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Genomitieto on ihmisen koko perimasta saatavaa tietoa. Genomitiedon avulla saadaan tie-
toa ihmisen perinndllisista sairastumisalttiuksista, jotka vaikuttavat henkilon terveyteen ja
sen avulla voidaan lisata kansalaisten motivoitumista oman terveyden edistamiseen elinta-
pamuutoksin. Vaikka ihmisen periman toiminta on edelleen osittain tuntematonta, ajan
saatossa on osaaminen kuitenkin laajentunut ja monipuolistunut. Nykyaan tiedetaan, etta
genomitietoa voidaan kayttdd harvinaisten sairauksien tutkimisen liséksi myos sairastumis-
riskin ja ladkehoidon arviointiin.

Opinnaytetydssa kasitellaan yleisesti genomitietoa ja sen merkitysta. Aihe rajattiin kasitte-
lemé&an genomitiedon kaytdsta saatavia hyotyja, sairaanhoitajan roolia genomitiedon kay-
tossa ja genomitiedon kayton mahdollisia riskeja ja haittoja. Opinnaytetydn aihe on tarkea,
silla genomitiedon uskotaan olevan vahvasti osa tulevaisuutta ja taten sairaanhoitajien on
ymmarrettdva genomitiedon merkitys potilaan kokonaisvaltaisen hoidon kannalta. Talla
hetkella genomitiedon opetus ei ole vield osana Metropolia Ammattikorkeakoulun hoitotyén
opiskelijoiden opetussuunnitelmaa, joten opinnaytetyo ja sen tuotos on tehty tAma huomi-
oiden.

Tama opinnaytetyd on toteutettu toiminnallisena opinnaytetyona ja sen tarkoituksena oli
tuottaa digitaalinen itseopiskelumateriaali genomitiedosta ja sen kaytosta terveydenhuol-
lossa. Tuotettu itseopiskelumateriaali on suunnattu kaytettavaksi Metropolia Ammattikor-
keakoulussa osana hoitotydn opintoja. Opinnaytety6n tavoitteena on pyrkia edistamaan
hoitotydn opiskelijoiden ymmarrysta genomitiedosta tuotetun itseopiskelumateriaalin
kautta. Itseopiskelumateriaalista pyrittiin luomaan selkeé ja helposti lahestyttava opetus-
materiaali, joka tukee opiskelijoita genomitiedon perusteiden oppimisessa. Itseopiskeluma-
teriaali tuotettiin Moodle-alustalle H5P-tytkalua kayttaen. Tuotettu itseopiskelumateriaali
sisaltaa lahtotasotestin, teoriatietoa ja lopputestin aiheesta.

Valmis itseopiskelumateriaali ja lopputentti pilotoitiin hoitotydn opiskelijoilla. Saadun pa-
lautteen perusteella itseopiskelumateriaali koettiin kaikkien vastaajien mielesté opetta-
vaiseksi ja hyddyllisena tulevaisuuden ammattia ajatellen. Palautteen perusteella voidaan
todeta, etté tuotetun itseopiskelumateriaalin kautta pystyttiin edistamaan hoitotyén opiskeli-
joiden ymmarrysta genomitiedosta.

Genomitieto, genomi, geeni, itseopiskelumateriaali, sai-
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Genomic information is data obtained from the entire human genome. Through genomic
information, knowledge about a person's genetic predispositions affecting their health can
be acquired, motivating individuals to promote their health through lifestyle changes. Alt-
hough the functioning of the human genome is still partially unknown, expertise has ex-
panded and diversified over time. Nowadays, it is understood that genomic information can
be utilized not only for researching rare diseases but also for assessing disease risk and
medication effectiveness.

This thesis broadly addresses genomic information and its significance. The focus is on the
benefits of utilizing genomic information, the role of nurses in its use, and potential risks and
drawbacks associated with genomic information. The topic is crucial because genomic in-
formation is believed to play a significant role in the future, and nurses must comprehend its
importance for comprehensive patient care. Currently, genomic information education is not
part of the curriculum for nursing students at Metropolia University of Applied Sciences,
hence the thesis and its output are designed with this in mind.

This thesis is implemented as a functional thesis, aiming to produce digital self-study mate-
rial about genomic information and its use in healthcare. The generated self-study material
is intended for use at Metropolia University of Applied Sciences as part of nursing studies.
The goal of the thesis is to enhance nursing students' understanding of genomic information
through the produced self-study material. The self-study material is designed to be clear and
easily approachable, supporting students in learning the fundamentals of genomic infor-
mation. The material is presented on the Moodle platform using the H5P tool and includes
an entry-level test, theoretical information, and a final test on the subject.

The prepared self-study material and the final exam were piloted with nursing students.
Based on the feedback received, the self-study material was perceived as instructive and
useful for future professional development by all respondents. According to the feedback, it
can be concluded that through the produced self-study material, the understanding of ge-
nomics among nursing students was enhanced.
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1 Johdanto

Genomitieto on viime vuosikymmenien aikana noussut merkittavaksi tutkimuskoh-
teeksi, joka tarjoaa tietoa ihmisen perimasta. Se voi olla osana ratkaisemassa tervey-
teen liittyvia kysymyksia ja mahdollistaa yksil6llistetyn laéketieteen kehittymisen.
Genomitiedon tehokkaasta kaytosta on hyotya yhteiskunnallisella tasolla, silla sen
kaytto tarjoaa mahdollisuuden tehokkaampaan terveydenhuoltoon. Genomitiedon kay-
tolla on myods taloudellisia hyo6tyja, silla sairauden ladkehoito voidaan kohdistaan heti
alusta alkaen oikein. Tulevaisuudessa tullaan pyrkimaan siihen, ettd genomitietoa kay-
tetdan hyvaksi terveydenhuollossa muun muassa suunniteltaessa potilaan hoitopolkua.
Lisaksi sen avulla voidaan liséata kansalaisten motivoitumista oman terveyden edistami-

seen elintapamuutoksin.

Terveydenhuollon ammattilaisten on opittava genomitiedosta, silla sairaanhoitajien on
osattava soveltaa genomitietoa, siiné tarvittavia taitoja ja sen kayttoon liittyvia asen-
teita, jotta he voivat olla patevia kaytannon tydssaan (Anderson & Alt-White & Schaa &
Boyd & Kasper 2015: 170). Sairaanhoitaja on monille ihmisille se Iéheisin terveyden-
huollon ammattihenkild, jonka kanssa voi keskustella omaan terveyteensa liittyvista
asioista (Kasdaglis 2021). Sairaanhoitajien koulutustaso ja koulutuksen aikana kdyma
genetiikan opetus vaikuttaa merkittavasti siihen, kuinka sairaanhoitajat ottavat genetii-
kan esille potilaiden kanssa (Calzone & Jenkins & Culp & Caskey & Badzek 2014: 45).

Talla hetkella genomitiedon opetus ei ole viela osana Metropolia Ammattikorkeakoulun
hoitoty®n opiskelijoiden opetussuunnitelmaa. Genomitiedon saaminen hoitotydn ope-
tussuunnitelmiin on ollutkin hidasta monissa maissa (Ylli 2022). Parviaisen ym. teke-
man tutkimuksen mukaan suomalaisten sairaanhoitotyén opiskelijoiden genomitiedon
osaamisen taso on heikko (Parviainen ym. 2023: 9). Opinnaytety6 on tuotettu Metropo-
lia Ammattikorkeakoulun tarpeeseen saada genomitiedon opetus osaksi hoitotyén kou-

lutusta.

Opinnaytety6n tavoitteena on pyrkid edistamaan hoitotydn opiskelijoiden ymmarrysta
genomitiedosta tuotetun itseopiskelumateriaalin avulla. Sen pohjalta hoitotyon opiskeli-
jat voivat oppia tarpeellisen tiedon genomitiedosta tulevaisuuden ammattiansa varten.
Tuotettu itseopiskelumateriaali on suunnattu kaytettavaksi Metropolia Ammattikorkea-

koulussa osana hoitotytn opintoja.



2 Opinnaytetyon tarkoitus, tavoitteet ja kehittamistehtavat

Opinnaytety6n tarkoituksena on tuottaa digitaalinen itseopiskelumateriaali genomitie-
dosta ja sen kaytosta terveydenhuollossa. Itseopiskelumateriaalin siséltd koostuu siitéa
mitd genomitieto on ja miten sitéd hyddynnetaan. Lisaksi avataan genomitiedon sailytta-

mista ja sen kaytdn mahdollisia riskeja ja haittoja.

Opinnaytetydn tavoitteena on pyrkia edistamaan hoitotydn opiskelijoiden ymmarrysta
genomitiedosta tuotetun itseopiskelumateriaalin avulla. Itseopiskelumateriaalista pyri-
taan luomaan selkea ja helposti lahestyttava opetusmateriaali, joka tukee opiskelijoita
genomitiedon perusteiden oppimisessa.

Opinnaytetytssa perehdytddn seuraavaan kehittdmistehtavaan:

1. Milla tavoin genomitietoa hytdynnetaan terveydenhuollossa?

3 Genomitieto

3.1 Kasitteet

Kasitteet ovat tytkaluja tutkimusta tehdessa. Tiedonhaussa on pyrkimyksena saada
kasitteet tutkittavalle ilmidlle ja on suositeltavaa, ettd tutkimuksessa kaytetyt kasitteet
avataan selkeasti. Teoreettisilla kasitteilla pyritddn tunnistamaan asioiden tai ilmididen
tarkoitus. (Hirsjarvi & Remes & Sajavaara 2009: 146—151.) Seuraavassa taulukossa

esitetaan tassa opinnaytetydssa yleisimmin kaytettavat kasitteet.

Taulukko 1.  Opinnaytetydssa kaytettéavat keskeiset kasitteet

Genomi Yksilon koko geneettinen eli perinnolli-

nen aines (Tieteen termipankki a).

Genomitieto Yksilon koko perimasta saatava tieto,
jota kaytetaan terveydenhuollossa (Tie-

teen termipankki b).

Geeni Perintttekija, yksi DNA-jakso, joka muo-

dostuu proteiinia koodaavasta alueesta




ja saatelyalueesta (Laaketieteen sa-
nasto. 2023).

Genetiikka Perinnoéllisyystiede, joka kéasittelee gee-
nien rakennetta ja niiden toimintaa seka
niiden vaikutusta yksil6ihin, perheisiin ja
populaatioihin (Laaketieteen sanasto.
2022).

Riskiprofilointi Sairauksien riskitekijat, jotka koostuvat
laajasta joukosta, yleensa useista kym-
menista periman variaatioista, joiden li-
saksi on otettava huomioon muu tieto po-
tilaasta. (Sosiaali- ja terveysministerio
2015: 28).

3.2 Mita on genomitieto?

Ihmisen soluilla on tavallisesti 46 kromosomia eli 23 kromosomiparia. Kromosomit pe-
riytyvat kummaltakin vanhemmalta eli puolet niista peritaan isalta ja puolet aidilta.
(Cummings ym. 2019: 389-390.) Nama kromosomit sisaltavat lukuisia geeneja, jotka
ovat rakenteeltaan tehty deoksiribonukleiinihaposta eli DNA:sta. DNA on kemiallinen
aine, joka periytyy sukupolvelta toiselle. (Frueh 2005: 13.) Yhdessé geenit, DNA ja kro-
mosomit muodostavat kaikkien elavien olentojen perustan. lhmisilla tama perusta ohjaa
kehoa tuottamaan erilaisia proteiineja jokaiselle ihmisen kudokselle ja elimelle ndiden
toiminnan takaamiseksi. Ennen aikaan uskottiin, ettd ihmisessa olisi 50 000 geenia,
mutta nykyaan niitd uskotaan olevan huomattavasti vahemman. (Cummings ym. 2019:
389-390.) Nykyaan ihmisella arvioidaankin olevan noin 23 000 geenia (Kere & Knuutila
2016: 30). Nama geenit yhdessa muodostavat genomiksi kutsutun kokonaisuuden
(Frueh 2005: 13).

Genomitieto on siis ihmisen koko periméasta saatavaa tietoa (Sosiaali- ja terveysminis-
terié b). Genomia on tutkittu vuosikymmenia sairauksien diagnosoinnin ja niiden syiden
selvittamisen tarkoituksessa. Merkittava lapimurto tuli vuonna 2000, kun ensimmainen
koko periméan kattava sekvenssi saatiin valmiiksi. Vaikka se oli puutteellinen, se kuiten-

kin kaynnisti teknologian kehittymisen, joka johti kustannustehokkaampiin menetelmiin



koko periman tutkimuksessa. (Sosiaali- ja terveysministerié 2015: 8.) Nykyaan ymmar-
retddn melko monen taudinaiheuttajien kayttaméat mekanismit ja ne DNA:n koodaamat
solujemme tekijat, joita ndma taudinaiheuttajat hyddyntavéat. Yksittaisten geenivirheiden
vaikutukset, jotka johtavat sairauksiin tunnistetaan parhaiten. Naita tunnettuja geeneja
tai niissa olevia virheita voidaan korjata tai muokata elavissa soluissa. Taman seurauk-
sena niiden toiminta paranee, sairaus korjaantuu tai ei valttamatta koskaan puhkea.
(Wartiovaara 2019.)

Genomitiedon avulla saadaan tietoa ihmisen perinndllisista sairastumisalttiuksista,
jotka voivat vaikuttaa terveyteen ja sen avulla voidaan lisata kansalaisten motivoitu-
mista oman terveyden edistamiseen elintapamuutoksin. Ihmisen geenien ja periman
toiminta on edelleen nykyaikana osittain tuntematonta, vaikka tieto eri sairauksien pe-
riytyvyydesta ja geenien toiminnasta on laajentunut ja monipuolistunut. Nykypaivana
ihmisen perimésta ymmarretaan kuitenkin jo silla tasolla, ettd genomitietoa voidaan
kayttéaa harvinaisten sairauksien tutkimisen lisaksi myos yleisempien sairauksien diag-
nostiikkaan. Tieteellista tutkimusta tarvitaan edelleen genomitiedosta, jotta saataisiin
lisda puuttuvaa tietoa, jolloin on mahdollista ymmartaa entistékin paremmin terveyden
yllapitamisen merkitysta ja sairauksien hoitokeinoja. (Aittomaki & Moilanen & Perola
2016: 13-16.) Genomitiedosta ja sen hyodyista ollaan kuitenkin kahta mielta. Toiset
uskovat genomitiedon tuomiin hydtyihin, kun taas osa kyseenalaistaa naita. (Kere
2019.)

3.3 Sairaanhoitajien rooli genomitiedon kaytossa

Genomitiedon kaytdn odotetaan yleistyvan tulevaisuudessa koko ajan enemman (Sosi-
aali- ja terveysministerid 2015). Sairaanhoitajien genomitiedon osaamisen varmistami-
nen on tarkeaa genomildydosten hyddyn ymmartdmisessa kansanterveydelle (Calzone
& Jenkins & Culp & Badzek 2017: 251). Tampereen ammattikorkeakoulun yliopettaja ja
Profitu-hankkeen projektipaallikké Halkoahon mukaan genomitieto tulee hoitotyéhon
laaketieteen kautta. Monille ihmisille oman terveyskeskuksen tai tydterveyshuollon sai-
raanhoitaja on se laheisin terveydenhuollon ammattihenkild, jonka kanssa voi keskus-
tella terveyteensa liittyvista asioista. (Kasdaglis 2021.) Tutkimusten mukaan sairaan-
hoitajilla ei ole viela tarpeeksi osaamista genomitiedosta. Sairaanhoitajat ovat kuitenkin
halukkaita oppimaan aiheesta ja tietdvat genomitiedon osaamisen tarpeen kaytannon
hoitotydssa. (Skirton & O’Connor & Humphreys 2012: 2394.)



Hoitajilta odotetaan ymmarrysta genomitiedosta, silla he ovat keskeisessa roolissa poti-
laiden ohjaamisessa. Potilaat kaantyvéat hoitajien puoleen, kun tarvitsevat apua geneet-
tisten tulosten tulkinnassa. (Blix 2014: 440-441.) On tarkeaa, etta osataan tunnistaa,
ketka potilaista hy6tyvat geenitestauksesta. Sairaanhoitajilla taytyy olla genomitiedon
ymmarrysta, jotta he pystyvét tunnistamaan potilaan, joille geenitestaus olisi hyddyksi,
suosittelemaan sité potilaalle ja keskustelemaan aiheesta potilaan kanssa. (Buaki-
Sogo & Percival 2022: 37.) Mikali sairaanhoitaja ei tunnista genomitutkimusten tar-
peessa olevaa potilasta, ei han myodskaan kykene ottamaan asiaa esille, aloittamaan
l&hetteen tekemista geneettiseen neuvontaan ja tarjoamaan asianmukaista potilasneu-
vontaa (Camak 2016: 88—89). Sairaanhoitajien on myds pystyttéava vastaamaan poti-
laan kysymyksiin esimerkiksi siitd, miksi toista potilasta hoidetaan eri tavoin kuin hanen
omaa vastaavaa sairauttaan (Hautaviita & Halkoaho 2020: 19). Geneettisten sairauk-
sien hoitotyon yliopettaja Kajulan mukaan kaikilla sairaanhoitajilla ei tarvitse olla tark-
kaa tietoa genetiikasta. Tarke&aa kuitenkin olisi, etta jos potilas tuo esille sukurasitteena
olevan sairauden, niin sairaanhoitaja osaisi kasitella asiaa asianmukaisesti. (Kasdaglis
2021.)

3.4 Geneettiset testit

Erilaisten geneettisten testien hyddyntdminen muodostaa yksildllisen terveydenhuollon,
joka on ennakoivampaa, ehkaisee sairauksia seka antaa kattavan tiedon kautta mah-
dollisuuden yksilélle huolehtia paremmin terveydestaan (Sosiaali- ja terveysministerio
2015). Tulevaisuudessa yha useamman kansalaisen odotetaan saavan terveydenhuol-
lossa kattava genomitutkimus, joka kattaa koko periman (Porkka ym. 2017). Geenites-
teilla tarkoitetaan yksittaisten mutaatiokohtien tai jopa koko perimén vaihtelevien koh-
tien tutkimista. Testeissa tutkitaan ihmisen DNA:n emasjarjestysta, joka pysyy lahes
samana koko elinkaaren ajan, poikkeuksena sydpasolut, joissa tapahtuu jatkuvasti mu-
taatioita. (Kere 2021.) Geneettisesta tutkimuksesta saadun tuloksen ero perinteiseen
laboratoriomé&aritykseen on siind, etté geneettisesta tutkimuksesta saatu tulos on py-
syva. Kun geneettinen muutos on todettu, riittédd, etta testi on tehty kerran elaman ai-
kana. (Horelli-Kuitunen & Orpana 2016: 111.)

Geenitesteilla on monipuolisia kayttdaiheita diagnostiikassa. Geenitestausta voidaan
kayttaa hyodyksi sairauksien alttiuden tunnistamisessa, ennakoinnissa ja diagnosoin-
nissa, kuten tunnistettaessa erityisten tautigeenien kantajuuksia. (Kaaridinen 2023.)
Genomitestit eivat kuitenkaan anna diagnoosia, vaan niilld voidaan saada tietoa sairas-

tumisriskista (Kere 2021). Genominlaajuiset testit voidaan jakaa neljaan eri rynmaan,



jotka palvelevat erilaisia kayttétarkoituksia. Diagnostisiin testeihin, joita kaytetaan sel-
vittdmaan alttiuden syyta hyvin korkean sairastumisriskin omaavalta tai jo todetusta
harvinaisesta sairaudesta. Voidaan tutkia myos sairauksien molekyylimekanismia,
jonka tieto auttaa sairauksien hoidossa. Farmakogeneettiset tutkimukset puolestaan
pyrkivat selvittdmaan, miten tietty laékeaine sopii potilaan hoitoon. Yleisissa sairauk-
sissa voidaan myos suorittaa riskiprofilointi genominlaajuisilla testeilla. (Sosiaali- ja ter-

veysministerio 2015.)

Geneettisen muutoksen havaitsemiseen kaytettdva menetelma valitaan aina sen mu-
kaan, millainen arvioidaan etsittdvan muutoksen olevan eli onko kyseessa yksittainen
muutos vai esimerkiksi laaja rakennemuutos, joka kasittda tuhansia emaspareja. Ge-
neettisen testin menetelman valintaan vaikuttaa myos kerralla tutkittavan naytteen
maara. (Horelli-Kuitunen & Orpana 2016: 112.) Genomitutkimus voidaan toteuttaa
muun muassa kayttdmalla geenisirupaneelia tai suorittamalla sekvensointi (Porkka ym.
2017). Genomitutkimusten avulla saadaan selville ainakin osa veriryhmaominaisuuk-
sista tai kudostyypista. Yksilosta saatua tietoa voidaan hyddyntéa laajemmin, jos saatu
genomitieto tallennetaan tietojarjestelmiin. Kun genomianalyysin kaytto yleistyy ja kun
terveydenhuollolla sekad kansalaisilla on kaytdssaan tehokkaammat tietojarjestelmat
genomitiedon tulkintaa varten, voidaan odottaa, etta saadaan alustavat tulokset jo ge-
nomianalyysistd. Nykyaan ne tehdaén viela erillisina tutkimuksina. (Porkka ym. 2017.)
Geenitesteja tarvitaan yha sairauksien diagnosoinnissa, mutta lisdksi niitd tullaan kayt-
tamaan yha enemman riskiprofiloinnissa, hoidon kohdentamisessa ja laakehoidon va-
linnassa (Voipio-Pulkki & Aittomaki & Luotola & Hassinen 2017).

Mutaatiot eli geenivirheet voivat vaikuttaa inmisen kasvuun, kehitykseen ja alttiuteen
sairauksille. Useimmat perinndlliset sairaudet johtuvat yksittdisen geenin virheista.
(Terveyskyld.) Taten geenitestaus on tarkea tyokalu, kun halutaan tunnistaa sairaus-
geenit jo alkio- ja sikidvaiheessa. Mikali suvussa tiedetddn olevan peittyvasti tai X-kro-
mosomaalisesti periytyva sairaus, ottamalla geenitestit sukulaisista voidaan maarittaa
kantavatko he kyseista geenivirhetta. Tilanteen mukaan saatetaan harkita myds puoli-
son tai kumppanin kantajuustutkimusta, jos kyseessa on peittyvasti periytyva tauti.
(Kaariainen 2023.) Peittyvassa periytymisessa tauti ilmenee silloin, kun molemmat gee-
nit kyseisesséa geeniparissa ovat muuttuneet eli eivat toimi normaalisti. Tallainen tilanne
syntyy, kun kumpikin terveista vanhemmista sattumalta kantaa saman taudin geenimu-
taatiota. Tamanlaisen perheen jokaisessa raskaudessa on 25 % riski, etta lapsi saa
muuttuneen geenin molemmilta vanhemmiltaan ja sairastuu. Terveen lapsen saamisen

todennéakdisyys on 75 %. (Kaaridinen & Toivanen 2023.) Geenit vaikuttavat sairastu-



misalttiuden liséksi myds siihen milla tavalla sairaus ilmenee ihmisella. Esimerkiksi ko-
ronavirustaudin kohdalla geneettinen perima ei vaikuta sairastumisalttiuteen, mutta vai-
kuttaa siihen, kuinka vakavan taudin henkild saa. Geneettisilla testauksilla voitaisiin siis
ennustaa, kuka saa koronaviruksesta lievat oireet, kuten flunssan ja kenella on riski

saada vakava taudinmuoto ja joutua tehohoitoon. (Kasdaglis 2021.)

4 Biopankki ja Genomikeskus

4.1 Biopankki

Biopankkeihin on tarkoitus kerata biologisia naytteitd, joita hyddynnetaén ladketieteelli-
sissa tutkimuksissa, kuten sairauksien syntymisen tutkimiseen ja naiden ehkaisemi-
seen (Suomen biopankit). Naytteiden yhteydessa henkilgilta kerataan terveystietoja ja
sairauskertomuksia. Naytteiden luovuttaja voi tulevaisuudessa mydgs itse hyotya palve-
lusta, silla tietoa voidaan kayttaa yksilollisessa hoidon suunnittelussa ja saada tietoa
perinndllisista sairauksista. Biopankkien tavoite onkin vieda laéketiedetta eteenpain

niin, etta hoito olisi yksiléllisempaa ja ennustavampaa. (Lehtinen 2019: 55-56.)

Biopankkitutkimukseen osallistuminen on vapaaehtoista (Suomen biopankit). Suomeen
on saadetty biopankkilaki tukeakseen biopankkien tutkimuksia, seka suojaamaan osal-
listujien yksityisyytta ja itsemaaraamisoikeutta. Laki on tullut voimaan syyskuussa
2013, siind maaritellaan biopankin perustaan ja toimintaan liittyvia edellytyksia ja vel-
vollisuuksia seka henkiltietojen kasittelyd. Laki maarittaa, ettéa henkilon taytyy antaa
suostumus naytteiden sailyttdmiseen, henkildlla on myds oikeus peruuttaa suostumuk-
sensa milloin tahansa. (Biopankkilaki 688/2012.) Fimea yllapitaa biopankkirekisteria

seké valvoo biopankkien toimintaa (Fimea).

Auria Biopankki perustettiin yhteistydssa Turun yliopiston ja Varsinais-Suomen, Sata-
kunnan ja Vaasan sairaanhoitopiirin kanssa. Se on ensimmainen biopankki Suomessa,
ja sai toimiluvan alkuvuodesta 2014. Nykydan Suomessa on 11 biopankkia eri puolilla
Suomea, joista suurin osa on sairaanhoitopiirien ja yliopistojen yhteydessa. Yksittaisia
biopankkeja I16ytyy myds Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen, Veripalvelun ja Terveys-

talon yhteydessa. (Suomen biopankit.)



4.2 Genomistrategia ja genomikeskus

Alkuperainen ehdotus genomistrategiasta julkaistiin vuonna 2015 ja paivitetty versio
siita julkaistiin vuonna 2023 (Sosiaali- ja terveysministeric 2023b). Strategian padmaa-
rana on tehostaa Suomen terveydenhuoltoa tarjoamalla ihmisille entistd parempaa ja
yksilollisemp&é hoitoa seka resurssien tehokasta kayttéa luomalla keskitetty taho eli
genomikeskus. Taman kautta genomitietoa tarvitsevat sidosryhmat voivat tehda yhteis-
tyota. Nain varmistetaan, ettd Suomi sailyy kansainvalisesti houkuttelevana tutkimus- ja
liiketoimintaymparistona genomiikan alalla. (Valtioneuvosto 2022.) Vuonna 2015 geno-
mistrategiaan luotiin tavoitteet, jotta genomitietoa voitaisiin hytdyntaa terveydenhuol-
lossa oikeudenmukaisesti ja vaarantamatta yksilon oikeusturvaa (Sosiaali- ja terveys-
ministerio 2015: 15). Vuonna 2015 julkaistusta genomistrategiasta on kulunut jo sen
verran aikaa, etta tydryhma katsoi aiheelliseksi paivittdd genomistrategian tavoitteita
vastaamaan nykyista tietotasoa vuonna 2023 (Sosiaali- ja terveysministeria 2023a: 4).

Alla olevissa kuvissa kuvataan vuoden 2015 tavoitteita seka vuonna 2023 paivitetyt ta-

voitteet.
Suomessa on tietojdrjestelmat, joiden avulla
genomitiedon tehokas hyédyntaminen onnistuu
Genomitiedon kaytolle on lainsaadanto Genomitutkimus on kiinted osa
ja eettiset periaatteet terveydenhuollon toimintaa
GENOMISTRATEGIAN
TAVOITTEET
Terveydenhuollon ammattilaisilla on Suomen houkuttelevuus genomiikan
valmiudet kdyttada genomitietoa alalla
Genomitiedon laaja kaytto Genomitiedon hyédyntaminen
terveydenhuollossa omassa eldmassa

Kuvio 1. Genomistrategian tavoitteet 2015 (mukaillen Sosiaali- ja terveysministerié 2015: 16).



Suomi hyddyntaa ainutlaatuisia edellytyksidan genomiikan tutkimus-, kehitys-
ja innovaatio (TKI)- toiminnassa.

Genomitiedon tuotantoon ja Genomitiedon sujuva hyédyntaminen
hallintaan tuotetaan alan kehityksen on mahdollista eettisesti kestavasti.
huomioivia ratkaisuja.

Nykytilan tuntemus luo perustan genomitiedon hyédyntimiselle terveydenhuollossa
ja ihmisten hyvinvoinnin edistdmisessa.

Kuvio 2. Genomistrategian péivitetyt tavoitteet 2023 (mukaillen Sosiaali- ja terveysministerio
2023a).

Genomikeskus toimii terveyteen liittyvan geneettisen tiedon kasittelyssa ja analysoin-
nissa. Genomikeskuksen olisi tarkoitus olla osana Terveyden ja hyvinvoinnin laitosta,
joka toimisi kuitenkin itsendisend asiantuntijaviranomaisena. (Valtioneuvosto 2022.)
Genomilaki sdadetéaén, jotta genomikeskuksen toiminta voitaisiin aloittaa. Loppuvuo-
desta 2016 Genomikeskustyoryhma alkoi valmistelemaan eduskunnalle ehdotusta Ge-
nomikeskuksen perustamisesta. Tarkoituksena oli maarittdd genomitiedon asianmukai-
sesta kaytosta, eettisista periaatteista sekad tehda ehdotus toimintamalleista. (Sosiaali-
ja terveysministerié a.) Genomikeskuksen toiminnan tarkoituksena on luoda selkea ja
oikeudenmukainen toimintakentté geneettisen tiedon hyddyntamiseen. Genomikeskuk-
sessa tydskentelisi asiantuntijaryhma, joiden asiantuntijuudella saadaan edistettya ge-
neettisen tiedon hyodyntamista ja siten saataisiin edistettya kansantalouden ja tervey-
den arvoketjujen kautta syntyvien hyotyjen saavuttamista. Huhtikuussa 2017 hallitus
paatti, ettd Genomikeskus tulee Suomeen. Kesalla 2022 Hallitus antoi esityksen edus-
kunnalle Genomikeskusta koskevasta laista, joka piti tulla voimaan 1.1.2023, tata ei eh-

ditty kuitenkaan kasittelemaan ennen vaalikauden paatosta. (Eduskunta 2022.)

2016 2017 2022 2023

Kuvio 3. Genomikeskuksen toteuttamisaikataulu (mukaillen Eduskunta 2022).
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5 Genomitiedon hyodyt

5.1 Sairauksien tehokkaampi ennaltaehkéaisy

Panostaminen terveyden edistamiseen ja yllapitoon edistaa hyvinvointia ja auttaa en-
naltaehkdisemaan sairauksia, mika puolestaan vahentaa sairauksien aiheuttamia karsi-
myksia. Taméa on yhteiskunnallisesti kannattavampaa kuin sairauksien hoito jo niiden
puhjettua. (Suomen ladkariliitto b.) Genomitiedon avulla on avautunut uusia tapoja sai-
rauksien tunnistamiseen (Voipio-Pulkki & Aittomaki & Luotola & Hassinen 2017). Finn-
Genin artikkelissa esitelladn Mars ym. kokoamia tuloksia, jonka mukaan suomalaisten
yleisimmaét kuolinsyyt johtuvat usein sairauksista, joiden puhkeamista pystyttaisiin hi-
dastamaan tai parantamaan ennustetta merkittavasti tunnistamalla tehokkaammin ne
henkil6t, joilla on korkea riski sairastua. Nykyisessa jarjestelméassa suuri osa korkean
riskin henkildista jad tunnistamatta, koska nykyiset tytkalut eivat arvioi riskia sairastua

perinndlliseen sairauteen riittavan tarkasti tai eivat ollenkaan. (FinnGen 2020.)

Tietyilla sairauksilla, kuten sydansairauksilla ja diabeteksella on vankka geneettinen
perusta. Ymparistotekijat ja elamantavat vaikuttavat siihen, ilmeneeké geenimuoto sai-
rautena. (Kasdaglis 2021.) THL:n tutkimusprofessori ja perinnéllisyyslaaketieteen eri-
koislaakari Kaariaisen mukaan yksi tulevaisuuden mahdollisuus on ennustaa kansan-
tauteihin sairastumisen riskia genomitiedon avulla (Pennanen 2022). My6s professori
Ripatti toteaa, ettd genomitiedon avulla pystytaan tunnistamaan vaestéryhma sydan- ja
verisuonitautien ja diabeteksen osalta, joiden elinikéinen riski sairastua on yli 60 %.
Tama tarkoittaa sita, ettd suurin osa heistéa jossain vaiheessa elamaéansa sairastuu ky-
seisiin sairauksiin (FinnGen 2020). Kaariaisen mukaan yksilot, joilla on kohonnut riski
saada kansantauti, voidaan valikoida tuetun elamantapamuutoksen piiriin, mika voi va-
hentaa esimerkiksi diabeteksen riskia (Pennanen 2022). Kansantautien diagnostiikassa
geenitestauksesta on vain harvoin hyotyd (Kaariainen 2023), mutta hyddyntamalla gee-
nitietoa pystytaan tunnistamaan ne yksil6t, jotka ovat alttiita periytyville sairauksille ja
nain ohjata potilas ajoissa ennaltaehkéisevan seurannan ja hoidon piiriin (Duodecim
2018; Halkoaho & Kajula & Keiski 2021: 39). Ladketieteen tohtori Marsin mukaan
genomitietoa hyddyntavaa riskiprofilointia olisi hyodyllista kayttda esimerkiksi rinta- ja
eturauhasydvan seulonnan aloittamisikaa pohdittaessa siten, ettéa ne henkil6t, joilla on
kohonnut geneettinen riski sairastua naihin syopiin, voisivat aloittaa seulonnat jo aiem-

min kuin nykyiset seulontasuositukset ovat (FinnGen 2020).
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Suomessa on tutkittu molekyylilaéketieteen instituutin (FIMM) GeneRISK-tutkimuk-
sessa, voiko suomalaisten yleisimpia sairauksia, erityisesti sydan- ja verisuonitauteja,
ennaltaehkaista hyodyntamalla perimasta saatua tietoa, joka vaikuttaa sairauksien ke-
hittymiseen. Lisaksi tutkimuksessa kartoitettiin, miten genomitietoa voidaan hankkia,
analysoida ja selittaa tavalla, jota voidaan hyotykayttaa perus- ja tydterveyshuollossa,
erikoissairaanhoidossa seké potilaslahtdisessa yksilollisessa sairauden ehkaisyssa.
GeneRISK-tutkimus oli ensimmainen laaja-alainen tutkimus, jossa analysoitiin perinnol-
lisen ja perinteisen riskiarvion yhteisvaikutuksia elintapoihin. (GeneRISK a.) Gene-
RISK-tutkimuksessa kehitettiin KardioKompassi-sovellus, jonka avulla voidaan tulkita
henkilon riskia sairastua sepelvaltimotautiin seuraavan kymmenen vuoden aikana. Kar-
dioKompassi antaa riskiarvion henkilon terveystietojen, kuten ian, sukupuolen, elamén-
tapojen ja sairauksien seké hanen genomitietoonsa perustuen. KardioKompassista na-
kee my0s, kuinka elaméntapamuutos vaikuttaa sairastumisen riskiennusteeseen. (Ge-
neRISK b.) Tutkimuksessa haluttiin saada tietoa, myos siitéa kuinka ihminen muuttaa
terveyskayttaytymistdan saadun riskiarvion jalkeen. Terveyskayttaytymisen muutokset
ovat osassa sairauksien ennaltaehkaisya. (Terveyden ja hyvinvoinnin laitos b.) Tutki-
muksesta selvisi, ettd yhdeksan kymmenesté osallistujasta koki, ettd geneettisista tutki-
muksista saatu tieto sairastumisriskistd motivoi pitamaéan parempaa huolta itsestaan ja
terveydestaan. Useat osallistujat olivatkin tehneet elamantapamuutoksia tutkimuksen
jalkeen. (GeneRISK c.)

5.2 Kohdennetut seulonnat

Seulonnoilla tarkoitetaan koko véeston tai vaestéryhman tutkimista, jotta voidaan ha-
vaita tietty sairaus, sen esiaste tai taudinaiheuttaja. Seulonnoilla pyritaan I6ytdméaan
sairaus jo varhaisessa vaiheessa, eika vasta oireiden alettua. (Sosiaali- ja terveysmi-
nisterié c.) Suomessa tehdaan vaestdseulontoja kohdunkaulan-, rinta- ja suolis-

tosyopéaé vastaan (Suomen Syo6parekisteri ¢) seka sikidseulontoja (Tiitinen 2023).

Hyvinvointialueet tarjoavat odottaville &ideille kolme eri seulontaa raskauden aikana.
Yleinen ultradanitutkimus suoritetaan raskausviikoilla 10+0-13+6. (Sosiaali- ja terveys-
ministerio d.) Tassa vaiheessa tarkoituksena on todeta raskauden kesto ja sikididen lu-
kumaara, sek& mitataan sikion niskaturvotus, joka kertoo kromosomipoikkeavuuksien
riskin maaraa (Tiitinen 2023). Kromosomipoikkeavuuksia selvitetdén raskausviikko 10
jalkeen, jos poikkeavuuksia ilmenee, tarjotaan mahdollisuus jatkotutkimuksiin. Ras-
kausviikoilla 18+0—21+6 tai 24+0 selvitetddn, onko siki6lla vaikeita rakennepoik-
keavuuksia. (Sosiaali- ja terveysministerio d.) Myos &idille suoritetaan seulontoja ras-

kauden aikana, jossa &idin verindytteesta analysoidaan seerumin istukkaproteiinin ja
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istukkahormonin tasot. Sikidseulontoja suoritetaan, jotta havaitaan varhaisessa vai-

heessa sikididen mahdollisia rakenne ja kromosomipoikkeavuuksia. (Tiitinen 2023.)

Sydpaseulontojen avulla voidaan selvittdd syopakudoksessa mahdollisesti olevat ge-
neettiset muutokset, mika tukee sydpahoitojen suunnittelua ja seurantaa (Kaaridinen
2023). Vaestoseulontoja tehdaan niille, joilla on suurempi riski sairastua tiettyyn sairau-
teen, jotta voidaan ehkaisté sairauksia tehokkaammin (Voipio-Pulkki & Aittomaki &
Luotola & Hassinen 2017). Kohdunkaulan syopé&a seulotaan 30-65-vuotiailta naisilta,
osassa hyvinvointialueista jo 25-vuotiailta naisilta. Rintasyévan seulonta eli mammo-
grafiatutkimukset suoritetaan 50—69-vuotiaille naisille. Suolistosydpaé seulotaan aluksi
60-68-vuotiailta, mutta vahitellen ikdjakauma laajenee niin, ettd vuodesta 2031 alkaen
suolistosydpé seulotaan 56—74-vuotiailta. Kohdunkaulan syopaa seulotaan viiden vuo-
den vélein seka rinta- ja suolistosytpééa kahden vuoden vélein. (Suomen Sybparekis-
teri a; Suomen Sydparekisteri b; Suomen Sy6péarekisteri d.)

Geneettista seulontaa tulee tarjota naisille, joilla on l&hisuvussa vahintaan yksi per-
heenjasen, jolla on tiedossa haitallinen mutaatio. Esimerkiksi naisilla, joiden perhehis-
toriassa on lisdantynyt riski BRCA-1 tai BRCA-2-geenien mutaatioihin, on vankkaa
nayttoa siitd, ettd mahdollisesti haitallisten edelld mainittujen mutaatioiden seulonta ja
siihen varhainen puuttuminen tuo kohtuullisia hyotyja. Kun taas niilla naisilla, joiden
perhehistoriassa ei ole kohonnutta riskid mahdollisesti haitallisiin BRCA- mutaatioihin,
on niiden seulonnasta ja varhaisesta puuttumisesta vain vahan hyétya. (Owens ym.
2019.) Geeniseulontojen tulokset voivat vaikuttaa itsensa lisdksi myds lahisukulaisten
terveyteen (Suomen laakariliitto a). Seulontojen tavoitteena on vahentaa syopien ai-
heuttamia kuolemia (Sosiaali- ja terveysministerio e). Seulonnat lisdavat vaesttn tasa-

arvoa ja vahentavat eriarvoisuutta (Terveyden ja hyvinvoinnin laitos a).

5.3 Yksilollinen hoito

Jokainen potilas kantaa yksilollisen yhdistelman geneettisia muutoksia (Kallio & Pylkka-
nen 2019). Perima vaikuttaa yksilon sairastumisriskiin, mutta sen lisdksi myos siihen
mink&lainen hoito henkildlle sopii, ja mika selittdé yksilolliset hoitovasteet (Kasdaglis
2021; Voipio-Pulkki & Aittomaki & Luotola & Hassinen 2017). Kohdennettujen hoitojen
ansiosta voidaan antaa hoitoa niille potilaille, jotka todennékdisimmin hy6tyvét hoidosta
ja valttdd antamasta hoitoa niille, joille hoito tuottaisi vain enemman haittavaikutuksia
kuin hyotya (Kallio & Pylkkanen 2019). Perinnéllisyyslaéketieteen professorin Aitto-
maen (2020) mukaan perinndlliset tekijat ovat usein taustalla harvinaisten sairauksien

kohdalla ja néiden diagnosointiin genomitiedolla on suuri merkitys, silla genomitiedon
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avulla valtytaéan virheellisilta tutkimuksilta ja hoidolta, jotka voivat vieda useita vuosia tai

vuosikymmenia (Kutilainen 2018).

Osa sairauksista voi ilmeta satunnaisesti tai geneettisen alttiuden takia. Rintasydpa on
yksi tdmanlainen esimerkki sairaudesta, joka voi ilmeté alttiusgeenin vuoksi tai satun-
naisesti. Geneettisten sairauksien hoitotydn yliopettaja Kajulan mukaan, tieto geneetti-
sestd alttiudesta tiettyyn sairauteen vaikuttaa yksilon sairauden hoitoon ja jalkiseuran-
taan. Tieto geneettisesta alttiudesta vaikuttaa yksilon hoitoon siten, etta jos alttiutta
sybpéaan ei ole, syévan seurannat kestavat vain muutamia vuosia hoitojen jalkeen. Jos
taas yksilolla on geneettinen alttius sydpaan, syévan seuranta jatkuu koko loppuelé-
man ajan. (Kasdaglis 2021.) Aikaisessa vaiheessa l6ydetyt syovat lyhentéavat potilaiden
hoitoaikaa (Terveyden ja hyvinvoinninlaitos a). Toistaiseksi kuitenkaan ei ole viela riitta-
vaa tietoa maarittéaa tasmalleen, mika hoito olisi tehokkain tietyn potilaan kohdalla (Kal-
lio & Pylkk&nen 2019).

5.4 Yksilollinen ladkehoito

Yksilollinen laékehoito tarkoittaa, etta ladkkeiden kayttd suunnitellaan huolellisesti kul-
lekin potilaalle ottaen huomioon hanen tarpeensa ja ominaisuutensa, kuten hanen ela-
mantilanteensa, elintoimintonsa, ikédnsa ja hdnen geneettiset ominaisuutensa (Kallio &
Pylkkanen 2019). Perimé&an liittyvat ominaisuudet vaikuttavat monien laakkeiden vaiku-
tukseen ja turvallisuuteen (Pennanen & Laitinen & Ojala 2021; Kasdaglis 2021). Haitta-
vaikutukset ovat yleinen ongelma, joka lisd& sairastumisen tai jopa kuoleman riskia
merkittavasti (Krause & Williams & Dowd 2023: 226). Arviolta 20-30 % eroavaisuuk-
sista laakkeiden vaikutuksista voidaan selittdd periman vaikutuksella. Geenitietoa ei
kuitenkaan hyddynneta viela usein potilaiden ladkehoitopaatoksissa, vaikka tahan olisi
edellytykset. (Pennanen & Laitinen & Ojala 2021.) Genomitiedosta on hyotya laakkei-
den kayttdonotossa, silla l[Adkkeiden sopivuutta voidaan analysoida suoraan potilaan

geeneista sen sijaan, ettd l1ddkekokeilu tehtaisiin suoraan potilaalle (Kasdaglis 2021).

Farmakogeneettisilla tutkimuksilla voidaan selvittaa yksilollista [adkehoidon toimivuutta,
vaikuttaa ladkehoidon tehoon ja sen aiheuttamiin haittavaikutuksiin. Laboratoriotutki-
muksia, joilla voidaan testata yksilon farmakogenetiikkaa on olemassa lukuisia, niita ei
kuitenkaan kayteta rutiininomaisesti. Nykyaikana ollaan menossa kohti suurempia pa-
neelitutkimuksia yksittdisten geenitutkimusten sijaan. Naista paneelitutkimuksista saa-
daan laajasti tuloksia, joilla pystytdéan vaikuttamaan potilaan saamaan laékehoidon te-

hokkuuteen ja haittavaikutuksiin. Geenitestauksessa kaytettaviéa laajoja paneelitutki-
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muksia pystytdan hyédyntamaan uudestaan, jos aloitetaan uutta ladkehoitoa, joten laa-
jemmista tutkimuksista on hyotya potilaalle myés mydhemmin. (Niemi & Tornio & Tur-
peinen 2023.) Toisaalta Peckin (2017) tutkimuksen mukaan geneettisilla testeilla ei
pystyta kuitenkaan ennustamaan laakkeen vastetta tai toimivuutta yksittaisella henki-
16114 tarpeeksi luotettavasti. LAdkkeen vasteeseen vaikuttaa eri sairauksissa lukuisat eri
tekijat, jotka on otettava huomioon potilaan ladkehoidon suunnittelussa. (Peck 2018:
114))

5.5 Taloudelliset hyddyt

Genomitiedon avulla saadaan vahennettyéa terveydenhuollon kustannuksia, silla geeni-
testausten avulla tutkimukset ja laédkehoidot voidaan kohdistaa alusta alkaen yksilolli-
semmin potilaskohtaisesti (Sosiaali- ja terveysministerid 2015). Genomitieto voi auttaa
my0s sairauksien ehkdisemisessa. Esimerkiksi Aittom&en mukaan diebetesriskissa
olevia pystyttaisiin genomitiedon avulla tunnistamaan ja ehkaisemaan paremmin ja ta-
ten saastamaan jopa noin 50 miljoonaa euroa. (Kutilainen 2018.) Myds aikaisessa vai-
heessa l0ydetyt sydvat lyhentavat potilaiden hoitoaikaa ja nain vahentavat yhteiskun-

nan resursseja (Terveyden ja hyvinvoinninlaitos a).

Geenitestauksen avulla voidaan tarjota tarkka sairauden diagnoosi edullisesti ja vaivat-
tomasti. Tama vahentaa tarvetta kallimpiin ja potilaalle rasittavampiin diagnostisiin me-
netelmiin, kuten biopsioihin tai kuvantamistutkimuksiin. (Kaariainen 2023.) Toisaalta
sosiaali- ja terveysministerion mukaan kustannustehokkuuden kannalta genomitutki-
musten kaytto ei ole aina jarkevaa, joten niiden kaytté on arvioitava tapauskohtaisesti
(Sosiaali- ja terveysministerio 2015). Liséksi terveydenhuollon kustannukset saattavat

kasvaa, kun uusia hoitomuotoja syntyy genomitiedon vakiintuessa (Eduskunta 2022).

Kuitenkin jos edes pieni osa resursseista kohdennettaisiin geenitiedon tehokkaampaan
hyddyntamiseen, puhutaan pidemmalld aikavalilla jo suurista taloudellisista vaikutuk-
sista. Prosentuaalisesti pienikin tehostuminen, esimerkiksi laédkehoidon kohdentumi-
sessa tuo jo merkittavia sddstoja ladkekustannuksissa. Lisdksi saastovaikutuksia syn-
tyy, kun tehostuneen terveydenhuollon avulla voidaan sdastaa terveydenhuollon am-

mattilaisten tydaikaa, jolloin myos tuottavuus paranee. (Eduskunta 2022.)

Terveyden- ja hyvinvoinninlaitosta osana tulevaisuudessa olevan genomikeskuksen ja
genomilain odotetaan tulevaisuudessa tuovan myonteisia tuloksia kansantalouteen ja

julkiseen talouteen Suomessa. Mydnteisia tuloksia arvioidaan tulevan arvoketjujen
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osana, jotka edistavat kansan terveytta ja kansantaloutta. Terveyden edistdmisen arvo-
ketjut sisaltavat hyotyija, jotka tulevat terveydenhuollon saastdjen kautta, kuten nope-

ampi diagnostiikka ja tarkemmin kohdistetut ja tehokkaammat hoidot. Ladketieteen ke-
hittyminen ja innovaatiotoiminnan kasvu puolestaan ovat hyotyja, jotka vaikuttavat kan-

sataloutta edistaviin arvoketjuihin. (Eduskunta 2022.)

6 Genomitiedon riskit ja haitat

Genomi sisaltaa tietoa yksilon terveydestd, mukaan lukien tulevaisuuden terveys.
Tama tieto on osittain yhteisté sukulaisten kanssa ja siten vaarinkaytokset ovat mah-
dollisia. Tahan mennessa ei ole kuitenkaan juurikaan esimerkkeja vaarinkaytoksista,
vaikka genomitiedon maara on kasvanut merkittavasti. On tarkeda kasitella kaikki ge-
nomitieto arkaluontoisena henkildtietona ja siihen liittyvia sdannoksiéa noudattaen.
(Kaariainen 2017.) Suositeltavaa on keskustella potilaan kanssa siitéa, onko geenites-
tien tuloksia mahdollista kayttaa lahisukulaisten hyvéksi ja dokumentoida tamé sopi-
mus potilastietojarjestelmén sairauskertomukseen (Kaariainen 2023). Voimassa olevan
Suomen lainsdadannén mukaan terveydenhuollon ammattihenkil6t eivat saa ottaa yh-
teytta perinndllista sairautta kantavan henkilén sukulaisiin ja tuoda ilmi mahdollista alt-
tiutta sairastua. Velvollisuus tiedottamiseen jaa henkilélle itselleen, ja hanen on paatet-
tava siitd, kenen kanssa ja miten han kay asiasta keskustelun. (Sosiaali- ja terveysmi-
nisteri¢ 2015.)

Laajoista genomitutkimuksista on mahdollista tunnistaa tutkittu yksilé. Taméan vuoksi
potilaalla voi olla huoli, etta geenitestien tulokset voisivat paatya vaariin kasiin, esimer-
kiksi poliisin tai vakuutusyhtion tietoon. Vaarinkaytoksia ei voida kiistdd, mutta potilaalle
voi kertoa, etté jokainen veresta otettu nayte tai hiustupsukin sisaltéda koko yksilén peri-
matiedon ja voisi ndin ollen johtaa teoriassa samoihin vaarinkaytoksiin. (Kaariainen
2023))

Nykyaan ulkomaiset yritykset tarjoavat yksittaisia geenitutkimuksia ja laajoja genomitut-
kimuksia helposti kuluttajille. Kuitenkin sek& kuluttajien etta terveydenhuollon ammatti-
laisten ymmarrys néaiden tutkimusten tulosten syvemmastéa merkityksesta, kuten sairau-
den diagnosoinnista tai riskien arvioinnista saattaa olla riittAmatonta, joka luo riskin
siitd, etta tuloksia ei ymmarreta asianmukaisesti. (Jokiranta 2017.) Lain mukaan tervey-

denhuollolla ei ole velvoitetta hoitaa henkil6a netistd saamansa tuloksen perusteella,
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eikd se mydskaan oikeuta perinnéllisyysklinikalle paasya. Vaikka nettitestissa saisi sai-
rastumisalttiuteen viittavia tuloksia, ei se johtaisi terveydenhuollon piirissa toimenpitei-
siin. (Kasdaglis 2021.)

7 Tiedonhaku ja menetelmat

Aineiston kerddmiseen kaytettiin Proquestin, PubMedin, Ebsco CINAHL.:in, ja MetCat
Finnan tietokantoja. Tietoa haettiin lisdksi myods Terveysportista, joka on tarkoitettu ter-
veydenhoidon ammattilaisille. Opinnaytetydssa kaytettiin hoitotieteellisia ja ladketieteel-
lisia artikkeleita, joista osa oli tieteellisia tutkimuksia. Tydssa kaytettiin myods eri asian-
tuntijoiden kirjoittamia artikkeleita ja virastojen julkaisuja. Osa kaytetyisté artikkeleista
I8ytyi jonkin toisen tieteellisen artikkelin 1&hdeluetteloista.

Tiedonhaku rajattiin niin, etta kaytetyt lahteet ovat alle 10 vuotta vanhoja. Tietoa

haettiin suomeksi ja englanniksi kayttaen seuraavia hakusanoja: “genomics and nurs-

”

ing”, genomitieto, ‘genomics and” nursing education”, ’'genomics and nursing and ben-

” ¢

efits’, ’‘genomics and nursing and "personalized medicine™, ‘genomics and "individual-

ized medication”, ‘healthcare and "personalized treatment” ja ‘genomics and nursing

and “genetic education”.

Taulukko 2.  Tiedonhaku taulukko ja valitut artikkelit

Tietokanta Hakusana Hakutulokset Valittu artikkeli

ProQuest Genomitieto 3 Geeni- ja genomi-
tieto haastaa ter-
veydenhuollon am-
mattilaisten koulu-

tuksen ja osaami-

sen
Ebsco Cinahl Genomics and 38 Nursing students’
nursing students genomics literacy:

Basis for genomics

nursing education
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course develop-

ment

Genomics and 96 Genomics for nurs-
“nursing education” ing education and
practice: Measur-
ing Competency
Chromosomes and | 152 Fundamentals of
nursing Genetics and Ge-
nomics in Oncol-
ogy Nursing Prac-
tise and Navigation
Genomics and 60 Genomic medicine:
nursing and bene- the role of the nurs-
fits ing workforce
Genomics and 41 Personalized Medi-
nursing and “Per- cine, Genomics,
sonalized medi- And Phar-
cine” macogenomics: A
Primer for Nurses
Genomics and 41 Genomics and Per-
nursing and “Per- sonalized medicine
sonalized medi-
cine”
Genomics and "in- | 862 Precision Medicine

dividualized medi-

cation”

Is Not Just Ge-
nomics: The Right
Dose for Every Pa-

tient
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Healthcare and 120 Precision Medicine
"personalized treat- for Populations:
ment” The Future of Med-
ication Manage-
ment
Genomics and 94 Increasing im-
nursing and “ge- portance of genet-
netic education” ics in nursing
Genomics and 234 Hospital nursing
“nursing practice” leadership-led in-
terventions in-
creased genomic
awareness and ed-
ucational intent in
Magnet settings
Genomics and 8 Nurses’ compe-
nursing compe- tence in genetics: a
tence mixed method sys-
tematic review
PubMed Genomics and 112 Introducing a new
“nursing practice” competency into
and education nursing practice
"Genetic testing" 687 Risk Assessment,

and "Genetic coun-
seling" and "Risk
assessment" and

Cancer

Genetic Testing for
BRCA- Related
Cancer: US Pre-
ventive Services
Task Force Rec-
ommendation

Statement




19

8 Yhteistybkumppani

8.1 Metropolia

Opinnaytety6 on tehty yhteistyéssa Metropolia Ammattikorkeakoulun kanssa. Metropo-
lia on paakaupunkiseudulla toimiva ammattikorkeakoulu. Vuonna 2022 Metropoliassa
opiskeli 17 188 kulttuurin-, liiketalouden-, tekniikan- seka sosiaali- ja terveysalan opis-
kelijaa. Terveysalan opiskelijoita Metropoliassa aloittaa jokainen lukukausi katil6it&, en-
sihoitajia, terveydenhoitajia ja sairaanhoitajia. (Metropolia 2022.) Kevaalla 2024 yhteis-
haussa terveydenhoitajille, katildille ja ensihoitajille on 28 aloituspaikkaa seké sairaan-
hoitajille paivatoteutuksen puolella 90 ja monimuotototeutuksen puolella 60 aloituspaik-
kaa (Opintopolku a; Opintopolku b; Opintopolku c¢; Opintopolku d; Opintopolku e).

8.2 Hoitotydn tutkinto-ohjelma

Sairaanhoitotydn tutkinto on laajuudelta 210 opintopistetta eli kesto on 3,5 vuotta. Met-
ropoliassa opinnot koostuvat teoreettisista hoitotyon opinnoista ja ohjatuista harjoitte-
luista, lisdksi innovaatio-opinnoista, jotka suoritetaan moniammatillisesti, opinnayte-
tyosta ja valinnaisista opinnoista. Opintojen loppupuolella keskitytdan sairaanhoitajan
asiantuntijuuden syventamiseen ja erikoistumiseen valitulle osa-alueelle. Metropolian
sairaanhoitotydntutkinto keskittyy erityisesti akuuttihoitotyén asiantuntemukseen. Tut-
kinnon suorittaneet sairaanhoitajat ovat erittéin péatevia arvioimaan potilaiden vointia ja

toimimaan tehokkaasti muuttuvissa akuuteissa hoitotilanteissa. (Metropolia.)

9 Opinnaytetyon toteuttaminen ja tuotoksen kuvaus

Opinnaytetydprosessi aloitettiin syksylla 2023. Prosessi koostui kolmesta eri vaiheesta:
suunnitelma-, toteutus- ja raportointivaineesta. Prosessin aikana kaytiin erilaisissa ty6-

pajoissa, jotka olivat opinnaytetytn tekemisen tukena.
9.1 Toteutuksen menetelmat

Opinnaytety0 toteutettiin toiminnallisena opinnéytetydna. Toiminnallinen opinnaytety6
on opinnaytetyyppi, jota kaytetdan ammattikorkeakouluissa yhtena opinnaytetyon teke-
misen menetelmana (Kostamo & Airaksinen & Vilkka 2022: luku 1). Toiminnallisessa

opinnaytetytssa yhdistyy kaytanto ja sen raportointi akateemisen viestinnan keinoin.
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Lopputuotos on usein ammatilliseen kaytantéon suunnattu ohje, materiaali, esine tai ta-
pahtuma. Itse tehdyn tuotoksen liséksi myds toiminnallisessa opinnaytetydssa luodaan
kirjallinen raportti, johon kootaan tietoa aiheeseen liittyvista tutkimuksista ja ammatilli-

sesta lahdekirjallisuudesta. Kokonaisuudessaan toiminnallisen opinnaytetyon kirjoittaja

vahvistaa omaa asiantuntijuuttaan ja osaamistaan. (Vilkka & Airaksinen 2003: 9.)

9.2 Itseopiskelumateriaalin kehittely

Opinnaytetyon tarkoituksena oli tuottaa itseopiskelumateriaali hoitotydn opiskelijoille
genomitiedosta. Genomitiedon opetus ei vield kuulu kiinteasti Metropolia ammattikor-
keakoulun hoitotydn tutkinto-ohjelman opetussuunnitelmaan, joten itseopiskelumateri-
aalin aineiston valinta perustui tilaajan tarpeeseen saada hoitotydn opintoihin sisalty-
maan genomitiedon opetusta. Koska genomitiedon opetus ei kuulu opetussisaltéon

viela missaan muodossa ajatuksena oli lahtea genomitiedon perusteista liikkeelle.

Opinnaytety6n toiminnallisen osuuden alustaksi valittiin digitaalinen itseopiskelumateri-
aali. Digitaalinen itseopiskelumateriaali on materiaali, jonka tarkoituksena on opettaa
henkildlle tai kohderyhmalle jotakin materiaalin kautta, jota opiskellaan itsenaisesti. It-
seopiskelumateriaalin hy6ty on laaja, silla opiskelija voi opiskella materiaalit omassa ai-
kataulussaan, opiskelun voi tauottaa tarvittaessa, asioita voi kirjoittaa ylés muistiinpa-
noiksi ja palata aina tarvittaessa takaisin materiaaleihin. (Vainio 2019.) Tuotos toteutet-
tiin digitaalisena itseopiskelumateriaalina perinteisen paperillisen itseopiskelumateriaa-

lin sijaan, jotta materiaalin sisallosta saadaan mahdollisimman interaktiivinen.

Digitaalinen itseopiskelumateriaali tuotettiin oppikurssina Moodle-alustalle. ltseopiske-
lumateriaalin alustaksi valittiin Moodle-alusta, koska se sopii erityisesti opiskelijan itse-
naiseen harjoitteluun. Moodle on verkko-opetukseen tarkoitettu alusta, jossa on laaja
kirjo sisdanrakennettuja ominaisuuksia, jotka mahdollistavat monipuolisten kurssien ja
oppimisymparistdjen luomisen. Opinnaytetytssa kaytettiin hyddyksi Moodlen H5P-tyo-
kalua, johon voi luoda vuorovaikutteisia aineistoja, kuten videoita, &anitiedostoja ja eri-
laisia tehtavia. (Moodle.) Tuotettuun itseopiskelumateriaaliin sisallytettiin tekstia, vide-
oita seka monivalinta- ja aukkotehtavia, jotta jokainen opiskelija 16ytaisi oman tavan op-

pia. Lisaksi materiaaliin on lisatty aiheeseen liittyvia linkkeja, joiden kautta opiskelija voi
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viela halutessaan syventya aiheeseen lisaa.

Tutustu genomikeskuksen ja biopankkin Q
toimintaan katsomalla videot

« 197/30 » &
Kuva 1. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Genomikeskus ja biopankki”.

Sairauksien tehokkaampi ennaltaehkaisy

Tutkimus e
= Suomalaisten yleisimmadt kuolinsyyt johtuvat usein sairauksista, Suomalainen molekyylilaketieteen
joiden puhkeamista pystyttaisiin hidastamaan tai parantamaan : instituutti (FIMM) on tehnyt :
ennustetta merkittavasti tunnistamalla tehokkaammin ne henkilat, i GeneRisk nimisen tutkimuksen
joilla on korkea riski sairastua. Tutkimuksessa tutkittiin, erityisesti
o Erilaisten geneettisten testien hyddyntaminen muodostaa Syian;]{(a..yer..'s: on d'tau:.'er!.”..
yksildllisen terveydenhuollon, joka on ennakoivampaa, ehkiisee ; ennatae <_at'_5,ya {D i'.n tama @
sairauksia seka antaa kattavan tiedon kautta mahdollisuuden P Pe”,':ats zs_as ual, 'te °a,h.
yksilén huolehtimaan paremmin terveydestaan. I ;Jil?%ﬂk';ez'ssaas;\:iliazza n-
o Kansantautien diagnostiikassa geenitestauksesta on vain harvoin yhdeksdn kymmenesta
hyétya, mutta hyddyntimalld geenitietoa pystytdin tunnistamaan : osallistujasta koki, etta
ne yksilét, jotka ovat alttiita periytyville sairauksille ja ohjata potilas | : geneettisista tutkimuksista saatu
ajoissa ennaltaehkdisevan seurannan ja hoidon piiriin. i sairastumisriskin tieto motivoi
pitdmdan parempaa huolta
: itsestdan ja terveydestaan. H
oo | | | | || | | | | | | | | |e]
413730 » ~

Kuva 2. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Sairauksien tehokkaampi ennaltaeh-
kaisy”.

9.3 lItseopiskelumateriaalin toteuttaminen

Itseopiskelumateriaalia tehdessa taytyy suunnitella kohderyhma eli kenelle se on suun-
nattu (Vainio 2019). Kohderyhmalle on kerrottava mik& on vaadittava l&htdtaso ennen

opiskelun aloittamista. Olisi suotavaa, etta opiskelijoille olisi tarjolla tytkalu lahtétason
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selvittamista varten. (Varonen & Hohenthal 2017.) Itseopiskelumateriaalissa on myos
hyva maaritelld, mita siitéa on tarkoituksena oppia (Vainio 2019) seké kuvata, mika on
tehtavien tavoite, suoritustapa ja milla aikataululla materiaali suoritetaan (Varonen &
Hohenthal 2017). Tahan teoriatietoon pohjaten tuotetun itseopiskelumateriaalin alussa
kerrotaan tietoa kurssin sisallosté ja annetaan ohjeita kurssin suorittamista varten. Li-

saksi avataan mitka ovat kurssin tavoitteet ja kenelle kurssi on suunnattu.

TERVETULOA SUORITTAMAAN
GENOMITIEDON KURSSIA! Tavoitteet

o Ymmadrrat genomitiedon
merkityksen hoitotydn
ammattilaisena

Tamad itseopiskelumateriaali on tehty osana Metropolian

opinndytetydta lisaamaan genomitiedon osaamista. o Ymmarrat genomitiedon kaytoén
hyodyt

Itseopiskelumateriaali on tarkoitettu hoitoalan

opiskelijoille. o Tiedostat genomitiedon kayton
riskit

Kurssi sisdltaa teoriatietoa yleisesti genomitiedosta ja sen
kaytosta. o Tiedostat miten genomitietoa
sdilytetddn ja tutkitaan

s oj/o/ol (| [ | |
4 2/30 Pl

Kuva 3. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Tervetuloa suorittamaan genomitiedon
kurssia!”.

Tietoa kurssista

Kurssin sisalto

o Kurssi alkaa lahtotasotestilld, jonka avulla voit
selvittdd mita tiedat jo aiheesta.

Ohjeita kurssin suorittamiseen L e e e
) o Teoriatiedon vélissa voit |dytda videoita ja

Pystyt likkumaan kurssilla eteen- ja linkkeja, jotka tukevat oppimistasi.
taaksepdin nuolindppaimilla tai alla

olevalla janalla. o Valiin on lisdtty myos tehtavia, jotka ovat

suositeltavia, silld ne auttavat oppimistasi ja

e Painamalla sinut suunnataan valmentavat sinua lopputenttiin.
osoitteeseen, jonka kautta voit syventaa . . . .
oppimistasi ) W o Kurssin lopuksi tulee suorittaa lopputentti, josta
’ taytyy saada 70% oikein, jotta kurssi on

© rainamalia saat lisdohjeita tai lisaa hyvéksytty. Kurssin lopputentti ldytyy erilliselta
tietoa aiheesta. alustalta.
e Painamalla paaset suorittamaan o Kurssin suorittamiseen on hyva varata noin x
tehtavaa. maara aikaa

O 0 0 -

4 3/30 Pl

Kuva 4. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Kurssin sisalto”.
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Ennen teoreettista siséltda heratelladn opiskelijan mielenkiintoa ja tarjotaan samalla

opiskelijalle mahdollisuus testata, mita han jo tietaa aiheesta.

Mitka ovat genomitiedon Lahtotasotesti Miké on sairaanhoitajan rooli
hyodyt? Tehtiva 1 genomitiedon kaytossd?
[[] sairauksien Mihin biologisia [] oOttaa geeninaytteita
ennaltaehkaisy naytteitd kerdtaan?
[] Potilaiden ohjaaminen
[] Yksiléllinen lddkehoito O Genomikeskus
[J Tunnistaa
[ Yksilollinen hoito O Genomipankki genomitutkimusten
tarpeessa oleva potilas
[[] Kohdennetut seulonnat O Biokeskus

[] Diagnosoida potilaalle
[[] Taloudelliset hyodyt O Biopankki sairaus

« 4/30 » P

Kuva 5. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Lahtétasotesti tehtava 1”.

oTeht'a'vé 2

Raahaa sanat oikeisiin laatikoihin.

on yksilon koko geneettinen eli perinnéllinen aines. Genomitieto

on perintotekija, yksi DNA-jakso, joka muodostuu proteiinia koodaavasta Genomi
alueesta ja saatelyalueesta. Kromosomia

on yksilon koko perimastd saatava tieto, jota kdytetaan o
terveydenhuollossa. -

on perinnollisyystiede, joka kasittelee geenien rakennetta ja niiden Seenl
toimintaa, seka niiden vaikutusta yksil6ihin, perheisiin ja populaatioihin. BSOS
Ihmisen soluilla on tavallisesti 46 , joista puolet peritdadan kummaltakin Genetitkka
vanhemmalta.

yhdessa muodostavat kutsutun kokonaisuuden.

€ 5/30» bl

Kuva 6. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta ” Laht6tasotesti tehtava 2”.

Oppimateriaalin on oltava selked ja sujuvasti edettava. ltseopiskelumateriaalin otsikot
ja sen sisaltd on oltava tyyliltaan ja fontiltaan yhtenaisia kayttaen visuaalisia element-

teja harkitusti vahvistamaan oppimateriaalin sisaltdd. (Varonen & Hohenthal 2017.) It-
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seopiskelumateriaalia tehdessa on pyritty siihen, ettd se on tehty selkealla suomen kie-
lelld ja, ettd se etenee loogisessa jarjestyksesséa. Nain ollen opiskelijan on helpompi py-

sya aiheen mukana ja oppiminen olisi mahdollisimman vaivatonta.

Genomitieto

o Genomitieto on ihmisen koko perimdstd saatavaa tietoa.

o Genomitiedon avulla on avautunut uusia tapoja sairauksien tunnistamiseen, kuten saatu tietoa ihmisen
perinnollisista sairauksista.

o Perimasta saatavan tiedon avulla voidaan lisata kansalaisten motivoitumista oman terveyden
edistamiseen elintapamuutoksin.

o Thmisen geenien ja periman toiminta on edelleen nykyaikana osittain tuntematonta, vaikka tieto eri
sairauksien periytyvyydestd ja geenien toiminnasta on laajentunut ja monipuolistunut.

o Nykypdivana ihmisen perimastd ymmarretdan kuitenkin jo silld tasolla, ettd genomitietoa voidaan
kayttdad harvinaisten sairauksien tutkimisen lisdksi myds yleisempien sairauksien diagnostiikkaan.

Eretetoefs== | [ [ [ [ [ [ [ [ [ [ [ [ [ [ | [ [ [ [ | [emk]
« 7730 » ol

Kuva 7. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Genomitieto”.

Tuotoksen alkuun kerrotaan mitd genomitieto itsessaan on, jotta opiskelija saa perus-
kasityksen siitd, mitd genomitieto tarkoittaa. Itseopiskelumateriaali on suunnattu hoito-
tyon tutkinto-ohjelmaan, jonka vuoksi materiaalissa koettiin tarkedksi avata sairaanhoi-
tajan roolia aiheen parissa. Itseopiskelumateriaalissa kasitellaan sairaanhoitajan nako-
kulmaa genomitiedon kaytdssa, ja syitd miksi sairaanhoitajien on tarked ymmartaa
genomitiedon merkitysta potilaan kokonaisvaltaiseen hoitopolkuun. Metropoliasta val-
mistuvat sairaanhoitajat tulevat todennékadisimmin tulevaisuudessa tydskentelemaan
Suomessa, joten materiaalissa haluttiin tuoda ilmi genomitiedon tulevaisuuden ndkymia
Suomessa. Taman vuoksi itseopiskelumateriaalissa avataan Suomen genomistrate-
giaa seka suomalaisten biopankkien toimintaa, niihin liittyvaéa lainsaadantoa ja tulevai-

suuden genomikeskuksen tarkoitusta seka merkitysta valtiolle.
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Sairaanhoitajien rooli genomitiedon kaytossa

[e]

Kaikilla sairaanhoitajilla ei tarvitse olla tarkkaa osaamista genetiikasta, mutta hoitajilta kuitenkin
odotetaan ymmarrysta genomitiedosta.

[}

Sairaanhoitajien on osattava soveltaa genomitietoa, siind tarvittavia taitoja ja sen kdyttoon liittyvia
asenteita, jotta he voivat olla patevia kdytannon tydssaan.

o

Hoitajana on térkeda osata tunnistaa, ketkd potilaista hyotyvat geenitestauksesta ja ohjata potilas
oikeiden palvelujen piiriin kuten esimerkiksi perinnéllisyyspoliklinikalle.

el

Hoitajien on pystyttavd vastaamaan potilaan kysymyksiin, esimerkiksi miksi toista potilasta hoidetaan
erilailla kuin hdnen omaa vastaavaa sairauttaan.

o Potilaat kddntyvat myds usein hoitajien puoleen, kun tarvitsevat apua geneettisten tulosten
tulkinnassa.

a

Heikko genomitiedon osaaminen vaikuttaa potilaan saamaan kokonaisvaltaiseen hoitoon.

eESFoforosEses | [ | [ [ [ [ [ [ [ L[ [ [k
4 8/30 » A~

Kuva 8. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Sairaanhoitajien rooli genomitiedon kay-
t0ssad”.

Genomitiedon avulla saadaan lisattyd ihmisen hyvinvointia tarkentuneen diagnostiikan
ja hoitojen avulla, seka sairauksien ennalta ehkdisyn my6ta, lisdksi genomitiedon kay-
tolla pystytaan hillitsemaan terveyskuluja (Sosiaali- ja terveysministerié). Taman vuoksi
itseopiskelumateriaalissa haluttiin avata opiskelijalle genomitiedon kaytosta syntyvia
hyotyja yksildlle ja yhteiskunnalle. Hyddyista kertoviksi otsikoiksi valikoitui sairauksien
tehokkaampi ennaltaehkaisy, kohdennetut seulonnat, yksilollinen hoito, yksil6llinen 1&aa-
kehoito ja taloudelliset hyodyt. Materiaaliin on siséllytetty kaytannon esimerkkeja ai-

heista, jolloin opiskelijan on helpompi ymmartaa opittu asia.

Taloudelliset Yksilollinen
hyodyt ladkehoito
Genomitieton
m Yksilollinen
Kohdennetut hyvod .
seulonnat bALbAs hoito
Sairauksien

ennaltaehkaisy

(N N = S I e Y O Y O N N N N N T
4« 12/ 30 » -

Kuva 9. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Genomitiedon hyodyt”.
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Jotta opiskelija saa kokonaisvaltaisen ymmarryksen genomitiedosta itseopiskelumateri-
aalissa kerrotaan myds genomitiedon riskeista ja haitoista, kuten esimerkiksi ilmoitta-

misvastuusta sukulaisille todetusta perinndéllisesta sairaudesta.

Genomitiedon riskit ja haitat

o Genomi sisaltda tietoa yksilon terveydestd, mukaan lukien tulevaisuuden terveys.

o Laajoista genomitutkimuksista on mahdollista tunnistaa tutkittu yksilé. Taman vuoksi potilaalla voi olla
huoli, ettd geenitestien tulokset voisivat paatya vaariin kasiin, esimerkiksi poliisin tai vakuutusyhtion
tietoon.

o Genomista saatu tieto on osittain yhteista sukulaisten kanssa ja siten vaarinkdytokset ovat mahdollisia.

o Voimassa olevan Suomen lainsdaddanndn mukaan terveydenhuollon ammattihenkil6t eivét saa ottaa
yhteyttd perinnéllistd sairautta kantavan henkilén sukulaisiin ja tuoda ilmi mahdollista alttiutta
sairastua. Nain ollen velvollisuus tiedottamiseen jaa henkildlle itselleen, ja hdnen on paatettava itse
siitd, kenen kanssa ja miten han kdy asiasta keskustelun.

< 18730 » A~

Kuva 10. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin diasta "Genomitiedon riskit ja haitat”.

Kurssi paattyy lopputenttiin, jossa taytyy vastata 25:een monivalinta- ja vaittAmakysy-
myksiin. Kysymykset valittiin teoriaosuuden keskeisimmisté asioista. Tentilla opiskelija
osoittaa, kuinka hyvin han hallitsee kurssissa kasiteltavan aineiston (Helsingin yli-
opisto). Ennen tentin aloittamista annetaan ohjeet tAman suorittamiseen seka kerro-
taan tentin lapipaasyraja. Tama tarkoittaa, etta opiskelijan on vastattava 70 % oikein,
jotta tentti on lapi. Opiskelijalla on aikaa tentin suorittamiseen 30 minuuttia. Jos opiske-
lija ei osoita tarvittavaa osaamista, joutuu han kertaamaan viela teoriaosuutta ja suorit-

tamaan tentin uudelleen.
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1 Mitd GeneRisk tutkimuksessa tutkittiin?
Ei viela vastattu

| a. Geneettisten sairauksien ennaltaehkaisya
Kokonaispisteista

199 b. Suomen perinnollisia sairauksia
¥ Merkitse e T o -

kysymys c. Syovan perinnollisyytta

# Muokkaa d. Geneettisten sairauksien hoitoa
kysymysta

e. Sydan- ja verisuonitautien ennaltaehkaisya

l;yzsymys Mika on hoitajan rooli genomitiedon kaytossa?

Ei viela vastattu

R avé maan potilaan kysymyksiin
Kokonalsplsteistd a. Pystyttava vastaamaan potilaan kysymyksil

1,00 b. Tunnistaa ketka hyotyvat geenitestauksesta
P Merkitse » 5 x <
kysymys c. Diagnosoida potilaalle geneettinen sairaus
£ Muokkaa d. Geeniterapian suunnittelu potilaalle
kysymysta

e. Ohjata potilasta

';"35’"'"5 Naytteiden luovuttaminen biopankeille on Suomessa pakollista, jotta saataisiin mahdollisimman paljon tutkimustietoa ihmisten genomista
Ei vield vastattu

Kokonaispisteista Tosi

1,00, Epatosi

Kuva 11. Kuvakaappaus itseopiskelumateriaalin lopputentista.
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10 Pohdinta

Opinnaytety6 tuotettiin Metropolia ammattikorkeakoulun tarpeeseen saada opetusma-
teriaali genomitiedosta. Alun perin aiheeksi valikoitui genomitieto ja sen yhteys kansan-
tauteihin. Aihealue oli kuitenkin erittéin laaja ja, koska hoitotydn tutkinto-ohjelmassa ei
vield lainkaan opeteta genomitietoa, paadyttiin luomaan opinnéytetyd genomitiedosta
ja sen kaytosta terveydenhuollossa. Genomitieto oli my6s meille kirjoittajille uusi aihe-
alue, joten opinnaytetyota tehdessa opimme itsekin genomitiedosta ja sen kaytdsta. Ai-
heeseen perehdyimme laajan tiedonhaun avulla luotettavien tietokantojen kautta ja
nain syvensimme osaamista aiheesta. Genomitiedon kaytdn odotetaan tulevaisuu-
dessa arkipaivaistyvan, joten myts me tulevina sairaanhoitajina hyddyimme taman
opinnaytetyon tekemisestd ammatillisesta ndkokulmasta. Opinnéytety0 toteutettiin pari-
tyona ja nain toteutuksen aikana kehittyi myds paritydskentelytaitomme. Opinnéyte-
tyota tehdessé korostuivat kummankin kirjottajan omat vahvuudet, joita pystyimmekin

hyddyntamaan projektin eri vaiheissa.

Opinnaytety6ta suunniteltaessa syvensimme osaamistamme tiedonhausta. Halusimme
kerata luotettavaa tietoa kattavasti genomitiedosta ja sen hyddyista terveydenhuol-
lossa. Haasteeksi opinnaytetyén toteutuksessa ilmeni tieteellisten artikkeleiden |6ytami-
nen aiheesta etenkin hoitotieteellisesta naktkulmasta. Aiheesta ei myoskaan ole juuri-
kaan tietoa suomenkielella. Genomitietoa on tutkittu ja kasitelty jo muutaman vuosi-
kymmenen ajan, mutta silti aiheesta on suhteellisen niukasti hoitotieteellistd materiaalia
saatavilla. Koska opinnaytety6 tuotettiin toiminnallisena opinnaytetyéna, pystyttiin hyo-
dyntamaan myds laaketieteellisia lahteitd, joka helpotti tydn toteuttamista hieman. Li-
saksi haasteita toi jatkuvasti muuttuva tieto. Opinnéaytetyota tehdesséa havaitsimme,
etta viela kymmenen vuotta sitten uskottiin vahvasti genomitiedon kaytén tulevaisuu-
teen positiivisesta nakokulmasta myds tavallisempien tautien, kuten kansantautien koh-
dalla. Kuitenkin nykyaan, 2020-luvun artikkeleista selviaa, ettd genomitiedosta ei valtta-
maétta olekaan kansatautien kohdalla niin paljon hyotyéa kuin aikaisemmin uskottiin. Ai-
heen parissa tytskentelevat ammattialaiset ovatkin kahta mieltd genomitiedon kayton

hyddyista nykypaivana.

Taman toiminnallisen opinndytetyon tuotoksena toteutui digitaalinen itseopiskelumateri-
aali Moodle-alustalle. Tuotettu itseopiskelumateriaali onnistui mielestdmme hyvin ja
loimme sen ulkoasusta ja sisallosta selkedn ja houkuttelevan. Digitaalinen itseopiskelu-
materiaali pyrittiin tuottamaan sen mukaan, millainen on hyva itseopiskelumateriaali.

Itseopiskelumateriaalin sisallon tuottamiseen kaytettiin lahteitd, jotka avasivat, miksi
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asiat on sijoiteltava tietylla tavalla digitaaliseen itseopiskelumateriaaliin. Koottu tieto on
hyodyllistd myés omaa ammattilista kasvuamme ajatellen ja toivomme, ettéd genomitie-
don opetus paasee nain osaksi Metropolian hoitotydn tutkinto-ohjelman opetussuunni-
telmaa. Vaikka opinnaytetyon toteuttaminen oli ajoittain haastavaa tiukan aikataulun ja

aiheen haastavuuden vuoksi, olemme kuitenkin hyvin tyytyvaisia tyén lopputulokseen.

10.1 Eettisyys

Suomessa noudatetaan tutkimuksessa opetus- ja kulttuuriministerion sdataman tutki-
museettisen neuvottelulautakunnan eli TENK:n tekemaa Hyvan tieteellisen kaytannon
ohjetta. Tavoitteena on, ettd ohjeen avulla hyva tieteellinen kaytanto edistyy ja epare-
hellisyyttd saadaan ennaltaehkéaistya tutkimusta tekevista laitoksista, kuten korkeakou-
luista ja tutkimuslaitoksista. Eettisesti hyvaksyttava tutkimus on luotettava ja uskottava,

silloin kun se on tehty hyvaa tieteellistd kaytantéa noudattaen. (TENK 2023.)

Hyva tieteellinen kaytanto tietoa hankkiessa tarkoittaa sitd, ettd tietoa haetaan oman
alan asianmukaisista tietolahteista esimerkiksi ammattikirjallisuudesta ja tieteellisesta
kirjallisuudesta, kuten tutkimusartikkeleista. Tutkimusetiikkaan ja hyvaan tieteelliseen
kaytantdon kuuluu myos toisten tutkijoiden saavutusten kunnioittaminen, tama voidaan
osoittaa asianmukaisin ja kunnollisin lahdeviittein alkuperaiseen kirjoittajaan ja tutki-
mustulosten esittamiseen vaaristelematta. (Vilkka 2015: 41-42.) TAma opinndytety6 on
tehty noudattaen hyvaa eettista kaytantda ja siind on kaytetty luotettavia lahteita, jotka
on tehty tutkittua tietoa kayttéden seka ovat eri alojen asiantuntijoiden kirjoittamia. Opin-
naytety6 on tehty kunnioittaen kirjoittajaa seka asiantuntijaa kirjoittaen l&ahdeviitteet asi-
anmukaisesti tekstiin ja lahdeluetteloon oikeaoppisesti Metropolia Ammattikorkeakou-

lun kirjallisen ty6n ohjeiden mukaisesti.

Opinnaytetytssa plagiointi on ehdottomasti kielletty. Plagioinnilla tarkoitetaan luvatonta
lainaamista eli toisen tyon tai tutkimustiedon kayttéa ilman lupaa. Plagiointia on suora
kopiointi, mutta myds mukaillen tehty kopiointi lasketaan plagioinniksi. Liséksi viittaus-
ten pois jattaminen vahingossa tai tahallaan tarkoittaa plagiointia. (TENK 2023.) Tama
opinnaytetyd on kaytetty plagiaatin tunnistusohjelma Turnitin kautta. Turnitin on opetta-
jille tarkoitettu tekodly, joka tunnistustekniikan avulla pystyy varmistamaan, etta kirjoitus
on opiskelijan omaa tekstia (Turnitin). Opinnaytety6n lahetettyd Turnitiin vastaukseksi
saa raportin, joka nayttaa yhtalaisyysprosentin opiskelijan tekstin ja vertailuaineistojen
valilla. Raportti ei kuitenkaan pysty tunnistamaan ovatko yhtalaisyydet sallittuja vai si-
saltaako se plagiointia. Kuten esimerkiksi Turnitin laskee yhtélaisyysraporttiin mukaan

suorat lainaukset sek& lahdeluettelon. Suorat lainaukset ja lahdeluettelo on kuitenkin
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sallittuja yhtalaisyyksia, jonka vuoksi Turnitin asetukset saa muokattua, silla tavoin, etta
naita ei lasketa yhtalaisyysraporttiin. (Aalto University.) Kun suorat lainaukset ja lahde-
luettelo on poistettu yhtalaisyysraportista, tAman opinnaytetyon yhtalaisyysprosentti on

alle viisi.

10.2 Luotettavuus

Tarkoituksena oli tuottaa opinnaytety, jonka pohjalta tehtiin luotettava itseopiskeluma-
teriaali hoitotyon opiskelijoille. Yksi tarkeimmisté luotettavuuteen vaikuttavasta tekijasta
on luotettavien lahteiden valinta (Kangasniemi ym. 2013: 298). Etsiessé eri lahteita tay-
tyy olla lahdekriittinen tutustuen materiaalin kirjoittajiin, ovatko he alan asiantuntijoita
seka materiaalin julkaisupaikkaan ja ajankohtaan, missa tuotos on julkaistu ja onko
tieto ajankohtaista. Ty6n vakuuttavuus lisdéntyy, kun tietoa on keratty eri asiantuntijoi-
den tutkimuksista ja sama tieto tulee esille monesta eri l&hteesta. (Kostamo & Airaksi-
nen & Vilkka 2022: Luku 4.) Tama opinnaytety6 tehtiin keraten tietoa eri tietokannoista
ja eri asiantuntijatahoilta. Opinndytety6ssa otettiin huomioon eri nakemyksia aiheesta

ja aihetta tarkasteltiin useista lahteista.

Lisaksi luotettavuutta parantaa, kun tutkimuskysymykset ja teoreettinen osuus ovat ku-
vattu tarkasti (Kangasniemi ym. 2013: 298) seka aineiston keruu on kuvattu kattavasti
(Kylma & Juvakka 2007: 128). Toiminnallisessa opinnaytetydssa tutkimuskysymys on
kehittdmistehtavan nimikkeella. Tassa opinnaytetytssa on kuvattu omassa kappalees-
saan tyon tarkoitus, tavoite ja kehittdmistehtéava. Teoriaosuus on koottu valitusta aihe-
alueesta eri lahteisiin pohjaten. Teoriaosuuden tiedonhakua on avattu erikseen tieteel-
listen artikkeleiden osalta omassa taulukossa, josta saa selville tietokannan, josta artik-

keli on haettu ja etsimiseen kaytetyn hakusanan.

Opinnaytetydssa on pyritty kayttamaan primaarilahteitd sekundaarilahteiden sijaan. Pri-
maarildhteilla tarkoitetaan alkuperdaisia lahteitd ja sekundaarilahteilla toissijaisia l&h-
teitd. Sekundaarilahteet voivat olla moneen kertaan tiivistettyja teksteja, jolloin nama
eivat ole enda yhta luotettavia kuin primaarilahteet. (Kostamo & Airaksinen & Vilkka
2022: Luku 3.) Opinnaytetydssé kaytettiin padosin englanninkielisia lahteitd, silla suo-
meksi genomitiedosta I0ytyi vain niukasti tieteellisia tutkimuksia. Kun kaytetdan vieras-
kielisia lahteita riskind ovat aina kdédnnosvirheet. Opinnaytetytta tehdessa myds tulkin-
tavirheet ovat mahdollisia, kuten esimerkiksi asia on ilmaistu niin, ettd sen merkitys ei
enda vastaa alkuperéisté artikkelia. Opinnaytetydhon haluttiin tuoda myos suomalais-

ten asiantuntijoiden nakokulmia, joten tydssa on kaytetty myos artikkeleita, joissa
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genomitietoa kasittelevat asiantuntijat ovat olleet mukana. Opinnaytetyd on tehty huo-

lellisesti paritydna, jotta tydn luotettavuus ei karsisi.

Opinnaytetydn toiminnallisena tuotoksena on itseopiskelumateriaali hoitotyon opiskeli-
joille, joten materiaalin on tarke&a olla ajankohtainen ja luotettava. Opinnaytetydn luo-
tettavuutta ajatellen opinnaytetydssa kaytettiin padasiassa lahteita, jotka ovat alle 10
vuotta vanhoja. Kuitenkin opinndytetydhon tuli myds yksittaisia yli 10 vuotta vanhoja
l&hteitd, mutta niissa tieto oli sellaista, joka ei ole muuttunut viimeisen 10 vuoden ai-

kana.

10.3 Tuotoksen arviointi

Itseopiskelumateriaali Iahetettiin pilotoitavaksi hoitoalojen opiskelijoille. Arviointi toteu-
tettiin Google Forms -lomakkeelle. Aluksi opiskelijat paasivat tutustumaan itseopiskelu-
materiaalin teoriaosuuteen ja tenttiin, jonka jalkeen he tayttivat arviointilomakkeen (Liite
1). Arviointilomake koostui 12 kysymyksesta ja yhdesta osiosta, johon pystyi antamaan
vapaasti palautetta. Kysymykset valikoituivat siten, etta saatiin vastaus, miten tyossa
onnistuttiin, missa on vield kehitettavaa seka paasimmeko opinnaytetyon tavoittee-
seen. Jotta arvioinnista saatiin mahdollisimman luotettava tulos, arviointi toteutettiin ni-
mettdmasti ja kyselyyn vastaaminen oli tdysin vapaaehtoista. Arviointilomakkeeseen
vastasi 11 hoitotydn opiskelijaa, joiden vastauksiin itseopiskelumateriaalin arviointi pe-

rustui.

Arviointilomakkeessa kysyttiin opiskelijoiden mielipidetta itseopiskelumateriaalin sisal-
[6sta, kuten alkutestista, videoista, linkeista seka lopputentisté. Valtaosa oli sitéa mielta,
ettd itseopiskelumateriaalin alkutesti oli hyodyllinen. Testin pituudesta saatiin liian va-
han vastauksia, jotta tulosta voitaisiin pitda luotettavana, mutta kysymykseen vastan-

neet olivat sitd mieltd, ettd alkutestin pituus oli sopiva.
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Mita mielta alkutestistd? (Voit valita monta vaihtoehtoa?)
11 vastausta

Hyddyllinen 10 (90,9 %)
En kokenut hydtya 1(9,1 %)

Liian lyhyt [0 (0 %)

Sopivan pitka -2 (18,2 %)

Liian pitkd |0 (0 %)

0 2 4 6 8 10

Kuva 12. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 1.

Kukaan arviointilomakkeeseen vastanneista ei kokenut, etté videoista ja linkeista ei
olisi hyotya, vahan alle puolet eivat kuitenkaan katsoneet naitd. Suurin osa vastaajista
piti videoita ja linkkeja hyddyllisina itseopiskelumateriaalissa. Vapaa palaute -osiossa
moni antoi positiivista palautetta siita, etta itseopiskelumateriaaliin oli lisatty videoita
valiin. Esimerkiksi yksi vastaajista kertoo seuraavasti: "Videot olivat kiva lisa, ja niista

sai lisaselkoa itselle, kun kuuli asiasta joltain muulta eika lukenut itse.”

Koitko itseopiskelumateriaalin videot hyodyllisena?
11 vastausta

® Kylia
@Ei

© En katsonut

Kuva 13. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 5.



33

Koitko itseopiskelumateriaalin linkit hyodyllisena?
11 vastausta

® Kylia
@Ei

) En katsonut

Kuva 14. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 6.

Lopputentin kysymykset koettiin pdéaosin sopivan haastavina kysymyksind. Lopputentin
pituus kuitenkin jakoi mielipiteitd. Noin puolet oli sitéd mielta, ettéd tentti oli liian pitka ja
toinen puoli sanoi pituuden olevan sopiva, yksi vastaajista oli sitd mieltd, etta pituus oli
liian lyhyt. Vapaa palaute -osiossa saimme my6s palautetta siita, etta tentti tuntui pit-
kaltd materiaaliin nahden. Alun perin tentissé oli 30 kysymysta, mutta palautteen vuoksi
paatimme, ettd poistamme lopputentistd kysymyksia viisi kappaletta.

Koitko lopputentin olevan...? (Voit valita useamman vaihtoehdon.)
11 vastausta

Liian helppoja kysymyksia

Sopivan haastavia kysymyksia 10 (90,9 %)

Liian vaikeita kysymyksia 1(9,1 %)

Liian lyhyt 1(9,1 %)

Sopivan pituinen 6 (54,5 %)
Liian pitké 5 (45,5 %)

0 2 4 6 8 10

Kuva 15. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 9.

Meille oli tarkeaa, etta itseopiskelumateriaalista saadaan helposti lahestyttava ja selke-
asti luettava, jotta oppiminen olisi mahdollisimman miellyttédvaa ja helppoa. Palautteen
perusteella tdssa onnistuttiin, silla kaikki arviontiin vastanneista olivat sitd mieltd, etta
itseopiskelumateriaalin teoriaosuus oli selkeésti luettava ja helposti lahestyttava, joka

tukee oppimista.
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Oliko itseopiskelumateriaalin teoriaosuus selkeésti luettava?
11 vastausta

® Kylia
@Ei

@ En osaa sanoa

Kuva 16. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 2.

Oliko itseopiskelumateriaalin teoriaosuus helposti |ahestyttavs, joka tukee oppimistasi?
11 vastausta

® Kylla
®E

En osaa sanoa

Kuva 17. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 3.

Palautelomakkeessa kysyttiin, misté pidit itseopiskelumateriaalista, jossa vastausvaih-
toehtoina olivat videot, tehtavat, linkit ja siséltd seka ulkoasu ja tekstin asettelu, halu-

tessaan sai sanoa myo6s jonkin muun asian, josta piti. Kysymys jakoi paljon mielipiteita,
joka koettiin positiivisena asiana, silla itseopiskelumateriaalista haluttiin sellainen, josta
jokainen loytaisi oman tavan oppia. Vapaa palaute -osiossa myos kehuttiin eri osa-alu-
eita, osa piti videoista ja osa taas tehtavista. Yksi vastaajista totesikin: "Tehtavat olivat

hyvia, ja pystyi testaamaan itsedan!” seka "Kiva etta lisatty videoita valiin.”

Arviointilomakkeen vapaa palaute -osioon annettiin palautetta itseopiskelumateriaalin
sisallosta. Yksi palautteen antajista kertoi, etta materiaali oli hieman suppeahko. Itse-
opiskelumateriaalista on kuitenkin tehty tarkoituksella suppea, silla laaja opinnaytetyd
olisi ollut meille tyon tekijoille liilan laaja tiukkaan aikatauluun ja aiheen haastavuuteen

nahden. Lisaksi opiskelijoille itseopiskelumateriaali voisi olla laajempana liilan haastava,
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kun genomitiedosta ei ole mitd&dn pohjaa. Muutama palaute saatiin myos Kirjoitusvir-

heistd, jotka ovat korjattu palautteen saannin jalkeen.

"Tekstit materiaalissa osittain todella pitkid ja raskaita.”, kommentoi yksi palautteen an-
tajista. Han kuitenkin jatkoi: "Aihe on ehka sellainen, joka on vaikea saada lyhyesti ja
ns tiivistettyna kerrottua!”. Tassa olemme hyvin samaa mieltd. Pyrimme saamaan teks-
tin mahdollisimman helppolukuiseksi, mutta aihe on kuitenkin sellainen, etté se oli hy-
vin haastavaa. Toinen vastaajista kuitenkin kertoo, etta piti siitd, kun materiaalissa asia
ilmaistiin hyvin suoraviivaisesti ilman jaarittelua. Loppujen lopuksi saimme monta hyvaa

palautetta siita, ettéa aihe oli mielenkiintoinen seka teoria oli hyvaa ja monipuolista.

Mista pidit itseopiskelumateriaalissa? (Voit valita useamman vaihtoehdon.)
11 vastausta

Ulkoasu 8 (72,7 %)
Tekstin asettelu
Sisaltdé 6 (54,5 %)
Videot 7 (63,6 %)
Tehtavat 8 (72,7 %)

5 (45,5 %)

Mahdollisuus perehtya aiheese...

Tykkasin, etta oli ns. short & sh... 1(9,1 %)

0 2 4 6 8

Kuva 18. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesté 4.

Jokaisella opiskelijalla menee oma aikansa oppimateriaalien opiskelussa. Olimme epa-
varmoja siita, kuinka kauan opiskelijoilla tulee viem&an aikaa, kun he kayvat lapi tuotta-
mamme itseopiskelumateriaalin. TAman vuoksi arviointilomakkeessa kysyttiin, kuinka
kauan opiskelijalla menee suorittaa itseopiskelumateriaalin teoriaosuus seka loppu-
tentti. Vastaukset olivat juuri sité luokkaa mita arvioimme, osa vastaajista opiskeli koko-
naisuuden alle 30 minuutissa, kun taas osalla vastaajista kului aikaa yli kaksi tuntia.
Koska tulokset osoittivat, ettéa osalla opiskelijoista menee itseopiskelumateriaalin 1&pi-

kaymiseen yli kaksi tuntia, paadyttiin, ettéa kurssin suorittamiseen tulee varata aikaa



36

kaksi ja puoli tuntia.

Kuinka kauan arvioisit, ettd sinulla menee suorittaa itseopiskelumateriaalin teoriaosuus ja

lopputentti?
11 vastausta

@ alle 30min
@ 30-60min
1-1,5h
® 1,5h-2h

@ vi2h

Kuva 19. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 8.

Opinnaytety6n tavoitteena oli pyrkia edistdmé&éan hoitotydn opiskelijoiden ymmarrysta
genomitiedosta tuotetun itseopiskelumateriaalin kautta. Arviointilomakkeessa oli kolme
kysymysta, jotka liittyivat opinnaytetytn tavoitteeseen eri nakokulmista. Vastaajista
kaikki olivat sita mieltd, ettd he oppivat genomitiedosta itseopiskelumateriaalin kautta ja
kokevat tdman opiskelun hyddyllisena tulevaa ammattiansa ajatellen. 72,7 % oli sita
mieltd, ettd genomitiedon opiskelu tukee hoitotydn opintoja, loput eivat osanneet vas-
tata kysymykseen. Naiden vastausten perusteella voimme todeta, etta opinnaytetyon
tavoite saavutettiin ja itseopiskelumateriaalin kautta pystyttiin edistdmaén hoitotydn

opiskelijoiden ymmarrysta genomitiedosta.

Koitko, ettd opit genomitiedosta kyseisen itseopiskelumateriaalin kautta?
11 vastausta

® Kylla
®E

En osaa sanoa

Kuva 20. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 10.
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Tukeeko kyseinen itseopiskelumateriaali genomitiedosta hoitotyén opintojasi?
11 vastausta

® Kylla
®E

En osaa sanoa

Kuva 21. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 11.

Koitko, genomitiedon opiskelun hyddyllisena tulevaa ammattiasi ajatellen?
11 vastausta

® Kylla
®E

En osaa sanoa

Kuva 22. Kuvakaappaus palautelomakkeen kysymyksesta 12.

Arviointilomakkeessa saatiin useampi palaute siitd, ettd itseopiskelumateriaalin alussa
kerrattaisiin aiheeseen liittyvia kasitteitd, kuten mika on esimerkiksi dna, geeni tai pe-
rima. Itseopiskelumateriaali on kuitenkin tarkoitettu hoitotydn opiskelijoille, jotka ovat
kayneet opintojen alussa anatomia, fysiologia ja patofysiologian kurssin, joten voidaan
olettaa, etta opiskelijat osaavat jo kyseiset termit ennestaan. Talla hetkella itseopiskelu-
materiaalin alussa on alkutesti, jossa kasitellaén kyseisia termeja. Tasta voi halutes-
saan katsoa oikeat vastaukset, josta voi opiskella termit, jos ne eivat ole viela hallussa.
Aihe on kuitenkin jo itsessaan hyvin laaja, joten emme aio lisata kyseisia kasitteita itse-
opiskelumateriaaliin erikseen. Paadyimme kuitenkin lisddmaan tydhon, etta itseopiske-
lumateriaalin esitietovaatimuksena on anatomia, fysiologia ja patofysiologia kurssi suo-

ritettuna.
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10.4 Tuotoksen hyddyntadminen ja jatkokehittamisehdotukset

Taméan opinnaytetyon tuotoksena toteutui digitaalinen itseopiskelumateriaali Moodle-
alustalle. Itseopiskelumateriaalista [6ytyy genomitiedon teoriaosuus ja lopputentti, jonka
avulla testataan opiskelijan oppimista aiheesta. Opinnaytetydn tuotosta eli itseopiskelu-
materiaalia on tarkoitus tulla hyédyntdmaan osana Metropolia Ammattikorkeakoulun
hoitotydn tutkinto-ohjelman opetussuunnitelmaa. Opinnaytetyon ja itseopiskelumateri-
aalin tavoitteena oli pyrkid edistamaan hoitotydn opiskelijoiden ymmarrysta genomitie-
dosta tuotetun itseopiskelumateriaalin kautta. Itseopiskelumateriaalista pyrittiin luo-
maan selkea ja helposti lahestyttava opetusmateriaali, joka tukee opiskelijoita
genomitiedon perusteiden oppimisessa. Itseopiskelumateriaalin kautta hoitotyon opis-
kelijat saavat perustietoa genomitiedosta ja sen kaytosta terveydenhuollossa. Tama
opinnaytety0 tullaan julkaisemaan myds opinnaytetodiden julkaisualusta Theseuksessa,
josta opiskelijat pystyvat perehtymaan genomitietoon myds laajemmin koko kirjallisen

opinnaytetytn kautta.

Opinnaytetyon jatkokehittamisideana olisi, etta nyt kun genomitiedon perusteiden ope-
tus saadaan mahdollisesti lisattyd osaksi Metropolia Ammattikorkeakoulun hoitotyéntut-
kinnon opintoja voisi jatkokehittamisideana tutkia genomitiedon yhteytta ja hyotyja eri
sairauksiin, kuten kansantauteihin. Tassa opinnaytetydssa kaytiin pintapuolisesti lapi
genomin Kkattavia tutkimuksia. Tulevissa opinnaytetdissa voitaisiin perehtyda myoés néi-
hin tarkemmin. Opinnédytetydn toteuttamisprosessin aikana huomattiin vahva tarve
saada enemman tutkittua seka hoitotieteellista tietoa genomitiedosta etenkin suomen

kielella.
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Genomitiedon itseopiskelumateriaalin
palautekysely

Opinnaytetyon toiminnallisena osuutena toteutettiin itseopiskelumateriaali genomitiedosta. Ennen
palautelomakkeen téayttamista tutustu itseopiskelumateriaalin teoriaosuuteen ja lopputenttiin.
Pyydamme teita vastaamaan palautelomakkeeseen kurssin sisallosté rehellisesti.

Kysely toteutetaan nimettomasti. Kyselyyn vastaamalla annat luvan kayttaa vastaustietojasi
opinnaytetyossamme.

* Pakollinen kvsvymvs
Pakoliinen kysymys

1. Mité mielté alkutestista? (Voit valita monta vaihtoehtoa?) *

Valitse kaikki sopivat vaihtoehdot.

Hyddyllinen

En kokenut hydtya
Liian lyhyt
Sopivan pitka
Liian pitka

2. Oliko itseopiskelumateriaalin teoriaosuus selkeasti luettava? *

Merkitse vain yksi soikio.

Kylla
Ei

En osaa sanoa

https://docs.google.com/forms/u/0/d/112j47zO0_nNNAOyb9HYPy1EqR809bYYgjFP5gEhMLDWg/printform Sivu 1/6
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3. Oliko itseopiskelumateriaalin teoriaosuus helposti Iahestyttavé, joka tukee oppimistasi? *
Merkitse vain yksi soikio.

Kylla
Ei

En osaa sanoa

4. Mista pidit itseopiskelumateriaalissa? (Voit valita useamman vaihtoehdon.) *

Valitse kaikki sopivat vaihtoehdot.

Ulkoasu

Tekstin asettelu

Sisélto

Videot

Tehtdvat

Mahdollisuus perehtyé aiheeseen lisaa linkkien kautta

Muu:

5. Koitko itseopiskelumateriaalin videot hyddyllisena? *
Merkitse vain yksi soikio.

Kylla
Ei

En katsonut

https://docs.google.com/forms/u/0/d/112j47z0_nNNAOyb9HYPy1EqR809bY YgjFP5gEhMLDWg/printform Sivu 2/6
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6. Koitko itseopiskelumateriaalin linkit hyédyllisena? *
Merkitse vain yksi soikio.
Kylla
Ei

En katsonut

7. Oliko itseopiskelumateriaalissa mielestasi liian paljon tai liian vdhan materiaalia? *

Merkitse vain yksi soikio.

Liian paljon
Liian vahan

Sopivasti

8. Kuinka kauan arvioisit, ettd sinulla menee suorittaa itseopiskelumateriaalin teoriaosuus ja
lopputentti?

Merkitse vain yksi soikio.
alle 30min
30-60min
1-1,5h
1,5h-2h
yli 2h

https://docs.google.com/forms/u/0/d/112j47zO0_nNNAOyb9HYPy1EqR809bYYgjFP5gEhMLDWg/printform Sivu 3/6
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9. Koitko lopputentin olevan...? (Voit valita useamman vaihtoehdon.) *

Valitse kaikki sopivat vaihtoehdot.

Liian helppoja kysymyksia
Sopivan haastavia kysymyksia
Liian vaikeita kysymyksia
Liian lyhyt

Sopivan pituinen

Liian pitka

10. Koitko, ettéa opit genomitiedosta kyseisen itseopiskelumateriaalin kautta? *

Merkitse vain yksi soikio.

Kylla
Ei

En osaa sanoa

11.  Tukeeko kyseinen itseopiskelumateriaali genomitiedosta hoitotydn opintojasi? *
Merkitse vain yksi soikio.

Kylla
Ei

En osaa sanoa

12. Koitko, genomitiedon opiskelun hyddyllisené tulevaa ammattiasi ajatellen? *
Merkitse vain yksi soikio.

Kylls
Ei

En osaa sanoa

https://docs.google.com/forms/u/0/d/112j47z0_nNNAOyb9HYPy1EqR809bY YgjFP5gEhMLDWg/printform Sivu 4/6
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13. Tahan voit antaa vapaasti palautetta itseopiskelumateriaalista ja tentista

Google ei ole luonut tai hyvaksynyt 1413 sisaltoa.

Google Forms
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