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Genetiikan ala kehittyy nopeasti ja sita hyddynnetaan yha enemman terveyden-
huollossa. Kehitys tuo mukanaan uusia mahdollisuuksia, mutta myos haasteita.
Terveydenhuollon ammattilaisten osaamisen ja koulutuksen tasoa on syyta sel-
vittaa, jotta voidaan vastata kehityksen luomiin tarpeisiin.

Opinnaytetydn aiheena oli genetiikan tulevaisuuden nakymat terveydenhuol-
lossa. Tutkimuksen tarkoituksena oli kartoittaa genetiikan kehitysta ja sita, mita
vaatimuksia se tuo terveydenhuollon ammattilaisten osaamiselle ja koulutukselle.
Tutkimuksen tehtavina oli selvittaa, miten genetiikkaa ja genomitietoa tullaan
hyodyntamaan terveydenhuollossa, millaista osaamista terveydenhuollossa toi-
mivat ammattilaiset tarvitsevat genetiikan kehityksen myota seka millainen on
terveydenhuollon ammattilaisten genetiikan koulutuksen kehittdmisen tarve. Tut-
kimus oli laadullinen tutkimus, joka toteutettiin kuvailevana kirjallisuuskatsauk-
sena.

Kirjallisuuskatsauksen tulokset osoittivat, etta genetiikkaa tullaan hyodyntamaan
terveydenhuollossa yha enemman ja monipuolisemmin. Terveydenhuollon am-
mattilaiset tarvitsevat lisaa osaamista, varsinkin geenitestien tilaamisen, kayton
ja tulkinnan osalta. Koulutuksen tarve on ilmeinen ja tarpeeseen tulisi vastata li-
saamalla seka kehittamalla terveydenhuollon ammattilaisten genetiikan koulu-
tusta.

Tutkimuksesta saa yleiskasityksen genetiikan hyddyntamisesta terveydenhuol-
lossa tulevaisuudessa seka terveydenhuollon ammattilaisten genetiikan osaami-
sen ja koulutuksen tarpeesta. Tuloksia voidaan hyddyntaa koulutusten kehittami-
sen tueksi terveydenhuollon aloilla ja pohjana aiheen mahdolliselle jatkotutkimuk-
selle.
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tion

Bachelor's thesis 40 pages, appendices 11 pages

September 2021

The topic of this thesis was the future prospects for genetics in healthcare. The
purpose of the study was to map the development of genetics and what require-
ments it places on the competence and education of healthcare professionals.
The task of the study was to answer the research questions. The research ques-
tions were how genetics and genomic information would be utilized in healthcare,
what kind of expertise healthcare professionals needed with the development of
genetics and what was the need for the development of genetic education for
healthcare professionals.

The study was a qualitative study conducted as a descriptive literature review.
The results of the literature review showed that genetics would be used more and
the application of genetics in health care would be more versatile. Healthcare
professionals need more expertise. Training should be increased and genetic
education for healthcare professionals should be improved.

This research provides an overview of the utilization of genetics in healthcare and
also the need for genetic expertise and training of healthcare professionals. The
results can be used to support the development of training in the healthcare sec-
tors and as a base for possible further research.

Key words: genetics, healthcare, education
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1 JOHDANTO

Genetiikka on periman tutkimiseen keskittyva tieteenala, joka kehittyy jatkuvasti
(Laakariliitto n.d.; Kielitoimiston sanakirja 2020). Geneettinen testaus yleistyy ter-
veydenhuollossa ja sekvensoinnin hintojen laskun myota, myos koko genomin
tutkiminen eli genomiikka, on laajentunut tutkimuslaboratorioista kliiniseen kayt-
toéon (Varilo ym. 2013, 1368; Voipio-Pulkki, Aittomaki, Luotola & Hassinen 2017,
767; Kaariainen & Aittomaki 2020, 2652). Genomitiedon lisaantyva kaytté on nos-
tanut esiin epailyksia siita, onko terveydenhuollon ammattilaisilla valmiuksia tie-
don hyddyntamiseen (Voipio-Pulkki ym. 2017, 767).

Opinnaytetydmme tarkoitus on kartoittaa genetiikan tulevaisuutta terveydenhuol-
lossa. Tavoitteenamme on saada selkea kuva siita, miten genetiikkaa ja
genomitietoa tullaan hydédyntamaan terveydenhuollossa, millaista osaamista ter-
veydenhuollon ammattilaiset tarvitsevat genetiikan kehityksen myota ja millainen

tarve terveydenhuollon ammattilaisten genetiikan koulutuksen kehittamiselle on.

Paadyimme aiheeseen, silla se on ajankohtainen ja ajatuksia herattava. Genetii-
kan alan kehitysta on mielenkiintoista seurata ja uskomme, etta kehitys tulee vai-
kuttamaan myos meidan alaamme. Genetiikan edistysaskeleet voivat hyodyttaa
terveydenhuoltoa valtavasti, mutta toisaalta niiden valjastaminen kaytannon tyo-
hon voi olla pitka ja haastava prosessi. Terveysalan opiskelijoina kiinnostuimme
erityisesti genetiikan kehityksen tuomista muutoksista ja haasteista terveyden-

huollossa.

Ty0 on toteutettu kuvailevana kirjallisuuskatsauksena. Aihe on rajattu koskemaan
genetiikan tulevaisuutta terveydenhuollossa. Tarkastelemme aihetta genetiikan

hyédyntamisen, osaamisen ja koulutuksen nakokulmista.
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2 OPINNAYTETYON TARKOITUS, TAVOITE JA TUTKIMUSKYSYMYKSET

Opinnaytetyon tarkoituksena on kartoittaa genetiikan alan kehitysta ja sita, mil-
laista osaamista se edellyttaa terveydenhuollossa, seka miten se tulisi huomioida
terveydenhuollon ammattilaisten koulutuksissa. Tavoitteena on luoda yhteenveto
siita, miten genetiikkaa ja genomitietoa tullaan hyodyntamaan terveydenhuol-
lossa ja mita vaatimuksia se asettaa terveydenhuollon ammattilaisten osaami-

selle ja heidan koulutukselleen.

Opinnaytetyon tutkimuskysymykset ovat:

1. Miten genetiikkaa ja genomitietoa tullaan hydodyntamaan terveydenhuol-
lossa?

2. Millaista osaamista terveydenhuollossa toimivat ammattilaiset tarvitsevat
genetiikan kehityksen myo6ta?

3. Millainen on terveydenhuollon ammattilaisten genetiikan koulutuksen ke-
hittamisen tarve?



3.1

3.2

3 OPINNAYTETYON TOTEUTUS

Kuvaileva kirjallisuuskatsaus

Kuvaileva kirjallisuuskatsaus on kvalitatiivisen eli laadullisen tutkimuksen tyyppi.
Kvalitatiivisessa tutkimuksessa on pyrkimyksena tutkia aihetta mahdollisimman
kokonaisvaltaisesti, eikd asioita voida yksinkertaisesti mitata, kuten kvantitatiivi-
sessa eli maarallisessa tutkimuksessa (Hirsjarvi, Remes & Sajavaara 2009, 161).
Kirjallisuuskatsaukset jaetaan paasaantoisesti kolmeen paatyyppiin: kuvaile-
vaan, systemaattiseen ja meta-analyysiin (Stolt, Axelin & Suhonen 2016, 8).
Niissa on tarkoituksena muodostaa kokonaiskuva aikaisemmista tutkimuksista
(Stolt ym. 2016, 23).

Kuvaileva kirjallisuuskatsaus nimensa mukaisesti kuvailee aikaisempia aihealu-
eeseen kohdistuvia tutkimuksia. Siihen liittyy prosessi, joka sisaltaa aineiston ke-
raamisen, synteesin usein taulukkomuodossa, seka analyysin. Kuvailevan kirjal-
lisuuskatsauksen heikkoutena on sen kantaa ottamattomuus aineiston luotetta-
vuuteen. (Stolt ym. 2016, 9.) Tutkimusmenetelmaksi valitsimme kuvailevan kirjal-
lisuuskatsauksen, silla kerasimme tietomme hyddyntaen jo valmiiksi olevaa ai-
neistoa, seka pyrimme laaja-alaiseen ilmion kuvaamiseen ilman tiukkoja saan-

toja.

Kirjallisuuskatsauksen prosessi

Kirjallisuuskatsauksessa ilmenee usein seuraavat viisi vaihetta: 1) tutkimuksen
tarkoituksen ja tutkimusongelman maarittaminen, 2) aineistohaku ja aineiston va-
linta, 3) tutkimusten arviointi, 4) aineiston analyysi ja synteesi ja 5) tulosten ra-
portointi. Katsaus pyritaan toteuttamaan systemaattisesti ja sen vaiheet kuvataan
tarkasti, jotta lukijan on helppo arvioida toteutuksen luotettavuutta (Stolt ym.
2016, 23.)
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Katsauksen lahtokohtana oli tutkimuskysymysten asettelu. Tutkimuskysymykset
muotoituivat tyon edetessa, silla liian suppeat kysymykset eivat antaneet hakutu-
loksia alustavissa kirjallisuushauissa. Alkuperaisena aiheena oli genomitiedon ja
genetiikan opetus bioanalyytikkokoulutuksessa, mutta hakutuloksia ei 10ytynyt
koskien kyseista koulutusalaa. Tasta syysta laajensimme kysymykset koske-
maan terveydenhuoltoa. Talla saavutettiin aineistonkeruussa hyva saturaatio,
kun samat teemat alkoivat toistumaan hakutuloksissa. Relevantteja hakutuloksia
saadaksemme paadyimme kasittelemaan aihetta alkuperaista suunnitelmaa laa-
jemmin. Kvalitatiiviselle tutkimukselle tyypillisesti tutkimussuunnitelma muotoutui

tydn edetessa (Hirsjarvi ym. 2009, 164).

3.2.1 Aineiston keruu ja analyysi

Maarittelimme aiheen kannalta keskeisimmat hakusanat ja niista laadimme ha-
kutermit (kuvio 1). Hakusanat muodostuivat tutkimuskysymysten pohjalta. Hy6-
dynsimme synonyymien ja englanninkielisten vastineiden muodostamiseen suo-
malaista asiasanasto- ja ontologiapalvelua Fintoa, seka MOT sanakirjoja. Haku-
termien avulla muodostimme kuhunkin tietokantaan sopivat hakulauseet. Ke-
rasimme aineiston hyddyntden sahkdisia tietokantoja. Paadyimme kayttamaan
aiheeseemme sopivia tietokantoja Medicia ja PubMedia. PubMedissa teimme toi-
senkin haun kayttaen eri hakulausetta, jotta saimme lisaa aineistoa genetiikan

kaytosta nyt tai tulevaisuudessa.

HAKUSANAT » HAKUTERMIT

opetus, opetu*
- enetiik*
genetiikka, koglutus, terveyden & - koulutu* terveyden-
- opinnot, huolto, genomitie o " .
genomitieto, PN opin* pereh huol
A perehdytys, terveysala, perinnéllisyys- A "
perinnollisyys- : .- ok teach terveysal
tiede, genetics teaching, healthcare, tle” genetic educat* health*
8 training, health sector genom* o
. train
education
nykyhetki, tulevaisuus, kehitys, nykyhetk* tulevaisuu* kehity*
recent future development recent* futur* develop*

KUVIO 1. Hakusanat ja -termit.



Laadimme sisaanotto- ja poissulkukriteerit (kuvio 2), jotta saimme relevantteja ja
kaytannollisia hakutuloksia. Halusimme mahdollisimman ajankohtaista tietoa,
mutta huomasimme alustavissa hauissa, etta aiheeseemme ei I0ydy suuria maa-
ria hakutuloksia, joten laajensimme haun kohdistumaan vuosiin 2013-2021. Tut-
kimusten Kkieliksi rajasimme englannin ja suomen, silla ymmarramme luke-
maamme nailla kielilla. Kayttamiemme hakutermien tuli Medicissa loytya joko ot-
sikosta, asiasanoista tai tiivistelmasta. PubMedissa hakutermien tuli 10ytya vain
otsikosta, silld kansainvalisesta tietokannasta tuli reilusti hakutuloksia ja talla ra-
jauksella saimme hakutulokset kohdistettua tarkemmin aiheeseen. Rajasimme
hakulauseen avulla myos covid-19 pandemiaa, potilastapauksia ja kayttaytymi-
seen vaikuttavia tutkimuksia kasittelevat hakutulokset pois. Tutkimuksista tuli
kaytannon syista olla saatavilla ilmaiset ja kokonaiset julkaisut. Tutkimuksen tuli
myo0s vastata johonkin laatimistamme tutkimuskysymyksista. Taulukoimme ai-

neistonkeruun tiedonhakutaulukkoon (liite 1).

/

eJulkaistu vuosina 2013-2021
eKieli englanti tai suomi
e Hakutermien tulee loytya otsikosta (PubMed) tai

S|Saa nottokriteerit tekijdistd, otsikosta, asiasanoista tai tiivistelmasta
(Medic)

eSaatavilla ilmaiset, kokonaiset julkaisut
e\Vastaa johonkin tutkimuskysymyksista

e Julkaistu vuonna 2012 tai aiemmin

eKielend muu kuin englanti tai suomi

Poissulkukriteerit  |Maksullinen

oEi ole saatavilla kokonaisena julkaisuna
°Ei vastaa tutkimuskysymyksiin

.

KUVIO 2. Sisaanotto- ja poissulkukriteerit.

Kavimme hakutulokset Iapi ensiksi otsikon perusteella, jonka jalkeen luimme
abstraktit. Viimeisena karsimme tutkimuksia sisallon perusteella. Medicin haussa
tuloksia tuli 35 ja naista otsikon perusteella sopivia oli kuusi. Kavimme tutkimus-

ten abstraktit Iapi, jolloin viela yksi tutkimus karsiutui pois. Sisallon perusteella



10

valitsimme kaikki jaljella olevat viisi tutkimusta. PubMedin ensimmaisessa
haussa hakutuloksia tuli 72, joista otsikon perusteella sopivia tutkimuksia oli 19.
Abstraktin perusteella karsittiin viela kahdeksan tutkimusta pois, jolloin kavimme
11 tutkimuksen sisallot 1api. Naista tydohomme valikoitui kuusi tutkimusta. PubMe-
din toisessa haussa hakutuloksia tuli 40. Otsikon perusteella tulokset karsittiin
seitsemaan ja abstraktin perusteella kahteen tutkimukseen. Nama kaksi tutki-
musta valikoitui tybhomme myads sisallon perusteella. Kaikkiaan opinnaytetyohon

valikoitui 13 tutkimusta (kuvio 3).

Hakutuloksia
yhteensa 147

Medic: 35

PubMed (1): 72

PubMed (2): 40

Valittu otsikon
perusteella: 6

| Valittu otsikon

perusteella: 19

| Valittu otsikon

perusteella: 7

Valittu
— abstraktin
perusteella: 5

Valittu

=1 abstraktin

perusteella: 11

Valittu
abstraktin
perusteella: 2

Valittu sisallon
perusteella: 5

Valittu sisallon
perusteella: 6

Valittu sisallon
perusteella: 2

KUVIO 3. Hakutulosten karsinta.

Arvioimme tutkimuksia perehtymalla niiden tarkoitukseen, menetelmaan ja otos-
kokoon, seka keskeisiin tuloksiin. Kuvasimme myds artikkelin kirjoittajat ja julkai-
sutiedot. Teimme tutkimusten yhteenvedosta tutkimustaulukon (liite 2). Analyysia
tehdessa poimimme tutkimuksista tutkimuskysymyksiin vastaavia kohtia, joista
muodostui aihealueittain keskeiset tulokset. Kuviossa 4 on kuvattuna kirjallisuus-

katsauksen prosessi.



Tutkimuskysymysten

Hakusanojen

suorittaminen

muodostaminen muodostaminen —>| Tietokantojen valinta
N7 |
r: jg;:)asl::ii?r?:n ?;Sf:'jgzii?:;it/eae“rrﬁg —>| Haun suorittaminen
7 |
Hakutulokset Katsauksen —>| Keskeiset tulokset

KUVIO 4. Kirjallisuuskatsauksen prosessi.

11
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4 GENETIIKAN TULEVAISUUS TERVEYDENHUOLLOSSA

Geneettisen tiedon maara on kasvanut ja kasvaa valtavasti. Geenitestit ovat
yleistyneet terveydenhuollossa ja niita kaytetaan esimerkiksi kartoittamaan poti-
laan riskia sairastua perinnélliseen syOpaan tai kansantauteihin. (Varilo ym.
2013, 1368; Manninen 2019, 1760; Kaariainen & Aittomaki 2020, 1652.) Geno-
mitutkimus on kasvattanut mahdollisuuksia tunnistaa sairauksien riskitekijoita
seka helpottaa I6ytamaan keinoja niiden ennaltaehkaisemiseksi. Genetiikkaa tul-
laan edelleen tarvitsemaan sairauksien diagnosoinnissa, mutta tulevaisuudessa
sita tullaan hyddyntamaan yha enemman yksildllisen hoidon suunnittelussa, 1aak-

keiden valinnassa seka riskiprofiilin luomisessa. (Voipio-Pulkki ym. 2017, 767.)

4.1 Geneettinen testaus

Sekvensoinnin yleistymisen myota geneettinen testaus on muuttunut moniulot-
teisemmaksi ja kasitys sairauksien geneettisesta monimuotoisuudesta on laajen-
tunut. Esimerkiksi jonkin tietyn tunnetusti tautia aiheuttavan geenin kaikki patolo-
giset variantit, eivat valttdamatta aiheuta samaa kliinista oirekuvaa, joka olisi odo-
tettavissa kyseista geneettista tilaa sairastavalta potilaalta. Koko genomin sek-
vensoinnin kustannusten laskeminen on johtanut menetelman kayton lisaantymi-
seen myds kliinisessa diagnostiikassa. (Varilo ym. 2013, 1368; Voipio-Pulkki ym.
2017, 767; Grove ym. 2019, 466; Horton & Lucassen 2019, 698.) Uuden suku-
polven sekvensointi eli NGS on mahdollistanut useiden eri geenien samanaikai-
sen sekvensoinnin ja monimutkaisempien testien suorittamisen seka edelleen Ii-
sannyt geenitestien maaraa (Grove ym. 2019, 466). Hintojen nopea lasku antaa
toivoa, etta tulevaisuudessa yksilon koko genomin sekvensoinnista tulee arkinen

toimenpide terveydenhuollossa (Li & Meyre 2014, 118).
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4.2 Kohti yksilollisempaa terveydenhuoltoa

Henkilokohtainen |aaketiede, genominen laaketiede ja tarkkuuslaaketiede, ovat
eri nimityksia samalle suuntaukselle, jota kohti ladketiede on kulkemassa. Hen-
kilokohtaisessa laaketieteessa on tarkoitus hyddyntaa yksilon geeniperimaa, jotta
voidaan arvioida sairastumisriskia, ennustaa taudin kulkua, diagnosoida ja laatia
yksilollinen hoitosuunnitelma. Tiedon hankkiminen ajoitettaisiin jo raskausaikaan,
jotta mahdollinen geneettinen sairaus tai sairastumisalttius havaitaan varhai-
sessa vaiheessa ja nain yksilo voi valttdaa sairauden puhkeamiseen vaikuttavia
ymparistotekijoita tai elamantapatottumuksia. Testikapasiteettien suurentuminen
ja laskennallisen biotekniikan kehittyminen ovat lupaavia edistysaskelia kohti
henkilokohtaista l1aaketiedetta. (Li & Meyre 2014, 118-119.)

Kansantauteihin on yhdistetty useiden miljoonien geenien variantteja. Naiden va-
rianttien perusteella yksildlle voidaan laskea monigeeninen riskiluku eli PRS (po-
lygenic risk score). Sairastumismahdollisuutta voidaan arvioida huomattavasti ai-
kaisempaa tarkemmin, kun yleiset riskitekijat, kuten painoindeksi, rasva-arvot,
verenpaine, ruokavalio ja tupakointi, yhdistetddn PRS-arvoon. Suuremmassa ris-
kissa oleviin yksildihin voidaan PRS-arvon avulla kohdistaa ennaltaehkaisevia
toimenpiteitd ja seulontatutkimuksia. (Kaariainen & Aittomaki 2020, 1654—-1655.)

Geenitestit tulevat vaikuttamaan yha enemman myos siihen, mita laakkeita poti-
laalle maarataan ja millaisella annostuksella (Horton & Lucassen 2019, 702).
Tunnetut farmakogeneettiset variantit olisi jarkevaa tutkia aina samalla, kun tut-
kitaan yksilon koko genomia (Kaariainen & Aittomaki 2020, 1655). Geenitestauk-
sen pohjalta voidaan arvioida esimerkiksi potilaan riskia saada allerginen reaktio.
Laakkeiden maaraaminen potilaan genotyypin pohjalta on vield suurimmaksi
osaksi suunnitelman tasolla, silla eri geneettisten tekijoiden ja ymparistotekijoi-
den vaikutukset voivat olla monimutkaisia. Joidenkin l1aakkeiden kohdalla geeni-
testeja on kuitenkin voitu jo hydodyntaa. Esimerkiksi antiretrovirus laake, Abacavir,
aiheutti osalla kayttajista allergisen yliherkkyysreaktion, joka pystyttiin paikanta-
maan tietyn geenialleelin aiheuttamaksi. Nykyaan potilaat tutkitaan kyseisen gee-
nialleelin varalta, ennen hoidon aloitusta. Samanlaista seulontaa tullaan luulta-
vasti kayttamaan myos muiden laakkeiden kohdalla tulevaisuudessa. (Horton &
Lucassen 2019, 702.)



14

Henkilokohtaista ladketiedetta viela edistyksellisempi malli on P4-laaketiede. Ter-
min on kehittanyt Leroy Hood ja se edustaa sanoja predictive, preventive, perso-
nalized ja participatory, eli suomennettuna ennakoiva, ennaltaehkaiseva, henki-
I0kohtainen ja osallistava. P4-ladketieteessa on tarkoitus hyodyntaa genomiikan
lisaksi myos yksilon muita biologisia ominaisuuksia, kuten solu- ja molekyylitie-
toa. Yksilon biologinen informaatio yhdistetaan ymparistotekijdéiden ja ilmennetty-
jen fysikaalisten ominaisuuksien kanssa ymmarrettavaksi yhteenvedoksi. Koko-
naisvaltaisempi biologisen informaation hyddyntaminen auttaa ymmartamaan
tautien kayttaytymista seka helpottaa hoidon valitsemista ja kohdentamista. P4-
|laaketieteen malliin on ehdotettu lisattavaksi viela viides kasite, "population
science’, eli vaestotiede, jonka soveltaminen P4-laaketieteessa lisaisi sen luotet-
tavuutta ja helpottaa sita koskevien suositusten asettamista. (Li & Meyre, 2014,
127.)

Henkildkohtaisen laaketieteen laaja kayttdonotto tuottaa kuitenkin haasteita ja
esimerkiksi P4-ladketieteen malli vaatii laajoja ja tarkasti kontrolloituja tutkimuk-
sia, jotta sen hyodyllisyys kliinisessa kaytossa voidaan osoittaa. Vaikka sekven-
soinnin kustannukset ovat laskeneet, ovat ne silti viela liian korkeita, jotta sek-
vensointia voitaisiin kayttad myods tavallisimpien sairauksien tutkimiseen. Myos
tekniikan kehitys on vielad siina vaiheessa, ettei edes uuden sukupolven sekven-
sointia hyddyntamalla paasta tarvittavaan testauskapasiteettiin. Ongelmia muo-
dostavat myos tulosten paikkansapitavyyden varmistaminen, geenien patentit,
ladkarien puutteellinen koulutus seka lainsdadanto ja eettiset kysymykset. (Li &
Meyre 2014, 124-127.)
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5 GENETIIKAN OSAAMINEN TERVEYDENHUOLLOSSA

Genomianalytiikka kehittyy vauhdilla ja tuottaa lisdéntyvan maaran geneettista
informaatiota terveydenhuollon kayttoon (Kaariainen & Aittomaki 2020, 1658).
Genomitietoa on myds yha helpommin saatavilla ja terveydenhuollon ammattilai-
set tormaavat tydssaan yha enemman geenitestien tulkitsemiseen liittyviin kysy-
myksiin. (Voipio-Pulkki ym. 2017, 768.) Tietoa tulisi osata soveltaa potilaan hyo-
dyksi (Kaariainen & Aittomaki 2020, 1658).

5.1 Geenitestien kaytto ja suoraan kuluttajille suunnatut testit

Avohoidossa tyoskentelevilla 1adakareilla tulee olla tietoa geneettisista taudeista
ja geenitestien kaytosta, jotta he osaavat ohjata potilaita jatkotutkimuksiin (Jar-
vela 2017, 2072). Kuitenkin Varilon ym. (2013) kyselyyn vastanneista laakareista
geenitestien tilaamista piti ongelmallisena joka kymmenes ja tulkintaa melkein
joka viides (Varilo ym. 2013, 1396). Myds American Medical Associationin jase-
nille tehdyssa tutkimuksessa selvisi, etta geenitestien lisaantyvasta maarasta
huolimatta, vain 10 % vastaajista koki oman osaamisensa tarpeeksi vahvaksi nii-
den hyddyntamiseen (Li & Meyre 2014, 125).

Potilaat hakevat my0s itse tietoa erilaisista geneettisista sairauksista ja saattavat
kysya laakarilta apua loytamansa tiedon ymmartamiseen. lhmiset ovat nykyaan
halukkaita saamaan tietoa myds omasta genomistaan. Suoraan kuluttajalle suun-
nattujen genomipalveluiden syntyminen luokin uuden haasteen laakareiden tyo-
hoén. Geenitesteja on nykyaan mahdollista ostaa internetista ja niiden kaytto yleis-
tyy. Laakarilta haetaan apua myos kotigeenitestien tulkintaan. (Varilo ym. 2013,
1369; Li & Meyre 2014, 125; Jarvela 2017, 2072; Kaariainen & Aittomaki 2020,
1652.) Monet 1aakarit eivat kuitenkaan tunne genomiikan kasitteita tai genomilaa-
ketiedettd, joten heidan on vaikea arvioida ja selittda saatuja tuloksia (Li & Meyre
2014, 125). Esimerkiksi Varilon ym. (2013) tutkimuksessa ainoastaan 7 % vas-
tanneista oli tutustunut geenitesteja netissa myyviin verkkosivuihin (Varilon ym.
2013, 1369). Tasta huolimatta monet potilaat ajattelevat, etta 1aakareilla on vel-

vollisuus auttaa heita tulkitsemaan ja kayttamaan geneettisia tuloksia. Toisaalta
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83 prosenttia amerikkalaisista uskoo, etta laakareiden koulutus on riittamatonta
tahan tehtavaan. (Li & Meyre 2014, 125.) Kaliforniassa suoritetussa tutkimuk-
sessa kavi ilmi, ettd 26 % netista tilattavien geenitestien hankkineista oli haluk-
kaita kdymaan tuloksia lapi Iaakarin kanssa. Tallaiset potilaskohtaamiset tulevat

ainoastaan lisaantymaan tulevaisuudessa. (Varilo ym. 2013, 1369.)

Tulosten tulkinta ja potilaan neuvominen

Geenitiedon soveltaminen, tulosten tulkinta ja potilaan kanssa tuloksista keskus-
teleminen tulee sisaltya ladkarin osaamiseen (Varilo ym. 2013, 1368). Yleisim-
pien pienten riskien alttiustutkimuksien tuloksia tulisi kaikkien ladkareiden osata
selittda potilaalle. Harvinaisempien sairauksien kohdalla hoitava kliinikko voisi
kertoa tuloksen ja mitd se merkitsee potilaan kannalta. (Kaaridinen & Aittomaki
2020, 1655—-1656.) Monissa tapauksissa ymmarrys siita, miksi sama geneettinen
tila voi ilmeta eri tavalla eri potilailla, on kuitenkin vajavaista, ja tama tekee ge-

neettisestda neuvonnasta usein haastavaa (Horton & Lucassen 2019, 699).

Laakareiden lisaksi terveydenhuollossa tarvitaan muitakin genetiikan ammattilai-
sia, kuten perinndllisyyshoitajia, kliinisia geneetikkoja, sairaalageneetikkoja seka
bioinformaatikkoja (Voipio-Pulkki ym. 2017, 767). WHO:n ohjeiden mukaan paitsi
laakareilla myos kaikilla muilla terveydenhuollon tarjoajilla, kuten sairaanhoitajilla
ja terveydenhoitajilla, pitaisi olla kyky tarjota potilaille geneettista neuvontaa
(Kohzaki 2014). Useissa maissa genetiikan alalta 16ytyy myds geneettisten neu-
vonantajien ammattiryhma, joka on koulutettu antamaan perinndllisyysneuvon-
taa. Myds Suomessa tulisi arvioida, onko kyseiselle ammattiryhmalle tarvetta.
Tyon alla olevan genomilain odotetaan antavan vastauksia siihen, minkalaista
ammattitaitoa genomitestauksen tulkinta vaatii. (Kaariainen & Aittomaki 2020,
1657-1658.)

Eettinen osaaminen ja paatoksenteko

Kun genomianalytiikka yleistyy, tulee vastaan myos tilanteita, joissa taytyy tehda
harkittuja eettisia paatoksia. Saattaa esimerkiksi kayda niin, etta tulokset ovat
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odottamattomia ja paljastavat tietoa jostain toisesta periytyvasta sairaudesta.
Vaikka paljastunut geneettinen poikkeama ei alun perin ollut tutkimuksiin hakeu-
tumisen syy, se saattaa silti olla merkittava potilaan terveyden kannalta. Tallaiset
tilanteet nostavat esiin vaikeita kysymyksia, kuten onko potilaalla oikeus tietamat-
tomyyteen. (Horton & Lucassen 2019, 700; Manninen 2019, 1760.) Tilanteita,
joissa yllattavaa ja terveyden kannalta negatiivista geneettista informaatiota saa-
daan, voidaan kuitenkin valttaa kohdentamalla tutkimukset vain tutkittavaa sai-
rautta aiheuttaviin geeneihin ja sulkemalla ulkopuolelle muut geenit automatisoi-

tujen seulontatydkalujen avulla (Kaariainen & Aittomaki 2020, 1655).

Geneettinen informaatio koskettaa usein myds potilaan perhettd. Tasta syysta
keskustelua on aina herattanyt se, miten pystytaan turvaamaan potilaan tietojen
luottamuksellisuus, kun samalla pitaisi varmistaa, etta potilaan laheiset sukulaiset
saavat tiedon mahdollisesti heidan terveyteensa ja elaman valintoihinsa vaikut-
tavasta sairaudesta. (Horton & Lucassen 2019, 704.) Terveydenhuollossa ei siis
tule ohimennen tarjota sellaisia geenitesteja, joiden tulos saattaa vaikuttaa |ahi-
sukulaisiin (Kaariainen & Aittomaki 2020, 1657). Terveydenhuollossa tulee olla
riittdva maara sellaisia ammattilaisia, jotka osaavat kasitella geneettista infor-
maatiota eettisesti ja vastuullisesti, kunnioittaen potilaiden ja heidan perheidensa

yksityisyytta seka hyvinvointia (Kurnat-Thoma 2020, 61).

5.4 Tyokaluja henkilokohtaisen laaketieteen toteutumiseen

Henkildkohtaisen laaketieteen aikakausi tuo ennennakemattoman maaran ge-
neettista informaatiota ja bioinformatiikan tydkaluja diagnosoinnin ja hoidon tu-
eksi. Terveydenhuollossa ei kuitenkaan ole tarpeeksi genetiikkaan perehtyneita
ammattilaisia, jotka voisivat suorittaa sen maaran geneettisia testeja, joita henki-
|Iokohtaisen laaketieteen suuntaus tarvitsee toteutuakseen. (Kurnat-Thoma 2020,
58.) Terveydenhuollossa tarvitaan jarjestelmia ja ohjelmistoja helpottamaan hoi-
toon liittyvien paatdsten teossa (Voipio-Pulkki ym. 2017, 767; Kaaridinen & Aitto-
maki 2020, 1657). Esimerkiksi Leroy Hoodin esittelema P4—laaketieteen malli ei
tule toteutumaan ilman uuden sukupolven asiantuntijoita, jotka pystyvat kehitta-
maan tarvittavia algoritmeja geneettisen, molekyylibiologisen, kliinisen, tilastolli-
sen ja bioinformatiivisen tiedon yhdistelemiseen seka kasittelyyn (Li & Meyre
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2014, 128). Jotta henkilokohtaisen laaketieteen mallia voidaan eettisesti ja tur-
vallisesti hyodyntaa terveydenhuollossa, taytyy siella tyoskentelevien ammatti-
laisten kyeta tilaamaan, kayttamaan ja tulkitsemaan geneettisia testeja. Potilas-
tietojarjestelmissa ja paatoksen tekoa tukevissa ohjelmistoissa tulee olla tar-
peeksi suuri kapasiteetti ja niita tulee osata kayttaa tehokkaasti. On tarkeaa, etta
terveydenhuollossa kiinnitetaan erityisesti huomiota ei-geneettisten ammattilais-
ten riittdvyyteen ja valmiuteen kayttaa naita uudistettuja jarjestelmia. (Kurnat-
Thoma 2020, 64.)

5.5 Ohjeistukset ja lainsaadanto

Genomilaaketieteen nopean toteutuksen myoéta terveydenhuollon ammattilaiset
ovat yha enemman riippuvaisia ammatillisista ohjeista ja suosituksista, koskien
sitd, miten genomisia tekniikoita tulisi sisallyttaa kliiniseen kaytantéon (Schully
ym. 2014, 63). Alan nopean kehittymisen vuoksi, tarvitaan tehokkaampia mene-
telmia ja lahestymistapoja nayttdon perustuvien ohjeiden kehittamiseen, verrat-
tuna muihin aloihin (Schully ym. 2014, 66).

Suomessa asiantuntijoiden ja viranomaisten koostama tyéryhma valmistelee toi-
menpiteitd genomitiedon toimivaksi soveltamiseksi terveydenhuollossa seka tut-
kimus- ja tuotekehittelyssa. Genomitiedon kaytolle asetetaan eettiset periaatteet
ja laaditaan lainsdadantd turvaamaan tiedon asianmukaista kayttéa. (Voipio-
Pulkki ym. 2017, 767.) Kohzaki (2014) suosittelee, ettda myds lakiin kirjattaisiin
rajauksia tai ohjeita, joissa maaritettaisiin tarvittavat tiedot ja taidot geneettisten

testien suorittamiseksi (Kohzaki 2014).

On huomattavaa ristiriitaa siina, miten eri genetiikan laboratoriot tulkitsevat sa-
moja variantteja. Varianttien tulkintaa koskevat kansainvaliset ohjeet ovat hyodyl-
lisia, mutta riittamattomia poistamaan tulkinnan vaihtelevuutta, kun tiettyjen |0y-
doksien merkitysta yritetdan osoittaa (Horton & Lucassen 2019, 699-700). Koska
genominen teknologia vaikuttaa moniin alueisiin terveydenhuollossa, myds erilai-
sia ohjeistuksia genetiikan soveltamiseksi kehitetdan lisaantyvissa maarin. On
kuitenkin epaselvaa, milla tavoin eri ohjeistuksien kehittajat arvoivat tietoa, jonka
pohjalta ohjeistuksia tehdaan. Ensiaskel ohjeistuksien yhdenmukaistamiseksi on
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selvittad eroavaisuudet eri ryhmien ja ohjeistusten kehittgjien tiedonhaussa ja
sen arvioinnissa. (Schully ym. 2014, 64.)

5.6 Terveydenhuollon yksikot ja ammattilaisten valinen yhteistyo

Genetiikan yksikot saattavat tulevaisuudessa olla ylitydllistettyja, kun geneettinen
tieto lisdantyy menetelmien kehittyessa ja siirtyessa terveydenhuoltoon (Kaariai-
nen & Aittomaki 2020, 1658). Genetilkan ammattilaisten tulisikin tydskennella tii-
mina ja tehda yhteisty6tad myds muiden erikoisalojen ammattilaisten kanssa (Korf
ym. 2017). Yhteistyd tulee olemaan tulevaisuudessa tarkeaa ja sen avulla voi-
daan kohdistaa resursseja sinne, missa terveydenhuolto niita tarvitsee seka va-
rata asiantuntijoiden aikaa tarkeimpiin tilanteisiin (Kaaridinen & Aittomaki 2020,
2656). Tyonjako tulisi olla selvilla esimerkiksi sellaisia tilanteita varten, joissa pe-
riytyvan sairauden diagnosoinnin yhteydessa myos potilaan perheenjasenet seka
sukulaiset taytyy tutkia. Perinndllisyyslaakarin konsultaatioon ja neuvontaan tulee
kuitenkin olla valitdon valmius, erityisesti kun kasitellaan sikion geenitestien tulkin-
taa tai sellaisia tilanteita, joissa perinndllinen sairaus vaikuttaa perhesuunnitte-
luun. (Kaariainen & Aittomaki 2020, 1656.)

Genetiikan yksikoissa taytyy olla resursseja myos kouluttamiselle ja konsultaati-
oille (Kaariainen & Aittomaki 2020, 1658). Testauksen lisdantymisen rinnalle tar-
vitaan yha enemman tukea testauksiin liittyvissa tilaus- ja tulkintatehtavissa. Ta-
man myota on erittain tarkedaa saada vahva, perustava ja jatkuva koulutus, joka

keskittyy genomiikkaan ja genomitestien tulkintaan. (Grove ym. 2019, 466—467.)
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6 GENETIIKAN KOULUTUKSEN KEHITTAMISEN TARVE

Genetiikan nopea kehitys on johtanut siihen, ettei alan koulutus ole ajan tasaista
(Varilo ym. 2013, 1368; Jarvela 2017, 2072). Tutkimukset ovat osoittaneet, etta
lisakoulutuksen tarve on olemassa useissa eri maissa ja se koskee niin hoitajia
kuin laakareitakin (Kirk ym. 2013, 519; Jarvela 2017, 2072). Genetiikan opetuk-
seen olisi siis syyta panostaa entista enemman eri terveydenhuollon ammattilais-
ten koulutuksissa (Voipio-Pulkki ym. 2017, 767; Kaariainen & Aittomaki 2020,
1657).

6.1 Genetiikan koulutuksen tarve

Laakarit ovat yha enemman tekemisissa genetiikan kanssa paivittaisessa tyos-
saan. Muutos ilmenee erikoissairaanhoidon lisdksi myos perusterveydenhuol-
lossa. Tarve koulutuksen uudistamiseen saapuu kehityksen mukana. (Varilo ym.
2013, 1368-1369.) Genomisen laaketieteen malliin siirtyminen perinteisesta laa-
ketieteesta on haastavaa (Li & Meyre 2014, 125). Koulutusta tarvitaan lisaa 1aa-
kareille, erikoisalasta riippumatta (Jarvelda 2017, 2072; Manninen 2019, 1760;
Kaariainen & Aittomaki 2020, 1658). Esimerkiksi Varilon ja kumppaneiden (2013)
laakareille suunnatussa kyselytutkimuksessa yli puolet pitivat saamaansa gene-
tiilkan opetusta ja kokemusta lilan vahaisena. Riittavaksi koulutuksen maaran ar-
vioi ainoastaan 4 %. Vastaajista yli 70 % koki tarvitsevansa lisaa koulutusta ge-
netiikan osalta. (Varilo ym. 2013, 1368—-1369.)

Seka kansallisesti etta kansainvalisesti on saatu huomattava maara nayttoa siita,
etta hoitajien genetiikan koulutuksessa on merkittavia puutteita. Monella hoita-
jalla on vaikeuksia muodostaa yhteytta genetiikan ja kaytannon tyon valille. Myos
epavarmuus omasta osaamisesta estaa hoitajia ottamasta oppimaansa geneet-
tista tietoa mukaan kaytannon tydskentelyyn. Maailmanlaajuisessa tutkimuk-
sessa havaittiin, etta hoitajia kouluttavilla tahoilla on riittamatén tietdmys ja ym-
marrys genetiikasta, mista johtuen genetiikan ja genomiikan opetusta on vaikea

sisallyttaa hoitajien koulutukseen. (Kirk ym. 2013, 519.)
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6.2 Genetiikan koulutuksen kehittaminen

Laaketieteellisen genetiikan koulutusohjelmien tulee tarjota laaja-alaista koulu-
tusta, jotta opiskelijat osaisivat soveltaa genomiikkaa kaytanndssa. Koulutusta on
myos kehitettava jatkuvasti niin, etta opiskelijat ovat valmiita omaksumaan ja so-
veltamaan laaketieteellisen genetiikan uusimpia edistysaskelia. Toteuttamisen
helpottamiseksi voidaan kayttaa innovatiivisia lahestymistapoja, kuten esimer-
kiksi simuloituja potilastapauksia tai tapaus konferensseja. Koulutuksen lisaksi
olisi myOs saatava uusia opettajia vastaamaan genomiikan opetuksesta, silla ala

ei nykyisten opettajien omaan koulutukseen sisaltynyt. (Korf ym. 2017.)

Genetiikan uusimmat tutkimustulokset ovat kuitenkaan harvoin hyddyksi kaytan-
nén potilastydssa. Esimerkiksi Varilon ja kumppaneiden (2013) kyselytutkimuk-
sessa laakarit ilmaisivat mielenkiintonsa erityisesti niita koulutusteemoja kohtaan,
joissa kasiteltiin potilastapausten hoitamista, geenitestien tulkitsemista, potilaan
perheen ja suvun riskid sairastua, genetiikan perusteita, perinndllisten tautien
tunnistamista seka sita, milloin on aiheellista Iahettaa potilas eteenpain erikois-
laakarille. (Varilo ym. 2013, 1369.)

Englannissa, kuten myds monissa muissa Euroopan maissa, on lisatty laaketie-
teellisen genetiikan koulutusta yleislaaketieteen erikoislaakarin opintoihin. Eng-
lannissa koulutus suunniteltiin kliinisten geneetikkojen, yleislaaketieteeseen eri-
koistuvien opiskelijoiden seka heidan opettajiensa kanssa. Kliinisen tyon nako-
kulmasta merkittavimpina koulutuskokonaisuuksina pidettiin niita, joissa kasitel-
tiin geneettisen tiedon selittamista potilaalle, geneettisten sairauksien hoitoa ja
geneettisesti sairaiden potilaiden tunnistamista. Yleisladketieteen erikoislaaka-
reiden koulutukseen on suunniteltu genetiikan koulutusta myos Euroopan unionin
tukemassa GenEquip -projektissa. Esimerkiksi perinndlliset sairaudet, joiden var-
haisesta diagnosoinnista on hyotya potilaalle, voisivat kuulua opetussuunnitel-
maan. Vastaavaa, terveydenhuollon tarpeisiin sopivaa koulutusta, voitaisiin ke-
hittdd myds Suomessa. (Jarvela 2017, 2072-2073.) Suomen kaikissa laaketie-
teen oppilaitoksissa olisi myds tarkeaa jarjestaa genetiikan alan opettajien veta-

maa molekyyligenetiikan ja kliinisen genetiikan opetusta. Jotta koulusta voidaan
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kehittaa, tarvittaisiin myos alan professoreita vastaamaan koulutuksesta. (Varilo
ym. 2013, 1369.)

Vaikka genetiikan kouluttamiseen I0ytyy resursseja, voi olla haastavaa |6ytaa so-
pivin tapa sisallyttaa aihe hoitajien koulutukseen. Kaytannon harjoitteluun mah-
dollisuudet ovat usein rajalliset, silla harjoittelupaikkoja on varattu genetiikan alan
opiskelijoille. Hoitajien kouluttajille suunnatussa tutkimuksessa saatiin selville,
etta genetiikan palveluntarjoajien luennot, auki selitetyt potilastapaukset ja gene-
tiikkaan liittyvat internetsivut olivat tarkeimpia apukeinoja tukemaan genetiikan
opetusta. Potilaskertomukset tarinankerronnan muodossa voisivat olla yksi mah-
dollisuus simuloida kaytannon tyota ja laajentaa hoitajien osaamista genetiikan
osalta. (Kirk ym. 2013, 518-519.)
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7 JOHTOPAATOKSET JA POHDINTA

Tulosten tarkastelu

Saamiemme tulosten perusteella voidaan todeta, ettd genetiikkaa ja genomitie-
toa tullaan hyddyntamaan terveydenhuollon tulevaisuudessa yha enemman. Ke-
hityksen todettiin olevan jatkuvaa ja sen mukana avautuvan uusia mahdollisuuk-
sia seka haasteita. Esimerkiksi sairauksien diagnosointi ja ennaltaehkaisy para-
nevat geenitestien kehittyessa, mutta toisaalta myés mahdollisuus sellaisen tie-
don léytymiseen, jonka merkitys on epaselva, kasvaa. Genetiikan teknologian
kehitys ja paremmat sekvensointimenetelmat kuljettavat perinteista laaketiedetta
kohti henkilokohtaisen laaketieteen mallia, jossa hyddynnetdan yksilon

genomitietoa terveyden edistamiseksi.

Saamamme tulokset osoittivat, ettd terveydenhuollon ammattilaiset tarvitsevat
tydssaan yha enemman genetiikan osaamista. Puutteita osaamisen tasossa to-
dettiin seka laakareilla etta hoitajilla. Erityisesti geenitestien tilaamiseen, kaytta-
miseen ja tulkintaan liittyva osaaminen nahtiin tarkeana. Genetiikan kehittymisen

johdosta tarvetta ilmeni myds eettiselle osaamiselle ja paatdksenteolle.

MyoGs geneettisen neuvonnan ja tulosten selittamisen potilaille todettiin olevan
tarkeita taitoja terveydenhuollon ammattilaisille. Potilaiden todettiin olevan yha
kiinnostuneempia geneettisesta tiedosta ja hankkivan sita itsenaisesti. Tervey-
denhuollon ammattilaisten olisi hyva olla varautuneita siihen, etta potilaat pyyta-
vat apua tiedon merkityksen ymmartamisessa. Eri ammattiryhmien tulisi osata
antaa geneettistd neuvontaa, mutta tehtavaan voitaisiin kouluttaa myos siihen

erikseen perehtyneita ammattilaisia.

Tuloksista kavi myos ilmi, etta lainsaadannon tarkentaminen seka selkeiden oh-
jeistuksien asettaminen on tarkeaa, jotta genetiikan hyodyntaminen olisi laadu-
kasta ja yhdenmukaista. Useissa lahteissa mainittiin lisdksi ohjelmistojen ja ana-
lyysityOkalujen kehittdmisen tarve ja tarkeys suurien tietomaarien kasittele-

miseksi ja paatoksenteon tueksi.
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MyOs genetiikan koulutustarve ilmeni suureksi seka ladkareiden etta hoitajien
osalta. Lisaa koulutusta olisi tarkea saada ja sita toivoivat myos ammattilaiset
itse. Koulutuksen tulisi olla laajaa ja jatkuvan kehityksen kohteena. Jotta kehitys
olisi mahdollista, koulutuksesta vastaamaan tarvittaisiin opettajia ja kouluttajia,
joiden oma osaaminen on ajantasaista. Genetiikan koulutuksen kehittamiseksi
ehdotettiin esimerkiksi simuloitujen tai todellisten potilastapausten hyodyntamista

opetuksessa, jolloin teorian linkittaminen kaytannon tyohon voisi olla helpompaa.

7.2 Johtopaatokset

Genetiikan kehitys on nopeaa ja uusia innovatiivisia ajatuksia sen hyoddynta-
miseksi l0ytyy paljon. limeista on, etta genetiikan kaytto lisaantyy terveydenhuol-
lossa ja vaikuttaa terveydenhuollon ammattilaisten arkeen tulevaisuudessa yha
enemman. Teknologian kehitys mahdollistaa genetiikan hyodyntamisen uusilla
osa-alueilla, mutta terveydenhuollon ammattilaisten osaaminen ja koulutus laa-

haavat perassa.

Tulosten perusteella osaamista ja koulutusta tarvittaisiin viela genetiikan sisallyt-
tamiseksi terveydenhuollon arkeen. Genetiikan osaaminen ja koulutus eivat siis
vastaa kaikkiin nykyisiinkaan tarpeisiin. Tulevaisuutta ajatellen koulutuksen tulisi
lisaantya ja laajentua huomattavasti, jotta yksilollista genomitietoa voitaisiin alkaa
hyodyntamaan terveydenhuollossa laaja-alaisesti. Genetiikan eri osa-alueiden
osaamisen ja koulutuksen lisaksi ainakin erilaiset analyysityOkalut, ohjeistukset
ja lainsaadanto tarvitsisivat paivitysta. Vaikuttaa siis silta, etta esimerkiksi henki-

|IOkohtaisen laaketieteen mallin kayttoonotto saa viela odottaa.

Tulosten pohjalta nayttaa silta, etta terveydenhuollossa tullaan tarvitsemaan lisaa
ammattilaisia, joilla on genetiikan osaamista, auttamaan genetiikan asiantuntijoi-
den lisaantyvan tyotaakan jakamisessa. Tama tarve voisi johtaa myos terveys-
aloilla tyoskentelevien ammattilaisten, kuten esimerkiksi sairaanhoitajien, tervey-
denhoitajien ja bioanalyytikoiden genetiikan koulutuksen kehittamiseen ja lisaa-

miseen tulevaisuudessa.
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7.3 Luotettavuus ja eettisyys

Toteutimme opinnaytetyon noudattaen hyvaa tieteellista kaytantoa. Pyrimme
tydssamme objektiivisuuteen ja lapinakyvyyteen. Kuvasimme kirjallisuuskatsauk-
sen vaiheet mahdollisimman tarkkaan ja taulukoimme haut, seka tutkimusartik-
kelit selkeyttamaan prosessia luotettavuuden vuoksi. Mainitsimme tyossa teksti-

ja lahdeviitteet asianmukaisesti.

7.3.1 Prosessi

Aiheen valintaa ohjasi oma mielenkiintomme genetiikkaa kohtaan. Meita kiinnosti
selvittdd, miten genetiikan kehitys tulee vaikuttamaan terveydenhuoltoon tulevai-
suudessa ja mita se voisi tarkoittaa bioanalyytikkojen koulutuksen osalta. Aiheen
rajaus aiheutti kuitenkin vaikeuksia. Tyomme oli alun perin tarkoitus tarkastella
aihetta bioanalyytikoiden nakokulmasta, mutta se osoittautui melko haasteel-
liseksi. Paatimme tarkastella aihetta yleisesti terveydenhuollon ammattilaisten
nakokulmasta seka laajentaa aihetta kasittelemaan genetiikkaa terveydenhuol-
lossa enemmankin ilmiona, silla ensimmaisissa alustavissa hauissa koskien bio-
analyytikkoja ja heidan koulutustaan, ei tullut tarpeeksi hakutuloksia vastaamaan
tutkimuskysymyksiin. Aiheen kasitteleminen ilmidbna ohjasi tutkimusmenetel-
maksi luonnollisesti kirjallisuuskatsauksen. Kuvaileva kirjallisuuskatsaus mahdol-
listi laaja-alaisen tutkimisen, eika se sisalla kovinkaan tiukkoja saantoja. Toisaalta
se vaikutti luotettavuudessa siihen, millaisia tutkimuksia laadultaan tyohon vali-
koitui ja kuinka ne analysoitiin. Kuvaileva kirjallisuuskatsaus oli kuitenkin toimivin

vaihtoehto meidan tarkoitukseemme ja tavoitteeseemme.

Hakutuloksien saamista edelsi moni vaihe. Tutkimuskysymykset luonnollisesti
ohjasivat prosessia ja rajasivat aihetta, joten kaytimme paljon aikaa niiden pohti-
miseen ja muokkaamiseen. Hakusanat muodostettiin tutkimuskysymysten poh-
jalta. Keskityimme alussa luomaan mahdollisimman tasmalliset hakulauseet,
joilla saimme juuri aiheeseemme sopivia tuloksia, mutta kuitenkin riittavan katta-
vasti. Erilaisin rajauksin pystyimme poissulkemaan muun muassa vanhoja tutki-

muksia ja aiheen ulkopuolelle sijoittuvia hakutuloksia. Valintaprosessissa emme
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rajanneet tutkimusten laatua, silla oleellisinta oli, etta tutkimus vastaa tutkimus-

kysymyksiin.

Vallitseva pandemia ohjasi tydskentelya painottumaan etatyoskentelyksi ja hyo-
dyntamaan enimmakseen sahkoisia aineistoja. Medic-tietokannasta saimme luo-
tettavia suomenkielisia hakutuloksia ja PubMedista englanninkielisia kansainva-
lisia tuloksia. Saimme naita tietokantoja hyddyntaen jo hyvan maaran aiheeseen
sopivaa materiaalia, joten emme ajankayton syista tehneet hakuja muissa tieto-

kannoissa.

Katsauksen suorittaminen oli aikaa vievaa. Kavimme saatuja aineistoja huolelli-
sesti 1api ja rajasimme aluksi otsikon, sitten abstraktin ja lopuksi sisallon perus-
teella ulos sellaiset aineistot, jotka eivat vastanneet tutkimuskysymyksiimme.
Luimme tyon kannalta oleelliset aineistot tarkkaavaisesti lapi ja aloimme muodos-
taa alustavia vastauksia asettamiimme kysymyksiin. Aluksi tyon rakenteen suun-
nittelu oli meille haasteellista, mutta aineiston keraamisen ja analysoinnin jalkeen

paadyimme pitkalti tuloksiin pohjautuvaan rakenteeseen.

Tuloksien kirjoittaminen oli tyolasta, mutta myos mielenkiintoista seka opetta-
vaista. Aiheen laajuus mietitytti meita ja huolenamme oli, etta vastaukset saisivat
lian suuret mittasuhteet. Taman vuoksi yritimme pysya keskeisimpien asioiden
ja esimerkkien esittelyssa. Toisaalta aineistoa ei aiheen laajuudesta huolimatta
lOytynyt lilaksi ja lopulta myodskaan niiden pohjalta kirjoittamamme tulokset eivat
venyneet pitkiksi. Valilla oli haastavaa koittaa erottaa olennainen tieto epaolen-
naisesta, silla aiheemme rajaus ei antanut meille tiukkoja rajoja, joiden sisalla
olisi pitanyt pysya. Selkedampi rajaus aiheessa olisi lopulta voinut tuottaa pidem-
pia ja laajempia vastauksia, kun yksittaiseen asiaan olisi voinut syventya tarkem-
min. Synteesin luominen eri lahteistd saadusta tiedosta osoittautui mielenkiin-
toiseksi ja tarkkaavaisuutta vaativaksi tyoksi. Monissa lahteissa toistuivat kuiten-
kin samat asiat ja se seka helpotti tydtamme etta selkiytti vastauksiamme, mutta

toisaalta myds vahensi sisallon maaraa.

Lopulta saimme kuitenkin kokoon tuloksia erilaisista nakokulmista. Mielestamme

naiden eri nakokulmien tarkasteleminen oli oleellista tyon kannalta, jotta pystyttiin
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tuomaan esille, kuinka laajasti genetiikan kehittyminen vaikuttaa terveydenhuol-
toon seka terveydenhuollon ammattilaisten osaamis- ja koulutustarpeisiin. Onnis-
tuimme luomaan katsauksen genetiikan tulevaisuuden nakymista terveydenhuol-
lossa, jossa vastataan siihen, miten genetiikkaa tullaan hydédyntamaan tervey-
denhuollossa seka millaista osaamista terveydenhuollon ammattilaisilla tulisi olla
ja millainen tarve genetiikan koulutuksen kehittamiselle on terveydenhuollon am-

mattilaisten koulutuksissa.

7.4 Opinndytetyon hyodynnettavyys ja jatkotutkimusehdotukset

Tyostamme saa yleiskasityksen siitd, miten genetiikkaa tullaan hyédyntamaan
terveydenhuollossa ja millaisia mahdollisuuksia seka haasteita alan nopea kehi-
tys tuo mukanaan. Opinnaytetydmme tuloksia voitaisiin kayttda apuna terveyden-
huollon alojen koulutusten kehittamisessa, jotta ne vastaisivat tulevaisuuden tyo-
elamatarpeisiin. Tydmme pohjalta voisi myds tehda esimerkiksi viela tarkentavaa
lisatutkimusta genetiikan koulutuksen tarpeesta ja kehittamisesta yksittaisilla
aloilla. Koulutuksen tarvetta tai kehittamisehdotuksia voisi kartoittaa esimerkiksi
sairaanhoitajien, katildiden, terveydenhoitajien tai bioanalyytikoiden koulutuk-

sissa.
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kustelua, jotta voidaan maksimoida
genomilaaketieteen mahdolliset
hyddyt sekad minimoida mahdolliset
haitat.

Jarvela, |. 2017. Lisaa genetiikan osaa-
mista yleisladkareille. Ladkarilehti 72
(38), 2072—-2073. Julkaistu 22.09.2017.
Luettu 11.05.2021.
https://www-laakarilehti-
fi.libproxy.tuni.fi/ajassa/nakokulmat/Ii-
saa-genetiikan-osaamista-yleislaaka-
reille/

Geenidiagnostiikka on
kehittynyt ja lisaanty-
nyt terveydenhuol-
lossa. Palvelut eivat
pysy kehityksen pe-
rassa.

Artikkeli.

Genetiikan koulutusta tulee kehit-
taa ja lisata. Suomessa laakarit
ovat toivoneet lisakoulutusta.

Kirk, M., Tonkin, E., Skirton, H., McDo-
nald, K., Cope, B. & Morgan, R. 2013.
Storytellers as partners in developing a
genetics education resource for health
professionals. Nurse Education Today
33 (5), 518-524. Julkaistu 2013. Luettu
10.05.2021.

https://www-ncbi-nlm-nih-
gov.libproxy.tuni.fi/pmc/arti-
cles/PMC3661988/

Selvittaa potilaskerto-
musten kayttamista
opetusmateriaalina
hoitoalan ammattilais-
ten genetiikan koulu-
tuksessa.

Artikkeli/katsaus.

Genetiikanalan kehitys luo ennen-
nakemattomia mahdollisuuksia sai-
rauksien ymmartamiseen, uusien
hoitomuotojen kehittamiseen ja ter-
veydenhuollon kaytantéjen muutta-
miseen. Monilla sairaanhoitajilla ja
katiloilla ei kuitenkaan ole pate-
vyytta, eika uskallusta sisallyttaa
genetiikkaa kaytannon tyohon.
Yksi lahestymistapa genetiikan ym-
martamisen parantamiseksi on si-
muloida potilaskohtaamisia tari-
nankerronnan avulla.
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Kohzaki, H. 2014. A proposal for clinical
genetics (genetics in medicine) educa-
tion for medical technologists and other
health professionals in Japan. Frontiers
in Public Health 128 (2). Julkaistu
25.08.2014. Luettu 14.05.2021.
https://pubmed-ncbi-nim-nih-
gov.libproxy.tuni.fi/25202688/

Osoittaa laaketieteelli-
sen genetiikan tiedon
ja taidon puutteet laa-
ketieteellisilla tekni-
koilla ja ehdottaa kou-
lutusmenetelmia nai-
den puutteiden korjaa-
miseksi.

Artikkeli/kirjallisuuskat-
saus.

Koulutuksen sisallon ja menetel-
mien on pysyttava mukana genetii-
kan kehityksessa. Laaketieteilijoille
ja muille terveydenhuollon ammat-
tilaisille tarvitaan intensiivista kou-
lutusta genetiikan, psykologisten
tekniikoiden seka eettisen paatok-
senteon osalta. Tieto- ja viestinta-
tekniikan, seka myods englannin lu-
kutaitoa on parannettava. Japaniin
perustetaan mahdollisesti "ge-
nomikonsulttien" kansallinen pate-
vointijarjestelma.

Korf, B., Blitzer, M., Demmer, L., Feld-
man, G. & Watson, M. 2017. Report on
the Banbury Summit Meeting on medi-
cal genetics training in the genomic era
23-26 February 2014. Genetics in Me-
dicine 19. Julkaistu 27.04.2017. Luettu
13.05.2021. https://www-ncbi-nlm-nih-
gov.libproxy.tuni.fi/pmc/arti-
cles/PMC5589971/

Eri alojen genetiikan
opetuksen tarkastelu
ja parannusehdotus-
ten tekeminen.

Raportti.

Kayttamalla geneettista lahesty-
mistapaa sairauksien ennaltaeh-
kaisyssa, diagnosoinnissa ja hoi-
dossa, voidaan edistaa terveytta
tehokkaammin, kuin koskaan aikai-
semmin. Genetiikan luomien mah-
dollisuuksien hyddyntaminen vaatii
kuitenkin koulutettuja ammattilai-
sia, rahoitusta ja avointa vastaan-
ottoa. Genetiikan kaytto tulee vai-
kuttamaan |laaketieteen eri erikois-
aloihin, mutta myds kliinisia- ja la-
boratoriogeneetikkoja tullaan edel-
leen tarvitsemaan.
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Kurnat-Thoma, E. 2020. Educational
and Ethical Considerations for Genetic
Test Implementation Within Health
Care Systems. Network and Systems
Medicine 3 (1), 58—66. Julkaistu touko-
kuussa 2020. Luettu 14.05.2021.
https://www-ncbi-nIm-nih-
gov.libproxy.tuni.fi/pmc/arti-
cles/PMC7357722/

Tarkastella geenites-
tien kayttda Yhdysval-
tojen terveydenhuol-
lossa, seka kartoittaa
terveydenhuollossa
tyoskentelevien gene-
tiikkan koulutusta ja
kaytettavissa olevia
keinoja kliinisen paa-
tOksenteon tuke-
miseksi.

Kartoittava kirjallisuus-
katsaus.

Terveydenhuollossa on alettu to-
teuttaa tarkkuuslaaketieteellisia ge-
neettisia testeja erityisesti onkolo-
gian, farmakogenetiikan ja ras-
kausajan diagnostiikan alueilla.
Tarkkuuslaaketieteen turvallisen
kayttoonoton takaamiseksi tervey-
denhuollon palveluntarjoaijilla ja
tyontekijoilla on oltava riittavat val-
miudet ja koulutus, jotta geneettisia
testeja voidaan tilata, kayttaa ja tul-
kita oikein.

Kaariainen, H. & Aittomaki, K. 2020.
Merkittava geneettinen 10ydos — kuka
neuvoo potilasta? Duodecim 136 (15),
1652-1659. Julkaistu 2020. Luettu
11.05.2021.
https://www-duodecimlehti-
fi.libproxy.tuni.fi/xme-
dia/duo/duo15707.pdf

Selvittaa geenitestien
kehitysta, tulosten
merkittavyytta ja tul-
kintaa, seka sita, ke-
nen vastuulla potilaan
neuvominen on.

Katsaus. Vertaisarvi-
oitu.

Geneettisen tiedon ymmartamisen
tarve, perinndllisyyslaakarien kon-
sultointi ja perinndllisyysneuvon-
nan tarve lisdantyvat. Genomistra-
tegian tarve on tunnistettu.

Li, A. & Meyre, D. 2014. Jumping on
the Train of Personalized Medicine: A
Primer for Non- Geneticist Clinicians:
Part 3. Clinical Applications in the Per-
sonalized Medicine Area. Current
Psychiatry Reviews 10 (2), 118-132.
Julkaistu toukokuussa 2014. Luettu
13.04.2021.

Tarkoituksena on
saada muuhun kuin
genetiikkaan erikoistu
neille 1aakareille sel-
keampi kuva nopeasti
muuttuvasta henkilo-
kohtaisen geenilaake-
tieteen alasta.

Artikkeli/katsaus.

Henkilokohtaisen ladaketieteen hyo-
dyntdminen on vasta alkamassa,
mutta kehitysta tapahtuu jatkuvasti.
P4, P5 ja P6 mallit hyodyntavat
paitsi yksilon genomia, myos yksi-
I6n eldman muita osa-alueita, ku-
ten elintapoja ja ymparistoa. Henki-
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https://www-ncbi-nIm-nih-
gov.libproxy.tuni.fi/pmc/arti-
cles/PMC4287884/

IOkohtaisen laaketieteen kayttoon-
otossa on my0s haasteita, kuten
rahoitus, luotettavuus seka eettiset
ja juridiset ongelmat.

Manninen, L. 2019. Geenitiedon tallen-
nus vaatii pelisaannot. Laakarilehti 74
(33), 1760. Artikkelissa haastateltavana
Laakariliton toiminnanjohtaja Kati Myl-
lymaki. Julkaistu 16.08.2019. Luettu
15.05.2021. https://www-laakarilehti-
fi.libproxy.tuni.fi/litossalliitto-toimii/gee-
nitiedon-tallennus-vaatii-pelisaannot/

Kertoa hallituksen ge-
nomilain ja ge-
nomikeskuksen esi-
tysluonnoksesta seka
siita, miten siihen suh-
taudutaan ja miksi sita
tarvitaan.

Artikkeli/haastattelu.

Genetiikanala kasvaa koko ajan ja
laajempi genomitiedon kayttami-
nen sairauksien ennaltaehkaisemi-
sessa ja hoitamisessa on tarkeaa.
Geenitiedon ja suoraan kuluttajille
suunnattujen geenitestien lisaanty-
minen vaatii myos niitd koskevat
tarkat saannot ja lait. Laakarit tar-
vitsevat lisakoulutusta genetiikan
osalta.

Schully, S., Lam, T., Dotson, D.,
Chang, C., Aronson, N., Birkeland, M.,
Brewster, S., Boccia, S., Buchanan, A.,
Calonge, N., Calzone, K., Djulbegovic,
B., Goddard, K., Klein, R., Klein, T.,
Lau, J., Long, R., Lyman, G., Morgan,
R., Palmer, C., Relling, M., Rubinstein,
W., Swen, J., Terry, S., Williams, M. &
Khoury, M. 2015. Evidence synthesis
and guideline development in genomic
medicine: current status and future
prospects. Genetics in medicine 17 (1),
63—67. Julkaistu 11.06.2014. Luettu

Genomilaaketieteen
nopeutetun kayttoon-
oton myota terveyden-
huollon tarjoajat riip-
puvat suuresti amma-
tillisista ohjeista ja
suosituksista. Koska
genomiikka vaikuttaa
moniin sairauksiin
koko elinian ajan, mi-
kaan yksittainen am-
mattiryhma ei voi kat-
taa kokonaisuutta talla

Tautien torjunnan ja
ehkaisyn keskukset
seka kansallinen syo6-
painstituutti jarjestivat
yhdessa tyopajan, jo-
hon osallistui edustajia
35 genomiikasta kiin-
nostuneesta organi-
saatiosta. Naista 13
antaa suosituksia.

Ohijeita ja suosituksia laativilla or-
ganisaatioilla oli kaytantoja ohjeis-
tusten kehittamisen hallintaan. Ul-
koisessa laadunhallinnassa, oh-
jeistusten paivittamisessa ja syste-
maattisessa lahteiden kaytossa oli
kuitenkin suurta vaihtelevuutta eri
organisaatioiden valilla. Genomi-
sen laaketieteen ohjeiden kritee-
rien kehittamiseksi tarvitaan jatku-
vaa tyota.
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nopeasti kehittyvalla
alalla.

Varilo, T., Poyrala, E., Varilo, S., Hie-
tala, M. & Jarvela, |. 2013. Laaketieteel-
lisen genetiikan osaamista tarvitsee yha
useampi laakari. Laakarilehti 68 (18),
1368-1369. Julkaistu 03.05.2013. Lu-
ettu 11.05.2021.
https://www-laakarilehti-
fi.libproxy.tuni.fi/tyossa/raportit-ja-
kaytannot/laaketieteellisen-genetiikan-
osaamista-tarvitsee-yha-useampi-laa-
kari/

Arvioida laakarien 1aa-
ketieteellisen genetii-
kan osaamista ja kou-
lutustarvetta.

Sahkoinen kyselylo-
make, johon vastasi 81
laakaria satunnaisesti
valituista 1000 tyo6ikai-
sesta ladkarista.

Yli 70 % kyselyyn osallistuneista
arvioi tarvitsevansa lisakoulutusta
laaketieteellisesta genetiikasta ja
yli 80 % arvioi laaketieteellisen ge-
netiikan koulutuksen tarjonnan ole-
van Suomessa vahaista.

Voipio-Pulkki, L., Aittomaki, K., Luotola,
J. & Hassinen, S. 2017. Genomistrate-
giasta koulutukseen ja kaytantoon.
Teema: genomitieto paakirjoitus. Duo-
decim 2017;133, 767—768. Julkaistu
2017. Luettu 13.05.2021. https://www-
terveysportti-fi.libproxy.tuni.fi/xme-
dia/duo/duo13679.pdf

Kertoa genomitiedon
lisdantymisen vaiku-
tuksesta koulutustar-
peisiin ja kaytannon
tydhon terveydenhoi-
dossa.

Artikkeli.

Vaikka genomitiedon kaytto tulee
lisdantymaan terveydenhuollossa,
ei sen hyddyntaminen valttamatta
osoittaudu vaikeaksi. Avuksi ollaan
kehittamassa ohjelmistoja ja tukea
paatoksentekoon. Genetiikan ope-
tusta tulisi kuitenkin lisata tervey-
denhuollossa tyoskentelevien am-
mattilaisten koulutuksissa, erityi-
sesti laakareiden kohdalla. Myos
muita ammattilaisia, kuten kliinisia
geneetikkoja, sairaalageneetikkoja,
bioinformaatikkoja seka perinndlli-
syyshoitajia tullaan tarvitsemaan.
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