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Kaikki ihmiskehon toiminta on ohjattua, ja tama ohjeistus on tallennettu perimaan
eli genomiin. Genomiikka on tieteenala, joka pyrkii ymmartdmaan tata toiminnan
ohjausta ihmisen kaikissa elamanvaiheissa. Eri sairauksille altistavien geenien
tunnistaminen ja niiden havaitseminen ihmisissa mahdollistaa sairastumisriskien
arvioinnin ja mahdollisten hallintamenetelmien kayttéén panon. Syvempi ymmar-
rys kehon toiminnan ohjauksesta edistaa toimintahairididen kartoittamista ja te-

hokkaiden hoitomenetelmien kehittamista.

Keuhkosyodvan rooli yhtena maailman tappavimmista syovista on kiinni mm. tau-
din lukuisista altistavista tekijoista, havaitsemisen vaikeudesta ja perinteisten hoi-
tomenetelmien rajoituksista. Tieteenalana genomitieto on verrattain uusi, mutta
jo nyt siihen pohjautuvilla menetelmilla on saavutettu lupaavia tuloksia. Siita
syysta tama opinnaytetyo lahestyy genomitietoa nimenomaan keuhkosyovan na-

kokulmasta.

Potilasta lahimpana sairaanhoitaja on usein vastuussa hoidon kaytannon toteu-
tuksesta, vaikutusten seurannasta, seka varsinkin ohjauksesta ja kysymyksiin
vastaamisesta. Genomitietoon perustuvien menetelmien vakiintuessa osaksi ny-

kylaaketiedetta niiden tunteminen on oleellista sairaanhoitajille.

Taman opinnaytetyon tarkoituksena oli selvittda mita sairaanhoitajan tulisi tietaa
genomiikasta, seka tuottaa sen pohjalta mahdollisimman tiivis ja helposti omak-
suttava oppimateriaali. Aihealueen opetuskirjallisuudesta, tieteellisten aikakausi-
lehtien artikkeleista ja tutkimusjulkaisuista koottiin tietopohja, josta tiivistettiin dia-

sarja.



Taman opinnaytetyon sisalto ei ole riittava sairaanhoitajaopiskelijan kattavan ge-
nomiikan osaamisen turvaamiseksi. Se kuitenkin toivottavasti osoittaa, miksi ge-

nomitieto olisi sairaanhoitajalle olennainen osa ihmisen anatomian tuntemusta.
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Everything in the human body is based on instructions written within an
individual’'s genome. Genomics is the science focused on understanding how
these instructions function; and malfunction. This can range from identifying risk

of disease, to preventing and detecting it, and finally to treating it.

Few diseases are more in need of the possible new methods brought on by
genomics as lung cancer. For a long time conventional methods have been
inadequate to address it. Already some genomics-based developements have

shown great promise, making it an excellent lense to view genomics trough.

As science advances, so too must its understanding by those at the forefront of
implementing it. Nurses are a key link between medicine and patients, both

overseeing implementation of care and educating about it.

The aim of this thesis was to identify and collect information about genomics that
is vital to nurses and their practice, then condense it into learning material. A
literary review of the topic was conducted, pulling from existing textbooks, peer-
reviewed studies and professional publications. The resulting base of knowledge

was condensed into a short, easy-to-read slideshow.

Genomics is a complex and broad topic. This thesis alone couldn’t possibly
address the learning needs of nursing students, but it hopefully shows why
genomics is worth including in the nursing curriculum as an additional layer of

understanding the human anatomy.

Keywords: genomics, lung cancer
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1 JOHDANTO

Vain 50 vuotta DNA:n rakenteen Ioytamisen jalkeen, koko ihmisen genomi on
kartoitettu (Snow 2001). Lisdantyneen genetiikan ymmarryksen mukana on tul-
lut suuria harppauksia tautien ja sairauksien hoidossa. Health Education Eng-
land:in mukaan se on alkanut nakya lapi terveydenhuollon ja kaikkien erikois-
alojen sairaanhoitajien tarvitsee tietda miten se vaikuttaa heidan rooliinsa. (Can-

cer Nursing Practice 2021.)

Alle 15% keuhkosydpapotilaista on elossa 5 vuotta diagnoosinsa jalkeen. Tama
johtuu suurelta osin diagnosoinnista vasta taudin myohaisvaiheessa ja tehok-
kaiden hoitokeinojen puutteesta, kertoen keuhkosydvan kehittymisen mekanis-
mien ymmartamisen tarpeesta. Yksittaisen geenin, proteiinin tai reseptoriyhtey-
den sijaan genomiikka ja proteomiikka tarjoavat systemaattisen katsauksen
syovan kehittymiseen, joka mahdollistaa taudin paremman ymmartamisen.
(Granville & Dennis 2005.)

Tama opinnaytetyo selvittaa mita sairaanhoitajan olisi hyva osata genomitie-
dosta ja sen hyodyntamisesta erityisesti keuhkosydpapotilaan hoitotyossa,
muodostaen sen pohjalta helposti omaksuttavan oppimateriaalin sairaanhoitaja-

opiskelijoille.

Suuri osa genomitietoa kasittelevasta materiaalista on julkaistu viimeisen vuosi-

kymmenen aikana ja on siten tieteen alana viela kehityksensa alkuvaiheessa.

Tyoelamayhteistydokumppanina toimii Tampereen ammattikorkeakoulu ja tyota
voidaan hyodyntaa osana sairaanhoitajaopiskelijoiden sisatautien uutta opetus-
suunnitelmaa; aihe ei ollut opinnaytetyon aloitushetkelld osa opetussuunnitel-

maa.



2 TEOREETTISET LAHTOKOHDAT

2.1 Tiedonhaku

Paakasitteet ovat: genomitieto, keuhkosyopa ja sairaanhoitaja/hoitotyd. Tiedon-
haun hakusanat muodostuivat niiden ja hoitotyon eri synonyymien tavutusvariaa-
tioilla Boolen operaattoreita kayttaen (ks. Taulukko 1). Haun tietokantoina toimi-
vat EbscoHost:in CINAHL, PubMed, Medic ja Google Scholar.

Taulukko 1
Kasite 1 Kasite 2 Kasite 3
Genomitieto Keuhkosyopa Sairaanhoitaja
Genomiikka Lung cancer Terveydenhoitaja
Genomics Lung carcinoma Hoitotyo
Genetics Cancer of the lung Katilo
Thoracic oncology Nurse
Midwife
Care

Hakusanojen pohjalta muodostettiin seuraavat hakulausekkeet englannin ja
suomenkielisiin tietokantoihin (ks. Taulukko 2). Loydetyn materiaalin vahaisyy-

den vuoksi tietoa haettiin myds manuaalisesti.



Taulukko 2

Hakulause: Tietokanta: Tulokset:

(genom* OR genet®) CINAHL Yhteensa: 52

AND (“lung ca*” OR “tho- Kokoteksti: 21

racic onc*” OR ((canc* .
Google Scholar Yhteensa: 151

OR carc*) AND “of the

lung”)) AND (nurs* OR PubMed Yhteensa: 264

midwif) Kokoteksti: 154

(genom* OR geeni* OR | Medic Yhteensa: 3

gene*) AND keuhkosyo*

AND

(sairaanhoit* OR tervey-
denhoi* OR katil6*)

Tiedonhaun sisaanottokriteerit olivat: koko tekstin saatavuus, suomen tai eng-
lannin kieli, alle 10 vuotta julkaisusta, seka opinnaytetyodlle relevantti aihepiiri.
Valittujen lahteiden oli oltava tieteellisia tai muita luotettavia opinnaytetyon ai-

heeseen liittyvia julkaisuja.

2.2 Keuhkosyopa

Maailman yleisimpana, ja Suomessa kolmanneksi yleisimpana syopana, keuh-
kosydpatapauksista 80-90% johtuu tupakasta, mutta on huomattava, ettd myos
tupakoimattomia sairastajia on ja sairastumisriskia lisaaviin muihin altisteisiin

kuuluu mm. asbesti (Salomaa 2019).

Tyypillisesti keuhkosyopana puhutaan kasvaimista, jotka ovat saaneet alkunsa
keuhkojen epiteelisoluista. Naita epiteelisoluja on kuitenkin keuhkoissa useam-
paa eri tyyppia, tehden kunkin taudinkuvasta omanlaisensa, ja siten vaikuttaen
hoitoon (kts. Kuva 1). (Kesharwani 2019.)



Small-cell lung cancer (15%)

Usually sean in cells near the
bronchi, small-cell lung cancer is
almost always caused by smoking
and is very aggressive, Only 8% of US
patients with small-cell lung cancer

@ Adenocarcinoma (409)

This is the most prevalent
form of lung cancer and
usually arises in the cells
lining the alveali. It is a
commaon form of lung cancer
in people who have never
smoked, but = also seen in
Smokers.

survive five years after diagnosis,
compared withh 215 of those with
nen-small-cell lung cancer.

THE MATK
TYPES OF
LUNG CANCER

@ Squamous cell
carcinoma (30%)
Theze lumours appaar
in the flat celts that line
the inside of the
airways, usually near
the bronchi. This farm
of the diseasa is
usually caused by
smoking and is mare
commaon in men than
. women. The turmours
it-—— tend to grow slowly.

" carcinoma (159%)
"‘ﬁgn: _‘.(J — This lype of cancer

5 % :
] - ‘!““ . c_.an begin in any
L ) - b part of the lung,
< -‘;ﬂ L P and often grows
=8 and spreads quickly

Kuva 1: Keuhkojen eri solutyypit ja niista syntyvat syovat (Kesharwani 2019).

80% keuhkosyopatapauksista on ei-pienisoluisia (NSCLC = non-small cell lung
cancer) ja 20% pienisoluisia (SCLS = small cell lung cancer). Alaluokasta riippu-
matta 5 vuoden selviytymisosuus on yksi pienimmista muihin syopiin verrattuna
alle 15 prosentilla. Yli puolet keuhkosyovista diagnosoidaan vasta myohaisessa
vaiheessa, mutta aikaisinkin diagnosoitujen potilaiden selviytyvyys on yllattavan
pieni. Sydpasolujen molekyylisten muutosten ja huonon ennusteen suhteen ym-
martaminen olisi ensiarvoisen tarkeaa diagnosoinnin ja potilaiden hoidon kehitta-
miseksi. (Granville & Dennis 2005.)
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2.2.1 Seulonta ja diagnosointi

Maailmanlaajuisesti tappavimman syovan asemasta huolimatta keuhkosyopa oli
pitkaan ainoa yleisimmista syovista (keuhko-, rinta-, kolorektaali-, ja eturauhas-
syopa), jolla ei ollut vakituista seulontamenettelya (Parker, Groves & Kusmirek
2018). Tavanomaisen rontgen-kuvauksen kayttamisen seulonnassa ei ole todis-
tettu vahentavan kuolleisuutta. Positiivisen naytdon puutteen vuoksi myoskaan ys-
kos-sytologiaa ei suositella keuhkosydvan seulonnassa. (Parker, Groves, ym
2018.)

Riittdvan nayton ansiosta United States Preventive Services Taskforce
(USPSTF) antoi 31 joulukuuta 2013, lopullisen suosituksensa pienen annoksen
tietokonetomografian (LDCT) kaytdsta suuren keuhkosyopariskin potilaiden seu-
lonnassa. Taman riskiryhman rajauksena toimii: edelleen jatkuva tai korkeintaan
15 vuotta sitten loppunut tupakointi, yli 30:n askivuoden tausta ja 55-80 vuoden
ika. Nailla perusteilla seulottaessa voitaisiin havaita noin puolet keuhkosyovista
aikaisemmassa ja mahdollisesti resektoitavassa vaiheessa, pelastaen vuosittain
jopa 20,000 henkea jo pelkastaan Yhdysvalloissa. Perinteisin keinoin tama on
toistaiseksi hyoty/haittasuhteeltaan paras keuhkosydvan seulontamenetelma.
(Parker, Groves, ym 2018.)

Keuhkosyoévalla on useita tunnettuja ymparisto- ja altistumisriskitekijoita, kuten
asbesti, radon ja monet teollisuuskaasut. Lisaksi keuhkosairauksista mm. COPD,
tuberkuloosi, idiopaattinen keuhkofibroosi, seka keuhkosyopa lahisukulaisella
nostavat sairastumisriskia. Sairastetulla syévalla on taipumus uusiutua, minka
vuoksi sairastaneita seurataan pitkaan parantumisenkin jalkeen saannollisesti.
Riskitekijat tunteva kliinikko tarttuu herkemmin viittaaviin oireisiin anamneesia ke-

ratessa. (Kaypahoito 2017.)

Keuhkosyopa pesii usein kehossa jopa vuosia ennen kuin kasvain on tarpeeksi
iso havaittavaksi (kts. Kuva 2). Taman lisaksi kasvu nopeutuu eksponentiaalisesti
ollen havaittaessa vaikeasti hallittavissa. Taman vuoksi kasvaimen koosta riippu-
mattomien seulontamenetelmien kehitys olisi iso askel taudin kuolleisuuden las-

kussa. (Parker, Groves, ym. 2018.)
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200 .
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doubling time of 100 days {1 billion cells)

Kuva 2: Solujen jakautumisen/kasvamisen eksponentiaalisuus (Parker, Groves,
ym. 2018).

2.2.2 Hoito

Suomessa talla hetkelld keuhkosydvan hoito perustuu solutyyppiin, sen molekyy-
lipatologisiin 16yddksiin ja levinneisyysasteeseen. Pienisoluista keuhkosydpaa (n.
20% keuhkosyovistd) hoidetaan tavanomaisesti solunsalpaajilla yksindan tai sa-
dehoidon kanssa. Ei-pienisoluisia keuhkosyodpia (n. 75% keuhkosyodvista) pyri-
taan leikkaamaan, mutta vain 20-25% potilaista sairaus todetaan tarpeeksi aikai-
sin. Lisaksi voidaan kayttda solunsalpaajia ja paikallisesti levinneissa tapauk-
sissa sadehoitoa. Sydvan tyypista riippuen on olemassa uusia biologisia 1aak-
keita. Yksilollinen sydvan spesifisia mutaatioita vastaan toimiva laaketiede on

vasta aluillaan, mutta tulee varmasti olemaan suurin hoidon muoto
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tulevaisuudessa, silla uusilla kayttoonotetuilla 1aakkeilla on nyt jo saavutettu suu-
ria hyotyja. (Salomaa 2019.)

Syopaa usein hoidetaan useamman menetelman yhdistelmalla. Yksittaisten eri
menetelmien tunteminen on olennaista hoitokokonaisuuden vaikutusten ymmar-
tamiseksi. Sadehoidolla saadaan aikaan noninvasiivisesti tarkkarajaista syopa-
kudostuhoa joko kehon ulkopuolisella Iahteella tai sitomalla radioaktiivinen iso-
tooppi haluttuun syopasoluun hakeutuvaan aineeseen. (Ahonen, Blek-Vehka-
luoto, Ekola, Partamies, Sulosaari & Uski-Tallgvist 2016.)

Vuosien toimivuuden perusteella valikointi on kehittanyt solunsalpaajat geneeri-
sistd myrkyista hyvinkin syoville spesifisiksi kohdelaakkeiksi (Galluzzi, Humeau,
Buqué, Zitvogel & Kroemer 2020). Laaja kirjo mekanismeja solun eri ominaisuuk-
siin mahdollistaa hoidon kohdistamisen nimenomaan syopakasvaimiin yksilolli-
sesti potilaan mukaan. Perusajatus on kuitenkin edelleen sama: vaikutuksen koh-
distuminen paaosin nopeasti jakautuviin soluihin; tuoden mukanaan sytostaa-
teille tyypilliset haittavaikutukset. Suuri painoarvo kemoterapiassa asettuu siten
sen sietamisen turvaamiseen. Hoidon jaksotus ja suoja-aineet auttavat terveen
kudoksen toipumisessa samalla, kun runsasta nesteytysta ja ravitsemuksen tur-
vaamista tasapainotellaan pahoinvoinnin ehkaisyn kanssa. Hoito on saajalleen

raskas. (Ahonen ym 2016.)

Kipu on usein syovan ensioire ja taudin edetessa vaivaa lahestulkoon kaikkia.
Sen hoito on vaativaa ja sopivat valmisteet ja annostelutavat valitaan yksilén mu-
kaan. Hoidossa kaytettyjen valmisteiden lisaantyessa yhteisvaikutusten maara
kasvaa. Potilas voi myos hakea apua laakarin maaraysten ulkopuolelta, minka

vuoksi naista keinoista kertomiseen tulisi rohkaista. (Ahonen ym 2016.)

Tehokkaan syopahoidon seurauksena kasvaimen kokema solukuolema on apop-
toottisen (ohjelmoidun) sijaan usein nekroottista. Talle on ominaista solujen sisal-
I6n paasy ymparistdon aiheuttaen inflammaatiota, selittden ainakin osittain syo-
ville ominaista kivun voimakkuutta. (Liu & Jiao 2020.) Solun sisalléon vapautumi-
nen vapisuttaa myds koko kehon homeostaasia, johtaen pahimmillaan jopa hen-

ked uhkaavaan tuumorilyysiin. Syovan hajoamistuotteiden hallinta on siten
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oleellinen osa hoitoa, jonka kulmakivena on runsas nesteytys ja korreloivien ve-

riarvojen seuranta. (Janes & Nevala 2017.)

2.3 Genomitieto

Sanana genomi sisaltaa geenin ja omi:n, viitaten kaikkien geenien ja liitAnnaisele-
menttien tuntemukseen yksittaisessa organismissa. "Omiikka”-suffiksi tulee antii-
kin kreikasta tarkoittaen syvaa tietamysta. Genomiikan perassa on muodostunut
tahan paivaan mennessa yli 30 sisar-omiikkaa, kuten: proteomiikka, metabolo-

miikka ja transcriptomiikka. (Charis 2015.)

Genomiikka kehitettiin yksittaisten solu- ja kudostyyppien geenien ja proteiinien
nopeaan, rinnakkaiseen ja kattavaan analysointiin. Taman avulla voidaan erottaa
eri solujen genominen/proteominen profiili toisistaan ja erottaa syopasolut ter-
veesta kudoksesta tai toisenlaisista sydpasoluista tarjoten mahdollisia keinoja

diagnosointiin ja hoitoon. (Granville & Dennis 2005.)

Ymmarrys kehon luontaisen immuniteetin asemasta sydvan kehittymisessa ja
hoidossa on kasvanut merkittavasti. Kliinisissa kokeissa testataan talla hetkella
mm. immuniteetin aktiviteettia rajoittavien tekijdiden kumoamista ja/tai ehkaisya,
immuniteetin vahvistamista siirteilla tai kasvutekijoilla, ja psyykkisen tasapainon
vaikutusta immuunivasteeseen. Immuunihoidon yhdistaminen matala-annoksi-

seen kemoterapiaan on myos lupaava tutkimuksen kohde. (Galluzzi ym 2020.)

Toinen lahestymistapa tulevaisuudessa voi olla syopasolua ohjaavien geenien
muokkaaminen. Yksi keino taman saavuttamiseksi ovat mahdollisesti syopasolu-

spesifiset eli onkolyyttiset virukset. (Ahonen ym 2016.)

Nykytutkimuksissa on ollut nahtavissa eroja eri kansalaisuustaustoissa keuhko-
syodvan ilmaantuvuudessa. Lisaksi yksilon elamantavat (esim. tupakointi), sekd
ammatti- tai onnettomuusperaiset karsinogeeniset altistumiset (esim. asbesti) li-
saavat sairastumisriskia. Tarpeeksi kattavalla tutkimuksella voitaisiin mahdolli-
sesti nopeammin tunnistaa altteimmat ihmiset seulontaa varten. (Parker ym

2018.) Kehitteilla on paljon genomiikkaa hyddyntavia menetelmia, joita voitaisiin
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mahdollisesti hyodyntaa laajemmin tulevaisuudessa, kuten biomarkkerit ja solu-
vapaa DNA (Johansen ym 2021).

2.3.1 DNA

Ihmisen lahes jokaisesta solusta 10ytyy kopio koko genomia; koodi jolla on pi-
tuutta n. 3,2 miljardia kirjainta (Strachan & Read 2019). Tama luku on kuitenkin
vain suuntaa antava, silla solun sisaisen DNA:n maaran on havaittu vaihtelevan
solun koon mukaan (Gillooly, Hein & Damiani 2015). Tuplaheliksina tunnettu ra-
kenne koostuu kahdesta toisiinsa sitoutuneesta peilikuvasta genomia, jossa nel-
jalla eri kirjaimella, on jokaisella oma spesifinen parinsa. Yksi kirjain DNA:ssa
koostuu vain n. tusinasta atomista ja vain kolme perakkaista kirjainta voi kertoa
solun koneistolle, mitd aminohappoa tuottaa. Jatko-ohjeistuksella tuotetut amino-
hapot yhdistyvat edelleen erilaisiksi proteiineiksi. Tata proteiinien valmistuksesta
vastaavaa osuutta voidaan kutsua funktionaaliseksi tai koodaavaksi DNA:ksi ja

se kattaa arviolta vain n. 1% koko genomista. (Strachan & Read 2019.)

Nimestaan huolimatta loppu ei-koodaava osa DNA:ta on yha oleellista. Koko ge-
nomista jopa 80 %:ssa on havaittu toimintaa ja todellinen osuus on todennakaoi-
sesti viela suurempi. DNA:n eri osat ovat omistajasolun tyypista riippuen vaihte-
levissa maarin kaytossa. Proteiineja koodaamaton osuus DNA:sta mm. saatelee

koodaavien osuuksien kayttdéa. (Bernstein, Birney, Dunham, Green, ym. 2012.)

Suuren osan solukierrosta vaihteleva osuus DNA:sta on "avoimena” (ei-paketoi-
tuna) luettavaksi. Nukleuksen (solun ytimen) sisdlla osa DNA:ta kopioidaan
RNA:ksi (transkriptio) ja lahetetdan nukleuksen ulkopuolelle, jossa sen koo-
daama ohje luetaan ja toteutetaan (translaatio). DNA-ketju kiertyy histonien ym-
parille, jotka edelleen kiertyvat toisiinsa "jouseksi” eli kromatiiniksi (Kts. Kuva 3).
Tiukaksi kromatiiniksi paketoitunut DNA on rajoitetummin luettavissa tai muokat-
tavissa. Solun jakautumisvaiheessa DNA pakkautuu yhteensa 46:een kromo-
somiin; molemmilta vanhemmilta 22:een autosomiin ja yhteen sukupuolikromo-
somiin. (Strachan & Read 2019.)
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Histones
(proteins)

Chromatin - :
fiber Chromatin
j Nucleosome

Linker
DNA

Centromere

Chromosome

Kuva 3: DNA:n muodostamien rakenteiden sisakkaisyydet (Tortora & Derrickson
2019).

Koska DNA:n rakenne on yksittaisista atomeista kiinni, sen toiminta on pohjim-
miltaan kemiaa. Palikat eivat sitoudu vain toisiinsa, vaan kaikkeen mihin niiden
atomit luonnostaan sitoutuvat. Kaksijuosteisuus ei ainoastaan tee DNA:sta kemi-
allisesti vakaampaa, vaan se myos mahdollistaa solun lukuisat mekanismit ehey-

den valvontaan ja korjaamiseen. Aktiivisesti jakautuvan solun DNA:han kertyy
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jopa n. 25 000 muutosta vain yhdessa vuorokaudessa, joten jatkuva korjaaminen
on valttamaténta. (Kansikas, Nystrom & Peltomaki 2017.) Mutatiivinen (DNA:n
vaurioitumisen) kuorma on kuitenkin niin suuri, ettd arviolta vain n. 20% solun
genomista on selektiivisesti yllapidettavissa (Kellis, Wold, Snyder, Bernstein, ym.
2014).

Suurin osa DNA:n vaurioitumisesta on peraisin solun luonnollisesta toiminnasta,
kuten veden sitoutuminen (hydrolyysi) ja solun aineenvaihdunnan tuottamat re-
aktiiviset happilajikkeet (ROS). Yksittaiset "kirjaimet” DNA:ssa voivat myos sitou-
tua toisiinsa, tai eri DNA-saikeet voivat tarrautua. Tuplaheliksin "selkd” voi katketa
tai tuhoutua pidemmaltad matkalta menettden useamman “kirjaimen” talta mat-
kalta. Vaikeimmin korjattavat vauriot ovat DNA-ketjun taydet katkeamiset, ja
nama usein johtavat solun kehityksen seisahtamiseen tai itsetuhoon (apoptoo-
siin). (Strachan & Read 2019.)

Genomin yllapidosta vastaavat useat erikoistuneet toisiaan komplementoivat me-
kanismit, joista useampaa hyddynnetaan kunkin tyyppisen vaurion korjaami-
sessa. Yhdenkin korjausmekanismin vaurioituminen voi johtaa sen vastaamien

vaurioiden kasautumiseen ja syovan kehittymiseen. (Strachan & Read 2019.)

Solun jakautuminen on otollista aikaa virheiden ilmenemiseen. Koko genomi on
kopioitava, pakattava kromosomeiksi ja onnistuneesti jaettava tasan kahteen si-
sarsoluun. Jotkin DNA:n vauriot voivat jaada korjaamatta ja siten siirtya toiselle
tai molemmille sisarsoluille, pysyvasti muuttaen niiden genomia. Useat karsino-
geenit (syopaa aiheuttavat aineet) voivat aiheuttaa vasta solun jakautumisessa
ongelmallisiksi muodostuvia muutoksia. Monissa syopataudeissa havaitut epa-
normaalit kromosomien maarat ovat luultavimmin seurausta epatasaisesta solun
jakautumisesta. (Strachan & Read 2019.)

2.3.2 Epigenetiikka ja metylaatio

Kun on kyse DNA:n toiminnan saatelysta, muokkaamatta itse sisaltéa, puhutaan

epigenetiikasta. Nama muutokset voivat periytya sukupolvelta toiselle, mutteivat
ole valttamatta pysyvia. Tunnettuja paamekanismeja ovat: DNA:n metylaatio,
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kromatiinin muutokset, leimautuminen (kumman vanhemman geenia kaytetaan)
ja ei-koodaava RNA. Elintavoilla ja ymparistoaltisteilla voi olla rooli epigeneettis-
ten mekanismien toiminnassa, ja siten terveysvaikutuksissa. Epigenomin laake-
tieteellinen muokkaus on tulevaisuudessa mahdollinen keino useiden sairauksien

ehkaisyyn ja hoitoon. (Hamilton 2011.)

Jokainen ihminen on muodostunut yhdesta solusta: tsygootista, jonka jakautumi-
nen on tuottanut kaikki erilaistuneet solut. Varhaiskehityksessa ihmisen muodos-
tumista maarittaa eri solujen valinen viestitys, solun erikoistuminen riippuu sita
ymparoivista soluista. Nain solun sisainen genomi ja sen toiminta on ulkoisten
tekijoiden (epigeneettisen) vaikutuksen alaisena, ja taman vaikutuksen uskotaan

jatkuvan myos aikuisena. (Strachan & Read 2019.)

DNA:n metylaatio (CHs-ryhman liittyminen) on genomin keltainen teippi, joka oh-
jaa, mita osia genomista kaytetaan vahemman, jos ollenkaan. Nisakkaissa kus-
sakin solussa ~50% genomista on metyloitua, ohjaten geenien kayttéa. Muutok-
sen ei kuitenkaan tarvitse olla pysyva, metyyli voidaan tarvittaessa myos poistaa,
jattaen pohja-DNA:n kaytettavaksi. Metyylin koko toimintarepertuaaria ei taysin
ymmarreta, mutta mm. syodvissa on havaittu selkeitd muutoksia sen ilmenemi-
sessa DNA:ssa. DNA:n korjaamisesta, kasvun rajoituksesta tai solun apoptoo-
sista (ohjelmoidusta solukuolemasta) vastaavien geenien tahaton metylaatiolah-
toinen inaktivaatio voi johtaa syopaan. Myos tarkoituksella metyloitujen geenien
demetylaatio ja siten uudelleen aktivaatio voi myotavaikuttaa karsinogenesikseen

(syovan muodostumiseen). (Bergman & Cedar 2013.)

Metylaation hyodyntaminen syopien havaitsemisessa, ennusteen tekemisessa ja
hoidossa ovat vasta aluillaan. My0s terveet solut ovat riippuvaisia metylaatiosta,
joten syopaspesifisien terapeuttien kehittdminen on haastavaa. Tasta huolimatta
metylaatiolahtdiset sydpien hoitomenetelmat ovat erittdin lupaava ladketieteen

suunta. (Carvalho, Sharma, You, ym. 2012.)
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2.3.3 Keuhkosyovalle altistavat tekijat ja kehittyminen

Toisin kuin iholla, keuhkokudoksilla ei ole suojaavaa nukleuksetonta pintasoluk-
koa, minka vuoksi DNA on jatkuvien ymparistotekijoiden pommitettavana. (Tor-
tora & Derrickson 2009). Hengitysilma voi kantaa mm. lukuisia saasteita, karsi-
nogeenisia kemikaaleja, raskasmetalleja ja radioaktiivista radonia, jotka kaikki li-
saavat nimenomaan keuhkokudoksen mutatiivista kuormaa luontaisten somaat-
tisten tekijoiden liséksi. (Kanwal, Ding & Cao. 2016.)

Keuhkosyovilla on muihin syopiin verrattuna suhteellisen uniikki genomiikka, jota
maarittda huomattavan suuri maara mutaatioita. Soluissa on havaittavissa usein
(yli 60 %:ssa NSCLC tapauksista) poikkeava maara kromosomeja ja genomin
monistumista (30-50 %:ssa keuhkosyOvistd). Erityisesti mutaatiot geeneissa,
jotka vastaavat vaurioiden korjaamisesta, altistavat solun jatkomutaatioiden ka-
sautumiselle ja sydvan kehittymiselle. (Burgess, Rose, Boucher, Plowman, ym.
2020.) Suurimmalla osalla sy6papotilaista ei ole vastaavaa sukuhistoriaa ja tauti
on kehittynyt somaattisten mutaatioiden kautta, jolloin syylliset geenit 10ytyvat ai-
noastaan syopasoluista. Kun kaikissa kehon soluissa on syopaan johtanutta gee-
nia, voidaan puhua perinnollisesta alttiudesta, mita on havaittu mahdollisesti 10-

15 %:ssa kaikista syovista. (Kanwal, Ding, ym. 2016.)

Keuhkosyodvassa mutaatioiden suuren maaran lisaksi niita ilmenee jatkuvasti li-
saa. Taman mahdollistavat taudille tyypilliset DNA:n korjausmekanismien ja so-
lun itsetuhokomentojen rappeutumiset, johtaen virheellisen genomin ja sen
omaavien solujen noidankehamaiseen lisdantymiseen. Suuren muuttuvuuden
vuoksi keuhkosyopa kehittaa helposti resistensseja aiemmin toimineisiin hoito-

menetelmiin. (Burgess, Rose, ym. 2020.)

2.3.4 Sairaanhoitajan opetussuunnitelmasta

National Institutes of Health (NIH), tunnisti tarpeen ymmartaa biologian perusteet
ennen soveltavamman genomitiedon oppimista sairaanhoitajana. Tarvittavaksi
pohjatiedoksi nimettiin: solun rakenne, translaatio, transkriptio ja periytyminen.

Nama konseptit ymmartava sairaanhoitaja on kykenevampi ymmartamaan
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myOhemmin saamaansa soveltavaa genomitietoa liittyen mm. tutkimuksiin, ge-
neettiseen testaukseen ja kohdennettuihin hoitomenetelmiin. (Flynn, Cusack &
Wallen 2019.)

Sairaanhoitajan opetussuunnitelmasta nama aiheet ovat pitkaan puuttuneet,
minka vuoksi tydelamassa jo valmistuneilta hoitajilta voi puuttua tietopohja ym-
martaa uutena ilmenevia tutkimus- ja hoitomenetelmia. (Kts. Mm. TUNI Sairaan-
hoitajan opetussuunnitelma.) Weitzel ja kumppanit huomauttavat, etta taysin kat-
tava genomitiedon hallitseminen ja kaytto olisi Iahes mahdotonta yksittaiselle ter-
veydenhoidon ammattilaiselle. Kaytannon hyodyn saavuttamiseksi genomitieto
on sidottava systemaattiseksi osaksi moniammatillista yhteisty6ta. (Weitzel, Bla-

zer, MacDonald, ym 2011.)

White ja kollegat totesivat kirjallisuuskatsauksessaan seka hoitajien etta laaka-
rien puutteellisen osaamistason suureksi esteeksi genomitiedon muodostumi-
seen Kiinteaksi osaksi terveydenhuoltoa. Lisaksi ammattilaisen oma asenne uu-
teen tieteenmuotoon maarittaa sen omaksumista ammatissa. (White, Jacobs &
Phillips 2020.)

Kirjallisuutta itseopiskeluun (valitse yksi):

- Bjalie, J.G., Haug, E., Sand, O., Sjaastad O.V. & Toverud, K.C. 2012. IH-
MINEN. FYSIOLOGIA JA ANATOMIA. Juva WSQY. — Kappale 2: Solu.

- Tortora, G. & Derrickson, B. Principles of anatomy and physiology. 2009.
Harper Collins Publishers. — Kappale 3: The Cellular Level of Organiza-
tion.

- Leppaluoto, J., Kettunen, R., Rintamaki, H.& Vakkuri, O. 2019. ANATO-
MIA JA FYSIOLOGIA. RAKENTEESTA TOIMINTAAN. WSQY. — Kap-
pale 2: Solu.

2.4 Sairaanhoitajana genomiaikakaudella

Potilasta Iahimpana sairaanhoitaja on usein vastuussa hoidon toteutuksen suun-
nittelusta ja kaytantdéonpanosta (Yarbro, Wujcik, & Gobel 2016). Genomiikka on
aiheena monimutkainen sen kanssa tyoskentelevallekin. Genomitiedon muodos-
tuessa yha suuremmaksi osaksi perusterveydenhuoltoa hoitotydn ammattilaisen

yhdeksi tarkeimmista tehtavistd tulee muodostumaan potilaiden ja omaisten
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opastaminen, seka kysymyksiin vastaaminen. (Daack-Hirsch, Jackson, Nelchez,
Elder, ym. 2013.)

Markkinoilla olevat kaupalliset testit voivat kertoa tilaajalleen muun muassa tiet-
tyjen geenien roolista suurempaan riskiin sairastumisille. Vastaanotolla pelotta-
vien sanojen asettaminen jarkevaan kontekstiin helpottaa informaatiosta ahdis-
tunutta, jolta kaytannon kokemus ja nakokulmat puuttuvat. Lisaksi vapaiden
markkinoiden testien laatu ja tarkkuus voi olla vahintaankin kyseenalainen rele-

vantin lainsdddannon puuttumisen vuoksi. (Thrush & McCaffrey 2010.)

Suhteellisen uutena tieteenalana uutta tietoa ilmenee jopa paivittain, ja vastuu
osaamistason ajan tasalla pitamisesta lankeaa toistaiseksi ammattilaiselle itsel-
leen (Laki terveydenhuollon ammattihenkildista 1994 ). Genomitietoon ja osaami-
seensa uskova hoitaja on valmiimpi tunnistamaan tilaisuuksia sen hyodyntami-

seen (Weitzel, Blazer, ym. 2011).

Hoitajan on kyettava kertomaan potilaalle, miksi jotain tehdaan, ja tama patee
myo6s genomipohjaisiin menetelmiin. Opastuksen on oltava potilaalle niin sel-
keaa, etta hoitoon sitoutumisen lisaksi he voivat jakaa tarvittavaa tietoa perinnol-
lisyydesta perheenjasenilleen. (Flynn, Cuzak, ym. 2019.)

Genomitietoon liittyvat potilaskontaktit vaativat huomattavasti runsaammin aikaa,
jota kiireiselta laakarilta ei valttamatta 1oydy. Aiheen monimutkaisuuden lisaksi
potilailla voi ilmeta tarvetta psykososiaaliseen tukeen testituloksiinsa liittyen.
Huoli omasta terveydesta tai syyllisyyden tunne jalkelaisten haitallisista gee-

neista kysyy hienotunteisuutta hoitajalta. (Weitzel, Blazer, ym. 2011.)

2.4.1 Genomitiedon etiikka

Laaketieteellisesti geneettinen testaus on aiheellista silloin, kun sen tulokset voi-
vat auttaa itse taudin hoidossa, tai joko potilaan tai perheen sairastumisen ennal-
taehkaisyssa. Tarkeaa on myods huomioida mita testauksesta saatava tieto tar-
koittaa ja miten sita voidaan hyddyntaa kaytannossa. (Santos, Edwards, Floria-
Santos, ym. 2013.)
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Genomitiedon hyddyntadminen hoitotydssa sisaltaa lukuisia laillisia ja eettisia on-
gelmia, haastaen kaikkein patevintakin terveydenhuollon ammattilaista. Taman
vuoksi on erittain tarkeaa kehittaa yksiselitteista lainsaadantoa ja kattavaa ohjeis-

tusta kliinikon tueksi. (Badzek, Henaghan, Turner, ym. 2013.)

Yksilon oikeus etenkin terveystietojensa suojaan on vahva, muttei absoluuttinen.
Nykyisen eettisen ja laillisen ohjeistuksen mukaan vaitiolovelvollisuuden rikkomi-
nen on sallittua sen ehkaistessa valitonta hengenvaaraa. On kyseenalaista, voiko
tietoa huomattavasti kohonneesta periytyvasta sairastumisriskista sisallyttaa ta-
han; ainakaan viela. Terveydenhuollon ammattilainen on velvoitettu edistamaan
terveytta ja ehkaisemaan sairastumista. Toistaiseksi paras toimintatapa on ker-
toa potilaalle mita taman testitulokset kaytannossa tarkoittavat ja neuvoa jaka-
maan terveydelle oleellista tietoa myos perheenjasenilleen, joihin se voi vaikut-

taa. (Badzek, Henaghan, ym. 2013.)

2.5 Oppimateriaali

Ihmisen muistia maarittaa 7 + 2 laki”, jonka mukaan vain alle kymmenen yksikon
eli kielessa sanan kasittely kerrallaan on sujuvaa. Tata ominaisuutta haastaa tyy-
pillisten tiedetekstien jopa 13 sanaiset lauseet tehden niista raskasta omaksutta-
vaa. (Hirsjarvi 2009.)

Tiivis ilmaisu yksinaan ei tee materiaalista erinomaista. Johdonmukaisuutta voi
hakea jasentamalla mm. ajan, paikallisuuden, tutusta tuntemattomaan, vertailun
jaltai syy-seuraussuhteen mukaan. Aiheen sitominen havainnollistuksiin virittda

ja yllapitaa kiinnostusta. (Hirsjarvi 2009.)

Kohdeyleison tunteminen on tarkeaa. Aiheen tunteva pystyy tayttamaan tyhjia
kohtia kokematonta paremmin, mutta hanenkin karsivallisyytensa tekstin puutok-
sille on rajallinen. Turvallisempaa on nojata runsaan kattavuuden puolelle. (Hirs-
jarvi 2009.)

Hyva oppimateriaali saa omaksujansa kiinnostumaan ja pohtimaan tutkittavaa ai-
hetta itse, ohjaten havaintoja ja auttaen tekemaan omia paatelmia. Samalla
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opettajan tulisi pyrkia pysymaan nakymattomissa aiheen tielta, ilmaisun ihan-
teena pidettyyn tapaan. (Hirsjarvi 2009.)

Kuvat ja teksti ovat pelkkaa tekstia tehokkaampia, kuitenkin ainoastaan jos ne
liittyvat taysin toisiinsa ja aiheeseen; kaikki ylimaarainen on pois olennaisesta.
Opetusmateriaalin tulisi olla loogisesti pilkottua omaksumisen helpottamiseksi.
Parhaimmillaan PowerPoint saavuttaa taman ja on lahes kaikille tyokaluna tuttu.
On kuitenkin huolehdittava, ettd lahdemateriaalin tulisi ohjata formaattia, eika

painvastoin. (Grech 2018.)
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3 OPINNAYTETYON TARKOITUS, TEHTAVAT JA TAVOITE

Opinnaytetyon tarkoitus oli selvittaa, millaista genomitiedon osaamista sairaan-
hoitaja tarvitsee tyossaan keuhkosyopapotilaan hoitotyossa. Lisaksi tarkoituk-

sena oli kehittaa oppimateriaali aiheesta sairaanhoitajaopiskelijoille.

Tavoitteena oli tuottaa sairaanhoitajaopiskelijoille helposti omaksuttava oppima-

teriaali esittelyna aiheeseen ja pohjana laajemmalle opiskelulle.

Opinnaytetyon tehtavana oli vastata seuraaviin kysymyksiin:

- Mita on genomitieto?
- Millaista genomitiedon osaamista sairaanhoitaja tarvitsee keuhkosyopa-
potilaan hoitotydssa?
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4 Toteuttaminen

4.1 Toiminnallinen opinnaytetyo

Toiminnallisenkin opinnaytetyon lahtokohtana on puolueeton, jarjestelmallinen
tiedonhaku. Kaytettyjen lahteiden on oltava tieteellisia ja luotettavia. Naiden
pohjalta rakennetaan tyolle teoreettinen viitekehys, johon tehdyt ratkaisut perus-
tuvat. Hyvin toteutettuun tiedonkeruuseen pohjautuvat paatelmat ovat parhaim-
millaan samoja, mihin kuka tahansa samaan aiheeseen perehtyva paatyisi.
(Villka & Airaksinen 2003.)

Puhtaasti tietoperaisesta opinnaytetydsta toiminnallinen eroaa teorian lisana ja
sen pohjalta tehdylla tuotoksella. Tyypillinen muoto tallaiselle voi olla esimer-
kiksi: palvelu, opas, malli, toimintatapa tai jokin uusi innovaatio. (Salonen 2013.)
Lopullisena tavoitteena on kaytannon hyodyn saavuttaminen mahdollisimman
monelle puolueettomasti. (Vilkka 2021.) Taman opinnaytteen tapauksessa ky-
seessa on oppimateriaali, joka tiivistda aiheesta keratyn tiedon nopeasti ja hel-

posti omaksuttavaan muotoon.

Prosessin kulkua ja lopputulosta pohditaan raportissa. Kaytettyjen menetelmien
tehokkuutta rinnastetaan niiden koettuun mielekkyyteen ja tuotoksen saavutet-
tuun laatuun. Jatkotutkimuksille voidaan tarjota ehdotuksia ja oppia siita, mika
tassa aihepiirissa oli hankalaa tai sujuvaa. (Vilkka & Airaksinen 2003.)

4.2 Opinnaytetyoprosessi

TyOpari valitsi aiheen maaliskuussa 2020 Tampereen ammattikorkeakoulun sai-

raanhoitajaopiskelijoille suunnatuista opinnaytety6-vaihtoehdoista. Tall6in rajaus
oli ainoastaan sairaanhoitajien oppimateriaali genomitiedosta osana sisatautien

hoitotyota ja se vaikutti tekijoilleen haastavalta, mutta palkitsevalta rupeamalta.

Toukokuun 2020 loppupuolella tydpareista toinen joutui yllattaen keskeyttdamaan

opintonsa. Talloin parhaalta tuntuva ratkaisu itselleni oli jatkaa saman aiheen pa-
rissa yksin, ja taman edesauttamiseksi ohjaajan ja tyoelamayhteyden kanssa
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paatettiin aihetta rajata syopiin ja edelleen keuhkosyopiin. Perehdyttaessa
genomitietoon kaikkien sisatautien nakokulmasta syopataudit nousivat nopeasti
paallimmaisiksi mm. seuraavista syista:
- Lahisukulaisten sydpasairastavuus on yhdistettavissa yksilon sairastu-
misriskiin
- SyoOpatautien hoito on yha enemman vahvasti linkittymassa genomipoh-
jaisiin menetelmiin
- SyoOpataudit ovat yksi suurimmista elaman laatua ja kestoa laskevista si-
sataudeista

Aihealueena kaikki syOpataudit olisi edelleen ollut lilan laaja. Keuhkosyopa ol
luonteva seuraava askel, silla se vaikuttaa molempiin sukupuoliin ja on yksi ylei-
simmista syopataudeista. Opinnaytetydn teoreettinen tausta pohjustaa keuhko-
syovan soveltuvuutta genomiikan opetuksen esimerkkitaudiksi pidemmalle (Kap-
paleet 2.2 ja 2.3.1.).

Syyskuussa 2020 etenemisen tahdin ongelmat alkoivat ensi kertaa kunnolla na-

kya. Kasikirjoitusseminaariin valmisteltu tietopohja oli suurilta osin kdantamatta
englannista suomeksi, silla aihekirjallisuus on paaosin kansainvalista. Tietopohja
ei myoskaan kohdentunut kunnolla, vaan oli enemmankin satunnaisotanta kaik-
kea sita, mita olin siihen asti lukenut ja pyrkinyt ymmartamaan; ja epaonnistunut

taydellisesti. Olin hypannyt syvaan paahan taysin uimakyvyttomana.

Syy kasautuviin vaikeuksiin jakautui melko tasan opinnaytetydon prosessin oh-
jauksen ja suuntauksen puutteisiin, ja aiheen sisaistamisen haasteellisuuteen. En
osannut lainkaan jakaa opinnaytetyon toteutusta hahmotettaviin vaiheisiin, vaan
tarkastelin ty6ta koko massana tehden toiminnanohjauksesta lahes mahdotonta
ja toivottoman tuntuista. Samalla ajatus siita, miltd koko lopputuotoksen pitaisi

nayttaa, oli parhaimmillaankin hailyva.

Itse aihealueen vaatimasta panostuksesta kertoo omasta mielestani hyvin se,
etta silla pystyy tayttamaan kokonaisen ylemman ammattikorkeakoulututkinnon.
Opinnaytetyota tehdessani olen omatoimisesti perehtynyt aiheeseen yli kahden

vuoden ajan, enka vielakaan pida kasitystani genomiikasta laheskaan hyvana.

Vuosi 2021 kului suurilta osin sairaanhoitajan tutkinnon muiden osien suorittami-

seen. Tana aikana luettu ja kirjoitettu paatyi helmikuussa 2022 hyvaksytyksi
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tutkimussuunnitelmaksi, mutta kyseinen suunnitelma tulikin 1ahes taysin uudel-

leen kirjoitetuksi kyseisen vuoden aikana.

Toiminnallisen opinnaytetyon tutkimussuunnitelma on kuitenkin varsinkin taman
tydn kannalta harhaanjohtava termi, silla se sisaltaa kaytannossa kaiken lukemi-
sen ja kirjoittamisen; toteutuksen puolelle jaa itse toiminnallinen osuus eli tuotos.

Taten kun toukokuussa 2023 tutkimussuunnitelma oli suurin piirtein valmis, oli

jaljelld ainoastaan jo kirjoitetun tiivistdminen oppimateriaaliksi.

Suunnitelmat kuitenkin harvoin taysin pitavat, ja koin oppimateriaalin kirjoituksen
erinomaisena mahdollisuutena kasitella aihetta puhtaalla poydalla. Elokuussa
2023 aloin lahestya diasarjojen sisallon kirjoitusta vahemman jo kirjoitetun tiivis-
tamisena ja enemman tiiviina, mutta taysin uutena ilmaisuna. Lopputuloksena
oppimateriaali paatyi sisaltamaan konsepteja, joita tietopohjasta silla hetkella

puuttui, lahettaen minut takaisin taydentamaan niita.

Oppimateriaaliin kaytetty aikajakso oli myos taysi irtautuminen tietopohjasta, an-

taen runsaasti perspektiivia siihen palatessa marraskuussa 2023. Kehnojen il-

maisujen uudelleen veistaminen oli paljon helpompaa, kun niita kykeni tarkaste-
lemaan “vieraana”. Tallaista eri osien suunniteltua tauottamista suosittelisinkin

keta tahansa kirjoittajaa kokeilemaan.

Henkilokohtaisesti koin ja kohtelin opinnaytetyon raportoinnin osuutta paivakir-
janal/terapeuttina, jolle purkaa koko prosessin aiheuttamat turhautumiset, ja se
luultavasti nakyy savysta lukijallekin. Tarkoista lainausviitteistd ja neutraalista
faktatekstista luvalla pois loikkaaminen oli erittain antoisaa. Hidasteiden puuttu-
misen ansiosta reflektoivat tekstiosuudet ovat hyvin lyhyessa ajassa kirjoitettuja

ja pitkalti suodattamattomia.

4.3 Tuotoksen kuvaus

Tuotoksen sisaltd on paaosin tiivistetty taman dokumentin sisaltamasta tietopoh-

jasta. Samalla se on kuitenkin kirjoitettu alusta asti uudestaan, hyédyntaen seka
jo loydettyja, etta uusia sen kirjoituksen aikana taydentavaksi etsittyja lahteita.
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Tietopohjaa on siten myds myohemmin taydennetty tuotoksen teon yhteydessa

haetun tiedon perusteella.

Laajasta aiheen oppikirjallisuudesta on pyritty keraamaan paapiirteittain tieto,
jonka lahteiden valinen toistuvuus vahvasti viittaa useamman tahon pitavan sita
olennaisena. Oppikirjallisuuden ulkopuolella tieteelliset artikkelit, jotka kasittele-
vat aihealuetta julkaisujen lukijoille suunnaten, ovat olleet erinomainen tayden-
tava aineistotyyppi. Viimeisen, mutta vahintaankin yhta arvokkaan lahteen ovat
muodostaneet uusien tutkimusten julkaisut, jotka uuden tiedon lisaksi usein esit-
tavat tiivistetysti oman kontekstinsa kannalta olennaisia asioita, viitaten jo ole-

massa olevaan kirjallisuuteen.

Lopullinen tuotos on PowerPoint (tarvittaessa .pdf) -muotoinen diasarja
genomitiedosta ja keuhkosyovasta tiivimmassa mahdollisessa muodossa. Tuo-
toksen sisaltd on jaettu neljaan kappaleeseen:

1. Perimassa kaydaan lapi ihmisen biologiaa konsepteina paapiirteittain

2. Genomiikka pureutuu tarkemmin periman mekanismien toimintaan ja ra-
joituksiin

3. Keuhkosyopaan keskittyva kappale esittelee taudin eri muodot ja hoi-
don paapiirteet

4. Kaytanto kappale kuvaa miten aiemmin kasitelty toteutuu Suomessa
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5 Pohdinta

5.1 Tuotoksesta

Alun perin itseopiskelumateriaaliksikin kelpaamaan suunniteltu esitys olisi talla
hetkella mielestani paremmin kaytetty oppitunnin tukena osaavan luennoitsijan
kasissa. Tama siksi, etta materiaali on pituudeltaan asiallinen, mutta aihealue ei,
tiivistaminen on tehnyt tarjotusta tiedosta erittdin valjaa. Jos opiskelija haluaisi
saada tyosta omillaan hyotya irti, sita olisi parempi lahestyad kokoelmana kysy-
myksia, joihin on itse etsittava kattavampia vastauksia. Teksti ikdan kuin lukee
"tdma on nain” ja jaa lukijan omalle vastuulle perehtya laajempiin aihemateriaa-

leihin tietadkseen miksi.

Tama on osin, muttei taysin oppimateriaalin syy. Aihealue on yksinkertaisesti niin
laaja, ettei sita voi jarkevasti tiivistaa tahan kokoluokkaan. Omaopiskeluun roh-
kaisu on kuitenkin vahvuus sinansa, etta uutena tieteenalana genomiikasta luet-
tavissa oleva materiaali kehittyy ja muuttuu jatkuvasti tehden olemassa olevasta

oppimateriaalista nopeasti puutteellista.

Tuotoksen kahden ensimmaisen kappaleen (perima ja genomiikka) paallekkai-
syys oli tarkoituksellinen ratkaisu, jolla pyrin esittelemaan aihetta aluksi peh-
meammin, ja sitten tarkentamaan toistaen oppimista syventaen. Toivon taman
teeman jatkuvan opiskelijan omatoimisessa opiskelussa joko tata tietopohjaa tai
muuta aihekirjallisuutta lukiessa. ltse koin valittomasti konseptit yksityiskohtai-
sesti 1api kayvan opetuskirjallisuuden raskaslukuiseksi, ja paadyin usein luke-
maan kokonaisia kappaleita uudestaan pystyakseni sisaistamaan kokonaisuutta.

Genomiikka on yksi metsa, jota on hyvin vaikea nahda puilta.

5.2 Eettisyys

Opinnaytety0ssa noudatetaan suosituksia eettisesta ja hyvasta tieteellisesta kay-
tanndstda Ammattikorkeakoulujen opinnaytetdiden eettisten suositusten mukai-
sesti, eli opinnaytetyota tehdessa tulee toimia rehellisesti, avoimesti, puolueetto-
masti ja lainmukaisesti. Lainmukaisuudella tarkoitetaan, ettei plagiointia,
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tutkimustulosten vaaristelya tai esimerkiksi kuvien kayttamista ilman lupaa saa
tapahtua. (Ammattikorkeakoulujen rehtorineuvosto Arene ry 2017.) Vilkkakin
(2015) asettaa eettisen toiminnan eli hyvan tieteellisen kaytannén noudattami-

sen, minka tahansa tutkimuksen tekemisen vaatimukseksi.

Lahdekritiikki on jatkuvasti olennaisena osana tiedon keruuta ja hyodyntamista;
monitahoisten lahteiden hyodyntaminen auttaa varmistamaan tiedon yhdenmu-
kaisuuden. Nama lahteet pyritaan myos pitamaan alkuperaising, tiedon vaaristy-
misen valttamiseksi, seka priorisoidaan laatu maaran sijaan Vilkan ja Airaksisen
(2003) suosituksen mukaan. TENK:in (2023) mukaan rahoituslahteet ja muut si-

donnaisuudet tulee ilmoittaa avoimesti; naita ei tassa opinnaytetyossa ole.

Tiedonhaun rakenteellisuudesta huolimatta lahdevalikoima on hakijasta kiinni;
varsinkin kun se tapahtuu yksin. Henkilokohtainen puolueellisuus, vaikkakin vain
alitajuntaista, vaikuttaa yha lahdelistan rakentumiseen. Se voi jattaa jalkensa ha-
kulauseita kirjoittaessa, lupaavien lahteiden valinnassa otsikon perusteella, ja

viela tiivistelmiakin lukiessa erinomainen lahde voi jaada kayttamatta.

Hyvinkin etsitty tieto suodattuu yha kirjoittajansa lapi. Uutuutensa ja monimutkai-
suutensa takia genomiikka kysyy paljon tutkijansa tiedon omaksumis- ja ilmaisu-
kyvylta. Lisaksi kaytetyissakin lahteissa moni yksityiskohta ei ollut viela saavutta-
nut tiedekunnassa taytta yhteisymmarrysta. Kun kaikki vaikuttaa kaikkeen, eivat
seikat aina ole yksiselitteisia, jattaen paljon tulkinnan varaan. Esimerkkina tasta
kasvainkudoksen nekroptoosin havaittiin seka edistavan etta hidastavan ympa-

roivan syopakudoksen kehittymista eri tilanteissa (Liu & Jiao 2020).

Myos aikataulu voi muodostaa syyn laadun kompromisoinnille. Vaikka taman
opinnaytetyon toteutuksen esitetty aikajakso ei lainkaan vaikuta silta, on suuri
osa siita toteutettu kiireen tunteen alaisena. Viereistenkin kappaleiden kirjoitus-
/lisdys-ajankohdilla voi tdman dokumentin sisalla olla eroa useita kuukausia. Lie-
vimmillaan tama voi tehda tekstista katkonaista, ja pahimmillaan yhteen soljumat-

tomuus voi johtaa radikaaleihin vaarinkasityksiin lukijassa.
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5.3 Luotettavuus

Kirjoittamisen aikana reflektoidaan valintoja ja esille tuodun tiedon tarkoitusta.
Kenen tahansa aiheeseen perehtyvan tulisi tulla samoihin loogisiin paatelmiin tie-
don asiallisen omaksumisen ja uudelleen ilmaisun lomassa. Toiminnallisessakin
opinnaytetyossa esitetyn tiedon, valintojen ja ratkaisujen on nojattava luotuun
teoreettiseen viitekehykseen, tuodakseen ammatillisen nakdkulman esille perus-
tellusti. (Vilkka 2015.)

Jo tuotetun tiedon luotettavuuden kyseenalaistaminen itsessaan lisaa sen luotet-
tavuutta. Yksilona tutkijan on hyva tunnistaa omat lahtokohtansa, tiedostaen nii-
den vaikuttavan tyoskentelyyn ja sen tulokseen. Lopputuotteella voi olla kauas-
kantoisiakin vaikutuksia, joista on hyva tuntea jonkin asteista vastuuta. (Kylma &
Juvakka 2007.)

Taman opinnaytetyon luotettavuutta koettelee aiheen uutuus yleisesti ja varsinkin
kirjoittajalleen. Taman lisaksi kirjoitan opinnaytetyota yksin, mika altistaa virheille,
joille itse sokeudun tekemisen lomassa. Naita ongelmia pyrin korjaamaan pereh-

tymalla aiheeseen kattavasti ja hyodyntamalla ohjausta runsaasti.

Transparentti prosessi on hyvin dokumentoitu lopullisessa raportissa, mika lisda
tuotteen luotettavuutta (Vilkka & Airaksinen 2003). Lisaksi se on linkki kirjoittajan
ja lukijan valilla, parhaimmillaan edistaen tiedon omaksumista (Kylma & Juvakka
2007).

Tassa opinnaytetydossa huonon kokonaiskuvan hahmotuskyky on usein johtanut
siihen, etta toiminta on ollut laajalti improvisoitua, ja seurauksena suunnanmuu-
tokset kesken prosessin radikaaleja. Vertaiskuvana kayttaisin dynaamisesti kas-
vanutta hokkelitaloa; kerroksia on lisatty ilman huolellista perustuksen kantavuu-
den tarkastelua. Vaikka rakentaja on ajan myota kehittynyt, jo luotu materiaali

valttamatta ei.
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6 Johtopaatokset ja kehittamisehdotukset

Aivan ensimmaisena, ja mielestani tarkeimpana: genomiikka tarjoaa syvemman
ymmarryksen kerroksen, milla tulkita koko ihmisen anatomiaa. Sairaanhoitaja-
opiskelijoille esitelldaan lukuisia kehon toisiinsa vaikuttavia jarjestelmia, joiden
avulla fysiologinen syy-seuraus ymmarrys kehittyy; parhaimmillaan sellaiselle ta-
solle, etta uusienkin ilmididen seurauksia kehon tasapainoon on luontevaa spe-
kuloida. Verenpainelaakkeiden kirjon ja yleisyyden vuoksi sairaanhoitajan on erit-
tain hyva tietaa, milla eri tavoilla verenpaineeseen voi vaikuttaa. Sama voi hyvin-

kin pian alkaa patea yksilon periman hallintaan.

Genomitieto on aihealueena miltei loputtoman laaja, eika sen taydellista hallitse-
mista olisi reilua vaatia edes jokaiselta l1aakarilta. Se ei kuitenkaan ole syy olla
tuntematta perusteita. Terveysammattilaisen kyky tunnistaa tilanteet, joissa tietyn
alan erikoisosaajia tulisi konsultoida, on kiinni taman erikoisalan perusteiden tie-
dostamisesta, ja lisda hoidon laatua. Se miten genomitieto tulisi liittdd sairaan-
hoitajan opintoihin, ei ole tdman opinnaytetydn rajauksen sisalla, mutta tiedon

olennaisuus tulevaisuuden sairaanhoitajalle on selkea.

Varsinkin Suomessa tupakointi, ja siten myds keuhkosyodpa, vaikutti pitkaan ole-
van lupaavassa laskussa, mutta sahkotupakan ja muiden inhaloitavien viihdeai-
neiden keratessa (ainakin julkisuuden mukaan) suosiota tauti ainakin oletetta-
vasti tulee pysymaan yleisena. Nama ovat kuitenkin tekijoina varsin uusia, joten
niita ei tdhan opinnaytetydohon ole sisallytetty. Nykyiselladnkin keuhkosydvan hoi-

dossa on edelleen paljon kehittamisen tarvetta havaitsemisesta hoitoon.

Valittomassa lahitulevaisuudessa uskon genomiikan nakyvan vahvimmin uuden
tiedon keruussa, ja vanhan tarkennuksessa. Tieto on terveysalan tyokaluna yha
nopeampi, suurempi, ja oleellinen osa hoidon ohjausta, minka vuoksi sen hyo-
dyntamiskyky on tarkeampaa kuin koskaan ennen. Saadun tiedon hyoéty on taysin
sen kayttokyvysta kiinni.

Tampereen ammattikorkeakoulu on alkanut sisallyttdd genomiikkaa sairaanhoi-
tajan opetussuunnitelmaan. Sen tullessa osaksi uusien sairaanhoitajien koulu-

tusta, muodostuu siita myOs osaamisoletus jo valmiille sairaanhoitajille



32

tydelamassa. Ammatillisten sukupolvien tietotasoeron umpeen kurominen tulee
olemaan haaste, jonka vastuuta on vaikeaa, ja mielestani vahingollista ponkittaa

yhden tahon, kuten esim. tyonantajien vastuulle.
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Liitteet

Osana tata opinnaytety6ta, ja kokonaisuutta on tuotettu oppimateriaali erillisena

tiedostona: diasarja — Genomitieto keuhkosydvan hoidossa



