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Tulevaisuudessa terveyden edistaminen ja sairauksien hoito suunnitellaan
yksilOllisesti genomitiedon avulla, minka vuoksi kaikilla ihmisilla tulee olla tasa-
arvoinen mahdollisuus hyotya genomitiedosta. Terveyden tasa-arvon
saavuttamiseksi tarvitaan terveyserojen kaventamista.

Terveyden tasa-arvo tulisi tiedostaa ja huomioida koko genomitutkimuksen
prosessissa. Opinnaytetyon tarkoituksena on kuvata asiantuntijoiden
nakemyksia genomitutkimuksista terveyden tasa-arvon nakdkulmasta.
Opinnaytetyon tavoitteena on tuottaa tietoa genomitutkimuksissa terveyden tasa-
arvon nakokulmasta. Opinnaytetyd toteutettiin laadullisena tutkimuksena.
Tutkimusaineisto kerattiin teemahaastatteluilla ja analysoitiin aineistolahtoisen
sisallénanalyysin avulla.

Opinnaytetyon keskeisia tuloksia ovat, ettd tutkimushenkildn ymmarrysta
genomitutkimuksesta tulee tukea, heidan ohjaukseensa pitda panostaa ja
terveydenhuollon henkildkunnan riittdvastad koulutuksesta tulee huolehtia.
Genomitutkimukseen liittyvaan paatoksentekoon, prosesseihin ja
osallistumiseen tarvitaan avoimuutta, edustuksellisuutta ja sujuvampaa
yhteistyota. Aliedustettujen vaestoryhmien osallistaminen on
tarkeaa. Maallikkoedustajia tarvitaan enemman
paatoksentekoon. Tutkimusprosessin eri vaiheiden kehittamiselle on tarvetta.
Digitalisaatiota ja tekoalya tulisi kayttaa enemman.

Opinnaytetyon avulla saatua tietoa voidaan hyoédyntaa genomitutkimuksen ja
terveyden tasa-arvon edistdmisessa ja sen kehittamisessa.
Jatkokehittamiskohteena voisi olla se, miten terveyden tasa-arvo toteutuu
genomitiedon kliinisessa kaytossa. Olisi myoOs luontevaa jatkaa aiheen kasittelya
rajaamalla sitd Suomen eri vahemmistoryhmiin ja selvittaa tietyn vahemmistdn
suhtautumista tai edustuksellisuutta esimerkiksi biopankkinaytteisiin liittyen.

Asiasanat: genomitieto, genomitutkimus, terveyden tasa-arvo




ABSTRACT
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The purpose was to describe expert views regarding genomic research from the
viewpoint of health equality. The goal was to produce information about health
equality in genomic research. The thesis was qualitative in nature and experts
on the field of genomics and health equality were interviewed. The data were
analyzed through qualitative content analysis.

The key findings were that there is a strong need to improve the participants’
understanding of genomic research. Also, it is important to educate research
personnel and give adequate counselling to study participants. There is demand
for transparency, diverse representation, and better collaboration, when it comes
to decision making, processes and participation in genomic research. It is
crucial to increase the participation of underrepresented populations. Laymen
should be included more in decision-making. There is demand for improvement
of the whole research process. Digitalization and artificial intelligence should be
utilized increasingly.

The knowledge gained from the thesis can be used to promote and develop
equality in genomic research. There is potential for further studies in the clinical
use of genomics. Further studies could be conducted regarding minority groups
in Finland, and to discover how a certain minority group either feels about or is
represented when it comes to biobank samples.
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1 JOHDANTO

Terveyden tasa-arvon saavuttamiseksi tarvitaan terveyserojen kaventamista
(Terveyden & hyvinvoinninlaitos 2020). Tulevaisuudessa terveyden edistaminen
ja sairauksien hoito suunnitellaan yksildllisesti genomitietoa hyddyntaen
(Sosiaali- & terveysministeric 2015; Porkka ym. 2017). Sosiaali- ja
terveysministerio on laatinut ehdotuksen kansallisesta genomistrategiasta, joka
mahdollistaisi ihmisten yhdenvertaisen mahdollisuuden hydtya genomitiedosta.
(STM 2015.) Tassa opinnaytetydssa kasitelldaan terveyden tasa-arvoa

genomitutkimuksissa.

Sairauksien esiintyvyys ja kuolleisuus kohdistuvat epasuhtaisesti eri
vaestonosiin. Syntypera, sosioekonominen asema, maantieteellinen sijainti,
sukupuoli ja ikd ovat kaikki vaikuttavia tekijoita. Genomitutkimuksen avulla
voidaan luoda yksildllisen |aaketieteen linjauksia, joiden tulisi palvella erilaisia
ihmisryhmia ja kaventaa terveyseroja. Huoli tutkimuksen eettisyydesta seka
sosiaaliset ja juridiset kysymykset saattavat hidastaa genomitutkimuksen

hyodyntamista kaytannon ladketieteessa. (Kashyap ym. 2015.)

Opinnaytety0 toteutettin Tampereen ammattikorkeakoulun ja opetus- ja
kulttuuriministerion  rahoittamalle  Profitu-profilointihankkeelle. = Hankkeen
tavoitteena oli luoda terveys- ja geenitiedon vastuullisen hyddyntamisen tiekartta.
Taman opinnaytetyon tarkoituksena on kuvata asiantuntijoiden nakemyksia
genomitutkimuksista terveyden tasa-arvon nakokulmasta. Opinnaytetyon
tavoitteena on tuottaa tietoa genomitutkimuksista terveyden tasa-arvon
nakokulmasta. Opinnaytetyd toteutettiin laadullisena tutkimuksena, jossa

haastateltiin genomitiedon ja terveyden tasa-arvon asiantuntijoita.



2 TEOREETTISET LAHTOKOHDAT

2.1. Genomitieto

Genomitieto tarkoittaa ihmisen koko perimasta saatavaa tietoa (Valtatie, Sarell &
Halkoaho 2021; Genomikeskus n.d. 2020). Perima- eli genomitiedon
hyodyntaminen yleisten kansantautien ennaltaehkaisyssa ja varhaisessa
hoidossa on yksi tulevaisuuden terveydenhuollon suurista mahdollisuuksista
(Valtatie ym. 2021; THL 2020). Genomitiedon kaytdsta voi olla monenlaista
hyotya ihmisen terveydelle. Hydtyja ovat tehokkaampi sairauksien ehkaisy,
kohdennetut seulonnat, tehokkaampi taudinmaaritys, yksilOllistetty hoito,
turvallisempi laakitys, tuloksellisempi tutkimus seka taloudellisuus. (Porkka ym.
2017; THL 2020.) Lisaksi genomitiedon hyddyntaminen voi parantaa hoidon
laatua ja turvallisuutta. Genomitieto vahentaa laakehoidon kustannuksia, koska
hoitoja voidaan kohdentaa tarkemmin potilaille, jotka hyotyvat niista eniten.
(Kallio & Pylkkanen 2019.)

Genomitiedon kayttd terveydenhuollossa lisdantynee lahivuosina.
Tulevaisuudessa terveyden edistaminen ja sairauksien hoito voidaan suunnitella
yksilollisesti genomitiedon avulla. Sosiaali- ja terveysministerio on laatinut
ehdotuksen kansallisesta genomistrategiasta, joka mahdollistaisi ihmisten
yhdenvertaisen hyédyn genomitiedosta. (STM 2015; Kere 2019.) Tiedon ja
osaamisen kehittyessa genomitieto voidaan saada osaksi terveydenhoidon
arkea, mutta myos mahdolliseksi kansainvaliseksi kasvu- ja vientialaksi. (Widen
& Ripatti 2017.) Ehdotetun genomilain tarkoituksena on tukea genomitiedon
vastuullista, yhdenvertaista ja tietoturvallista kayttéa ihmisten terveyden hyvaksi.
Genomilain lakiehdotuksessa esitetddn, ettd Suomeen perustettaisiin
Genomikeskus, joka olisi genomitiedon kasittelya ja terveyteen liittyvia
geneettisia analyyseja koskevien asioiden kansallinen asiantuntijaviranomainen.
(Porkka ym. 2017; STM 2018.)

Terveydenhuollon ammattilaisilla tulee olla riittavasti tietoa genomiikasta seka
ymmarrysta soveltaa tietoa palveluiden suunnittelussa ja potilaiden hoidossa.



Palvelujen yhdenvertainen saatavuus voidaan turvata terveydenhuollon
henkiloston riittavalla koulutuksella. (Porkka ym. 2017; STM 2015.) Jos
terveydenhuollossa ei valmistauduta genomitiedon kayttdon ennakoivasti,
terveydenhuollon kehittyminen ja kustannusvaikuttavuus voivat
vaarantua. Seurauksena voi myos olla se, etta genomitiedosta hyotyvat vain ne,
jotka pystyvat hankkimaan ja hyddyntamaan sita oma-
aloitteisesti. Genomitiedon hyédyntaminen onkin mahdollistettava
yhdenvertaisesti koko vaestdlle. Lisaksi yksildon tukeminen oman geenitietonsa
kayttoon terveyssuunnittelun apuna edesauttaa sairauksien ehkaisya ja
mahdollistaa monille terveemman elaman. (STM 2015.)

Genomitietoon liittyy paljon eettisia kysymyksia, jotka jakaantuvat riskeihin ja
uhkakuviin. Koska genomi sisaltaa yksilon terveyteen seka tulevaan terveyteen
liittyvaa tietoa, vaarinkaytokset ovat mahdollisia. Genomitietoa tulee kasitella kuin
mitd tahansa arkaluontoista henkildtietoa. Eettistd huolta aiheuttaa myos
genomitiedon puutteellisuus. Puutteellista tietoa on vield esimerkiksi harvinaisten

yksigeenisten tautien diagnostiikassa. (Kaariainen 2017.)

2.2. Genomitutkimus

Genomitutkimukset ovat tarkeda osa laaketieteellista tutkimusta. Sairaudet
jaetaan periytyvyyden suhteen kahteen paaryhmaan: harvinaisiin perinndllisiin
sairauksiin ja kansantauteihin. Kansantautiin sairastumiseen geenien vaikutus on
kuitenkin vahaisempi. (Kaariainen 2015.) Tutkimustiedon myo6ta on syntynyt uusi
kasitys yleisten ja perinndllisten sairauksien geneettisesta heterogeenisuudesta.
Genomitutkimuksen myo6ta on tullut uusia keinoja tunnistaa sairastumisriski,
ennaltaehkaista sairauksia erityisesti monitekijaisten sairauksien osalta, seka
kohdentaa vaestoseulontoja. (Voipio-Pulkki ym. 2017.)

Genomitutkimukseen ja niista saatuihin tuloksiin liittyy oikeuksia ja tietosuojaan
liittyvia eettisia kysymyksia. Genomitutkimuksista saatu tieto voi vaikuttaa
yksiloon itseensa ja sen lisaksi tiedolla voi olla vaikutuksia hanen perheeseensa
tai sukulaisiinsa. Tarvitaan kuitenkin lisaa tietoa siita, miten ihmiset suhtautuvat

sairauksiin liittyvaan genomitietoon, millaista tukea tarvitaan ja kuinka saadut



genomitutkimuksen tulokset vaikuttavat ihmisten kayttaytymiseen. On havaittu,
ettd aiemmista genomitutkimuksista saatu tieto terveysongelmasta tai
periytyvasta sairaudesta, toimii huonona kannustimena elintapamuutokseen
(Valtatie, Sarell & Halkoaho 2021). Suomessa ihmiset suhtautuvat
genomitutkimuksiin - melko myonteisesti ja haluavat tietdd enemman
terveydentilaansa liittyvista mahdollisista perinndllisistd sairauksista tai
alttiuksista (Tran Minh ym. 2020).

2.3.Terveyden tasa-arvo

Terveyden tasa-arvon edistamisessa ensisijaisena kohteena ovat ehkaistavissa
olevat terveyserot, joista suuri osa johtuu elinoloihin ja elintapoihin liittyvista
tekijoista. Terveyden ja sosiaalisen aseman yhteys on tarke3, silla terveys on
tilastollisesti sitd huonompi, mitd alemmassa yhteiskunnallisessa asemassa
olevasta ryhmasta on kyse. (Palosuo ym. 2007.) Perustuslaki velvoittaa
turvaamaan jokaiselle riittavat ja tasa-arvoiset sosiaali- ja terveyspalvelut ja
edistdmaan vaestdn terveytta. Lisaksi tulee turvata perus- ja ihmisoikeuksien
toteutuminen. Yhdenvertaisuuslain 1325/2014 mukaan viranomaisten, kuten
sosiaali- ja terveyspalveluiden jarjestgjien tulee edistaa yhdenvertaisuutta niiden
omassa toiminnassa. Lain tarkoituksena on turvata kaikkien mahdollisuus
kayttdaa tarpeisiinsa nahden riittdva maara palveluita. Kaikkia periaatteessa
ehkaistavissa olevia terveyseroja voidaan pitdd epaoikeudenmukaisina
hyvinvointiyhteiskunnassa, joka tahtada kansalaisten ja vaestoryhmien tasa-
arvoon. (THL 2019.) Terveyden tasa-arvo tarkoittaa sita, etta eri vaestoryhmien
valilla ei ole valtettavissa olevia ja epaoikeudenmukaisia eroja. Terveyden tasa-
arvoon liittyy vahvasti ihmisoikeusnakokulma, eli oikeus terveyteen. (Mikkonen
2015, 12.)

Terveydentilan, sairastavuuden ja kuolleisuuden eroja kutsutaan terveyseroiksi.
Nama kuvaavat yhteiskunnallista eriarvoisuutta. Terveydentilalla ja
terveydentilan eroilla vaestéryhmien valilla on merkitysta, silla ne vaikuttavat

hyvan elaman edellytyksiin. Terveyseroja syntyy elamankulun eri vaiheissa.
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Niihin vaikuttavat elinolot, elintavat sekd muut terveyden taustatekijat, jotka

liittyvat kaytettavissa olevien voimavarojen epatasaiseen jakautumiseen.

Terveyden eriarvoisuus on huolestuttavaa seka eettiselta ettd taloudelliselta
nakodkannalta (Mikkonen 2015, 18). Terveyserot tulevat myods taloudellisesti
kalliksi alentamalla tyon tuottavuutta ja Iyhentamalla tyduria. Lisaksi
vaestoryhmien jyrkempi eriytyminen heikentaa yhteiskunnan koheesiota. Taman
takia terveyseroihin puuttuminen voi olla vaikeampaa tulevaisuudessa.
(Mikkonen 2015, 18-19.) Terveyseroja kavennetaan vaikuttamalla sosiaalisiin
taustatekijoihin ja eriarvoisuuteen. Eriarvoisuutta voidaan estaad esimerkiksi
takaamalla, etta kaikilla on riittavat ja yhdenvertaisesti laadukkaat palvelut. (THL
2019.)

2.4.Katsaus aiempiin tutkimuksiin

Kirjallisuuskatsaus on toistettavissa oleva menetelma, jonka avulla voidaan
arvioida ja tiivistda tutkijoiden jo aiemmin julkaisemia tutkimusaineistoja.
Kirjallisuuskatsauksen tarkoituksena on muodostaa kokonaiskuva tietysta
iimiosta ja loytaa vastauksia tutkimuskysymykseen. Kirjallisuuskatsaukseen
valitut tutkimukset tulee perustella huolellisesti eivatkd valinnat saa olla
sattumanvaraisia. Systemaattinen aineiston valinta mahdollistaa luotettavien

tutkimustulosten saavuttamisen. (Salminen 2011, 4, 9.)

Opinnaytetyon taustan kuvaamiseksi suoritettiin systemaattinen
kirjallisuuskatsaus. Tiedonhaku tehtiin kansainvalisista tietokannoista Cinahl ja
Medline. Suomenkielisia |ahteitd haettiin  Medic-tietokannasta. Lisaksi
tiedonhakua suoritettin manuaalisella haulla. Haut suoritettiin syksylla 2020.
Opinnaytetyon keskeisia kasitteita olivat genomitieto, genomitutkimus ja
terveyden tasa-arvo. Kasitteistda muodostui tiedonhakulausekkeita, joita olivat
"genom* research or gene* research or genom*” AND "health equality or health
equity or health disparities or health inequity”. Suomenkielisia lahteita haettiin

lausekkeella “genom* AND terv* OR tasa-arvo OR yhdenvertai*”.
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TAULUKKO 1. Sisaanotto- ja poissulkukriteerit

Sisaanottokriteerit Poissulkukriteerit

Julkaistu vuosi 2015-2020 Aineistoa ei ole julkaistu 2015-2020
Kieli suomi tai englanti Kieli muu kuin suomi tai englanti
Vertaisarvioitu tutkimusartikkeli Ei ole vertaisarvioitu tutkimusartikkeli
Koko teksti saatavilla Ei koko tekstia saatavilla

Vastaa opinnaytetyon aiheeseen: Ei vastaa opinnaytetydn aiheeseen
Terveyden tasa-arvo

genomitutkimuksissa

Kirjallisuuskatsauksen prosessiin kuuluu aineiston laadun arviointi, jonka
tavoitteena on arvioida aineiston laatua ja patevyytta seka aineistossa esitettyjen
tulosten merkittavyytta ja yleistettavyytta. (Stolt ym. 2016, 74.) Opinnaytetyon
kirjallisuuskatsaukseen valitut artikkelit arvioitiin tutkimuksen asetelman ja
luotettavuuden osalta. Kirjallisuuskatsauksen arviointiin kaytettiin Kiriittisen
arvioinnin tarkistuslistaa. (Hoitotyon tutkimussaatioc 2018). Aineiston laatua
arvioitin Joanna Briggs Instituutin arviointikriteereitd kayttaen (Liite 3.)
Opinnaytetyon tekijat itse tekivat laadun arvioinnin. Laadun arvioinnin kriteerien
toteutumista arvioitiin arviointiasteikolla kylla, ei tai epaselva. Jokaiselle
tutkimukselle laskettiin laadunarviointipisteet, ja kaikki hyvaksyttin mukaan

kirjallisuuskatsaukseen.

Sisaanottokriteerina oli, ettd artikkelien ja julkaisujen tuli olla suomen- tai
englanninkielisia seka kokonaan luettavia ja vertaisarvioituja. Julkaisukielena tuli
olla suomi tai englanti. Alan kiivaan kehityksen vuoksi lahteiden tuli olla tuoreita,
korkeintaan viisi vuotta vanhoja. Lisaksi lahteiden tuli vastata opinnaytetydn

aiheeseen Terveyden tasa-arvo genomitutkimuksissa. (Taulukko 1.)

Kirjallisuushaku eteni otsikon perusteella tehdyista valinnoista tiivistelmiin, minka
jalkeen valitut aineistot luettiin kokonaan. Samalla huomioitiin, ettd aineistojen
sisaltd vastasi tutkimuskysymykseen. Kolmea artikkelia ei hyvaksytty lopulliseen

kirjallisuuskatsaukseen, koska ne olivat itsessaan kirjallisuuskatsauksia.
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Opinnaytetyon  kirjallisuuskatsaukseen  valikoitui  viisitoista tieteellista
tutkimusartikkelia (Kuvio 1.) Kirjallisuuskatsaukseen valitut artikkelit esitelladn

liitteessa. (Liite 4.)



Hakusanat ja tietokannat:
Medic: “genom* AND terv* OR tasa-arvo OR yhdenvertai*"

Cinahl, Medline: genom* research or gene* research or genom* AND health
equality or health equity or health disparities or health inequity

%

Hakutulos:
Cinahl: n=373
Medline: n=1039
Medic: n=35

NS

Sisaanottokriteerit:

1. Julkaisuvuosi 2015-2020, 2. Kieli suomi tai englanti, 3. Vertaisarvioitu
tutkimusartikkeli, 4.koko teksti saatavilla 5. Vastaa opinnaytetydn aiheeseen:
Terveyden tasa-arvo genomitutkimuksissa

%

Hakutulos poissulkukriteerien jalkeen:
Cinahl: n=12
Medline: n=65
Medic: n=5

N

Otsikon perusteella valitut:
Cinahl: n=8
Medline: n=50
Medic: n=0
Otsikon perusteella hylatyt n=35 (Poissulkukriteerit: ei vastannut opinndytetydn aiheeseen)

NS

Abstraktin perusteella valitut tekstit:
Cinahl: n=5
Medline: n= 34

NS

Koko tekstin ja laadunarvioinnin perusteella mukaan valitut
Yhteensa: n=15

Kuvio 1. Tiedonhaun kuvaus

13
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241 Genomitutkimusprosessi

Talla hetkella genomitutkimuksiin osallistuvien
tutkimushenkildiden monimuotoisuus on vahaista. Tama johtuu monesta syysta,
kuten tieteen tekemisen kaytannon haasteista ja
rekrytoinnin seka tutkimuksen rahoituksen epatasa-arvoisesta jakautumisesta.
On tarkeaa ja yhtaikaa haasteellista tuottaa yhteisesti rahoitetusta
genomitutkimuksesta sellaista tietoa ja osaamista, mista kaikkein
aliedustetuimmatkin vaestonosat voisivat hyotya. (Bien ym. 2016, 12.) Jos
vahemmistoja kuitenkin osallistuu genomitutkimuksiin vain vahan, se voi
heikentaa tutkimustulosten luotettavuutta ja yhteiskunnan kykya luoda sellaisia
genomilaaketieteen strategioita, joista on hyotya naille vaestoryhmille
(Robertson ym. 2018, 83).

Genomiikan odotetaan vahentavan terveyseroja. Geenianalyysi on kuitenkin
monimutkaisempaa, jos tutkittavan sukujuuret ovat moninaiset. Tama
houkuttelee tutkijoita pitaytymaan geneettisesti homogeenisissa
tutkimuskohteissa. (Dick ym. 2017, 489.) Jos
genomitutkimuksissa liitetdan yhteen samankaltaiselta vaikuttavia vaestonosia ja
talla tavoin yksinkertaistetaan monimutkaisia rakenteita mittauksen ja kayton
helpottamiseksi, vaeston geneettisesti maaraytyvien sairauksien
sairastuvuusriskin paikallisia eroja voi jaada piiloon. (Jenkins ym. 2016,
521.) Tavalliset genomitutkimuksissa kaytettavat teknologiat eivat riita
kattamaan kaikkien ihmisten genomia. Tama voi heikentaa sairauksien syntyyn
merkityksellisten perintotekijoiden havaitsemista ja talla tavoin pahentaa
vaestojen valisia terveyseroja. (Jenkins ym. 2016, 521.)

Geneettinen alttius ja altistuminen sosiokulttuurisille riskitekijoille liittyvat
monimutkaisiin sairauksiin, kuten korkeaan verenpaineeseen. Silti geneettisissa
assosiaatiotutkimuksissa otetaan harvoin huomioon seka geenien etta
ymparistotekijdoiden  vaikutukset.  Kuitenkin  kulttuurisesti  merkittavien
stressitekijoiden, kuten rakenteellisen rasismin, huomioiminen tutkimuksen
suunnittelussa saattaa parantaa tutkijoiden ymmarrystda monimutkaisiin
sairauksiin  liittyvasta geenien ja  ympariston yhteisvaikutuksesta.
(Quinlan ym. 2016, 7.)
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242 Alueellisuus genomitutkimuksissa

Genomitutkimus perustuu suurelta osin eurooppalaiseen tai aasialaiseen
perimaan, kun taas afrikkalainen perima on aliedustettu (Tan S-H ym. 2018, 4;
Dick 2017, 488; Kaufman 2015, 468—469). Sairauksiin liittyvilla alleeleilla voi
kuitenkin olla eri vaestdoryhmissa huomattavan erilainen taajuus riippuen
esimerkiksi vaestotieteellisista tekijoista, kuten pullonkaulaefektista (De La
Vega & Bustamante, 2018.) Jos siis sairaus havaitaan eurooppalaisessa
vaestdssa, kyseisen sairauden geneettiset vaikutukset saattavat olla erilaisia
syntyperaltaan ei-eurooppalaisilla ihmisilla (Kashyap ym. 2015; Dick ym. 2017,
489; Sharp ym. 2020: 207-209). Yhdessa maanosassa tehty genomitutkimus ei
valttamatta hyodyta muualla asuvia ihmisia riittavasti, silla eri alueilla geenien ja
ymparistdn vuorovaikutus, olosuhteet ja sairauksien periytyminen voivat olla
erilaisia. Tama aiheuttaa huolta siita, ettd genomiikka voi itse asiassa pahentaa
globaalia terveyserojen kuilua yksilOllisen laaketieteen kehittyessa
(Munung ym 2018, 1). Ottamalla genomitutkimuksiin mukaan monipuolisesti
perimaltaan erilaisia ihmisia voidaan vahentaa tutkimustulosten vinoutumaa ja
nain edistaa terveyden tasa-arvon toteutumista eri vaestoryhmien valilla (De La
Vega & Bustamante, 2018).

Alueellisen genomitutkimuksen ja biopankkitoiminnan ohjelmien tarkoituksena
on maaritellda, mita reilu ja yhdenvertainen tutkimus tarkoittavat paikallisessa
kontekstissa. Kun genomitutkimusta tehdaan paikallisella tasolla, se voi johtaa
uusien hoitomuotojen kehittdmiseen nimenomaan paikallisten tarpeisiin.
Alueellinen genomitutkimus ja biopankkien kehittaminen voivat auttaa tutkijoita
tekemaan vyhteistyotd muiden alueiden tutkijoiden kanssa, mika lisaa
tutkimuksesta saatavaa hyotya. (Munung ym. 2017, 1-2, 4.) Jos kansainvalinen
terveystutkimuksen yhteistyd tapahtuu lapindkyvasti ja oikeudenmukaisesti,
voidaan ehkaista paikallisten tutkijoiden hyvaksikayttda. Onkin olennaista,
ettd paikalliset tutkijat saavat osallistua kansainvalisten tutkimusprojektien
suunnitteluun ja toteuttamiseen. Tama lisaa yhteista kunnioitusta ja kannustaa

tutkijoita jakamaan kokemuksiaan. (Munung ym. 2017, 1.)


https://go-gale-com.libproxy.tuni.fi/ps/advancedSearch.do?method=doSearch&searchType=AdvancedSearchForm&userGroupName=tampere&inputFieldNames%5b0%5d=AU&prodId=AONE&inputFieldValues%5b0%5d=%22Francisco%2BM.%2BDe%2BLa%2BVega%22
https://go-gale-com.libproxy.tuni.fi/ps/advancedSearch.do?method=doSearch&searchType=AdvancedSearchForm&userGroupName=tampere&inputFieldNames%5b0%5d=AU&prodId=AONE&inputFieldValues%5b0%5d=%22Francisco%2BM.%2BDe%2BLa%2BVega%22
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243 Rekrytointi genomitutkimukseen

Genomitutkimuksen tasa-arvoistumisen tiella on osallistujien rekrytoinnin
vaikeus (Kashyap ym. 2015). Eri ihmisryhmissa on erilaisia mielipiteita
tutkimukseen osallistumisesta ja tulosten saamisesta. Vahemmistoryhmat ovat
aliedustettuja genomitutkimuksissa erilaisista syista. Syita ovat
esimerkiksi epaluottamus tiedeyhteis6a kohtaan, syrjinnanpelko, huoli
luottamuksellisuuden  toteutumisesta, ajatus  tutkijoiden  koekaniiniksi
joutumisesta, kiinnostuksen puute tai ajatus siita,
ettei genomitutkimukseen osallistumisesta ole hyotya. (Smith ym. 2018,1;
Sharp ym. 2020, 207-209.) Lisaksi syita voivat olla datan yksityisyydensuojaan
liittyvat kysymykset, kuten tulosten saanti ja sattumaldyddkset, datan jakaminen
ja naytteiden toissijainen kaytto, tietoon perustuvan suostumuksen mekanismit ja
naytteiden omistajuus (Dick ym. 2017: 489; Sharp ym. 2020, 207-209). Syyt
voivat johtua menneisyydessa tehtyjen tutkimusten epaeettisyydesta tai siita,
ettei kaikilla mahdollisilla tutkittavilla ole paasya tutkimusta tekevaan
erikoissairaanhoidon yksikk6on (Kashyap ym. 2015). Myoés tutkittavalla
sairaudella itsellaan, kuten alkoholismilla, voi olla stigma (Dick ym 2017,
489). Onkin tarkeaa lisata kansalaisten tietoisuutta lakien takaamasta
yksityisyydensuojasta ja suojasta syrjintda vastaan (Dick ym. 2017, 489;
Sharp ym. 2020, 207-209).

Genomitutkimuksen osallistumisinnokkuutta lisaavat tietamys genetiikasta,
tutkimuksen hyodyista ja riskeista, tutkimuksen kayttokelpoisuus,
luottamus seka halu lisata perheen tai yhteisdn terveytta (Dick ym 2017, 489).
Vahemmistdjen osallistumisen lisaamiseksi genomitutkimuksissa olisi hyva
panostaa lapinakyvyyteen ja tietoon perustuvaan suostumukseen. Lisaksi olisi
tarkeaa ottaa tutkimusprosessiin mukaan
vahemmistojen arvostettuja edustajia yhteisOperustaisesti ja nain pyrkia
aktiivisesti parantamaan l|adketieteellisten instituutioiden ja vahemmistojen
valista luottamusta. (Sharp ym. 2020, 207-209.)

Monipuolinen ja edustava maara osallistuja on tarkeda myos lasten
genomitutkimuksessa. Tarvitaan lisaa tutkimusta, jotta ymmarretaan

vanhempien paatoksentekoon liittyvia tekijoita genomitutkimukseen liittyen. On
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havaittu, etta lasten ja aikuisten osallistumisen kieltaytymiseen on erilaisia syita.
Lasten tutkimuksissa korostuvat huoli yksityisyydesta, syrjinnasta tai
tutkimuksen aiheuttamasta psykologisesta vaikutuksesta. Lapsipotilaan
syntypera vaikuttaa huomattavasti genomitutkimukseen
osallistumiseen. (Sharp ym. 2020, 203, 207-209.)

244 Hyotyjen jakautuminen

Eristaytyneilla vaestoryhmillda saattaa olla kohonnut riski sairastua periytyviin
sairauksiin. Vaestoryhmat ovat saattaneet eristaytya maantieteellisesta,
uskonnollisesta tai etnisyyteen liittyvasta syysta. Myos kulttuurilla on vaikutusta
geneettiseen  monimuotoisuuteen.  Alueen historialliset, uskonnolliset,
kayttaytymis- ja sosioekonomiset tekijat jakavat vaestoa viela pienempiin ryhmiin,
mika saattaa johtaa terveydelle haitallisten alleelien runsaampaan

esiintyvyyteen. (Jenkins ym. 2016, 520.)

Kun tutkitaan harvaan asuttujen alueiden vaestda, populaation pienen koon
vuoksi tautitapauksia on vahan ja siksi on vaikea arvioida sairauden riskia ja
esiintyvyytta. Toisaalta tutkimuksissa saatetaan jattda huomiotta merkittavia
sairastavuuseroja siita syysta, etta sairastavuusriskin oletetaan olevan eri alueilla
samankaltainen. Kun harvaan asutuilla alueilla tutkitaan kroonisten sairauksien
esiintyvyytta, paikallinen genomin heterogeenisyys tulisikin ottaa huomioon seka
tutkimuksen  suunnittelussa  ettd  tutkimustulosten tulkinnassa. Nain
monimutkaisten sairauksien perinnéllisyytta voitaisiin ymmartaa paremmin.
(Jenkins ym. 2016, 519, 521.) Sellaisilla harvaan asutuilla alueilla,
joissa vaeston muuttolike on vahaista ja yhteisOjen suvut ovat pienelta
maantieteelliseltd alueelta, saattaa olla korkeampi sydpaan ja muihin
perintotekijoihin liittyvien sairauksien riski. Perustajavaikutus ja vaestdon vahainen
sekoittuminen muiden yhteisOjen kanssa saattavat vaikuttaa periman
monimuotoisuuteen. Kun  tunnistetaan ja  tutkitaan tallaisia harvaan
asuttuja yhteis¢ja, saatetaan 16ytaa uusia yleisiin ja monimutkaisiin sairauksiin
myotavaikuttavia alleeleja. Tallaisia alleeleja voisi olla mahdotonta havaita

geneettisesti monimuotoisemmassa ihmisryhmassa. Nykyisten tietokantojen
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avulla ei ole kuitenkaan mahdollista tutkia syvemmin pienia yhteisgja.
(Jenkins ym. 2016, 520-521, 523.)

Kulttuurisesti sensitiivisia ja yhteisda tukevia toimintatapoja kannattaa hyodyntaa
genomitutkimuksissa, jotta valtytaan syrjinnalta ja terveyden epatasa-
arvolta (Smith ym. 2018, 9). Aliedustettujen ryhmien
rekrytointia genomitutkimuksiin voidaan helpottaa erilaisin
keinoin. Sairaalarekrytoinnin lisaksi on mahdollista hyddyntaa yhteisOperustaista
rekrytointia. On myos hyva varata riittavasti aikaa rekrytointitapahtumiin
seka tutkittavan ensikaynnille. Joskus voi olla hyoédyllistd varata ensikaynti
mahdollisen tutkittavan luokse, jotta vahennettaisiin tutkimukseen kulkemisen
aiheuttamia esteita. (Bishop ym. 2018.) Yksi tasa-arvoistamisen keino on tehda
yhteisOperustaista, osallistavaa tutkimusta (Jenkins ym. 2016: 523;
Sharp ym. 2020, 203, 209). Lisaksi vahemmistdn edustajilla pitaisi olla
mahdollisuus vaikuttaa siihen, miten oman vaestéryhman genomiresursseja
tulkitaan, hyodynnetdan ja esitetddn laajemmalle yleisdlle. Taman
saavuttamiseksi vahemmistoryhmien edustajia pitaisi kouluttaa bioinformatiikan
ja genetiikan aloille. (Robertson ym. 2018, 86.) Jotta genomitutkimus olisi
yhdenvertaista, genomitutkimuksesta kaytyyn keskusteluun taytyy osallistua

syntyperaltaan erilaisia inmisia (Dick ym. 2017, 486).

Koska sairauden oireet ja hoitovaste saattavat erota sukupuolten valilla,
lahivuosikymmenina laaketieteellisessa tutkimuksessa on alettu ottaa sukupuoli
huomioon (Tozzo ym. 2020; Tan S-H ym. 2018, 10). Jos halutaan,
genomitutkimuksen yhdenvertaisuuden lisdamiseksi voidaan tehda kansallisen
tason ohjeita vahemmistéryhmien ja naisten mukaanotosta (Tan S-
H ym. 2018, 16-18). Genomiresursseja pitdd myds suojella riittavasti, jotta
varmistutaan niiden kayton alkuperaisen tarkoituksen noudattamisesta. Kun
tietysta vaestoryhmasta keratdan genomitietoa, tarked huomioon otettava asia

on tuon tiedon hallinta. Tarvitaan yhteisGjen suostumus siihen, ettd heidan

jasentensa genomidataa kasitellaan, sovittujen kaytantdjen
mukaisesti. (Robertson ym. 2018, 85.) Jos vahemmistojen
osallistumista genomitutkimuksiin lisataan, harvinaisten

geenimutaatioiden |0ytymistd  voidaan  helpottaa ja nain  parantaa

yksilOllistetyn |aaketieteen saatavuutta, tehokasta hoitoa seka vahentaa
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kuolleisuutta ja epatasa-arvoa. Tutkimusten rahoitusta voidaan keskittaa
sellaisiin ihmisryhmiin, minkd joukossa tavataan enemman tiettyja tauteja,
esimerkiksi syopia. Lisaksi kansallisia biopankkeja voidaan kehittaa siten, etta
niihin tallennetaan aliedustettujen vaestoryhmien naytteita ja tietoja. Yksi keino
voi olla se, etta vahemmistbille tehdaan kohdennettuja tutkimuksia (Tan S-
H ym. 2018, 16-18.) tai etta otanta on mahdollisimman laajasti eri vaestoryhmia
edustava (Kaufman 2015, 468—469).
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3 TARKOITUS, TAVOITE JA TUTKIMUSKYSYMYS

Taman opinnaytetyon tarkoituksena on kuvata asiantuntijoiden nakemyksia

genomitutkimuksista terveyden tasa-arvon nakdkulmasta. Opinnaytetydn

tavoitteena on tuottaa tietoa genomitutkimuksista terveyden tasa-arvon

nakokulmasta.

Opinnaytetyon tutkimuskysymys:

1. Millaisia nakemyksia asiantuntijoilla on terveyden tasa-arvosta

genomitutkimuksissa?
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4 TUTKIMUSAINEISTO JA MENETELMAT

4.1.Laadullinen tutkimus

Laadullisessa eli kvalitatiivisessa tutkimuksessa pyritddan ymmartamaan
tutkittavaa ilmiota kokonaisvaltaisesti. Laadullisella tutkimuksella yritetdan saada
selville tutkittavaan aiheeseen liittyvia tosiasioita tiettyyn paikkaan ja aikaan
rajoittuen. Laadullisen tutkimuksen tarkoituksena on pyrkia ymmartamaan,
kuvaamaan ja tulkitsemaan tutkittavaa ilmiota, eika sen tarkoituksena ole tuottaa
yleistettavia paatelmia. (Tuomi & Sarajarvi 2018; Hirsijarvi, Remes & Sajavaara
2013, 160-161.)

Laadullisen tutkimuksen ominaispiirteena pidetdan induktiivisuutta, jossa
paattely etenee yksittaistapauksista yleiseen, laajempaan kokemukseen.
Laadullisen tutkimuksen avulla pyritadn ymmartamaan ilmio henkildiden
nakOkulmasta seka tekemaan johtopaatoksia aineistolahtoisesti keratyn
aineiston pohjalta. Laadullisessa tutkimuksessa on mahdollista kayttaa useita eri
aineistonkeruumenetelmia. Haastattelu on yksi tallainen
aineistonkeruumenetelma. Yleensa laadullisessa tutkimuksessa haastateltavien
kohdejoukon valinnassa kaytetdaan ennalta maariteltya otantaa. (Kylma &
Juvakka 2014,16-21; Kankkunen & Vehvildinen-Julkunen 2013.) Tassa
opinnaytetydssa oltiin kiinnostuneita asiantuntijoiden nakemyksista terveyden
tasa-arvosta genomitutkimuksissa, joten opinnaytetyo toteutettiin laadullisella
tutkimusmenetelmalla. Nain pyrittin samaan mahdollisimman kattavaa ja

monipuolista tietoa tutkittavasta ilmidsta valitussa kohdejoukossa.

4.2. Haastattelu aineistonkeruumenetelmana

Haastattelu on monipuolinen ja tehokas tapa kerata tietoa, kun ollaan
kiinnostuneita tutkittavaan asiaan liittyvista kokemuksista tai ajatuksista.
Laadullisessa haastattelussa haastateltavat valikoituvat sen perusteella, onko
heilla kokemusta ja kaivattua tietoa tutkittavasta ilmiostda seka halukkuutta

keskustella aiheesta tutkimushaastattelutilanteessa. (Kylma & Juvakka 2014,
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80.) Haastateltavien valinta valikoituu niihin henkilGihin, joilla uskotaan olevan
haluttua tietoa tai nakemysta tutkittavasta ilmiosta. Lisaksi tutkimustehtavat
rajaavat haastateltavien valitsemista. Haastateltavien kohdejoukko tulee valita
tarkoituksenmukaisesti ja harkiten, jotta saadaan mahdollisimman monipuolinen
kasitys tutkittavasta aiheesta. Haastateltavien sopivaa maaraa ei voida maaritella
yksiselitteisesti, vaan aineiston saturaatio eli kyllaantyminen on parempi mittari.
Aineiston saturoituessa aineistoa on riittavasti, merkittdvaa uutta tietoa ei enaa
tule esille ja haastatteluissa voivat toistua samat asiat. (Eskola, Latti & Vastamaki
2018.)

Haastateltavien valinnan tulee olla harkittua ja tarkoitukseen sopivia.
Harkinnanvaraisia otantamenetelmia ovat esimerkiksi lumipallo-otanta ja
eliittiotanta. Lumipallo-otannassa tutkijan haastattelema henkild johdattaa
tutkijan seuraavan haastateltavan Iluo. Lumipallo-otanta toimii parhaiten
sellaisissa kyselytutkimuksissa, joiden vastaajat kuuluvat johonkin tiettyyn
ryhmaan ja ovat vaikeasti tavoitettavissa. Toinen harkinnanvarainen
otantamenetelma on eliittiotanta, jonka mukaan tutkittavilta uskotaan saatavan

parhaiten tietoa tutkittavasta ilmiosta. (Tuomi & Sarajarvi 2018.)

Teemahaastattelussa  kdydaan 1api ennalta  suunniteltuja  teemoja
keskustelunomaisesti ja haastateltavilla on tastd syysta aktiivisempi rooli.
Haastattelujen tavoitteena on saada monipuolisia kuvauksia tutkittavasta
iimiosta. (Kylma & Juvakka 2014, 79-80.) Teemahaastattelu on hieman
avoimempi kuin strukturoitu haastattelu. Teemahaastattelu edellyttda hyvaa ja
huolellista perehtymistd aiheeseen. Tutkimuksen tekija valitsee muutamia
ennalta suunniteltuja aihepiireja tai avainkysymyksia, joiden ymparille haastattelu
muotoutuu. Teemahaastattelussa haastattelija voi kayttaa tukilistaa kasiteltavista
teemoista, mutta tarkkojen kysymysten sijaan suositaan laajempia
kokonaisuuksia kasiteltavasta aiheesta. Teemojen kasittely on vapaamuotoista.
(Tuomi & Sarajarvi 2018.)
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4.3.0pinnaytetyon aineiston keruu

Opinnaytetyon aineistonkeruumenetelmaksi valikoitui teemahaastattelu, jossa
haastateltin genomitutkimuksen ja terveyden tasa-arvon asiantuntijoita.
Teemahaastattelun uskottiin olevan toimivin ja tukevan tutkimuksen tarkoitusta
parhaiten. Taustakirjallisuuden pohjalta teemoiksi valittin genomitutkimuksen
suunnittelu, rekrytointi yhdenvertaisesti, genomitutkimuksen toteutus, rahoitus,
hyotyjen jakautuminen seka genomitutkimuksen tulevaisuudennakymat. (Kuvio
2.) Haastatteluissa oli kaytossa ennalta suunniteltu teemahaastattelurunko (Liite
4.) Teemahaastattelu valikoitui, koska sen avulla uskottin saatavan

monipuolisesti aineistoa.

Genomi-
tutkimuksen
sunnittelu

Genomi-
tutkimukseen
rekrytointi

Tulevaisuuden
nakymat

Genomitutkimus
& terveyden
tasa-arvo

Genomi-
tutkimuksen
toteutus

Hyotyjen
jakautuminen

Kuvio 2. Teemahaastattelun teemat
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Opinnaytetyon aineisto kerattiin genomitutkimuksen ja terveyden tasa-arvon
asiantuntijahaastatteluista. Haastateltavien otanta oli (n=9) yhdeksan kappaletta.
Haastattelut toteutettin  yksildhaastatteluina.  Asiantuntijat  valikoituivat
harkinnanvaraisella otoksella, jossa oli lumipallo- ja eliittiotannan periaatteita.

Haastateltavat suosittelivat monipuolisesti asiantuntijoita eri aloilta.

Opinnaytetyon suunnitelma saatiin valmiiksi syksylla 2020. Samana syksyna
Tampereen ammattikorkeakoululta saatiin tutkimussopimus opinnaytetyon
toteutuksesta. Suunnitelman ja tutkimussopimuksen hyvaksymisen jalkeen
asiantuntijoille lIahetettiin sahkopostitse saatekirje (Liite 1.) ja suostumuslomake.
Saatekirjeessa kysyttiin  halukkuutta osallistua opinnaytetydhdn ja kerrottiin
opinnaytetydn tarkoitus, tavoite seka muita opinnaytetydssa kasiteltavia asioita.
Lisaksi saatekirjeessa esiteltin  haastatteluteemoja.  Suostumuslomake
toteutettiin ja lahetettiin sahkoisesti Microsoft Forms -palvelun avulla. Forms-
linkki suostumuslomakkeeseen lahetettiin saatekirjeen mukana sahkopostitse.
pyydettiin viela sanallinen suostumus opinnaytetydhon osallistumiseen ennen
haastattelun  aloittamista. = Haastattelujen  toteutusajankohdat  sovittiin
haastateltavien kanssa ja aikaa pyydettin varaamaan 30-60 minuuttia.
Asiantuntijat tydskentelivat eri organisaatioissa ja ryhmahaastattelu koettiin liian
vaikeaksi toteuttaa, minkd vuoksi paadyttiin yksildhaastatteluihin. Haastattelut
toteutettiin syksylla 2021. Haastatteluita oli tarkoitus tehda kasvotusten, mutta
COVID-19-pandemian  vuoksi  haastattelut  toteutettin  etayhteydella.

Etahaastatteluissa kaytettiin Microsoft Teams -ohjelmistoa.

Haastattelujen toteuttamisesta tehtiin asianmukainen tietosuojailmoitus.
Tietosuojailmoitus hyvaksytettin Tampereen ammattikorkeakoululla syksylla
2021. Ennen haastattelua haastateltaville kerrottiin henkilGtietojen kasittelysta
tietosuoja-asetusten edellyttamalla tavalla. Haastateltaville kerrottiin etukateen
haastattelujen aanittamisesta ja keratyn aineiston anonymisoinnista.
Haastattelun alussa opinnaytetyon tekijat esittelivat itsensa ja kertasivat viela
opinnaytetydn aiheen, tarkoituksen ja tavoitteen. Haastattelujen aanitiedostot
tallennettiin ja ainoastaan opinnaytetyontekijat paasivat tarkastelemaan niita.

Haastattelut aanitettiin varmuuden vuoksi kahdella eri laitteella. Aénitiedostot
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myOs varmuuskopioitiin. Tiedostot nimettiin  huolellisesti ja siten, etta
henkilGtietoja ei ollut nakyvilla missaan vaiheessa. Opinnaytetydn valmistumisen

jalkeen keratyt aineistot havitettiin asianmukaisesti.

Haastatteluista pyrittiin tekemaan luontevia ja avoimia. Molemmat opinnaytetyon
tekijat osallistuivat kaikkiin haastatteluihin. Toinen opinnaytetyon tekija toimi
haastatteluissa suunnitellusti paahaastattelijana ja toinen opinnaytetyon tekija
havainnoi seka huolehti aanityksen toimivuudesta. Haastattelujen
keskimaarainen kesto oli 42 minuuttia. Lyhyin haastattelu kesti 36 minuuttia ja
pisin 57 minuuttia. Haastattelut etenivat sujuvasti ja rauhallisesti ennalta
suunniteltujen teemojen mukaisesti. Nauhoitusten kokonaiskestoksi tuli 6 tuntia

35 minuuttia.

Haastatteluaineisto  aukikirjoitettin ~ sanatarkasti  kirjalliseen  muotoon
mahdollisimman pian kunkin haastattelun jalkeen. Opinnaytetydn tekijat litteroivat
aineistot, eika ulkopuolista apua kaytetty. Yhteensa nauhoitusten
aukikirjoittaminen kesti noin 31 tuntia 40 minuuttia. Haastatteluaineistot nimettiin
haastattelujen  jarjestyksen  mukaisesti  esimerkiksi H1, H2, HS3.
Haastatteluaineistot tallennettiin henkildkohtaisiin OneDrive tiedostoihin, joihin
opinnaytetyon tekijoilla oli vain paasy. Litteroitua tekstia kertyi kirjasintyypin
koolla 11 yhteensa 68 sivua.

4.4. Aineiston analysointi sisallonanalyysin avulla

Induktiivinen eli aineistolahtdinen analyysi perustuu yksittaisen aineiston pohjalta
tehtyihin havaintoihin ja teorioihin, eivatka aikaisemmat tiedot saa vaikuttaa
analyysin toteuttamiseen tai lopputulokseen (Tuomi & Sarajarvi 2018).
Aineistolahtoinen sisallonanalyysi voidaan jakaa karkeasti kolmeen eri
tydvaiheeseen. Aineistolahtdisen analyysin paavaiheet ovat redusointi eli
pelkistdminen, klusterointi eli ryhmittely ja abstrahointi eli ryhmien nimeaminen
(Kylma & Juvakka 2014.)
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P Klusterointi Abstrahointi
Redusointi eli . . .
e eli eli ryhmien
pelkistaminen . e .
ryhmittely nimeaminen

Kuvio 3. Aineistolahtdinen analyysiprosessi (Kylma & Juvakka 2014, muokattu)

Pelkistamisessa tutustutaan perusteellisesti aineistoon ja taman jalkeen
aineistosta etsitaan tutkimuskysymykseen vastaavia ilmaisuja tai sanoja.
Alkuperaisilmaisut siistitdan pelkistettyihin muotoihin, jolloin epaolennaiset asiat
karsiutuvat pois. Pelkistyksissa taytyy kuitenkin huomioida, etteivat merkitykset
katoa. Seuraavassa vaiheessa eli ryhmittelyssa ala- ja ylaluokkia syntyy
pelkistetyista ilmauksista. Talloin samaa tarkoittavat asiat ja ilmaisut ryhmitellaan
eri luokkiin ja muodostetaan alaluokkia. Kaikki luokat nimetaan sisaltéa kuvaavilla
termeilla. Viimeinen vaihe abstrahointi pohjautuu ryhmittelyyn ja kasittaa ryhmien
nimeamisen analysoitavan aineiston pohjalta eli teoreettisten kasitteiden
syntymisen. Luokittelua jatketaan, jolloin alaluokkia yhdistelemalla muodostuu
laajoja ylaluokkia. Luokittelu etenee paaluokkiin. (Kylma & Juvakka 2014, 119;
Tuomi & Sarajarvi 2018.) Paaluokat antavat vastauksen tutkimuskysymykseen.
Kasitteellistaminen etenee alkuperaisilmaisuista teoreettisiin kasitteisiin ja lopulta
johtopaatoksiin (Tuomi & Sarajarvi 2018).

Tutkimusaineisto analysoitiin aineistolahtdisen sisallonanalyysin avulla. Litteroitu
tutkimusaineisto kasiteltiin  aineistolahtdisen analyysiprosessin mukaisesti.
(Kuvio 3.) Litteroidusta tutkimusaineistosta poimittiin alkuperaisilmauksia, jotka
vastasivat tutkimuskysymykseen. Alkuperaisilmaisut korostettiin eri varein.
Alkuperaisilmaisuja kerattiin jo litterointivaiheessa tyon sujuvoittamiseksi. Kaikki
alkuperaisilmaisut  kerattiin erilliselle Microsoft  Excel  -tiedostolle.
Alkuperaisilmaisut koodattiin esimerkiksi merkein H1 ja H2. Alkuperaisilmaisuja
I6ytyi 343 kappaletta. Alkupaisilmaisujen jalkeen ilmaisut pelkistettiin. Tassa
vaiheessa pyrittiin - huomioimaan, etteivat alkuperaisilmaisut katoaisi

pelkistyksien jalkeen. Nain niiden merkityksia pystyttiin tarkistamaan jalkikateen.
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Pelkistykset tehtiin samalle Microsoft Excel -tiedostolle, johon alkuperaisilmaisut
oli keratty. Yhdesta alkuperaisilimaisusta saattoi muodostua useampi eri
pelkistys. Pelkistyksia oli yhteensa 549 kappaletta. Molemmat opinnaytetyon
tekijat tarkastelivat ja arvioivat pelkistyksia ja niiden sisaltdja yhdessa.
Pelkistykset yhdistettiin samaa tarkoittaviin ilmaisuihin muodostaen eri ryhmia eli
alaluokkia. (Taulukko 2.) Alaluokat nimettiin pelkistyksia kuvaavilla termeilla.

Alaluokkia syntyi 57 kappaletta.



28

TAULUKKO 2. Esimerkki alkuperaisilmaisuista muodostetuista pelkistyksista ja

alaluokasta

Alkuperaisilmaisu
"Suostumus tulee perustua
vapaaehtoisuuteen ja se pitaa
perustua taas siihen
suostumukseen ymmartamiseen,
niin et sind suostu johonkin
minka seurausta et ymmarra tai
tieda, niin et sind ole tasa-
arvoisessa asemassa tuolloin.”
"Mita naille ihmisille

kerrotaan etukateen
suostumuksesta, kun asiat ovat
niin monimutkaisia,

mutta asiat tulisi kuitenkin

kertoa ihmisille ymmarrettavasti.”

"Potilaiden oletus on vaikka siella
suostumuslomakkeessa olisi,
etta naita tietoja kaytetaan sitten
mahdollisesti moniin muihinkin ja
mahdollisesti luovutetaan
myo6skin ulkomaille, niin se ei
valttdmatta mene se viesti

perille.”

"Onko kaantajalla sitten aina
ymmarrysta siitd substanssista
niin se on sitten toinen juttu. Se
kylla on vaikeaa, ei ole helppo

asia suostumuksen kieliversiot.”

Pelkistys Alaluokka

Ei ole tasa-arvoisessa Tietoon perustuvan
asemassa, jos ei ymmarra suostumuksen
suostumuslomakkeen kasittaminen
paaperiaatteita.

Ennen suostumusta asiat

tulisi kertoa ymmarrettavasti.

Potilaille annettavan
suostumuslomakkeen tietoa

ei valttamatta ymmarreta.

Suostumuslomakkeiden
kaantaminen voi olla

vaikeaa.
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Analyysia jatkettiin yhdistelemalla alaluokat samankaltaisen asiasisallon takia
ryhmiin, jolloin alaluokat kohdentuivat ylaluokiksi (Taulukko 3). Ylaluokat nimettiin
kokonaisuutta kuvaavilla termeilld. Ylaluokkia oli 15 kappaletta ja niista taas
kohdentui 5 paaluokkaa. Opinnaytetyon tulososion otsikot muodostettiin suoraan
paaluokista. Molemmat opinnaytetyontekijat tarkastelivat ja arvioivat taulukoita ja
niiden sisaltdja tarkasti. Analyysin jalkeen pystyttin hahmottamaan ja
muodostamaan laaja-alainen kasitys opinnaytetydon ilmidsta. Opinnaytetydn

tulokset ja johtopaatokset esitellaan myohemmin kappaleissa viisi ja kuusi.

TAULUKKO 3. Esimerkki ala- ja ylaluokista seka paaluokasta

Alaluokka Yldluokka Paaluokka

Tietoon perustuvan Ymmartadmisen lisddminen  Ymmarryksen lisddminen
suostumuksen kasittdminen yhdenvertaistaa
Dynaaminen suostumus genomitutkimuksissa
Kielitaito

Tiedon valittaminen Ohjauksen tarve korostuu

Hoitohenkilokunnan
kouluttaminen

Tulosten tarkastelun ohjaaminen
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5 TULOKSET

Opinnaytetyohon haastateltiin yhdeksaa (n=9) genomitutkimuksen ja terveyden
tasa-arvon asiantuntijaa. Opinnaytetydn tutkimuskysymys oli, millaisia
nakemyksia asiantuntijoilla on terveyden tasa-arvosta genomitutkimuksissa.
Haastatteluaineistosta nousivat kuviossa 4 esitetyt teemat, jotka vastasivat

tutkimuskysymykseen. (Kuvio 4.)

Genomitutkimus & terveyden tasa-arvo

Ymmarryksen | Edustavuuden | Paatdksenteon Resurssien Tulosten
lisddminen huomiointi vaikutukset vaikutukset vaikutukset

Kuvio 4. Haastatteluaineiston tulosten paateemat
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5.1. Ymmarryksen lisaaminen genomitutkimuksissa yhdenvertaistaa

"Kun asiat ovat niin monimutkaisia, niin asiat tulisi

kertoa ihmisille ymmarrettavasti.”

"Suostumuksen pitda perustua siihen, etta ymmartaa, et sina suostu
johonkin mink& seurausta et ymmarra tai tieda. Ethan sind ole tasa-

arvoisessa asemassa tuolloin.”

Ymmarryksen lisddminen genomitutkimuksissa yhdenvertaistaa (Kuvio 5).

Ymmarryksen lisaaminen
vhdenvertaistaa
genomitutkimuksissa

Ymmarryksen Ohjauksen tarve
lisadminen korostuu

Kuvio 5. Ymmarryksen lisaaminen genomitutkimuksissa yhdenvertaistaa

511 Ymmarryksen lisaaminen

Genomitutkimuksen tasa-arvo liittyy tutkittavien tietoisuuteen siita, mihin heidan
antamiaan naytteitd kaytetdan. Tutkimukseen osallistumisen tulee olla
vapaaehtoista ja pohjautua tietoon perustuvan suostumuksen ymmartamiseen.
Suostumuskaavakkeissa pyydetaan lupaa, etta tutkittavan tietoja voidaan kayttaa
muissakin tutkimuksissa. Tutkimushenkilot eivat kuitenkaan valttamatta ymmarra
suostumuslomakkeesta, ettd heidan tietojaan kaytetdan mahdollisesti moniin
muihinkin tutkimuksiin ja tietoja mahdollisesti luovutetaan myoés ulkomaille.

Henkilon tiedolliset valmiudet aiheuttavat eriarvoisuutta, koska ihmisilla voi olla
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vaihteleva kyky ymmartada saamaansa tietoa. Asiantuntijat toivoivat enemman
kriittisyytta sita kohtaan, mita ihmisten oletetaan kasittavan suostumushetkella.

Huolena oli se, kuinka paljon ihmisia osallistuu genomitutkimuksiin tietamattaan.

”...tarkein tasa-arvokysymys on siiné, etté tuota, mikd on ihmisten
itsemééraémisoikeus omien tietojensa kéytbn suhteen. Kuinka

paljon joutuu ikdén kuin osallistuu vahingossa.”

51.2 Ohjauksen tarve korostuu genomitutkimuksissa

Tutkimushenkiloille annettavan ohjauksen tarkeys korostuu
genomitutkimuksessa, koska siind on niin  monta  ulottuvuutta:
Tutkimushenkilosta keratyt tiedot sailyvat, kulkeutuvat eri paikkoihin ja tiedot
koskevat tutkittavan lisdksi tdaman sukulaisia. Tutkimushenkildlle taytyy selvittaa,
mista tutkimuksessa on kyse, mita tutkimuksella voidaan selvittaa, mita ei voida
selvittad seka mita yllattavaa voi tapahtua. Asiat tulisi selittda tutkimushenkildlle
rauhassa, mutta resurssipaineet tekevat tasta haasteellista. Ihmisille tulisi antaa
enemman evaita tietoon perustuvaan suostumukseen ja siihen tulisikin kuulua
tieto siitd, missa terveysdata liilkkuu. TutkimushenkilGille tulisi konkretisoida sita,
missa vaiheessa ja miten esimerkiksi ladkeyritys saa kayttaa hanesta kerattya

tietoa.

Asiantuntijoiden mukaan tietoon perustuvaan suostumukseen tulisi kuulua seka
tieto siitd, kuka paasee kasiksi aineistoon, ettd siita, miten ihminen voi
kaytanndéssa vetaa tietonsa pois tutkimuksesta muuttaessaan mieltdan
osallistumisesta. Yksi asiantuntija totesi, etta vaikka tutkimushenkilélla on oikeus
vetaytya tutkimuksesta, kaytannossa siina jatketaan, koska niin on luvattu. Tama
pitaisi ottaa huomioon tutkimusprosessia kehitettdessa. Asiantuntijat esittivat
useita konkreettisia tutkimusprosessin kehitysehdotuksia: Tutkittaville voitaisiin
antaa tietoa koordinoidusti, alaikaisten tutkittavien huoltajille voitaisiin
visualisoida mahdollisia eri lopputulemia ja suostumuslomakkeessa voisi lukea,

mihin tutkittavaa koskeva terveysdata tallennetaan.
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"Tutkimustulosten antaminen tutkittaville olisi ele, jolla tiedostetaan
tutkimushenkilén panostus laéketieteelle.”

Tiedon jakamisen tutkittavalle tulisi tapahtua jo ennen suostumusta
ymmarrettavasti, oikea-aikaisesti seka riittavasti. Useat haastateltavat toistivat
ajatuksen niin sanotusta dynaamisesta suostumuksesta, mika tarkoittaa sita, etta
tutkimushenkildille tulisi jakaa tietoa tutkimuksen eri vaiheissa ja sen jalkeen.
Dynaamista suostumusta olisi hyva kysya jokaisen tutkimushankkeen kohdalla.
Haastateltavat toivat esiin myds dynaamisen suostumuksen kaantopuolet:
Laaketieteen tutkijoiden kannalta dynaamisen suostumuksen toteuttaminen on
hankalaa ja tyolasta. Lisaksi tutkittavat eivat valttamattad halua lisaa tietoa

genomitutkimuksesta tai biopankista suostumuksen jalkeen.

Hyvin toimeentulevat ja -koulutetut ovat tietoisempia genomitutkimuksen
suostumusasioissa. Alaikaiset eivat voi yleensa antaa tietoon perustuvaa
suostumusta, vaan vanhemmat tekevat sen heidan puolestaan. Alaikaisia
rekrytoitaessa on tarkeaa olla selvilla siita, mika on huoltajan rooli suostumuksen

saamisessa.

Suomessa luottamus laaketieteelliseen tutkimukseen on vahvaa, mika vaikuttaa
suostumusprosesseihin. Laakarit ja ladketieteen tutkimus toimivat liikkaa sen
varassa, etta ihmiset rutiininomaisesti suostuvat Suomessa kaikkeen vain siksi,

etta he luottavat tutkimuksen patevyyteen.

"Suomalaiset ovat kansainvélisessé mittapuussa poikkeuksellisen
laéketiedeuskovaisia siis silld lailla, etté luottamus
laéketieteelliseen tutkimukseen on syystékin kovaa. Mutta se usein
vaikuttaa sitten niihin suostumusprosesseihin silla lailla, etta sitten
vaan ajatellaan, ettéd no joo joo tdméa menee laéketieteen

tutkimukseen, tosi hyvé vaan.”

"Tamé luottamuspédéoma, jota Suomessa on paljon, niin se on

semmoinen pddoma, etté sita ei kannata hukata.”
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Suostumusdokumentaatiota ei ole kaikilla kielilla, vaikka kyseisen lomakkeen
ymmartaminen olisi haastattelujen perusteella osallistumiselle minimivaatimus.
Monelta suostumuksen antajalta puuttuu yhteinen kieli tutkimushenkildokunnan
kanssa. Jos suostumuslomaketta ei ymmarreta, se johtaa epatasa-arvoon.
Suomenkielistd suostumuslomaketta ei kannata antaa kaikille, koska se rajaa
merkittdvan osan vaestdsta pois. Asiantuntijoista osa oli sitd mielta, etta
kattavuuden ja eriarvoistumisen ehkaisyssa suostumuslomakkeita tulisi kaantaa
eri kielille. Suostumuslomakkeiden kaantaminen on kuitenkin haastavaa
harvinaisille Kkielille, eika kaantajalla tai tulkilla ole valttamatta riittavaa

ymmarrysta kyseessa olevasta asiasta.

5.2. Edustavuuden huomiointi genomitutkimuksissa

Tuloksista nousi esiin genomitutkimuksen kaksijakoisuus: Ihmisten lokerointi voi
tuottaa eriarvoisuutta, mutta ihmisia ei voi mydskaan pitaa taysin yhtenevaisena
massana. Yleensa ihmisten etnista alkuperaa ei saa kirjata tasa-arvon nimissa.
Jos kuitenkin tiedetdan ihmisen etninen tausta, hanella voidaan epailla tiettya
tautia. Jos taas genomitutkimuksissa tutkitaan nimenomaan ihmisten etnista
taustaa, se voi palvella enemman syrjimista kuin tasa-arvoa. Haastateltavien
mukaan ei ole selvaa, pitdakd tasa-arvon nimissa ylipaataan tutkia eri
vaestoryhmien genomia. Suomessa osallistumista genomitutkimukseen ei
kohdisteta mihinkdan etniseen ryhmaan, mutta yhtaaikaisesti on tasa-
arvokysymys, kuka voi edustaa suomalaisuutta genomitutkimuksissa.

Edustavuuden huomiointi genomitutkimuksissa. (Kuvio 6.)

Edustavuuden huomiointi
genomitutkimuksissa

Lasten
Rekrytointi genomitutkimuksen Eettinen tarkastelu
erityispiirteet

Kuvio 6. Edustavuuden huomiointi genomitutkimuksissa
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Haastateltavilla  oli  erilaisia  havaintoja  suomalaisvaeston  oletetun
homogeenisyyden vaikutuksista genomitutkimuksiin. Haastateltavien mukaan
usein ajatellaan, ettd suomalaiset ovat geneettisesti ainutlaatuinen populaatio.
Tasta syysta Suomessa ei olla erityisesti mietitty rekrytoinnin uskonnollisia ja
etniseen taustaan liittyvia kysymyksia. Suomessa on kuitenkin populaatioita,
kuten saamelaiset ja romanit, jotka jaavat jatkuvasti tutkimusten ulkopuolelle. Jos
perima halutaan maaritella tietynlaiseksi, silloin se, kuka kdy suomalaisesta voi
olla kiinni keinotekoisesti luoduissa kasityksessa siitd, minkalainen on

suomalainen.

“Jos periméé halutaan mé&éritelld tietynlaiseksi, niin silloin se, kuka
kdy suomalaisesta vaikka, niin se voi olla hyvinkin kiinni tavallaan
tdmmoisessé aika keinotekoisesti luodussa késityksessé siité,
minkélainen on suomalainen. Se tavallaan se pullonkaulaefektin

luoma véaesté on sitten ikdédn kuin suomalaista vaestoa.”

Haastattelujen perusteella genomitutkimukset eivat ole Suomessa riittdvan
edustavia. Suomessa on ollut kriteeri, ettd tutkimukseen voi osallistua, jos
molemmat isovanhemmat ovat syntyneet samassa kunnassa. Suomen
vaestdopohja  kuitenkin  moninaistuu  etnisesti  etenevassa  maarin.
Maahanmuuttajia ei yleensa sisallyteta genomitutkimuksiin, koska heita ei pideta
suomalaisina. Maahanmuuttajien testaamista varten pitaisi miettia, mika on
riittdva ihmismaara tai ajanjakso, jonka he ovat viettaneet Suomessa — missa

vaiheessa maahanmuuttajat muuttuvat suomalaisiksi.

Ei ole yhta oikeaa vaestoa, jolla tutkia sairauksien perinndllisyytta. Tulokset
osoittavat kuitenkin, etta on yli -ja alitutkittuja populaatioita. Tutkimuksissa tulisi
olla edustajia erilaisista etnisista taustoista, mutta useat asiantuntijat nostivat
esille, ettd genomitutkimusta tehdaan eniten rikkaissa maissa ja
eurooppalaistaustaiselle vaestolle. On vinoutunutta, ettd maailman suurimpien
genomitietokantojen genomit ovat kaukaasialaista alkuperaa. Esimerkiksi
afrikkalaisia genomeja on tallennettu varsin vahan. Eri etnisilla ryhmilla on omat

perinndlliset tautinsa suomalaisten tapaan. Vahemmistot ja etniset ryhmat ovat
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aliedustettuja tutkimuksissa ja heidan tautejaan saatetaan tutkia vahemman kuin

valtavaeston tauteja, mika aiheuttaa epatasa-arvoa.

"Esimerkiksi jos me ajatellaan suomalaista romanivéestoa, niin
heitdhéan ei oo Suomessa testattu mun késitykseni mukaan milldan
tavalla. Ja siin on kaks syyté. Yks on, etté tutkijat ei oo lahteny siihen
Ja toinen et romanivéesté ei mydskaan halua, etté heita tutkitaan talla
tavalla... jolloin tds on kokonainen téllainen segmentti vaestosta, joka
Jjéé ilman minké&énlaista télldsté, sanottaisko kansanterveydellista

”

“katsetta”.

On tasa-arvo-ongelma, ettd Suomessa on kokonainen vaestoryhma, joka ei
hyody genomitutkimuksesta lainkaan. Tuloksista ilmeni tarve jonkinlaiselle
rahoitetulle ohjelmalle, jonka kautta eri alojen asiantuntijat ja vahemmistéryhman

edustajat kavisivat keskustelua.

Se, kenen naytteitd kaytetdan, on aina tilannekohtaista ja riippuu
tutkimuskohteesta. On paljon sellaisia tutkimusasetelmia, joihin vahemmistdjen
naytteet ovat sopivia. Usein tutkimushankkeissa ihmisia rajataan rekrytoinnin
ulkopuolelle kielen perusteella, koska se on helpompaa. Suomessa on
vahemmistokieliryhmia, joita on vaikea rekrytoida tutkimuksiin, koska
suostumuskaavakkeiden kieli on rajallinen. Tulosten perusteella suomen, ruotsin
tai englannin kielen osaaminen mahdollistavat osallistumisen genomitutkimuksiin

Suomessa.

Sukupuolten valinen terveyden tasa-arvo voi toteutua tulosten mukaan
genomitutkimuksissa paremmin kuin muunkaltaisissa tutkimuksissa, koska
genomidatassa sukupuoli on vain yksi muuttuja muiden joukossa. Sukupuolen
nakokulma on kuitenkin heikosti tunnettu ja keskusteltu. Tietoisuus siita, miten
sukupuolijakauma menee rekrytoijien kesken, on tutkimushankkeissa
sattumanvaraista. Tulevaisuudessa laaketieteellisen tutkimuksen tulisi avautua
etnisyyksien ja sukupuolten moninaisuudelle. Muunsukupuoliset eivat nay

terveystilastoissa ja tutkimustuloksissa, jos sukupuolikategorisointeja ei muuteta.
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"Pystyyké tdmmdinen ldéketieteellinen tutkimus esimerkiksi missé
vaiheessa muuttamaan sitd sukupuolijakoa, koska nyt on etenevdssé
md&darin ihmisié ja nuoria, jotka ei halua koodautua kumpaakaan ja se, ettéa
pyydetdén siind kupongissa, etté heidét laitetaan valmiiksi, ettad nainen tai
mies... Halutaanko me, etta laaketieteellinen tutkimus ottaa tdmén jossain

vaiheessa huomioon?”

521 Rekrytointi

Rekrytointia suunniteltaessa tulee miettia sitd, miten pystytdaan tarjoamaan
tutkimusmahdollisuutta  niille, joita se koskee. Tutkimuspopulaation
hahmottaminen ja rekrytoitavan henkilon kulttuurin ymmartaminen on tarkeaa.
Olennaisinta olisi kuunnella tutkittavaa kohdevaestda ja antaa kohdevaestolle
mahdollisuus ilmaista heidan oma mielipiteensa. Samalla tulisi muistaa, etta
heilla on taysi oikeus kieltaytya. Olisi hyva miettia, minkalaiset ihmiset suostuvat
tutkimushenkiloiksi ja miksi. Lisaksi tulisi muistaa, ettd seka tutkimuksen
kohteella etta tutkimuksen tekijalla voi olla intressi tutkimukselle. Haastatteluissa

tuotiin esille, ettei osallistumisoikeus tutkimukseen ole subjektiivista.

Rekrytointitilanteeseen vaikuttaa se, minkalainen suhde rekrytoijalla on
rekrytoitavaan. lhmisella taytyy olla vapaus valita itse osallistuminen
genomitutkimukseen ilman, etta kokee painostusta. Kieltaytyminen tutkimukseen
osallistumisesta pitdaa tehda rekrytointitilanteessa riittdvan helpoksi, jotta
vapaaehtoisuus sailyy. Voi olla, ettd henkilolla ei ole valmiuksia kasitella asiaa,
jos rekrytointi tapahtuu ylimaaraisena toimenpiteen yhteydessa. Haastateltavat
pitivat kriittisena sita, ettei tutkimukseen osallistuminen voi olla ehto hoidon

saamiselle.

Osallistumismahdollisuus  genomitutkimuksiin ~ on  sidoksissa  ihmisen
asuinpaikkaan ja terveydenhuollon asiakkuuteen. Rekrytoinnissa epasuhta on
siina, ketka tietavat hankkeista enemman. Joskus potilaiden pitda osata kysya
mahdollisuutta osallistua genomitutkimukseen. On tarkeaa, ettd ihmiset

osallistuvat tutkimuksiin ympari Suomea.
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"Genomitutkimusta tekevisséd kliinisissé laboratorioissa on hyvé
huomioida alueelliset eroavaisuudet, koska tietyissé& suvuissa

alueellisesti voi olla erilaisia harvinaisia sairauksia.”

Hankkeita on enemman kaupunkikeskuksissa. Lahella asuvien on helpompi
osallistua tutkimuksiin. Mahdolliset rekrytoitavat eivat valttamatta tieda
genomitutkimuksista alueilla, missa ei ole tarjota erikoissairaanhoidon palveluita.
Ihmisia voitaisiin saada osallistumaan potilasjarjestdjen tai vertaisverkostojen
kautta. Haastateltavat huomauttivat myos, ettd mikali toteutetaan
rekrytointikampanja, sen riskina on jaada yleisolle etaiseksi. Aiemmat Suomessa
toteutetut rekrytointikampanjat ovat herattaneet jonkinlaista vastarintaa ja

epaluuloa.

5.22 Lasten genomitutkimuksen erityispiirteet

Suostumuksen antaminen lasta koskevassa tutkimuksessa on monimutkainen
asia. Lapsen suostumukseen liittyy kysymys siita, milloin lapsi on kykenevainen
antamaan itse tietoon perustuvan suostumuksen nain monimutkaisessa asiassa
kuin genomitutkimuksessa. Lisaksi lapsen suostumukseen liittyy kysymys siita,

pitddkd molempien vanhempien antaa suostumus lapsen puolesta.

Kun suunnitellaan hanketta, jossa halutaan tehda lasten genomitutkimusta,
silloin sen pitaa olla oleellisesti hydtya antavaa. Lasten naytteita ei tulisi kerata
turhaan, koska he menettavat samalla itsemaaraamisoikeutensa. Lasten
naytteiden keraaminen muuten vain mahdollista tulevaa tutkimusta varten
asettaa heidat eriarvoiseen asemaan, koska he eivat tee itse paatosta

tutkimukseen osallistumisesta.

"Mé esimerkiksi en ole sitd mielta, etta lasten néytteité tulisi keraté
biopankkeihin ilman, etté rajoitetaan todella rankasti sité, ettd miten

Ja minkélaisiin tutkimuksiin niitéd saa kéyttéa. Ja tdma on semmoinen
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asia, joka minun mielestdni on Suomessa Kylla niinku sivuutettu

taysin.”

Genomitutkimukseen osallistujien perheet ovat huolissaan siita, miten saatu tieto
voi vaikuttaa lasten tilanteeseen. Geenitestauksella voi olla valittdmia vaikutuksia
lapsen elamalle. Jos lapsi haluaa mydhemmalla ialla vaikuttaa naytteidensa
kayttoon, silloin data on jo kaytetty ja levinnyt. Vanhemmilla on huoli lapsesta
etenkin, jos on Kyse sairaasta lapsesta. Huolen vahentamiseksi alaikaisten
tutkittavien huoltajille voitaisiin visualisoida mahdollisia eri lopputulemia.

5.2.3 Eettinen tarkastelu

Genomitutkimuksen eettinen arviointi tapahtuu eettisessa toimikunnassa ja
vaatii syvallistd osaamista perinnéllisyyslaaketieteesta. Genomitutkimuksen
arviointiin vaikuttaa eettisen toimikunnan jasenten osaamisen taso. Jos mika
tahansa tutkimus kasitellaan missa tahansa eettisessa toimikunnassa,
ongelmaksi voi muodostua arviointiin vaadittavan osaamisen puute.
Asiantuntemus yksityiskohtiin siita, onko tutkimushanke tutkimuksen arvoinen,
vaatii perehtyneisyytta. Haastatteluista noussut huolenaihe oli se, etta
harvinaisten tautien tutkimusta ei valttamatta aina ymmarreta eettisessa

toimikunnassa.

Liian tiukka tutkimusetiikan tulkinta saattaa joissain tapauksissa johtaa epatasa-
arvoon, koska se aiheuttaa erityisrynmien ylisuojelua. Tutkimusetiikan mukaan
heikommassa asemassa olevia ryhmia pitda suojella erityisesti. Tulokset
osoittavat kuitenkin, etta erityisryhmien, kuten lasten ja vammaisten tutkimusta ei
tehda tarpeeksi. Lapsilla tehdyn tutkimuksen vahaisyys selittyy ylisuojelun lisaksi
pienilld markkinoilla, tydlaammalla toteutuksella ja sen vaatimalla erityisella

tarkkuudella suostumuksiin liittyen.
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5.3.Paatoksenteon vaikutukset terveyden tasa-arvoistumiseen

Genomitutkimukseen liittyva itsemaaraamisoikeus voidaan jakaa
asiantuntijoiden kommenttien perusteella kahteen nakdkulmaan: Tutkimukseen
osallistumiseen seka omien tietojen kayttoon. Ihmisella taytyy olla vapaus valita
itse osallistuminen ilman, etta kokee painostusta ja ihmisella on oikeus sairauden
ja terveyden hoitoon ilman, ettd hanen taytyy osallistua tutkimuksiin. Seka tasa-
arvon ettd oikeuden nakokulmasta jokaisella on yhtalainen oikeus olla
osallistumatta mihinkaan tutkimuksiin tai vastaanottamasta tutkimustuloksia, jos
ei itse sita halua. Jokaisella ihmisella on myds oikeus paattaa, mihin hanen omaa
genomiaan kaytetdan - tieteelliseen tutkimukseen tai kaupallisessa
tarkoituksessa. Paatoksenteossa maallikkokansalaisen on vaikea huomioida
esimerkiksi prosessissa kaytettavia menetelmid. Olisi hyva ymmartaa ja
tiedostaa, miten ihmiset kasittelevat tietojaan ja kuinka se vaikuttaa heidan
terveyteensa  liittyvaan  paatdksentekoon. Paatdksenteon  vaikutukset

yhdenvertaisuuteen genomitutkimuksissa. (Kuvio 7.)

Paatoksenteon vaikutukset
vyhdenvertaisuuteen
genomitutkimuksissa

Luottamuksen
Itsemaaramisoikeus vahvistaminen tukee Lainsdadannon tarkastelu
edustuksellisuutta

Kuvio 7. Paatoksenteon vaikutukset yhdenvertaisuuteen
genomitutkimuksissa.

Tasa-arvon nakokulmasta on tarkeaa, ketka tekevat paatdksia prosessin eri
vaiheissa. = Genomitutkimuksen tekemiseen liittyvia terveyden tasa-
arvokysymyksia ovat: Ketka tutkimusta tekevat, keita asia koskee, kuka paattaa

ja kuka jaa ulkopuolelle. Yleensa tutkimusryhmat suunnittelevat
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tutkimusmateriaalit, kuten suostumuslomakkeet. Haastateltavilla oli eriavia
nakemyksia siita, pitaisiko tutkimusryhmassa olla jonkun tietyn ryhman edustajia.
Jos tietyn ryhman edustaja olisi tutkimusryhmassa, tama pystyisi tuomaan esille,
mita genomitutkimus merkitsee kyseisen kulttuurin kannalta ja tdma voisi toimia
yhdyshenkilona rekrytoitavaan vaestoryhmaan. Toisaalta tutkimus ei voi olla
sidoksissa tutkijaan tai tutkijan taustaan: Tutkimuksen tulee olla riippumatonta
tutkijaan. Haastatteluista nousi esille, etta tietyt taudit ja sairaudet voivat olla
tutkijoiden keskuudessa kiehtovampia kuin toiset. Lisaksi tutkija saattaa katsoo
maailmaa tietysta tulokulmasta ja voi rajata tutkimuksen tiettyyn kohteeseen tai
sairauteen. Tutkijoiden omat nakemykset voivat vaikuttaa siihen, kuka saa olla

tutkimuksissa mukana.

Asiantuntijatiedon arvo ei saa olla ylikorostunut tutkimusprosessin
paatoksenteossa. Genomitutkimuksen suunnittelussa tai biopankeissa ei kuulu
tutkimushenkildiden tai muun yhteiskunnan aani. Tavallisia ihmisia pitaisi saada
mukaan suunnitteluun alusta lahtien ja lisaksi eettisessa toimikunnassa tulee olla
maallikkojasenia. Olisi hyva jakaa tiettyja kysymyksia maallikkojasenten ja

asiantuntijoiden valilla.

“Niin ei tulisi toimia, ettd kaikki olennaiset kysymykset on mietitty

etukéteen ja tavallisilta ihmisilta kysytéan vain vahvistus.”

"Tdmaé on tietysti yksi ikuisuusteema ollut, etté pitéisi ihan alusta
alkaen saada mukaan tavallisia ihmisid. Ja todella saada
merkKityksellisesti, ettd nédmé ihmiset oikeasti pé&éasisivat
vaikuttamaan alusta alkaen suunnitteluun. Ei niin péin, ettéd kaikki
olennaiset kysymykset on pureksittu ja jatetddn vaikka
suostumuslomake ja ettd "Onko tdma sinulle OK?” Ja sitten ihmiset

”

sanovat, ettd "Kai se on”.

Haastatteluista nousi esiin se, ettd kokemusasiantuntijoita ja yhteis6ja kannattaisi
ottaa enemman mukaan paatdksentekoon esimerkiksi potilasraadin tai
potilasjarjeston edustajan muodossa. Yhteisojen hydodyntaminen vaatii kuitenkin

muutoksia toimintakulttuuriin. Suomessa on hyva potilasjarjestdjen verkosto,
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mutta siita huolimatta potilasjarjestot eivat yleensa ole mukana tutkimusprosessin
suunnittelussa. Haastatteluista nousi esiin myos se, etta tutkimushoitajia

kannattaisi hydodyntaa paatdoksenteossa.

"Tutkimushoitajat, jotka tekivét sitdi hommaa ja oli siiné kivasti, olivat
siind monien maailmojen vélissé ja he nékivét niitd potilaita, jotka
osallistuivat tutkimukseen. He olivat tietysti terveydenhuollon
ammattilaisia ja mukana siin& tutkimuksessa. Niin

ihan heidénkin 4&nen kuunteleminen paremmin.”

5.3.1 Luottamuksen vahvistaminen tukee edustuksellisuutta

Eri ryhmien osallistuminen genomitutkimuksiin voisi olla hyvaksi niille, mutta
osallistumiseen liittyy pelko hyvaksikaytosta. Esimerkiksi Yhdysvalloissa osa
vahemmistoista ei luota laaketieteelliseen tutkimukseen, minka vuoksi niiden
edustajat eivat osallistu genomitutkimuksiin. Tall6in aineisto vaaristyy. Suomessa
ihmiset ovat suhteellisesti paljon paremmassa terveydellisessa ja
koulutuksellisessa asemassa kuin muualla maailmassa. Suomessakin on
kuitenkin ryhmia, kuten asunnottomat ja paihteidenkayttajat, jotka jaavat
kategorisesti pois genomitutkimuksista. Genomitutkimukseen osallistumisen
markkinoinnissa voidaan vaittaa, etta kaikki suomalaiset hydtyvat tutkimuksesta.
Suomessa tehtavista tutkimuksista ei kuitenkaan valttamatta saada sellaisia
tuloksia, jotka koskettavat niita vaestoryhmia, jotka ovat syysta tai toisesta
jaaneet katveeseen. Kohdevaesto, josta tarvitaan eniten tietoa ja ymmarrysta
ovat nimenomaan ne ihmiset, joita ei kiinnosta osallistuminen

genomitutkimukseen.

"Sen sijaan, ettd koulutetaan vdhemmistéd genomitutkimuksista,
ehka pitéisi kouluttaa tutkimusta tekevid ihmisi& enemmaén
esimerkiksi siitd, miksi vdhemmistéssé voi olla epéluuloisuutta

viranomaisia kohtaan.”
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Tutkimussuunnitelmia olisi hyva kehittaa lapinakyvammiksi. Olisi hyva kertoa
tarkasti tutkimusjoukon valinta- ja rajauskriteerit, eli miksi joitakin ryhmia
suositaan ja toiset taas jatetdan ulkopuolelle. Jos tiedottamiseen ja
suostumukseen liittyvat asiat hoidetaan laadukkaasti, osoitetaan tutkimuksen

tekijoiden olevan luottamuksen arvoisia.

"Lééketieteestd halutaan antaa maallikoille liian siloteltu kuva. Joftta
genomitutkimus vaikuttaisi véhemméan mystiselta, siité tulisi kertoa

ihmisille avoimemmin.”

5.32 Lainsaadannon tarkastelu

Tutkimusdataan liittyva saantely tekee siihen paasysta kallista, minka johdosta
osa tutkijoista rajautuu ulkopuolelle. Laakareiden on vaikeaa tehda tydonsa ohella
tutkimusta, koska datan kayttd on kallista. Tutkimusresursseja ei ole
todennakoisesti myodskaan mahdollista saada pieniin  keskussairaaloihin
yliopistosairaaloiden tapaan, koska geneettisen tutkimuksen osaaminen on
keskittynyt yliopistollisiin  sairaaloihin. Lainsaadannoén laahaaminen
genomitiedon ja -tutkimuksen perassa on yhteiskunnallinen haaste. Talla hetkella
rakenteet ja lainsaadantd suosivat isoja organisaatioita, tutkimuslaitoksia,

yliopistoja ja kansainvalisia laakeyrityksia.

Terveyden tasa-arvo toteutuu Suomessa sosiaali- ja terveysministerion
toteuttaman kansallisen terveyspolitikan kautta. Haastatteluissa tuotiin esille,
ettd kansallisen ohjeistuksen puuttuminen estaa tasa-arvon syntymisen. Talla

hetkella paikalliset paattajat voivat paattaa paikallisesti genomitietojen kaytosta.

"Jos genomitutkimukseen liittyvid p&atoksié tehdéén eri puolilla

Suomea, mikdén ei muutu.”

Osa asiantuntijoista oli vahvasti kansallisen Genomikeskuksen perustamisen
kannalla, koska heidan mukaansa Genomikeskus ja genomilait loisivat

pelisaantoja ja raameja Suomeen. Genomikeskuksen toiminta olisi julkista ja se
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toimisi Valviran valvonnan alaisena. Genomikeskuksen tapainen asiantuntija- ja
viranomaistaho voisi lisata paatoksenteon ja hyotyjen jakautumisen
yhdenvertaisuutta. Hyddyt jakautuisivat julkisen palvelujarjestelman lavitse, ja

tieto olisi kaikkien ihmisten saatavilla.

Kaikilla vaestoryhmilla tulisi olla samanlainen mahdollisuus osallistua
genomitutkimukseen. Genomitieto halutaan osaksi terveydenhuoltoa, mutta
Suomessa saatavilla olevat hoidot eivat toteudu tasa-arvoisesti. Haastateltavat
suhtautuivat  kuitenkin epailevasti genomitutkimuksesta saatavaan

kansanterveydelliseen hyotyyn.

"Jos me ajatellaan, minkélaisia painopisteitd meilld kannattais olla
hyvinvoinnin ja perusasioiden kanssa... Voiko meiddn lapset ja
nuoret hyvin, niin en mé nyt oikeesti usko, et genomitutkimuksella

sité paljon ratkotaan.”

”...kansanterveydessé, mihin siihen pyritdén, ettéa pitéisi olla satoja
tuhansia ihmisia, niin toki tdméa yksildllistetty laékekehitys ja
tutkimus, niin se alkaa yh& yh& pienempié ja pienempié siivuja
véestostd koskemaan ja tolleen. Ja siind mielessé ehké voi mun
mielestéa ihan kriittisesti kysya, ettd onko genomitutkimus enééa siiné
mielessé kansanterveydellisté tutkimusta, versus sitten jotain muuta.
Miten paljon rahaa me sysétééan siihen, ettd me tutkitaan tuhansia
geenivariantteja ja niiden vaikutus johonkin asiaan on hyvin pieni,
versus sitten, et laitetaan se johonkin muuhun ennaltaehkéisevéén

tyéhén.”
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5.4.Resurssien vaikutukset yhdenvertaisuuteen genomitutkimuksissa

Resurssien vaikutukset yhdenvertaisuuteen genomitutkimuksissa. (Kuvio 8.)

Resurssien vaikutukset
yhdenvertaisuuteen
genomitutkimuksissa

Aineistot, tulokset ja Biopankkitoiminta

Rahoitusmekanismit e i

Kuvio 8. Resurssien vaikutukset yhdenvertaisuuteen genomitutkimuksissa.

541 Rahoitusmekanismit

Tutkimuksen rahoitukseen vaikuttaa se, pidetdanko tutkimusta silla hetkella
yhteiskunnassa hyodyllisena ja nahdaanko siina tuottopotentiaalia.

"Rahoitusta saavat ne aiheet, jotka ovat ajankohtaisia, mik& luo

eriarvoisuutta.”

On alitutkittuja tauteja suhteessa tauteihin, joita tutkitaan enemman. On tauteja,
joiden tutkimukseen I6ytyy yleisesti enemman rahaa kuin toisten. Trooppisten
tautien tutkimus jaa usein varjoon. Myo6skaan harvinaissairauksia ei tutkita
riittdvasti. Genomitutkimus on kuitenkin tutkittavien alojen aallonharjalla, joten
sen tutkimiseen voi olla helpompi saada rahoitusta. Tutkimusasetelman
laatimiseen vaikuttaa tutkimusrahoituksen anominen. Koska genomitutkimus
vaatii paljon resursseja, se ohjaa tyota laajoihin projekteihin. Suomessa
tutkimusrahoitusta saadakseen tutkimuksella taytyy olla kansanterveydellista
merkitysta, vaikka tiedettaisi, ettd maailmassa olisi sellaisia populaatioita, jotka

jatkuvasti jaavat esimerkiksi jonkun laékehoidon ulkopuolelle.
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Osa ihmisista haluaa osallistua laaketieteelliseen tutkimukseen, muttei hyodyttaa
ladketieteellisia yrityksia. Haastatteluissa huomautettiin, ettd uusien ladkkeiden
kehittaminen on kallista ja taman vuoksi suuryritysten tulisi saada
mahdollisuuksien mukaan tehda voittoa.

"Hyébtyjen jakautumisessa ei voi sanoa, etté yksi ryhmé hyétyisi vain
tai etta laékeyritykset ei saisi tehdé voittoa, koska témé ei voisi olla

mahdollista.”

"Uusien ldékkeiden tutkiminen ja kehittdminen on tosi kallista ja sen
takia siinéd tulee olla mukana suuryrityksid ja niiden tulisi saada
mahdollisuuksien mukaan tehdéa voittoa, miké tulee ottaa huomioon.
Mutta sitédkéan ei voi ottaa lilkkaa huomioon, vaan toisaalta taas pitéisi
saada eri ryhmid osallistumaan niihin tutkimuksiin, niin se olisi
hyvéksi niille. Mutta toisaalta on hyvéksi kdyttdmisen pelkoa. Téaytyy

tasapainotella monien eri intressien valilla.”

Suurten kansainvalisten laakeyhtididen keskeista asemaa rahoittajana pidettiin
intressiristiritaisena: Rahoittaja on usein se, joka maaraa, mihin ja miten raha
kaytetaan. Rahoittajien tulisi ymmartaa, etta genomitutkimus vaatii riittavaa ja
pitkajanteista rahoitusta. Tutkijat joutuvat tekemaan tyota rahoituspaineiden alla.
Rahoituksen saaminen genomitutkimukselle helpottuisi pohjoismaisella
yhteistyolla. Jos terveydenhuollon ja ladketieteen ihmisten valilla olisi parempi
yhteisty0, viestit kantautuisivat sinne, missa tutkimuksia ja niihin liittyvia valintoja
tehdaan.

Jokaisen rahoitettavan tai hyvaksyttavan tutkimussuunnitelman kohdalla tulisi
pohtia sen vaikuttavuutta. Rahoittaja voisi vaatia tutkimushankkeen tutkijaryhmaa
pohtimaan sita, mitd tasa-arvovaikutuksia tutkimuksella voi olla. Jos tutkijoille
halutaan antaa valmiita nakdkulmia, ne tulevat rahoitusmekanismin kautta.
Rahoittajan tulisi vaatia tasa-arvo- ja yhdenvertaissuunnitelmaa tutkimuksen

alussa. Rahoitussuunnitelmissa vaaditaankin jo usein tasa-arvosuunnitelmaa. Se
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koskee kuitenkin yleensa tutkimuksen toteuttavaa puolta enemman kuin

aineistoa itsessaan.

"Tutkimussuunnitelman arvioijat eivét kiinnitd huomiota siihen,
toteutuuko tasa-arvo tutkittavien joukossa vaan nimenomaan

tutkijoiden parissa tai tutkimusorganisaatiossa.”

542 Genomitutkimuksista saadut aineistot, tulokset ja naytteet

Genomitutkimuksessa  kaytetdan erilaisia  naytekokoelmia.  Tutkimusta
suunniteltaessa pohditaan, mista naytteet saadaan ja minkalaisia niiden taytyy
olla. On tarkeda saada sellainen aineisto, mika kuvaa mahdollisimman hyvin
tutkittavaa kokonaisvaestoa. Jos tutkittavien keraamisessa taytyy lahtea
puhtaalta podydaltad, voi tulla todella suuria vinoumia. Suomessa
rekisteriaineistojen suhteen vinoutuma ei ole mittavaa, koska aineistoa kerataan

kansalaisista kaikista terveydenhuollon kaynneista.

Naytteenoton toteuttaminen yhdenvertaisesti on ongelmallista. Suomessa
tehdyissa tutkimuksissa tutkimusaineistot ovat pienia. On alettu keskustella siita,
mika on oikea genomi tai referenssi, johon riskiluokituksia tulisi verrata.
Maahanmuuttajien testaamista varten tarvittaisiin referenssi, jota vasten verrata
naytteitd. Vahemmistoryhmien edustajista tarvittaisin kymmenia tuhansia
naytteita, jotta saataisiin tilastollisesti merkittavia, kaytantdon vaikuttavia tuloksia.
Tata ei valttamatta pystyta toteuttamaan Suomessa. Jos on viela pienempia
ryhmia, esimerkiksi Suomessa saamelaisten ryhmia, tullaan eettisyyden
rajamaastoon. Pitdisi olla satoja tuhansia naytteita, jotta tilanne olisi parempi.
Suomessa tarvitaankin kansainvalista yhteistyota seka yhteisia tietokantoja, jotta
palveluita voidaan tarjota kaikille riippumatta eri taustoista. Kansainvalinen tiedon

jakaminen tuo tasa-arvoa.

“Tarvitaan véistdmétta paljon kansainvélistd yhteistybtoimintaa. Ei
varmasti mikdédn maa yksin pysty... Afrikka ja Eteld-Amerikka on

maantieteellisestikin isoja alueita, eivitkd hekdén ole homogeenisté
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porukkaa  mantereen  sisélld, niinkuin emme  mekaan
Euroopassakaan olla homogeenistd porukkaa alueellisesti

Euroopan tasolla.”

54.3 Biopankkitoiminta yhteistyona

Biopankkien perustamiseen liittyy erilaisia ajatusmaailmoja. Biopankkia voidaan
lahted luomaan geneettisen ja kulttuurisen periman suojeluperiaatteesta, mika ei
tahtaa kansainvaliseen kilpailuun. Toisaalta Suomessa biopankit toimivat vahilla
resursseilla ja Suomi saattaa olla biopankkitoiminnalle liian pieni maa. Pienen
populaation ei ole nimittain valttamattd kannattavaa tai tarvittavaa hallinnoida
omia tietojaan. Pieni alueellinen biopankki saattaa olla tutkimuksellisesti jopa
haitallinen, koska tuloksia ei valttamatta pystytd todentamaan ja tuottamaan

yleispatevia ratkaisuja.

"Kaikki lahti perustaa (alueellisia biopankkeja) ja sitten huomattiin,
ettéd eihdn me pérjatd mitenkéén, ettd meilld on liian vahéan taalla
tavaraa jaettavaksi, etté pitdé yhdistaa. Sitten huomataankin, etta ei
me nyt ehké itsekdén parjéta, ettéd pitaisik6 meidadn tehdé joku

pohjoismainen yhteisty6?”

Haastateltavien mukaan Suomen biopankit ovat tasapainoilleet sen valilla, etta
niilla olisi sekd oma profiili ettd ne edustaisivat suomalaista yhden luukun
toimintaa. Biopankit hyodyntavat markkinoinnissaan suomalaista homogeenista
vaestda kansainvalisesti. Kuitenkin ollakseen kansainvalisesti kiinnostavia,
suomalaisten pitaa pystya osoittamaan, etta vaestdomme perusteella pystytaan

vertaamaan geenien vaikutusta sairauteen myds muilla vaestailla.

Tuloksista nousi epaily, ettd pohjoismainen terveysdatan jakamisalue ei
valttamatta ole riittdva, vaan pitaisikin ajatella Euroopan maiden valista
yhteisty6tda. Suomen ja muiden maiden aineistot muodostavat pienia
kokonaisuuksia laajemmissa tutkimuksissa. Suomea ja Pohjoismaita haetaan
kansainvalisesti yhteistydkumppaneiksi laajojen, melko hyvin edustavien
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vaestoaineistojen vuoksi. Haastateltavat toivoivat biopankkien valiseen

yhteistydbhon enemman avoimuutta.

“Biopankkien vélinen yhteistyo... Niin mé ajattelisin, etta siind voisi
olla enemmén avoimuutta ja ja se olisi luovuttajan oikeus myéskin
tietad... etta hédnelle alleviivataan sité, vaikka se saaftaa lukea niissa

papereissa, etté todella tédélla on sinua koskeva terveysdata.”

Biopankkeihin on liitetty laajasti vanhoja naytteitda monenlaisista kokoelmista,
mutta niiden hyodyllisyys ja se, kuinka laajasti niita hyodynnetaan, ovat eri asia.
Jos biopankki keraa kaikkien sairaanhoitopiirin alueella asuvien naytteita, silloin
sinne tulee naytteitd sen alueen eri vaestoryhmista. Sekd Suomessa etta
Suomen ulkopuolella vahemmistot suhtautuvat kuitenkin melko skeptisesti
biopankkinaytteen antamiseen. Biopankkinaytteiden suhteen saattaa tulla
vaaristymia, koska siella ei valttamatta ole joidenkin vahemmistéjen naytteita.
Osa vahemmistdista kokee, etta genomitutkimus hyodyttaa tutkijoita enemman
kuin ketdan muuta. On tasa-arvo-ongelma, etta on isoja vaestoryhmia, jotka eivat
hyody tai eivat usko hyotyvansa genomitutkimuksesta lainkaan. Esimerkiksi
Afrikassa lansimaiset tutkijat ja yritykset tekevat tutkimusta, mutta sita tehdaan

lansimaisilla standardeilla ilman keskustelua ja luvan kysymista afrikkalaisilta.

"Kaiken kaikkiaan koko systeemi on niin ep&tasa-arvoinen kuin vain
voi olla ja tdmé& jako on niin kauhea. Kun esim. l&énsimaat menee ja
tekee tutkimuksia ja sitten kun mennéén sinne Afrikkaan, Kuitenkin

péaépiirteittén lansimaiset hydtyy vain siité”.

Haasteena on varmistaa, etta eri intresseista huolimatta tulevaisuudessa kaikki
tahot hyotyvat jonkin verran. Dataa ei tule myyda kansainvalisille 1aakeyrityksille

lilan halvalla.

"Oleellisin tasa-arvokysymys onkin enemma@an siiné, etté millé tavalla me saadaan
jarjestettyd tdmé iso kuvio sen suhteen, ettd kuka tasta ikdan kuin hyotyy. Ei
vélttédmétta niinku terveytend ja lddkkeind, vaan ihan kerta kaikkiaan téllaisessa
teollisessa mielessé. Tehtaan omistajana ja kuka sielld on vaan raaka-ainetta....



50

Ettéd kylléd se tasa-arvo tulevaisuudessa saattaa sitten olla just td&mmdinen
tuotantosuhteiden tasa-arvokysymys osittain.”

5.5. Genomitutkimuksen tulosten vaikutukset terveyden tasa-

arvoistumiseen

Genomitutkimuksen tulosten vaikutukset terveyden tasa-arvoistumiseen. (Kuvio
9).

Genomitutkimuksen tulosten
vaikutukset terveyden tasa-
arvoistumiseen

Hyotyjen jakautuminen

yhdenvertaisesti Belkogianaanat

Kuvio 9. Genomitutkimuksen tulosten vaikutukset terveyden tasa-
arvoistumiseen

5.5.1 Hydotyjen jakautuminen yhdenvertaisesti

Genomitutkimuksen visiona on se, ettd ldoydetdan hyvin tarkasti suuren
ihmisjoukon terveyteen vaikuttavia asioita, jotta mahdollisimman moni hyétyisi
niistd. Suomessa genomitutkimuksessa on siirrytty potilaiden hoitamisesta
siihen, etta tutkitaan hyvin laajoja aloja ja riskeja. Haastatteluista nousi kuitenkin
esille, ettd ennaltaehkaiseva terveydenhuolto on rikkaiden valtioiden etuoikeus.
Pitaa tehda todella paljon tydta sen eteen, ettéd genomitutkimus tuottaisi hyotyja

mahdollisimman yhdenvertaisesti.

Genomitutkimus on tietyn ammattikunnan harjoittamaa toimintaa, eika sita voi

tehda kuka tahansa. Kysymys geneettisen tutkimuksen osaamisesta ei liity
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yksittaisiin ihmisiin, vaan siihen, missa tutkimusta tehdaan. Tutkimusresursseja
ei ole todennakodisesti mahdollista saada pieniin keskussairaaloihin
yliopistosairaaloiden tapaan. Tutkimustyypista riippuen eteenpain ohjaaminen
voi riippua hoitavan laakarin valveutuneisuudesta. Ne laakarit, jotka eivat ole
mukana tutkimushankkeissa, eivat valttamatta osaa aktiivisesti tarjota
tutkimuksiin osallistumista. Toisaalta mahdolliset rekrytoitavat eivat valttamatta
tieda genomitutkimuksista alueilla, missa ei ole tarjota erikoissairaanhoidon

palveluita.

Genomitietoa hyddynnetdan yha enemman terveydenhuollossa, minka vuoksi
aiheeseen liittyvaan osaamiseen ja ammattitaitoon olisi asiantuntijoiden mukaan
tarkeda panostaa. Hoitohenkilokunnan ja laakareiden kouluttaminen on
ensisijaisen tarkeda perusterveydenhuollosta l|ahtien. Pelkona on, etta
jarjestelma ei pysty hydédyntdamaan genomitietoa, silla 1aakari tarvitsee tulkinta-
apuvalineitd ja paatdksenteon tukijarjestelmia ymmartadkseen genomitiedon
merkityksen osana suurempaa datamassaa. Jos taas halutaan, ettd ihmiset
hyodyntavat genomitietoa, pitaisi kouluissakin puhua enemman genomitiedosta
ja genomitutkimuksesta. Nain genomitutkimus saisi nakyvyytta ja ymmarrysta. Eri
kielivahemmistojen tiedon saamista voidaan tukea erilaisilla ymmarrykseen
tahtaavilla ohjelmilla. On tarkedd kommunikoida tieto kulttuurin nakokulmasta
oikealla tavalla.

Kyky selvittaa ja tulkita genomitutkimuksen tuloksia vaikuttaa niista saataviin
hyotyihin. Huolenaiheena on se, etta tutkimukseen osallistunut henkilo voi jaada
tulosten kanssa yksin. Talla hetkella digitaaliset genomijarjestelmat rajaavat osan
ihmisistd  digitaito-osaamisen  puuttumisen takia pois, mikd johtaa
eriarvoistumiseen. Genomitiedon hyddyntamisessa ei ole kuitenkaan kyse
pelkastaan yksilon resursseista, vaan koko jarjestelmasta. Haasteena on se, etta
saataisiin riittdva hyoty valtavasta datamassasta. Jotta genomitiedon tulkintaan
vaikuttavia asioita pystyttaisiin yhdistamaan, laakareille tulisi saada lisaa
tydkaluja genomitiedon tulkintaan. Digitalisaatiota ja tekoalya tulisi kayttaa
enemman, jotta genomitiedosta saataisiin enemman hyotya. Tulevaisuudessa
yhtenevainen tekninen jarjestelma, jonka kautta genomitutkimuksen tieto tulee
tulkittuna laakarille, auttaisi jokaista potilasta. Tutkimustulokset voitaisiin muokata
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valmiiksi sellaiseen muotoon, ettd ne voitaisiin Iahettaa suoraan laakarille ja
tiedon saatavuus helpottuisi. Jos kaikkien potilaiden tiedot kasiteltaisiin
yhdenmukaisesti, hyddyt eivat jaisi vain yksittaisten potilaiden tahdon tai

aktiivisuuden varaan.

“Toivottavasti digitalisaatio tuo siihen helpotusta alueellisuuteen,

mutta toisaalta tietty sukupolvi ei pysty hybédyntdméén néita.”

"Menn&&nko tulevaisuudessa enemman yksilbllistettyyn
laéketieteeseen, jossa tutkimus ja hoito on ldhempéné toisiaan, ja

tarkoittaako etté jokainen potilas on oma tutkimuksensa.”

552 Pelko-ja uhkakuvat

Genomitutkimuksen 10ydokset voivat vaikuttaa yksilon ja hanen sukulaistensa
terveyteen. Haastatteluista nousi huoli suomalaisen geenitiedon yksityisyydesta
ja siitd, mihin suomalaista geenitietoa kaytetaan. Siksi geneettinen tieto on aina
arkaluontoista henkilokohtaista tietoa ja geneettisen tiedon kohdalla tietosuojan
tulisi olla maksimaalinen. TyOpaikoilla geneettinen riskitieto voi mahdollisesti
aiheuttaa ikavia valintatilanteita esimerkiksi tyontekijoiden koulutuksiin paasyyn
liittyen. Henkildkohtaisen genomitiedon leviaminen voi tulevaisuudessa vaikuttaa
my0s terveysvakuutustoimintaan. Suomessa on hyvin kattava terveydenhuolto,
joten huoli genomitiedon vaikutuksesta terveysvakuutuksiin ei ole haastateltavien

arvion mukaan viela yhta suuri Suomessa kuin esimerkiksi Yhdysvalloissa.

Genomitutkimukseen osallistujien perheet ovat huolissaan siita, miten saatu tieto
voi vaikuttaa lasten tilanteeseen ja tulevaisuuteen. Erityisesti lasten tutkimukseen
liittyvat tietosuoja-asiat koetaankin ongelmallisiksi. Tietosuoja-asioiden lisaksi
monet, erityisesti nuoret, eivat halua osallistua geenitutkimukseen

parantumattomien sairauksien I0ytamisen pelossa.

On uskottu, ettd harvinaissairauksien geneettinen tutkimus ei voi koskaan olla

anonyymia, koska tutkimushenkiloiden identiteetti on mahdollista paatella
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geenivirheen mukaan. Tama on saattanut haastateltavien mukaan estaa inmisia
osallistumasta genomitutkimuksiin. Tutkimuskaytossa olevat genomit on
kuitenkin mahdollista kryptata siten, etteivat ne ole enaa yhdistettavissa

tutkimushenkildiden genomeihin.

Tieto siita, kuka tutkittavan tietoja hallinnoi ja missa vaiheessa tietoja siirrellaan
tutkijaryhmalta toiselle, on tarkea. Genomitutkimuksen tasa-arvoon liittyy se, milla
tavalla patenttisuojat ja muut mahdolliset tutkimustuloksia yksityistavat
mekanismit rajaavat sita, mita tutkimuksesta kerrotaan ulospain. Tutkimuksen
sisdisista haasteista on hyva keskustella avoimesti tutkijoiden, terveyden- ja
ladketieteen ammattilaisten kesken. Lisaksi genomitutkimuksen tasa-arvo liittyy
siihen, miten tutkimuksen tuottamat tulokset levitetaan julkiseen kayttoon.
Hyotyjen jatkuvuuden kannalta tulokset taytyisi tallentaa myos muiden tutkijoiden
kaytettaviksi.

Haastatteluista kavi ilmi, etta tietosuoja-asioissa on Suomessa vield paljon
epaselvyytta voimassa olevien lakien puolelta. Nykyinen lainsaadanto edellyttaa,
ettd geneettisia tietoja tallennetaan, eika tietoja saa havittda. Tutkittavalla on
oikeus tietda, mihin hanta koskeva terveysdata tallennetaan. Yksild ei kuitenkaan
valttamatta kykene arvioimaan omien tietojensa tallennuspaikkaan liittyvia
turvallisuustekijoita riittavasti. Genomitietojen sailyttamisen tietoturva voi
vaihdella sailytyspaikasta riippuen puuttuvien yhteisten ohjeistuksien vuoksi. Jos
genomitiedot kuitenkin tallennetaan vain muutamaan paikkaan, niiden

kyberturvallisuus on helpompi taata.
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6 POHDINTA

6.1. Tulosten tarkastelu

Opinnaytetyon tarkoituksena oli kuvata asiantuntijoiden nakemyksia
genomitutkimuksista terveyden tasa-arvon nakdkulmasta. Opinnaytetydn
tutkimuskysymyksen kautta pyrittiin selvittamaan, miten terveyden tasa-arvo
ilmenee genomitutkimuksissa ja millaisia nakemyksia asiantuntijoilla on
terveyden tasa-arvosta genomitutkimuksissa. Tulokset ovat yhtenevaisia
aikaisemmin aihetta kasittelevan teoreettisen tiedon kanssa ja keratyn aineiston

avulla saatiin vastauksia tutkimuskysymykseen.

Tulokset osoittavat, ettd asiantuntijoiden mukaan genomitutkimukseen
osallistujien ymmarrys on olennaista: Rekrytoitavalla henkildlla pitaa olla riittavat
tiedolliset valmiudet ja voimavaroja osallistua tutkimukseen seka mahdollisuus
keskeyttdaa osallistuminen tai kieltaytya siitd kokonaan ilman huolta sen
vaikutuksesta oman hoidon laatuun. Dickin ym. (2017) tutkimuksen mukaan
genomitutkimuksen osallistumisinnokkuutta lisdavat riittava tietamys
genomitiedosta seka tutkimuksen hyodyista ja riskeista. Lisaksi ymmarrys lisata
perheen tai yhteison terveytta nostavat osallistumisinnokkuutta. (Dick ym. 2017,
489). Asiantuntijat toivatkin esille, ettd genomitutkimusten edustavuutta voidaan
lisata vahvistamalla kohdevaeston luottamusta: Seka genomitutkimuksen
markkinoinnin ettd rekrytoinnin tulisi perustua rehelliseen tiedonantoon
tutkimuksesta saataviin mahdollisiin hyotyihin ja haittoihin. Sharpin ym. (2020)
artikkelissa kohdevaeston osallistumisen lisaamiseksi genomitutkimuksissa olisi
hyva panostaa lapinakyvyyteen ja avoimuuteen. Lisaksi olisi tarkeda ottaa
tutkimusprosessiin mukaan vahemmistdjen edustajia yhteisOperustaisesti ja
vuorovaikutteisesti, ja nain pyrkia aktiivisesti parantamaan kohdevaeston
luottamusta. (Sharp ym. 2020) Opinnaytetyon tulosten mukaan on tarkeaa lisata
avoimuutta tutkimusasetelmaan maaritellyista sisaanotto- ja
poissulkukriteereista. Kohdevaestdon kulttuurin ymmartaminen ja vuorovaikutus

vaativat tahtoa ja resursseja asianosaisilta, mutta edistavat luottamuksen syntya.
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Asiantuntijat korostivat paatoksenteon merkitysta genomitutkimusprosessissa.
Paatoksenteossa olisi hyva huomioida enemman tavallisia ihmisia ja
maallikkojasenia olisi tarkedaa saada mukaan vaikuttamaan genomitutkimuksen
eri vaiheisiin. Asiantuntijat nostivat kehitysehdotuksia kansallisten lakien ja
ohjeistuksien tarkentumisesta seka& uusien teknologisten jarjestelmien
kayttoonotosta, jolloin genomitutkimuksesta saatava hyoty jakautuisi
mahdollisimman yhdenvertaisesti. Asiantuntijat kokivat, ettd tutkimusprosessi
tulisi muotoilla tutkimushenkilon kannalta mielekkddmmaksi. Tiedonannon ja
paatoksenteon tukena voitaisiin kayttaa erilaisia menetelmida. Koska
tutkimustuloksia voidaan genomitutkimuksen luonteen vuoksi saada pitkankin
ajan kuluttua naytteen antamisesta, tutkimushenkilGihin voitaisiin heidan niin
halutessaan pitdd yhteyttd aika-ajoin. Tama voisi myds vahvistaa
tutkimushenkildiden ymmarrysta siita, milloin ja mihin heidan antamiaan tietoja
jatkossa hyodynnetaan. Keskusteluyhteyden tutkimushenkilokunnan kanssa
tulisi olla aitoa ja tutkimushenkilon tulee saada tukea tutkimustulosten tulkintaan
ja niiden kanssa elamiseen. Jenkins ym. (2016) huomauttaa, etta tdmanhetkiset
yleiset genomitutkimuksissa kaytettavat teknologiat eivat anna riittdvaa hyotya
tulosten tulkinnassa, mika voi pahentaa vaestdjen valisia terveyseroja.
(Jenkins ym. 2016). Haastatellut asiantuntijat ehdottivat, ettd tulevaisuudessa
tekniset jarjestelmat voisivat olla yhteensopivampia, jolloin genomitutkimuksista
saatua tietoa voitaisiin tulkita paremmin ja saatavan tiedon hyddyntaminen

helpottuisi.

Suomi moninaistuu etnisesti, mikd asettaa haasteita genomitutkimuksen
yhdenvertaiselle toteuttamiselle. Sharpin ym. (2020) mukaan genomitutkimuksen
ja tietoon perustuvan suostumuksen ymmarryksen puute on rajaava tekija
yhdenvertaisuuden toteutumiselle (Sharp ym. 2020). Tutkimuksen
suostumusdokumentaation kielivaihtoehtojen suppeus rajaa talla hetkelld osan
vaestosta pois, mihin tulisi kiinnittdd enemman huomioita. Rekrytointi- ja
opetusmateriaaleja tulisi myos kehittaa. Lisaksi Bishop ym. (2018) suosittelevat,
etta tutkimushenkildiden rekrytointiin ja ohjaustilanteisiin varattaisiin riittavasti
aikaa (Bishop ym. 2018).
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Robertsonin ym. (2018) mukaan vahemmistoja osallistuu genomitutkimuksiin
vain vahan. Tama voi heikentaa tutkimustulosten luotettavuutta ja yhteiskunnan
kykya luoda sellaisia genomilaaketieteen strategioita, joista on hyotya naille
vaestoryhmille (Robertson ym. 2018) Asiantuntijat painottavat, ettd kaikilla
vaestoryhmilla tulisi olla yhtalainen oikeus osallistua tutkimukseen. Talla hetkella
ihmisen asuinpaikka ja terveyspalveluiden asiakkuus aiheuttavat kuitenkin
epatasa-arvoa siihen, kuka tietda toteutettavasta tutkimuksesta ja kenen on
mahdollista osallistua. Jenkins ym. (2016) havainnoivat tutkimuksessaan, etta
eristaytyneilla saattaa olla suurempi kohonnut riski sairastua periytyviin
sairauksiin. Taman vuoksi asuinpaikkaan ja eristaytyneisiin alueisiin tulee

kiinnittdd enemman huomiota genomitutkimuksessa.

Koska genomitutkimuksen ala kehittyy kiivasta vauhtia, yhteisesti sovittavien
kaytantojen kehittamista kansallisella ja kansainvalisella tasolla tulisi kiirehtia.
Munung ym. (2017) nostavat esille tutkimuksessaan, etta
alueellisen genomitutkimuksen ja biopankkitoiminnan yhteisten ohjelmien ja
kaytanteiden ensisijaisena tarkoituksena on maaritella, mitd reilu ja
yhdenvertainen tutkimus tarkoittavat paikallisessa kontekstissa. (Munung ym.
2017.) Yhteistyota eri toimijoiden valilla tulee kehittaa, jotta voidaan tavoitella
hyotya mahdollisimman monelle. On tarkeaa huolehtia siita, etta naytteen antajan
tietoturva ja yhdenvertainen kohtelu eivat vaarannu. Lisaksi Sharpin ym. (2020)
tutkimuksen mukaan on tarkeaa lisata kansalaisten tietoisuutta voimassa olevien
lakien takaamasta yksityisyydensuojasta, genomidatan tiedon jakamisesta seka
naytteiden toissijaisesta kaytdstd. Tama lisda merkittavasti luottamusta ja

ymmarrysta genomitutkimusta kohtaa. (Sharp ym. 2020.)

Genomitutkimuksessa on rakenteellisia ongelmia ja tarve muutokselle on
voimakas. Genomikeskuksen jonkinasteinen toteutuminen voisi selkeyttaa ja
helpottaa alan haasteita Suomen mittakaavassa. Genomikeskus voisi toimia alan
foorumina, jossa yhdistyy asiantuntija- ja maallikkotietamys. Genomikeskus voisi
myOs toimia takeena siita, ettd kansallista genomikokoelmaa hallinnoidaan
ajantasaisesti ja riittavalla suojauksella. Laitinen ym. (2020) huomauttaa

kuitenkin artikkelissaan, etta jos Suomeen tulee valtakunnallinengenomikeskus,
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tarvitaan riittavda maara koulutettua sairaalahenkilokuntaa jalkauttamaan

genomistrategiaa terveydenhuollon eri osa-alueilla. (Laitinen ym. 2020)

6.2. Opinnaytetyon eettisyys

Tutkimusetiikalla tarkoitetaan hyvan tieteellisen kaytannén noudattamista
tutkimusta tehdessa. Tutkimuksen eettisyyteen kuuluu olennaisesti
lainsdadanndn noudattaminen. Tutkimusetiikka velvoittaa kaikkia tutkimuksen
tekijoita. Tutkimusprosessissa tulee kunnioittaa tutkittavia ja toimeksiantajia.
Tutkimuksen eettiset periaatteet koskevat koko tutkimusprosessia suunnittelusta
tutkimuksen julkaisemiseen asti. Hyvaan tutkimusetiikkaan kuuluu luotettava,
huolellinen ja avoin raportointi koko tutkimusprosessin ajan. Tutkimushenkildiden
tietosuojaa tulee varjella ja kunnioittaa. Lisaksi tutkimuksen tekijalla on suuri
vastuu, koska tutkimuksen vaikutukset voivat koskettaa mydhemmin useita
ihmisia. (Kylma & Juvakka 2014, 141-144.)

Hyvan tieteellisen kaytannon ja ohjeiden mukaan tutkimusta tehtdessa tulee
noudattaa huolellisuutta, rehellisyytta ja tarkkuutta. Tutkimus suunnitellaan,
toteutetaan ja raportoidaan asetettujen vaatimusten tavoin. Tutkimusluvat tulee
hakea asianmukaisesti ja eettistd arviointia tulee tehda tutkimusprosessin
kaikissa vaiheissa. Tietosuojaan liittyvia kysymyksia ja ohjeita tulee huomioida.
Tuloksissa pyritaan erottelemaan selkeasti aiemmin tehdyt tutkimukset omasta
tydsta. Tutkimustulosten julkaisussa toteutetaan avoimuutta ja vastuullisuutta.
Lisaksi tulosten tallentamisessa, esittamisessa ja tulosten arvioinnissa tulee
kayttaa eettisesti hyvaksyttavia toimintatapoja. Muiden julkaisuihin tulee viitata
tutkimuksessa asianmukaisesti ja muiden tutkijoiden tekemaa tyota tulee

kunnioittaa. (Tutkimuseettinen neuvottelukunta 2012, 6-8.)

Opinnaytetyo tehtiin tutkimuseettisen neuvottelukunnan (TENK) antamien hyvan
tieteellisen kaytannon ohjeiden mukaisesti. Opinnaytetyon kaikissa vaiheissa
noudatettiin rehellisyytta, huolellisuutta ja tarkkuutta. Opinnaytetydta tehtaessa
eri vaiheet raportoitiin asianmukaisesti ja tulosten julkistamisessa toteutettiin
avoimuutta ja vastuullisuutta. Opinnaytetyota tehtaessa on pyritty valttamaan
toisten tekijoiden tekstien plagiointia. Lisaksi opinnaytetyossa pyrittiin valttamaan
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vaarien tulosten tai tulkintojen esittamista. Toisten tekijoiden teksteja tai
asiasisaltoja viitatessa on pyritty merkitsemaan viittaukset asiaan kuuluvalla
tavalla. Lahteina kaytettiin ajankohtaisia ja luotettavia lahteita ja tietoa haettiin
asianmukaisista tietokannoista. Lisaksi lahdeviitteet merkittiin huolellisesti ja
tarkasti otetuista lainauksista. Oma pohdinta ja teksti on pyritty erottelemaan
lahteista otetuista asiasisalloista.

Haastateltavien tietosuojasta ja oikeuksista huolehdittiin tarkasti haastatteluita
tehtaessa seka raportoitaessa. Opinnaytetydssa kerrotut tulokset anonymisoitiin
ja alkuperaisilmaisuista poistettiin haastateltavien tunnistetiedot. Haastatteluihin
osallistuminen oli vapaaehtoista ja haastateltaville kerrottiin, etta heilla on oikeus
keskeyttaa osallistuminen missa vaiheessa tahansa. Haastateltaville kerrottiin
ennen tutkimukseen osallistumista saatekirjeen muodossa tutkimuksen tarkoitus
ja tavoitteet seka tutkimustapa. Lisaksi haastateltaville |&hetettiin sahkoisesti
suostumuslomake, johon he antoivat suoraan suostumuksen opinnaytetyon
osallistumiseen. Ennen haastatteluita jokaiselta haastateltavalta kysyttiin viela
uudelleen suostumus sanallisesti. Haastateltavien tietosuojaa suojeltiin koko
opinnaytetydn prosessin ajan. Aineistoa analysoidessa tehtiin huolellista
pohdintaa, jotta tulkinnat vastaisivat haastateltujen asiantuntijoiden nakemyksia
aiheesta. Kerattya aineistoa suojeltiin ja sailytettiin niin, ettd ainoastaan
opinnaytetyon tekijoilla oli oikeus niiden kasittelyyn. Keratty tutkimusaineisto
havitettiin tyon valmistumisen jalkeen. Valmis opinnaytetyo julkaistiin sahkodisesti

kaikkien luettavaksi Theseus-tietokannassa.

6.3.Opinnaytetyon luotettavuus

Laadullisen  tutkimuksen luotettavuuden arviointi on osa hyvaa
tutkimuskaytantoa. Luotettavuudella tarkoitetaan tutkimustulosten
rippumattomuutta satunnaisista ja epaolennaisista tekijoista. Luotettavaan
tutkimuskaytantoon kuuluu, etta tutkimuksessa perustellaan, miten tyota voidaan
pitda luotettavana. Laadullisen tutkimuksen luotettavuutta tulee arvioida
tutkimusprosessin  kaikissa vaiheissa. Tutkijan tulee pyrkid kertomaan

mahdollisimman yksityiskohtaisesti ja havainnollisesti tutkimuksensa eri
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vaiheista. Nain luotettavuutta voidaan todentaa paremmin. (Puusa, Juuti & Aaltio
2020.)

Laadullisen tutkimuksen tavoitteena on tuottaa mahdollisimman luotettavaa
tietoa tutkittavasta aiheesta. Laadullista tutkimusta voidaan arvioida seuraavilla
luotettavuuskriteereilld:  uskottavuus, vahvistettavuus, siirrettavyys ja
reflektiivisyys. (Kylma & Juvakka 2014, 127-128.)

e )
Uskottavuus Vahvistettavuus

Laadullisen
tutkimuksen
luotettavuuskriteerit

Siirrettavyys Reflektiivisyys
NS /

Kuvio 10. Laadullisen tutkimuksen luotettavuuskriteerit (Kylma & Juvakka 2014,

muokattu)

Uskottavuus tarkoittaa tutkimuksen ja tulosten uskottavuutta. Tutkimuksen
tekijan on varmistettava, ettd tulokset kuvaavat haastateltavien kasityksia
tutkimuskohteesta. Uskottavuutta voidaan vahvistaa perehtymalla tutkittavaan
aiheeseen mahdollisimman huolellisesti. Lisaksi uskottavuutta voidaan
vahvistaa keskustelemalla haastateltavien kanssa tutkimustuloksista seka
pyrkimalla ymmartamaan haastateltavien kasityksia tutkittavasta aiheesta.
Laadullisen tutkimuksen uskottavuutta lisda se, etta tutkija pyrkii tarkastelemaan
omaa objektiivisuuttaan ja tuomaan sen ilmi tutkimuksen eri vaiheissa. (Kylma &
Juvakka 2014, 127-128; Puusa ym. 2020.) Opinnaytety0ssa uskottavuutta
vahvisti tekijoiden huolellinen ja tarkka perehtyminen tutkittavaan aiheeseen.

Opinnayteyon aiheen valinnan jalkeen opinnaytetyon tekijat hakivat ja kerasivat
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tietoa laajasti eri tietolahteista. Tekijat perehtyivat tutkittavaan aiheeseen
tutustumalla aihetta koskevaan kirjallisuuteen, tutkimuksiin ja artikkeleihin.
Suoranaista kirjallisuutta opinnaytetydn aiheeseen ei ollut merkittavasti

saatavilla. Teoriatietoa haettiin monipuolisesti eri tietokannoista.

Vahvistettavuus edellyttda tutkimusprosessin dokumentointia siten, etta toinen
tutkia voi seurata prosessin kulkua. (Kylma & Juvakka 2014, 127-128.)
Vahvistettavuutta lisda eri vaiheiden tarkka kuvaus. Avoimuus ja huolellinen
kirjoittaminen vahvistavat tyon luotettavuutta. Opinnaytetyon eri vaiheet ja
aineiston keraaminen kerrottiin huolellisesti. Saatu haastatteluaineiston laaja
maara seka saturaation saavuttaminen kertovat aineiston riittavyydesta.
Opinnaytetyon aineiston analysoinnin kaikki vaiheet kuvailtiin huolellisesti ja
tarkasti. Opinnaytetyon tekijat pyrkivat huolellisuuteen ja tarkkuuteen. Kaikkia

opinnaytetydn valintoja arvioitiin kriittisesti.

Tutkimuksen tekijan on kerrottava riittavasti tietoa tutkimukseen osallistujista ja
toimintaymparistosta, jotta lukija voi pohtia ja arvioida tulosten siirrettavyytta.
(Kylma & Juvakka 2014, 127-128.) Opinnaytetydn siirrettavyyttd arvioitaessa
huomioitiin toimintaymparistd seka tutkimukseen osallistuvat asiantuntijat.
Haastateltavien taustatietoihin perehdyttiin ennen haastatteluja, jotta heista
saataisiin tarkempi kasitys. Siirrettavyytta muuhun ymparistoon on vaikea
arvioida, koska tulokset ovat sidottuja haastateltujen asiantuntijoiden omiin
kokemuksiin ja nakemyksiin. Opinnaytetyon tuloksissa voidaan kuitenkin nahda
yhtenevaisyyksia aihetta kasittelevien tutkimusten ja kirjallisuuden kanssa, mika
vahvistaa siirrettavyytta.

Reflektiivisyys syntyy tutkijan tietoisuudesta omista lahtokohdistaan tutkimuksen
tekijana. Tutkimuksen tekijan tulee arvioida, miten han vaikuttaa aineistoonsa ja
tutkimusprosessiinsa. Lisaksi hanen on kerrottava tutkimuksensa lahtokohdat
tutkimusraportissa. (Kylma & Juvakka 2014, 127-128.) Opinnaytetyon tekijat
tarkastelivat  tutkittavaa aihetta avoimesti ja  ennakkoluulottomasti.
Tutkimuskysymys pyrittin pitdmaan mielessa kaikissa prosessin vaiheissa.
Analyysia ja kirjoitettuja tuloksia tehtiin mahdollisimman objektiivisesti ja
aineistolahtoisesti.
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Haastattelu on keskeinen laadullisen tutkimusaineiston hankintamenetelma.
Haastattelua voidaan kayttda monipuolisesti laadullisen tutkimuksen aineiston
keraamiseen. Laadullisessa tutkimuksessa haastattelua tulee perustella
tutkimustavoitteen nakokulmasta. Haastattelussa tutkija pyrkii parhaansa
mukaan ymmartamaan tutkittavan ajatuksia ja kokemuksia. Avoimeen
vuorovaikutukseen tutkijan ja tutkimukseen osallistujien valilla tulee antaa
mahdollisuus. Tutkijoiden kokemuksella ja luottamuksellisella ja rauhallisella
ilmapiirillda on myos vaikutusta aineiston keruuseen. Luotettavuutta lisaa se, etta
haastatteluiden aikana tai jalkikdteen on mahdollista varmistaa, etta tutkija
tutkittavat ovat tulkinneet ja ymmartaneet keskusteltavat asiat yhtenevaisesti.
Haastatteluun liittyvan prosessin kuvaus lisaa myoOskin tutkimuksen
luotettavuutta. Omia kasityksia ja ymmarrysta haastatteluista saaduista tuloksista

tulee arvioida kriittisesti myds jalkikateen. (Puusa ym. 2020.)

Triangulaatiolla tarkoitetaan erilaisten menetelmien, tutkijoiden, tietolahteidentai
teorioiden yhdistamista tutkimuksessa. Triangulaation periaatteiden mukaisesti
luotettavuutta lisaa se, ettd tutkimuksen tekoon osallistuu kaksi tai useampi
tutkijaa. (Puusa ym. 2020.) Tama opinnaytetyd tehtiin paritydna ja kaikkia
opinnaytetyon vaiheita, valintoja seka nakemyksia pohdittiin ja arvioitiin yhdessa.
Lisaksi molemmat tekijat ovat pyrkivat perustelemaan ja pohtimaan syvallisesti

tehtyja ratkaisuja.

Genomitiedon hyddyntaminen terveyden edistamisessa kuului opinnaytetydn
tekijdiden opintokokonaisuuteen. Opinnaytetyon aihe valikoitui molempien
opinnaytetyon  tekijoiden kiinnostusten ja  mielenkiinnon  mukaisesti.
Opinnaytetyon aihe koettiin ajankohtaiseksi ja merkittavaksi. Kummallakaan
opinnaytetyon tekijallda ei ollut aikaisempaa kokemusta tai tietoa
genomitutkimuksesta ja aiheen sisaistaminen vei aikaa, mika aiheutti aluksi
haasteita tyon edistymiselle. Aiheen ajankohtaisuus kuitenkin lisasi
mielenkiintoa. Opinnaytetyon tekijoiden tietojen mukaan terveyden tasa-arvo
genomitutkimuksissa oli uusi aihe, jota ei ole tutkittu Suomessa aikaisemmin.

Tyon luotettavuuteen vaikuttaa merkittavasti se, etta aihe on uusi.
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Kirjallisuuskatsauksen tekeminen koettiin tyolaaksi ja paljon aikaa vievaksi.
Kirjallisuuskatsauksen onnistumisen kannalta kriittisin vaihe oli tiedonhaku.
Systemaattinen tiedonhaku oli molemmille opinnaytetyon tekijoille uutta.
Otollisten  artikkeleiden ldytaminen oli hankalaa johtuen suuresta
artikkeliaineistosta. Tiedonhakuun saatiin opastusta Tampereen
ammattikorkeakoulun kirjaston informaatikolta, ja haut on suoritettu luotettavista
tietokannoista. Vieraskielisten artikkelien lukeminen ja ymmartaminen oli
toisinaan hankalaa vaikeaselitteisen sisallon ja terminologian takia. Tiedonhaun
vaikeutta lisasi tutkimusten mittava maara. Myos aiheen rajaus toi haastetta
kirjallisuuskatsauksen tekemiseen. Erityisesti Yhdysvalloissa on tehty paljon
tutkimusta genomitiedosta ja terveyden tasa-arvosta. Aineiston suuren
lukumaaran vuoksi valitsimme sisaanottokriteeriksi koko tekstin saatavuuden,
mika supisti l0ydettyja hakuja opinnaytetyon kannalta sopivaan maaraan.
Opinnaytetyon tekijat ovat itse vastuussa valikoiduista tutkimuksista.
Sisaanottokriteerien myo6ta ulkopuolelle saattoi jaada opinnaytetydlle sopivia
lahteita, mutta I0ydettyja tutkimuksia oli edelleen paljon ja samat aiheet seka
teemat toistuivat useissa mukaan otetuissa tutkimuksissa. Tama suuri Ioydettyjen
tutkimusten maara lisaa tyon luotettavuutta. Aihetta rajattiin siten, ettd hoitoon
ohjauksen ja terveyslukutaidon teemat jatettiin pois ja keskityttiin nimenomaan
geeniperiman tutkimukseen. Lisaksi haastetta kirjallisuuskatsauksen tekemiseen
toi englanninkielisen aineiston tutkiminen ja tulkitseminen, koska kasitteille ja
ilmaisuille ei Ioytynyt aina selkeaa suomenkielista vastinetta. Valittujen
artikkeleiden arvioinnissa huomioitiin laadunarvioinnin kriteereita, jotka kuvasivat
tutkimuksen kannalta parhaiten kasiteltavia asioita. Opinnaytetydn tekijoilla ei
ollut aiempaa kokemusta laadunarvioinnista, mika teki tasta vaiheesta jokseenkin
haasteellista. Valitut artikkelit valikoituivat kirjallisuuskatsaukseen sopivan

asiasisallon ja laadunarvioinnin mukaisesti.

Asiantuntijoiden nakemyksia genomitutkimuksesta ja terveyden tasa-arvosta
pyrittiin saamaan laadullisella tutkimusmenetelmalla. Haastattelumenetelmaksi
valikoitui teemahaastattelu ja haastattelut toteutettiin yksilohaastatteluina.
Haastattelua ohjasivat kirjallisuuskatsauksesta nousseet aiheet ja teemat.
Haastatteluista saatiin laaja ja monipuolinen aineisto. Haastattelut koettiin
avoimiksi ja luonteviksi. Yksilohaastatteluista saatiin sisaltorikkautta ja hyvia
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nakokulmia opinnaytetyon aiheeseen. Asiantuntijoilla oli toisistaan poikkeava
koulutus- ja ammattitausta, mika teki haastatteluista antoisia ja keskustelusta
vivahteikasta. Kaikissa haastatteluissa kasiteltiin keskustelumaisesti ennalta
suunnitellut teemat ja kysymykset. Lisaksi haastatteluiden aikana
asiantuntijoiden kommentteja tarkennettiin tarvittaessa lisakysymysten avulla.
Haastattelut olisivat voineet olla mahdollisesti viela kohdentuneempia aiheeseen,
jos haastateltaville olisi annettu etukateen tarkempi haastattelurunko
kasiteltavista teemoista. Genomitutkimuksen ja geenitestauksen seka tasa-arvon
ja terveyden tasa-arvon kasitteet menivat herkasti sekaisin keskusteltaessa ja

niitd jouduttiin valilla tasmentamaan lisakysymysten avulla.

Aiheen rajaus tuotti hieman haastetta, ja tutkittua tietoa oli paljon saatauvilla.
Lisaksi rajaus genomitutkimuksen ja kliinisten geenitestien valilla oli haastavaa.
Opinnaytetyon paaaiheeksi valikoitui kuitenkin genomitutkimus ja tdman lisaksi
Kliinistd genetiikkaa paatettin sivuta hieman. Myds asiantuntijat toivat
haastatteluissa esiin havaintoja molemmista aiheista. Erityisesti hyotyjen
jakautumista pohdittiin sekad kirjallisuudessa etta haastatteluissa enemman

kliinisen kaytdn kuin tutkimuksen tekemisen nakokulmasta.

Koska genomitutkimuksen ja tasa-arvon asiantuntijat ovat hyvin erilaisista
ammatillisista taustoista ja kokemuspohjasta, nakdkulmia aiheeseen saatiin
riittamiin.  Opinnaytetyon tekijat kokivatkin  saturaation saavuttamisen
haasteelliseksi aiheen laajuuden takia. Lumipallomenetelman vuoksi suurin osa
haastateltavista saatiin toisten asiantuntijoiden tuntemista henkildista. Jotta eri
aloilta saataisiin monipuolisesti haastateltavia, haastattelupyyntdja lahetettiin
seka ohjaajiemme suositusten etta opinnaytetyon tekijoiden oman etsivatyon
pohjalta. Haastattelupyyntd lahetettiin lopulta kahdellekymmenelleseitsemalle
asiantuntijalle, joista yksitoista osoitti kiinnostusta ja yhdeksan kanssa

haastattelu lopulta toteutui. Syita haastattelun toteutumattomuudelle ei tiedeta.

Aineistosta saatujen tulosten esittdmisessa pyrittiin tuomaan esille alkuperaisia
iimaisuja. Taman ansiosta pystyttin vahvemmin todentamaan, ettad ilmaisujen
merkitykset vastaavat haastateltavien todellista kokemusta tutkittavasta
aiheesta. Aineiston tuloksia peilattiin aikaisempiin tutkimuksiin. Tulosten
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luotettavuus vahvistui merkittavasti siita, ettd kansainvalisesta kirjallisuudesta
nousi esiin vastaavanlaisia asioita ja havaintoja. Luotettavuutta lisasi myos se,
etta aihe oli opinnaytetyon tekijoille uusi. Objektiivisuutta lisasi se, etta tyd tehtiin
hankkeelle ja aihe annettiin valmiiksi. Naista syista opinnaytetyon tekijoilla ei ollut

voimakkaita arvolatauksia tai ennakko-oletuksia aihetta kohtaan.

6.4. Johtopaatokset, kehittamiskohteet ja jatkotutkimusehdotukset

Terveyden tasa-arvo sivuutetaan usein genomitutkimuksissa sen tarkeydesta
huolimatta. Eri tahojen, kuten rahoittajan ja tutkimusryhmien, aktiivisuutta ja
kiinnostusta  aiheeseen  tulisi lisata.  Genomitutkimukseen liittyvaan
paatoksentekoon, prosesseihin ja osallistumiseen tarvitaan avoimuutta,

edustuksellisuutta ja sujuvampaa yhteistyota.

Tutkimusprosessin eri vaiheiden kehittamiselle on tarvetta. Tutkimusprosessia
tulisi kehittdd jo olemassa olevien hyvan Kkliinisen tutkimustavan (GCP)
kaytanteiden mukaisiksi tukemalla tutkimushenkildkuntaa riittavalla koulutuksella
ja resursseilla. Suostumusdokumentaation kielivaihtoehtojen laajentamista
kannattaisi harkita. Tarvitaan ymmarrysta ja tiedostamista siita, miten ihmiset
kasittelevat tietojaan ja kuinka se vaikuttaa heidan terveyteensa liittyvaan
paatoksentekoon. Aliedustettujen vaestdéryhmien osallistaminen on tarkeaa,
mutta kunnioitettavasti ja heidan tarpeen huomioiden. Maallikkoedustajia

tarvitaan enemman paatoksentekoon mukaan.

Digitalisaatiota ja tekoalya tulisi kayttdd enemman, jotta genomitiedosta
saataisiin enemman hyotya. Geeniteknologia on viela kallista ja vaatii pitkalle
erikoistunutta osaamista. Kaikilla ei vield ole tasavertaisia mahdollisuuksia
hyotya geeniteknologiasta. Tama tasavertaisuuden mahdollistaminen onkin

tulevaisuudessa suuri haaste tutkijoille ja eettisista paatoksista vastaaville.

Opinnaytetyon eri vaiheissa tormattin genomitutkimuksen ja Kliinisen
genomitiedon valisen rajan hailyvyyteen. Tasta syysta olisi kiinnostavaa tutkia

jatkossa sita, miten terveyden tasa-arvo toteutuu genomitiedon kliinisessa
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kaytossa. Olisi myos luontevaa jatkaa aiheen kasittelya rajaamalla sita Suomen
eri vahemmistoryhmiin ja selvittdd tietyn vahemmiston suhtautumista tai

edustuksellisuutta esimerkiksi biopankkinaytteisiin liittyen.
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LITTEET

Liite 1. Saatekirje

r

Tampereen T |
ammattikorkeakoulu PROF| U

GEENIKARTTA - TIE TERVEYTEEN

Hyva asiantuntija,

Olemme kaksi terveydenhuollon ammattilaista, jotka opiskelevat Tampereen
ammattikorkeakoulussa Terveyden edistamisen ylempaa ammattikorkeakoulututkintoa.
Teemme opinnaytety6ta ja tarvitsisimme sinun asiantuntemustasi. Opinnaytetyon
tarkoituksena on kuvata asiantuntijoiden nakemyksia genomitutkimuksista terveyden

tasa-arvon nakokulmasta.

Haastattelussa kasitelladn mm. sita, miten terveyden tasa-arvo nakyy tutkimuksen eri
vaiheissa. Opinnaytety6n aineistonkeruu toteutetaan yksiléhaastatteluna
MicrosoftTeamsin kautta. Osallistuminen haastatteluun on vapaaehtoista ja sinulla on
oikeus jattaytya pois missd tahansa vaiheessa. Osallistujien henkildllisyys ei tule
opinnaytetydn raporttiin nakyville. Haastattelut nauhoitetaan ja nauhoitukset litteroidaan.
Antamiasi tietoja tullaan kasittelemaan luottamuksellisesti ja niitd kaytetdan ainoastaan

tahan opinnaytetydhdn. Opinnaytetyon valmistuttua keratty aineisto havitetaan.

Opinnaytetyd tehdaan Tampereen ammattikorkeakoulun Profitu-hankeelle. Valmis
opinnaytetyd tutkimustuloksineen julkaistaan Theseus-tietokannassa. Kerromme

mielellamme valmiin tyon tuloksista.

Jos annat suostumuksesi haastatteluun, olemme sinuun yhteydessa mahdollisimman
pian. Voit myos itse olla meihin yhteydessa ja ehdottaa sopivaa ajankohtaa

haastattelulle.

Yhteistydsta kiittaen,
Kristiina Ruohonen Leena Ruotsalainen
Kristiina.ruohonen@tuni.fi Leena.ruotsalainen@tuni.fi
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Liite 2. Teemahaastattelurunko

1. Miten maarittelet terveyden tasa-arvon genomitutkimuksessa?

2. Mita tulee huomioida genomitutkimuksen prosessin erivaiheissa terveyden

tasa-arvon nakokulmasta?

3. Mita tulee huomioida genomitutkimuksen suunnittelussa terveyden tasa-
arvon nakokulmasta?

Jatkokysymyksid

Alueelliset erot? maantieteellisyys, sensitiivisyys

Mitd nakokulmia etnisyydestd ja vahemmistoista [Oytyy?
Kohortti, Eettisyys/ Epdeettisyys genomitutkimuksissa?
Sukupuoli ja sen vaikutukset?

Edustavuus?

4. Mita tulee huomioida genomitutkimuksen rahoituksessa terveyden tasa-
arvon nakdkulmasta?

Jatkokysymyksid

Alueelliset erot? maantieteellisyys, sensitiivisyys
Etnisyys ja vahemmistot?

Eettisyys/ Epaeettisyys genomitutkimuksissa?
Sukupuoli ja sen vaikutukset?

Edustavuus?

5. Mitd tulee huomioida genomitutkimuksen rekrytoinnissa terveyden tasa-
arvon nakokulmasta?

Jatkokysymyksid

Alueelliset erot? maantieteellisyys, sensitiivisyys
Etnisyys ja vdahemmistot? kohortti

Eettisyys/ Epaeettisyys genomitutkimuksissa?
Sukupuoli ja sen vaikutukset?

Edustavuus?
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6. Mita tulee huomioida genomitutkimuksen toteutuksessa terveyden tasa-

arvon nakodkulmasta?

Jatkokysymyksid

Alueelliset erot? maantieteellisyys, sensitiivisyys
Etnisyys ja vahemmistot? kohortti, kaksostutkimus
Eettisyys/ Epaeettisyys genomitutkimuksissa?
Sukupuoli ja sen vaikutukset?

Edustavuus?

Teknologia®?

7. Mitd tulee huomioida genomitutkimuksen hydtyjen jakautumisessa

terveyden tasa-arvon ndkokulmasta?

Miten genomitutkimuksen hyddyt voisivat jakautua paremmin?
Miten genomitutkimuksen avulla voidaan kaventaa terveyseroja?
Mitd hyotya voisi olla siitd, jos genomitutkimuksissa kaytetadn monipuolisemmin eri

vaestoryhmia?

Jatkokysymyksid

Alueelliset erot? Miten maantiede voi vaikuttaa genomitutkimuksissa?
Etnisyys ja vahemmistot?

Sairauksien geneettiset vaikutukset eri véaestoryhmilla?

Eettisyys/ Epaeettisyys ja sensitiivisyys genomitutkimuksissa?
Sukupuoli ja sen vaikutukset?

Edustavuus?

Teknologia®?

8. Millaisena naet terveyden tasa-arvon tulevaisuuden genomitutkimuksessa?



Liite 3. JBI-Arviointikriteerit

THE JOANNA BRIGGS
COLLABORATION

Better evidence. Better outcomes.

29.11.2018
JBI: Arviointikriteerit laadulliselle tutkimukselle

Tata kriittisen arvioinnin tarkistuslistaa kaytetaan laadullisten tutkimusten metodologisen laadun
arviointiin.  Arvioinnin  tarkistuslistaan sisdltyy yhteensa 10 arviointikriteeria, joiden
yksityiskohtaiset sisallét on kuvattu alhaalla. Arvioijan on hyvé tutustua myods Joanna Briggs
Instituutin julkaisemaan katsauksen tekijdiden kasikirjaan arviointia tehdesséan. Tarkistuslistan
alkuperdinen englanninkielinen versio 16ytyy tastd linkista. Kunkin kriteerin toteutuminen
arvioidaan asteikolla: Kylla (K), Ei (E), Epéaselva (?), Ei sovellettavissa (NA). (Lockwood ym.
2015.)

Arvioija Paivays

Tekija(t) Vuosi Nro
Arviointikriteeri K E 2 NA
1. Ovatko tutkimuksen tieteenfilosofiset lahtokohdat ja metodologia O O O a

kesken&én yhteensopivat?

2. Ovatko tutkimuksen metodologia ja tutkimuskysymys tai tavoitteet 0 O O O
keskenaén yhteensopivat?

3. Ovatko tutkimuksen metodologia ja aineiston keruumenetelméat 0 ] O O
kesken&én yhteensopivat?

4, Ovatko tutkimuksen metodologia, aineiston kuvaus ja analyysi 0 O O O
kesken&én yhteensopivat?

5. Ovatko tutkimuksen metodologia ja tulosten tulkinta keskenééan O O O O
yhteensopivat?

6. Onko tutkijan kulttuuriset tai teoreettiset Iahtokohdat kuvattu? O O O

7. Onko tutkijan vaikutus tutkimukseen ja tutkimuksen vaikutus O O O

tutkijaan kuvattu?

8. Onko tutkimukseen osallistujat ja heidan d&nensa (alkuperaiset O O O ]
ilmaisut) kuvattu asiaankuuluvasti ja riittavalla tasolla?

9. Onko tutkimus toteutettu noudattaen nykyisia eettisia periaatteita, ja [ O O O
onko tutkimuksella eettisen toimikunnan hyvaksynta?

10. Perustuvatko tutkimuksen johtopaétokset aineiston analyysiin ja 0 O O O
tulosten tulkintaan?

Kokonaisarviointi:  Hyvaksy [J Hylkaa O Lisatietoja tarvitaan [J

Kommentteja (mukaan lukien hylkayksen syy):

The Finnish Centre for Evidence-Based Health Care:
A Joanna Briggs Institute Centre of Excellence.
Suomalaisen kdanndksen toteuttanut Hotus JBI:n luvalla.
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Liite 4. Kirjallisuuskatsauksen artikkelit

Tutkimuksen tekijat ja
julkaisutiedot

Jenkins W.D. & Lipka
A.E. & Fogleman A.J. &
Delfino K.R. & Malhi R.S.
& Hendricks B. 2016.
Variance in disease risk:
rural populations and ge-
netic diversity Genome
vsk/osa:59 iss 519-525

Kaufman J. & Dolman L.
& Rushani D. & Cooper
R. 2015. The Contribution
of Genomic Research to
Explaining Racial Dispari-
ties in Cardiovascular
Disease: American jour-
nal of epidemiology
[0002-9262] Kaufman,
Jay v:2015 vsk/osa:181
iss:7 s:464—-472

Bien S. & Wojcik G. &
Zubair N. & Gignoux C. &
Martin A. &, Kocarnik J. &
Martin L. & Buyske S. &
Haessler J. & Walker R.
ja 16 muuta. 2016. Strat-
egies for Enriching Vari-
ant Coverage in Candi-
date Disease Locion a
Multiethnic Genotyping
Array

Smith A. & Vidal G. &
Pritchard E. & Blue R. &
Martin M. & Rice L. &
Brown G. & Starlard-Dav-
enport A. 2018. Interna-
tional Journal of Environ-
mental Research and
Public Health [1661-827]
Smith, Alana v:2018
vsk/osa:15 iss:12.

Tarkoitus

Selvittda sairastuvuuseroja
maaseudulla asuvien eri
vaestéryhmien valilla.

Genomitutkimuksen vaikutus

rotuerojen selittdmiseen
sydan- ja
verisuonitaudeissa.

Tarkoituksena on parantaa
merkittavasti varianttien
I0ytamista lisaamalla

kattavuutta useissa etnisissa

vahemmistoryhmissa.

Vahemmistdpopulaatioiden

geneettisen

heterogeenisyyden vahainen

ymmartaminen voi rajoittaa
huomattavasti varianttien
I6ytéamista ja pahentaa
monien monimutkaisten
sairauksien nykyisia
terveyseroja.

Yhteis6pohjainen osallistava

geneettinen tutkimus

afroamerikkalaisten naisten
osallistumisesta rintasyévan

tasa-arvoisuuden
lisdamiseksi. Tutkimuksen
tarkoituksena on kouluttaa,
rekrytoida ja pitaa
afroamerikkalaisia
naispuolisia osallistujia
syOvan geneettisessa
tutkimuksessa.

Aineisto ja
tutkimusmenetelma
Kyselytutkimus

Tutkimusartikkeli.

Systemaattinen
kirjallisuuskatsaus &
maarallinen tutkimus

Tutkimusartikkeli.

Multietninen
genotyyppikokoelma
(MEGA). Tutkimus
toteutettiin laadullisena
tutkimuksena.

Tutkimusartikkeli.

Kyselytutkimus. Star-
tutkimukseen osallistui
yhteensa 364
afroamerikkalaista
naista toimittamalla
sylkinaytteen ja
tayttamalla
terveyskyselyn.

Maarallinen
terveystutkimus.
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Keskeiset tulokset

Euroopassa ja Aasiassa
tehdyissa tutkimuksissa on
havaittu, etta eristaytyneissa
yhteisbissa voi esiintya selvasti
erilaisia sairauseroja.
Genominen ja sairauksien
vaihtelu voi vaihdella
merkittavasti alueellisesti.
Epidemiologisissa
tutkimuksissa, joissa kaytetaan
maaseudun yhteista
maaritelmaa, voi ilmeta
merkittavia eroja tautien
esiintyvyydessa.

Afroamerikkalaisilla on
suurempi riski sairastua sydan-
ja verisuonisairauksiin kuin
eurooppaalaistaustaisilla.
Tama viittaa siihen, etta on
mahdollista selittaa joitain
havaittuja rodullisia eroja
ilmaantuvuudessa. Geeni-
ymparistd-vuorovaikutukset ja
epigenetiikka tulevat yha
tarkedmmiksi rotuerojen
ymmartamisessa.

Nykyisen geenitutkimuksen
vahaisyys afroamerikkalaisilla
ja latinalaisamerikkalaisilla
seka alkuperaiskansoilla
todennakdoisesti pahentaa
monien yleisten sairauksien
nykyisia terveyseroja eri
vaestéryhmien keskuudessa.

Afroamerikkalaiset naiset ovat
huomattavan aliedustettuja
rintasyOpaa koskevissa
tutkimuksissa ja Kliinisissa
tutkimuksissa, mutta he
kuolevat todennakdisemmin
rintasyépaan kuin muut.
Luottamuksen puute
laaketieteelliseen yhteisdon on
merkittava este, joka estaa
afroamerikkalaisten
onnistuneen rekrytoinnin



Tozzo P. & Zullo S. &
Caenazzo L. 2020.
Brain Sciences [2076—
3425] Tozzo, Pamela
v:2020 vsk/osa:10 iss:7.
Science Runs and the
Debate Brakes: Somatic
Gene-Editing as a New
Tool for Gender-Specific
Medicine in Alzheimer’s
Disease.

Kashyap M. &Nolan M. &
Sprouse M. &
Chakraborty R. & Cross
D. &Roby R. &
Vishwanatha J. 2015.
Journal of carcinogenesis
[1477-3163] Kashyap,
Meghana v:2015
vsk/osa:14 s:6. Role of
genomics in eliminating
health disparities.

Dick D. & Barr P. & Guy
M. & Nasim A. & Scott D.
2017. The American
Journal on Addictions
[1055-0496] Dick, Dan-
ielle v:2017 vsk/osa:26
iss:5 s:486—493. Genetic
research on alcohol use
outcomes in African
American populations

Tan S-H. & Petrovics G.
& Srivastava S. Interna-
tional journal of molecular
sciences [1661-6596]
Tan, Shyh-Han v:2018
vsk/osa:19 iss:4.

Prostate Cancer Ge-
nomics: Recent Ad-
vances and the Prevailing
Underrepresentation from

Somaattinen

geenimuokkaaminen uutena
tydkaluna Alzheimerin taudin

sukupuolikohtaiseen

laaketieteeseen. Alzheimerin

taudin ehkaisyn ja
parannuskeinojen
kehittamisessa tai
parantamisessa voitaisiin
hyédyntaa sukupuolten
moninaisuutta koskevaa
tietamysta, jotta kyettaisiin
varmistamaan ja
kehittdmaan erilaisia
geneettisen tason
interventioita naisille ja
miehille.

Genomiikan ja
farmakogenomiikan nopea
kehitys johtaa genetiikan ja
geneettisen riskin
kayttamiseen yksildllisten
laakestrategioiden

muodostamisessa. Halutaan

varmistaa, etta nopea
kehitys hyddyttaa eri
vaestoryhmia.

Tarkoituksena oli selvittaa
alkoholin kayttohairididen
geneettisia perusteita koko
elinkaaren ajan.

Tarkoituksena oli selvittaa
eturauhassyovan
genomiikkaa eri etnisten
vahemmistdjen

aliedustuksen nakdkulmasta.

Tutkimusartikkeli.

Sukupuolikohtainen
tutkimus, joka
toteutettiin

kirjallisuuskatsauksena.

Tutkimusartikkeli.

Tutkimus toteutettiin
maarallisena
tutkimuksena.

Tutkimusartikkeli.

Tutkimus toteutettiin
maarallisena
tutkimuksena
tilastollisena
analyysina.

Tutkimusartikkeli.

Tutkimus toteutettiin
maarallisena
terveystutkimuksena.

Tutkimusartikkeli.
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tutkimuksiin. Tuloksissa kavi
ilmi, ettd Memphisin
afroamerikkalaiset naiset ovat
halukkaita osallistumaan
rintasydvan geneettisiin
tutkimuksiin, jos informaatio
vain tavoittaa heidat.
Parannuskeinojen
kehittdmisessa voitaisiin
hyddyntaa sukupuolten
monimuotoisuutta geneettisella
tasolla. Genetiikan ja muiden
diagnostisten menetelmien
avulla voidaan tunnistaa
toiminnallisen sairauden
alatyypit ja lisata Alzheimerin
tautia sairastavien potilaiden
diagnostista tarkkuutta.
Tasmalaaketieteen
kehittyminen voisi parantaa
dementiadiagnoosin tarkkuutta,
mika mahdollistaisi
yksilllisemmat hoitostrategiat
ja nopeuttaisi uusien
laakkeiden ja toimenpiteiden
[Bytamista.

Genomiikan ja
farmakogenomiikan nopea
kehitys johtavat genetiikan ja
geneettisen riskin kayttamiseen
yksildllisten laakestrategioiden
rakentamisessa. Halutaan
varmistaa, ettd nopea kehitys
hyodyttaa eri vaestoja.

Tuloksissa huomattiin tekijoita,
kuten kulttuuriset vaikutukset ja
alkoholin saatavuus seka
alkoholiongelmien
perhehistoria, jotka voivat olla
yhteydessa geeneihin.

Korostettiin tarvetta lisata
vahemmistopopulaatioiden
edustusta eturauhasydvan
diagnostiikassa genomitiedon
lisdantyessa. Afrikkalaista
syntyperaa olevat henkilét ja
muut vahemmistot ovat usein
aliedustettuna
genomitutkimuksissa.



Racial and Ethnic Minori-
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Munung N.S. & Mayosi
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Global Health, Epidemiol-
ogy and Genomics
[2054—-4200] Munung, N
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Tarkoituksena oli tehda
genomitutkimusta Afrikassa
ja selvittda sen vaikutuksia
maailmanlaajuiseen
terveyteen. Afrikan vaestda
koskevien
genomitutkimusten puute on
herattanyt huolta siita, etta
genomiikka saattaa
pikemminkin laajentaa kuin
vahentaa terveyseroja.
Afrikan rikas geneettinen
monimuotoisuus ja suuri
tautitaakka voivat olla
haaste. On kuitenkin
epaselvaa, miten
genomiikkateknologiaa
voidaan kayttaa
terveydenhuollon alalla
Afrikassa.

Tutkimuksessa korostetaan
polygeenisten riskipisteiden
(PRS) vinoumia ja
epatarkkuuksia, kun
ennustetaan tautiriskia
muilla kuin niiden
johdannaisissa kaytetyissa
populaatioissa.

Tarkoituksena oli selvittaa
afrikkalaisten tutkijoiden
kasitykset ja odotukset
Afrikassa tehtavasta
kansainvalisesta
genomitutkimuksesta ja
biopankkialoitteista.

Terveys- ja
terveydenhuoltoerot ovat
olleet Yhdysvalloissa
huolena. Monet ryhméat ovat
alttiita tallaisille eroille, kuten
vahemmistot ja henkil6t,
joilla on heikompi
sosioekonominen asema,

Tutkimus toteutettiin
laadullisena
tutkimuksena.

Tutkimusartikkeli.

Tutkimusartikkeli.

Tutkimus toteutettiin
laadullisena
tutkimuksena, jossa
haastateltiin 17
genomiikan tutkijaa.

Tutkimusartikkeli.

Kyselytutkimus.
Sairaalarekrytointi.
Yhteensa 242 henkil6a
osallistui.

Laadullinen
terveystutkimus.
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Genomitutkimus voi vaikuttaa
sairauksien seurantaan,
diagnosointiin, hoitoon ja
ehkaisyyn. Afrikan
genomildéketieteen valmiudet,
genomiikan nykyiset
tutkimusprioriteetit ja
tutkimustulosten k&dantaminen
ovat kuitenkin keskeisia
maarittelevia tekijoita, jotka
vaikuttavat genomilaaketieteen
kykyyn parantaa
terveydenhuoltoa Afrikassa.

Terveyserojen kaventaminen
sisallyttdmalla eri véaestoryhmia
tutkimukseen. Puolueeton
genotyyppi ja PRS:n
puolueellisuuden
vahentamismenetelmat ovat
ratkaisevan tarkeita. Niiden
vaestéryhmien tunnistaminen,
joilla on suurempi sairausriski,
voi johtaa lapimurtoihin
terveydenhuollon hallinnassa ja
alentaa kustannuksia
vahentamalla tarpeetonta
sairaustaakkaa ja ottamalla
kayttdon ennaltaehkaisevia
hoitoja tai
elamantapamuutoksia
riskiryhmille.

Haastateltavat olivat sita
mieltd, ettd ulkoisesti rahoitetut
genomiikan tutkimus- ja
biopankkialoitteet Afrikassa
ovat olleet ratkaisevassa
asemassa genomiikan
tutkimuksen ja
biopankkitalouden valmiuksien
kehittamisessa Afrikassa.

Tutkimukseen osallistuneiden
asuinalueista 81 prosenttia on
taysin laaketieteellisesti
alipalveltuja. Luottamuksen
rakentaminen, koulutus ja
kohtuullinen matkustusetaisyys
helpottivat afroamerikkalaisten
iimoittautumista, mika lisasi



9269] Bishop, Madison
v:2018 vsk/osa:6 iss:5
s:766—778. Establishment
of the Alabama Heredi-
tary Cancer Cohort -
strategies for the inclu-
sion of underrepresented
populations in cancer ge-
netics research.

Sharp H. & Katianne,M. &
Jurbergs N. & Ouma A. &
Harrison L. & Gerhardt E.
&Taylor L. & Hamilton K.
& McGee R. & Nuccio R.
& Quinn E. ja 11 muuta.
2020. JCO Precision On-
cology [2473-4284]
v:2020 vsk/osa:4 s:202—
211. Factors Associated
with Declining to Partici-
pate in a Pediatric Oncol-
ogy Next Generation Se-
quencing Study.

Quinlan J. & Pearson L. &
Clukay C. & Mitchell M. &
Boston Q. & Gravlee C. &
Mulligan C. 2016. PLoS
ONE [1932-6203] Quin-
lan, Jacklyn v:2016
vsk/osa:11 iss:12
s:0167700. Genetic Loci
and Novel Discrimination
Measures Associated
with Blood Pressure Vari-
ation in African Ameri-
cans Living in Tallahas-
see.

Robertson S. & Hind-
marsh J. & Berry S. &
Cameron V. & Cox M. &
Dewes O. & Doughty R.
& Gray G. & Jacobsen J.
& Laurence A. ja 12
muuta. 2018. New Zea-
land medical journal
[0028—-8446] Robertson,
Stephen v:2018
vsk/osa:131 iss:1480
s:81-89. Genomic medi-
cine must reduce, not
compound, health inequi-
ties: the case for hauora-
enhancing genomic re-
sources for New Zealand

seka ihmiset tietyilla
maantieteellisilla alueilla.
Tarkoituksena oli perustaa
Alabamaan perinndllisen
syovan kohortti ja
tavoitteena oli selvittaa
keinoja, joilla saataisiin
mahdollisimman moni
osallistumaan rekrytointiin.

Lasten syOpatutkimuksen
seuraavan sukupolven
sekvensointitutkimukseen
kieltaytymiseen liittyvat
tekijat. Tarkoituksena oli
selvittda syita, miksi lasten
genomiikan
syopatutkimuksesta
kieltaydytaan. Jotta lasten
onkologian (NGS) tutkimus
etenisi tasapuolisesti
kaikkien lasten eduksi,
tarvitaan monipuolinen ja
edustava otos.

Korkea verenpaine on
johtava sydan- ja

verisuonitautien riskitekija ja

vaivaa enemman
afroamerikkalaisia kuin
mitdan muuta rodullisesti
maariteltyd ryhmaa

Yhdysvalloissa. Menetelma

on mukautettu sisaltamaan
seka geneettista etta
sosiokulttuurista tietoa ja
vuorovaikutusvaikutuksia,
minka yhteytta

verenpaineeseen testataan.

Koska maoreista ja

Tyynenmeren populaatioista
ei ole tarkkoja genomitietoja,
genomitiedon tarkka tulkinta

seka genomiladaketieteen
menestys ja hyddyt ovat
suhteettoman vahaiset
maorien ja Tyynenmeren
kansoilla verrattuna
tarkemmin tutkittuun
eurooppalaiseen ja
aasialaiseen vaestoon.

Tutkimusartikkeli.

Tutkimus toteutettiin
maarallisena ja
laadullisena
tutkimuksena.

Tutkimusartikkeli.

Tutkimus toteutettiin
maarallisena
tutkimuksena. Kaikilta
osallistujilta kerattiin
sylkindytteet. Yhteensa
tutkittavia oli 157.

Tutkimusartikkeli.

Tutkimus toteutettiin
laadullisena
tutkimuksena, jossa
haastateltiin
Tyynenmeren
populaatioiden
asiantuntijoita.

Tutkimusartikkeli.

7

vaestoryhman geneettisen
analyysin maaraa.

Afroamerikkalaisten perheilla
on pienempi edustavuus kuin
latinalaisamerikkalaisten
perheiden lapsilla.
Genominaytteet, jotka eivat
taysin edusta rotu- ja etnisia
vahemmistdja, uhkaavat
entisestaan pahentaa
terveyseroja. Lisatyota
tarvitaan vanhempien
paatdoksenteon
ymmartamiseksi
genomitutkimuksessa ja
erilaisten potilasryhmien
ilmoittautumisen
helpottamiseksi.
Kulttuurisesti merkityksellisten
tekijdiden, kuten
epaoikeudenmukaisen
kohtelun, sisallyttdaminen
afroamerikkalaisten
tutkimuksiin voi paljastaa uusia
geeneja ja biologisia reitteja,
jotka ovat merkityksellisia
verenpainetaudin etiologian
kannalta, ja ne voivat myo6s
parantaa ymmarrystamme
monimutkaisten sairauksien
taustalla olevien geeni-
ymparisté-vuorovaikutusten
monimutkaisuudesta.
Maorien ja laajemmin
Tyynenmeren esi-isien ja
muiden aotearoa-kansojen
omien genomitietojen
hallinnointi maksimoi
terveyshydtyja ja minimoi
samalla naiden tietojen
vaarinkayton riskin.
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