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Sikidperaisen solunulkoisen DNA:n [6ydyttya didin verenkierrosta pystyttiin kehittdmaan uuden su-
kupolven sekvensointia hyddyntaen kajoamaton alkuraskauden seulontakoe, NIPT. Perinteiseen
yhdistelmaseulontaan verrattuna NIPT:ll&a saadaan vahemman vaaria positiivisia seulontatuloksia,
mika vahentaa invasiivisten jatkotutkimusten tarvetta. Koska NIPT -maéritykseen tarvitaan vain ve-
rindyte aidilta, ei sen kayttoon liity keskenmenoriskid niin kuin invasiivisiin seulontakokeisiin. Testia
on kaytetty kliinisessa tyossa vuodesta 2011 lahtien, ja sen kayttd on levinnyt useisiin maihin.

Tama kuvaileva kirjallisuuskatsaus on tehty Oulun ammattikorkeakoulussa opinnaytetydksi. Kirjal-
lisuuskatsauksen tavoite on tuottaa tietoa suomeksi NIPT:n eettisyydesta terveysalan ammattilai-
sille. Aineistosta etsittiin eettisia tekijoita, jotka vaikuttavat NIPT:n kliiniseen kayttoon terveyden-
huoltoalan ammattilaisten nakokulmasta. Lisaksi etsittiin NIPT-ohjaukseen vaikuttavia tekijoita.

Tahan kirjallisuuskatsaukseen etsittiin kokeellisia alkuperaistutkimuksia, jotka on julkaistu vuosien
2010-2020 valilla suomeksi ja englanniksi. Tutkimusten kohderyhma on terveysalan ammattilaiset,
ja heidan nakokulmastaan NIPT:n kayttoon liittyvat eettiset tekijat. Kirjallisuuskatsauksessa aineis-
tossa ilmi tulleet eettiset tekijat luokiteltin ammattilaisiin vaikuttaviin tekijoihin, yhteiskuntaan vai-
kuttaviin tekijoinin seka potilaskeskeisiin tekijoihin. NIPT-ohjaukseen vaikuttavia tekijoita ovat oh-
jaukseen kaytossa olevat resurssit, ohjauksen sisalto ja organisaatio.

NIPT-paneelin laajennukseen on enemman intoa potilaiden, kuin terveysalan ammattilaisten suun-
nasta. NIPT:n hinta nimettiin yhdeksi suurimmaksi epatasa-arvoa aiheuttavaksi tekijaksi NIPT:n
kaytossa. Aineistosta kavi myos ilmi pelko siita, etta NIPT:a kaytetaan ilman tarkkaa harkintaa vain
lapsen sukupuolen selvittdmiseksi. Ammattilaisten ja potilaiden tietoisuus NIPT:sta ajateltiin olevan
liian heikko, mika vaarantaa potilaan tietoisen valinnan. NIPT-ohjaukseen vaikuttaa kéytettavissa
olevien resurssien niukkuus, kuten aika, ammattitaitoinen henkilokunta ja koulutus. Lisaksi terveys-
alan ammattilaiset pitavat NIPT-ohjausta koskevaa ohjeistusta riittaméattdémana. NIPT:n kliiniseen
kayttoon vaikuttaa maan lainsaadantd, toimintatavat ja terveydenhuoltojarjestelma, joten Suo-
messa aiheesta pitaisi tehda enemman tutkimusta. Terveydenhuollon tyontekijoiden kokemuspe-
raista tietoa voitaisiin hyddyntaa tulevaisuudessa NIPT-ohjauksen ohjeistuksen kehittdmisessa.
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When cell-free fetal DNA was found from the maternal bloodstream, it was possible to utilize new
generation sequencing and develop a non-invasive prenatal test, NIPT. Compared to the combined
first trimester screen NIPT has a lower false positive test rate which reduces the need for invasive
prenatal tests that carry a risk of miscarriage. NIPT was introduced to clinical practice in 2011 and
has been adapted in many countries since.

This scoping review was written in the Oulu University of Applied Sciences as a Bachelor’s thesis.
The objective of this review is to produce information about the ethics of NIPT for healthcare
professionals in Finnish. This review answers to two research questions: “what ethical factors affect
the clinical use of NIPT from healthcare professionals’ perspective?” and “what factors affect
counseling when using NIPT?

The material in this review includes empirical original research articles that were published between
2010-2020 in English or Finnish. The target groups consist of healthcare professionals, such as
obstetricians, midwives and genetic counselors.

The material was analyzed utilizing content analysis and classified into categories. Factors that
affect the clinical use of NIPT from healthcare professionals’ perspective were divided into three
categories: factors that affect healthcare professionals, factors that affect the society and factors
that affect the patient. Factors that affect NIPT counseling were divided into three categories:
resources of counseling, the content of the counseling and the organization.

There seems to be more enthusiasm to widen the scope of NIPT from the patients than healthcare
workers. One of the main causes of inequity with the clinical use of NIPT is the price. There was
also a fear that patients use NIPT without careful consideration only to find out the sex of their baby.
It was also discovered that healthcare professionals think that informed choice is compromised
because of the lack of education and information provided to professionals and patients. The
biggest issue with NIPT counseling is the lack of resources such as time and trained professionals.
The guidelines of NIPT counseling were also regarded as insufficient. The clinical use of NIPT
differs from country to country and is affected by the law, policies and the healthcare system. This
subject needs more research in Finland to draw conclusions in the Finnish context. Research on
Finnish healthcare professionals’ experiences may help develop guidelines and policies on ethical
use of NIPT in Finland in the future.

Keywords: ethics, genetics, prenatal diagnosis, genetic counseling, empirical research
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1 JOHDANTO

Tamin vuosituhannen alussa saatiin valmiiksi The human genome project, jota seurasivat
lukuisat toiminnallisen genomiikan tutkimukset. Geenitutkimusten raju kehitys vaati uu-
sia menetelmid, joiden avulla voidaan analysoida valtava miird geneettisté tietoa saman-
aikaisesti. Kehitettiin massiivinen rinnakkaissekvensointi, jonka avulla voidaan samanai-
kaisesti tutkia jopa miljoonia lyhyitd DNA-sekvenssejd. Nditd menetelmid kutsutaan ny-
kyisin uuden sukupolven sekvensoinniksi. (Guigo & de Hoon 2018.) Massiivisen rinnak-
kaissekvensoinnin kehittymisen, ja didin plasmasta 16ydetyn sikidperdisen vapaan
DNA:n 16ytyminen mahdollistivat uuden, kajoamattoman menetelmén sikidseulontoihin.
Tdma menetelmi on NIPT, ja se otettiin kliiniseen kiytt6on todella nopealla tahdilla ym-
piri maailmaa. Nykyisin NIPT on osa useiden maiden rutiinia sikidseulontaa. (P6s, Budi§

& Szemes 2019.)

Suomessa sosiaali- ja terveysministerion asetuksessa on médritelty sikidseulonnat, jotka
kunnan on tarjottava kaikille raskaana oleville naisille. Néihin kuuluvat varhaisraskauden
yleinen ultraddnitutkimus, kromosomipoikkeavuuksien seulonta yhdistelméseulonnan
avulla sekid vaikeiden rakennepoikkeavuuksien selvittimiseksi toinen ultradanitutkimus.
(Valtioneuvoston asetus seulonnoista 339/2011 2§.) Suomessa NIPT on otettu seulonta-

vaihtoehdoksi, mutta sité ei kiytetd ensivaiheen seulontatutkimuksena (Tiitinen 2019).

Talla kirjallisuuskatsauksella on tarkoitus kuvata NIPT:n kliiniseen kéyttoon liittyvid eet-
tisid tekijoitd terveydenhuollon ammattilaisen ndkdkulmasta. Ammattilaiset ovat tekemi-
sissé lukuisten potilaiden kanssa kliinisessé tydssd, joten heiddn nikemyksensé vaikutta-
vat ohjeistukseen ja lainsdddédntoon. Suomessa aiheesta ei ole tehty tutkimusta, joten tilla

katsauksella on luoda aiheesta tietoa suomeksi.



2 NIPT:N TOTEUTUS JA EETTISYYS

Suomessa ja Euroopassa todetaan noin 0,5%:1la kaikista vastasyntyneistd jokin kromo-
somipoikkeavuus, ja 5%:lla jokin muu rakennepoikkeavuus. Sikidseulonnat ovat kaikille
suomalaisille tarjottuja, vapaaehtoisia tutkimuksia, ja valtaosa naisista osallistuu niihin.
Suomessa sikidseulonnat alkavat ensimmaéiselld raskauden kolmanneksella 1dhtokohtai-
sesti yhdistelméseulontatutkimuksella, jossa madritetddn didin seerumin kahden istukka-
hormonin méaéré, sekd mitataan sikion niskaturvotus kaikukuvauksella. Yhdistelméseu-
lonnan herkkyys tunnistaa kromosomipoikkeamat on 80-90%, kun seulontapositiivisten
tulosten mééra kaikista yhdistelméseulonnoista on 2,5-5%. Toisen raskauskolmanneksen
seulonta perustuu rakennepoikkeavuuksien havaitsemiseen kaikukuvauksella. Sikidseu-
lonnoissa saadun positiivisen seulontatuloksen jdlkeen tarjotaan invasiivisen kokeen li-

siksi sikidon kajoamaton vaihtoehto, NIPT. (Kaijomaa & Ayris 2018.)

21 NIPT: menetelmén periaate

NIPT perustuu didin verestd 10ytyvén, sikioperdisen solunulkoisen DNA:n tutkimiseen,
ja se on kéytossd Suomessa yleisimpien trisomioiden (21-, 18- ja 13-trisomiat) riskin kar-
toittamiseen (Anttonen, Stefanovic & Aittoméki 2015). Tietyissé tilanteissa NIPT:& voi-
daan kayttdd myos sikion sukupuolen, Rh-immunisaation, tiettyjen kopiolukumuutosten,
sekd yhden geenivirheen aiheuttamien sairauksien selvittimiseen (Salminen, Saloranta &

Laivuori 2018).

Aidin veresti 16ytyvi sikidperdinen solunulkoinen DNA (cell-free fetal DNA, cffDNA)
on suurelta osin perdisin istukan apoptoottisista soluista, ja se voidaan osoittaa didin ve-
rindytteestd 5.-7. raskausviikolta lihtien. Aidin plasman soluvapaasta DNA:sta kuitenkin
vain alle 20% on perdisin sikiostd. NIPT:iin tarvittava plasmaniyte otetaan 10. raskaus-

viikolta ldhtien solunulkoista DNA:ta stabiloivaan erikoisputkeen. (Anttonen ym. 2015.)



Aidisti periisin olevaa solunulkoista DNA:ta ei voida erottaa cffDNA:sta nykyisin kiy-
tossé olevilla menetelmilld, joten analyysit on tehtdvé kaikesta didin plasman solunulkoi-
sesta DNA:sta. NIPT:ssd kdytetddn hyviksi uuden sukupolven sekvensointiteknologiaa,
massiivista rinakkaissekvensointia (MPS). Useimmiten testi perustuu koko genomin mo-
nistukseen, jolloin tutkittavaa kromosomialuetta edustavien fragmenttien maarda verra-
taan kvantitatiivisesti verrokkikromosomien miirddn. Kéytossd on myos testejd, joissa
monistetaan pienempi osa kromosomista, tai vertaillaan yksittdisten emésten muutoksia

sikion ja didin perimén vélilld. (Anttonen ym. 2015.)

Testin luotettavuuteen vaikuttaa didin plasmassa olevan cffDNA:n osuus plasman solu-
vapaasta DNA:sta, ja laboratorio voi tuloksen yhteydessé ilmoittaa tdimén suhdeluvun tu-
loksen luotettavuuden arvioimiseksi. Jos cffDNA:n méérd on alle 4%, eli ndytteessd on
liian matala sikiofraktio, katsotaan ettei maéritys saavuta vaadittua herkkyyttd poikkeuk-

sien 10ytdmiseksi. Talloin ndytettd ei tutkita. (Anttonen ym. 2015.)

NIPT:4 ei kuitenkaan pidetd diagnostisena testini, koska siihen liittyy pieni mahdollisuus
virheelliseen positiiviseen tai negatiiviseen tulokseen. Vairi positiivinen tulos voi johtua
istukkamosaikismista, toisen kaksosen menehtymisestd alkuraskaudessa (vanishing
twin), didin perimédn kopiolukumuutoksesta tai didin kasvaimesta. Tamén takia saadut
positiiviset NIPT -tulokset varmistetaan invasiivisella testilld. Vadird negatiivinen tulos
voidaan taas saada, kun cffDNA:n osuus on plasmassa matala. (Hartwig, Ambye, Seren-

sen & Jorgensen 2017.)

2.2 NIPT:n kliininen kaytto eettisesti

Kromosomien lukumaéirén poikkeamalla tarkoitetaan sitd, ettd yhté tai useampaa kromo-
somia on liikaa, tai liian vdhdn. Useimmiten kromosomipoikkeavuudet aiheuttavatkin va-
kavia kehityshairioité, jotka johtavat aikaiseen keskenmenoon. Ploidialla tarkoitetaan ko-
konaisten kromosomistojen maérad, jotka 16ytyvit solusta. Thmisen normaali kromo-
somisto on diploidinen, eli jokaista kromosomia on kaksi kappaletta. Aneuploidialla tar-
koitetaan tilannetta, jossa yksittdistd kromosomia on yksi (monosomia) tai kolme (triso-

mia) kappaletta. Monosomia on yleensd vakavampi tilanne, kuin trisomia, ja se johtaa



usein keskenmenoon. Poikkeuksena ovat sukupuolikromosomit, X ja Y, joiden mono-
somia ja trisomia aiheuttavat suhteellisen lievid seurauksia lapsen kehitykselle. Sukukro-
mosomien lukumairdpoikkeamien lisdksi kromosomien 21, 18 ja 13 trisomia usein johtaa

eldavin lapsen syntyméén. (Aittomiki, Moilanen & Perola 2016.)

Mikrodeleetio-oireyhtymié aiheuttaa pienet kromosomista poistetut palat, mikrodeleetiot.
Mikrodeleetiot ovat pienid, yleensd noin 1-3 miljoonaa eméisparia, eiké niitd yleensé ha-
vaita ilman korkean resoluution sytogenetiikan menetelmid. Mikrodeleetion tarkka koko
ja sijainti voivat olla epdselvid, mutta usein yksiloon vaikuttavaan mikrodeleetioon liittyy
jokin kriittinen alue genomissa. Yleensa fenotyyppiin vaikuttava muutos johtuu joidenkin
tarkeiden geenien, tai joissain tapauksissa yhden geenin puuttumisesta. Mikrodeleetion
esiintyminen ei liity didin ikd4n, vaan se voi tapahtua spontaanisti, periytya tai kehittyd
alkionkehityksen alkuvaiheessa. Mikrodeleetio-oireyhtymait ovat kliinisesti tunnistettuja
tiloja, joilla on niille tyypilliset fyysisiin, psyykkisiin ja kdyttdytymiseen liittyvét tunnus-
merkit. Mikrodeleetion koko ja paikka maérittelevat mikrodeleetio-oireyhtymin oireiden

vakavuutta. (Health Quality Ontario 2019.)

Euroopan komission rahoittaman projektin, EuroGentestin, tavoite on yhtendistdi geneet-
tistd testausta aina ndytteenotosta geneettiseen neuvontaan, perinndllisyysneuvontaan.
Projektin pddmaiéra on varmistaa, ettd kaikki geneettisen testauksen osatekijat ovat kor-
kealaatuisia, jolloin potilaalle voidaan toimittaa tarkkaa ja luotettavaa tietoa. Osana Eu-
roGentest-projektia koottiin geneettistd neuvontaa koskeva ohjeistus. EuroGentest-pro-
jektin yhteydessd geneettinen neuvonta madritelldin seuraavasti: kommunikaatiopro-
sessi, jossa kasitellddn esiintyvadd (mahdollisesti) geneettistd poikkeamaa, tai sen mahdol-
lisuutta perheessé. Prosessiin kuuluu asianmukaisen koulutuksen saaneen ammattilaisen
pyrkimys selittdd potilaalle tai perheelle sairauden ladketieteelliset piirteet, sen periyty-
mistapa, vaihtoehdot sairauden esiintymisen riskin kdsittelemiselle, miten titi geneettisti
tietoa voidaan kayttad yksilolle merkittidvilld tavalla, joka vahvistaa terveyttd, vahentdd
psykologista haittaa ja lisdé potilaan autonomiaa, auttaa potilasta tekeméén valinta, joka
sopii arvioidun riskin hallintaan ja hdnen ja hdnen perheensi tavoitteisiin, ja toimimaan
tdméan valinnan mukaan sekd tekeméédn kaikki mahdolliset mukautukset esiintyneeseen
geneettiseen sairauteen perheenjisenelld tai sairauden ilmentymisen riskiin. (Kééridinen,

Hietala, Kristoffersson, Sequeiros & Schmidtke 2011, viitattu 16.4.2020.)



Téssd opinndytetydssd kiytetdin EuroGentest -méiritelmin mukaisen geneettinen neu-
vonta -termin sijaan termié “ohjaus”. Suomeksi ohjaukselle on useita rinnakkaiskasitteitd,
joilla on vivahde-eroja vuorovaikutuksen asteen, asiantuntijuuden ja vuorovaikutuksen
jatkuvuuden suhteen. Englanninkieliset késitteet counseling, guidance ja education kadan-
netddn usein suomeksi sanalla “ohjaus”. (Kééridinen 2007, 27.) Perinn6llisyysneuvon-
nalla taas usein tarkoitetaan, ettd potilaalla tai timéan perheessé lahtokohtaisesti epdilldén
periytyvad, diagnoosiltaan epdvarmaa sairautta. Tall6in neuvonnan padmaéra on méérit-
téd tarkka etiologinen diagnoosi, taudin periytymistavan selvittiminen ja sen esiintyvyy-
den kartoitus, sikiddiagnostiikan vaihtoehtojen punnitseminen sekd sairauden hoidon

suunnittelu ja pitkdn aikavélin ennusteen antaminen. (Suomen ladkariliitto 2013, 86.)

Seulontakokeet ovat luonteeltaan erilaisia, kuin korkean riskin perheissé tehtdvét geneet-
tiset testit. Seulontaan osallistuvat henkilot eivit ole itse pyytineet testid, ja eivit valtta-
mittd tiedd sairautta, jota seulonnassa etsitddn. Tamén vuoksi on térkedd, ettd potilaille
on tarjolla julkisesti tietoa seulonnasta, testistd, positiivisen ja negatiivisen tuloksen seu-
rauksista, sairauden periytymisen vaikutuksesta potilaan perheeseen, tuloksen varmista-
misen tarpeellisuudesta ja seulonnan vapaaehtoisuudesta. Kaikille seulontoihin osallistu-
ville ei voida tarjota geneettistd neuvontaa, mutta se tulisi jarjestdd sitd erikseen pyyté-

ville. (Kédridinen ym. 2011, viitattu 16.4.2020.)

Sikioseulonta on erdénlainen geneettinen testi, ja sen kdyton yhteydessi on tarjottava van-
hemmille ohjausta ennen testid ja sen jdlkeen. Ohjausta antavan henkilén on oltava kou-
lutettu tehtdvédn, tai téllaisen henkilon valvonnassa. Ennen testid on varmistettava poti-
laan vapaa ja tietoinen valinta, ja jos potilas on lapsi, tai muu henkild, joka ei pysty anta-
maan suostumusta, on heidét sisdllytettdvd ohjaukseen ja valinnan tekemiseen tilanteen
mukaan. Lapsille ei suositella tehtidviksi geenitestejd sairauksiin, jotka puhkeavat aikui-
suudessa, ellei niiden seuraamista voida aloittaa lapsuudessa. (Kééridinen ym., 2011, vii-

tattu 16.4.2020.)

Koska NIPT on didiltd otettava verikoe, ei sen kdyttoon liity invasiivisille seulontako-
keille tyypillistd keskenmenonriskid. Negatiivista NIPT-tulosta ei yleensd varmisteta,
mikd mahdollistaa potilasta valttdimédan keskenmenonriskin seulontakokeen vuoksi.

NIPT:n kdyton haittapuoliin kuuluvat vaérdt positiiviset ja negatiiviset tulokset, mutta
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niiden médrd on matalampi, kuin perinteisessa yhdistelméseulonnassa. NIPT:n sensitiivi-
syys on 99,5% trisomia 21:den suhteen, 93,1% trisomian 18 suhteen ja 92,7% trisomian
13 suhteen. NIPT onkin todistettu kliinisesti tehokkaaksi ja turvalliseksi seulontakokeeksi
trisomioiden 21, 18 ja 13 16ytdmiseen tavallisen riskin populaatiossa. Mikrodeleetioiden
ja sukupuolikromosomien aneuploidian luotettavaan osoittamiseen NIPT:n kiyttod ei olla

voitu todistaa. (Health Quality Ontario 2019.)

Raskausseulontojen kédytostd on kirjallisuudessa esitetty paljon eettisid kysymyksid.
NIPT:n luonne kajoamattomana seulontakokeena tuo lisdd kysymyksié siitd, miten ras-
kausseulonnat voidaan tarjota eettisesti. Perheen perustamiseen liittyvit uudet vaihtoeh-
dot ja nopeasti kehittyva teknologia voivat muuttaa raskauden kokemusta, heréttia uusia
eettisid kysymyksid sekd vahvistaa perinteisiin raskausseulontoihin liittyvid kysymyksia.
Raskausseulonnasta kieltdytyminen keskenmenoriskin vuoksi ei pade NIPT:iin, miké voi
aiheuttaa ongelmia suostumuksen pitevyydelle, jos potilas kokee painetta osallistua ras-

kausseulontaan. (Aittomiki ym. 2016.)

Vaikka NIPT voi vaikeuttaa seulontoihin haluamattomien potilaiden paitoksentekopro-
sessia, sen kayttd voi vihentdd sikidseulontoihin liittyvdd keskenmenon riskid. NIPT:a
voidaan kéyttdd ensimmaéisen vaiheen seulontakokeena tai yhdistelméseulonnan jatkotut-
kimuksena. Koska sen spesifisyys ja herkkyys on huomattavasti korkeampi kuin perin-
teisen raskausseulonnan, vihenisi lapsinestepunktioiden ja niistd johtuvien keskenmeno-

jen maard. (Aittomaki ym. 2016.)

Jos suurin osa naisista osallistuu tulevaisuudessa NIPT-seulontaan, tullaan suurempi
maérd Down-raskauksia tunnistamaan. Jos tdstd johtuen suurempi osa ndistd raskauksista
keskeytetddn, laskee niiden lasten méard, joilla on Downin oireyhtymad. Téstd nousee ky-
symys siitd, miten henkil6t, joilla on Downin oireyhtymad, heiddn l4heisensd ja heiddn

hoitoonsa osallistuvat ammattilaiset kokisivat tdmén. (Aittomiki ym. 2016.)

Tulevaisuudessa teknologia ei luultavasti tule rajaamaan, mitd geneettisid poikkeavuuksia
voidaan tunnistaa NIPT:114. Télloin NIPT-tekniikkaa voitaisiin soveltaa laajemmin kuin
nykyisin, ja NIPT-paneeli késittdisi paljon enemmaén sairauksia ja tunnettuja kromosomi-

poikkeavuuksia. Sattumalta 16ydetty pahanlaatuinen sairaus lapsella olisi mahdollisuus,
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josta naisten pitdisi olla tietoisia ennen seulontaa. NIPT:n ja rinnakkaissekvensoinnin yh-
distelmilld voitaisiin selvittda ldhes kaikki sairauksia aiheuttavat kromosomien kopiolu-
kumuutokset ja teoriassa kaikki autosomisesti resessiivisesti periytyvét sairaudet, ainakin
varakkaissa maissa. Téstd koituisi kuitenkin seurauksia patogeenisyydeltdén ristiriitaisten
autosomissa resessiivisesti periytyvien muutosten tulosten tulkintaan, sekd syvemmalla
tasolla téllaisten seulontojen voidaan ajatella yhteiskunnan tasolla rajoittavan tiettya sai-

rautta potevien ihmisten syntymisté. (Aittoméaki ym. 2016.)

Geneettisten testien suoramarkkinointi potilaille on ristiriitainen aihe, silld siind ndhdaan
sekd etuja ettd haittoja. Geneettisten testien suoramarkkinointi voi vahvistaa potilaan au-
tonomiaa, silld néin potilas voisi itse valita mitd geneettistd tietoa hdn haluaa itsestién.
Mahdollisia haittoja geenitestien suoramarkkinoinnille on potilaan yksityisyys, geneetti-
sen tiedon vaikutus vakuutukseen ja tyollistymiseen seka testien kiistanalainen luotetta-
vuus. Terveysalan ammattilaiset ovat huolestuneempia geneettisten testien suoramarkki-
noinnista potilaille, kuin innostuneita niiden mahdollisista eduista. Geneettisten testien
suoramarkkinointi on kansainvélistd, joten tarvitaan enemmaén kansainvélisid, yhtendisié
suosituksia, jotka auttavat ammattilaisia olemaan tietoisia potilaille mahdollisesti aiheu-
tuvista haitoista. Markkinoitavien geneettisten testien pitdisi koskea sellaisia geenejd,
joilla on todistettu yhteys sairauteen. Tdma sairauden ja geenin vilinen yhteys puuttuu
useilta potilaille markkinoiduista geneettisitd testeistd. (Skirton, Goldsmith., Jackson &

O’Connor 2012.)
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3 OPINNAYTETYON TAVOITE JA TARKOITUS

Tamin opinndytetyond tehdyn kirjallisuuskatsauksen tarkoituksena on kuvata NIPT:n
kliiniseen kéyttoon liittyvid eettisié tekijoitd terveydenhuoltoalan ammattilaisen nakokul-
masta ja NIPT:n ohjaukseen liittyvid tekijoitd. Lyhyen aikavilin tavoite oli tuottaa lisdd
tietoa terveydenhuoltoalalla tydskenteleville NIPT:n eettisyydesti. Pitkdn aikavélin ta-
voite oli lisété tietoisuutta NIPT:n kédyttoon liittyvisté eettisitd tekijoistd niin kansalaisten,

kuin ammattilaistenkin keskuudessa.

Talla kirjallisuuskatsauksella haetaan vastausta seuraaviin tutkimuskysymyksiin:
1. Minkélaisia eettisié tekijoitd liittyy NIPT:n kliiniseen kdyttoon terveydenhuollon
ammattilaisten ndkokulmasta?
2. Mitka tekijét vaikuttavat potilaan saamaan NIPT-ohjaukseen sen kliinisen kéyton

yhteydessa?
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4 OPINNAYTETYON TOTEUTUS

Kirjallisuuskatsaus on yleisesti tutkimustyosséd kaytetty tydviline, jota voidaan ajatella
omana systemaattisena tutkimusmenetelminé, jonka taustalla on prosessimainen tieteel-
linen toiminta. Kirjallisuuskatsauksen avulla voidaan luoda yleiskuva aihealueesta aiem-
min tehdysti tutkimuksesta, kehittda tieteenalan teoreettista késitteistod ja ymmarrysta
sekd arvioida olemassa olevaa teoriaa. Eri tarkoituksiin on olemassa erilaisia kirjallisuus-
katsauksen tyyppejd, kuten kuvailevat ja systemaattiset kirjallisuuskatsaukset sekd méé-
rillinen ja laadullinen meta-analyysi. Téssd kuvailevassa kirjallisuuskatsauksessa mu-
kailtiin systemaattisen kirjallisuuskatsauksen tiedonhaun prosessia. (Stolt, Axelin & Su-

honen 2016, 7-8.)

41 Tiedonhaku ja aineiston valinta

Kirjallisuuskatsauksen aineiston haku suoritettiin PubMed, CINAHL ja Medic -tietokan-
toithin. Hakulausekkeen muodostaminen aloitettiin tutkimuskysymyksen pohjalta, liitta-
mailla NIPT:n ja eettisyyden ldhikasitteitd ammattilaisuutta kuvaaviin késitteisiin. Haku-
lausekkeen muodostuminen oli monivaiheinen prosessi, ja mahdollisia hakutermejé pai-
kannettiin testihakujen, MOT-asiasanakirjan, PubMed:in sisdisen asiasanakirjan seki sy-
nonyymisanakirjan avulla. Aineistoa haettiin myods manuaalisesti kansallisista ja kansain-
valisistd julkaisuista, jotta kaikki mahdolliset alkuperdistutkimukset sisiltyisivét kirjalli-

suuskatsauksen hakuprosessiin.

Testihakuja suoritettiin kaikissa tietokannoissa, joita kdytettiin varsinaisessa haussa. Tes-
tihaut aloitettiin kdyttamalld muutamaa padkésitettd, jotka olivat tutkimuskysymyksen
kannalta relevantteja. Tulosten pohjalta hakulausekkeeseen liséttiin termejéd, jotka auttoi-
vat 10ytamédn kirjallisuuskatsauksen kannalta sopivia osumia. Hakulausekkeeseen 16y-

dettiin termejd myos MOT-asiasanastosta ja PubMed-tietokannan asiasanahausta.

14



Taulukko 1. Tietokannoissa kéytetyt hakusanat

Tietokanta

Hakusanat

PubMed
CINAHL

Medic

(NIPT OR NIPS OR non-invasive prenatal test* OR NIPD OR cfDNA OR cell
free DNA OR cffDNA OR c¢fDNA OR non-invasive prenatal screening) AND
(ethic* OR bioethic* OR "biomedical ethic*" OR "ethi-cal concern*" OR "eth-
ical issue*" OR "professional ethi*") AND (professional®* OR obstetrician™
OR physician®* OR midwive* OR gynecologist* OR ob/gyn OR "genetic coun-
selor*" OR nurse* OR obstetric OR expert* OR councelor™® OR clinician®)
AND (thoughts OR perspectiv* OR opinion* OR experience* OR attitude® OR
views OR viewpoint™® OR prospect™ OR reflection® OR judgement* OR obser-
vation®* OR assessment® OR conclusion™* OR sentiment* OR stance OR con-
templation® OR impression™® OR concern*® OR challenge™® OR issue* OR prob-
lem?®)

nipt OR sikiédiagnostiikka OR geneettinen neuvonta OR lddketieteellinen ge-

netiikka OR perinnollisyystiede OR geneettinen seulonta AND eetti*

Analyysiin sisdllytettdville tutkimusartikkeleille méériteltiin tutkimuskysymyksen mu-

kaan sisddnotto- ja poissulkukriteerit (Taulukko 2). Tutkimusten tuli kasitelld NIPT:i4 ja

sen kohderyhmén tuli olla terveydenhuoltoalan ammattilaiset. Tutkimuksesta piti kdyda

ilmi koh-deryhmén kokemia eettisid haasteita NIPT:iin liittyen. Liséksi tutkimuksen oli

oltava tieteellinen alkuperdistutkimus joko suomeksi tai englanniksi, ja niiden julkaisua-

jankoh-dan tuli olla tammikuun 2010 ja maaliskuun 2020 vilill4. Poissulkukriteerejd oli

ennen 2010 julkaistut tutkimukset, tutkimuksessa ei kisitelld NIPT:n eettisyyttd, kohde-

ryhména ei ole terveydenhuoltoalan ammattilaiset, tutkimus on kirjallisuuskatsaus ja sitad

ei ole 10ydettdvissd suomeksi tai englanniksi.

Taulukko 2. Kirjallisuuskatsauksen sisdénotto- ja poissulkukriteerit

Sisddnottokriteerit Poissulkukriteerit

Vuosien 2010-2020 valilla julkaistu Julkaistu ennen vuotta 2010
Suomen- tai englanninkielinen Tutkimus on kirjallisuuskatsaus
Otsikko on aiheen kannalta relevantti Tutkimus ei ole tieteellinen

Kokotekstissd vastataan tutkimuskysymyk- | Kokoteksti ei vastaa tutkimuskysymykseen

seen
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Kaytetylld hakulausekkeella 16ydettiin yhteensd 344 tutkimusartikkelia (Kuvio 1). Niis-
td karsiutui pois 99, kun méaritettiin tutkimuksien kieleksi suomi tai englanti, ja suljettiin
pois ennen vuotta 2010 julkaistut tutkimukset. Jaljelle jadneistd tutkimuksista (n= 245)
luettiin otsikot, joiden perusteella poissuljettiin sellaiset, jotka eivét tdyttdneet sisdénot-
tokriteerejd. Jos otsikon perusteella tutkimuksen soveltuvuus jéi epdselviéksi, luettiin vie-
12 abstraktit, ja lopulta kokotekstit. Hakuprosessin toteutti yksi tutkija ja timén johdosta
hakuprosessi toistettiin kirjallisuuskatsauksen luotettavuuden lisddmiseksi. Kirjallisuus-

katsauksen aineiston analysointiin valikoitui 12 tutkimusartikkelia.

Kuvio 1 Tiedonhakuprosessi
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4.2 Analysointi

Kirjallisuuskatsauksen analysointiin tulevat tutkimusartikkelit taulukoitiin (Liite 1). Ai-
neiston analysoitiin mukaillen induktiivista sisdllonanalyysid. Analyysi aloitettiin luke-
malla kaikki katsaukseen siséllytetyt tutkimusartikkelit huolellisesti useaan kertaan. Ta-
mén jalkeen tutkimukset luettiin tarkemmin ja niistd poimittiin tulokset, jotka vastasivat
tadmén kirjallisuuskatsauksen tutkimuskysymyksiin. Ndma ilmaukset pelkistettiin, ja nii-
den vililta etsittiin samankaltaisuuksia. Samankaltaiset ilmaukset luokiteltiin samaan ala-
luokkaan. Samantyyppiset alaluokat yhdistettiin kuulumaan samaan yléluokkaan. Yliluo-
kat pystyttiin jakaa edelleen padluokkiin, jotka kaikki asettuvat yhdistdvén luokan alle.
Néin saatu aineisto pystyttiin jarjestiméén loogisesti, ja saatuja ala- ja yldluokkia tutki-
malla voidaan vastata tutkimuskysymyksiin. Lopuksi luokille annettiin niiden sisiltéa ku-

vaavat nimet. (Elo & Kyngis 2008.)
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5 TULOKSET

5.1 Aineiston kuvaaminen

Tama kirjallisuuskatsaus koostuu 12 kokeellisesta alkuperdistutkimuksesta. Tutkimukset
olivat sekd kvalitatiivisia ettd kvantitatiivisia tutkimuksia. Tutkimusten kohderyhména
olivat terveydenhoitoalan ammattilaiset, joihin lukeutui synnytysldédkéreitd ja muita eri-
koislddkéreitd, laboratorioteknikkoja, kétiloitd, ultraddnihoitajia ja geneettisid neuvojia.
Tutkimukset oli suoritettu useissa eri maissa, kuten Alankomaissa, Kanadassa, Pakista-
nissa, Hong Kongissa ja Isossa Britanniassa. Eettisid tekijoita tulee siis esille useista kult-
tuurisista ja uskonnollisista taustoista, lisdksi tuloksissa heijastuu maan terveydenhuolto-
jarjestelmin vaikutus NIPT:n tarjontaan. Tutkimuksien osallistujamairé vaihteli kahdek-

sasta 327:44n tutkittavaan.

5.2  NIPT:n kliiniseen kayttoon liittyvat eettiset tekijat

Tutkimuksien kohderyhmé olivat terveydenhuoltoalan ammattilaiset, ja kaikissa tutki-
muksissa késiteltiin heiddn ndkemyksiddn NIPT:n eettisyydestd vaihtelevissa miirin.
Tunnistetut eettiset tekijat luokiteltiin ammattilaisiin ja yhteiskuntaan vaikuttaviin sekd
potilaskeskeisiin tekijoihin. Edelleen ndiden pailuokkien alle luokiteltiin NIPT:n kliini-
nen kaytto ja kaupallisuus, NIPT:n vaikutus tasa-arvoon, potilaalle aiheutuva haitta sekd

tietoinen valinta ja autonomia.

5.21 Ammattilaisiin liittyvat tekijat

Tutkimuksista 16ydettiin viisi NIPT:n kliinistd kdytt6d koskevaa tekijda: moraalisuutta,
kulttuuria, lainséddadéntdd, NIPT:n ohjeistusta ja NIPT-paneelin laajennusta kuvaavat te-
kijit. Toinen yldluokka, joka kuvaa ammattilaisiin liittyvié tekijéitd on NIPT:n kaupalli-
suus. Téhdn luokkaan kuuluvat kokeen kaupallinen tarjoaminen ilman maééritysten luo-
tettavuuden varmistamista, NIPT:n tarjoaminen rahallisen hyodyn vuoksi ja NIPT:n suo-

ramarkkinointi potilaalle.
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Testin kliiniseen kdyttoon liittyvistd moraalisista tekijoistd aineistosta korostui huoli
NIPT:n kdytostd lapsen sukupuolen selvittdmiseen sekd mahdollinen seuraus eugeniik-
kaan. Aineistossa nousi esiin geneettisten neuvojien havainto siitd, ettd yhd useammat
naiset valitsevat NIPT:n saadakseen selville lapsensa sukupuolen, vaikka he eivét ole
kiinnostuneita testilld saatavasta ladketieteellisestd tiedosta. NIPT:n rutiinin kéyton pelét-
tiin johtavan myds eugeniikkaan, silld yhteiskuntana testid voitaisiin kayttaa tiettyjen ge-
neettisten poikkeamien kitkemiseen tdydellisen lapsen” saamiseksi. (Haidar, Vanstone,
Laberge, Bibeau,, Ghulmiyyah & Ravitsky 2020; Agatisa, Mercer, Coleridge & Farrell
2018.)

Kulttuuristen tekijéiden vuoksi NIPT:n kliiniseen kdyttoon vaikuttaa lapsen sukupuolen
valitseminen poikalapsia suosivan kulttuurin vuoksi. Pakistanissa tehdyssa tutkimuksessa
suurin osa vastaajista ei halunnut tarjota sukupuolen selvittimistd NIPT:114, ja syyksi ti-
hin loydokseen ehdotettiin maassa vallitsevaa poikalasta suosivaa kulttuuria. (Ahmed,
Jafri, Rashid, Mason, Ehsan & Ahmed 2017.) Sama havainto tehtiin myos Intiassa, missi
joidenkin alueiden védristynyt sukupuolijakauma vaikeuttaa NIPT:n kliinista kdyttéonot-

toa (Minear, Lewis, Pradhan & Chandrasekharan 2015).

Aineistosta tuli esille, ettd NIPT:4 koskevaa ohjeistusta pidetddn puutteellisena. Ohjeis-
tuksen muun muassa pelittiin jidvin NIPT:n nopean kehityksen jalkoihin. (Alexander,
Kelly & Kerzin-Storrar 2015.) Toisaalta kaikki ohjausta tarjoavat ammattilaiset eivit
valttdmatta ole tietoisia olemassa olevasta ohjeistuksesta, ja samassa yksikossdkin havait-
tiin olevan erilaisia toimintatapoja siitd, kenelle ja misséd tilanteessa NIPT:d tarjotaan

(Agatisa ym. 2018).

Lainsdadantoon liittyvét tekijét olivat riippuvaisia vastaajan kotimaasta. Libanonissa ja
Irlannissa positiivisen seulontatuloksen jilkeen ei voida tarjota aborttia, koska se on lai-
tonta. Tdma herdttdd eettisen kysymyksen NIPT:n tarjoamisesta, jos potilaalla ei ole vaih-
toehtoja positiivisen seulontatuloksen jélkeen. Irlannissa NIPT:n ajateltiin mahdollisesti
auttavan uudistamaan aborttilakia. (Haidar ym. 2020; Minear ym. 2015.) Lainsdaddnnon
katsottiin my0s olevan riittdiméton suojelemaan NIPT:114 saatua sikion DNA-sekvenssi-

tietoa (Benn, Chapman, Erickson, Defrancesco, Wilkins-Haug, Egan & Schulkin 2013).
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NIPT:n yhteydessd ammattilaisilla nousi kysymyksié sen nopean kehityksen vuoksi siité,
miten sopivan kokoinen testipaneeli méairitelldén. NIPT-paneelia laajennettaessa pitéé ot-
taa huomioon, ettd jokainen paneeliin tuleva mééritys on validoitava sen luotettavuuden
varmistamiseksi. (Alexander ym. 2015.) Ammattilaisten katsottiin olevan tirkedssé roo-
lissa eettisessi testipaneelin laajentamisessa. Ehdotukseksi sopivan testipaneelin méérit-
tdmiseen mainittiin seulottavien sairauksien sisdllyttiminen niiden vakavuudesta riip-
puen, vaikkakin “vakavuutta” on vaikea madrittdd. (Kater-Kuipers, Bunnil, de Beaufort

& Galjaard 2018.)

Seitsemissé tutkimuksessa mainittiin NIPT:n kaupallisuuteen liittyvié tekijoitd. Aineis-
tossa nostettiin esille NIPT:n markkinointi mikrodeleetioiden 10ytdmiseen, vaikka kysei-
sid madrityksid ei olla voitu todistaa vield luotettaviksi (Agatisa ym. 2018). Aineistossa
mainittiin myds kaupallisten yritysten tarjoavan ldédkéreille palkkioita NIPT:n suositte-
lusta, vaikka he eivit olisi tutustuneet tarkemmin testiin (Haidar ym. 2020). Erityisesti
tdma tekijd tuli esille Minear ym. (2015) kyselytutkimuksessa, jossa Italiasta, Intiasta ja
Hong Kongista kotoisin olevat vastaajat mainitsivat, ettd NIPT:4 tarjotaan rahallisen palk-

kion motivoimana.

NIPT:n suoramarkkinointia potilaalle pidettiin ammattilaisen ndkdkulmasta ongelmalli-
sena. Aineistossa ehdotettiin jopa sen kieltimistd (Benn ym. 2013). Ongelmana pidettiin
sitd, ettd potilas voi kuulla kaupalliselta taholta epatyypillisestd NIPT-maarityksestd, ja
pyytda terveydenhuollon tarjoajaltaan kyseistd testid, jolloin ohjaus ja tuloksen tulkinta

jaavit vajaiksi (Gammon, Kraft, Michie, &Allyse 2016).

5.2.2 Yhteiskuntaan liittyvat tekijat

Yhteiskuntaan liittyvit tekijit jaettiin kahteen yldluokkaan: NIPT:n vaikutus tasa-arvoon
ja vammaisten asemaan. NIPT:n vaikutus tasa-arvoon oli aineistossa vahva teema, joka
tuli esille yhdeksdssd tutkimuksessa. Erityisesti NIPT:n hinta nimettiin useasti suurim-
maksi esteeksi sen saatavuudelle. Hinnan aiheuttama epétasa-arvo oli aineistossa kan-
sainvilinen teema, joka mainittiin useassa maassa (Minear ym. 2015). Terveydenhuolto-
jarjestelmaisté riippuen myds vakuutuksen kattavuus oli hintaan liittyva tekijd. Kanadan

kontekstissa mainittiin myds maantieteellisen sijainnin aiheuttama epitasa-arvo, silld

20



NIPT ei valttaimattd ole saatavilla kaikilla alueilla. Tatd verrattiin aiemmin ongelmaksi
nousseen niskaturvotus -mittauksen rajoitettuun saatavuuteen eri alueilla osaavan henki-

l6kunnan puutteen vuoksi. (Haidar ym. 2020.)

Toinen tasa-arvoon vaikuttava eettinen tekijd, joka kévi ilmi aineistosta, oli NIPT:n vai-
kutus vammaisten asemaan. NIPT:n peldttiin lisddvan Downin oireyhtymén kanssa syn-
tyneiden lasten syrjintdd (Haidar ym. 2020; Ngan, Yi, Wong, Sahota & Ahmed 2017).
Selitykseksi ehdotettiin sité, ettd NIPT voisi lisétd positiivisen seulontatuloksen saanei-
den raskauksien keskeytystd, jolloin vammaisia lapsia syntyisi vihemmén. Toisaalta
vammaisten lasten syntyvyyden vdhenemisen ei aina katsottu johtavan epétasa-arvoon,
jos yhteiskunnassa pidetddn huolta vammaisten tukemisesta heidén vihenemisestdan riip-

pumatta. (Kater-Kuipers ym. 2018.)

5.2.3 Potilaskeskeiset tekijat

Potilaskeskeiset tekijit jaettiin kahteen yldluokkaan: potilaalle aiheutuvat haitat ja tietoi-
nen valinta ja autonomia. NIPT:n potilaalle aiheuttamat haitat luokiteltiin psyykkisiin,
fyysisiin ja sosiaalisiin haittoihin. Yhdessitoista aineiston tutkimuksessa mainittiin aina-
kin jokin NIPT:n aiheuttama haitta potilaalle. Psyykkisid haittoja NIPT:n kéytolld voi olla
testin kiyton yhteydessi tehdyt sattumaloydokset seké testin epdonnistumisen aiheuttama
ahdistus (Hui, Teoh, Piessens & Walker 2015). Ahdistusta potilaalle kerrottiin aiheutuvan

myds testituloksen viivéistymisestd (Minear ym. 2015).

NIPT:n fyysisiksi haitoiksi mainittiin muun muassa mahdollinen aborttien mairén kasvu.
Erityisesti Libanonissa, jossa abortit eivét ole laillisia, peléttiin epaturvallisten aborttien
madrdn kasvavan (Haidar ym. 2020). NIPT:n aiheuttamat sosiaaliset haitat liittyvét sii-
hen, ettd naiset voivat kokea yhteiskunnallista painetta osallistua raskausseulontaan, ja
tehdd abortti positiivisen seulontatuloksen jidlkeen (Ahmed ym. 2017). Alexander ym.

(2015) tutkimuksessa tita kuvattiin paineena ’saada tdydellinen lapsi”.
Aineistossa on paljon tietoiseen valintaan ja autonomiaan liittyvid tekijoitd, ja niistd ai-

nakin yksi mainittiin ldhes jokaisessa aineiston tutkimuksessa. Tietoisen valinnan vaaran-

tumiseen 16ydettiin monta syytd. Ammattilaisten ja potilaiden tietoisuus NIPT:std koettiin
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useissa tutkimuksissa esteend tietoiselle valinnalle. Ammattilaiset pitivat NIPT:std heille
tarjolla olevaa koulutusta ja tietoa puutteellisena tekniikan ja testipaneelin kehittyessi
(Gammon ym. 2016). NIPT:n nopea kehitys vaikeuttaa testin, ja sen sisdltimien mééri-
tysten kunnollisen selityksen potilaille, miké heikentdd potilaan tietoista valintaa. Aineis-
tossa tuli esille myds ammattilaisten haaste auttaa potilaita tietoisessa valinnassa, kun po-
tilaiden perustieto genetiikasta on todella alkeellisella tasolla. (Agatisa ym. 2018.) Joil-
lakin potilailla huomautettiin olevan vairid ennakkokasityksid NIPT:std, sitd esimerkiksi

pidettiin virheellisesti diagnostisena testind. (Hui ym. 2015).

Potilaan saaman ohjauksen vaikutus tietoiseen valintaan tuli esille aineistossa useasti.
NIPT:n kanssa tydskennelleet ammattilaiset kokivat, ettei tarvittavalle ohjaukselle ole
tarpeeksi aikaa (Gammon ym. 2016). Ohjausta pidettiin vélttiméttoména osana testipro-
sessia, mutta sitd ei voida tarjota kehittyvissd maissa (Ahmed ym. 2017). Liséksi ohjaus
joutuu usein sellaisen henkilon harteille, joka ei ole geneettinen neuvoja, kuten synnytys-
ladkari. Tieto NIPT:n kdytostd vaihtelee ammattikunnittain, miké voi vaikuttaa potilaan

tietoiseen valintaan. (Agatisa ym. 2018.)

Testin yksinkertaisuus koettiin tekijéksi, joka vaarantaa potilaan tietoisen valinnan. Uu-
dessa Seelannissa tehdyssé kyselyssd yli puolet vastaajista olivat sitd mieltd, ettd potilaat
ndkevdt NIPT:n "helppona vaihtoehtona” (Filoche, Lawton, Beard & Stone 2017). Tdma
koetaan ongelmalliseksi, koska potilaat voivat nihda NIPT:n vain verikokeena” ymmar-
tdmattad mitd tulokset tarkoittavat, ja valintoja, jotka niitd seuraa (Bennett, Chitty & Lewis

2016).

Aineistossa NIPT:n vaikutus autonomiaan oli kaksihaarainen. Naisen lisddntymisautono-
miaan NIPT vaikuttaa sen nopean kehityksen vuoksi, koska potilaiden on vaikea olla tie-
toisia kaikista sairauksista, joita testilld seulotaan. Ennen testid potilaan on vaikea ym-
martdd, mitd positiivinen seulontatulos hdnelle tarkoittaisi. (Kater-Kuipers ym. 2018.) Ai-
neistossa nostettiin myos esille lapsen autonomia, ja oikeus olla tietdméttd omaa geneet-

tistd tietoaan tai kantajuuttaan (Bennett ym. 2016).
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5.3  NIPT-ohjaukseen vaikuttavat tekijat

Samasta aineistosta etsittiin myos NIPT-ohjaukseen vaikuttavia tekijoitd. Samankaltaiset
pelkistetyt ilmaukset luokiteltiin alaluokkiin, ja samankaltaiset alaluokat yhdistettiin
edelleen yldluokiksi. Niin saatiin kolme yldluokkaa: NIPT-ohjaukseen kédytossd olevat

resurssit, ohjauksen sisélto ja organisaation vaikutus NIPT-ohjaukseen.

5.3.1 NIPT-ohjauksen resurssit

Ohjaukseen vaikuttavat resurssit luokiteltiin ohjausta tarjoavan terveydenhuollon ammat-
tilaisen koulutukseen, ohjausta antavien ammattilaisten riittdvyyteen, ohajusajan pituu-
teen, ohjauskertojen miirdén ja ohjauksen tarpeen kasvuun. Aineistossa kerrottiin kliini-
sessd tyOssd olevan genetiikan ammattilaisten puute, jolloin ohjausvastuu siirtyy muiden
ammattilaisten harteille. Tdma koettiin ongelmalliseksi, koska eri ammattikunnan jise-
nilld oli huomattu olevan vaihteleva késitys NIPT:sté. Lisdksi lddketieteen opiskelijoiden
koulutusta genetiikassa pidettiin vajaana, ja NIPT:n nopea kehitys edelleen vaikeuttaa
ladkidreiden kykyd pysya testin kanssa ajan tasalla. (Agatisa ym. 2018.) Paremman am-
mattilaisten koulutuksen voidaan ajatella kulkevan kasi kidessd paremman potilaiden tie-

toisuuden kanssa (Gammon ym. 2016).

Vaikka ohjauksen antajalla olisi hyvé késitys NIPT:std, ei hdnelld ole riittdvésti aikaa
selittdd testid kunnolla potilaalle. Ajanpuute mainittiinkin suurimpana esteend ohjaukselle
(Gammon ym. 2016). My0s tapaamiskertojen maira on ohjaukseen vaikuttava tekiji. Ai-
neistossa ehdotettiin, ettd ennen testid tapahtuvaan ohjaukseen tulisi varata enemman ai-
kaa, ja vain ohjaukselle tarkoitetut tapaamiskerrat auttaisivat potilaita ymmairtdméén

NIPT:n tavoitteen. (Kater-Kuipers ym. 2018.)

Potilaiden ohjauksen saatavuus tulee laskemaan, jos NIPT rutinoituu kliinisessé ty9ssa.
Myds NIPT:n testipaneelin laajennus voisi johtaa ohjauksen kysynndn kasvuun, koska
uusien madritysten, kuten mikrodeleetioiden selitys potilaille vie paljon aikaa. Tall6in jo
nyt ddrimmilleen venytetyt potilasohjauksen resurssit tulevat joutumaan koville. (Alexan-

der ym., 2015.)
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5.3.2 NIPT-ohjauksen sisélto

Ohjauksen siséltoon vaikuttavat tekijdt jaettiin ohjauksessa potilaalle annettuun tietoon,
potilaan yksildllisyyden huomiointiin ohjauksessa ja sithen, miten ohjauksen tarjoajan
omat ndkemykset vaikuttavat ohjaukseen. NIPT-tekniikan nopean kehityksen myo6td oh-
jauksessa tarjottavan tiedon maéra voi kasvaa huomattavasti. Tdhidn ongelmaan on ehdo-
tettu ratkaisuksi “yleistd suostumusta”, jonka tarkoituksena olisi ehkiistd tietodhkya ja
karsia "turha tieto” ohjauksesta. Téllaisessa ohjausmallin ongelma olisi kuitenkin tietoi-
sen valinnan varmistaminen potilaille. (Kater-Kuipers ym. 2018.) Aineistossa tiedostet-
tiin my®0s, ettd ohjauksessa usein keskitytddn Downin oireyhtyméén, vaikka NIPT:114 voi-

daan 16ytdd muitakin geneettisid poikkeamia (Agatisa ym. 2018).

Ohjauksen ei ajateltu olevan vain tiedon jakamista potilaan kanssa, vaan potilas tulisi
saada ajattelemaan miksi hédn osallistuu sikidseulontaan, ja mitd positiivinen seulontatu-
los hénelle tarkoittaisi. Ohjauksen pédpainon siirtiminen tiedon jakamisesta potilaan
omien asenteiden miettimiseen voisi parantaa valinnantekoprosessia, ja tdlloin véltyttii-
siin jokaisen teoreettisen yksityiskohdan sisdllyttdmisestd ohjaukseen. (Kater-Kuipers

ym. 2018.)

Ohjauksen tulisi olla NIPT:n kdyton yhteydessd johdattelematonta ja korkeatasoista.
NIPT:n ndenndisen yksinkertaisuuden vuoksi nousee pelko siitd, ettd ammattilaiset vi-
hittelevdat NIPT-ohjauksen térkeyttd. Myds ohjauksen antajan koulutustaustalla voi olla
merkitystd ohjauksen kannalta. Hollannissa kétiloiden rooli ennen NIPT:4 tapahtuvassa
ohjauksessa on tirked. Heilld koettiin kuitenkin olevan taipumus vélttid 1ddketieteellista
kajoamista raskauteen, milld voi olla vaikutusta NIPT-ohjauksen sdvyyn. (Kater-Kuipers
ym. 2018.) Uudessa-Seelannissa tehdyssé kyselysséd suurin osa vastaajista koki, etteivit

heididn mielipiteensé vaikuta heiddn tarjoamaansa ohjaukseen (Filoche ym., 2017).

5.3.3 Organisaation vaikutus NIPT-ohjaukseen

Organisaation vaikutus NIPT-ohjaukseen ilmeni kahdella tavalla. NIPT:n kéyttoon kai-
vattiin lisdd ohjeistusta erityisesti julkisissa sairaaloissa. Hong Kongissa vastaajat halusi-

vat ohjenuoran siitd, otetaanko NIPT puheeksi, ja miten testi esitellddn. Néin voitaisiin
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varmistaa, ettd potilaat saavat tarvitsemansa tiedon ohjauksessa. (Ngan ym. 2017.) Toi-
saalta olemassa olevia ohjeita ei valttamaittd noudateta, jolloin NIPT:4 tarjotaan eri perus-
tein jopa samassa toimipaikassa. NIPT:n kaupallisuus vaikuttaa ohjaukseen, jos tervey-
denhuollon ammattilainen tarjoaa testid rahallisen palkkion vuoksi ilman riittdvaa tietoa
NIPT:std. Kaupallisen laboratorion rooli huomautettiin ei-kliinisend tekijdnd, joka voi
vaikuttaa my0s ohjauksen laatuun maiiritteleméll, kenelle NIPT on saatavilla. Liséksi
ohjauksessa voi tuhlautua aikaa potilaan vakuutuksen, ja testin korvaamisen selvittdmi-

seen. (Agatisa ym. 2018; Minear ym., 2015).
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6 POHDINTA

Tassd kirjallisuuskatsauksessa tutkittiin NIPT:n kayttoon liittyvid eettisid tekijoitd am-
mattilaisten nikokulmasta. Tutkimuskysymykseen vastaavia kokeellisia alkuperdistutki-
muksia paikannettiin 12 kappaletta, ja niiden tuloksista tehtiin narratiivinen kirjallisuus-

katsaus. Tutkimuksista etsittiin lisdksi NIPT-ohjaukseen vaikuttavia tekijoita.

Téssé kirjallisuuskatsauksessa 10ydettiin NIPT:n kayttoon vaikuttavia tekijditd, joita on
16ydetty my0s aiemmissa tutkimuksissa. Cernat ym. (2019) tekemaissé systemaattisessa
kirjallisuuskatsauksessa naisten kokemuksista NIPT:n kanssa todettiin, ettd NIPT-tulok-
sen saaminen aikaisessa vaiheessa raskautta mahdollistaa abortin tekemisen lapsen suku-
puolen vuoksi. Sama pelko heijastui timén kirjallisuuskatsauksen aineistossa Haidar ym.
(2020) tutkimuksessa, jossa libanonilaiset vastaajat olivat nostaneet esille testin mahdol-
lisen vadrinkdyton raskauden keskeyttimiseen “véidrdn sukupuolen vuoksi”. Toisaalta
Bowman-Smart ym. (2019) tutkimuksessa NIPT:4 kéyttineet naiset tukivat voimakkaasti
sukupuolen selvittdmistd NIPT:114, mutta sukupuolen selvittimistd ei motivoinut suku-
puolen valinta. Lahes kukaan tutkimukseen vastanneista ei harkitsisi raskaudenkeskey-
tystd sukupuolen vuoksi. Ammattilaiset vaikuttavat huolehtivan sukupuolen selvittimi-
sestd NIPT:114 enemmin kuin potilaat, ja titd havaintoa tukee myos Nuffield Council of
bioethics:n tekemd suositus, jossa testin kdyttod sukupuolen selvittimiseen varoitetaan
mahdollisesti lisddvin sukupuolen valintaa. Sukupuolen valinta vaikuttaakin olevan suu-
rempi huoli riippuen kulttuurisesta kontekstista. Ndin ollen, tarve rajoittaa NIPT:n kéyt-

téd sukupuolen selvittimiseen voi vaihdella eri maissa.

NIPT-paneelin laajeneminen oli useissa aineiston tutkimuksissa esille tullut asia. Ammat-
tilaiset huolehtivat NIPT-tekniikan nopeasta kehityksestd, ja sen vaikutuksista potilaiden
tietoiseen valintaan. Farrell ym. (2014) tutkimuksessa selvitettiin raskaana olevien nais-
ten asenteita, koulutustarvetta ja padtoksen tekoon liittyvaid preferenssid NIPT:n kdytossa.
Valtaosa vastaajista hyvéiksyi NIPT:n kdyton useiden geneettisten tilojen selvittimiseen
mukaan lukien sikiomarkkerit lapsuus- ja aikuisidssd puhkeaviin sairauksiin, syopéalt-
tiusgeenit ja sukupuoli. Aineiston ammattilaiset suhtautuvat varovaisemmin ja maltilli-

semmin NIPT:n hyddyntdmiseen laajempaan kirjoon geneettisid ominaisuuksia. Tadma
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voi johtua siitd, ettd ammattilaisilla on syvempi ymmarrys NIPT:n laajentamisen seurauk-

sista ja eettisistd ongelmista.

NIPT:n kaupallisuus oli ammattilaisten mainitsema eettinen tekij testin tarjonnassa. Ai-
neistossa ehdotettiin jopa, ettd NIPT:n suoramarkkinointi potilaalle pitdisi kieltdd. Tama
on mainittu kirjallisuudessa aiemminkin. Yhdysvaltojen kontekstissa Agarwal ym.
(2013) tarkastelivat NIPT:n kaupallisuutta. He huomauttivat, ettd NIPT:& tarjoavat yri-
tykset ovat kovassa kilpailussa keskenddn, ja pyrkivit tarjoamaan laajempaa NIPT-pa-
neelia erottuakseen muiden joukosta. Heiddn mielestéén terveydenhuoltopalveluiden tar-
joajien ja virallisten asiantuntijaliittojen tulisi tuottaa lisdé ohjeistusta NIPT:n kdyttoon
liittyen, ettei potilaalle aiheudu haittaa. Farrell ym. (2015) tutkivat kaupallisesti NIPT:4
tarjoavien laboratorioiden internetsivujen sisdltod. Nettisivut sisélsivit sekd potilaille ettd
ammattilaisille suunnattua materiaalia, ja sen sisdlt0 arvioitiin olevan voimakkaasti vaih-
televaa, eiki se aina noudattanut kliinisti ohjeistusta. Suomessa NIPT on saatavilla sekd
jatkotutkimuksena kansallisessa seulontaohjelmassa, ettd kaupallisesti yksityisillad 144ka-

riasemilla. NIPT:n kaupallisuus voi siis vaikuttaa potilaisiin myds Suomessa.

Useissa aineiston tutkimuksissa NIPT:n maksullisuus mainittiin suurimmaksi rajoitta-
vaksi tekijaksi sen kadyttdonotossa ja testin kdyton rajoittavaksi tekijéksi potilaille. Tata
16ydostd tukee Birko ym. (2019) kyselytutkimus, jossa NIPT:& kayttivit naiset ja heiddn
puolisonsa kertoivat, ettd heiddn valintansa osallistua NIPT-seulontaan riippui paljolti
testin saatavuudesta ilmaiseksi. Tdméa vaikuttaa tasa-arvoon, koska testin maksullisuus
vaikuttaa voimakkaammin niihin potilaisiin, jotka ovat vihemmén vauraassa asemassa.
NIPT:n maksullisuutta voidaan katsoa myos toisesta ndkdkulmasta, kuten Kater-Kuipers
ym. (2018) haastattelussa erds vastaaja kertoi. Vastaaja ehdotti, ettd maksuseind toimisi
NIPT:n yhteydessd hidasteena, joka saisi potilaan ajattelemaan seulontakoetta tarkem-
min. Tdma voisi vahvistaa tietoista valintaa, joka voi vaarantua NIPT:n yksinkertaisuuden
vuoksi. Tdmd maksuseiné kuitenkin palvelisi vain niité, joilla on testiin varaa, ja rajoit-

taisi NIPT:iin osallistumista taloudellisesti heikossa asemassa olevia.
Ammattilaiset mainitsivat aineistossa, ettd NIPT:n lisddntynyt kdytto voisi johtaa sosiaa-

lisiin haittoihin naisille, kuten paineeseen saada “tdydellinen lapsi”. Kater-Kuipers ym.

(2018) tekemissa katsauksessa nousi esiin vastaava ilmid, jossa vanhemmat, jotka ovat

27



saaneet lapsen, jolla on Downin oireyhtyma4, kertoivat kokeneensa painetta osallistua seu-
lontaan ja ettd heiddn valintaansa olla osallistumatta seulontoihin arvosteltiin. He saivat
my0Os negatiivisia reaktioita raskauden jatkamiseen positiivisen seulontatuloksen saatu-
aan. Syyksi NIPT:n mahdollisille sosiaalisille haitoille pidettiin sen rutinoitumista. Tdma
voi olla haaste terveydenhuollolle: miten voidaan tarjota NIPT:4 laajalti, ilman ettd sen

kéyttd rutinoituu ja aiheuttaa haittoja potilaille?

Ennen kuin NIPT otettiin laajasti kidyttoon kliiniseen tyohon, tehtiin tutkimus, jossa sel-
vitettiin ammattilaisten asenteita erilaisten seulontavaihtoehtojen esittelemisestd poti-
laille. Tutkimuksessa selvisi, ettd ammattilaisten asenne seulontojen suostumusprosessia
kohtaan oli erilainen riippuen siitd, onko kyseessd kajoava, vai kajoamaton testi. Vastaajat
olisivat tarjonneet ei-kajoavaa seulontakoetta lyhyemmén suostumusprosessin jilkeen.
Tadmain peldttiin vaarantavan naisten tietoisen valinnan NIPT:n tullessa kliiniseen kéyt-
toon. Téssd katsauksessa ammattilaiset korostivat tietoisen valinnan tirkeyttd NIPT:n
kiytossd ja tunnistivat useita tekijoité, jotka voivat heikentdd potilaan tietoista valintaa.
NIPT:n kliinisen kédyttdonoton jilkeen testin vaikutus tietoiseen valintaan on siis tiedos-
tettu ammattilaisten toimesta. (van den Heuvel, Chitty, Dormandy, Newson, Deans, Att-

wood, Haynes, Marteau 2010.)

Ohnhaeuser & Schmitz (2016) raportoivat Saksassa tapahtuneesta tapauksesta, jossa
NIPT:n yhteydessé jarjestetty ohjaus johti trisomian 13 10ytymiseen my6héén, ja potilaan
lisddntymisautonomian vaarantumiseen. Tdssd potilastapauksessa gynekologin oma ne-
gatiivinen asenne kehittyneitd seulontamenetelmid kohtaan ja riittdiméton koulutus
NIPT:n tarjontaan vaikuttivat ohjauksen sisdltoon. Lisdksi NIPT:iin tarkoitettu verindyte
piti ldhettdd Yhdysvaltoihin, mutta ndyte katosi matkalla. Potilas osallistui rakenneultra-
aanitutkimukseen, josta hinet ohjattiin jatkotutkimuksiin. Lopulta potilas sai varman
diagnoosin vasta raskausviikolla 20 invasiivisen testin jilkeen. Tdssd vaiheessa raskau-
denkeskeytys onnistui vain kdynnistimilld synnytys. Akillinen diagnoosi ja raskauden
mydhéinen keskeytys aiheuttivat potilaalle trauman. Aineiston tutkimuksissa mainittiin
useita tissd potilastapauksessa esiin tulleita tekijoitd NIPT:n kiytossd. Minear ym. (2015)
kyselyssd matalan sikiofraktion kerrottiin aiheuttavan ahdistusta potilailla. Aineiston am-

mattilaiset tunnistivat myds ohjausta antavien tietoisuuden NIPT:sté ja heidén puolueet-
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tomuutensa tekijoiksi, jotka vaikuttavat potilaan tietoiseen valintaan. Vaikka kuvailtu po-
tilastapaus on yksittdinen ja harvinainen, on siind paljon elementtejd, joista voidaan oppia,

miten NIPT-prosessia voidaan parantaa tulevaisuudessa.

Terveydenhuollon ammattilaiset toivat esille syntyvin lapsen autonomian NIPT-teknii-
kan tulevia kdyttokohteita ajatellen. Vastaava huoli nostettiin esille de Jong & de Wert
(2014):n artikkelissa, jossa késitelldan NIPT:n eettisid ongelmia ldhitulevaisuudessa. Jos
lapsen genomia aletaan sekvensoimaan laajemmin NIPT:n yhteydessé, vaarantuu lapsen
oikeus “avoimeen tulevaisuuteen” ja hinen oikeutensa olla tietimattd esimerkiksi aikui-
suudessa puhkeavaa sairauttaan. Vaikka NIPT-tekniikka ei ole vield kehittynyt tdhan pis-
teeseen, heijastuu ammattilaisten vastauksissa tekniikan nopea kehitys ja tarve eettiselle

keskustelulle aiheesta.

Ohjaukseen vaikuttavista tekijoistd kaytettdvissi olevat resurssit korostuivat aineistossa
ohjausta rajoittavaksi tekijéksi. Erityisesti ammattilaisille tarjolla oleva tieto, ja genetii-
kan ammattilaisten niukka saatavuus koettiin ongelmiksi Agatisa ym. (2018) -tutkimuk-
seen osallistuneiden geneettisten neuvojien keskuudessa. Tdma havainto 10ytyy myos
Cernat ym. (2019) kirjallisuuskatsauksessa, mutta naisten nidkokulmasta. Katsauksessa
tarkastelluissa tutkimuksissa naiset halusivat paljon mieluummin saada tietoa NIPT:std
kliinisessd ohjauksessa, mutta monet kertoivat joutuvansa itse etsiméédn tietoa mediasta,
akateemisista instituuteista, sukulaisilta ja ystiviltd saadakseen mielestdén riittavasti tie-
toa testistd. Nama 10ydokset tukevat toisiaan, ja kertovat ettei NIPT:n yhteydessa tarjot-
tavalle ohjaukselle ole varattu riittdvésti resursseja, kuten aikaa ja testin tuntevia ammat-

tilaisia, tai koulutusta.

Tami kirjallisuuskatsaus on tehty bioanalyytikko-opiskelijan ndkokulmasta. Yleisesti
bioanalyytikot ovat kosketuksissa NIPT:n kanssa joko verindytteenotossa tai genetiikan
laboratoriossa. Kun NIPT tuli Suomessa ensin kayttoon, ldhetettiin ndytteet ulkomaille
analysoitaviksi. Ensimmadisend Suomessa Turun yliopistollinen sairaala alkoi analysoi-
maan NIPT-ndytteitd. Koska néyte sédilyy analyysikelpoisena viisi pdivdéd, voidaan NIPT-
néytteet ottaa nyt kaikkina viikonpdivind. Liséksi testin tulos saadaan nopeampaa ja testi

voidaan tehdd halvemmalla. NIPT:n laboratorioanalyysi vaatii omaa erikoisosaamista ge-
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netiikan laboratorion tyontekijoiltd. Talld kirjallisuuskatsauksella halutaan lisidtd ammat-

Suomen sairaanhoitopiiri 2019. Viitattu 16.4.2020.)
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7 JOHTOPAATOKSET JA JATKOTUTKIMUSHAASTEET

Tassd kirjallisuuskatsauksen mukaan, ettd ammattilaisten ndkokulmasta NIPT:n kliini-
seen kayttoon liittyy paljon eettisid tekijoitd, ja ndma tekijat voidaan 16ytdd myos aiem-
masta tutkimuksesta. Loydoksié tukee myds potilaiden ndkdkulmasta tehdyt tutkimukset,

silld potilaan ja ammattilaisen kokemukset NIPT:n kéytdstd vaikuttavat toisiinsa.

Ammattilaisten ndkokulmasta NIPT:n kéyttod sddtelee moraaliset ja kulttuuriset tekijét,
lainsdddéntoon ja ohjeistukseen liittyvit tekijat sekd NIPT-paneelin laajennukseen liitty-
vit tekijat. Aiempaan tutkimukseen peilaten huomataan, etté potilaat suhtautuvat NIPT:n
kayttoon esimerkiksi sukupuolen selvittimiseen kevyemmin kuin ammattilaiset. My0s
NIPT-paneelin laajennukseen on enemmén innostusta potilaiden kuin ammattilaisten ta-
holta. Ammattilaiset suhtatuvat NIPT-paneelin laajentumiseen varauksella, koska sen pe-

latadn vaikuttavan potilaan tietoiseen valintaan.

Suurimmaksi tasa-arvoon liittyviksi tekijaksi ammattilaiset nimesivdt NIPT:n maksulli-
suuden. NIPT:n hintaa pidettiin tekijdnd, joka estdd eniten potilaita osallistumasta testiin,
vaikka sithen olisi mielenkiintoa. Toinen tasa-arvoon vaikuttava tekijid oli vammaisten
aseman heikkeneminen NIPT:n yleistyessd. Tamén ajateltiin johtuvan vammaisten maé-
rdn mahdollisesta vihenemisesti, ja siitd, ettd vammaisuus alettaisiin nikemiin “ennal-

taehkaistdvaksi” yhteiskunnassa.

Kaupallisuus NIPT:n kdytossé aiheuttaa potilaiden innostusta testid kohtaan, jolloin am-
mattilaiset eivat vilttimatta ole tietoisia kaupallisesta NIPT-paneelista. Kaupallisten la-
boratorioiden tieto NIPT:st4 ei aina ole luotettavaa, tai vastaa kliinisen kidyton ohjeistusta.
NIPT:n markkinointi esimerkiksi mikrodeleetioiden 16ytdmiseen on ammattilaisten ni-

kokulmasta ongelmallista, koska néitd madrityksié ei ole validoitu.

NIPT:n kdyttd voi aiheuttaa psyykkisid, fyysisié ja sosiaalisia haittoja potilaille. Psyyk-
kistd haittaa voi aiheuttaa NIPT:n epdonnistuminen esimerkiksi matalan sikidfraktion
vuoksi tai vastauksen saannin pitkittyminen. Fyysisid haittoja voi aiheuttaa vaarallisten

aborttien mééran kasvu maissa, joissa abortti on laitonta. NIPT:n rutiinilla kéytolld voi
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ammattilaisten ndkokulmasta olla negatiivinen vaikutus potilaan tietoiseen valintaan, ja
hénelle voi aiheutua sosiaalisia haittoja seulontaan liittyen. Tietoisen valinnan ja lisdén-

tymisautonomian sdilytys ovat ammattilaisille tarked tavoite sikioseulonnoissa.

NIPT voi vaarantaa sekd naisen ettd syntyvédn lapsen autonomian. Naisen autonomian
ammattilaiset pelkdsivit vaarantuvan, koska heilld on suurempi paine osallistua NIPT-
seulontaan, joka ndhddin helppona vaihtoehtona. NIPT:n kdyton ajateltiin my0s rajaavan
naisen autonomiaa synnyttdd lapsi, jolla on Downin oireyhtymi. Lapsen autonomiaan
NIPT:n ennustettiin vaikuttavan erityisesti tulevaisuudessa, jos NIPT-paneeli laajenne-
taan koskemaan aikuisidlld puhkeavia sairauksia, syopdalttiusgeeneja ja kantajastatusta.
Selvittamalld syntyméttoméan lapsen geneettistd tietoa, viedddn héneltd oikeus olla tieté-

mittd omaa geneettista tietoaan.

Tamaén kirjallisuuskatsauksen tulosten mukaan terveysalan ammattilaiset pitdvit ohjauk-
seen tarjolla olevia resursseja liian vihidisind. Ohjaukseen kiytettdvissd oleva aika, am-
mattialisille tarjolla oleva koulutus ja tieto NIPT:std sekd genetiikan alan ammattilaisten
madrd ovat resursseja, jotka nimettiin ohjausta rajoittaviksi. Ohjauksen sisédltoon vaikut-
taa mité tietoa potilaalle testistd kerrotaan, ohjauksen antajan omat ndkemykset ja ohjauk-
sen yksildinti potilaskohtaisesti. Ohjauksen tarpeelliseksi sisdlloksi ehdotettiin erilaisia
vaihtoehtoja riippuen vastaajasta. Lisdksi NIPT:n yhteydessa tarjottuun ohjaukseen kai-

vattiin lisdd ohjeistusta.

Jatkotutkimusta aiheesta voisi tehdd Suomen terveydenhuollon kontekstissa lisdd, silld
suomalaiset suhtautuvat geenitutkimukseen positiivisesti (Haukkala, Vornanen, Halmes-
vaara, Konttinen, Perola, Kéiridinen, Jallinoja & Aktan-Collan, 2018.) ja tdilld ei olla
vield tehty NIPT:n eettisyydesta tutkimusta. Ammattilaisten kokemuksia ohjauksesta eri-
tyisesti NIPT:n kdyton yhteydessa pitdisi keréta lisad, silld ohjaus korostui tissd katsauk-
sessa tdrkedksi tekijaksi potilaan tietoisen valinnan toteutumisessa. Lisdtutkimus voisi

olla my6s hyddyllinen resurssi ohjauksen ohjeistuksen kehityksessa.
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8 OPINNAYTETYON EETTISYYS JA LUOTETTAVUUS

8.1 Kirjallisuuskatsauksen eettisyys

Kirjallisuuskatsauksen prosessissa on noudatettu tutkimuseettisen neuvottelukunnan hy-
van tieteellisen kdytdnnon periaatteita. Kirjallisuuskatsaus on suunniteltu, ja se raportoi-
daan opinndytetyond. Kirjallisuuskatsauksessa kunnioitetaan muiden tutkijoiden tyoti
viittaamalla heidan tutkimuksiinsa asianmukaisella tavalla, ja antamalla heidén tyolleen

niille kuuluvan arvon. (Tutkimuseettinen neuvottelukunta, 2012.)

Kirjallisuuskatsauksen tekemiseen ei liity alkuperdisen aineiston kerdédmistd kyselyn tai
haastattelun kautta, joten tdhédn tutkimukseen ei liity osallistujien yksityisyyden ja kerdtyn
datan siilytykseen liittyvid kysymyksid. Opiskelija on perehdytetty ammattikorkeakou-
lun toimesta hyviin tieteelliseen kdytintoon asianmukaisella tavalla. Opinndytetyon pro-
sessiin kuuluu myo0s opiskelijoiden vertaisarviointiprosessi, joka vahvistaa hyvaa tieteel-

listd kdytantod. (Tutkimuseettinen neuvottelukunta, 2012.)

8.2 Luotettavuus

Tadmin kirjallisuuskatsauksen luotettavuutta lisdd systemaattisen kirjallisuuskatsauksen
periaatteita mukaileva tiedonhakuprosessi. Tiedonhaku suoritettiin tieteellisissa tietokan-
noissa mahdollisimman samankaltaisilla hakulausekkeilla, katsaukseen hyvaksyttiin suo-
men- ja englanninkielistd aineistoa viimeisen kymmenen vuoden ajalta. Suunnitteluvai-
heessa katsaukselle médriteltiin sisddnotto- ja poissulkukriteerit tutkimuskysymyksen
johdattelemana. Tutkimukseen otettiin mukaan jokainen sisddnottokriteerit tayttavét tut-
kimukset, ja jokainen poissulkukriteerit tdyttdva tutkimus jétettiin aineistosta pois. Ai-
neistoa etsittiin myds suoraan julkaisijoiden omilta sivuilta, jotta sisddnottokriteerit tayt-
tavid tutkimuksia ei jéisi aineiston ulkopuolelle. Néin 16ydettiin kirjallisuuskatsauksen
aineisto. Tiedonhaku dokumentoitiin niin, ettd se on toistettavissa muiden toimesta myo-

hemmin. (Peters ym. 2020.)
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Kirjallisuuskatsauksen tyypiksi valittiin kuvaileva kirjallisuuskatsaus ottaen huomioon
kiytettidvissd olevat resurssit. Kuvailevassa kirjallisuuskatsauksessa aineistoon voidaan
ottaa mukaan seké kvantitatiivisia ettd kvalitatiivisia tutkimuksia, mikd mahdollisti suu-
remman aineiston 16ytdmisen. Opiskelija suoritti tiedonhaun yksin, mika voi heikentda
tdmin kirjallisuuskatsauksen luotettavuutta. Opiskelijan tiedostamaton ennakko-odotus
voi myds vadristdd mukaan otettua aineistoa ja néin vaikuttaa tuloksiin. Toisaalta luotet-
tavuutta vahvistaa ohjaajien kanssa kdydyt keskustelut kirjallisuuskatsauksen eri vai-
heissa. Tiedonhaun voidaan ajatella olevan riittdvan luotettava kuvailevaan katsaukseen,

joka ei vaadi kahta tutkijaa aineiston valintaan. (Peters ym. 2020.)

Aineistosta on voinut jddda pois tutkimuksia, jotka tiyttdvat sisdénottokriteerit. Opiske-
lija kokosi hakulausekkeen testihakujen perusteella, mutta on mahdollista, ettei kaikkia
tutkimukseen kelpaavia tutkimuksia 16ydetty. Hakulausekkeesta on voinut jaada pois sel-
laisia avainsanoja, jotka olisivat tuottaneet lisdd osumia tietokannoissa. Koska opiskelijan
didinkieli ei ole englanti, on jokin hyddyllinen hakusana voinut jdddd hakulausekkeen

ulkopuolelle.

Kirjallisuuskatsausta kirjoitettaessa huomattiin, ettd kaytetty kieli ja kdytdnnot NIPT-oh-
jaukseen liittyen poikkeaa maakohtaisesti. Tamén vuoksi opiskelija on voinut kdantéa tai
kayttad vadrin termejd, kuten “ohjaus”, “geneettinen neuvonta” ja “perinndllisyysneu-
vonta”, kuin alkuperdisessd aineistossa ja tutkimusmaan kontekstissa alun perin oli tar-
koitus. Tamén vuoksi kirjallisuuskatsauksessa ja aineistossa voi olla epdjohdonmukai-

suutta, joka heikentdd kirjallisuuskatsauksen luotettavuutta.

Kirjallisuuskatsauksen luotettavuuden kannalta on vilttimatontid, ettd alkuperdisestd ai-
neistosta on ositettu yhteys 16ydettyihin luokkiin. Tdmén kirjallisuuskatsauksen yhteys
alkuperdiseen aineistoon ositetaan tuloksissa ja analyysissd. Analyysivaiheessa opiskelija
keskusteli ohjaajan kanssa tuloksista, miké lisdd katsauksen luotettavuutta. Toisen henki-
16n palaute auttoi aineiston jdrjestdmisessd loogiseen muotoon, mikd auttoi tuloksien

muodostamisessa. (Elo & Kyngés 2008.)
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9 OPISKELIJAN OPPIMISPROSESSI

Kirjallisuuskatsaus on tutkimustyyppi, johon ei bioanalyytikko-opintojen aikana tutustuta
kovin tarkasti. Opiskelijan oli siis tutustuttava kirjallisuuskatsaukseen sosiaali- ja terveys-

alan tutkimusvélineend, sekd sen tekemisen eri vaiheisiin.

Katsauksen tekemisessa erityisesti tiedonhakuprosessia pidettiin opiskelijan oppimispro-
sessin kannalta keskeisend. Tiedonhakua on harjoiteltu 1dpi opintojen, mutta kirjallisuus-
katsausta kirjoitettacssa tutkimuksen aineisto 10ydetddn tiedonhaun avulla. Sopivan ha-
kulausekkeen 16ytdminen oli pitkd prosessi, joka vaati opiskelijaa tutustumaan eri tieto-

kantojen ohjeisiin ja soveltamaan opintojen aikana saatuja tiedonhaun taitoja.

Erityisesti pohdintaosion ja johtopditdsten kirjoittaminen syvensi opiskelijan kdsitysti
aineistosta ja tuloksista. Pohdintaosiossa saatuihin tuloksiin liitettiin viitekehys muista
tutkimuksista, mika lisdsi opiskelijan luottamusta omaan tutkimukseen ja auttoi ymmér-
tdmdin tdmin tutkimuksen tuloksia paremmin. Tdmé auttoi opiskelijaa ymmértdmaan,

mihin opinndytety0 sijoittuu jo olemassa olevaan tutkimukseen néhden.

Tutkimustyon prosessista muodostui opiskelijalle selked kuva kirjallisuuskatsauksen val-
mistuttua. Erityisesti huolellisen suunnitelman laatiminen ennen opinnéytetyon toteutusta
auttoi hahmottamaan kirjallisuuskatsauksen prosessin, vaadittavat resurssit ja tyohon vaa-
dittavan ajan. Tétd kokemusta on mahdollista hyodyntdd myds my6hemmin kokeellisten

tutkimusten parissa.

Opiskelija sai uusia ndkdkulmia tutkimusta kohtaan, ja oppi paljon tutkimusprosessista.
Keskustelu opinndytetyon ohjaajan kanssa muovasi opiskelijan késitystd tutkimuksen te-

kemisestd. Palaute oli keskeisessd osassa opinndytetyon prosessia, ja oppimisprosessia.
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