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Taman opinnaytetyon tarkoituksena oli tuottaa blogiteksti farmakogenetiikkaan liittyen. Ta-
voitteena oli lisata sairaanhoitajien tietoa farmakogenetiikasta. Blogitekstista kerattiin pa-
lautetta hoitotyon ammattilaisilta.

Farmakogenetiikan avulla pyritaan selvittamaan yksilon geenien merkitys laakkeiden aineen-
vaihdunnalle, toiminnalle ja sivuvaikutuksille. Hyvin pienet erot geeneissa voivat aiheuttaa
Suurin osa tunnetuista geenimuutoksista liittyy farmakokinetiikkaan, silla naissa geeneissa on
runsaasti eroja yksiloiden valilla ja niissa esiintyy myos keskimaaraista enemman vaihtelua.
Sen sijaan laakkeiden toimintaan eli farmakodynamiikkaan liittyvia geenimuutoksia tunnetaan
vahemman. Laakkeiden farmakokinetiikkaan vaikuttavat myos ihmisen muut ominaisuudet,
kuten ika ja sairaudet, seka ymparistotekijat. Noin 20-30 % yksiloiden valisista eroista johtuu
geeneista.

Farmakogenetiikan pyrkimyksena on tarjota potilaille mahdollisuus yksilolliseen hoitoon: tar-
jota laakkeita vain niille potilaille, jotka niista eniten hyotyvat ja valttaa laakkeiden antoa
potilaille, joille laakkeista koituisi enemman haittaa kuin hyotya.

Tieto farmakogenetiikan merkityksesta lisaantyy koko ajan. Talla hetkella suurin osa farmako-
genetiikkaan liittyvista ohjeista on suosituksia. Toisaalta monet yksityiset toimijat Suomessa
tarjoavat jo farmakogeneettisia testeja potilaille, joille on alkamassa esim. masennus- tai sy-
danlaakitys ja myos HUS diagnostiikalla on farmakogeneettinen testipaneeli tarjolla. Testin
tekemisen lisaksi saadun tiedon oikea tulkinta on tarkeaa. Lisaksi on syyta ottaa huomioon,
etta farmakogeneettinen tieto lisaantyy koko ajan, tana paivana tehdyt paneelit patevat vain
osaan tulevaisuuden laakkeista.

Sairaanhoitajan on tarkeaa ymmartaa, etta muiden tekijoiden lisaksi myos potilaiden geeni-
perima vaikuttaa laakkeen vasteeseen. Kun potilas kertoo, ettei laake tunnu toimivan tai etta
hanella on runsaasti sivuvaikutuksia, tulisi sairaanhoitajan osata nostaa esille kysymys siita,
voiko potilaan perimalla olla vaikutusta laakevasteeseen. Farmakogenetiikka muodostaa tule-
vaisuudessa merkittavan osan laakehoidosta yksilollisen laaketieteen kehittyessa. Tulevaisuu-
dessa pystytaan todennakoisesti selvittamaan yha useamman geenin yhtaaikainen vaikutus
laakkeen toimintaan.

Asiasanat: geeni, laakevaste, yksilollinen hoito
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The purpose of this thesis was to produce a blog post on pharmacogenetics. The aim was to
increase the nurse’s knowledge about pharmacogenetics. Feedback of the blog post has been
requested from established nurses.

The aim of pharmacogenetics is to clarify the importance of an individual’s genes to the me-
tabolism, function and side effects of drugs. Very small differences in the genes can cause
relevant changes in drug response. Most of the known genetic variations are linked to phar-
macokinetics, as these genes have abundant differences among individuals, and they also dis-
play more variation. While, up to date, fewer variants are known, which are associated phar-
macodynamics. Pharmacokinetics is affected also by other individual features such as age and
comorbidities as well environmental factors. Still about 20-30 % of the differences among in-
dividuals are due to genetic variation.

The aspiration of pharmacogenetics is to achieve personalized medicine: offer drugs only to
those patients, that most benefit of them and avoid medicating patients, who are in risk of
more harm than benefit.

The knowledge on the importance of pharmacogenetics is increasing. Now most pharmacolog-
ical guides related to pharmacogenetics are recommendations. But then again, several pri-
vate health care companies in Finland are already offering pharmacogenetic test panels for
patients, which are going to begin a medication for depression or for cardiovascular disease,
for instance. A pharmacogenetic panel is also available by the public health care in HUS diag-
nostics. In addition to testing, correct interpretation of the information is important. One
should also be aware of that the information on pharmacogenetics is increasing all the time,
and thus the test panels in use today will only cover for part of the drugs in the future.

It is important for a nurse to understand that also the genetic inheritance affects drug re-
sponse. When a patient says that a drug does not seem to work or that it is causing many side
effects, the nurse should have enough knowledge to bring up the possibility of the patient’s
genetic inheritance influencing drug response. Pharmacogenetics is going to play a major role
in medication as personalized medicine progresses. We already know that several genes can
have a simultaneous effect on drug response. In the future one can most likely assess the im-
pact of even a larger number of genes simultaneously affecting the action of drugs.

Keywords: gene, drug response, personalized medicine



1 Johdanto

Farmakogenetiikassa tutkimuksen kohteena on yksilon geenien merkitys laakkeiden aineen-
vaihdunnalle ja toiminnalle. Suurin osa farmakogenetiikan osalta merkittavasta geenivaihte-
lusta liittyy farmakokinetiikkaan, esimerkiksi kodeiiniin aineenvaihduntaan vaikuttava erittain
nopea CYP2Dé metaboloijatyyppi seka SLCO1B1 variantit ja simvastatiinin aiheuttamat lihaski-
vut. Naissa geeneissa esiintyy paljon vaihtelua ja niissa on huomattavia eroja yksiloiden va-
lilla. Toistaiseksi laakkeiden toimintaan (farmakodynamiikkaan) kohdistuvia geenimuutoksia

tunnetaan vahemman (Pennanen 2021.).

Laakkeiden farmakokinetiikkaan vaikuttavat monet yksilolliset tekijat, joita ovat muun mu-
assa ihmisen ika, munuaisten toiminta, paino, mahdolliset sairaudet seka ymparistotekijat ku-
ten nautitut ladkkeet ja ravintoaineet (Aroke & Kittelsrud J 2019). Suurin osa farmakogenetii-
kan vaikutuksesta ilmenee laakkeen tehottomuutena, ei haittavaikutuksina. Farmakogenetii-
kan avulla pyritaan tarjoamaan potilaille mahdollisuus yksilolliseen hoitoon, jolloin vaikuttava
ladke ja laakeannos voitaisiin raataloida yksilollisesti (Seppanen 2021.). Geenien vaikutus yk-

silollisiin eroihin on noin 20-30 %:a (Pennanen 2021).

Tieto farmakogenetiikan merkityksesta lisaantyy koko ajan. Talla hetkella geeniperiman vai-
kutus tunnetaan noin 100 laakeaineen osalta. Naihin laakkeisiin kuuluu mm. yleisessa kaytossa
olevia kolesterolilaakkeita. Nykyisin suurin osa farmakogenetiikkaan liittyvista ohjeista on
suosituksia ja periman vaikutusta tutkitaan yleensa vasta, kun on jo todettu, etta laake ei
sovi potilaalle (Seppanen 2021.). Toisaalta monet yksityiset toimijat Suomessa tarjoavat jo
farmakogeneettisia testeja potilaille, joille on alkamassa esim. masennus- tai sydanlaakitys
(Synlab 2024; Terveystalo 2024; Mehilainen 2024). Myos HUS Diagnostiikkakeskuksessa on tar-
jolla farmakogeneettinen testipaneeli (Ollakka 2024).

Sairaanhoitajan on tarkeaa tietaa farmakogenetiikan perusteet: Potilaan kertoessa sivuvaiku-
tuksista tai laakkeen tehottomuudesta, tulisi sairaanhoitajan tiedostaa, etta laakkeen vastee-
seen voi vaikuttaa myos potilaiden geeniperima. Sairaanhoitajan tulisi my0s osata vastata po-
tilaan kysymyksiin farmakogenetiikan vaikutuksesta hanen laakehoitoonsa. Siten sairaanhoita-
jien farmakogenetiikan osaaminen edistaisi myos laadukasta hoitotyota (Germany J & Kueber
J. 2023). Yksilollisen laaketieteen kehittyessa farmakogenetiikka tulee muodostamaan merkit-
tavan osan laakehoidosta. Tulevaisuudessa voidaan mahdollisesti selvittaa nopeasti koko gee-

niperiman vaikutus useimpien laakkeiden toiminnalle (Seppanen 2021).



2  Mita sairaanhoitajan tulee tietaa farmakogenetiikasta?

Tassa luvussa tarkastellaan niita kaytannon laakehoidon farmakogenetiikkaan liittyvia nako-
kulmia, jotka koskettavat sairaanhoitajan tyota. Tassa luvussa avataan myos syopahoidon far-
makogeneettisten testien merkitysta potilashoidossa. Lopuksi tassa luvussa kerrotaan, miten
talla opinnaytetyolla pyrittiin edistamaan hoitotyon ammattilaisten farmakogenetiikan tieta-

mysta blogitekstin kautta.
2.1 Esimerkkeja farmakogenetiikasta kaytannon laakehoidossa

Kodeiinista muodostuu elimistossa morfiinia ja sen laakevaste vaihtelee suuresti. Osalla laak-
keen kayttajista morfiinia muodostuu erittain tehokkaasti aiheuttaen hengenvaaran, kun taas
toisilla morfiinia muodostuu tuskin ollenkaan. Ero johtuu kokonaan maksan CYP2D6-entsyymin
toiminnasta (Crews, Gaedigk & Dunnenberger 2014.) Suomalaisista 6 %:lla CYP2Dé-entsyymia
ei ole tai se toimii hyvin heikosti, jolloin morfiinia ei muodostu lainkaan. 7 %:a suomalaisista
on erittain nopea CYP2Dé6-metaboloija, jolloin morfiinia muodostuu litkaa (Paile-Hyvarinen M
& Niemi M. 2015.). CYP2D6-entsyymi osallistuu monien muidenkin ladkkeiden metaboliaan.
Esimerkiksi aineenvaihduntasairaus Gaucherin taudin hoitoon kaytettavan eliglustaatin koh-
dalla CYP2D6 on pakollinen, eika sita anneta potilaille, jotka ovat nopeampia CYP2D6-meta-

boloijia (Pennanen 2021.).

Yksiloiden valiset geneettiset erot vaikuttavat myos psyykelaakkeiden vasteeseen. Sitalopraa-
min kohdalla laake voidaan annostella tarkemmin, jos potilaalta on testattu laakkeen elimis-
tosta poistumiseen vaikuttava geenimuutos (Hicks, Bishop & Sangkuhl 2015). Viimeisimmassa
Kaypa Hoito -suosituksessa CYP2C19- ja CYP2D6-geenien testituloksia suositellaan hyodynnet-
tavan, jos ne ovat tiedossa (Seppanen 2021). Hitailla CYP2C19-metaboloijilla oli enemman
haittavaikutuksia, mutta myos parempi vaste. Maksan CYP2C19-entsyymi osallistuu myos ve-

renohennuslaake klopidogreelin aineenvaihduntaan (Pennanen 2021).
2.2  Syopahoidoissa farmakogeettiset testit ovat jo osa kaytantoa

Farmakogenetiikka muodostaa jo tarkean osan syopahoidoissa. Yleisimmin yksilollinen hoito
perustuu useimmiten kasvaimessa tapahtuneisiin geneettisiin muutoksiin. Naista osa voi olla
periytyvia, mutta suurin osa on tapahtunut syopasolujen muuntuessa. Tasmalaakkeita on kay-
tossa joidenkin mutaatioiden kohdalla, talloin laakkeen teho kohdistuu syopasoluihin ja sivu-
vaikutuksia ilmenee yleensa vahemman kuin perinteisilla solusalpaajahoidoilla. Naista tasma-
laakkeista tunnetuimpiin kuuluu HER2, joka on yleisesti kaytetty laakehoidon kohde etenkin
rintasyovan hoidossa. BRAF on kohteena melanooman hoidossa ja KRAS-geenin mutaatioon

kohdistuvat hoidot paksusuolensyovassa (Palomaki T & Kallio P. 2019).



Farmakogenetiikkaa voidaan hyodyntaa myos solusalpaajahoitojen haittojen vahentamiseen
tunnistamalla etukateen potilaat, joilla on alttius karsia vakavampia haittavaikutuksia. Suo-
messa testataan DPYD-geeni potilailta, joille suunnitellaan fluoropydimidiini-solusalpaajahoi-
toa vakavien haittavaikutusten valttamiseksi (Seppanen 2021). Lisaksi lasten leukemian hoi-
dossa kaytettavien tiopuriinilaakkeiden osalta testataan yleisesti TPMT-geeni ja usein myos

NUDT15-entsyymin muunnokset luuydinlaman valttamiseksi (Pennanen 2021).

2.3 Tyoelaman kehittaminen farmakogenetiikan osaamisessa

Tyoelamaa on pyritty kehittamaan kirjoittamalla opinnaytetyon aiheesta blogiteksti, joka on

julkaistu Laurea Journalissa, ja on saatavilla seuraavasta osoitteesta: https://showcase.lau-

rea.fi/opiskelijablogit/opinnaytetyot/2024/mita-sairaanhoitajan-olisi-hyva-tietaa-farmakoge-

netiikasta/.

Arviointia blogista on pyydetty tekstin kohderyhmalta ja palaute on keratty viidelta eri yksi-
kossa tyoskentelevalta hoitotyon ammattilaiselta. Arviointi kerattiin arviointilomakkeella
(liite 1). Lomakkeella pyydettiin arvioimaan blogitekstin hyodyllisyytta tyon kannalta, infor-
matiivisuutta, uuden oppimista seka blogitekstin selkeytta ja ymmarrettavyytta. Arvioinnista
kavi ilmi, etta blogiteksti koettiin erittain hyodylliseksi (keskiarvo 5) ja informatiiviseksi (kes-
kiarvo 4,8). Arvioijat kokivat oppineensa blogin kautta paljon uutta tietoa (keskiarvo 4,4). Li-

saksi blogiteksti arvioitiin erittain selkeaksi (keskiarvo 5) ja ymmarrettavaksi (keskiarvo 5).

3 Pohdinta

Farmakogenetiikan nakokulmien ymmartaminen ja sen soveltava kayttoonotto vaatii koulu-
tusta ja osaamista kaikilta potilaan laakehoitoon osallistuvilta ammattilaisilta. Sairaanhoitaja
on useimmiten se ammattilainen, joka saa potilaalta tiedon hoidon vaikuttavuudesta ja hait-
tavaikutuksista, joten olisi tarkeaa, etta han osaisi tiedostaa geenien merkityksen suhteessa
ladkevasteeseen (Sink & Scardina, 2020). Lahes jokaisella suomalaisella on ainakin yhdessa
laakehoidon kannalta merkittavassa geenissa muutos (Ollakka 2024). Kansallista linjausta far-
makogenetiikan kaytosta laakehoidossa ei viela ole, mutta farmakogenetiikka on jo huomioitu
joidenkin tautien kohdalla Kaypa hoito -ohjeissa. Lisaksi potilaat voivat teettaa tutkimuksia
yksityisesti. Suurin osa farmakogenetiikan ohjeistuksista talla hetkella on suosituksia ja mah-
dollista geenitaustaa tutkitaan usein vasta siina vaiheessa, kun todetaan, etta laake ei sovi
potilaalle (Seppanen 2021.). Kuitenkin jo lahitulevaisuudessa geenitieto on todennakaisesti
saatavilla jo ennen laakehoidon aloittamista ja my0s sairaanhoitajan tulisi hallita farmakoge-
netiikan perusteet laakehoidossa. Olisikin hyva, etta hoitotyon ammattilaisten osaamista edis-
tettaisiin taydennyskoulutusten tai syventavien ammattikorkeakouluopintojaksojen kautta

talla erityisosaamisalueella mahdollisimman pian.
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Liite 1: Arviointilomake

Palautelomake

Pyydin palautetta blogitekstiini liittyen sinulta sairaanhoitaja/terveyden-
hoitaja.

Palautteen antaminen on vapaachtoista.

Arvioi blogiteksti ” Miti sairaanhoitajan tulee tietidi farmakogenetii-
kasta?” asteikolla yhdesti viiteen.

1) ei lainkaan

2) vihén

3) jonkin verran
4) paljon

5) erittdin paljon

Blogiteksti on tyoni kannalta
hyodyllinen.

Blogiteksti on informatiivi-
nen.

Opin uutta tietoa blogitekstin
kautta.

Blogiteksti on selkeé ja ym-
marrettiva.



