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Jokaisella meista on vanhemmiltamme perittynd oma yksiléllinen
geenivalikoimamme. Tama geneettinen rakenteemme yhdessa erilaisten
ympariston vaikutusten kanssa selittaa yksildéiden valiset erot ulkonadssa,

herkkyydessa tietynlaisille laakkeille ja hoidoille, alttiudessa
sairastua jne.

Tutkimusmenetelmien kehittyessa on
mahdollista tutkia ihmisen perimaa
ja poimia siita tietoa. Erilaisia
laboratoriotesteja, joilla pyritaan
selvittamaan tietyn henkilén perimaan
liittyvia seikkoja, kutsutaan geenitesteiksi.

On tdrkedd muistaa, ettd suurin 0sa terveyteen ja sairauteen
liittyvista seikoista on sellaisia, etteivat niihin vaikuta vain geenit vaan
eldmantavoilla ja ymparistolla on myds tarkea rool.

Taman tietolehtisen paamaara on kertoa yleista tietoa geeneista ja niiden
vaikutuksesta terveyteemme seka ohjata pohtimaan geenitestaukseen
liittyvia kysymyksia.
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sms Missa tilanteissa geenitestia voisi harkita?

Terveydenhuollon osana tehty geenitesti voi kertoa tarkeaa tietoa henkilén
terveydestd. Geenitestaukseen on monia ladketieteellisia syita. Jos laakarisi
arvelee, etta sinulla saattaisi olla geenien aiheuttama sairaus, han voi
lahettaa sinut laakarille, joka on erikoistunut tutkimaan, diagnosoimaan
ja hoitamaan ihmisia joilla on tai joilla epaillaén olevan jokin geneettinen
ongelma. Sairautesi taustaa ja oireita samoin kuin sinun ja perheesi
P o Wik tilannetta pohditaan tarkoin. Jos herda epaily tietysta perinnéllisesta

B sairaudesta, ehdotetaan diagnoosin varmentamiseksi geenitestia, mikali

LA sellainen on saatavilla.

Perinndllisyysneuvonnan tarve

Koska geenitestilla saattaa olla vakavia vaikutuksia, testia harkittaessa suositellaan kayntia
perinnéllisyysneuvonnassa. Sita on saatavilla perinndéllisyys-

ladketieteen klinikoissa. Neuvonnassa sinulle pyritaan
kertomaan sellaista tietoa testauksen merkityksesta,
ettd se auttaisi sinua ja perhettasi paattamaan
haluatteko testid. Neuvonnassa otetaan
huomioon tilanteesi ja toiveesi, kertomaan
kaikista tarjolla olevista vaihtoehdoista
pyrkimatta vaikuttamaan paatodkseesi. Joskus
perinndllisyysneuvontaan liitetaan keskustelu
psykologin kanssa ennen testia ja mahdollisen
testin jalkeen, jotta paremmin selvidisit testit
seuraamuksista. Psykologi voi myds tukea sinua
siind, miten asiasta voi puhua muille perheen
jasenille. Siten perinnéllisyysneuvonta tukee henkilda
ennen testausta, sen eri vaiheissa ja sen jalkeen.

Joitain tavallisia syita geenitestukseen

= Sinulla tai lapsellasi on oireita sairaudesta, johon halutaan tarkkaa
diagnoosia tai biologista selitysta taudin ilmaantumiselle.

= Perheessa on periytyva sairaus ja haluat tietda, onko sinulla riskia saada
tuo sairaus jossakin elamasi vaiheessa.

= Perheessasi, suvussasi tai vaestdssa, johon kuulut, on riskia johonkin
tiettyyn perinnélliseen sairauteen ja haluaisit tietdd, voiko se kauttasi
periytya lapsillesi.

= Perheessasi on ollut useita keskenmenoja.
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sem Hieman biologiaa...

Jokaisellaihmisellda onuseitatriljooniasoluja; niista kaikkielidtrakentuvat.
Solut muodostavat rakenteemme. Ne muuttavat ravintoaineet energiaksi
ja suorittavat suuren joukon erilaisia erityistehtavia. Samantyyppist solut
muodostavat yhdessa kudoksia, jotka puolestaan muodostavat elimia.
Sadat erilaiset solut muodostavat lihaksia, hermoja, keuhkot, sydamen,
sukuelimet, veren jne

Lahes kaikilla soluilla on tuma, jossa sijaitsee elimiston kehitysta ja
toimintaa ohjaava informaatio. Tuo informaation on "kirjoitettu”
DNA-nimiseen kemialliseen yhdisteeseen (deoksiribonukleiinihappo).
Voisi ajatella, ettda DNA on valtavan pitka
lause, jossa kerrotaan koko elimistén
SOLU Tuma ohjeistus ja geenit ovat tuon lauseen
yksittaisia sanoja. Kukin geeni liittyy
yhteen tai useampaan elimiston
tehtavaan. Jos siihen tule vika tai se
puuttuu, ei se enaa pysty kunnolla
suorittamaan tehtavaansa. Kaikki
geenit yhdessa muodostavat
ihmisen periman.

Solun tuma siis sisaltaa
periman joka on
yksildn geneettinen
ohjeisto. Lapsi saa
puolet geeneistaan
kummaltakin
vanhemmaltaan. Siten geenit
muodostavat perimisen perustan.

Kromosomi

mikroskoopilla nahtavissa
olevia solun osasia. Ilhmisella
on 46 kromosomia, tarkkaan 3
sanottuna 23 paria
kromosomeja, silld kromosomit
esiintyvat aina pareittain. Ne
ovat sukupuolikromosomipari =" Tl il Sl g
—kaksi X-kromosomia naisella
ja yksi X-kromosomi ja yksi Y- Wi U
kromosomi miehelld - seka 22 n" n“ ““
muuta kromosomiparia, jotka on s 14 18
nimetty numeroilla 1-22.

Enta sitten kromosomit?
Geenit on pakattu kromosomeiksi,
jotka ovat solun jakautumisvaiheessa
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sem Mitd geenitesti etsii?

Geenitestauksessa tutkitaan haluttu osa DNA:ta. Geenitestilld voidaan saada

~—Th selville onko tietysséd geenissa tai kromosomissa jokin muutos. Tallainen

N T muutos, jota usein kutsutaan mutaatioksi, voi vaikuttaa elimiston kaikissa
ST soluissa ja siirtya jalkelaisille.

Geenisi ja ladkarisi

Geenitutkimusta varten tarvitaan veri- tai sylkindyte, joka lahetetaan laboratorioon
testattavaksi. Yleensa laboratorio lahettaa tulokset kirjallisena sille 1aakarille, joka testin
tilasi. Han puolestaan keskustelee tuloksista kanssasi.

Geenien mutaatiot saattavat johtaa kolmentyyppisiin sairauksiin:

= Kromosomisairaudet

Kromosomisairaus ilmenee henkil6lla, jolla yhdessa tai useammassa
kromosomissa on nakyvaa vikaa (esim. puuttuva pala kromosomia) tai
kromosomien lukumaara ei olekaan 46. Nain on esimerkiksi Downin
oireyhtymassa, jossa henkil6llda on ylimaardainen kromosomi 21 ja siten
yhteensa 47 kromosomia.

= Monogeeniset sairaudet

Monogeeniset sairaudet ovat seurausta yhden geenin tai geeniparin
muutoksista. Ne ovat yleensad vakavia ja yksittain harvinaisia, mutta
yhteensa niitad sairastavat miljoonat ihmiset. Taudin oirekuva riippuu siit3,
mitka kyseisen geenin tehtavat ovat. Jokaisella on jokaista geenia kaksi
kappaletta — tieteellinen ilmaisu talle on kaksi alleelia. Naista toinen on
peritty isalta ja toinen aidilta.

Jotkut taudit ilmaantuvat, vaikka vain toisessa alleelissa on tautia aiheuttava
muutos. Tallainen tauti on esimerkiksi Huntingtonin tauti, jonka oireita
ovat lihasten hallinnan ja aivotoiminnan huononeminen.

Joihinkin monogeenisiin tauteihin sairastuu vain siind tapauksessa, etta
on kakei saman molemmat alleelit ovat viallisia. Jos vikaa on vain toisessa alleelissa, ei
geenin alleelia oireita ilmaannu. Tallainen henkilé on

tautimutaation kantaja. Esimerkiksi kystinen

fibroosi periytyy nain. Se on krooninen

© ®
Suomessa hyvin harvinainen sairaus, joka
aiheuttaa keuhkojen ja ruuansulatuksen
ongelmia. Kun tdssa geeniparissa on
vain yksi mutaatio, ei henkilé ole sairas
vaan ainoastaan mutaation kantaja, usein
terveeksi kantajaksi kutsuttu. Kun kaksi

tallaista kantajaa perustaa perheen, on
joka lapsen kohdalla 25% mahdollisuus,

ettd lapsi perii viallisen geenin . . . .
molemmilta vanhemmiltaan. Tallaiselle
lapselle tauti tulee.

Kromosomeissa
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= Monitekijaiset taudit

Tauteja, jotka syntyvat monien geenimuutosten, ympariston ja elintapojen
yhteisvaikutuksesta kutsutaan monitekijaisiksi taudeiksi tai “kompleksisiksi
taudeiksi”. Tahan tautiryhmaan kuuluvat monet tavalliset taudit kuten
diabeteksen eri muodot, useimmat sydvat, astma ja sydan- ja verisuonitaudit.
Toisin kuin monogeenisissa taudeissa, ndiden tautien taustalla on useita
geeneja.

Genetiikan tieteellinen tutkimus suuntaa vahvasti monitekijaisten tautien
geenitaustan tutkimiseen. Tasta huolimatta ymmarrys naiden tautien
geenitaustasta on viela vahaista ja niiden geenitestausta pidetaan
epatarkkana ja merkityksettémana tutkimuksena tulevan sairastumisen
ennustamisen kannalta.

Erilaiset geenitestauksen tilanteet

>Diagnostiset geenitestit

Diagnostisilla geenitesteilla pyritdan asettamaan tarkka diagnoosi potilaan oireiselle
taudille. Testin tuloksesta voi olla apua, kun mietitddan taudin hoitovaihtoehtoja ja
seurantaa. Se myos lopettaa taudin syyhyn liittyneen epatietoisuuden kun lopultakin
ainakin tiedetaan, mista taudista on kysymys.

>Ennustavat geenitestit

Ennustavia geenitesteja tehdaan henkildille, joilla ei viela ole oireita taudista. Niilla
pyritdan selvittamaan geenimuutoksia, joihin liittyy riski sairastua tulevaisuudessa. Tama
riski voi olla hyvinkin erilainen eri geenitesteihin liittyen. Joskus testi kertoo varsin suuresta
riskista saada tietty tauti tulevaisuudessa (esim. Huntingtonin tauti). Usein testi kuitenkin
vain kertoo lisaantyneesta riskista, mutta ei kuitenkaan ennusta varmaa sairastumista,
koska naissa taudeissa ymparistotekijéilla on myds osuutta sairastumisriskissa. Tallaisia
ennustavia testeja kutsutaan alttiusgeenitesteiksi.

>Kantajatestit
Kantajatesteilla pyritdan toteamaan tietyn geenimutaation kantajia. Heilla ei yleensa ole
mitaan tautioireita. Heilla saattaa kuitenkin olla riskia saada sairaita lapsia.

>Farmakogeneettiset testit

Farmakogeneettisilla testeilla selvitetaan henkilén herkkyytta tietylle [adkkeelle. Esimerkiksi
jotkut henkilét tarvitsevat muita suuremman ladkeannoksen ja joillakin puolestaan voi
tulla sivuvaikutuksia tavallisemmin kuin muilla.

Geenitestauksen mahdollisia hyotyja

- Joidenkin tautien kohdalla geenitesti kertoo tarkkaan mista sairaudesta
on kysymys. Varmaan diagnoosiin paaseminen on monien mielesta hyvin
tarkeaa.

- Geenitesti voi auttaa diagnosoimaan sairauden ja siten mahdollistaa
ladkityksen tai taudin oireita ehkaisevat hoidon (jos sellaisia on olemassa)

- Testi voi antaa hyddyllista tietoa tulevia raskauksia ajatellen.
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- Koska geneettiset taudit ovat usein perinndllisia, saattaa geenitestin
tuloksesta olla hyétya perheen ja suvun muille jasenille.

Geenitestauksen rajoituksia ja mahdollisia riskeja

- Geenitestindytteen ottaminen, tulosten odottaminen ja niiden
kuuleminen saattaa aiheuttaa monenlaisia tunteita kuten stressia,
ahdistusta, huojennusta ja syyllisyytta. Onkin tarkeaa pohtia jo etukateen,
mita seuraamuksia testin mahdollinen huono tai hyva tulos voisi aiheuttaa
sinulle ja perheellesi.

- Vaikka diagnoosi saadaan geenitestilla varmistetuksi, ei tauteihin ole aina
tarjolla mitaan erityista hoitoa.

- Taudin geenitausta ei aina ole selvitettavissa erilaisista syista: tarvittavaa
testia ei kenties ole saatavilla tai taudin geenitausta on viela selvittamatta.

- Joissain taudeissa geenitesti voin kertoa taudin syyn, mutta sen avulla ei
saada lisatietoa taudin mahdollisesta vaikeudesta.

- Geenitesti saattaa kertoa myo6s sukulaistesi geeneistd, koska suvun
jasenten geenit ovat osittain samoja. Nain voi paljastua sukulaisen riski
tiettyyn sairauteen. Haluaako han tietaa riskistaan?

- Joskus testit voivat paljastaa perheessa puhumattomia asioita liittyen
esimerkiksi isyyteen tai adoptioon.

smn Sinun padtdoksesi geenitestia harkittaessa

Voi olla vaikeaa paattaa haluaako geenitestin vai ei. Kysymyksessa on

henkilékohtainen ratkaisu. Jokainen voi itse paattaa haluaako testausta ja

_ W myds haluaako kuulla suoritetun geenitestin tulosta. Siksi on tarkeda saada

[ ) i selkeda ja kattavaa tietoa tilanteesta ja saada myds mahdollisuus kysya,
b jotta kaikki epailykset selviavat jo etukateen.

Lasten geenitestaus

Alaikaisten geenitestaukseen on aina suhtauduttu erityisen varovaisesti. Yleensa
lapsille ja nuorille suoritetaan geenitesteja vain mikali ajoissa aloitettavat ehkaisy-
tai hoitotoimenpiteen niin vaativat. Jos testaus ei ole kiireellinen (esimerkiksi ollaan
ennustamassa vasta aikuisiassa ilmaantuvaa tautia, johon ei tarvita oireita edeltavaa
hoitoa), geenitestaus on tapana lykata niin myéhaan, etta lapsi on kyllin vanha paattamaan
siita itse.

Sinun kannattaa kysya seuraavia asioita ennen kuin paatat geenitestin
ottamisesta:

= Taudista:

- Mita taudista tiedetdan?
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- Ovatko taudin oireet kaikilla samanlaisia?

- Millaista elama mabhtaisi olla, jos saisin tuon taudin?

- Miksi minulla tai lapsellani on tdma sairaus?

- Ovatko perheemme muut jasenet riskissa sairastua tahan tautiin?
- Onko tautiin mitaan hoitoa?

- Onkohan tuo hoito saatavilla myds minun tapauksessani?

- Mista saan lisaa tietoa tasta taudista?

= Testista:

- Liittyyk® tahan testiin joitain riskeja? Mita ne voisivat olla?
- Mita testin tulos kertoo?

- Miten tarkka testin tulos on?

- Pitaak® muitakin perheenjasenia testata?

- Kauanko tulosten odottaminen kestaa?

- Kuka kertoo minulle tulokset?

- Ketka kaikki voivat nahda testitulokseni?

Testitulokset ovat arkaluonteista henkilbkohtaista tietoa, joka liittyy
“biologiseen yksityisyyteesi”. Niita siis on pidettdva luottamuksellisina.
Geenitestaukseen liittyen on erittain suositeltavaa etsia tukea (perin-
nollisyysneuvonta), jotta testin merkitys ja seuraamukset varmasti
ymmdrretaan oikein.

= Muita merkityksellisia kysymyksia:

- Onko testin tuloksilla merkitystéd muille suvun ja perheen jasenille?

- Jos on, pitaisik® asiasta keskustella heidan kanssaan etukateen?

- Mita tunteita tulokset kenties herattavat minussa ja sukulaisissani?

- Kenelle kaikille minun tulisi kertoa tuloksista?

- Saanko kirjallisena kaikkea sita tietoa, mista neuvonnassa on puhuttu?

- Auttaako joku minua selittdamaan naita tuloksia lapsilleni ja muille
sukulaisilleni, jos niin toivon.

- Kulkeeko tietoa naista tuloksista todennakdisesti myds muille henkilille?
Kenelle?

- Onko olemassa joitain tukiryhmia tai potilasjarjest6ja, joihin voisin olla
yhteydessa?

- Pitaisik® asiasta olla yhteydessa muidenkin terveydenhuollon toimijoiden
kanssa?

smn Kuluttajille markkinoitavat geenitestit

Viime vuosina kasvavaa maaraa geenitesteja on mainostettu ja/tai myyty
suoraan kuluttajille internetin kautta. Myyjind ovat olleet toimijat, jotka
eivat kuulu viralliseen terveydenhuoltoomme.

Mita yrityksid nama ovat?

Monet naista yrityksista myyvat testeja internetissa samaan tapaan kuin
kirjoja tai CD-levyja. Suurin osa toimii ndin ilman, etta terveydenhuollon
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ammattilaisia olisi toiminnassa
lainkaan mukana.

Mita testeja tarjotaan?
Naiden yritysten myymiin
tuotteisiin  kuuluu
osittain samoja, hyvin
tutkittuja testeja, joita
terveydenhuoltokin
kayttaa. Monet
yritykset kuitenkin
kauppaavat myds
testeja, joiden
luotettavuudesta ei viela
tiedeta tai jotka suorastaan
on todettu kyseisiin
tilanteisiin sopimattomiksi.
Useimmiten testien kerrotaan
arvioivan riskia sairastua tavallisiin
monitekijaisiin tauteihin.

Hyodyllista tietoa kuluttajille markkinoitavista geenitesteista:

= Terveydenhuolto on sita mieltd, ettd monet suoraan kuluttajille tarjotuista
geenitesteista eivat ole patevia. Tama merkitsee sita, etta testien laatua
ja hyodyllisyytta ei ole osoitettu. Useimpien testien tulokset eivat pysty
ennustamaan sairastutko johonkin tautiin tai miten vaikea tuo tauti olisi.
Suuressa valtaosassa tauteja geenit vaikuttavat sairastumisriskiin vain joltain
osin kuten jo aiemmin on kerrottu. Muut tekijat, kuten terveyshistoriasi,
elamantapasi ja ymparistotekijat ovat myods erittdin tarkeassa roolissa.

= Geenitestin tilaaminen ei ole samanlainen pikku juttu kuin kirjan
tilaaminen. On aina tdarkeaa etukateen miettia testin mahdollisia
seuraamuksia sinulle ja perheellesi.

= Lasten testaamiseen pitaa suhtautua erityisen harkiten (katso laatikko
“lasten geenitestaus”). On erittdin suositeltavaa valttdaa kokonaan lasten
testausta virallisen terveydenhuoltomme ulkopuolella.

= Monet naista yrityksistd toimivat ilman l|adketieteellista asiantuntijaa
ja ilman ladkarin ja potilaan vuorovaikutuksellista suhdetta. Kannattaa
kysya omalta laakariltasi olisiko tuollaisesta testista terveyshyodtya sinun
tapauksessasi. Varmista, ettd ymmarrat testin hyodyt ja rajoitukset ennen
kuin sita ostat.

=« Ota selvad mita naytteellesi tapahtuu testauksen jalkeen ja miten
tietosuojasta on huolehdittu. Kysy, ovatko tuloksesi muiden yritysten tai
tutkimuslaitosten kaytettavissa.

= Jos olet ostanut kuluttajille markkinoidun geenitestauksen, neuvottele
l[aakarisi kanssa ennen kuin teet terveyteesi liittyvia paatoksia.
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Lisaa tietoa geenitestauksesta:
= http://www.eurogentest.org/patient/

EuroGentest on laatinut joukon geeneihin ja geenitestaukseen liittyvia potilaille ja
perheille suunnattuja tietolehtisia useilla kielilla (myds suomeksi).

= http://www.orpha.net/

Orphanet tarjoaa tietokantoja harvinaisista sairauksista, harvinaisladkkeista, osaamiskeskuksista,
diagnostisista geenitesteistd, potilasjarjestoista ... Naita ei ole kadnnetty suomeksi.
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Mitda tama asiakirja sisaltaa?

Taman tietolehtisen paamaara on tarjota yleistd ja objektiivista tietoa geenitesteista, niiden
luonteesta ja mahdollisista seuraamuksista. Se esittelee eri testityyppeja, niiden kayton tilanteita
seka niiden tulosten kattavuutta ja rajoituksia.
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