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Puheenvuoro

Geeni- ja genomitieto haastaa terveydenhuollon
ammattilaisten koulutuksen ja osaamisen

Geeni- ja genomitiedon kayttd sairauksien diagnosoinnissa ja hoidossa yleistyy
tulevaisuudessa. Laadukkaan ja asiakaslahtoisen hoitotyén tuottamiseksi, terveyden-
huollossa tarvitaan uudenlaista laaja- ja monialaista osaamista, johon voidaan vastata
organisoimalla eritasoisia ja eri kohderyhmille suunnattuja geeni- ja genomitiedon

koulutuksia.
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enomitiedon eli ihmisen koko perimasta saatavan

tiedon kaytto terveydenhuollossa yleistyy lahivuo-

sina. Tama mahdollistaa sen, etta terveyden edis-
tdminen ja sairauksien hoito voidaan suunnitella

yksilollisesti perimésta saatavan tiedon avulla. Suo-
messa on laadittu kansallinen genomistrategia. Tassa strate-

giassa esitellyiden toimenpiteiden tarkoituksena on varmistaa

genomitiedon tehokas hytdyntaminen terveydenhuollossa.

(STM 2021a). Suomessa valmistellaan myos keskeisia lain-
saadantémuutoksia, jotka tulevat ohjaamaan genomitiedon
kayttoa niin tutkimuksessa kuin hoidossa. Genomilakiin (STM
071:00/2018) on kirjattu kohta Suomeen perustettavasta

genomikeskuksesta, joka toimisi asiantuntijaviranomaisena
genomitietojen kayttoa ja terveyteen liittyvia geneettisia ana-
lyyseja koskevissa asioissa. Genomilain lisaksi biopankkilain
(688/2012) kokonaisuudistus on valmistelussa (STM 2021c).
Biopankkeihin kootaan néytteité ja tietoja suostumuksen anta-
neilta henkil6ilta 1aaketieteellista tutkimusta ja tuotekehitysta
varten (Suomen Biopankit 2021).

Yksilollistetty geeni- ja genomitieto

Kliinisessa genetiikassa on jo pitkaan hyddynnetty yksilollista
geenitietoa yhden geenin aiheuttamien sairauksien diagnosoin-
nissa, kuten esimerkiksi periytyvan syépaalttiuden diagnosoin-

Geeni- ja genomitietoon liittyva ohjaus ja neuvonta on
monivaiheinen prosessi, johon sisaltyy ajantasaisen
tiedon antamista, eri vaihtoehdoista keskustelua ja

psykososiaalisten tekijdiden huomioimista.
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nissa. Geenitiedon avulla voidaan tunnistaa kyseessa olevaan
periytyvaan sairauteen riskissa olevat henkildt ja ohjata heidat
mahdollisen ennaltaehkaisevan seurannan ja hoidon pariin.
Tiedetaan, ettd korkean sairastumisriskin periytyvat sairau-
det voivat vaikuttaa sairastumisriskissa olevien henkildiden
terveydelliseen hyvinvointiin, joten on tarke&a myds kiinnittaa
huomioita heidén terveytensa edistdémiseen ja elamanhallinnan
vahvistamiseen.

Teknologinen kehitys on mahdollistanut koko periman
tutkimuksen ja siitéd saatavan tiedon hyédyntamisen myés
kliinisessé tyossa. Uuden tutkimustiedon avulla kasitys yleisten
monitekijéistensairauksien kuten esim. tyypin 2 diabeteksen
syntymekanismista on laajentunut. Tiedetaan, etta sairauk-
siin vaikuttavat genomin eri variaatiot, jotka selittavat myos
ihmisen yksiléllisia eroja. (Voipio-Pulkki ym. 2017.) Lisaantynyt
tutkimustieto mahdollistaa riskien tunnistamisen ja erityisesti
monitekijdisten sairauksien osalta myds mahdollisuuden sai-
rauksien ehkaisyyn. Nain genomitulosta voitaisiin hyédyntaa
tavanomaisten mitattavien riskitekijoiden rinnalla ja yksilida
henkil6ita, joiden riski esimerkiksi tyypin 2 diabetekseen tai
sepelvaltimotautiriskiin on suuri. Genomitietoa voitaisiin
hyodyntda suunniteltaessa ennaltaehkaisevié toimenpiteita
ja hoitoa (Voipio-Pulkki ym. 2017, Widen & Ripatti 2017). On
kuitenkin huomioitava, ettd monitekijdisten kansantautien
genomisten eli polygeenisten tulosten tulkintaa hankaloittaa
se, ettd tulkintoihin vaikuttavaa tietoa kertyy koko ajan liséa ja
tautiriskiin vaikuttavat myds elintavat. Tilastollisten menetel-
mien avulla laskettava henkilékohtainen polygeenisen riskisum-
man eli PRSn avulla on kuitenkin mahdollista tulevaisuudessa
kohdentaa ennaltaehkaisyyn tahtaavia toimenpiteita. (Perola
ym. 2019, Kaariginen & Aittomaki 2020.) Tarvitaan viel4 lisda
tutkimustietoa ennen kuin PRS eli riskipohjaiset testit tulevat
laajaan kayttoon terveydenhuollossa (Kere 2021). Sairauksien
hoidon ja ennaltaehkaisyn lisaksi yksi keskeisista ja nopeimmin
kasvavista alueista terveydenhuollossa on farmakogenetiikka,
joka kasittelee sitd, miten perintttekijat eli geenit vaikuttavat
ldakehoitojen tehoon ja haittavaikutusriskiin (Niemi 2006).
Tiedetaan, ettd perinndlliset tekijat vaikuttavat potilaan 18&-
kevasteeseen. Ladkehoitoa valittaessa tulisikin muiden poti-
laskohtaisten tekijdiden liséksi kayttda apuna tietoa potilaan
perintétekijoistd. (Pennanen ym. 2021.)

Suomessa kansalaiset suhtautuvat myonteisesti gen-
omitutkimukseen ja genomitiedon kayttdmiseen terveyden-
huollossa. Snellin (2018) tutkimuksen mukaan kansalaisten
mielesta genomitiedon avulla voidaan saavuttaa parempaa
terveyttd ja yhteistd hyvaa. Haastatteluun osallistuvat toivoivat
apua niin itselle kuin muille samassa tilanteessa oleville. On
kuitenkin huomioitavaa, ettd haastattelussa mukana olleet
asettivat genomitiedon kéytolle ehtoja ja rajoituksia. Erityisesti
tietojen kaupallinen hyddyntaminen heratti epéilyksia. Pelkoina
né&htiin my6s eriarvoisuuden kasvaminen ja terveydenhuolto-

jarjestelman riittdmattomat resurssit genomitiedon kaytolle.
Lisédksi genomitiedon kaytdssa nahtiin tarkeana pyytaa tietoon
perustuvaa suostumus.

Tiedonlukutaito ja eettinen kompetenssi

Geeni- ja genomitiedon hyddyntamiseksi Suomessa kansa-
laiset tarvitsevat tiedonlukutaitoa. Se edellyttda kansalaisilta
kriittisen ajattelun, ongelmanratkaisun ja paatéksenteon
kykya (Bawden 2001). Omaan itseen ja terveyteen liittyvan
paatdksenteon tueksi kansalaiset tarvitsevat osaamista tun-
nistaa olemassa olevan tiedon joukosta omaan itseen liittyva
olennainen tieto, mutta myos lisatiedontarve (Doyle 1992).
Terveyden lukutaito on tiedonlukutaidon osa-alue ja vahvan
terveyden lukutaidon yhteys kykyyn toteuttaa hyvaa itsehoitoa
on tunnistettu. (WHO 2016.)

Kansalaisten terveyden lukutaidon tukeminen on terve-
ydenhuollon ammattilaisten ydinosaamista. Ammattilaisten
tehtdvana on terveyteen liittyvan tiedon jakaminen sellaisessa
muodossa, etta kansalainen ymmartaa saamansa tiedon ja
osaa sen perusteella yllapitaa terveyttaan ja tarvittaessa
myds hoitaa itsedan (Nutbeam 2015). Geeni- ja genomitie-
don kohdalla téma tarkoittaa ammattilaisten kykya arvioida
kansalaisten genomitiedon lukutaitoa ja ymmarrysta, mika
edellyttda oman osaamisen kehittdmista geeni- ja genomi-
tiedon lukutaidossa.

Tutkintoon johtavassa terveydenhuollon koulutuksessa
tiedonlukutaidon osaaminen karttuu nayttoon perustuvan
toiminnan kaytanteiden opiskelun liséksi tutkimusosaami-
sen kehittyessa opinndytetyoprosessin aikana. Taitojen kéy-
tantdon soveltamisessa tiedetdan kuitenkin esiintyvan haas-
teita (Lafuente-Lafuente ym. 2019). Haasteita esiintyy myos
organisaatiotasolla siind, miten vaihtelevasti ammattilaisten
tiedonlukutaitoon liittyva osaamista huomioidaan (Macabasco-
O’'Connell & Fry-Bowers 2011). Ndma tunnistetut seikat ovat
olennaista huomioida téydennyskoulutuksissa.

Tiedonlukutaito-osaamiseen liittyva ongelmanratkaisu ja
paatoksenteko edellyttavat terveydenhuollon ammattilaisilta
aina myos eettistd osaamista. Eettisesti sensitiivinen toiminta
mahdollistaa kansalaisten rehellisen, empaattisen ja hieno-
tunteisen kohtaamisen (Lechasseur ym. 2018). Se on tarke&a
erityisesti geeni- ja genomitiedon alueella tilanteissa, joissa
saadun geenitiedon aiheuttama jannitys kohdentuu potilaa-
seen ja hanen laheisiin. Eettinen sensitiivisyys voidaan nahda
osana ammatillisen kasvun prosessia, joka vahvistuu geeni- ja
genomitiedon seka siihen liittyvan eettisen tiedon kasvaessa.

Geeni- ja genomitietoon liittyva koulutus ja jatkuva
oppiminen

Geeni- ja genomitietoon liittyva ohjaus ja neuvonta on monivai-
heinen prosessi, johon siséltyy ajantasaisen tiedon antamista,
eri vaihtoehdoista keskustelua ja psykososiaalisten tekijdiden
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huomioimista. Suositusten mukaan ohjauksen ja neuvonnan
toteuttajan tulee olla tahan liittyvan koulutuksen saanut ter-
veydenhuollon ammattilainen (EuroGentest 2008). Kliinisessa
genetiikassa neuvonta kuuluu laaketieteellisen koulutuksen
saaneen ammattihenkilén toimenkuvaan, nykyaan kuitenkin
yha enenemissd maarin neuvontaa toteuttaa myés hoitotyon
ammattilainen. Geeni- ja genomitiedon kehittymisen seka
lisaantyneen tiedon ja tarpeen seurauksena tulevaisuuden
terveydenhuollossa tarvitaan uudenlaista osaamista.
Geeni- ja genomitietoon liittyva asiantuntijuus kehittyy
maailmanlaajuisesti. Maat ovat kuitenkin kehityksen eri vai-
heissa: on maita, joissa genetic counsellor ammattinimeke ja
koulutus ovat olleet kaytdssa jo vuosikymmenten ajan, mutta
useissa maissa se on vasta kehittymassa (Ormond ym. 2018).
Erityisesti koulutuksessa on maittain suuria eroja, vaihdelleen
maisteritasoisesta koulutuksesta tédydennyskoulutukseen
(Abacan ym. 2018). European Board of Medical Genetics
(EBMG) on antanut suosituksen genetic counsellor ja genetic
nurse terveydenhuollon ammattihenkiléiden koulutuksen sisél-
toon Euroopan maissa. Tdman maisteritasoisen koulutuksen
tulee tarjota opiskelijoille muun muassa geeni- ja genomitietoon
liittyvén teoreettisen tiedon lisdksi mahdollisuus kehittaa vuo-
rovaikutus- ja ohjausvalmiuksia toteuttaa potilas- ja asiakasléh-
toisté liittyvaa ohjausta ja neuvontaa huomioiden tilanteeseen
liittyvéat eettiset ja psykologiset nakékulmat. (EBMG 2021.)
Tampereen Ammattikorkeakoulu on profiloitunut vuodesta
2019 alkaen geeni- ja genomitiedon hyédyntamiseen laaja-

alaisesti terveydenhuollossa. Opetus- ja kulttuuriministerion
rahoittaman PROFITU- strategisen hankkeen mahdollistamana
ontarkasteltu hoitoalojen opetussuunnitelmia lisddmalla niihin
geeni- ja genomitietoon liittyvia ammattikorkeakoulu- ja ylem-
pid ammattikorkeakouluopintoja (PROFITU 2021). Lisaksi on
suunniteltu tydeldméan tarpeesta nousseita eri kohderyhmille
suunnattuja tdydennyskoulutuksia.

Ensimmaisen kerran Suomessa jarjestetaan tutkintoon
johtava Genetic and Genomic Counselling ylempi ammatti-
korkeakoulututkinto-ohjelma. Taman syksylla 2021 alkavan
kansainvélisen koulutuksen opetussuunnitelma pohjautuu
eurooppalaisiin suosituksiin koulutuksen sisallosta (EBMG
2021). Koulutuksen painopisteena on saavuttaa laaja- ja monia-
lainen erityisosaaminen genetiikkaan ja genomitietoon liitty-
vasséd ohjauksessa, missa korostuu lddketieteellisen tiedon
liséksi eettiset ja lainsaddanndlliset erityiskysymykset seka
itsendinen ja kriittinen ajattelu. Koulutus antaa valmiudet eri
terveydenhuollon toimintaymparistoissa tapahtuvaan genetii-
kan ja genomitiedon ohjaus- ja konsultaatiotehtaviin, kliiniseen
asiantuntijatyoskentelyyn, tutkimukselliseen kehittamiseen
seka projekti- ja innovaatiotoimintaan.

Tulevaisuudessa on tarkeda tehda kansallista yhteistyota
eri koulutusorganisaatioiden ja sidosryhmien kanssa geeni
ja genomitiedon lisdamiseksi. Erityisen tarkeaa on jatkuvan
oppimisen kehittdminen.
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