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Abstract

Kuluttajalle suunnattujen geenitestien hyédyt ja haitat -
narratiivinen kirjallisuuskatsaus

Tutkimuksen tarkoitus: Tutkimuksen tarkoitus oli aikaisemman
tiedon perusteella kuvata kuluttajille suunnattuja geenitesteja
yksildllistetyn terveydenhuollon nékékulmasta.

Aineisto ja menetelmit: Tutkimus toteutettiin narratiivisena
kirjallisuuskatsauksena. Aineisto haettiin CINAHL-, MEDLINE- ja
ScienceDirect -tietokannoista. Aineisto muodostui 21 artikkelista,
jotka analysoitiin aineistolahtaisella sisallénanalyysilla.

Tulokset: Kuluttajille suunnattujen geenitestien hyotyja ovat tiedon
ja terveyskayttaytymisen muuttuminen. Naiden testien haittoja ovat
vahingot yksilolle, epaeettinen markkinointi, tiedon ja ohjauksen
puute, testien epaluctettavuus ja geenitiedon epaselva omistajuus.

Péadtelmét: Hoitotydntekijbiden osaamista genomista ja
erilaisista geenitesteista tulee kehittaa. Osaamisen kehittaminen
voidaan toteuttaa taydennyskoulutuksen avulla ja lisaamalla
asiaan liittyvid opintoja hoitotydntekijoiden peruskoulutuksen
opetussuunnitelmiin.

Asiasanat: geenitestit, hoitotyontekija, narratiivinen
kirjallisuuskatsaus, osaamisen kehittaminen

Advantages and disadvantages of direct-to-consumer genetic
tests - a narrative literature review
Eeva Liikanen, PhD, Arja Halkoaho, PhD

Aim: The aim of the study was to describe of advantages and
disadvantages direct-to-consumer genetic testing from a
personalized healthcare's point of view.

Data and methods: The study was carried out by narrative
literature review. The data search for the literature review was
conducted using CINAHL, MEDLINE ja ScienceDirect databases.
The retrieved data consisted of 21 original articles which were
analyzed by using an inductive content analysis.

Results: The advantages of direct-to-consumer genetic testing
are knowledge and health behaviour changing. The disadvantages
of direct-to-consumer genetic testing are harms for individuals,
unethical marketing, lack of knowledge and counselling, unreliable
tests, and unclear ownership of genome data.

Conclusions: Competence of nurses of genome and different
genetic tests has to be developed. This can be implemented
by continuing education and by increasing relevant studies to
curriculum of a basic nurse education.

Keywords: genetic tests, nurse, narrative literature review,
competence development
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ksilollistetty ladketiede ja

terveydenhuolto ovat tulleet

viime vuosina terveydenhuol-

lon painopistealueeksi. Yksi-

I6llistetty ladketiede edistaa
yksilén terveyttd ja hyvinvointia hyadyn-
tamalla tutkimusta, uusia teknologioita
ja entista laajempia tietovarantoja (STM
2020), joihin my6s geenitestit kuuluvat.
Kansallisen genomistrategian luomista
ehdotettiin jo vuonna 2015 (STM 2015)
ja sosiaali- ja terveysministerion Yksilol-
listetty laaketiede -hankkeen yhtené ta-
voitteena on genomikeskuksen luominen
(STM 2020). Kuluttajakeskeinen terveys-
palvelu haastaa julkista terveyspalvelu-
jarjestelmad (Soini 2010). Potilaat voivat
monitoroida itse terveyttaan mittareiden
avulla (mm. Guo 2020, Lim ym. 2020).
Ilhmisille markkinoidaan terveyspalve-
luja, joiden avulla heitd houkutellaan
terveyspalvelujen kayttajiksi. Perintei-
sen median rinnalla terveyspalveluiden
markkinoinnissa kdytetdan sosiaalista
mediaa (Radu ym. 2017).

Yksilolliseen hoitoon kuuluvat olen-
naisena laboratoriotutkimukset, joiden
pyynnot perustuvat |daketieteelliseen
harkintaan. Laboratoriotutkimuksia
kaytetaan diagnoosin tekemiseen, ter-
veydentilan seurantaan, hoidon méaa-
rittelyyn ja seurantaan tai sairauksien
seulontaan. Kliiniset laboratoriotutki-
mukset ovat useimmiten yhteiskunnan
kustantamia, jolloin potilas tai asiakas
saa tiedon laboratoriotutkimuksen
tuloksesta terveydenhuollon ammatti-
laiselta. Perinnéllisyyslagkaria voidaan
konsultoida, kun potilaalla epaillaéan
perinnoéllista sairautta, hanelle on tehty
tai suunnitellaan tehtéavaksi geneetti-
sid tutkimuksia tai han tarvitsee perin-
néllisyysneuvontaa itselld tai suvussa
todetun perinnéllisen sairauden vuoksi
(Tanner ym. 2019). Julkisessa terveys-
palvelujarjestelméassa perinnéllisyys-
neuvontaa tarjoavat yliopistollisten sai-
raaloiden kliinisen genetiikan yksikot ja
perinndllisyyspoliklinikat seké erilaisten
jarjestojen toimijat (Terveyskyla 2020).

TUTKIMUKSEN LAHTOKOHDAT

Sairaudet voivat periytya yhden geenin
virheesta tai monien geenien yhteisvai-
kutuksesta (Laatikainen & Hero 2019).
Naita erilaisia geenien poikkeamia
voidaan tunnistaa geenitesteilld, joita
voidaan jaotella yhden tai monien gee-
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nien osoittaviin testeihin. Geenitesteja
kaytetdan diagnoosin varmistamiseen
(mm. Holtta & Jalanko 2019). Geenites-
tien kaytto on lisdantynyt, mutta ihmi-
set tietavat niista melko vahan (Cherkas
ym. 2010, Oliveri ym. 2016, Canedo ym.
2019). Terveydenhuollon geenitestien
lisaksi on yha enemman tarjolla kulut-
tajalle suunnattuja geenitesteja, jotka
jaotellaan syntyperaa, terveydellisté ris-
kid ja elaman tyylid selvittaviin testeihin.
Englannin kielessa kuluttajille suunna-
tuista geenitesteista kaytetdan termia
direct-to-cosumer (DTC) genetic testing.
Liséksi kdytetaan termeja direct-access
genetic testing, direct-access genetic
testing, at-home genetic testing, home
DNA testing ja ancestry testing (Genetic
Home Reference 2020). Yhdysvalloissa
on arvioitu, etta vuonna 2026 kuluttajat
tulevat kayttamazn yli 600 miljoona dol-
laria geenitesteihin (Credence Research
2018). Suomesta tallaista arviointietoa
ei ole saatavilla. Erityisesti korkeasti
koulutetut (Vernez ym. 2013) seké tek-
nologiaan perehtyneet, hyvéatuloiset ja
nuoret (Jeong 2018) ovat kiinnostuneita
kuluttajille suunnatuista geenitesteista.
Kuluttajalle suunnatut geenitestit ovat
siirtyméssé yksilon geneettisen ris-
kin arvioinnista yksilén koko genomin
maarittédmiseen, jotta tietoa saataisiin
mahdollisimman paljoen (Bunnik ym.
2013). Kuluttajille suunnattuja geeni-
testeja kadytetaan jopa niin sanottuina
salaisuustesteina (Philips 2016), jolloin
halutaan selvittda esimerkiksi mahdol-
lista vanhempaa tai sisaruksia.
Kliinisesta hoidosta ja tieteellisista
tutkimuksista saatujen tulosten lisaksi
yksiléilld voi olla tietoa, joka on saatu
kuluttajille suunnatuista geenitesteista.
Kuluttajille suunnattuja geenitesteja
markkinoidaan suoraan asiakkaille
internetin, television ja painettujen
mainosten avulla. Testeja voi ostaa myds
apteekeista. Asiakas ottaa itse naytteen
esimerkiksi pumpulitikulla suun limakal-
volta ja saa vastauksen suoraan kirjal-
lisena tai suojatulta nettisivulta. Nain
kuluttajalle suunnatut geenitestit tarjoa-
vat yksildille pdasyn heidan geneettisiin
tietoihinsa ilman etta terveydenhuolto-
tai vakuutusjarjestelma on mukana tassa
prosessissa.
Terveydenhuoltohenkiléstd kohtaa
yha useammin asiakkaita, jotka ovat
teettaneet itselleen kuluttajalle suunnat-

tuja geenitesteja. Terveydenhuoltohen-
kilostolla on kuitenkin vahan kokemusta
ja tietoa kuluttajalle suunnatuista geeni-
testeista (Goldsmith ym. 2013, Veilleux
ym. 2020). Kaikkien terveydenhuollon
ammattilaisten, erityisesti hoitotyénte-
kijéiden, tulisi kyetd neuvomaan ja ohjaa-
maan potilaita geenitesteihin liittyvissa
asioissa (Flowers ym. 2020). Suomesta
kuitenkin puuttuvat selke&t ohjeet ter-
veydenhuoltohenkildstélle siita, miten
itsetehtyjen testien tuloksiin tulee suh-
tautua (Soini 2020). Asiakkaille ohjausta
tulosten tulkintaan on vahén saatavilla
(De ym. 2019). Geenitesteja myyvien yri-
tysten tulisi esittaa geenitestien tulok-
set mahdollisimman selkeéasti, tuoden
myds avoimesti esiin niiden rajoitteet ja
mahdolliset riskit. Geenitesteihin liittyvia
riskeja ovat erityisesti tuloksiin ja analy-
sointiin liittyvat asiat seka sosiaaliset ja
psykologiset riskit (De ym. 2019).

Testeilla tuotettu tieto on pysyvaa
ja vaikka se olisikin epéatarkkaa, sen
vaikutus yksiléén voi olla arvaamaton.
Tiedetdaan myos, etta tulosten sosiaa-
linen vaikutus voi olla joillekin erittédin
suuri. Kuluttajien ymmarrys siita, mika
on testin vaikutus yksilédn ja hanen
laheisiinsa, voi olla hamartynyt. (Flowers
ym. 2020). Na&in ollen tietoon perustu-
van suostumuksen rooli on tarked, kun
yksilot luovuttavat naytteita geenitesteja
myyvien yritysten tutkittavaksi (De ym.
2019, Flowers ym. 2020). Yksildiden on
vaikea |oytaa yritysten sivuilta nayttei-
den luovutuspéaatokseen liittyvaa tietoa
siita, milloin suostumus naytteiden luo-
vuttamiseen pyydetadan tai pyydetaanko
sité ollenkaan (De ym. 2019).

Kuluttajille suunnattujen geenites-
tien lainsaadanto ei ole Suomessa sel-
keda. Laaketieteellisesti perustellussa
tilanteessa henkil6lla on oikeus hoitoon
ja laakari vastaa hoitoon liittyvista toi-
menpiteista ja hoitoon liittyvista tutki-
muksista.

TUTKIMUKSEN TARKOITUS JA

TUTKIMUSKYSYMYKSET

Taman narratiivisen kirjallisuuskat-

sauksen tarkoituksena oli kuvata aikai-

semman tiedon perusteella kuluttajille

suunnattuja geenitesteja yksilollistetyn

terveydenhuollon ndkékulmasta. Tutki-

muskysymykset olivat:

1) Mita hyotyja yksildlle on kuluttajille
suunnatuista geenitesteista?



2) Mita haittoja yksilélle on kuluttajille
suunnatuista geenitesteista?

AINEISTO JA MENETELMAT
Tiedonhaku ja aineiston valinta
Menetelmaksi valikoitui narratiivinen
kirjallisuuskatsaus. Menetelmalla pyri-
taan kuvailemaan viimeaikaista tai aikai-
semmin tiettyyn aihealueeseen kohdis-
tunutta tutkimusta (Kangasniemi ym.
2013). Narratiivinen kirjallisuuskatsaus
voi suuntautua yhden tutkimusaiheen
erilaisin tutkimusasetelmin tehtyihin
tutkimuksiin (Schaepe & Bergjan 2015).

Kirjallisuushaut tehtiin CINAHL-,
MEDLINE- ja ScienceDirect-tietokan-
toihin kevaalla 2020. Hakusanoina oli-
vat kuluttajille suunnatut geenitestit.
Hakulausekkeet olivat "direct-to-con-
sumer” OR "direct to consumer” OR
"DTC genetic testing” OR "direct-access
genetic testing” OR "at-home genetic
testing” OR "home DNA testing” AND
"personal genome testing” OR "PGT”
OR genetic OR "genetic testing” OR
"genetic test”. Hakustrategioiden valin-
nassa konsultoitiin informaatikkoa.
Tietokantahakuun valittiin kaikki maa-
liskuuhun 2020 mennessé julkaistut
englanninkieliset tieteelliset artikkelit,
jotka olivat vertaisarvioitu. Aineiston
valinta perustui ennalta maarattyihin
sisdanotto- ja poissulkukriteereihin ja
sen toteutti kaksi toisistaan rijppuma-
tonta tutkijaa (Bettany-Saltikov 2012).
Sisaanottokriteereina olivat kuluttajille
suunnatut geenitestit, joissa oli kasitelty
naiden testien hydtyja ja haittoja yksilon
nakdkulmasta. Katsaukseen hyvaksyttiin
kaikki tutkimustyypit. Kokanaishakutu-
los oli 717 artikkelia. Siséllon perusteella
poissuljettiin elaimiin ja ravitsemukseen
liittyvat artikkelit. Katsaukseen valikoitui
otsikko-, tiivistelma- ja kokotekstitason
tarkastelun jalkeen 21 artikkelia (kuvio 1).

Valitut artikkelit olivat vuosilta
2008-2020 ja ne on kuvattu taulu-
kossa 1. Artikkelit jaoteltiin menetelman
mukaisesti seuraavasti: 1) empiirinen, 2)
teoreettinen ja 3) raportti ja muu har-
maa kirjallisuus. Aineisto analysoitiin
aineistolahtoisella sisallénanalyysilla,
jota ohjasivat tutkimuksen tarkoitus ja
tutkimuskysymykset (Tuomi & Sarajérvi
2018). Aineistosta valittiin ilmaisuja,
jotka vastasivat tutkimuskysymyksiin.
lImaisut pelkistettiin kuvaamaan sisaltoa
ja ryhmiteltiin sisallén mukaan.

Mité tutkimusaiheesta jo tiedetdaan?
+ Yksilot ostavat enenevassa maarin kuluttajille suunnattuja geenitesteja
sairastumisen riskin arvioimiseksi.

+ Hoitotyontekijoilta odotetaan kykya neuvoa ja ohjata potilaita geenites-
teihin liittyvissa asioissa.

Mita uutta tietoa tutkimus tuottaa?
« Kuluttajille suunnattujen geenitestien hyoty)a yksiloille ovat tiedon liséan-
tyminen ja terveyskayttaytymisen muuttuminen.

+ Kuluttajille suunnattujen geenitestien haittoja ovat vahingot yksilélle,
epaeettinen markkinointi, tiedon ja ohjauksen puute, testien epaluotetta-
vuus ja geenitiedon epaselva omistajuus.

Miten tuloksia voidaan hyddyntaa hoitotyon kdytannon,

koulutuksen, johtamisen ja/tai tutkimuksen kehittamisessa?

+ Hoitotyontekijat voivat hyédyntaa tutkimustuloksia ohjatessaan asiak-
kaita ja potilaita geenitesteihin liittyvissa kysymyksissa.

+ Tulosten perusteella voidaan suunnitella terveysalan tutkinto- ja tayden-
nyskoulutusta, joka vahvistaa hoitotyéntekijdiden genomiin ja geenites-
teihin littyvaa osaamista.

Artikkelit tietokannoista (n=717)

ScienceDirect (n=169)
Medline Ebsco (n=432)
CINAHL Complete (n=116)

Sisallén perusteella poissuljetut artikkelit
(n=658)

| »

v >

Otsikon perusteella valitut (n=59)
artikkelit

ScienceDirect (n=21)
Medline Ebsco (n=35)
CINAHL Complete (n=3)

|
\J

Sisallén perusteella poissuljetut artikkelit
(n=22)

A J

Tiivistelmien perusteella valitut
(n=37) artikkelit

ScienceDirect (n=15)
Medline Ebsco (n=20)
CINAHL Complete (n=2)

| >
!

Sisallén perusteella poissuljetut artikkelit
(n=16)

Koko tekstin perusteella valitut
(n=21) artikkelit
ScienceDirect (n=8)

Medline Ebsco (n=11)
CINAHL Complete (n=2)

Kuvio 1. Tutkimusaineiston systemaattisen valinnan eteneminen.

Tutkiva

Hoitotys

Kuluttajalle suunnattujen geenitestien hytdyt ja haitat — narratiivinen kirjallisuuskatsaus

Liikanen E, Halkoaho A. 2021.
Tutkiva Hoitotys 19(2), 3-11

5



Ruluttajalle suunnattujen geenitestien hyadyt ja haitat — narratiivinen kirjallisuuskatsaus.

Liikanen E, Halkoaho A. 2021.
Tutkiva Hoitotyd 19(2), 3-11.

§

TULOKSET

Valituista artikkeleista 16 oli teoreetti-
sia. Empiirisilla tutkimusmenetelmilla
toteutettuja oli kolme ja kaksi oli raport-
teja tai muuta harmaata kirjallisuutta.
Artikkeleista 12 kohdistui yksilétason
tarkasteluun, kahdeksan kuluttajille
suunnattuja geenitesteja myyviin yri-
tyksiin, kaksi testien kdyton sddntelyyn
sekd kaksi terveydenhuoltojarjestelmaan
tai terveydenhuoltohenkil6stéon. Neljan
artikkelin alkuperémaa oli Yhdysvallat,
kolmen Saksa, kahden Belgia, yhden
Etela-Afrikka, Irlanti ja Slovenia. Kuu-
den artikkelin alkuperamaa muodostui
useista maista.

Kuluttajille suunnattujen
geenitestien hyddyt

Tiedon lisdantyminen

Kuluttajille suunnatuilla geenitesteilla
yksiot voivat saada tietoa genomistaan
ja riskeista sairastua perinnéllisiin sai-
rauksiin (Dandara ym. 2013, Armstrong
Holland ym. 2018). Kuluttajille suunnat-
tujen geenitestien kaytodsta on todettu
olevan hyotya niita kayttaville henkilgille.
Ihmisillé on todettu olevan halu tietds
(Hogarth ym. 2008) ja oppia omasta
genomistaan (Armstrong Holland ym.
2018). Kuluttajille suunnatut geenites-
tien on raportoitu toimivan myés viih-
dykkeend (Dandara ym. 2013). Ihmisten
on todettu saavan tietoa terveydellisista
riskeistaan ja tietoa, jonka avulla he voi-
vat arvioida, milla toimenpiteilla riskeja
voidaan vahentda (Hogarth ym. 2008).
Testejd kdyttaessaan ihmiset ovat tulleet
tietoisemmiksi geneettisista hairidista
ja toimivat ennakoivasti terveyteensa
liittyvissa kysymyksissa (Dandara ym.
2013). Geenitesteja myyvat yritykset
ovat perustelleet tuotteitaan ihmisten
oikeudella saada tietoa omasta tervey-
destaan (Ducournau ym. 2013).

Terveyskdyttdytymisen muuttuminen

Kuluttajille suunnatut geenitestit voi-
vat muuttaa yksildiden terveyskayttay-
tymisté. Niiden on todettu motivoivan
ihmisia parantamaan ruokavaliotaan
ja elintapojaan (Speicher ym. 2010,
Armstrong Holland ym. 2018, Moyer &
Baudhuin 2019) ja siten lisdamaan eli-
najanodotettaan (Ducournau ym. 2013,
Armstrong Holland ym. 2018). Ihmisten
on havaittu muuttavan kayttaytymis-
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taan, kun he saavat sairauksien geneet-
tiseen riskiin kuuluvaa tietoa (Caufield &
McGuire 2012). Ihmisten on havaittu suh-
tautuvan myos kohtalonuskoisesti gee-
nitesteistd saamaansa tietoon (Caufield
& McGuire 2012) tai valinpitamattomasti
elintapamuutoksiin (Armstrong Holland
ym. 2018), jolloin terveyskayttaytyminen
ei muutu.

Kuluttajille suunnattujen
geenitestien haitat

Vahingot yksildille

Kuluttajille suunnatut geenitestit voivat
aiheuttaa pelkoa, huolta ja tarpeetonta
ladkarin hoitoon hakeutumista. Gee-
nitesteihin on kuvattu liittyvan pelkoa
siitd, ettd vakuutusyhtiét tai tydnanta-
jat voivat leimata tai syrjia geenitestin
tuloksen saanutta henkiléa tai hdanen
perheenjaseniaan (Dandara ym. 2013).
Geenitestien kaytto on aiheuttanut myés
pelkoasiita, voiko yritysten tietosuojaan
luottaa ja onkoriskid, etté tulokset paa-
tyvat julkisuuteen (Hogarth ym. 2008).
Myds vaarien tai vaarin tulkittujen testi-
tuloksien (Hogarth ym. 2008) ja testitu-
loksien sindnsé on todettu aiheuttavan
huolta (Dandara ym. 2013). Geenitestien
kaytdn on raportoitu voivan aiheuttaa
tarpeetonta laakérin hoitoon hakeutu-
mista (Hogarth ym. 2008). Esimerkiksi
rinta- ja munasarjasy6paa osoittavien
BRCAI- ja BRCA2-geenitestien mutaa-
tioiden l6ytyminen voi johtaa hakeutu-
maan tarpeettomiin laakarin hoitoihin.
BRCAI- ja BRCA2-geenien mutaatio ei
valttamatta tarkoita sité, etta henkild
saa kyseessé olevan sydvan.

Yksildiden on raportoitu tekevan
asiaan kuulumattomia terveyteensa
liittyvia paatoksia (Hogarth ym. 2008).
Testitulokset ovat voineet tuottaa vain
véhan tai virheellista tietoa ja siten vai-
kuttaneet harhaanjohtavasti terveytta
koskeviin paatoksiin (Covolo ym. 2015,
Chokoshvili ym. 2017).

Geneettiset testit voivat tuoda esille
sairauksia, joihin ei ole kehitetty hoitoa
(Dandara ym. 2013) tai potilailla ei ole
paasya riskia vahentaviin tai poistaviin
toimenpiteisiin (Armstrong Holland ym.
2018). Tamén vuoksi myés raskauden-
aikaiset seulonnat, kantajuustestit ja
farmakogeneettiset testit ovat kyseen-
alaisia (Fears & Ter Meulen 2013).

Epéeettinen markkinointi

Joidenkin kuluttajille geenitesteja myy-
vien yritysten markkinointia voidaan
pitdaa epaeettisena. Tama nayttaytyy
siten, etta yritykset ovat luottamuksen
lisadmiseksi kdyttaneet mainontavies-
tinndssaan yksittaisten ihmisten koke-
muksia ja ladketieteellistad materiaalia
(Schaper & Schicktanz 2018). Yritys-
ten on todettu esittelevan kuluttajille
suunnattuja geenitesteja positiivisessa
valossa, vaikka niiss& on todettu epa-
luotettavuutta (Chokoshvili ym. 2017).
Kuluttajille on markkinoitu geenitesteja,
joihin ei ole tarjolla geneettista chjausta
(Vrecar ym. 2015). Esimerkiksi periyty-
vaa rinta-, munasarja- ja kohtusyopaalt-
tiutta selvittavid geenitestejd on havaittu
markkinoitavan vastuuttomasti (Matloff
& Caplain 2008). Geenitestien markki-
noiminen ja myyminen alaikaisille on
néhty vastuuttomana (Vrecar ym. 2015),
mutta kuitenkin suuri osa yrityksista
tuottaa testeja alaikaisille (Hogarth ym.
2008, Howard ym. 2011). Kuluttajille gee-
nitesteja myyvat yritykset voivat myos
tarjota ravintolisia perustuen kuluttajien
geenitestien tuloksiin. Naita tuotteita
suositellaan terveyden edistamiseksi,
vaikka ei ole todettu nayttoa siita, etta
kyseessa olevista tuotteista olisi hyotya
(Thrush & McCaffrey 2010).

Tiedon ja ohjauksen puute
Yksil6illa ei ole todettu olevan riittavasti
tietoa geenitesteista (Covolo ym. 2015,
Armstrong Holland ym. 2018). Taman
vuoksi tuloksia voidaan tulkita véarin ja
heilla on voinut olla epéarealistisia odo-
tuksia geenitestien tuloksia kohtaan
(Dandara ym. 2013), koska testeilld on
todettu olevan rajallinen kyky osoittaa
sairastumisriskia (Chokoshviliym. 2017).
Kuluttajilla ei ole saatavilla geenitesteihin
liittyvaa tulkintaneuvontaa, tiedon puute
on aiheuttanut huolta ja ahdistusta,
tulosten vaarintulkintaa ja tarpeetonta
jatkohoitoa (Thrush & McCaffrey 2010,
Caufield & McGuire 2012, Ducournau
ym. 2013, Armstrong Holland ym. 2018,
Dinulos & Vallee 2020). Myds testitulok-
sen tuottama tiedon tulkinnanvaraisuus
kuten "lisadntynyt tai matala riski” on
aiheuttanut kuluttajissa hammennysta
(Galior & Baumann 2020).
Geenitesteista tiedottaminen on
yleisimmin tapahtunut yrityksen verk-
kosivuilla, eikd kuluttajalla ole ollut



Taulukko 1. Katsaukseen valitut artikkelit (n=21).

Kirjoittajat,
julkaisuvuosi ja
alkuperdamaa

Tarkoitus

Menetelma

Keskeiset tulokset

Armstrong ym.
2018
Iso-Britannia

Caufield ja
McGuire
2012
Kanada,
Yhdysvallat

Selvittaa onko kuluttajille
suunnatauista geenitesteista hyotya
vai haittaa yksilolle ja yhteiskunnalle
sekd uhkaavatko ndma testit
yksityisyytta.

Tarkastella kuluttajille suunnattujen
geenitestien tilannetta, julkista
kiinnostusta nait4 testeja kohtaan
ja laillisuuskysymyksid, mitké ovat
seurauksena, kun kuluttajat saavat
testitulokset.

Raportti ja muu harmaa
kirjallisuus
Kokousraportti

(Oxfordin ja Cambridgen
yliopistojen 10.
vuosittainen laaketieteen
etiikan keskustelu)

Teoreettinen
53 lahdeviitetts

Kuluttajille suunnatuilla geenitesteilld on terveyteen
liittyvia hyotyja ja haittoja, seka uhka yksityisyydelle.
Kuluttajille suunnattujen geenitestien hyodyt ja haitat
yhteiskunnalle riippuvat siitd, miten terveydenhuollon
palvelujarjestelma on rakennettu ja rahoitettu.

Kuluttajille suunnatuilla geenitesteilla on monia
sosiaalisia, eettisia ja saantelya koskevia ongelmia, jotka
liittyvét ko. teollisuuden alan kasvuun.

Chokoshvili ym.
2017

Tarkastella lisaantyneen
kantajaseulonnan tilannetta

Teoreettinen
53 lahdeviitettd

Laajentuneet seulontapalvelut ovat hyvin erilaisia
riippuen palvelun tarjoajasta, niiden kliinisista

Belgia nostamalla esille erilaisia ominaispiirteista, ennen testid tehtavasta
ongelmia, jotka ovat yhteydessa eri tiedottamisesta ja testin tekemisen jilkeen
geenitesteihin. tapahtuvasta ohjauskaytannoista.
Covolo ym. Kerata kattavaa nayttoa kuluttajille Teoreettinen Geneettisen tiedon monimutkaisuus sisaltaa tiedon,
2015 suunnatuista geenitesteista, mika 118 |ahdeviitetta asenteet ja kasitykset kuluttajille suunnatuista
Italia, Sveitsi selvittdisi ilmion monimutkaisuutta. geenitesteista, geneettisen riskitiedon vaikutuksen
kayttéjille, terveydenhuollon ammattilaisten késitykset,
kuluttajille suunnattujen geenitesteja myyvien
verkkosivustojen sisdllon sekd testien tieteellinen
naytsdn ja kliinisen kaytén.
Dandara ym. Pohtia kuluttajille suunnattuja Raportti ja muu harmaa Kuluttajille suunnattujen geenitestien kliininen
2013 geenitesteja kirjallisuus luotettavuus ja kayttd monitekijaisiin sairauksiin on

Etela-Afrikka

Etela-Afrikan genetiikan
yhdistyksen nakemys
18 lahdeviitetta

kyseenalainen. Suurin osa kuluttajille suunnatuista
geenitesteistd perustuu alustaviin tutkimuksiin.
Geneettisista testeista tehtavat paatelmat voivat
johtaa vakuutusyhtididen tai mahdollisten tydnantajien
harjoittamaan leimaamiseen tai syrjintaa.

Dinulos ja Vallee
2020
Yhdysvallat

Ei selkeasti iimaistu

Teoreettinen
8 lahdeviitetta

llman hoitavan ladkarin tai perinnéllisyysohjaajan
osallistumista, potilaat voivat kohdata testin
vadrintulkintaa ja tarpeettomia laaketieteellisia
interventioita tai véaraa rauhoittelua. Testitulokset
ilman asiaankuuluvaa geneettista ohjausta voivat olla
kuluttajille hAmmentavia ja ahdistusta aiheuttavia. Yha
useammat potilaat hakeutuvat perinnéllisyysklinikoille
saamaan apua testin tulkintaan ja hakeutumaan
varmistustesteihin. Kuluttajien ohjaaminen testeihin
littyvista asioista vie aikaa ja resursseja.

Ducournau ym.
2013

Ranska,
Yhdysvallat

Kuvata kaupallisten kuluttajille
suunnattujen geenitestien
markkinointistrategioita ja mita
sosiaalisia odotuksia ne ruokkivat.

Teoreettinen
Kuluttajille suunnattuja
geenitesteja myyvien
yritysten verkkosivut
(n=24)

Yritysten laajeneminen on perustunut kolmihaaraiseen
markkinointiin: 'healthismi, vaatimukset ratkaista
biopolitiikan yksiléllistdminen ja biososiaalinen
kiinnittyminen.

Fears ja Ter Meulen
2013

Tarkastella tieteellistd nayttoa,
vahvistaa niita periaatteita, joilla

Teoreettinen
36 lahdeviitetta

Kuluttajille suunnatuilla geenitesteilla on véhan kliinista
merkitysta ja niiden suhteen on syyté olla varovainen.

Saksa pitdisi tukea paattajien vaihtoehtojen

valintaa seka keskustella

mahdollisuuksista laatia joustava

saantely kuluttajille suunnattuihin

geenitesteihin.
Felzmann Tarkastella, etta pitéisiko kuluttajien Teoreettinen Kuluttajille suunnattuja geenitesteja koskee monet
2015 heille suunnattujen geenitestien 24 lahdeviitetta ongelmat ja kuluttajien geneettisen lukutaidon
Irlanti kayttod pitaa lahinna ajanvietteena. lisdantyminen on toivottavaa.

Galior ja Baumann
2020
Yhdysvallat

Ei selkeasti imaistu

Teoreettinen
13 ldhdeviitetta

Kuluttajien pitaisi olla tietoisia kuluttajille suunnattujen
geenitestien haasteita ja rajoitteista. Niita ei pitdisi pitaa
rutiinin terveystarkastuksen korvaajina.
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Taulukko 1. Katsaukseen valitut artikkelit (n=21), jatkuu.

Kirjoittajat, Tarkoitus Menetelma Keskeiset tulokset

julkaisuvuosi ja

alkuperdmaa

Gurwitz ja Vedota kuluttajille suunnattuja Teoreettinen Kuluttajille suunnattujen geenitestien markkineintiin

Bregman-Eschet
2009
Israel, Yhdysvallat

geenitestejd tarjoaviin yrityksiin,
jotta ne itse saatelisivat toimintaansa
vahentéikseen mahdollisia
yksityisyyteen liittyvid riskeja.

33 lahdeviitetta

eettisyyden ja sdantelyn nakokulmasta ei ole viela
riittévasti kiinnitetty huomiota.

Hogarth ym. Selvittad kuluttajille suunnattujen Teoreettinen Yritysten ja niiden tarjoamien testien valikoima,
2008 geenitestien markkinoita ja niita 90 |l&hdeviitetts saantelytilanne ja huolet, joita kuluttajille suunnatut
Iso-Britannia, tarjoavien yritysten ja testien geenitestit aiheuttavat.

Yhdysvallat valikoimaa.

Howard ym. Tutkia lapsille suunnattuja Empiirinen Suurin osa kuluttajille suunnattuja geenitesteja
2011 geenitesteja myyvien yritysten Survey myyvisté yrityksista tekee niita lapsille.

Belgia toimintatapoja. (n=37)

Matloff ja Caplain
2008

Ei selkeasti iimaistu

Teoreettinen
33 lahdeviitetta

Kuluttajille suunnattuja BRCA-geenitesteja
markkinoidaan vastuuttomasti.
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Yhdysvallat
Metcalfe ym. Tutkia australialaisten kokemuksia Empiirinen Kaytetyimmat testit olivat syntyperaan ja sukulaisuuden
2019 kuluttajille suunnatuista kansalaiset (n=2481) selvitykseen kuuluvat testit. Jonkin verran vastaajat
Australia, geenitesteist ja nakemyksid Haastattelut (n=63) kuvasivat ladanneensa raakadatansa (sukulaisuuteen ja
Yhdysvallat, kenen puoleen he kdantyisivat terveyteen liittyvaa) kolmannelle osapuolelle tulkintaa
Kanada ymmartadkseen testituloksia. varten. Vastaajat yleensa haluavat saavan tukea
testitulosten tulkintaan.
Moyer ja Baudhuin  Ei selkeasti ilmaistu Teoreettinen Kuluttajille suunnattujen geenitestien tulokset
2019 55 lahdeviitettd voivat vaikuttaa ld4ketieteelliseen hoitoon. Yksilot
Yhdysvallat voivat kohdata esteita, kun he tuovat pyytamattomia
testituloksia. Kuluttajien ja terveydenhuollon
ammattilaisten pitaisi olla tietoisia perinteisten
laboratoriotutkimusten ja kuluttajille suunnattujen
geenitestien eroista seké kuluttajille suunnattujen
geenitestien rajoituksista ja riskeista.
Schaper ja Tutkia kuluttajille suunnattuja Teoreettinen Kuluttajille suunnatuissa geenitesteissa kaytetaan
Schicktanz geenitesteja myyvien yritysten Tapaustutkimus kolmea mainosviestintaa: ladketieteellisen materiaalin
2018 mainosviestintaa ladketieteen etiikan  Kuluttajille suunnattuja kayttd luottamusta lisaavéna valineena, ehdotus,
Saksa nakdkulmasta. geenitestejd myyvien jonka mukaan kuluttajille suunnatuista geenitesteista
yritysten verkkosivut on hy6tya ja kertomuksen kaytté vakuuttavana
(n=3) vetoomuksena.
Schaper ym. Tutkia maallikoiden kasityksia ja Empiirinen Ihmiset suhtautuvat kriittisesti terveyteen liittyviin
2019 asenteita kuluttajille suunnattuja Haastattelu kuluttajille suunnattuihin geenitesteihin, mutta he
Saksa geenitesteja kohtaan ja niiden (n=43) hyvaksyvat eldmantapoihin liittyvat testit. Julkista
seuraamuksia. terveydenhuoltojarjestelmaa ja sen ammattieettisia
standardeja ja kdytantoja pidetaan luotettavampina
kuin kuluttajille suunnattuja geenitesteja myyvia
yrityksid.
Speicher ym. Ei selkeasti iimaistu Teoreettinen Monet yritykset myyvat internetissa testeja, joilla
2010 60 lahdeviitetts osoitetaan geeneja, joilla on pieni riski aiheuttaa sy&pda.
ltavalta, Iso- Siten geenitestien hallinta siirtyy terveydenhuollon
Britannia ammattilaisilta yksilolle itselleen.
Thrusth ja Ei selkeasti iimaistu Teoreettinen Sairaanhoitajien pitdisi olla tietoisia kuluttajille
McCaffrey 11 Idhdeviitetta suunnatuista geenitesteista ja niihin liittyvista
2010 ongelmista. Heidan pitaisi kyetd neuvomaan,
Yhdysvallat ohjaamaan ja kouluttamaan potilaita genetiikkaan ja
geenitestaukseen kuuluvissa asioissa.
Vrecar ym. Arvioida kuluttajille suunnattujen Teoreettinen Kuluttajille suunnattuja geenitesteja tarjotaan ilman
2015 geenitestien tilannetta Sloveniassa Internet-haku (Google) geneettista ohjausta ja ne ovat vastoin kaikkia
Slovenia seka siihen liittyvia oikeudellisia ja 26 lahdeviitetta kansainvélisia suosituksia.
eettisia kysymyksia.
Tutkiva



mahdollisuutta saada henkilokohtaista
ohjausta (Speicher ym. 2010, Chokosh-
vili ym. 2017). Myds tulosten raportointi
on ollut suppeaa (Thrush & McCaffrey
2010). Yritykset ovat saattaneet suo-
sitella keskustelua terveydenhuollon
ammattilaisen kanssa tai tarjonneet
yhteystiedot, josta kuluttaja voi ottaa
yhteytta genetiikan ohjaajien yhteiséon.
On kuitenkin epédselvaa, ettd ovatko
kuluttajat ottaneet yhtetytta Iaakariin
tai onko heilld palvelujérjestelméssa
edes tdhdan mahdollisuutta (Thrush &
McCaffrey 2010, Chokoshvili ym. 2017).
Kaikilla terveydenhuollon ammattilaisilla
ei ole todettu olevan osaamista riittavasti
tulkita kuluttajille suunnattujen geeni-
testien tuloksia. Yksilgiden on raportoitu
tarvitsevan geneettisté lukutaitoa (Felz-
man 2015).

Testien epéluotettavuus

Kuluttajille suunnattujen geenitestien
luotettavuuskysymykset ovat kohdis-
tuneet seka niita tuottaviin yrityksiin
ettd niiden tuottamaan tietoon. Yritys-
ten ldaketieteellisen toiminnan luvuissa
on havaittu puutteita ja testeja on myyty
ilman ulkoista valvontaa (Caufield &
McGuire 2012). Tutkimustulosten luotet-
tavuuteen onvaikuttanut se, etta yrityk-
silla ei ole ollut keinoja tunnistaa l&he-
tettyjen naytteiden alkuperaa (Thrush
& McCaffrey 2010), mika on lisannyt
huomattavasti kuluttajille suunnattujen
geenitestien tulosten epaluotettavuutta.
Kuluttajille suunnattujen geenitestienon
todettu olevan epéatarkkoja ja epéluotet-
tavia (Covolo ym. 2015, Vrecar ym. 2015,
Moyer & Baudhuin 2019) ja niiden hyoty
on kyseenalainen (Vrecar ym. 2015) var-
sinkin monitekijaisten sairauksien diag-
nostiikassa (Dandara ym. 2013).

Epdselvd genomitiedon omistajuus

Kuluttajille suunnattujen geenitestien on
todettu siséltdvan yksityisyyteen liittyvia
riskeja (Moyer & Baudhuin 2019). Jot-
kut kuluttajat ovat ladanneet internettiin
genomitietoaan kolmannelle osapuolelle
tulkittavaksi sukututkimusta ja terveyden
selvittamista varten (Metcalfe ym. 2019).
Kuluttajille suunnattuihin geenitestien on
raportoitu liittyvdn myos epaselvyytta
siité, ettd kuka omistaa tiedon, joka tulee
esille geenitestien tuloksista (Gurwitz &
Bregman-Eschet 2009). Lis&ksi on oltu
huolissaan siitd, etta sailyttavatko yrityk-

set genomitietoa luotettavasti (Caufield
& McGuire 2012). Omistajuuden nako-
kulmasta ongelmallista on ollut mybs se,
ettd miten varmistetaan, etta kukaan kol-
mas osapuoli ei luovuta analysoitavaksi
toisenihmisen genomitietoa (Gurwitz &
Bregman-Eschet 2009).

POHDINTA

Tulosten tarkastelu

Kuluttajille suunnatuista geenitesteista
on todettu olevan hy&tya yksildille, mutta
sen aiheuttamia haittoja on havaittu
enemman. Keskeisimmat hyodyt yksi-
l6ille ovat tiedon ja terveyskayttayty-
misen muuttuminen. Haittoja ovat vas-
taavasti vahingot yksildille, epdeettinen
markkinointi, tiedon ja ohjauksen puute,
testien epéluotettavuus ja geenitiedon
epaselva omistajuus.

Tieteellinen tieto ihmisten genomista
lisdantyy. Suomessa tata edesauttaa
vuonna 2017 aloitettu FinnGen-tutkimus-
hanke, josta saatava genomitieto yhdis-
tetdan kansallisissa terveydenhuollon
rekistereissa olevaan tietoon. Hankkeen
tarkoituksena on sairausmekanismien
ymmartaminen ja siten uusien hoitojen
ja laadkkeiden kehittdminen. (FinnGen
2020.) Tallaisten isojen tutkimushank-
keiden kautta terveydenhuoltohenkildstod
kohtaa yha enemman henkilsita, joilla
voi olla tietoa genomistaan.

Jotta kuluttajat voivat tehda harkit-
tuja paatoksia, heilld tulee olla tietoa
kaupallisten testien rajoituksista ja ris-
keista seka mita niiden tulosten perus-
teella voi seurata (Bunnik ym. 2014).
Téman katsauksen perusteella kulutta-
jille suunnattuihin geenitesteihin liittyy
monia riskejé, joista hoitotydntekijdiden
tulisi olla tietoisia. Hoitotyontekijilla ei
ole riittdvasti osaamista ohjata potilaita
geenitesteihin liittyvissa kysymyksissa
(Thompson & Brooks 2011, Seven ym.
2017). Heidan tulisi olla valmistautuneita
vastaamaan potilaiden kysymyksiin (Flo-
wers ym. 2020). Suomen lainsaadanto
ei kuitenkaan vielé talla hetkella saatele
kuluttajille suunnattuja testeja (Soini
2020). Neuvonta on keskittynyt perinnél-
lisyysneuvojille, mutta kuluttajille suun-
natut geenitestit tulevat todenndkdisesti
askarruttamaan yha useampia yksiloita.
My®6s julkisessa terveydenhuollossa
hoitotydntekijoiden on tarkeaa kyeta
kasittelem&an ja ohjaamaan kyseisia
asioita. Yksityinen terveydenhuolto

tarjoaa jo maksua vastaan kuluttajille
suunnattujen geenitestien tulkintaa ja
tama palvelu todennékoisesti tulevai-
suudessa laajenee.

Hoitotydntekijoiden osaaminen
kuluttajille suunnatuista geenitesteista
vahvistaa heidan ohjausvalmiuksiaan
kohdata potilaita hoitoty6ssa. Naissa
tilanteissa on luontevaa kasitelld esimer-
kiksi kuluttajille suunnattujen geenites-
tien epaeettistd markkinointia ja mah-
dollista testitulosten epéluotettavuutta.
Osaamisen kehittamista genomista ja
erilaisista geenitesteista on syyta harkita
niihin liittyvien asioiden opiskelua jo hoi-
totyon peruskoulutuksessa esimerkiksi
osana anatomian ja kliinisten laborato-
riotutkimusten opiskelua. Hoitotyonte-
kijoiden kyky ohjata potilaita geneetti-
sissd kysymyksissa paranee, kun heilla
on riittavasti tietoa asiasta (Goda ym.
2019). Jotta genomitietoa voidaan hyo-
dyntaa, tarvitaan myos vaeston ja koko
terveydenhuollon henkilston geenitie-
don lukutaidon kehittdmista (Raiséanen
ym. 2020).

Tutkimuksen etiikka ja luotettavuus
Tama katsaus toteutettiin noudattaen
hyvaa tieteellistéd kaytéantoa (TENK
2012). Tutkimuskysymykset maarit-
telivat valittavat artikkelit ja valinta
tehtiin ennakkoon maariteltyjen valin-
takriteerien perusteella. Katsaukseen
valitut artikkelit raportoitiin totuuden-
mukaisesti ja huolellisesti seké niihin
viitattiin asianmukaisesti noudattaen
hyvaa tieteellista kaytantoa (Polit &
Beck 2018). Tassa kuvailevassa kirjalli-
suuskatsauksessa on kuvattu aineiston
hankinta, tekstiaineiston synteesija ana-
lyysi olemassa olevan tiedon arvon osoit-
tamiseksi (Suhonen ym. 2016). Tutkijat
ovat keskustellet valinnoista yhdessa ja
ovat tehneet analyysin.

Ennen tiedonhakuja aiheeseen
tutustuttiin huolellisesti. Katsaukseen
valittujen artikkeleiden haku- ja valinta-
prosessi toteutettiin jarjestelmallisestija
ne kuvattiin tarkasti. Molemmat tutkijat
osallistuivat aineiston valintaan. Vanhim-
mat artikkelit oli julkaistu vuonna 2008,
vaikka kysymyksessa oli varsinuusiaihe.
Tutkimukseen valittuja artikkeleita oli
suhteellisen vahan (n=21), mita selitta-
nee se, ettd ne eivat ole olleet tieteellisen
tutkimuksen kohteena kyseessé olevien
testien hyotyjen ja haittojen nakokul-
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masta. Tdssa kuvailevassa kirjallisuus-
katsauksessa suurin osa artikkeleista oli
review-tyyppisia artikkeleita ja kaikissa
artikkeleissa ei selkeasti ilmaistu tut-
kimuksen tarkoitusta. Merkittava osa
artikkeleista oli julkaistu muissa kuin
hoitotieteellisissé lehdissa. Valituissa
artikkeleissa kuitenkin oli késitelty taman
tutkimuksen kohteena olevaa ilmi6ta.
Artikkeleille ei tehty laadunarviointia,
mika ei varsinaisesti kuuluu narratiivi-
siin kirjallisuuskatsauksiin (Suhonen ym.
2016). Laadunarvioinnin puuttuminen
saattaa heikentda narratiivisen kirjalli-
suuskatsauksen materiaalin luotetta-
vuutta. Katsauksen aineisto analysoitiin
aineistolahtoisella sisallénanalyysilla,
koska aiempaa tutkimustietoa aiheesta
oli vahéan.

JOHTOPAATOKSET

Kuluttajille suunnatuilla geenitesteilla
on niistd saatavan hyoédyn, terveyden
edistamisen lisdksi monia haittoja,
joista hoitotydntekijdiden tulee olla
tietoisia. Hoitotyontekijoiden genomiin
ja geenitesteihin liittyvaa osaamista on
syyta liséta, jotta heilla olisi valmiuksia
ohjata potilaita ja asiakkaita geenitestei-
hin liittyvissa kysymyksissa. Tata tietoa
ja kykya ohjata potilaita voidaan kehittaa
taydennyskoulutuksella. Hoitajien perus-
koulutuksen opetussuunnitelmiin on
myos syyta lisata yksilollistetyn ladketie-
teen ja terveydenhuollon, genomitiedon
ja geenitestauksen opintoja seka niihin
yhteydessé olevien ohjausvalmiuksien
kehittamista.

Tama katsauksen tulokset vah-
vistavat nakemysta, etta olisi tarpeen
tutkia hoitotydntekijdiden osaamista
genomista ja geenitesteistd seka hei-
dén kykyaan ohjata potilaita naissa
kysymyksissa. Lisaksi olisi tarpeellista
selvittéda kuluttajille suunnattuja gee-
nitesteja ostavien yksildiden kasityk-
sid naista testeista Suomessa ja miten
testien tulos on mahdollisesti muuttanut
heidan terveyskayttaytymistaan. Tutki-
musta tarvitaan myos geenitestien eet-
tisistéd nakokohdista ja testeja myyvien
yritysten markkinoinnista.

Tutkiva
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