ALTISTAVIA
GEENIVIRHEITA

Koska sitten tulisi epéilld, ettd sys-
péddn sairastumisen taustalla saattaa
olla perinnéllinen syoville altistava
geenivirhe? Syoville altistavan gee-
nivirheen kantajuutta voidaan epiil-
14, mikali suvussa esiintyy syopaén
sairastumisia nuorella iilld, epail-
lyn syovén esiintymisté usealla su-
kulaisella, ldhisukulaisella on kaksi
tietyn oireyhtyman keskeistd syopaa
(esimerkiksi rintasy6pa ja muna-
sarjasyopd tai paksusuolensyopa
ja kohtusy6pa). Syoville altistavan
geenivirheen tutkimukset aloitetaan
potilaasta, joka on itse sairastunut
syopéaan. Tunnetuimpia syoville al-
tistavia geenivirheitd on BRCA-1,
BRCA-2 ja Lynchin oireyhtyméssa
esiintyva geenivirhe. Naiden seu-
rannasta on kertynyt tietoa jo parin
vuosikymmenen ajalta. BRCA -1/2
geenivirheet liitetddn rintasyopéain
ja munasarjasyopdan. BRCA-1/2
geenivirheen kantajilla on 70 pro-
sentin riski sairastua elinaikanaan
rintasy6padn sekd 17-44 prosentin
riski sairastua munasarjasyopain.
Kyseessd on merkittava riski. Sddn-
nollisesti toteutuvan seurannan
avulla rintasyopa voidaan havaita
jo varhaisessa vaiheessa. Munasarja-
sy6vén varhainen toteaminen on sita
vastoin haastavaa. Munasarjasyo-
villd ei ole tunnistettavaa esiastet-
ta eikd edes tiheélld seurannalla ole
voitu vahentda kuolleisuutta. BRCA-
1/2 geenivirheen kantajille suositel-
laan munasarjojen ja munajohtimi-
en poistoa noin 40-45-vuotiaana.
BRCA-1/2 kantajien rintasyovin
riskid alentaa merkittavésti rintarau-
haskudoksen kirurginen poistami-
nen. Rintarauhaskudoksen poista-
misen yhteydessé plastiikkakirurgin
on mahdollista rakentaa potilaalle
uudet rinnat poistettujen tilalle.
Lynchin oireyhtymi altistaa pak-
susuolensyoville ja kohdunrunko-

osan sy6ville. Lynchin oireyhtymds-
sd paksusuolensy6van elinikdinen
sairastumisriski on 80-90 prosenttia
ja kohdunrunko-osan sy6van riski
40-50 prosenttia. Paksusuolensyo-
vdn seurannassa kiytetddn pak-
susuolentihystysta, jolla on mah-
dollista havaita syopé varhaisessa
vaiheessa. Paksusuolensy6vissi on
mahdollista havaita esiaste. Paksu-
suolen tihystyksessd voidaan pois-
taa polyyppeja, jotka voivat ajan
my6td muuttua pahanlaatuisiksi.
Lynchin oireyhtyman kantajat ovat
oikeutettuja elinikédiseen seurantaan
ja 2-3 vuoden vilein tapahtuvaan
paksusuolentdhystykseen. Naisille
suositellaan gynekologin seuran-
taa vuoden vilein 35-vuoden idstd
lahtien. Kohdunrunko-osan sy6vén
ennaltaehkiiseviksi toimenpiteeksi
suositellaan kohdun ja munasarjo-
jen poistoa 45-50-vuoden idssa.

GEENITIETO
SYOPASAIRAANHOITAJAN
ARJESSA

Geenitutkimus on aina potilaalle
tai hanen ldheisilleen vapaaehtoista.
Geenitiedon hy6dyntdmiseen liit-
tyy eettisid kysymyksia, jotka tulee
huomioida hoitoty6sséd esimerkiksi
geenitestituloksen vaikutuksesta po-
tilaan eliménlaatuun sekd genomi-
ja geenitiedon hyodyntiamiseen
liittyvit tiedolliset aukot. Nykyadn
tunnistetaan erilaisia geenivirheit,
joiden vaikutusta syovén syntyyn ei
tunneta. Koska geenitietdmys lisdan-
tyy jatkuvasti, niin parin vuoden
pddstd tilanne voi olla erilainen.
Silloin mahdollisesti tiedetdin, etta
onko tietty geenivariantti on har-
miton vai lisaako se riskid sairastua
tiettyyn syopdan.
Perinnéllisyysneuvontaa anne-
taan kliinisen genetiikan yksikoissa.
Neuvontaa antavat perinnollisyys-

ladkarit ja toimipaikkakoulutetut
perinnéllisyyshoitajat. Perinnélli-
syysneuvonta on aina parhaimman
ajantasaisen tiedon antamista ja
eri vaihtoehdoista keskustelemista
ilman potilaan ohjailua tai syyllis-
tamistd. Psykososiaalisen tuen an-
taminen on osa perinnéllisyysneu-
vontaa, koska kyseessd on hyvin
sensitiivinen asia. Kliinisen gene-
tiikan yksikostd potilas saa myos
ohjausta, kuinka hin voi kertoa li-
heisilleen syoville altistavasta gee-
nivirheesta.

Syoville altistavan geenivirheen
l6ytyminen vaikuttaa potilaan li-
sdksi jilkeldisiin sekd lahisukulai-
siin. Thmiset reagoivat eri tavoin
geenitutkimuksiin ja siitd saata-
vaan tietoon. Tieto voi vaikuttaa
potilaan fyysiseen, psyykkiseen ja
sosiaaliseen terveyteen sekd per-
heen dynamiikkaan. Syoville al-
tistavan geenivirheen 16ytyminen
aiheuttaa monenlaisia tunteita. Se
voi aiheuttaa muun muassa huolta
ja harmia, syyllisyyttd, pelkoa sy6-
pddn sairastumisesta, kuolemasta
ja leimautumisesta, mutta toisaalta
jotkut kokevat sen helpotuksena ja
epavarmuuden pédttymisend. Syo-
ville altistavan geenivirheen 16yty-
misestd kertominen omille jilke-
laisille ja lahisukulaisille saatetaan
kokea stressaavana. Ahdistusta ja
syyllisyyttd saattaa aiheuttaa tieto,
ettd syoville altistava geenivirhe on
siirtynyt jélkeldisille. Syopésairaan-
hoitajat kohtaavat tydssdan potilaita,
joilla on syoville altistava geenivir-
he. Sydpisairaanhoitajilla on mer-
kittavé rooli ndiden potilaiden rin-
nalla kulkijoina, luotettavan tiedon
darelle ohjaajina ja psykososiaalisen
tuen antajina.

Kansallinen genomistrategia on
julkaistu 2015. Suomen genomistra-
tegiassa on nostettu esille tervey-
denhuollon ammattihenkil6iden
genomiosaamisen vahvistaminen
esimerkiksi koulutuksen avulla.
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Suomen genomistrategiaan kuuluu
my6s kansalaisten genomitiedon
lisddntymisen edistdminen. Téssd
keskeisessd osassa ovat terveyden-
huollon ammattihenkil6t eri toimin-
taymparistoissd. Terveyskylan harvi-
naissairauksien talosta 16ytyy paljon
tietoa kansalaisille suunnattua gee-
nitietoa, jonka pariin potilaita voi
tarvittaessa ohjata. Genomilain pi-
tdisi tulla eduskunnan kasiteltévéaksi
syksylla 2020. Genomilain tarkoitus
on tukea vastuullista, yhdenvertais-
ta ja tietoturvallista genomitiedon
hyodyntamisti kansalaisten tervey-
den edistamiseksi.

Valmistuvilla ja jo tyoelamaéssa
olevilla sairaanhoitajilla tulee olla
valmiuksia hy6dyntéa ja ohjata po-
tilaita genomi- ja geenitietoon liit-
tyvissd asioissa. Tyoeldimassa toimi-
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ville sairaanhoitajille tulisi tarjota
genomi- ja geenitietoon liittyvaa li-
sdkoulutusta. Genomi- ja geenitie-
don hy6dyntaminen tulee lisdanty-
méan, joten jokaisen sairaanhoitajan
tulisi hallita perustiedot. Tietojen
péivittiminen sdanndollisesti on osa
hoitotyén ammattilaisen osaamista.
Monille sairaanhoitajille biopankki
on tuttu asia. Biopankit kerddvit
kansalaisten biologisia néytteita ja
tietoja. Saatua tietoa voidaan hyo-
dyntédd genomitutkimuksessa ja tuo-
tekehittelyssd. Biopankkiin néytteen
antaminen perustuu vapaaehtoisuu-
teen ja se edellyttaa tietoisen suostu-
muksen antamista. Usein juuri sai-
raanhoitaja kertoo asiasta potilaalle
ja ottaa vastaan potilaan tietoisen
suostumuksen.

GENOMITIEDON
KOULUTUKSELLA KOHTI
OSAAMISTA

Tampereen ammattikorkeakou-
lu sai rahoituksen opetus- ja kult-
tuuriministerioltd Geenikartta -tie
terveyteen (Profitu) hankkeel-
le. Hanke alkoi toukokuussa 2019
ja paittyy elokuun lopussa 2021.
Hankkeen tavoitteena on kehittda
Tampereen ammattikorkeakoulun
henkil6ston genomitiedon osaa-
mista, luoda vastuullinen geenitie-
don ja potilastiedon hyédyntédmi-
sen tiekartta. Lisdksi hankkeessa
kehitetddn terveydenhuollon gen-
omitiedon koulutusta ja osaamista
vahvistaen kansallista ja kansain-
valistd yhteisty6ta tutkimuksen ja
hankkeiden avulla. Hankkeen puit-
teissa on ollut mahdollista jarjestdd
terveysalan opettajille koulutusta
genomitiedosta, jotta genomitieto
jalkautuisi osaksi jokaisen opetta-
jan opetusta. Tampereen ammatti-
korkeakoulu on edelld kavija gen-
omitiedon jalkauttamisessa osaksi
sairaanhoitajien peruskoulutusta
seka jatkokoulutusta.

Tampereen ammattikorkeakou-
lussa on tyostetty genomitiedon
integroimista sairaanhoitajakoulu-
tuksen opetussuunnitelmaan. Seu-
raavassa opetussuunnitelmassa on
kaikille sairaanhoitajaopiskelijoille
kahden opintopisteen laajuinen gen-
omitiedon perusteet -opintojakso.
Talla opintojaksolla opiskelija oppii
genomitietoon liittyvid peruskasit-
teitd, lainsdddantod, genomitietoon
liittyvid eettisid ndkokulmia seka asi-
akkaan/potilaan ohjaukseen liittyvid
asioita. Genomitietoa integroidaan
eri opintojaksoille siten, ettd opis-
kelijan ymmarrys asiasta lisdantyy ja
syvenee koulutuksen aikana. Profitu
-hankkeessa tuotetaan lisaksi sovel-
tuvaa opetusmateriaalia eri opinto-
jaksoilla kdytettaviksi. Hankkeeseen
on nivottu tiiviisti mukaan potila-




sohjaus ja eettinen paatoksenteko.
Néamai ovat keskeisid laatutekijoita
genomitiedon vastuullisessa hyo-
dyntamisessd. Hankkeessa on luotu
malli, jonka avulla sairaanhoitaja-
opiskelijan potilasohjaustaidot ke-
hittyvit sairaanhoitajakoulutuksen
edetessd.

Profitu hanke vastaa genomitie-
don nykyisiin ja tulevaisuuden tar-
peisiin. Hankkeen aikana on jdrjes-
tetty useita erilaisia maksuttomia
koulutuksia opiskelijoille ja henki-
l6kunnalle seka aiheesta kiinnostu-
neille terveydenhuollon ammattilai-
sille muun muassa geenitieto syopaa
selattdimassa webinaari. Erilaisia sai-
raanhoitajille suunnattuja tayden-
nyskoulutuksia genomitietoon liit-
tyen on tulossa tarjolle.

Tampereen ammattikorkeakoulun
terveyden edistdmisen ylempéin
ammattikorkeakoulututkintoon on
mahdollista valita jo genomitie-
toon liittyvid opintoja. Genomitie-
to terveyden tutkimuksen/edista-
misen opintojaksolla pureudutaan
genomitietoon ja -tutkimukseen
sekd kansallisiin ettd kansainvéli-
siin tietovarantoihin ja verkostoi-
hin. Tavoitteena on genomitiedon
asiantuntijuuden kehittdiminen seka
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tiedon soveltaminen ty6yhteison ke-
hittdmiseen ja johtamiseen. Yksilol-
listetty terveys ja terveyden edistd-
misen opintojaksossa tarkastellaan
geenitietoa terveyden edistdmisen
ja tutkimuksen nakoékulmasta seka
sithen liittyvid erityiskysymyksia.
Lisdksi tassa opintojaksossa kasitel-
laan yksilollistetyn terveyden edis-
tamisen eettisid kysymyksid seka
aiheeseen liittyvaa lainsdddantod ja
ohjeistuksia. Tavoitteena on hyo-
dyntaa erityisosaamista koulutta-
misessa sekéd suunnitella ty6yhtei-
s60n genomitiedon avulla erilaisia
interventioita.

Suomen genomistrategiassa nos-
tetaan esille Genetics counsellor
koulutuksen tarve perinnollisyys-
ladketieteen erikoislddkéreiden ja
toimipaikka koulutettujen perin-
noéllisyyshoitajien rinnalle. Tam-
pereen ammattikorkeakoulussa on
alkamassa syksylld 2021 kansainva-
linen Genetic and Genomic Coun-
selling ylempi ammattikorkeakou-
lututkintokoulutus. Koulutuksessa
paneudutaan syvillisesti geeni ja
genomitietoon ja niiden hy6dyn-
tdmiseen sekd mahdollisuuksiin.
Geeni ja genomitiedon kayttod
ohjaavat lainsdddénto, erilliset oh-
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jeistukset sekd eettiset ndkokulmat
syventyvat koulutuksen aikana.
Opiskelijat saavat mahdollisuuden
syventdd tiedollisia ja taidollisia
ohjausvalmiuksiaan koulutuksen
aikana. Koulutuksesta valmistu-
neet voivat tyollistya julkisen ter-
veydenhuollon liséksi erilaisiin tut-
kimushankkeisiin seka yksityisten
yritysten asiantuntija- ja kehitta-
mistehtdviin. Tama koulutus tulee
olemaan uraauurtava. ¥
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