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Genomic information is increasingly being used in the diagnosis and treatment of
cancers. The purpose was to find out and describe the experiences of cancer
patients with genomic information, and to find out what kind of skills they have in
order to process genomic information. The aim was to develop the involvement
of cancer patients in the treatment of cancer from the perspective of genomic
information.

The study was qualitative in nature. The data were collected through theme in-
terviews from 12 persons with cancer diagnosis. The data were analyzed through
qualitative content analysis.

The findings suggest that the experiences of cancer patients with genomic infor-
mation were related to genetic defect carrying, biobank samples and genetic
counselling. The preparedness to process genomic information varied. The inter-
viewees who had received genetic counselling were generally satisfied with the
information and counselling.

Healthcare professionals were seen to take an active part in treatment-related
decision-making. From the perspective of genomic information, patient involve-
ment was seen in adequate access to information, interactive discussion, patient
consideration and non-directiveness. The interviews revealed that genome and
genomic information are still rather foreign terms for the population.

Key words: genomic information, cancer, participation
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1 JOHDANTO

Ihmisen perimasta kertovan tiedon eli genomitiedon avulla voidaan kehittaa mo-
nien sairauksien hoitoa. Genomitiedon kayttaminen etenee talla hetkella eniten
syovan diagnostiikassa ja hoidossa, kun syopien luokittelu ja hoidon valinta voi-
daan tehda geneettisten tutkimusten pohjalta. (Genomikeskus 2020.) Genomitie-
don avulla voidaan ennustaa syopaa sairastavan taudin kulkua ja saada tietoa
sopivasta ladkehoidosta (Kankuri-Tammilehto & Schleutker 2017). Geenitietoutta
kaytetaan myos syopasairauksien ennaltaehkaisyssa. Tulevaisuudessa voidaan
tunnistaa yha tarkemmin, mika sairauden aiheuttaa ja kuinka sairauden ennus-
tetta voidaan parantaa. Voidaan jopa ennaltaehkaista sairauksien puhkeamista
ja aloittaa aktiiviset hoidot jo silloin, kun sairaus ei viela haittaa elamaa, mutta
parantavaa hoitoa on saatavilla. Voidaan saavuttaa lisaa tauditonta elinaikaa sa-

malla elamanlaatua parantaen. (Suomen Syo6papotilaat ry 2017, 3.)

Asiakkaan osallistuminen hoitoon nahdaan tarkeana, koska se voimaannuttaa
asiakasta ja ammattilaista, syventaa organisaation ja osallisten osaamista ja tie-
toperustaa seka tuottaa vaikuttavampia palveluja (Vihtari, Sinervo & Stahle
2020). Asiakasosallisuus on vield melko uusi nakdkulma suomalaisessa tervey-
denhuollossa. Silla tarkoitetaan oikea-aikaista ja asiakkaiden tarpeisiin vastaa-
vaa hoitoa ja palveluja. Asiakasosallisuuden tavoitteena on, etta hoito ja palvelut
toimisivat paremmin. Palveluiden tulisi myos olla yhdenvertaisesti saatavia ja
saavutettavissa huomioiden potilaiden erilaiset taustat ja arjen todellisuuden.
(Linnanmaki 2017.) Asiakkaan kokemus osallisuudesta lisda hanen hyvinvointi-
aan. Asiakasosallisuuden avulla voidaan paitsi kehittda hoidon laatua ja palvelu-
kokonaisuuksien yhteensovittamista niin myods tuottaa arkihyotya inmisille. (Ter-

veyden ja hyvinvoinnin laitos 2019.)

Taman tutkimuksen tarkoituksena oli selvittaa ja kuvata syopaa sairastaneiden
kokemuksia genomitiedosta seka selvittaa, millaisia valmiuksia heilla on kasitella
genomitietoa. Tutkimuksen tavoitteena oli kehittaa syopaa sairastavien osalli-

suutta syovan hoidossa genomitiedon nakdkulmasta. Opinnaytetyd tehtiin Tam-
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pereen ammattikorkeakoulun Profitu-genomihankkeen toimeksiantona ja yhteis-
tyétahoina olivat Pirkanmaan Sydpayhdistys ry, TAYS syopakeskus ja Sydpajar-

jestot.

Tutkimuksen avulla saatiin hyddyllista tietoa syopaa sairastaneiden kokemuk-
sista yhteistyotahojen kayttoon. Meilla tutkijoina ja hoitoalan ammattilaisina ta-
voitteena oli myos lisata ammatillista osaamistamme genomitiedon hyodyntami-
sessa potilas- ja asiakastydssa. Genomitieto on tulevaisuutta myds hoitoalalla, ja

halusimme kehittaa erityisesti potilasohjaukseen liittyvaa osaamistamme.



2 KIRJALLISUUS, TEORIA JA KIRJALLISUUSKATSAUS

2.1 Genomitiedon kehityskulku ja mahdollisuudet

Vuonna 1990 aloitettiin ihmisen genomiprojekti eli Human Genome Project, jonka
myota saatiin selville ihmisen periman rakenne, tietoa emasjarjestyksesta ja ih-
misen geeneista seka geenien paikoista kromosomeissa (Jokela, Oja-Leikas &
Rova 2017, 18-19). Samana vuonna julkaistiin ensimmaisen ihmiselle annetun
geenihoidon tulokset. Pitkalle edennytta melanoomaa sairastanut potilas sai ret-
roviruksen avulla muokattuja autologisia T-lymfasyytteja, joihin oli pystytty siirta-

maan neomysiinia inaktivoiva merkkigeeni. (Joensuu ym. 2013, 245-246.)

Genetiikan tutkimus on luonteeltaan globaalia yhteisty6ta. Vuonna 2003 valmis-
tunut Human Genome -projekti oli laaja biologinen yhteistydprojekti, jossa tehtiin
yhteisty6ta useiden tutkimuslaitosten valilla. 2000-luvulla on tehty koko periman
kattavia assosiaatiotutkimuksia, jotka ovat vakiinnuttaneet geenitutkimuskonsor-
tiot. Ne yhdistavat tutkimusryhmia, tutkijoita ja biopankkeja jopa satoihin tuhansiin
tutkittaviin. (Aittomaki, Moilanen & Perola 2016.)

Genomitiedon kasvaessa nopeaan tahtiin, on vaikea sanoa, miten genomitutki-
musta sovelletaan tulevaisuudessa sairauksien parantamiseen tai terveyden
edistamiseen (Jokela ym. 2017, 87.) Genomitietoa kaytetaan jo yksildllistetyssa
hoidossa, ja sen hyddyntaminen mahdollisimman monipuolisesti parantaa hoidon
laatua seka turvallisuutta, ja on myds kustannustehokkaampaa (Porkka ym.
2017). Syévan molekyylibiologisen tiedon lisaantyminen on edistanyt syopalaak-
keiden kehittamista seka mahdollistanut potilaille yksilollisemman hoidon
(Alanne, Joensuu & Elenius 2018, 126).

Suomessa sosiaali- ja terveysministeridssa on valmisteilla genomilaki, jonka tar-
koituksena on tukea genomitiedon kayttoa inmisten terveyden hyvaksi. Lakiesitys
velvoittaa, ettd tiedon kayttaminen on vastuullista, tietoturvallista ja yhdenver-
taista. (Eduskunta 2020.) Monista tietokannoista peraisin olevan genomitiedon
sadilyttdminen ja kayttaminen vaatiikin erityista tiedon hallintaa ja yhdistamista,

koulutusta seka tietosuojaan liittyvien kysymysten miettimista (Porkka ym. 2017).
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Genomilakiesityksen mukaan Suomeen perustetaan genomikeskus, joka toimii
kansallisena asiantuntijaviranomaisena (Eduskunta 2020). Genomikeskus toisi
mahdollisesti Suomeen myos keskitetyn tietokannan geenitiedolle, jolloin geeni-
tutkimuksen edetessa naytteitéa pystyttaisiin uudelleen arvioimaan (Salminen
2019). Biopankit ovat yksi geenitutkimuksen jo kaytdssa olevista apukeinoista.
Sielta tutkijat voivat saada jopa tuhansia naytteita ilman, etta naytteita tarvitsee
kerata jokaista tutkimushanketta varten erikseen. Biopankkien toiminnasta maa-

raa vuonna 2013 voimaan tullut biopankkilaki. (Jokela ym. 2017, 86.)

Genomitietoa voidaan talla hetkelld hyédyntaa paitsi monien sairauksien hoi-
dossa myds sairauksien ennaltaehkaisyssa selvittamalla esimerkiksi yksilollinen
riski sairastua sydan- ja verisuonitautiin (Genomikeskus 2020). Tutkimuksissa on
|0ydetty tuhansia geeneja, jotka vaikuttavat yksilolliseen perittyyn alttiuteen sai-
rastua kansantauteihin (Perola & Kristiansson 2017). Seulontatutkimukset voi-
daan nain kohdistaa niihin, joilla on kohonnut riski sairastua. Genomitiedon avulla
sairauksia pystytaan myos diagnosoimaan aiempaa tarkemmin. (Sosiaali- ja ter-
veysministerio 2020.) Genomitiedon lisdantyessa sairauksien hoidossa ja ennal-
taehkaisyssa on oltava maariteltyna, kuka ja miten mahdollisista 10ydoksista ker-
too, koska vain harvoilla l1aakareilla on riittava tietamys asiasta. Hoitopaatosten

tekoa tukevia jarjestelmia on oltava saatavilla. (Porkka 2017.)

Genomitietoa on jo alettu hyddyntaa ladketeollisuudessa. Genomitietoa hyddyn-
tamalla voidaan yha useammin valita laakehoito, joka on yksittaiselle potilaalle
sopivin (Genomikeskus 2020). Syévan syntyyn vaikuttavia tapahtumasarjoja tut-
kimalla voidaan kehittaa uusia laakkeita ja hoitomuotoja (Heino & Vuento 2019,
323). Yksilollistetyn hoidon lisaksi on alettu puhua myo6s geeniohjatusta hoidosta.
Molemmilla tarkoitetaan syovan hoitoa, jossa laake kohdennetaan syovan kas-
vuun vaikuttavaan molekyyliin. (Alanne ym. 2018, 127.) Solu- ja geeniterapiatuot-
teet sekd kudosmuokkaustuotteet ovat biologisia l1aakkeita, jotka voivat mahdol-
listaa uusia innovatiivisia hoitomuotoja. Niitéd voidaan hyédyntaa sairauksiin, joi-
hin ei ole laakehoitoa tai hoitokeinoja on vain rajallisesti. Tuotteita kehitetaan
paitsi syovan hoitoon niin myos kroonisiin metabolisiin ja tulehduksellisiin sai-
rauksiin seka degeneratiivisiin sairauksiin. Geeniterapiaa voidaan kayttaa esi-

merkiksi geenivirheesta johtuvien sairauksien hoidossa. (Palomaki 2017.)
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Tietyt kasvaimen soluissa olevat mutaatiot voivat antaa johtolankoja valittaessa
ladkehoitoja syopaa vastaan. Johtolankoja etsitaan tutkimalla sydpakasvaimen
geeneja genominlaajuisin menetelmin. (Jokela ym. 2017, 85.) Eturauhassydvan
hoidossa kaytetty soluterapiavalmiste Provenge oli vuonna 2013 syopalaakkeista
ensimmainen, joka sai myyntiluvan. Toisena valmisteena vuonna 2015 tuli mela-
nooman hoidossa kaytetty Imlygic, joka on ensimmainen onkolyyttinen virus-
ladke. (Palomaki 2017.)

Onkolyyttinen geeniterapia on hoitomuoto pitkalle edenneen melanooman hoi-
dossa. Hoidossa kaytetaan heikennettyja onkolyyttisia Herpes simplex 1 —viruk-
sia. Niita on geneettisesti muokattu tuottamaan granulosyytteja ja magrofageja
stimuloivaa kasvutekijaa. Laake on tarkoitettu aikuisille potilaille, joiden mela-
nooma on leikkaushoitoon soveltumaton ja paikallisesti tai systeemisesti levinnyt,
mutta ei kuitenkaan metastasoitunut aivoihin, luustoon, keuhkoihin eikd muihin
sisaelimiin. Hoito toteutetaan kasvaimensisaisella ruiskeella, joka vaikuttaa kas-
vaimen kasvuun. Laake vaikuttaa syopakudokseen tappavasti lisdantymalla me-
lanoomasoluissa ja rikkomalla kasvainsolut virusten vapautuessa kudokseen.
(Y1a-Herttuala 2016.)

Euroopassa kaupalliseen kayttoon on toistaiseksi hyvaksytty kolme geenilaa-
ketta: alipogeenitiparvoveekki perinndllisen lipoproteiini-lipaasi-entyymin puut-
teen hoitoon, talimogeenilaherparepveekkihoito pitkalle levinneen melanooman
hoitoon seka muokatut CD34++-kantasolut vaikean ADA-immuunipuutostaudin
hoitoon. Kliinisessa kehityksessa olevia hoitokohteita ovat syopien osalta mm.
pahanlaatuinen aivokasvain, virtsarakkosyopa, munasarjakasvaimet seka leuke-
mia. (Jokela ym. 2017, 90-91.)

2.2 Syovat ja genomi

Syodvat ovat yleisia ja ne yleistyvat vaestdn ikdantyessa. Vuonna 2014 syopaan
sairastui Suomessa noin 32 000 ja noin 12 000 menehtyi syopaan. Miesten ylei-
simmat syovat vuonna 2014 olivat eturauhassyopa (28 %), keuhkosyopa (10 %)

ja paksusuolisyopa (6 %). Naisilla vastaavasti yleisimmat sydvat olivat rintasydpa
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(31 %), kohdun runko-osan syopa (6 %) ja paksusuolisyopa (6 %). Miesten syo-
pakuolleisuuden aiheuttajina karkea pitavat keuhko-, eturauhas- ja haimasyopa
ja naisilla rinta-, keuhko- ja haimasyo6pa. (Aittomaki ym. 2016.) Muutamaa poik-
keusta lukuun ottamatta sydvat voidaan luokitella neljaan paaryhmaan riippuen
siitd, missa kudoksessa ne esiintyvat (epiteliaalinen, mesenkymaalinen, hemato-

poieettinen ja neuroektodermaalinen) (Weinberg, 2014, 68).

Ymparistoon ja elamantapoihin liittyvat tekijat ovat keskeisia useimpien syopien
synnyssa, mutta pohjimmiltaan sydopa on aina geneettinen sairaus, joka syntyy
mutaatioiden seurauksena (Aittomaki ym. 2016). Kaikissa syovissa tapahtuu hai-
riintymistd genomin normaalissa saatelyssa (Kankuri-Tammilehto & Schleutker
2017). Jotta ihmiset sopeutuisivat jatkuvasti muuttuviin elinoloihin, mutaatiot
muokkaavat geenistbamme. Mutaatioista suurin osa on harmittomia, ja gee-
niemme muutosnopeus vaihtelee ymparistoon reagoiden. Mutaatio tapahtuu
yleensa joko munasolussa tai siittiossa ja periytyvien tautien geenivirheiden koh-
dalla se on voinut periytya useankin sukupolven takaa. (Jokela ym. 2017, 41, 79.)
Sydvan syntymiseen vaikuttavat elaman varrella kudokseen muodostuneet so-
maattiset mutaatiot ja perityt ituratamutaatiot (Kankuri-Tammilehto & Schleutker
2017).

Perintoaines eli genomi koostuu DNA:sta ja sisaltaa kromosomeja. Ihmisen ge-
nomi sisaltaa elimiston rakenteelle ja toiminnalle tarvittavat perustukset. Peri-
mamme sisaltaa 22 kromosomiparia eli autosomia. lhmisilla on myos sukupuolen
kehitykseen vaikuttava kromosomipari, jotka eroavat rakenteeltaan ja toiminnal-
taan autosomeista. Yhden ihmisen saman kromosomiparin kromosomeja kutsu-
taan vastinkromosomeiksi. Ne sisaltavat paaasiassa samat geenit ja ovat emas-
jarjestykseltaan lahes samankaltaiset. Kromosomiparit ovat ihmisten valilla lahes
samankaltaiset, mutta yksildllisia eroja l0ytyy. Eroavaisuudet vaikuttavat esimer-
kiksi silmien variin tai jonkin taudin sairastumisriskiin kuten esimerkiksi diabetek-
seen. Kromosomien valisiin eroihin eli monimuotoisuuksiin liittyy rakenteen muu-
toksen muoto, yleisyys ja vaikutus ihmisen ominaisuuksiin tai sairastumisriskiin.
Erojen esiintyvyyteen vaikuttavat sattuma ja valinta. Kaikki monimuotoisuudet ei-
vat aiheuta solujen toimintaan muutoksia, jolloin niilla ei ole vaikutusta ihmiseen,

ja silloin niiden yleisyyteen vaikuttaa eniten sattuma. Muutoksen ei tarvitse olla
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suuri, silld yhdenkin emaksen vaihtuminen genomin sopivassa kohdassa riittaa,

jotta seurauksena voi olla vakavakin tauti. (Jokela ym. 2017, 15-16.)

Solu jakaantuu, erilaistuu ja kuolee ulkopuolisten tekijoiden vaikutuksesta. On
mahdollista, ettd solu voi muuntua riippumattomaksi ymparistdstaan ja solukko
alkaakin kasvaa kontrollitta. Nain syntyy kasvain. Solun omat jakaantumista edis-
tavat geenit aktivoituvat DNA-muutosten seurauksena, mika toimii syovan syn-
nyn tarkeimpana mekanismina. Syopasolujen ulkonakd voi olla poikkeava ja ne
my0Os usein jakaantuvat normaaleja soluja nopeammin. Syévan synnyssa tarke-
assa roolissa ovat proto-onkogeenit, jotka normaalisti osallistuvat soluissa jakau-
tumista edistavien viestien valittamiseen. Muuttuessaan proto-onkogeenit ovat
myotavaikuttamassa syovan syntyyn. Proto-onkogeeneissa aktivoituminen voi
tapahtua monella tavalla: geenin saatelyssa tapahtuu muutoksia ja proteiinin tuo-
tanto voi yliaktivoitua, geenimuutokset voivat johtaa yhdistelmaproteiinien syn-
tyyn geenien liittyessa toisiinsa tai DNA-translokaation myoéta proto-onkogeeni
paatyy uuden promoottorin alaisuuteen, mika aiheuttaa solujen voimakasta ja-
kautumista. (Heino & Vuento 2019, 323-326.) Syopageenien toinen paatyyppi
ovat kasvunrajoitegeenit. Kasvunrajoitegeenien toiminnan haviaminen saa ai-
kaan syopaa aiheuttavan vaikutuksen, kun solunjakautuminen paasee lisaanty-

maan (Joensuu ym. 2013, 19.)

Syodpa ei yleensa ole vahvasti perinndllinen sairaus, mutta lahes kaikista syopa-
tyypeista on kuvattu perinndllisia muotoja. Talloin yksilo on perinyt pahanlaatui-
sille kasvaimille altistavan geenivirheen. Perima onkin yksi monista riskitekijoista
syovan syntymekanismissa. (Aittomaki ym. 2016.) Yleisimpia syopia, joista ilme-
nee perinndllisia muotoja, ovat paksusuolisyopa, rintasydpa, munasarjasyopa ja
eturauhassyopa. Mikali suvussa todetaan perinndllinen syopa, tulee sukulaisille
tarjota syovan ehkaisyyn ja mahdollisimman varhaiseen toteamiseen tahtaavia
toimia. Sukulaisille voidaan tarjota ennustavaa geenitutkimusta ja tarvittaessa oh-
jata varhaisen toteamisen piiriin ne, jotka ovat perineet alttiuden sairastua. Mo-
nesti alttiuden tunnistaminen perustuu syopatapausten esiintymiseen suvussa,
mutta joidenkin syopien kohdalla perinndllinen alttius todetaan tehtyjen 16yddsten
perusteella tai kasvainta tutkimalla. (Aittomaki ym. 2016; Jokela ym. 2017, 85;
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Salminen 2019.) Diagnostinen geenitutkimus tehdaan laskimoverinaytteesta lym-
fosyyttien DNA:ta tutkimalla (Kankuri-Tammilehto, Vihinen & Schleutker 2019,
880).

Perinndllisen sydpaalttiuden piirteitd ovat sairastuneiden nuori ika, useiden lahi-
sukulaisten sairastuminen seka samalla henkilolla kahden tai useamman primaa-
rikasvaimen esiintyminen. Toisinaan myods harvinaisten kasvainten esiintyminen
suvussa herattavat epailyn perinndllisyydesta. (Aittomaki ym. 2016.) Yleensa
syOpaalttius ei tarkoita alttiutta vain yhdelle syovalle, vaan syopaalttiusoireyhty-
maan liittyy kohonnut riski sairastua tiettyihin syopatyyppeihin (Aittomaki ym.
2016; Salminen 2019). Talla hetkella tunnetaan yli 30 perinndllista sydpaalttius-
oireyhtymaa (Salminen 2019). Samassa suvussa voikin esiintyd eri syopia,

vaikka geenivirhe olisikin sama (Aittomaki ym. 2016).

2.3 Potilaan osallisuus syovan hoidossa

Potilaiden lisaantynyt osallisuus muokkaa terveydenhuoltoa ja edellyttaa uusien
kaytantojen omaksumista terveydenhuollossa. Ammattilaisille on jo opetettu vuo-
rovaikutustaitoja ja motivoivaa haastattelua, potilasinformaatioon on panostettu,
kaytdssa on apuvalineita jaetun paatdoksen teon tukemiseksi, potilaita edustavia
henkil6itd on jo otettu mukaan erilaisiin tydryhmiin ja kokemusasiantuntijuutta
hyodynnetaan. (Liira & Hietanen 2019.) Laakarit voivat esimerkiksi omilla toimil-
laan, kuten lahestymistavallaan ja puhetyylillaan, vaikuttaa potilaan rooliin heidan
omassa hoidossaan, seka vahvistaa potilaan omaa halua osallistua hoitoon
(Kéhler & Lonngvist 2020). Myds hoitosuunnitelma on yksi tapa, jossa potilas
osallistuu hoidon suunnitteluun ja tavoitteiden maarittelyyn (Liira & Hietanen
2019). Potilasta on jo lainkin mukaan hoidettava yhteisymmarryksessa hanen

kanssaan (Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 1992).

Potilaan osallisuutta osana syovan hoitoa voidaan tukea tarjoamalle hanelle ja
hanen laheisilleen tietoa sydvasta, hoitovaihtoehdoista ja eri vaihtoehtojen seu-
rauksista. On tarkeda mahdollistaa, etta potilas voi keskustella hoitovaihtoeh-

doista ammattilaisen kanssa ennen hoitopaatoksen tekemista. Potilaan elaman-
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tilanne, prioriteetit ja toiveet on hyva kayda lapi, jotta voidaan pohtia eri hoitovaih-
toehtoja ja niiden vaikutuksia toimintakykyyn, eldmanlaatuun tai lisdelinaikaan.
Hoitopaatoksesta ja siihen liittyvista perusteluista on hyva keskustella kasvokkain
potilaan kanssa, mikali hoitopaatds tehdaan moniammatillisessa tiimissa. (Syo-
pajarjestot 2020.)

Perinndllisyysneuvonnan tavoitteena on antaa potilaalle tai hanen sukulaiselleen
luotettavaa tietoa taudista, sen periytyvyydesta ja toistumisriskista. Nain sopeu-
tuminen suvun perinndlliseen sairauteen helpottuu ja osallistuminen taudin hoi-
toon ja taudin ehkaisya koskeviin paatoksiin tasavertaistuu. Perinndllisyysneu-
vonnassa noudatettavia periaatteita ovat asiakkaan omien paatosten kunnioitta-
minen, tiedon rehellinen valittaminen, ohjailemattomuus ja luottamuksellisuus.
Paatos geenitestauksesta tehdaan potilaalle tai sukulaiselle annettavan neuvon-
nan yhteydessa. Perinndllisyysneuvontaan kuuluu myos keskustelu siita, missa
vaiheessa asiasta tiedotetaan lahisukulaisille ja onko se mahdollisesti potilaan

toiveesta laakarin tehtava. (Joensuu ym. 2013, 76-77.)

2.4 Biopankit ja syopa

Sydpaan sairastuneella on mahdollisuus edistaa terveydenhuollon tutkimusta ja
yksilollisempaa sydvan hoitoa antamalla biopankkinaytteen. Biopankkien avulla
voidaan tutkia ja selvittaa syita sille, miksi toiset sairastuvat syopaan, mutta toiset
eivat. Biopankkinaytteet auttavat kehittamaan myds syopalaakkeita. (Suomen
Syopapotilaat ry 2017, 3—4.) Biopankkiin voidaan kerata ja tallettaa naytteita seka
hyddyntaa niita tutkimustarkoitukseen vain naytteen antajan vapaaehtoisella

suostumuksella (Minh ym. 2020).

Biopankkilaki turvaa potilaan yksityisyyden suojaa ja itsemaaraamisoikeutta po-
tilaasta otettuja naytteitad kasiteltdessa. Biopankkilain mukaan henkild voi antaa
kirjallisen suostumuksen hanesta otettujen tai otettavien naytteiden sailyttami-
seen biopankissa, kayttamiseen biopankkitutkimuksessa, henkilGtietojen luovut-
tamiseen, hanta koskevien rekisteritietojen yhdistdmiseen ja naytteen yhtey-
dessa hanelta saatujen tietojen kasittelyyn biopankkitutkimuksen edellyttamassa

laajuudessa. Suostumuksen antajalle on annettava riittdva selvitys tutkimuksen
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luonteesta, mahdollisista haitoista, naytteiden ottamisen ja sailyttamisen tarkoi-
tuksesta, naytteita sailyttavasta biopankista, suostumuksen vapaaehtoisuudesta

ja mahdollisuudesta rajoittaa tai peruuttaa suostumus. (Biopankkilaki 2012.)

2.5 Kirjallisuuskatsaus

Tutkimuksen kirjallisuuskatsauksen (lite 1) tarkoituksena oli kartoittaa keskeiset
aiemmat tutkimukset ja tieteellinen kirjallisuus liittyen kokemuksiin genomitie-
dosta. Kirjallisuuskatsauksen sisaanotto- ja poissulkukriteerit on esitetty taulu-
kossa 1. Sisaanottokriteereilla pyrittiin kohdistamaan tiedonhaku taman tutkimuk-
sen kannalta asianmukaisiin ja keskeisiin tutkimuksiin. Kirjallisuuskatsaukseen
haettiin tutkimuksia, jotka oli julkaistu suomeksi tai englanniksi vuosina 2014—
2020. Genomitiedon kehittyessa nopeasti tatd vanhemmat tutkimukset rajattiin
pois. Alkuperaistutkimusten tasoksi maariteltiin vaitoskirjat, pro gradut, tieteelliset
tutkimukset ja artikkelit. Alkuperaistutkimuksien tuli kasitella syopaa sairastanei-
den kokemuksia genomitiedosta tai yleisemmin ihmisten kokemuksia genomitie-
dosta. Tutkimukset, joissa kasiteltiin syOpaa sairastaneen laheisen tai omaisen

nakokulmia rajattiin pois.

TAULUKKO 1. Kirjallisuuskatsauksen sisaanotto- ja poissulkukriteerit.

Sisaanottokriteerit Poissulkukriteerit

e Tutkimus on julkaistu vuo- e Tutkimus on julkaistu ennen
sina 2014-2020 vuotta 2014

e Julkaisukieli on suomi tai eng- e Julkaisukieli on muu kuin suomi
lanti tai englanti

e Alkuperaistutkimukseksi hyvak- o Tieteellisen tutkimuksen kriteerit
sytaan vaitoskirjat, pro gradut, eivat tayty
tieteelliset tutkimukset ja artikke-| o SyOpaa sairastaneen laheisen
lit tai omaisen nakokulma

genomitietoon
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Tata opinnaytetyota varten toteutettiin integratiivinen kirjallisuuskatsaus, joka
eteni vaihe vaiheelta. Ensin tunnistetaan tutkittava ongelma, sitten suoritetaan
kirjallisuuden ja tutkimusten haku, arvioidaan ja luokitellaan aineisto seka lopuksi
analysoidaan aineisto ja esitellaan tulokset (Whittemore & Knafl 2005, 549). Kir-
jallisuuskatsausta varten tehtava tiedonhaku alkaa kdantamalla hakusanat eng-
lanniksi seka pohtimalla, milla kaikilla sanoilla aiheesta lahdetaan hakemaan tie-
toa (Stolt, Axelin & Suhonen 2016, 37). Kirjallisuuskatsaus eteni valitsemalla en-
sin tiedonhakuun sopivat hakusanat (taulukko 2). Tiedonhaussa hyodynnettiin in-
formaatikkoa. Hakusanat valikoituivat tutkimuskysymysten ja tyon aiheen perus-
teella. Tiedonhaku toteutettin sekd MeSH-asiasanoilla ettd vapaasanahaulla.
Medic-tietokannan osalta hakulauseke muodostui erilaiseksi, koska Medic on tie-
tokantana muista poikkeava, eiké samaa hakulauseketta nain ollen voitu kayttaa.
Tietokannat toimivat eri tavoilla, joten siksi perushakulauseke tulee muokata tie-
tokantaan sopivaksi (Stolt ym. 2016, 42).

TAULUKKO 2. Hakusanat ja hakulausekkeen muodostuminen englanniksi.

(genome* or gene* or genetic*) | AND |(cancer* or neoplasms) N5 (pa-
tient* or "patient participation" or "pa-
tient perspective" or "patient expe-

rience" or "patient perception")

Tietoa haettiin useista tietokannoista, joita olivat Cinahl, Medline (Ebscohost)
Nursing & Allied Health Database ja Medic (taulukko 3). Tietokannat valittiin silla
perusteella, etta ne olivat soveltuvia hoitotieteen ja terveyden edistamisen tieto-
kannoiksi. Kirjallisuuskatsaukseen valittiin myds lisaaineistoja tietokantahakujen
ulkopuolelta (kuvio 1). Tietokantahaussa saatiin yhteensa 1134 osumaa, joista
otsikon perusteella valittiin 66, abstraktin perustella 29 ja lopulliseen kirjallisuus-

katsaukseen 21 alkuperaistutkimusta koko tekstin perusteella.



Aineistot tietokantahauista (n=1134)

&

Aineistot, jotka valittu otsikon perusteella tarkasteluun

—_—
i

&)
[22]
"

Aineistot, jotka valittu abstraktin perusteella
tarkasteluun (n=29)

@

Koko tekstin perusteella valitut (n=21)

@

Aineistot, kun paallekkaisyydet poistettu
(n=21-6=15)

&

Lisaaineistot muista kuin tietokantahauista (n=7)

&

Aineistot, jotka valittu lopulliseen
kirjallisuuskatsaukseen (n=22)

KUVIO 1. Kirjallisuuskatsauksen aineistojen valinnan eteneminen
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TAULUKKO 3. Kirjallisuuskatsauksen tietokantahaku ja hakutulokset.

Tietokanta Hakusanat Rajaukset Tulokset Otsikon ja |Valitut (koko
abstraktin pe- [tekstin perus-
rusteella vali- fteella)

tut

Cinahl (genome* or gene* or ge-|Julkaistu 404 Otsikon 6

netic*) AND (can- 2014-2020. perusteella
cer* or neoplasms) N5 n=21
(patient™ or "patient parti- |Vertaisarvioitu.
cipation" or "patient pers- Abstraktin
pective" or "patient expe- |kieali englanti. perusteella
rience" or "patient per- n=8
ception”) Hakusanat sisalty-

vat otsikkoon.

Kayta vastaavia ai-

heita.

Tutkimus-artikkelit.

Medline T ((ge- Julkaistu 217 Otsikon 6

(Ebscohost) nome* or gene* or gene- [2014-2020. perusteella

tic*) N5 ("cancer pa- n=22
tient™" or "cancer pa- \Vertaisarvioitu.
tient participa- Abstraktin
tion" or "cancer pa- Kieli englanti. perusteella
tient perspective" or "can- n=9
o= pal’Elent"expe- Hakusanat sisélty-
rience" or "cancer pa- Vit otsikkoon
tient perception")) ’

Kayta vastaavia ai-

heita.

Lehtiartikkelit.

Ikarajaus: 19+.

Nursing & Al-  |((ge- Julkaistu 164 Otsikon 6

lied Health Da- jhome OR gene OR gene-[2014—-2020. perusteella

abase tic)) AND ((can- n=15
cer OR neoplasms) \Vertaisarvioitu.
NEAR/3 (patient OR "pa- Abstraktin
tient participation" OR Hakusanat SiSé”ﬁy- perustee”a
"patient perspective" OR | st otsikkoon. n=7
"patient experience" OR
"patient perception")) Kieli englanti.
Medic genom* gene* geeni*  [Julkaistu 349 Otsikon 3
IAND perinnol* 2014-2020. perusteella
n=8
Hakusanat sisalty-
\vat asiasanoihin. Abstraktin
perusteella
Kielet: suomi, eng- n=5
lanti.
Gradut, vaitoskirjat
ia alkuperaistutki-
mukset.
Yht. Yht. Yht.21
n=1134 otsikon
perusteella
n=66
Abstraktin
perusteella
n=29
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2.5.1 Vaeston kokemuksia genomitiedosta kirjallisuuskatsauksen poh-

jalta

Suomalaiset uskovat, etta perimasta saatava terveystieto on hyodyllista ja he
ovat myds kiinnostuneita itseaan koskevasta perimaan liittyvasta terveystiedosta
(Haukkala ym. 2018). Suomalaiset suhtautuvat mydnteisesti myos biopankkeihin,
mutta niista tiedetaan varsin vahan. Tietamys biopankkien toiminnasta lisaa ha-
lukkuutta mahdollistaa omien naytteiden ja tietojen kayttaminen. (Snell 2017.) Pil-
lain ym. (2014) tutkimuksessa biopankkinaytteiden kayttamiselle eettisesti ja tie-
teellisesti hyvaksytyissa tutkimuksissa annettiin vahva tuki syopapotilaiden toi-
mesta, eika tahan vaikuttanut potilaan ika, sukupuoli, kasvaintyyppi, hoitoyksikko
tai suostumuksen ajoitus. Minh ym. (2020) tutkimuksessa havaittiin alueellisia
eroja naytteiden luovuttamisessa. Pohjois- ja Ita-Suomessa valmius biopankki-
naytteiden luovuttamiseen ja jo luovuttaneiden maara oli muuta maata selvasti
vahaisempaa. Tahan voi vaikuttaa se, etta biopankkitoiminta ja laaketieteelliset
tutkimukset ovat keskittyneet Suomessa muille alueille. Terveydenhuollon henki-
|6std on tarkeassa roolissa biopankkeihin liittyvan tiedon tulkitsemisessa ja levit-
tamissa, joten heidan tietamystaan biopankkitoiminnasta on yllapidettava ja pai-
vitettava (Snell 2017).

Yhdysvaltalaistutkimuksessa 35 % osallistujista ilmaisi voimakasta halua geeni-
testaukseen. Voimakas halu testaukseen oli yleisempaa nuoremmilla naisilla, la-
tinalaista alkuperaa olevilla ja potilailla, joilla oli suvussaan rintasyopaa. (Jagsi
ym. 2015.) Omakohtainen kiinnostus lisda ihmisten tavoitettavuutta genomitie-
toon liittyen, esimerkiksi itsella tai Iahipiirissa ilmenneen perinndllisen sairauden
myo6ta. Snellin tutkimuksen tulosten mukaan suurin osa tutkimukseen osallistu-
neista keskustelijoista suhtautui myonteisesti ajatukseen siita, etta heidan tie-
tonsa tallennettaisiin genomikeskukseen. Keskusteluissa pidettiin tarkeana sita,
ettd ihminen nahdaan kokonaisuutena, jota eivat maarita ainoastaan geenit.
Genomitiedon kaytdn myota uhkakuva siita, etta persoona ja elamankokemukset

jaisivat toissijaiseksi, aiheutti myds pohdintaa. (Snell 2018, 15, 27, 29.)

Tiedon soveltamiseksi on selvitettava, kuinka paljon ihmisten pitaisi tietda geno-
mista, jotta he voivat tehda omaan terveyteensa tai perheeseensa liittyvia paa-

toksia (Haukkala ym. 2018). Vuonna 2017 kaydyissa genomitietoa kasittelevissa
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ryhmakeskusteluissa ilmeni, ettd genomi oli kasitteena tuntematon suurimmalle
osalle keskustelijoista. Genomi-kasite tuntui hankalalta, minka vuoksi keskuste-
luissa puhuttiin geeneista ja perinndllisyydesta genomin sijaan. Tutkimuksen tu-
losten mukaan keskustelijat kokivat, etta genomitiedon sisaltdoa ja sen merkitysta
omalle terveydelle voi olla vaikea ymmartaa. (Snell 2018, 24, 34.) Henkilokohtai-
seen syopatutkimukseen osallistuvat syopapotilaat voivat myos arvioida ja tulkita
vaarin saamiaan tietoja laakareiden kayttamien sanavalintojen vuoksi
(Perry, Wohlke, HeRRling & Schicktanz 2016). Toisaalta osallistuminen geenites-
taukseen voi parantaa omaa hallinnan tunnetta laaketieteellisestd hoidosta
(McLeavy ym. 2019).

Minh ym. (2020) tutkimuksessa kavi myos ilmi, ettd genomitiedosta ja siihen liit-
tyvistd mahdollisuuksista ja ongelmista tarvitaan lisaa tietoa. Laakareiden tulisi
keskustella geneettisesta riskista niidenkin potilaiden kanssa, joiden riskia pitavat
alhaisena, koska tdma voi vahentaa potilaan huolta (Jagsi, ym. 2015). Oikea-
aikaisen asiantuntijoiden psykologisen tuen tarve nahtiinkin tarkeana (McLeavy
ym. 2019). Potilaat ymmartavat hyvin esimerkiksi sen, ettd merkitykseltdan epa-
selvan periman muutoksen merkitysta ei talla hetkella voida tarkasti tietaa
(Makhnoon, Shirts & Bowen 2018).

Vornasen tutkimuksen tulosten mukaan tieto geneettisesta riskista voi olla pelot-
tavampaa vastaanottaa silloin, kun tieto koskee syopaa, verrattuna siihen, jos
tieto koskisi sydameen liittyvia sairauksia. Geneettinen tieto psyykkisesta hairi-
Osta saattaa kuitenkin herattaa vield enemman ahdistusta. (Vornanen 2019, 55.)
Haukkalan ym. (2018) tutkimuksen mukaan tietoon geenivirheen kantajuudesta
suhtauduttiin sen sijaan myonteisesti, mutta vaikutukset perheeseen nahtiin huo-
lestuttavampina. Samoin kavi ilmi Bijlsma ym. (2018) tutkimuksessa, jossa ei-
toivotun geneettisen tiedon vastaanottajat, ketka sairastivat erityyppisia syopia,
olivat huolissaan niin itsensa, mutta myos perheenjasenten kyvysta selvita li-
saantyneen geneettisen hairion riskitiedon kanssa. Kantajuus aiheutti myos Ka-
julan (2018) tutkimukseen osallistujille pelkoa niin omasta, kuin lasten ja lahisuku-

laistenkin puolesta kohonneen syopariskin takia.

McLeavy ym. (2019) tutkimuksessa geenitestaukseen osallistujien yksi paamotii-

veista oli testauksesta sukulaisille tarjoutuva geneettinen tieto. Minh ym. (2020)
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tutkimuksen mukaan suurin osa ihmisista haluaisi tietaa perinndllisista alttiuksista
ja erityisesti naiset olisivat valmiita tekemaan elintapamuutoksia taman tiedon
pohjalta. Qiun ym. (2016) tutkimus osoitti, ettd elamanlaatu ja psyykkinen tila oli-
vat hyvia rintasyopapotilailla, jotka saivat geenitestauksen. Periytyvan BRCA1/2-
mutaation kantajilla saattoi olla tiettyja negatiivisia tunteita vaiheessa, kun he tie-
sivat testaustulokset ja aloittivat kayttaytymiseen ja elamantapoihin liittyvat muu-
tokset. Riskitekijat lisaantyneeseen geenitesteihin liittyvaan ahdistukseen olivat
Lumish ym. (2017) tutkimuksessa nuorempi ika, musta tai afroamerikkalainen
rotu, latinalainen alkupera, alempi koulutustaso ja vahainen geneettinen tietous.
Tama korosti tarvetta kehittaa tehokasta neuvontaa ja koulutusta naille potilas-
ryhmille varsinkin, jos testauksessa kaytetaan enemman geenipaneeleja, jotka

useammin tuottavat VUS-tiedon eli merkitykseltdan epaselvan muutoksen.

Snellin tutkimuksessa (2018, 24—26) sukulaisten informoiminen ja siihen liittyvat
haasteet nahtiin voivan aiheuttaa ahdistuneisuutta ja syyllisyyden tunteita. Tie-
don nahtiin myos voivan olla niin ahdistavaa, etta sen kasittelemisessa tarvitaan
tukea. Hong ym. (2019) tutkimuksessa kiinnostus ja tarve geneettiselle riskitie-
dolle liittyivat toisiinsa. Media ei merkittavasti vaikuttanut kiinnostukseen ja tar-
peeseen. Yksilolliset ominaisuudet vaikuttivat kuitenkin tiedonhakuun. Genetiik-
kaan liittyvat yksilOlliset ominaisuudet liittyivat merkittavasti kiinnostukseen ja tar-
peeseen. Vanhemmilla ja / tai naimattomilla osallistujilla oli todennakoisemmin

suuri tarve geneettiselle tiedolle.

Kajulan (2018) tutkimuksessa kavi ilmi, ettd ennen perinndllisyysneuvontaa saatu
vahainen tieto vaikutti negatiivisesti henkildiden valmistautumiseen ensimmaista
tapaamista varten. Alankomaissa tehdyn tutkimuksen mukaan geneettisten tes-
tien tuloksista ja seulontasuosituksista puhutaan yleensa vahan sen jalkeen, kun
tiedottamisvelvollisuus on suoritettu (Baars ym. 2016). Italiassa onkologit eivat
anna johdonmukaisesti geneettistd neuvontaa munasarjasyopapotilailleen, vaan
valtaosa potilaista jaa ilman sita (Ricci ym. 2015). Yksilot, joille tehdaan geneet-
tinen testaus epailtyjen perinnollisten syopaoireyhtymien varalta, hyotyvat yli-
maaraisista tukiresursseista geneettisen neuvonnan rinnalla. Kaytettavissa tulisi
olla resursseja potilaiden valmistelemiseksi haastaviin keskusteluihin perheen-
jasentensa kanssa. (Pollard ym. 2020.) Potilaille itselleen tulisi antaa riittavasti

tukea sosiaalisiin ja emotionaalisiin tekijoihin, mutta he tarvitsevat tukea yhta



23

lailla kohtaamiseen perheenjasenten kanssa, kun on kyse ei-toivotuista testitu-
loksista (Bijlsam 2018).

Snellin (2018) tutkimuksen tulosten mukaan tieto, johon yksilo tai yhteiskunta ei-
vat kykene vastaamaan asiallisesti ja oikeanlaisin toimenpitein, katsottiin turhaksi
tai jopa huonoksi. Terveydenhuollon ja yhteiskunnan osalta nahtiin tarkeana, etta
ne kantavat vastuun luomastaan ja yllapitamastaan tiedosta ja sen kaytosta, jotta
ihmista ei jateta tiedon kanssa yksin. (Snell 2018, 25.) On mahdollista, etta gee-
nitestauksen tuloksena saatua tietoa yksilon genomista on useilla tahoilla, kuten
yksilolla itsellaan, hanen ystavillaan, terveydenhuollon organisaatioissa ja am-
mattilaisilla, tutkijoilla ja vakuutusyhtidilla, mutta ei riskissa olevilla henkil6illa, mi-
kali lupaa tiedon antamiseen potilaalta ei ole (Aittomaki 2014). Koulutustausta ja
taloudellinen tila vaikuttavat potilaiden tietdmykseen ja tiedonhakuun liittyvaan
kayttaytymiseen. Useimmille potilaille Iaakarit ovat todennakoisesti potilaiden en-

simmainen tiedon lahde yksilodllistetysta syévan hoidosta. (Rogith ym. 2016.)

Vornasen tutkimuksen tulokset osoittavat, etta tieto riskista pidentaa sairauden
aikajanaa. Sairauden alku voitaisiin kokea hetkena, jolloin oireet alkavat tai sai-
raus diagnosoidaan. Tieto geneettisesta riskista ymmarrettiin kuitenkin alkupis-
teena mahdollisen sairauden kanssa elamiselle. Tavallaan riskitiedon vastaanot-
tajista tuli potilaita jo ennen kuin he ovat sairastuneet. Geneettisen tiedon vas-
taanottaminen riskista sairastua, aiheuttaa seurauksia yksilon elamaan ennen
kuin mahdollinen sairastuminen tapahtuu. Mahdollinen huolestuneisuus ja eh-
kaisevat laakitykset tai seulontatutkimukset havaittiin vaikuttavina tekijoina ela-

manlaadun kannalta. (Vornanen 2019, 60—-61.)

Snellin tutkimuksessa genomitiedon kayttd koettiin positiiviseksi mahdollisuu-
deksi seka tieteellisessa tutkimuksessa etta terveydenhuollossa (Snell 2018, 36).
Suurin osa myos Minh ym. tutkimukseen vastanneista piti genomitiedon tutkimus-
kayttoa mahdollisuutena. Yllattavaa oli, ettd vanhemmilla ihmisilla oli myontei-
sempi suhtautuminen genomitiedon tutkimuskayttoon kuin nuoremmilla, jotka

suhtautuivat genomitiedon hyodyntamiseen kriittisimmin. (Minh ym. 2020.)
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Terveydenhuollon toimijoiden tulee huomioida se, kuinka genomitietoon liittyva
potilasohjaus raataldidaan yksiléille niin, ettd saatu informaatio olisi heille mah-
dollisimman hyddyllista (Fitzgerald-Butt ym. 2016). Geneettinen neuvonta voi pa-
rantaa potilaiden sitoutuneisuutta (Zakas ym. 2019). Ja jos he jaavat sita ilman,
potilaiden ja heidan perheiden hoitoa ei pystytd optimoimaan (Ricci ym. 2015).
Koska ihmiset ovat valmiita jopa elintapamuutoksiin perinndllisten sairastumisalt-
tiuksien pohjalta, olisi tata tarkeaa tukea terveydenhuollon puolelta esimerkiksi
matalan kynnyksen maksuttomalla elintapaohjauksella ja -neuvonnalla. Perinndl-
listd sairastumisalttiutta kun on mahdollista ehkaista myos esimerkiksi tehoste-

tulla seurannalla, ladkehoidoilla ja leikkauksilla. (Minh ym. 2020.)

Kajulan (2018) tutkimuksessa nousi esille vahainen psykososiaalinen tuki perin-
ndllisyysneuvonnassa ja vertaistukitoiminnan puuttuminen. Tutkimuksessa il-
meni, etta perinnollisyysneuvontaan ei kuulunut ohjausta terveellisimmista ela-
mantavoista tai itsensa tutkimisesta. Nopea geneettinen neuvonta ja testaus on
seka turvallisia etta mahdollisesti hyodyllista esimerkiksi auttaessaan korkean ris-
kin rintasydpaa sairastavia potilaita valitsemaan heille sopivan kirurgisen hoidon
(Wevers ym. 2014).
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3 TUTKIMUKSEN TARKOITUS, TAVOITE JA TUTKIMUSKYSYMYKSET

Tutkimuksen tarkoituksena oli selvittaa ja kuvata syopaa sairastaneiden koke-
muksia genomitiedosta seka selvittaa, millaisia valmiuksia heillda on kasitella
genomitietoa. Tutkimuksen tavoitteena oli kehittaa syopaa sairastavien osalli-

suutta sydovan hoidossa genomitiedon nakokulmasta.

Tutkimuskysymykset:
1. Millaisia kokemuksia syopaa sairastaneilla on genomitiedosta?
2. Miten syodpaa sairastaneiden osallisuus on nakynyt syovan hoidossa
genomitiedon nakokulmasta?
3. Millaisia valmiuksia syopaa sairastaneilla on kasitella genomitietoa?
4. Minkalaista tietoa ja ohjausta syopaa sairastaneet toivoisivat saavansa

genomitietoon liittyen?
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4 TUTKIMUSMENETELMAT JA TUTKIMUKSEN TOTEUTUS

4.1 Laadullinen tutkimusmenetelma

Opinnaytetydssa kaytettiin laadullista tutkimusmenetelmaa ja aineistonkeruu to-
teutettiin teemahaastatteluilla (liite 2). Kvalitatiivisen tutkimuksen luonteeseen
kuuluu aineiston yksityiskohtainen tarkastelu ja tutkija pyrkii paljastamaan siita
odottamattomia seikkoja (Hirsjarvi, Remes & Sajavaara 2007, 160). Laadullinen
tutkimus sopii aiheelle, josta ei juurikaan ole teoriatietoa ja tutkimuksia, ja halu-
taan saada asiasta syvallisempi ndkemys ja ymmarrys (Kananen & Makkonen
2017, 33). Laadullinen tutkimusmenetelma sopi opinnaytetydn menetelmaksi hy-
vin, koska aihe on uusi ja aiempaa tutkimustietoa on vahan genomitiedon ollessa

viela verrattain uusi tutkimuksen kohde.

4.2 Tutkimusaineiston keruu

Haastattelu soveltuu hyvin tiedonkeruumenetelmaksi silloin, kun ihmiselle halu-
taan antaa mahdollisuus kertoa itseaan koskevia asioita mahdollisimman va-
paasti. Hanet nahdaan tutkimuksessa merkityksia luovana ja aktiivisena osapuo-
lena. Haastattelu valitaan usein myds siksi, etta tutkittava aihe on melko tunte-
maton ja vahan kartoitettu alue, jolloin on vaikea tietaa edeltavasti vastausten
suuntia. Voidaan myos nahda tarpeellisena selventaa ja syventaa saatuja vas-
tauksia esimerkiksi pyytamalla perusteluja vastuksille. Haastattelu soveltuu hyvin
myds tilanteisiin, joissa tutkitaan arkoja tai vaikeita asioita. (Hirsjarvi ym. 2007,
200.) Genomitietoa voidaan pitaa melko haastavana aihealueena tutkittavien na-
kOkulmasta, mika puolsi haastatteluja tiedonkeruumenetelmana. Mahdollisuus

esittda tarkentavia kysymyksia nahtiin myds tarpeellisena.

Teemahaastattelussa eli puolistrukturoidussa haastattelussa edetaan tiettyjen
etukateen valittujen teemojen ja teemoihin liittyvien lisakysymysten mukaisesti.
Teemat perustuvat tutkimuksen viitekehykseen eli siihen tietoon, mita tutkitta-
vasta ilmiosta jo tiedetdan. Haastattelussa yritetaan saada vastauksia tutkimuk-

sen tutkimuskysymyksiin. (Tuomi & Sarajarvi 2011, 75.)
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Yksildhaastattelu on vuorovaikutustilanne tutkijan ja haastateltavan valilla. Yksi-
|6haastatteluilla on usein positiivinen vaikutus haastateltavaan, koska tutkija on
vain hanta varten ja on kiinnostunut juuri hanen kokemuksistaan asiaan liittyen.
Tutkijan on pystyttava luomaan heti alussa omalla asenteellaan luottamukselli-
nen ilmapiiri, jotta haastateltava kokee tilanteen mahdollisimman luontevaksi ja
sitd kautta pystyy avautumaan. (Kananen 2017, 91.) Tutkimuksen suunnitelma-
vaiheessa paadyttiin ensisijaisesti ryhmahaastatteluihin, mutta niista jouduttiin
luopumaan vallitsevan koronaviruspandemian takia. Ylimaaraisia kontakteja oli
hyva valttaa pandemiatilanteen vuoksi. Haastattelut paadyttiin nain toteuttamaan

etana Teams-sovelluksen avulla tai puhelimitse.

Genomitieto on lahtdkohtaisesti haastava aihealue, koska se voi olla haastatel-
tavalle termina vieras, eika syvempaa tietamysta aiheesta valttamatta ole. Haas-
tattelutilanteissa haluttiin luoda asetelma, jossa haastateltavilla oli turvallinen
tunne lahtea keskustelemaan aiheesta. Haastateltaville kerrottiin, ettei tarkoitus-
kaan ole saada vastauksia aiheen asiantuntijoilta, vaan kokemusperaista tietoa

syOpaa sairastaneilta henkilGilta.

Haastatteluiden kohderyhmaa tavoitettiin kohdennetun mainonnan avulla. Pir-
kanmaan Syopayhdistys julkaisi tiedotteen nettisivuillaan marraskuussa 2020
(https:/lwww.pirkanmaansyopayhdistys.fi/ajankohtaista/verkkouutiset/tutkimus-

syopaa-sairastaneiden-kokemuksista-genomitiedosta/) sekad mainokset yhdistyk-
sen Facebookissa ja Instagramissa (lite 3). Tiedotteen avulla pystyttiin markki-
noimaan opinnaytetyon haastatteluja ja saamaan nakyvyytta. Alkuvuodesta 2021
Pirkanmaan Syodpayhdistys toimitti jasenilleen sahkopostitse uutiskirjeen, jossa

my0s toivottiin vapaaehtoisia opinnaytetydn haastatteluja varten.

Pirkanmaan Sydpayhdistyksen lisaksi opinnaytetyon yhteistydétahona toimi myds
Syopajarjestot, joka julkaisi Facebook-sivullaan mainoksen tammikuussa 2021
(liite 4). Haastateltavia tavoitettiin myds kohdennetulla markkinoinnilla Syopajar-
jestdjen kautta. Syopajarjestdjen edustaja huolehti suostumuslomakkeen (liite 5),
saatekirjeen (liite 6) ja tietosuojailmoituksen toimittamisesta osallistujille seka lu-

van pyytamisesta yhteystietojen valittamiseksi edelleen opinnaytetyontekijoille.
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Yksildhaastatteluja toteutettiin yhteensa 12. Teemahaastatteluista kahdeksan to-
teutettiin puhelimitse ja Teams-sovelluksen avulla nelja. Haastattelut tehtiin
tammi-maaliskuussa 2021. Haastattelut olivat kestoiltaan 11-56min pituisia. Kes-
kimaarin yhden haastattelun pituus oli noin 25min. Haastattelumateriaalia kertyi
yhteensa 4h 55min.

4.3 Tiedonantajien taustatiedot

Teemahaastatteluihin osallistui 12 syopaa sairastanutta henkiloa. Haastatteluihin
osallistui seka miehia etta naisia. Haastateltavien diagnooseja olivat rintasyopa,
munasarjasyopa, eturauhassyopa, suolistosyopa, imusolmukesyopa ja aivokas-
vain. Sairaudet oli diagnosoitu vuosien 1999-2020 valilla. Osa haastateltavista
oli sairastanut useita syopia pidemman ajanjakson aikana. Haastateltavien vii-
meiset hoitojaksot olivat olleet vuosien 2010-2021 valilla, mutta varsinaisten syo6-
pahoitojen lisdksi hoitopolkuun oli saattanut kuulua esimerkiksi rintakudoksen

poisto ennaltaehkaisevana toimenpiteena varsinaisten sydpahoitojen jalkeen.

Osa osallistujista oli saanut tiedon geenivirheesta, johon liittyy perinndllinen alt-
tius syovalle. Haastateltavista neljalla oli todettu BRCA1- tai BRCA2-geenivirhe.
Tieto geenivirheesta oli voitu saada vasta syopahoitojen jalkeen. Osalla haasta-
teltavista perinndllisyyteen liittyvat tutkimukset ja perinndllisyysneuvonta olivat
vasta edessa. Osa tiesi kertoa, ettei omaan sydpasairauteen liittynyt perinndllista

alttiutta.

4.4 Tutkimusaineiston analysointi — sisallonanalyysi

Aineistolahtdisessa sisallonanalyysissa tutkimusaineistosta pyritddan luomaan
teoreettinen kokonaisuus. Tutkittavasta aiheesta halutaan saada kuvaus tiiviste-
tyssa ja yleisessa muodossa. Aineistolahtoinen sisallonanalyysi etenee vaihe vai-
heelta. Ensin nauhoitetut haastattelut kuunnellaan ja kirjoitetaan auki sanatar-
kasti. Sitten haastattelut luetaan lapi ja muodostetaan pelkistetyt ilmaisut. Pelkis-
tetyista ilmaisuista aletaan etsia samankaltaisuuksia ja erilaisuuksia yhdistellen

ne alaluokiksi. Tata kutsutaan aineiston klusteroinniksi eli ryhmittelyksi. Alaluokat
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yhdistellaan edelleen ylaluokiksi ja ylaluokkien jalkeen voidaan vield muodostaa
kokoava kasite. Tama vaihe on aineiston abstrahointia, jolloin valikoidun tiedon
perusteella voidaan muodostaa teoreettisia kasitteita. (Tuomi & Sarajarvi 2011,
95, 103, 109-111.) Aineiston analyysi toteutettiin aineistolahtoisen sisallonana-
lyysin (liite 7) avulla, koska se on perusanalyysimenetelma, eika analyysia ohjaa

aiempi teoria tai viitekehys.

Tehdyt puhelin- ja teams-haastattelut litteroitiin pian jokaisen haastattelun jal-
keen. Litteroitua aineistoa kertyi yhteensa 70 sivua (koko A4, rivivali 1,5, fontti-
koko 12). Aineistosta poimittiin kohdat, jotka vastasivat tutkimuskysymyksiin ja
niille tehtiin pelkistetyt ilmaukset. Alaluokkia muodostui 29 ja ylaluokkia kahdek-
san. Lopuksi tehtiin viela kokoavat kasitteet eli paaluokat, joita muodostui kolme.
Sisallénanalyysista koottiin taulukko (liite 7) kuvaamaan analyysin etenemista yh-
den ylaluokan osalta. Taulukkoon ja tuloksiin valitut alkuperaiset ilmaukset on

muokattu yleiskielelle.

4.5 Aikataulu

Opinnaytetyon tutkimussuunnitelma oli valmis toukokuussa 2020 ja sille saatiin
ohjaavan opettajan hyvaksynta kesakuussa 2020. Kesan 2020 aikana tyon teo-
riapohjaa taydennettiin ja Pirkanmaan Syodpayhdistys ry myonsi tutkimusluvan.
Kesan ja syksyn 2020 aikana koottiin kirjallisuuskatsaus. Tammi-maaliskuussa
2021 toteutettiin teemahaastattelut seka niiden litterointi. Aineisto analysoitiin si-
sallonanalyysimenetelmalla kevaalla 2021, jonka jalkeen tyon tulokset kirjoitettiin.
Opinnaytetyd valmistui toukokuussa 2021. (Taulukko 4.) Opinnaytetydprosessin
paatteeksi opinnaytetyon tulokset esitellaan yhteistyotahoille eli Pirkanmaan syo-

payhdistykselle, TAYS syOpakeskukselle ja Sydpajarjestoille.
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Kevat | Kesa | Syksy | Talvi | Kevat
2020 2020 | 2020 2020 | 2021
Tutkimussuunnitelma X
Tutkimuslupa X
Teoriapohja ja kirjallisuuskat- X X X
saus
Teemahaastattelut ja aineiston X X
analysointi
Valmis opinnaytetyo X
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5 TUTKIMUKSEN TULOKSET

5.1 Syopaa sairastaneiden kokemukset genomitiedosta

Osalla haastatelluista sy0paa sairastaneista oli kokemuksia genomitiedosta
osana oman sairauden hoitoa. Genomitieto oli nakynyt osana niiden sairastunei-
den hoitoa, joiden syopasairauteen oli liittynyt geenivirhe. Muiden haastateltujen
osalta genomitiedon merkitys osana sairauden hoitoa oli vahaista ja liittyi lahinna
tutkimusnaytteiden ottoon perinndllisen alttiuden poissulkemiseksi. Syopaa sai-

rastaneiden kokemuksia genomitiedosta on koottu kuvioon 2.

Tieto
geeni-
virheesta
Biopankki-
suostumukset Yksilollistetty
ladkehoito
Kokemuksia
genomitiedosta
Perinnéllisvys- Ennalta-
erinnollisyys ehkaisevit

neuvonta toimenpiteet

KUVIO 2. Sy6paa sairastaneiden kokemuksia genomitiedosta.

Todetun geenivirheen myo6ta haastateltavat olivat saaneet yksilOllistettya omiin
geneettisiin tietoihin perustuvaa laakehoitoa. Yksilollistetty laakehoito koettiin te-
hokkaana ja geenivirheen loytymista kuvattiin laakehoidon kannalta hyvana
asiana. Geenivirheen vuoksi haastateltaville oli myos voitu tehda ennaltaeh-
kaisevina toimenpiteind muun muassa rintojen tai munasarjojen poistoja. Ennal-

taehkaiseva toimenpide saatettiin olla tehty nopeasti vahentaen riskia sairastua
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uudelleen. Haastatteluista nousi esiin myds tyytyvaisyytta hoidon sujuvuutta ja

hoitaneen ladkarin geenivirheisiin liittyvaa osaamista kohtaan.

Haastateltavat kertoivat useita tapoja, joilla tieto geenivirheesta oli saatu. Tieto
geenivirheesta oli voitu saada laakariltd puhelimitse tai vastaanotolla. Geenivir-
heesta kertovien tutkimusten tulokset oli voitu saada myos ensin puhelimitse ja
myohemmin viela kirjallisena. Leikannut Iaakari oli myos saattanut kertoa kirurgi-
sen toimenpiteen jalkeen jo ennen patologisia tutkimuksia, etta kyseessa on

syopa, johon mita ilmeisemmin liittyy perinndllinen alttius.

Geenivirhe-epadily tuli leikkaavalta kirurgilta, ja han laittoi minut sitten
tutkimuksiin, eli se liittyi tdhén syépéni ominaisuuksiin, eli tyypillisié
télle minun geenivirheelleni.

Haastatteluista nousi esiin myos tilanteisiin liittynytta ongelmallisuutta. Perinndl-
lisyysklinikan hoitajalta saatu soitto ja pyynto tulla kaymaan perinndllisyysklini-
kalla auttoi haastateltavaa aavistamaan, ettd hanet kutsutaan kaynnille kuule-
maan tietoa todetusta geenivirheesta. Tieto geenivirheesta saatettiin kokea myos
tulleen lilan myohaan, jos syopaa ehkaisevat toimenpiteet, kuten rintakudoksen

poisto olivat jo tehtyna tai syopaan liittyneet hoitojaksot takanapain.

Haastateltavat toivat ilmi, etta tieto geenivirheesta oli voitu kokea helpotuksena.
Geenivirhe antoi syopaan sairastuneille selittdvan tekijan sairastumiselle. Geeni-
virhe saattoi selittaa myos sen, miksi sairastunut itse tai hanen lahisukulaisensa

oli sairastanut useamman kuin yhden syovan.

Etta siind vaiheessa, kun kuulin, ettd se johtuu geenivirheesta, niin
se oli oikeastaan minulle helpotus. Ja tit4d on ehkéa joidenkin vaikea
ymmaértaa, ettd miten se voi olla ndin, mutta tavallaan sain syyn sille,
miksi olen sairastunut.

Haastateltavat kertoivat kokemuksiaan myos biopankkien toimintaan liittyvista
asioista. Haastatteluista nousi esiin biopankkisuostumuksen antaminen muiden
auttamiseksi tai tutkimuksen edistamiseksi. Biopankkisuostumuksia oli annettu
erilaisissa tilanteissa. Biopankkisuostumukseen liittyvat paperit oli voitu saada
postitse tai sairaalakaynnin yhteydessa. Suostumus oli voitu antaa myds sahkoi-

sen jarjestelman kautta. Tietoa biopankkien toiminnasta oli saatu lisaksi sairaalan
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infonaytadilla olleista mainoksista ja aiheeseen liittyvilta luennoilta. Myds puheli-

mitse oli saatu tietoa sairaalasta.

Biopankkinaytteiden kayttamiseksi annettava tietoon perustuva suostumus oli
saattanut toteutua, mutta joidenkin haastateltavien kohdalla jaada myds toteutu-
matta. Suostumuslomakkeessa oli toisaalta koettu olevan riittavasti tietoa, mutta
lomake oli my0s saatettu jattaa osittain lukematta tai saatu ohjaus ja tiedonanto

oli koettu toisaalta myds liilan niukkana tai pintapuolisena.

Siis sitéa kéytiin sillain ihan sivuten nopeasti vain, ettd ei mitenkdan
sillain, etté voisin sanoa et minulla on ihan oikeata faktatietoa.

Biopankkitoimintaan ja biopankkinaytteisiin liittyi haastateltavilla monenlaisia
epavarmuuksia. Kuormittava elamantilanne oli saattanut vaikeuttaa syventymista
biopankkiin liittyviin asioihin. Haastateltavat toivat ilmi epavarmuutta siitd, onko
biopankkinaytetta otettu ja mita kudosnaytteitd on paatynyt biopankkiin. Suostu-
musta antaessa oli saattanut nousta myos huolta omien geneettisten tietojen
paatymisesta kaupallisiin tarkoituksiin, mutta suomalaisesta biopankkitoimin-
nasta oli kuitenkin saatu luotettava kuva. Biopankki saattoi myos olla viela aivan

vieras asia.

Etta tuota en silloin itse osannut mydskaan niin kun pyytéa enempéa
tietoa, ja sitten jotenkin ajattelin ehké siind kohtaa, ettd minulla ei
mybskéén ole resursseja itse niin kun tutustua lisééa. Etta ei ollut kiin-
nostusta ja voimavaroja siind kohtaa, kun olin vaan etté juu voin osal-
listua.

Laaketieteelliseen tutkimukseen liittyvien kudosnaytteiden ottamisen osalta il-
meni epatietoisuutta. Kudosnaytteita saatettiin tietda otetun, mutta niiden hyo-
dyntamiseen osana laaketieteellista tutkimusta liittyi paljon epavarmuutta. Haas-
tatteluista nousi epatietoisuutta siita, ovatko naytteet paatyneet biopankkiin vai
eivat. Biopankkiin otettujen verikokeiden paatyminen tutkimuskayttoon oli sel-

vempaa.

Etta en osaa sanoa kuule yhtéén, ettd onko ne. En ole ainakaan kiel-
tényt sita.
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SyOpaa sairastaneilla saattoi olla myds kokemuksia perinndllisyysneuvonnasta.
Perinndllisyysneuvontaan paaseminen heratti kiinnostusta seka itsen etta 1a-
hiomaisten vuoksi. Perinndllisyysneuvonnassa oli selvitetty sairastumisriskissa
olevia sukulaisia, saatu tietoa geenivirheen periytymisesta, esiintymisesta maan-
tieteellisesti ja historiallisesta taustasta Suomessa seka ohjattu ottamaan geeni-
virhe puheeksi sairastumisriskissa olevien sukulaisten kanssa. Perinndllisyys-
neuvonnasta saatu tieto ja neuvonta oli koettu hyvaksi ja siihen oltiin tyytyvaisia.
Neuvontaa kuvailtiin tarkaksi, selkeaksi ja perusteelliseksi ja saatuja ohjeita kat-
taviksi ja riittdviksi. Neuvonta oli esimerkiksi lisannyt ymmarrysta siita, kuinka
geenivirhe periytyy omassa suvussa. Myos perinnollisyysneuvontaa tarjonneen

yksikon infopuhelimesta saatavaa tietoa ja ohjausta pidettiin hyvana.

Ja sit sielld on ne numerot, minne voi soittaa, jos on kysyttévéa. Olen
saanut mielesténi tamén paketin hyvin kasaan, etta olen tyytyvéinen.

Osalla haastateltavista perinnéllisyysselvittelyt olivat kesken tai vasta edessa, jo-
ten sen vuoksi myodskaan perinndllisyysneuvontaa ei viela ollut ollut. Perinndlli-
syys oli my0s voitu poissulkea sairastetun syovan tai suvussa esiintyvien syopien
perusteella, joten sen vuoksi myodskaan perinndllisyysneuvontaa ei ollut saatu.
Osa haastateltavista koki, etta perinndllisyysneuvontaan paaseminen oli ollut on-
gelmallista. Elamantilanne oli voinut aiheuttaa sen, ettei perinnollisyyteen pereh-
tyminen herattanyt kiinnostusta tai voimavarat asiaan perehtymiseksi olivat va-
haiset. Perinndllisyystutkimuksiin paaseminen oli myos voitu jattaa potilaan vas-
tuulle ja asia jaada sen vuoksi selvittelematta. Viive syévan hoidon ja perinndlli-
syysneuvonnan valilla koettiin myos liian pitkaksi ja kutsu perinndllisyysneuvon-
taan oli voinut jaada tulematta sovitussa ajassa. Toiveena esitettiin myos se, etta

perinndllisyydesta keskusteltaisiin enemman laakarin vastaanotolla.

En ole péaéssyt. Silloin joskus viime kesélla luvattiin, ettd syksylla
paasee ja sanottiin etta siellda on vdhén ruuhkaa. Ei ole viela tullut
kutsua.

5.2 Potilaiden osallisuus ja genomitieto syovan hoidossa

Haastatteluista nousi esiin potilaan osallisuuteen vaikuttavia tekijoita. Haastatel-

tavat kertoivat, etta he olivat kokeneet osallisuutta hoitoon liittyneessa paatdksen
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teossa. Osallisuuteen olivat vaikuttaneet myonteisesti potilaan kanssa keskuste-
leminen, potilaan kuunteleminen seka potilaan tunteiden ja toiveiden huomioimi-
nen. Esimerkiksi ennen rinnan poistoa syovalle altistavan geenivirheen vuoksi oli
annettu mahdollisuus jaada miettimaan asiaa ennen paatoksentekoa ja ottaa

mydhemmin uudelleen yhteytta.

En ollut vieléd valmis siinéd kohtaa lahteméaéan eteenpéin sen asian
kanssa ja sovittiin sitten sillé tavalla, ettd saan miettié sité asiaa. Ja
sitten saan ottaa yhteytta, kun olen siihen valmis.

Mahdollisuus kysya laakarilta itsea askarruttavia kysymyksia koettiin tarkeaksi.
Riittavan pitka ja rauhassa kayty puhelinkeskustelu laakarin kanssa oli koettu hy-
vaksi sekd mahdollisuus olla uudelleen yhteydessa matalalla kynnyksella. Laa-
kariltd saatua neuvontaa kuvailtiin asialliseksi ja ohjailemattomaksi. Myds riittava
tiedonsaanti syopahoitojen aikana koettiin toteutuneen. Lisaksi mahdollisuus
osallistua tutkimukseen oli tarjonnut potilaalle mahdollisuuden tehda itse paatos
osallistumisesta. Syopaa sairastaneiden osallisuutta tukevia tekijoita on koottu

kuvioon 3.

L&&kéri kun soitti, niin kylla sai kysyé ja hdn kertoi néisté kaikista
tarkemmin vielé néisté sitten mité halusi kysyéa. Ja sitten kertoi muu-
tenkin niin kuin nykypéivan tutkimuksista, ettd missd menndén
néissé.
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KUVIO 3. Potilaan osallisuutta tukevia tekijoita

Toisaalta haastateltavat kertoivat myos terveydenhuollon ammattilaisten aktiivi-
sesta roolista hoitoon liittyvassa paatoksenteossa. Ammattilaisten nahtiin olevan
tarkeassa roolissa paatoksenteossa, koska heilla oli riittava tieto ja ymmarrys hy-
vien paatosten tekemiseksi. Potilaiden rooliin kuului kysya heita mietityttavista
asioista ja kuunnella, mita terveydenhuollon ammattilaiset kertoivat. Koettiin tar-
keana, etta potilaalle selitetdan esimerkiksi, millaista hoitoa annetaan ja miten
hoito tulee vaikuttamaan. Rinnan poiston yhteydessa Iaakarin kuvailtiin myos ol-
leen maaratietoinen, eika potilasta juurikaan ollut kuunneltu, mutta toisaalta poti-
las koki, etta ratkaisu oli ollut oikea saatavissa olevan tiedon perusteella. Osalli-

suuden kokemusta oli vahentanyt myos vaihtoehtojen puute syévan hoidossa.

Né&mé on niin vaikeita asioita, ettd on parempi, ettéd ne jotka tietéda
asiasta niin paattaa. Kylla se tietysti hyva on, etté selitetdan, minkéa
tyyppista hoitoa annetaan ja miten se vaikuttaa.
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5.3 Syopaa sairastaneiden valmiudet kasitella genomitietoa

Haastateltaville genomi tai genomitieto olivat sanoina seka tuttuja etta vieraita.
Osa oli perehtynyt sanoihin ensimmaisen kerran vasta haastattelun myota. Tie-
toa genomitiedosta oli etsitty internetista. Kasitykset genomitiedosta olivat myos
muuttuneet sairastumisen ja siihen liittyneen lisaantyneen tiedon myoéta. Esimer-
kiksi geenimutaation periytymiseen liittyvaa tietoa oli saatu oman sairastumisen
myota. Lisaksi ilmeni, ettd halukkuutta ymmartda omaa geneettista tietoa oli,
mutta kynnys l&htea selvittdmaan asiaa saattoi viivastyttaa asiaa. Syopaa sairas-

taneiden valmiuksia kasitella genomitietoa on esitelty kuviossa 4.

On véhén vieras joo. lhan kun tuli ensimmaisen kerran ilmi tuossa,
niin sitten otin selvéé kanssa.

Genomitiedon
ja genomin
tuttuus tai

vieraus sanoina

Oma tietamys Ym'r.ntfrr\./.s
ja syovasta
perehtyneisyys Va'l.nflud?t gen.eett|sena
kasitella sairautena

genomitietoa

Genomitiedosta

Genomitiedosta keskustelemisen
keskustelemisen vaikeus,
helppous geenivirheesta
kertominen

KUVIO 4. Syopaa sairastaneiden valmiudet kasitella genomitietoa

Ymmarrys syovasta pohjimmiltaan myos geneettisena sairautena heratti haasta-
teltavissa monenlaisia ajatuksia. Osalla haastateltavista oli selked ymmarrys

siita, etta syopaan liittyy solun vaaranlaista jakautumista. Toisaalta sydvan aja-
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teltiin olevan enemman elintapasairaus kuin geneettinen sairaus tai seka perin-
nodllisesta alttiudesta johtuva etta elamantapoihin liittyva sairaus. Geenimutaatiot
olivat osalle haastateltavista tuttuja, mutta ymmarrettiin, etta kaikki syovat eivat
kuitenkaan liity niihin. My0s omassa suvussa esiintyneiden useiden syOpien
vuoksi nahtiin, etta sydpaan liittyy geneettinen alttius. Kuvailtiin lisaksi, ettei syo-
van syntya tai puhkeamista voi itse paattaa, eika sairautta ole itselleen Iahtokoh-
taisesti aiheuttanut. Osalle haastateltavista syopa geneettisena sairautena oli

uusi asia.

Jokainen geenivirhe on kuitenkin, tai ettd syépé on aina lahtékohtai-
sesti jonkinlainen geenivirhe, etté joku solu tykkéé jakautua vééarélléa
tavalla.

Genomitietoon liittyvista asioista keskusteleminen koettiin seka helpoksi etta vai-
keaksi. Geenivirheesta oli ollut helppoa keskustella potilaana erikoissairaanhoi-
dossa, koska terveydenhuollossa on asiasta riittavasti tietoa ja ymmarrysta. Toi-
saalta myoOs sukulaisille geenivirheesta kertominen ja asiasta keskusteleminen
oli voitu kokea helpoksi. Keskusteluja Iaheisten kanssa kuvailtiin avoimiksi. Oma
perehtyminen geenivirheeseen helpotti asian selittamista laheisille. Myos muut
kuin geenivirheen vuoksi syopaan sairastuneet kokivat helpoksi keskustella gee-
neista. Lahtokohtaisesti geeneista keskusteleminen saatettiin kokea helpoksi,

mutta oma tietamys aiheeseen liittyen koettiin lilan vahaiseksi.

Kylla koen, etté siitd on ollut ainakin meidén kohdallamme niin kun
helppo puhua, ja on voitu avoimesti puhua siita.

Genomitiedosta keskustelemiseen liittyi myOs vaikeuksia. Geenivirheesta |a-
hiomaisille tai sukulaisille kertominen koettiin myos vaikeaksi. Tilanteisiin liittyi se,
etta oli mietittava, miten asian kertoo ja sitten ottaa yhteytta sukulaisiin. Ongel-
mallisuutta aiheutti myos perinnollisyysneuvonnasta saadun tiedon unohtami-
nen. Sukulaisilta tulleisiin kysymyksiin vastaaminen riittdvan tarkasti ei ollutkaan
mahdollista, vaan oli parempi ohjata olemaan yhteydessa perinndllisyysneuvon-

taan.

Kun olin siella vastaanotolla, siina tuli sita tietoa, mutta en muistanut
siitéd kuin jotakin p&ékohdat.
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Laheisille kertomiseen liittyi myds huolta heidan ahdistumisestaan ja saikahtami-
sestdan mahdollisen geenivirheen vuoksi. Geenivirheesta laheisille kertominen
kuvailtin enemman tunneasiaksi, koska tilanne saattaa aiheuttaa esimerkiksi pel-
koa. Mahdollisen geenivirheen lisaksi genomitiedosta keskustelemisen haasteel-
lisuutta lisasi se, ettd genomitiedosta keskusteleminen ei tuntunut tarpeeksi konk-
reettiselta, eika oma osaaminen aiheesta riittavalta. Terveydenhuollosta ei valt-
tamatta ollut myoskaan saatu ohjausta, kuinka aiheesta voisi keskustella omais-

ten kanssa.

5.4 Tiedon ja ohjauksen tarve genomitiedosta

Haastateltavat kuvailivat tarvitsevansa monenlaista genomitietoon liittyvaa tietoa
ja ohjausta (kuvio 5). Yleisesti kuvailtiin, ettd geneettisesta tiedosta tarvitsisi
enemman tietoa ja siihen liittyen my6s omaa perehtymista. Syovasta yleisesti
kaivattiin enemman tietoa ja sita oli myos itse pitanyt etsia. llmeni halua ymmar-
taa, miksi itse on sairastunut ja tdman vuoksi tietoa oli etsitty internetista. Yleis-
tiedon lisaaminen syopien perinnollisyydesta mainittiin myos. Lisatietoa haluttiin
myo0s syoOpasairauden laukaisevista tekijoista, jotka aiheuttavat pahanlaatuisen
kasvaimen synnyn. Lisaksi ladkareiden kuvailtiin olevan kiireisia, joten syovan-
hoidon aikana potilasta askarruttaviin kysymyksiin ei valttamatta ole riittavasti ai-
kaa vastata. Biopankkinaytteiden kaytosta ja hyddyntamisesta toivottiin lisaa tie-

toa.

Olen antanut suostumuksen, etta kéyttaa saa, mutta se ettd onko se
Jostain mennyt, on minulle kylla védhan epéselvaa. Sita ei ole minulle
erikseen nyt esimerkiksi t4ssé misséén vaiheessa mainittu.
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KUVIO 5. Tiedon ja ohjauksen tarve genomitiedosta.

Terveydenhuollosta saatavaan ohjaukseen toivottiin enemman asioiden kertaa-
mista ja varmistelua, etta potilas on ymmartanyt kerrotut asiat. Myos tutkimuksiin
paasemiseen liittyvaa ohjausta tarvittin enemman. Lisaksi toivottiin ohjausta sii-

hen, mista voi kysya lisatietoa, jos on kysymyksia, joihin ei ole vastauksia.

Ettad ehké jélkikéteen vielad varmistettaisiin, ettd onko tavallaan ym-
maértéanyt mité tehtiin ja miksi tehtiin.

Geenivirheesta toivottiin paperista esitetta, josta olisi voinut tarkistaa asioita, jotta
osaa varmasti itse kertoa asioista sukulaisilleen oikein. Tietoa ja ohjausta kaivat-
tiin myos siihen, kuinka laheisille voi ja kannattaa kertoa geenivirheesta. Viive
laheisten paasemiseen ammattilaisten neuvontaan aiheutti paineita siita, etta
osaa kertoa asian hyvalla ja oikealla tavalla. Kaivattiin myos enemman tietoa ter-
veydenhuoltoon esimerkiksi tyoterveyshuoltoon siita, mitka ovat tekijoita tai merk-

keja, jotka voivat viitata geenivirheeseen.
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Myds vertaistuen tarve nousi haastatteluissa esiin. Esimerkiksi paatokseen rinto-
jen poistosta olisi kaivattu enemman vertaistukea. Tukea kaivattiin myds geeni-
virheen vuoksi syOpaan sairastuneen perheelle, ettei perheen tukeminen jaisi
pelkastaan sairastuneen vastuulle. llmeni myds, ettei eraassa tilanteessa kes-
kussairaalasta ollut osattu ohjata potilasta vertaistuenpiiriin, vaikka potilas oli ky-

synyt aiheesta.

Haastateltavat esittivat viela muitakin ehdotuksia terveydenhuollon kehitta-
miseksi genomitietoon liittyen. Muiksi kehitysideoiksi esitettiin genomitiedon li-
saaminen osaksi terveyskyselyja, jotta geneettinen tieto nousisi keskusteluihin
esimerkiksi terveystarkastuksissa. Ylipaataan keskustelua toivottin enemman.
Terveydenhuollossa toivottiin kaytettavan ymmarrettavia termeja. Eras haasta-

teltava toivoi, etta laakari kertoisi kaiken tarvittavan tiedon kerralla.

Haluaisin, etté se tarvittava tieto vain kaadettaisiin péélleni ja saisin
sen siité.

Perinndllisten sairauksien |0ytyminen varhaisessa vaiheessa koettiin tarkeaksi,
joten tiedon siirtyminen sairastumisriskissa olevalle nahtiin kannattavana. Julki-
sen terveydenhuollon geenitutkimusten edullisuus nahtiin myos asiana, josta
mahdollisesti voi olla vaaria kasityksia, joten tietoutta geenitestien vahaisista kus-
tannuksista voisi olla enemman. Mediaa toivottiin hydodynnettavan geenitutkimuk-
sien tutuksi tulemisessa. Lisaksi toivottiin positiivista uutisointia tai tiedottamista
geenivirheiden kantajista ja selviytymistarinoista geenivirheen kanssa. Geenivir-
heiden inhimillistaminen ihmisille nahtiin tarkeana, ja julkisuuden henkildiden

nahtiin olleen tassa tarkeassa roolissa.

Mielesténi se positiivinen asenne pitdé olla, kertoa tavallaan myds
niité selviytymistarinoita, ettd miten elét tdmén geenivirheen kanssa.

Sydpaa sairastaneet kertoivat olevansa tyytyvaisia genomitiedon ja laaketieteen
kehittymiseen. Perinndllisyystietouden kuvailtiin lisaantyneen ja genomitiedon
nousseen enemman esille keskusteluihin. Tieteen mahdollisuudet tutkia sairas-
tumisriskeja ja kehittdaa sydvan hoitoa nahtiin kiinnostavina ja hyvina asioina.
Suhtautuminen laaketieteellisia tutkimuksia kohtaan oli myonteista, joten niihin

oli myds osallistuttu mielellaan. Haastatteluista nousi esiin tyytyvaisyytta saatua
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genomitietoa kohtaan ja mahdollisuudesta osallistua geenitutkimuksiin ja niiden
avulla saada tietoa omasta geeniperimasta. Myos erikoissairaanhoidossa saatu

hoito, tieto ja ohjaus sai kiitosta.

Erikoissairaanhoitoa ei voi kuin lampimasti Kiittéda, olen saanut vas-
tauksen kaikkeen genomitietoon, ja hoito on ollut aivan loistavaa.



43

6 POHDINTA

6.1 Tulosten tarkastelu

Tassa opinnaytetyOssa etsittiin vastauksia tutkimuskysymyksiin, jotka kartoittivat
syOpaa sairastaneiden kokemuksia genomitiedosta, syopaa sairastaneiden val-
miuksia genomitiedon kasittelyyn, osallisuutta sydvan hoidossa genomitiedon na-
kokulmasta seka genomitietoon liittyvaa tiedon ja ohjauksen tarvetta. Tutkimuk-
sen tarkoituksena oli selvittaa ja kuvata syopaa sairastaneiden kokemuksia
genomitiedosta seka selvittaa, millaisia valmiuksia heilla on kasitella genomitie-
toa. Tutkimuksen tavoitteena oli kehittda syopaa sairastavien osallisuutta syovan

hoidossa genomitiedon nakdkulmasta.

Opinnaytetyon tulosten perusteella sy6paa sairastaneiden valmiudet kasitella
genomitietoa ilmenivat genomitietoa kasittelevissa keskusteluissa ja liittyivat esi-
merkiksi ymmarrykseen sydvastda pohjimmiltaan geneettisena sairautena.
Vuonna 2017 kaydyissa genomitietoa kasittelevissa ryhmakeskusteluissa ilmeni,
ettd genomi oli kasitteena tuntematon suurimmalle osalle keskustelijoista. Ge-
nomi-kasite tuntui hankalalta, minka vuoksi keskusteluissa puhuttiin geeneista ja
perinndllisyydesta genomin sijaan. (Snell 2018, 34.) Opinnaytetyon tuloksista il-
menee, etta haastateltaville genomi tai genomitieto olivat sanoina seka tuttuja
etta vieraita. Osa oli perehtynyt sanoihin ensimmaisen kerran vasta haastattelun
myota. Nain ollen opinnaytetyon tulokset tukevat aiemmin tehdyn tutkimuksen
tuloksia niilta osin, ettd genomi ja genomitieto ovat edelleen vieraita termeja

osalle vaestosta.

Tutkimustulosten perusteella voidaan sanoa, etta syopaa sairastaneiden koke-
mukset genomitiedosta olivat liittyneet sydvan hoitoon, jos syopaan oli liittynyt
geenivirhe. Geenivirheesta Iahiomaisille kertomiseen oli voinut liittya huolta 1a-
heisten ahdistumisesta ja saikdhtamisesta mahdollisen geenivirheen vuoksi. Sa-
moin Bijlsman ym. (2018) tutkimuksessa, jossa ei-toivotun geneettisen tiedon
vastaanottajat, jotka sairastivat erityyppisia syopia, olivat huolissaan paitsi it-

sensa niin myos perheenjasentensa kyvysta selvita lisdantyneen geneettisen hai-
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rion riskitiedon kanssa. Edelleen Snellin tutkimuksessa (2018, 24—26) sukulais-
ten informoiminen ja siihen liittyvat haasteet nahtiin voivan aiheuttaa ahdistunei-

suutta ja syyllisyyden tunteita.

Haukkalan ym. (2018) tutkimuksen mukaan tietoon geenivirheen kantajuudesta
suhtauduttiin myonteisesti, mutta vaikutukset perheeseen nahtiin huolestutta-
vampina. Opinnaytetydn tuloksista kay ilmi, etta tieto geenivirheesta oli voitu ko-
kea myOs helpotuksena. Geenivirhe antoi sydopaan sairastuneille selittavan teki-
jan sairastumiselle. Seka taman opinnaytetydn ettd aiemman tutkimuksen tulok-
set antavat viitteita siita, etta tieto syovalle altistavasta geenivirheesta ei 1ahto-
kohtaisesti ole sairastuneelle pelkastaan vaikea asia. Tieto geenivirheesta voi

my0s vahentaa syopasairauteen sairastumiseen liittyvia syyllisyyden tunteita.

Genomitietoon liittyvia kokemuksia oli saatu myds biopankkisuostumusten ja pe-
rinndllisyysneuvonnan yhteydessa. Pillain ym. (2014) tutkimuksessa biopankki-
naytteiden kayttamiselle eettisesti ja tieteellisesti hyvaksytyissa tutkimuksissa an-
nettiin vahva tuki syopapotilaiden toimesta. Myds opinnaytetydn tulosten perus-
teella syopaa sairastaneet antoivat biopankkisuostumuksia mielellaan, ja suostu-
muksen antamisella haluttiin auttaa muita ja edistaa tutkimusta. Haukkalan ym.
(2018) mukaan suomalaiset uskovat, etta perimasta saatava terveystieto on hyo-
dyllista ja he ovat myos kiinnostuneita itseaan koskevasta perimaan liittyvasta
terveystiedosta. Opinnaytetydn tulosten mukaan perinndllisyysneuvontaan paa-

seminen heratti kiinnostusta seka itsen etta lahiomaisten vuoksi.

Tulosten mukaan osa haastateltavista koki, etta perinndllisyysneuvontaan paa-
seminen oli ollut ongelmallista. Perinndllisyystutkimuksiin paaseminen oli voitu
jattaa potilaan vastuulle ja perinndllisyys jaada sen vuoksi selvittelematta. Viive
syovan hoidon ja perinndllisyysneuvonnan valilla koettiin myos liian pitkaksi ja
kutsu perinndllisyysneuvontaan oli voinut jaada tulematta sovitussa ajassa. Toi-
veena esitettiin myos se, ettad perinndllisyydesta keskusteltaisiin enemman 13a-
karin vastaanotolla. Italiassa onkologit eivat anna johdonmukaisesti geneettista
neuvontaa munasarjasyopapotilailleen, vaan valtaosa potilaista jaa ilman sita
(Ricci ym. 2015). Kajulan (2018) tutkimuksessa kavi ilmi, ettd ennen perinndlli-
syysneuvontaa saatu vahainen tieto vaikutti negatiivisesti henkildiden valmistau-

tumiseen ensimmaista tapaamista varten. Opinnaytetyon tulokset antavat viitteita



45

siita, etta perinndllisyysneuvonnan saaminen mahdollisimman pian geenivirheen
kantajalle voi helpottaa seka sairastuneen etta riskissa olevien laheisten tilan-

netta.

Tutkimustulosten perusteella osallisuus sydvan hoidossa genomitiedon nakokul-
masta nakyi riittavana tiedonsaantina, potilaan kanssa rauhassa kaydyissa kes-
kusteluissa, potilaan kuuntelemisessa, potilaan tunteiden ja toiveiden huomioimi-
sessa, mahdollisuutena kysya laakarilta itsea askarruttavia kysymyksia, mahdol-
lisuutena olla uudelleen yhteydessa, mahdollisuutena jaada harkitsemaan paa-
tosta seka laakarin ohjailemattomassa neuvonnassa. Terveydenhuollon ammat-
tilaisten nahtiin olevan tarkeassa roolissa paatoksenteossa, koska heilla oli riit-
tava tieto ja ymmarrys hyvien paatosten tekemiseksi. Aiemmin tehdyn tutkimuk-
sen mukaan terveydenhuollon toimijoiden tulee huomioida se, kuinka genomitie-
toon liittyva opetus raataldidaan yksildille niin, ettd saatu informaatio olisi heille
mahdollisimman hyoédyllista (Fitzgerald-Butt ym. 2016). Geneettinen neuvonta on
hyodyllista esimerkiksi auttaessaan korkean riskin rintasyopaa sairastavia poti-
laita valitsemaan heille sopivan kirurgisen hoidon (Wevers ym. 2014). Nama
aiemmin tehdyt tutkimukset ja niiden tulokset ovat yhtenevaisia opinnaytetyon

tulosten kanssa.

Kajulan (2018) vaitostutkimuksessa nousi esille vahainen psykososiaalinen tuki
perinndllisyysneuvonnassa ja vertaistukitoiminnan puuttuminen. Opinnaytetyon
haastateltavat eivat tuoneet ilmi psykososiaalisen tuen vahaisyytta perinnolli-
syysneuvonnassa. Perinndllisyysneuvonnasta saatu tieto ja neuvonta oli koettu
hyvaksi ja siihen oltiin tyytyvaisia. Neuvontaa kuvailtiin tarkaksi, selkeaksi ja pe-
rusteelliseksi ja saatuja ohjeita kattaviksi ja riittaviksi. Nailtd osin opinnaytetyén
tulokset eroavat aiemman tutkimuksen tuloksista. Kajulan vaitostutkimuksen koh-
deryhmaa olivat BRCA-geenivirheen kantajamiehet, joten nailta osin tulokset ei-
vat ole vertailtavissa. Opinnaytetyon tulosten perusteella vertaistukea kaivattiin
enemman, mika on yhtenevainen myos Kajulan vaitostutkimuksen kanssa. Ver-
taistukea kaivattiin paatokseen rintojen poistosta ja geenivirheen vuoksi syopaan
sairastuneen perheelle. Myos terveydenhuollosta vertaistuen piiriin ohjaus oli

nahty osin puutteellisena.
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Geenivirheesta toivottiin paperista esitetta, josta olisi voinut tarkistaa asioita, jotta
osaa varmasti itse kertoa asioista sukulaisilleen oikein. Tietoa ja ohjausta kaivat-
tiin myds siihen, kuinka laheisille voi ja kannattaa kertoa geenivirheesta. Yksilot,
joille tehdaan geneettinen testaus epailtyjen perinndllisten syopaoireyhtymien va-
ralta, hyotyvat ylimaaraisista tukiresursseista geneettisen neuvonnan rinnalla.
Kaytettavissa tulisi olla resursseja potilaiden valmistelemiseksi haastaviin kes-
kusteluihin perheenjasentensa kanssa. (Pollard ym. 2020.) Potilaille tulisi antaa
riittavasti tukea sosiaalisiin ja emotionaalisiin tekijoihin, mutta he tarvitsevat tukea
yhta lailla kohtaamiseen perheenjasenten kanssa, kun on kyse ei-toivotuista tes-
tituloksista (Bijlsam 2018). Opinnaytetydn tulokset ovat nailtéd osin yhtenevaisia
edelld mainittujen aiempien tutkimusten kanssa. Opinnaytetydn tulosten mukaan
terveydenhuollossa toivottiin myos kaytettavan ymmarrettavia termeja. Toivetta
tukee aiempi tutkimus (Perry ym. 2016), jonka mukaan henkildkohtaiseen syopa-
tutkimukseen osallistuvat syopapotilaat voivat arvioida ja tulkita vaarin saamiaan

tietoja l1aakareiden kayttamien sanavalintojen vuoksi.

6.2 Tutkimuksen eettisyys

Tutkimuseettisen neuvottelukunnan (TENK) julkaisemat hyvan tieteellisen kay-
tannon toimintatavat ohjaavat ja edistavat eettisia kaytanteita tutkimuksen te-
ossa. Hyvan tieteellisen kaytannon periaatteita ovat huolellisuus, rehellisyys ja
tarkkuus tutkimustyossa, tulosten esittamisessa ja tallentamisessa seka tutki-
musten ja niiden tulosten tulkitsemisessa. Tutkimuksessa kaytettavien tiedon-
hankinta-, tutkimus- ja arviointimenetelmien tulee olla eettisesti kestavia. Tutki-
muksen eri vaiheissa noudatetaan avointa ja vastuullista tiedeviestintaa. Ennen
tutkimuksen aloittamista huolehditaan asianmukaisten lupien hankkimisesta. Hy-
van tieteellisen kaytannon toimintatapoihin kuuluu myos muiden tutkijoiden tyon
ja saavutusten huomiointi ja niihin viittaaminen. (Keranen & Pasternack 2015,
21.) Opinnaytetydssa noudatettiin kaikkia hyvan tieteellisen kaytannon toiminta-

tapoja.

Tutkimuksen aineisto kerattiin henkildilta, joilla oli kokemuksia genomitiedon hyo6-

dyntamisesta syévan hoidossa. Laadullisen tutkimuksen tiedonantajien valinnan
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tulee olla harkittua ja tarkoitukseen sopivaa, jotta tiedonantajiksi valikoituu henki-
|6ita, jotka tietavat aiheesta mahdollisimman paljon (Tuomi & Sarajarvi 2018, 98).
Haastateltavat tavoitettiin Pirkanmaan Sydpayhdistyksen ja Syopajarjestojen jul-

kaisemien tiedotteiden ja sosiaalisen median mainosten avulla.

Tutkimuksessa haastateltiin paaosin henkiloita, joiden syopaan liittyvat hoidot ei-
vat olleet akuutissa vaiheessa tai diagnoosi aivan tuore. Talla haluttiin vahentaa
mahdollisuutta sille, ettd haastattelut olisivat olleet kokemuksena liian kuormitta-
via haastateltaville. Sairaudet ja erityisesti syovat ovat aiheena hyvin sensitiivisia.
Tama huomioitiin myos tehdyissa teemahaastatteluissa ja kysymysten asette-

lussa.

Haastatteluissa pyrittiin valttamaan kuormittavia henkilokohtaisia syévan hoitoon
littyvia asioita. Keskustelu pyrittiin pitamaan haastateltavien kasityksissa ja ym-
marryksessa genomitiedosta. Ennen haastatteluja tiedostettiin, etta henkilokoh-
taisilta kokemuksilta valttyminen ei ole taysin mahdollista. Ennen haastatteluja
osallistujille kerrottiin, etta vaikeistakin aihealueista saa puhua, mutta pyrkimyk-
sena on pitdaa genomitieto keskustelujen keskiossa. Haastateltaville kerrottiin
myo0s, etta halutessaan kysymyksiin saa jattaa myos vastaamatta. Haastattelut

tehtiin haastateltavien ehdoilla.

Hyvasta aineistonhallinnasta pidettiin huolta koko opinnaytetydprosessin ajan.
Tyolle haettiin tutkimuslupaa Pirkanmaan Sydpayhdistykseltd. Pirkanmaan Syo6-
payhdistys ja Syopajarjestot jakoivat tietoa opinnaytetydsta sosiaalisessa medi-
assa seka Syopayhdistyksen nettisivuilla ja yhdistyksen jasenten sahkoposteihin
toimitetussa uutiskirjeessa. Tiedotteissa toivottiin vapaaehtoisia henkildita osal-
listumaan haastatteluun, jossa kasitellaan syopaa sairastaneiden kokemuksia
genomitiedosta. Koronavirustilanteen vuoksi haastattelut toteutettiin yksilohaas-
tatteluina puhelimitse tai Teams-sovelluksen avulla. Haastattelut aanitettiin ja/tai
videoitiin, jotta aineiston auki kirjoittamainen oli mahdollista. Haastateltavilta saa-
tua aineistoa kaytettiin vain taman tutkimuksen toteuttamiseen ja sita sailytettiin
ulkopuolisten ulottumattomissa. Litteroidussa aineistossa ei ollut osallistu-
jien henkildtietoja. Aineisto havitettiin tutkimuksen paatyttya asianmukaisesti.

Osallistujat saivat luettavakseen ennen haastattelua suostumuslomakkeen
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(liite 5), jossa nama asiat olivat kirjallisesti kerrottuna. Saatu aineisto analysoitiin

aineistolahtodisen sisallénanalyysin avulla.

6.3 Tutkimuksen luotettavuus

Laadullisen tutkimuksen luotettavuuden arviointiin ei ole yhta yksiselitteista oh-
jetta (Tuomi & Sarajarvi 2011, 140). Laadullisessa tutkimuksessa tarkastellaan
ihmisen kayttaytymista, toimintaa ja ajattelua, ja naiden vakioiminen on melkein
aina mahdotonta. Taman takia laadullisen tutkimuksen luotettavuus ja riskienhal-
linta on yleensa vaikeaa. Tutkimuksen luotettavuus onkin tutkijan arvioinnin ja

nayton varassa. (Kananen & Makkonen 2017, 173, 175.)

Kvalitatiivisen tutkimuksen luotettavuuden arvioinnissa aineiston koko, laatu ja
keraamistapa nousevat tarkeaan asemaan. Pienikin aineisto on silloin riittava,
kun tutkimusasetelma ei edellyta suurta aineistoa eli aineisto on jarkeva tutkimus-
kysymysten kannalta. Aineistotriangulaatiolla tarkoitetaan sita, etta joko keraajia
tai aineistoja on enemman kuin yksi. Tutkijoiden maaran ollessa kaksi tai enem-
man, voidaan sanoa, etta he kuulevat ja nakevat enemman, kuin yksittainen tie-
don keraaja. (Lempiainen, Loytty & Kinnunen 2008, 245.) Taman opinnaytetydn

vahvuutena voidaan pitaa sita, etta tutkijoita oli kaksi.

Tutkimusta tehdessa luotettavuutta ei voida saavuttaa ilman suunnitelmallisuutta
ja tyon vaiheiden laadunvalvontaa. Luotettavuustarkastelu on otettava mukaan jo
heti tutkimusasetelmaa tehdessa, jotta tutkijalla on suunnitelma siita, miten han
saa luotettavaa tietoa. Pohdinnassa tutkija sitten palaa luotettavuuteen, ja arvioi
sen onnistumista. (Kananen & Makkonen 2017, 173-174.) Opinnaytetydssa py-
rittiin luotettavuuteen haastattelemalla henkildita, joilla oli varmasti kokemuksia
tutkittavasta aiheesta. Osallistujat rekrytoitiin Pirkanmaan Sydpayhdistyksen ja
Syodpajarjestojen kautta. Luotettavuuteen pyrittiin myds silla, etta teoriapohja no-
jasi laajaan lahdekirjallisuuteen ja lahdekriittisyydella varmistettiin, etta lahteet

ovat luotettavia ja tieto ajantasaista.
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Tarkkaa aikarajaa ei rajattu sille, milloin haastateltavat olivat sairastaneet syovan.
Tahan paadyttiin siksi, ettd osa haastateltavista oli sairastanut useita syopia pi-
demmalla aikavalilla. Lisaksi varsinaisen syovan hoidon ohella hoitopolkuun oli
saattanut kuulua ennaltaehkaisevind toimenpiteina esimerkiksi rintojen poisto
varsinaisten syopahoitojen jalkeen. Tarkan aikarajan asettaminen osoittautui rek-

rytoinnin kannalta haasteelliseksi.

Tutkimuksen kannalta olisi ollut suotavaa, etta haastatteluihin olisi osallistunut
mahdollisimman paljon henkil6ita, joilla on sydvalle altistava geenivirhe. Nain olisi
saatu enemman aineistoa sellaisilta henkiloilta, joiden syovan hoidossa
genomitietoa on voitu hyodyntaa. Koska haastatteluihin osallistui seka geneetti-
sen alttiuden omaavia etta ei-perinndllisia syopia sairastaneita, tuli haastatteluja
muokata sen mukaan, oliko haastateltavalla geenivirhetta vai ei. Tutkimuksen
kannalta kokemustieto jai ohuemmaksi niiden haastateltavien osalta, joilla geeni-
virhetta ei ollut. Heilla kosketuspinta genomitietoon oli vahaisempaa sairauden
hoidon nakokulmasta. Henkiloita, joilla oli todettu geenivirhe, oli kuitenkin haas-
tavaa tavoittaa, vaikka kohdennettuun rekrytointiin kaytettiin paljon aikaa opin-
naytetyoprosessin aikana. Mikali haastateltavalla ei ollut todettu syovalle altista-
vaa geenivirhetta, haastatteluissa keskityttiin haastateltavan yleisiin nakemyksiin
genomitiedosta, biopankkinaytteisiin ja tietoon perustuvaan suostumukseen, ym-
marrykseen syovasta myos geneettisena sairautena seka terveydenhuollon ke-

hittamisideoihin.

Luotettavuustarkastelu sivuaa myos objektiivisuutta, silla tutkija paattaa keta tut-
kitaan, mita kysytaan ja mita ei kysyta, miten aineisto analysoidaan ja tulkitaan
(Kananen & Makkonen 2017, 176). Laadullisen tutkimuksen objektiivisuutta tar-
kastellessa on syyta erottaa toisistaan havaintojen luotettavuus ja niiden puolu-
eettomuus. Puolueettomuus nousee esille siind, pystyyko tutkija ymmartamaan
ja kuulemaan tutkittaviaan heina itsenaan, vai sekoittuvatko tutkijan omat arvot
siihen, miten han kuulee ja havainnoi saamaansa tietoa. Luotettavuuspohdin-
noissa pitaisi siis huomioida myos tutkijan puolueettomuusnakokulma. (Tuomi &
Sarajarvi 2011, 135-136.)

Luotettavuustarkastelun edellytys on myds riittdva dokumentaatio tyon vaiheista,

minka perusteella voidaan arvioida tutkijan ratkaisuja. Tutkijan on muistettava
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myOs perustella valintojaan ja ratkaisujaan, koska perustelut lisdavat uskotta-
vuutta. (Kananen & Makkonen 2017, 176.) Opinnaytetydssa on raportoitu tarkasti
kaikista tyon vaiheista ja tutkimukseen liittyneista valinnoista ja ratkaisuista. Tut-
kijat eivat antaneet omien mielipiteidensa, arvojensa tai ennakkokasitystensa vai-
kuttaa siihen, millaisia tulkintoja haastatteluiden aikana tai aineistoa analy-
soidessa tehtiin. Tutkimuksen kaikissa vaiheissa pyrittiin avoimuuteen ja objektii-

visuuteen.

Luotettavuutta on hyva tarkastella reliabiliteetin ja validiteetin kautta, jotka ovat
tieteellisen tutkimuksen luotettavuuskasitteita. Reliabiliteetilla tarkoitetaan tulos-
ten pysyvyytta, eli jos tutkimus toistettaisiin, saataisiin samat tulokset, ja se liittyy
lahinna tutkimuksen tuloksiin. Validiteetti tarkoittaa sita, etta tutkitaan oikeita asi-
oita, eli se liittyy tutkimuksen suunnitteluun ja osittain myos aineiston analyysiin
oikein tekemiseen. (Kananen & Makkonen 2017, 175-176.) Toistettavuuden
mahdollisuutta lisaa tutkimuksen intertekstuaalisuus eli viittaukset muihin tutki-
muksiin, jolloin omille tulkinnoille voi saada tukea muiden toista (Lempiainen,
Loytty & Kinnunen 2008, 246.) Tutkimuksen luotettavuutta kuitenkin arvioidaan
kokonaisuutena, jolloin sen sisainen koherenssi (johdonmukaisuus) painottuu
(Tuomi & Sarajarvi, 2011, 140). Aineistonkeruun aikana huomioitiin, etta aineis-
ton tuli saturoitua eli vastauksissa alkoi ilmeta toistuvuutta. Tiedonkeruu paatettiin
vasta, kun aineisto oli saturoitunut. Aineistonanalyysin aikana noudatettiin huo-
lellisuutta, eika tutkimusaineistosta muokattu tai poistettu mitdan, mika vastasi

tutkimuskysymyeksiin.

6.4 Johtopaatokset

Taman opinnaytetydn perusteella voidaan todeta, etta

1. SyOpaa sairastaneiden kokemuksiin genomitiedosta vaikutti oleellisesti
mahdollisen geenivirheen kantajuus. Geenivirheesta kertominen lahiomai-
sille koettiin vaihtelevasti seka vaikeana etta helppona. Perinndllisyysneu-
vonnasta saatu tieto ja neuvonta oli koettu hyvaksi ja siihen oltiin tyytyvai-

sia. Perinndllisyystutkimuksiin paasemisen vaikeus tai tutkimuksiin paase-
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miseen liittyva viive koettiin ongelmallisina. Biopankkitoimintaan suhtau-
duttiin myonteisesti, mutta biopankkinaytteiden kayttoon ja tietoon perus-

tuvaan suostumukseen saattoi liittya epavarmuustekijoita.

. Potilaan osallisuus sydvan hoidossa genomitiedon nakokulmasta nakyi
rittavana tiedonsaantina, potilaan kanssa rauhassa kaydyissa keskuste-
luissa, potilaan kuuntelemisessa, potilaan tunteiden ja toiveiden huomioi-
misessa, mahdollisuutena kysya laakarilta itsea askarruttavia kysymyksia,
mahdollisuutena olla uudelleen yhteydessa hoidosta vastaavaan tahoon,
mahdollisuutena jaada harkitsemaan hoitoon liittyvaa paatosta seka laa-
karin ohjailemattomassa neuvonnassa. Terveydenhuollon ammattilaisten
nahtiin olevan aktiivisessa roolissa hoitoon liittyvassa paatoksenteossa,

koska heilla on riittava tieto ja ymmarrys hyvien paatosten tekemiseksi.

. Sybpaa sairastaneiden valmiudet kasitellda genomitietoa ilmenivat
genomitietoa kasittelevissa keskusteluissa ja liittyivat esimerkiksi ymmar-
rykseen sydvasta pohjimmiltaan geneettisena sairautena. Osalla haasta-
teltavista oli selkea ymmarrys siita, etta syopaan liittyy solun vaaranlaista
jakautumista. Toisaalta syovan ajateltiin olevan enemman elintapasairaus
kuin geneettinen sairaus. Genomi ja genomitieto ovat edelleen vieraita ter-

meja osalle vaestosta.

. Tiedon ja ohjauksen tarve liittyi haluun ymmartaa, miksi on sairastunut,
geenitiedon ymmartamiseen, syopien perinndllisyyteen, syopasairauden
puhkeamiseen vaikuttaviin laukaiseviin tekijoihin, syovan hoidon aikana
saatavaan tietoon, tutkimuksiin paasemiseen seka biopankkinaytteiden
kayttéon ja hyoddyntamiseen. Ohjaustilanteisiin toivottiin riittavasti ker-
tausta ja varmistuksia, etta potilas on ymmartanyt kerrotut asiat. Lisaksi
toivottiin ohjausta siihen, mista voi kysya lisatietoa, jos on kysymyksia, joi-
hin ei ole vastauksia. Ylipaataan keskustelua genomitietoon liittyvista asi-

oista toivottiin enemman.
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6.5 Jatkotutkimusaiheita

Tulosten mukaan perinnollisyysneuvonta itsessaan koettiin hyvana, mutta sinne
paaseminen ei ollut aina yksinkertaista ja viiveet sinne paasemiseen suhteessa
syovan hoitoon voivat venya pitkiksi. Keskustelua perinndllisyydesta kaivattiin
my0s enemman jo oman hoitavan laakarin kanssa. Jatkotutkimusaiheeksi ehdo-
tetaan selvittaa syodpaa sairastaneiden kokemuksia perinndllisyysneuvontaan
paasemisesta ja perinndllisyysneuvonnasta, ja jo ennen perinndllisyysneuvontaa
tapahtuvasta ohjauksesta ja neuvonnasta terveydenhuollon ammattilaisten toi-
mesta. Genomitiedon hyddyntaminen sydvan diagnostiikassa ja hoidossa etenee
koko ajan, joten toisena jatkotutkimusaiheena ehdotetaan vastaavanlaisen laa-

dullisen tutkimuksen uudelleen toteutusta lahitulevaisuudessa.

6.6 Kiitokset

Haluamme lampimasti kiittaa kaikkia haastatteluihin osallistuneita. TAYS Syopa-
keskusta haluamme kiittaa asiantuntevasta ohjauksesta aihealueeseen liittyen.
Kiitos myos Pirkanmaan Syopayhdistykselle ja Syopajarjestdille hyvasta yhteis-
tydsta seka Profitu-genomihankkeelle avusta opinnaytetydprosessin aikana. Kii-
tokset myOs opinnaytetydomme ohjaajalle ohjeistuksesta opinnaytetyoprosessin

aikana.
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T.ym. from a randomi- sopivan Kirurgisen
(2014) sed controlled hoidon.
trial
Tutkimusraportti
Alankomaat
Zakas, AL., The impact of Analysoitiin Kvantitatiivinen Geneettinen
Leifeste, C., genetic sitoutuneisuuden tutkimus neuvonta
Dudley, B, counseling tasoa potilailla, parantaa
Karloski, E., on patient joille tehtiin N=182 potilaiden
Afonso, S., engagement in geneettinen sitoutuneisuutta.
Grubs, R. E., a specialty riskinarvio
Shaffer, J. R., cancer clinic ruoansulatuskana-
Durst, A. L., van sy6van riskin
Parkinson, M. D. varalta
& Brand, R. erikoisklinikalla.
(2019)
Tutkimusraportti

USA
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Liite 2. Teemarunko

TAUSTATIEDOT
o Sairastettu syopa
o Diagnoosin ajankohta
e Viimeisin hoitojakso
o Mahdollinen geneettinen alttius sairastetulle syovalle

KOKEMUKSET GENOMITIEDOSTA

« Ennakkotiedot ja kasitykset genomitiedosta eli ihmisen perimasta saata-
vasta geneettisesta tiedosta

o Genomitiedon hyddyntaminen osana oman sairauden hoitoa
o Genomitiedon ilmeneminen osana laakehoitoa
o Genomitiedon vaikutukset taudin ennusteeseen ja hoitovaihtoehtojen

valintaan

« Mahdolliset hoidon aikana keratyt biopankkinaytteet geenitutkimuksia
varten
o Tietoon perustuvan suostumuksen toteutuminen terveydenhuollossa
o Kudosnaytteiden ottaminen osana laaketieteellista tutkimusta

o Sukulaisten tai perheen nakdkulma perinndllisyyteen liittyen terveyden-
huollossa
o Puheeksi ottaminen terveydenhuollossa

POTILAAN OSALLISUUS GENOMITIEDON NAKOKULMASTA
e Ohjaus terveydenhuollossa genomitietoon liittyen
o Perinndllisyysneuvonta
« Hoitoon liittyvan genomitiedon saaminen
o Geneettisen tutkimuksen tulosten lapikayminen terveydenhuollossa
o Osallisuus genomitietoon liittyvassa paatdksenteossa

VALMIUDET KASITELLA GENOMITIETOA
« Omat valmiudet kasitella genomitietoa
e Ymmarrys syovasta geneettisena sairautena

KEHITYSHAASTEITA
e Tiedon ja ohjauksen tarve genomitiedon kasittelemiseen ja ymmartami-
seen
o Muita ideoita tai ajatuksia genomitiedon ohjauksen ja potilaan osallisuu-
den kehittamiseen genomitietoon liittyen
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Liite 3. Tutkimustiedote sosiaaliseen mediaan
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Oletko kohdannut genomitietoa sydpahoidoissasi?

Olemme kaksi Tampereen ammattikorkeakoulussa Terveyden edistamisen ylem-
paa ammattikorkeakoulututkintoa opiskelevaa terveydenhoitajaa. Teemme opin-
naytetyota, joka kasittelee sydpaa sairastaneiden kokemuksia genomitiedosta.
Genomitiedolla tarkoitetaan ihmisen perimasta saatavaa tietoa, kuten alttiutta pe-
rinndllisille sairauksille, biopankkinaytteita seka geenitietoa hyddyntavia laakkeita
ja hoitomuotoja. Etsimme vapaaehtoisia ryhmahaastatteluun aiheesta.

Lue lisaa: (https://www.pirkanmaansyopayhdistys.fi/ajankohtaista/verkkouuti-
set/tutkimus-syopaa-sairastaneiden-kokemuksista-genomitiedosta/)
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Liite 4. Mainos sosiaaliseen mediaan

OSALLISTU HAASTATTELUUN JA OLET KEHITTAMASSA
POTILAIDEN OSALLISUUTTA SYOVAN HOIDOSSA
GENOMITIEDON NAKOKULMASTA
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Liite 5. Suostumuslomake

Olen osallistumassa Tampereen ammattikorkeakoulun Terveyden edistamisen
ylemman tutkinto-ohjelman opinnaytetydhon Sydpaa sairastaneiden kokemuksia
genomitiedosta.  Suostun  vapaaehtoisesti  osallistumaan  tutkimuksen
aineistonkeruuvaiheen yksilohaastatteluun. Minulla on halutessani mahdollisuus
vetaytya tutkimuksesta, jolloin myOos minua koskeva aineisto poistetaan
tutkimusaineistosta. Olen tietoinen siita, ettd haastattelu nauhoitetaan, ja
tutkimuksen paatyttya aineisto havitetaan asianmukaisesti. Nauhoitukset
haastatteluista tai niistd tehdyt kirjalliset tiedostot eivat paady ulkopuolisten
kasiin. Antamiani tietoja ei voida yhdistdd minuun tutkimuksen missaan
vaiheessa. Olen tietoinen mahdollisuudestani ottaa tarvittaessa myohemmin
yhteytta tutkimuksen tekijdihin Katri Humppiin ja Emmi Jaakkolaan.

/ 2021
Paikka ja aika
Tutkimukseen osallistujan allekirjoitus
Tutkimuksen tekijoiden allekirjoitukset
Yhteystiedot:
Katri Humppi Emmi Jaakkola
Katri.Humppi@tuni.fi Emmi.Jaakkola@tuni.fi

(

¢ s - Tampereen

N ammattikorkeakoulu

GEENIKARTTA - TIE TERVEYTEEN
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Liite 6. Saatekirje

Hei,

Olemme kaksi Tampereen ammattikorkeakoulussa Terveyden edistamisen ylem-
paa ammattikorkeakoulututkintoa opiskelevaa terveydenhoitajaa. Teemme opin-
naytetyota ja tarvitsemme siihen apuasi. Opinnaytetyo kasittelee syopaa sairas-
taneiden kokemuksia genomitiedosta. Genomitiedolla tarkoitetaan ihmisen peri-
masta saatavaa tietoa, kuten esimerkiksi alttiutta perinndllisille sairauksille,
biopankkinaytteita seka geenitietoa hyddyntavia laakkeita ja hoitomuotoja.

Opinnaytetydbmme aihe on ajankohtainen, silla genomitietoa hyédynnetaan tule-
vaisuudessa yha enemman terveydenhuollossa. Genomitiedon hyddyntaminen
etenee hyvaa vauhtia syopien diagnostiikassa ja hoidossa. Opinnaytetydmme
tutkimustulosten avulla saadaan tietoa siita, millaisia kokemuksia syopaa sairas-
taneilla on genomitiedosta ja millaisia valmiuksia heilla on kasitella genomitietoa.
Opinnaytetyon tavoitteena on kehittaa syopaa sairastavien osallisuutta sydvan
hoidossa genomitiedon nakdkulmasta.

Tutkimuksen aineistonkeruu toteutetaan yksilohaastatteluina Teams-sovelluk-
sessa tai puhelimitse. Osallistuminen haastatteluun on vapaaehtoista. Haastat-
teluun on hyva varata aikaa noin tunti. Osallistujien henkil6llisyys ei tule tutkimuk-
sen missaan vaiheessa esille. Haastattelut nauhoitetaan tutkimustyén helpotta-
miseksi. Antamiasi tietoja kasitellaan luottamuksellisesti ja niita kaytetaan vain
tahan tutkimukseen. Tutkimuksen valmistuttua tutkimusaineisto havitetaan asi-
anmukaisesti.

Opinnaytetydomme tehdaan Tampereen ammattikorkeakoulun Profitu-genomi-
hankkeen toimeksiantona. Valmistuttuaan opinnaytetydomme tutkimustuloksi-
neen l6ytyy Theseus -tietokannasta. Kerromme myos mielellamme opinnayte-
tyon tuloksista.

YhteistyOsta ja avustasi kiittaen,
Katri Humppi Emmi Jaakkola

Katri.Humppi@tuni.fi Emmi.Jaakkola@tuni.fi
puh. XXX XXXXXXX puh. XXX XXXXXXX
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1(2)

Esimerkkeja
alkuperaisista
ilmauksista

Pelkistetty
ilmaus

Alaluokka

Yldluokka

Kokoava kasite

L&akari sitten
sanoi, etté nyt
sitten jatketaan
talla
tdmmoisella
laékkeella, joka
on just niin kuin
sen takia ettd
sinulla on se
geenivirhe, etté
se niin kuin
tehoaa.

Tutkittiin veri-
néytteestékin se
Ja siité leikkaus-
tuloksesta, etté
se on geenivirhe
Jja se on
perinndéllista. Ja
siiné mielessé
olin onnekas,
ettd tdma
laékéarikin sanoi,
ettad kun on
ihmisia kenella
ei ole enaé
mitaén vaihtoeh-
toja niin minulla
on. Témé
Olaparibi 1ddke
on tullut ja mulla
on Olaparibi 1&&-
kitys.

Geenivirheen
myota
yksildllistetty ja
tehokas
ladkehoito

Geenivirheen
seurauksena
|6ytynyt
yksil6llistetty
ladkehoito

Geenivirheen
myo6ta
yksildllistetty
laakehoito

Minulle kylla
kerrottiin, ettad se
néyte lahti ja
sitten laakéari
soitti sen
vastauksen, ettd

on I6ytynyt se
geenivirhe.

Miné sain ensin
hoidot ja hoito-
polun ennen

kuin sain tietda
geenivirheesta.

Tieto
geenivirheesta
puhelimitse
|aakarilta

Tieto
geenivirheesta
vasta
sydpahoitojen
jalkeen

Tiedon
saaminen
geenitutkimuk-
sen tuloksista
jaltai
geenivirheesta

Kokemuksia
genomitiedosta
osana oman
sairauden hoitoa

Sydpaa
sairastaneiden
kokemuksia
genomitiedosta
ja perinndllisyy-
destd

(jatkuu)
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2(2)
Esimerkkeja Pelkistetty Alaluokka Ylédluokka Kokoava kasite
alkuperaisista ilmaus
ilmauksista
Minullehan Tieto Tieto Kokemuksia Sybpaa
oikeastaan se geenivirheesta geenivirheesta genomitiedosta | sairastaneiden
oli tavallaan koettu koettu 0sana oman kokemuksia

helpotus, kun
16ytyi toi
geenivirhe. Se
véhén selittda
Sitd miksi
tdmmobinen
muuten taysin
perusterve
ihminen sitten
saa ndita syopia
Jatkuvasti.

helpotuksena ja
selittavana
tekijana
sairastumiselle

helpotuksena

Geenivirheen
takia on tehty
muita
toimenpiteita eli
on poistettu
toinen rinta ja
myds korjattu
molemmat
rinnat ja
munasarjat on
poistettu. Eli
tdmmdiset en-
naltaehkéisevaét
toimenpiteet on
minulla tehty.

Ennaltaehkaise-
vat toimenpiteet
geenivirheen
VUOKSi

Geenivirheen
vuoksi tehdyt
ennaltaehkaise-
vat toimenpiteet

Minulle on tietyt
asiat
tapahtuneet
ehka
nopeammin kuin
normaalilla
rintasydpépoti-
laalla sen takia,
ettéd minulla on
tdma
perinnéllinen
alttius.

Hoitopolun
eteneminen
nopeasti
geenivirheen
VUOKSi

Syoévan
hoidossa olleita
muita tilanteita,
joihin
genomitieto on
vaikuttanut

sairauden hoitoa

genomitiedosta
ja perinndllisyy-
desta




