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Tassa pro gradu -tutkielmassa selvitetdan, milld tavalla geenitutkimusta esitellddn suomalaisessa
mediassa. Tutkielman tavoitteena on tehda tilannekatsaus Helsingin Sanomissa vuosina 2018-2020
julkaistujen geenitutkimusta kasittelevien tekstien luomasta representaatiosta. Tutkin, kuinka geenites-
teja ja geenitutkimusta esitetdan mediassa ja peilaan sita suhteessa terveyden tasa-arvoon. Johdanto-
luvun jalkeen, tutkielman toisessa ja kolmannessa luvussa selitén tutkielman kannalta olennaisia kasit-
teitd ja kerron aiemmasta tutkimuksesta, jota on tehty geenitesteihin liittyen. Tutkimuskysymyksiga on
kaksi: millaisia mahdollisuuksia geenitesteille esitetddn mediassa ja millaisia huolia geenitesteihin
litetddn mediassa?

Tutkimuksen aineistona toimii Helsingin Sanomissa vuosina 2018-2020 julkaistut artikkelit, jotka kasit-
televat terveyteen liittyvaa geenitutkimusta. Analysoin aineistoa sisalldnanalyysilla ja luokittelen aineis-
ton kahteen paakategoriaan. Ensimmainen paakategoria sisaltaa aineistokatkelmia geenitutkimuksen
hyddyista ja tavoitteista keskittyen alan kasvavaan potentiaaliin hoitomuotojen kehittamisessa ja tut-
kimuksen mahdollisuuksissa. Toinen paakategorioista sisaltdd geenitutkimuksesta esitettyja huolia,
jotka liittyvat eriarvoisuuteen, eettisiin kysymyksiin ja tietoturvaan.

Geenitestien mahdollisuutena ndhdaan terveyden edistamisen osalta sairauksien parempi ennakointi,
riskiryhmien parempi tunnistaminen ja oikea-aikaisen hoidon tehokkaampi kohdistaminen. Geenitestin
avulla voitaisiin maarata yksilolle sopivia ladkkeita sopivalla annostuksella ja onnistua karsimaan yksi-
I6lle tehottomat ladkkeet. Taloudelliselta kannalta Suomella nahdaan olevan mahdollisuus kehittya
geenitutkimuksen karkimaaksi teknisen ja laaketieteellisen osaamisen, laajojen terveysrekisterien
sekd suomalaisten ainutlaatuisen geeniperiman ansiosta. Kehittyvana alana geenitutkimus luo mah-
dollisuuksia yritysten kehittdmisen parissa. Alan uskotaan myds lisdavan tyollisyytta uusien professioi-
den, kuten geenineuvojien ammattiryhman syntymisen myota.

Huolta aiheuttavia katkelmia aineistossa esiintyy lahes yhta paljon kuin mahdollisuuksiin keskittyvia
katkelmia. Geenitestien pelataan tuottavan enemman huolta omasta sairastumisesta kuin vastauksia
terveydellisiin kysymyksiin. Aihe on erittdin sensitiivinen ja ennen geenitiedon laajempaa kayttdonot-
tamista taytyy pohtia monia eettisia kysymyksia, kuten millaisesta tiedosta potilaalle on hyotya ja ker-
rotaanko vakavasta sairastumisriskista terveelle ihmiselle, mikéli on mahdollista, ettd han voi elaa
koko elamansa sairastumatta ja tieto lisaisi turhaan huolta. Tiedolla voi olla myds merkitysta sukulaisil-
le, mika lisaa eettisten sdaddsten ja ohjeiden tarpeellisuutta. Geenitestien hintaa pohditaan suhteessa
vaihtoehtokustannuksiin, kuten ylihoitamisen kustannuksiin ja sairauspaivakuluihin. Geenitieto on ar-
kaluontoista henkildtietoa, joten ymmarrettavasti kansalaiset ovat huolissaan terveystietojensa tieto-
turvasta.

Yksi tutkielman johtopaatoksista on, ettd Suomen suurimmassa paivalehdessa kirjoitetaan geenitutki-
muksesta neutraalisti, esittden tasapuolisesti sekd positiivisia ettd negatiivisia huomioita. Teksteilla
luodaan neutraali ilmapiiri, jotta lukija voi muodostaa oman mielipiteen saatavilla olevan tiedon avulla.
Tutkielman johtop&aatdksena voidaan todeta, ettd vaeston terveyseroja voitaisiin pyrkid tasaamaan
tuomalla geenitestit julkiseen terveydenhuoltoon ja mikali ndin ei tapahdu, se voi lisata eriarvoisuutta.
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1 JOHDANTO

Geenit ovat tdhén pdivadn asti kuuluneet lddketieteen ammattilaisille ja niistd on puhuttu 14-
hinnd sairaalan seinien sisdlla seké tutkijoiden kesken. Tavalliselle kuluttajalle on nyt tullut
mahdollisuus osallistua tdhin keskusteluun ja hankkia tietoa omasta terveydestiin ja perimis-
tddn muutaman sadan euron investoinnilla. Itsensd mittaaminen on yleistynyt viime vuosina
runsaasti muun muassa aktiivisuusrannekkeiden, sykevoiden ja treeniapplikaatioiden mydta.
Geenitiedon selvittiminen on tullut ndiden rinnalle ja yleistyy jatkuvasti. Vdestod erotteleva
tekijd on se, kenelld on sosiaalisia ja taloudellisia resursseja ostaa nditd testejd. Tuomalla ter-
veyttd edistdvdt geenitestit julkiseen terveydenhuoltoon voitaisiin mahdollisesti vdhentdd

eriarvoisuutta, joka nyt aiheutuu yksilon resursseista.

Suomessa on tehty vasta vdhdn yhteiskuntatieteellistd tutkimusta geenitesteistd, minké takia
enemmistd aiemmasta tutkimuksesta on ulkomaista. Tutkimukset sijoittuvat kuitenkin kehit-
tyneisiin valtioihin, joissa geenitutkimus on yhti edistynyttd kuin Suomessa, joten tutkimustu-
lokset ovat verrattavissa suomalaiseen kontekstiin yksittdisid poikkeuksia lukuun ottamatta,
jotka ovat tekstissd eriteltynd. Viliverronen perustelee geenitutkimuksen yhteiskunnallista
merkittdvyyttd tulevaisuuden alana, jolla odotetaan olevan merkittdvié taloudellisia ja tervey-
dellisid hyotyja (Viliverronen 2007, 40). Geenitiedon tutkimus on ajankohtaista juuri nyt,
silld ala on nopeasti kehittyvé ja aiheeseen liittyvdd genomilakia ollaan juuri sdétdmaéssd. Tés-
sd sosiaalipolitiikan pro gradu -tutkielmassa tavoitteena on tehdé tilannekatsaus median luo-

masta geenitutkimuksen representaatiosta.

Suomessa on kédynnissd useita tutkimushankkeita, joissa tutkitaan miten geneettisisti sairaus-
riskeistd kertominen vaikuttaa yksilon kdyttdytymiseen ja elintapamuutoksiin. Tutkimuksista
saatavilla tuloksilla pyritddn selvittiméin, kannattaako terveyttd edistdvid geenitestejd ottaa
laajamittaisesti kdyttoon julkisessa terveydenhuollossa. Télld hetkelld testien saatavuus on
varsin epitasa-arvoista, saatavuuden painottuessa ldhinnéd yksityisen terveydenhuollon asiak-
kaille. Geenitestien hinnat ovat romahtaneet viime vuosina, minkd ansiosta niiden hyddynti-
minen perusterveydenhuollossa voi olla mahdollista hyvin pian ainakin taloudellisesta nidko-
kulmasta. Haasteeksi voi muodostua osaavan henkilokunnan puute, silld geenitiedon tulkinta
on monimutkaista ja vaatii erityisosaamista. Mikali yksiloiden terveyttd edistimilld voidaan
parantaa véeston terveydentilaa, on silld kokonaisvaltaisesti tasa-arvoa lisddvé ja eriarvoisuut-

ta vihentdva vaikutus yhteiskunnassa.



Erityisesti COVID-19-pandemia on syventdnyt jo olemassa olevaa eriarvoisuuta. Kuten
muutkin kriisit, my6s COVID-19-pandemia on iskenyt pahiten sosioekonomisesti haavoittu-
vaisimmassa asemassa oleviin ihmisiin, erityisesti humanitiérisessd kriisissd eldviin thmisiin.
(United Nations 2020.) Joulukuussa 2019 Kiinassa todettiin keuhkokuumetapauksia, joiden
aiheuttajaksi paljastui uusi, aiemmin tuntematon koronavirus, COVID-19. Tautia verrattiin
aluksi SARS- ja MERS-koronaviruksiin, mutta pian kévi ilmi, ettd COVID-19 tulee olemaan
aiempia koronaviruksia huomattavasti rajumpi tauti sen tarttuvuuden ja levidmisen takia.
Toistaiseksi on epédselvdd, miksi osa ihmisistd sairastuu vakavammin kuin toiset. Tdhdn asti
kerdtyn tiedon valossa, noin 80 prosenttia sairastuneista saa lievid oireita ja toipuu hyvin, 14
prosenttia sairastaa taudin vakavampana ja oireina voi olla keuhkokuume ja/tai hengenahdis-
tus ja 6 prosenttia sairastuneista tila on kriittinen. (THL 2020a; Vadgama 2021.) Geenitutki-
mus on tdlla hetkelld hyvin ajankohtaista, silld tiedeyhteisd ympéri maailmaa yrittdd ymmar-

tad viruksen kayttdytymistd ja kehittdd hoitoja.

Suomessa aloitettiin uusia tutkimuksia koronavirusinfektion syntyyn liittyen. THL julkisti
huhtikuussa 2020 aloittaneensa tutkimuksen, jolla pyritddn selvittimddn perimén ja elintapo-
jen vaikutusta COVID-19-tautiin sairastumiseen, millaisia oireita tauti aiheuttaa ja miten se
etenee eri ihmisilld. Tutkimuksessa ovat mukana kaikki suomalaiset biopankit sekd Suomen
biopankkien osuuskunta FINBB. Tutkimus on itsendinen, mutta se osallistuu Suomen mole-
kyylilddketieteen instituutin (FIMM) kansainvéliseen COVID-19 host genetics initiative -
yhteistyoprojektiin. (THL 2020b.) Tésséd projektissa tutkijat yrittdvit selvittad, voiko syy va-
kavaan sairastumiseen 10ytyéd ihmisten perimdstd. Yhteistyohon on ilmoittautunut jo yli 1000
tutkijaa yli 54:std maasta. Tavoitteena on kerdtd geneettistd tietoa ihmisiltd, jotka ovat sairas-
tuneet COVID-19 tautiin, genotyypitelld néytteet ilmaiseksi ja julkaista tulokset vélittomasti
tiedeyhteison kaytettdviksi. Tutkijat haluavat selvittdd erityisesti miksi nuoret ja perusterveet
ovat sairastuneet vakavasti, vaikka taudin pitdisi olla vaarallinen erityisesti yli 70-vuotiaille
sekd jonkin perussairautensa takia riskiryhmiin kuuluville ihmisille. Viruksen toimintatavan
jéljille voidaan paistd vertaamalla vakavasti sairastuneita, joilla ei ole altistavia perussairauk-
sia, verrokkiryhméén, jotka sairastavat taudin vain lievénd tai eivit ollenkaan. FinnGen-
tutkimushanke on mukana projektissa ja pystyy tarjoamaan DNA- ja terveysdataa viideltd
prosentilta suomalaisista, (THL 2020b; Vadgama 2021) joten kyse on merkittivistd tieteelli-

sestd panoksesta.



Tarkastelen median luomaa kuvaa geenitesteisti terveyden edistdmisen ja eriarvoisuuden na-
kokulmasta. Aloitan tutkimuksen méaaritteleméalld tutkimuksessa kdytettdvid kasitteitd ja taus-
toittamalla tutkimusta kertomalla suomalaisen sosiaalipolitiikan erityislaatuisuudesta, suoma-
laisen yhteiskunnan rakenteesta ja siihen liittyvdstd terveyden eriarvoisuudesta. Seuraavaksi
kerron my0ds minkilaista geenitutkimusta Suomessa tehdddn. Aiemman tutkimuksen esittelys-
sd pureudun samoihin teemoihin, joita aineistostani nousee esiin. Néditd ovat geenitutkimuksen
potentiaalit terveydenhuollossa, huolet geenitestien tuloksista ja tietoturvasta ja eettisyyden ja
eriarvoisuuden moninaiset ndkokulmat. Nama teemat madrittdvit tulokulman, jolla tarkastelen

aineistoa ja kuinka rajaan tutkimuskysymykseni.

Téssd tutkimuksessa kdytdn aineistona Helsingin Sanomien artikkeleita ja selvitdn, miten niis-
sd kirjoitetaan geenitesteistd ja niilld tehtdvistd geenitutkimuksesta. Tutkimuksen tavoitteena
on tehdi tilannekatsaus, miten Suomen laajalevikkisimmassé paivittiislehdessd on kirjoitettu
geenitesteistd vuosina 2018-2020. Tutkimuskysymyksid on kaksi: millaisia mahdollisuuksia
geenitesteille esitetddn mediassa ja millaisia huolia geenitesteihin liitetdédn mediassa? Hypo-
teesina on, ettd geenitutkimukseen suhtaudutaan mahdollisuuksien kautta sekd epdilevisti ja
huolestuneena. Tutkielmassa pureudutaan aineistoon ndistd kahdesta ndkokulmasta, joiden
sisdlla kulkevat kategoriat limittyvét toisiinsa, eikd aiheen teemoittelu ole tiysin eksklusiivis-
ta. Teemat liittyvit toisiinsa, eikd niitd voi késitelld tdysin toisistaan irrallisina. Analyysin

jélkeen tutkimustuloksia vedetédn yhteen ja pohditaan tutkimuksen onnistuneisuutta.



2 SUOMALAINEN SOSIAALIPOLITIIKKA

Téssd luvussa pohjustan tutkielmaa kertomalla suomalaisen sosiaalipolitiikan ja hyvinvointi-
valtion eritysluonteisuudesta, avaan tutkimuksen kannalta oleellisia kisitteitd ja kerron aiem-
min tehdystd tutkimuksesta. Suomessa sosiaali- ja terveyspalvelut tuotetaan padasiassa vero-
varoin ja nithin ovat oikeutettuja kansalaiset sosioekonomiseen asemaan katsomatta. Kansa-
laisten terveys on yleisesti parantunut vuosikymmenien kuluessa, mutta myds terveyserot ovat
lisddntyneet. Terveyserot syventdvét eriarvoisuuden kuilua véestdryhmien vélilld. Poliittisilla
padtoksilla ehkéistidvissd olevat terveyserot ovat epdoikeudenmukaisia ja aiheuttavat eriarvoi-

suutta.

Suomessa tehdddn tutkimusta geenitestien hyddyllisyydestd kansanterveyttd parantavana teki-
jand. Mikéli terveydenhuollossa tehtdvien sairausriskid ennustavien geenitestien avulla voi-
daan parantaa yksildiden terveyttéd, edistdd se koko yhteiskunnan terveydentilaa ja néin ollen
terveydesti johtuvaa eriarvoisuutta on mahdollista vihentdd. TAlld hetkelld kuluttajille on saa-
tavilla kaupallisia geenitestejd, joiden avulla he voivat tehdd terveydelle edullisempia valinto-
ja arjessa, valita yksilollisesti sopivampia ladkkeitd sekd selvittdd sairastumisriskejd vakaviin
sairauksiin. Eriarvoisuutta kaupallisissa testeisséd aiheuttaa se, ettd kaikilla ei ole sosiaalisia tai

taloudellisia resursseja hankkia tdllaisia testejé itsendisesti ja omakustanteisesti.

Téssd tutkielmassa puhun limittdin kuluttajista, potilaista ja yksiloistd. Kuluttajista puhuttaes-
sa kisitelldén yleensd kaupallisia geenitestejd. Potilaista puhuttaessa kasilld on yleensd julki-
sen terveydenhuollon piirissé tehtdvit testit ja yksildistd puhuttaessa termi késittdd molemmat
edelld mainitut. Termit eivit sulje toisiaan pois, silld yksild voi olla kaikkia edelld mainittuja
yhtd aikaa, eikd termien rajaus vain yhteen olisi ollut mielekistd. Geenitesteistd ja geenitutki-
muksesta puhutaan niin aineistossa kuin tdssi tutkimuksessa tarkoittaen samaa asiaa. Yksin-
kertaistettuna geenitesteilld tehdédn geenitutkimusta. Tdmén tutkimuksen kannalta niilld ter-
meilld ei siis ole merkittdvaa eroa, jota tulisi huomioida tutkimuksen luotettavuuden tai tulos-

ten kannalta.



2.1 Suomalainen sosiaali- ja terveyspolitiikka

Pohjoismainen hyvinvointivaltio on konsepti ja késite, joka tunnetaan maailmalla ja sité ihail-
laan. Pohjoismaille erityistd on julkisen vallan keskeisyys, silld valtio ja kunnat tuottavat ensi-
sijaiset palvelut kansalaisilleen. Yksityiset palvelut, tyGnantajan tarjoamat tyoterveyspalvelut,
vakuutukset, jirjestot ja kirkon tarjoama apu tdydentdvét julkisia palveluita, jotka luovat van-
kan pohjan hyvinvointivaltiolle. Pohjoismaat ovat pitkélti julkispalveluvaltioita, joissa univer-
salismin idean mukaisesti perusturva kuuluu kaikille ja kattaa kaikki kansalaiset. (Anttonen &
Sipild 2000, 13, Kauhanen & Korhonen & Erkkild & Myllykangas & Pekkanen 2013, 234).
Rahoituksen kannalta terveydenhuoltojérjestelmd on monikanavainen. Pdédpaino on julkisva-
roin tuotetuissa julkisen terveydenhuollon palveluissa, joka on tarjolla kaikille kansalaisille.
Julkista terveydenhuoltoa tdydentdd tySterveyshuolto, jonka kustannuksista huolehtii padasial-
lisesti tyOnantajat ja Kela. Yksityisid palveluita tuetaan jonkin verran julkisista varoista, esi-
merkiksi Kelan ja vakuutusyhtididen toimesta, mutta pddasiassa kustannuksista vastaavat pal-

velujen kéyttdjat itse. (Kauhanen ym. 2013, 234.)

Oma keskustelunsa on yksityisen, julkisen ja tydterveyshuollon muodostaman kokonaisuuden
oikeudenmukaisuus sosiaali- ja terveydenhuollon palveluita kéyttiville. Palkkatydsséd kayvélla
ihmiselld on todenndkdisesti kiytossddn tydterveyshuolto. Hyvétuloisella on myds tulojensa
puolesta mahdollisuus kayttdd yksityisid terveyspalveluita ja hdn todenndkoisemmin omistaa
terveysvakuutuksen verrattuna esimerkiksi matalapalkkaisella alalla keikkatyotd tekeviin,
joilla ei yleensi ole tyoterveyspalveluilta kéytettidvissd ollenkaan. (Kauhanen ym. 2013, 273—
275.) Yhteistd kansalaisille on julkisten sosiaali- ja terveyspalvelujen kdyton mahdollisuus,
mutta osalla ihmisistd on kuitenkin tdmén lisdksi yksi tai useampi ohituskaista palvelujen pii-
riin. TyOssdkdyvit, hyvituloiset kansalaiset ovat monella tavalla etuoikeutetussa asemassa

yhteiskunnassamme.

Sosiaali- ja terveyspalvelujen liséksi kansalaiset saavat nauttia verovaroin tuotetusta koulu-
tuksesta ja Suomessa on laaja etuusjirjestelmé syntymaéstd elékkeelle sekd kaikkien viime-
sijaiseksi turvaksi tarkoitettu toimeentuloturva. Erityistd pohjoismaiselle hyvinvointipolitii-
kalle on my0s progressiivinen verotus, joka tasaa tuloeroja ja pyrkii vihentdmédn koyhyytta.
Verotuksen oikeellisuus jakaa paljon mielipiteitd, mutta suuri osa kansalaisista on sitd mieltd,
ettd he maksavat mielelldén veroja, silld niiden avulla hyvinvointivaltio pitdd heistd huolta
esimerkiksi ty6ttomyyden ja sairauden hetkelld. Kansaneldkelaitos eli Kela jakaa vuosittain

noin 15 000 miljoonan euron edestd etuuksia Suomen sosiaaliturvaan kuuluville henkilgille.



Vuoden 2020 tilastoon odotetaan arviolta 1,5 miljoonan euron nousua, miké johtuu pitkélti

COVID-19 koronaviruspandemian seurauksista. (Taskutilasto 2020, 2).

Anttonen ja Sipild (2000) kirjoittavat, ettd hyvinvointivaltio on paljon muutakin kuin etuusjér-
jestelma kansalaisten toimeentulon ja hyvinvoinnin turvaksi. Se on idea ja projekti hyvésti
yhteiskunnasta ja esimerkiksi naisten aseman parantamisesta tyomarkkinoilla. Se on ideaali
tavoite, johon tdhdétd ja josta osa on jo saavutettu ja osa on jddnyt toteuttamatta rajallisten
resurssien takia. Hyvinvointivaltioita tutkinut tanskalainen sosiologi Esping-Andersen jakaa
hyvinvointivaltiot kolmeen regiimiin, joista liberaalia edustaa Yhdysvallat, sosiaalidemo-
kraattista Ruotsi ja konservatiivis-korporatistista hyvinvointivaltiota Saksa. Jokainen valtio
noudattaa omanlaistaan hyvinvointipolitiikkkaa ja vastuunjako pohjautuu usein historiaan ja
perinteisiin. Hyvinvointivaltio on erdinlainen konstruktio, joka vaihtelee valtioittain niiden
suorittaman hyvinvointipolitiikan mukaan. Yhden yhtendisen hyvinvointipolitiikan noudatta-
minen kaikkialla maailmassa, tietylld mantereella tai edes naapurivaltioiden kesken olisi sula
mahdottomuus, silld historialliset perinteet, toimintatavat ja arvot ovat muokanneet yhteiskun-
taa kunkin ajan poliittisten suuntausten kanssa ristivaikutuksessa. Kunkin ajan toteutettu hy-
vinvointipolitiikka on suhteessa sen ajan yhteiskuntaan, arvoihin ja tarpeisiin ja ne ovat vai-
kuttaneet toinen toisiinsa. Kansalaisilla on ollut vaihtelevia tarpeita ja niithin on pyritty politii-
kan keinoilla vastaamaan. Vastavuoroisesti taas poliittisilla keinoilla on luotu mahdollisuuksia
ja rajoituksia, jotka ovat ohjanneet kansalaisten toimintaa. Suomalainen hyvinvointipolitiikka
on kuitenkin ottanut paljon vaikutteita naapurimaastaan Ruotsista, osin esimerkinomaisesti
seuraten ruotsalaisen hyvinvointipolitiikan jalanjdljissd, osin yhteisen historian takia. (Antto-

nen ja Sipild 2000, 14-16.)

Terveyspolitiikasta puhutaan, kun terveyttd edistetdén valtion tai julkishallinnon toimenpiteil-
1a. Se ldpdisee yhteiskuntapolitiikan useiden sektorien lépi, ollen kiinted osa esimerkiksi ta-
lous- ja sosiaalipolitiikkaa. Kun terveys otetaan huomioon paitdksenteossa ja toimeenpanossa
eri sektoreilla, toteutetaan "terveys kaikissa politiikoissa" -aatetta. (Kauhanen ym. 2013, 106.)
Vuonna 1986 solmittiin Ottawan sopimus (WHO Ottawa charter for health promotion), jossa
terveyden edistdmiselle médriteltiin viisi padulottuvuutta. Ensimmaéinen niistd sisdltdd vah-
vasti Terveys kaikissa politiikoissa -aatteen, koska siind tavoitellaan terveyspoliittisten nidko-
kohtien huomioimista kaikessa padtoksenteossa, kaikilla tasoilla. Liséksi sopimuksessa méari-
teltiin terveellisen ympéristdon suojelusta, yhteisollisyyden tukemisesta, terveyttd edistdvien

henkilokohtaisten valmiuksien kehittdmisestd sekd terveyspalvelujen painopisteiden suuntaa-



misesta erityisesti terveyden edistdmisen suuntaan. WHO:1la ei ole juridista pditdsvaltaa vaa-
tia mitéén tai rangaista siitd, etteivit jisenmaat noudata WHO:n suosittelemia ohjeistuksia. Se
voi vain kehottaa, suositella ja neuvoa. Liséksi EU-jdsenyyden my6td Suomi on sitoutunut
panostamaan terveyden edistimiseen ja se on sopeuttanut lainsdddantéd EU:n sdddoksiin ja
kansainvilisiin toimiin esimerkiksi Yhdistyneiden kansakuntien ilmastosopimusten kanssa.

(Kauhanen ym. 2013, 113-114.)

2.2 Terveys jakautuu eriarvoisesti

Terveyden edistdmiselld tarkoitetaan sairauksien ja terveysongelmien véhentamisti, terveyden
ja toimintakyvyn lisddmistd sekd terveyserojen kaventamista. Terveyden edistdminen kattaa
paljon muutakin kuin sairauksien ehkdisyn. Panostamalla terveyserojen kaventamiseen ja ter-
veyden edistdmiseen voidaan hillitd kustannuksia, joita sairauspoissaolot, varhainen eldkoi-
tyminen ja terveydenhuollon palvelut aiheuttavat. Ylipddtdén ennaltachkdiseviin palveluihin
panostamisen on todettu olevan edullisempaa kuin sairauksien hoidon. (Kauhanen ym. 2013,

101.)

Yleiselld tasolla suomalaisten hyvinvointi ja terveydentaso ovat nousseet, mutta vdeston hy-
vinvointi ja terveyserot ovat puolestaan lisddntyneet enenevissd miirin. Terveyttd on siis
enemman, mutta se jakautuu epdtasaisemmin. Terveyserojen kaventaminen on monen tahon
keskeinen tavoite. Terveyden ja hyvinvoinnin laitos (THL) toimii asiantuntijalaitoksena ter-
veyserojen kaventamisessa. Sosiaali- ja terveysministerid antaa yleiselld tasolla ohjausta ja
valvoo terveyden edistdmisestd. Kuntatasolla terveyden ja hyvinvoinnin edistiminen on pe-
rustehtévi, josta sdddetdédn terveydenhuolto- ja kuntalaissa. (THL 2019a; STM 2019.) Saukon
(2013) mukaan nykypédivén suurin terveyskysymys on maailmanlaajuinen terveyden eriarvoi-
suus. Sitd aiheuttavat kdyhyys, elintapasairaudet, vanhat ja uudet tartuntataudit seké kehitys-
maiden heikot olosuhteet, jotka pitdvit lapsikuolleisuuden luvut korkealla ja elinajanodotteen
lyhyend. Kehittyneiden maiden vitsauksena ovat elintapasairaudet, jotka aiheutuvat monimut-
kaisista sosiaalisista prosesseista liittyen ruokavalioon ja liikuntaan. Terveys jakautuu myds
kehittyneiden maiden sisdlld eriarvoisesti vaikuttaen negatiivisemmin sosioekonomisesti hei-

kommassa asemassa oleviin.

Alueelliset erot terveyden kehityksesséd ovat olleet ndhtdvissd jo 1950-luvulta ldhtien. (Harjula
2007, 79.) Ndihin eroihin on sittemmin puututtu esimerkiksi Pohjois-Karjala-projektin kei-

noin onnistuneesti. Kuolleisuus tarttuviin tauteihin, kuten tuberkuloosiin kdintyi laskuun



hieman ennen 1950-lukua. Nykyéén tarttuviin tauteihin kuolleisuus on vidhdistd ladketieteen
kehittymisen ja lisddntyneen hygienian myotd. My0s vastasyntyneiden kuolleisuus kédéntyi
rajuun laskuun samoihin aikoihin. Syddn- ja verisuonitautien sekd kasvainten aiheuttamat
kuolinsyyt puolestaan kéédntyivit nousuun samoihin aikoihin. Syy ei suoranaisesti johdu néi-
den sairauksien lisdintymisestd, vaan diagnosoinnin tehostumisesta ja tarkentumisesta. (Har-
jula 2007, 80-81, Kauhanen ym. 2013, 286—290.) 2000-luvulla suomalaisen todennidkdinen
kuolinsyy on jokin kroonisista kansantaudeista, esimerkiksi sydin- ja verisuonisairaudet, syo-
pasairaudet, tuki- ja litkuntaelimiston sairaudet tai mielenterveysongelmat. Yksinkertaistetusti
ihmiset eivét endé kuole niihin sairauksiin, jotka ennen ovat olleet fataaleja, silld diagnosointi
on kehittynyt ja hoitomuodot parantuneet. Sairauksia osataan hoitaa, jolloin ihmisten elinika
pitenee ja sairastuvuus siirtyy myohempiin ikdvuosiin. Néin ollen vanhemmat ihmiset sairas-
tavat enemmaén kuin ennen, silli sairaudet eivit ole tappavia ja ne kasaantuvat elimén loppu-
pddhén. (Kauhanen ym. 2013, 286-295.) Elinidn noustessa onkin yhteiskunnallisesti tdrkeda

tarkastella lisddntyvatko terveet vai sairaat elinvuodet.

Terveyserot ovat suuria rikkaiden ja koyhien maiden vélilld, mutta my6s maiden sisdlld. Eroja
sosiaaliluokkien vililld on niin Suomessa kuin muualla maailmalla. Maiden vilistd terveys-
eroa kuvataan useimmiten elinajanodotteella. (Lahelma & Rahkonen 2017, 19-22.) Suoma-
laisten elinikd on kasvanut ja jatkaa yhéd kasvuaan. Vastasyntyneen elinajanodote oli vuonna
1971 miehilld 65,89 vuotta ja naisilla 74,21 vuotta. Vuonna 2019 vastaavat luvut olivat 79,16
vuotta ja 84,53 vuotta. (Findikaattori 2020.) Miesten ja naisten vélisid eroja selittdd muun
muassa elintavat, alkoholi, tapaturmat ja vikivalta. My0s jotkin sairaudet, kuten sepelvaltimo-
tauti, ovat miehilld yleisempid kuin naisilla. (Huttunen 2014; Harjula 2007, 80.) Elinidssd on
sukupuolierojen lisdksi alueellisia eroja. Itd- ja pohjoissuomalaisen vastasyntyneen pojan eli-
najanodote on koko maan synkin. Suomessa pienituloisuutta esiintyy vihemmén kuin muissa
maissa, lapsikuolleisuus on erittdin alhainen ja elinajanodote pitkd. Ndistd kansanterveydelli-
sistd saavutuksista huolimatta terveyserot eivit ole maassamme pienid. (Lahelma & Rahkonen

2017, 38.)

Huono-osaisuuden on todettu kasautuvan ja periytyvian. Toimeentulolla, tydllisyydelld, syr-
jéytymiselld ja terveydentilalla on yhteys toisiinsa. Kouluttamattomuudella ja kdyhyydelld on
negatiivinen vaikutus terveydentilaan, hyvinvointiin ja sosiaaliseen pddomaan. Mikéli ihmi-
selld on useampia huono-osaisuutta lisddvid tekijoitd, heikentdd se myds terveydentilaa. Ta-

loudellisten resurssien puute lienee ndkyvin tekijd heikkoon terveydentilaan. Vanhempien



kéytettdvissd olevilla sosiaalisilla ja taloudellisilla resursseilla voi olla vaikutusta pitkélle ai-
kuisuuteen. My0s lapsuuden elinolot ja kasvuympéristt jakautuvat epétasaisesti sosiaaliryh-
missé. (Lahelma & Rahkonen 2017, 30-31). Luokka-aseman periytyminen, koulutuksen pe-
riytyminen ja sosiaalinen ohjaaminen samaan luokka-asemaan ovat kuvaavia esimerkkejd
sosiaalisen aseman periytyvyydestd. Ylemmissé sosiaaliluokissa eldvilld on paremmat voima-
varat niin aineellisesti kuin henkisesti (valta, tieto, arvostus, raha ja muu omaisuus) kuin
alemmissa sosiaaliluokissa eldvilld. Alemmissa sosiaaliluokissa sairastavuus on yleisempéé ja
ihmisten elinaika on lyhyempi. Yksinkertaistetusti, mitd alempi sosiaaliluokka, sitd heikompi
terveys. (Bowles & Gintis 2002; Lahelma & Rahkonen 2017, 19-20.) Therborn (2014, 13)
kirjoittaa pitkittdistutkimuksista, joissa on todettu talouskriisistd johtuneen tyottomyyden ai-

heuttaneen pitkallisid seurauksia ihmisten terveydentilaan.

Tyossékdyva vdestd on etuoikeutetussa asemassa muihin viestonosiin ndhden, silla heilld on
useimmiten kdytdssd tydnantajan kustantamana tydterveyspalvelut ja palkkatyon myotéd heilld
on my0s enemmén taloudellisia resursseja kayttdéd yksityisid terveyspalveluita. Suurituloisilla
jda enemmaén rahaa pakollisten menojen jilkeen kéytettidviksi terveyttd ja hyvinvointia edis-
taviin tuotteisiin ja palveluihin, kuten terveelliseen ruokaan ja liikuntapalveluihin. Korkeam-
massa sosioekonomisessa asemassa olevan perheen lapsi saa todennékdisemmin sellaisia tie-
toja ja taitoja vanhemmiltaan, joiden avulla hin kouluttautuu ja hakeutuu arvostettuun ja hy-
vépalkkaiseen tyOpaikkaan. Tietty kdyttdytymismalli myds omaksutaan ainakin jossain mai-
rin ympdristostd. Vanhempien, ystévien ja elinympdériston tarjoamat mallit ja mahdollisuudet

ohjaavat kulutustottumuksia ja -valintoja.

Sosiaalisesta periytyvyydestd puhuttaecssa on myds tdrkedd muistaa sosiaalinen liikkuvuus.
Sosiaalisen liikkuvuuden ansiosta lapsi voi pddtyd erilaiseen sosiaaliseen asemaan kuin van-
hempansa, miké tarkoittaa yleensa korkeampaa koulutus- ja tulotasoa. Sosiaalinen liikkuvuus
luokka-asemasta toiseen toimii yleensd ylospdin, eli esimerkiksi tyovdenluokkaisen perheen
lapsi hankkii korkeakoulututkinnon ja péddtyy sen avuin nauttimaan korkeampaa elintasoa ja
tulotasoa. Erolan (2009) mukaan sosiaalinen liikkkuvuus ei itsessidén vaikuta lasten terveyteen,
vaan lapsen omalla sosiaalisella asemalla ndhdddn olevan yhteys lapsen terveyteen myds ai-
kuisuudessa. Néin ollen sosiaalisen periytyvyyden vaikutus ei kuitenkaan ole determinoiva eli

médrittavad. Osaltaan nykyistéd kehitysti selittdd korkeakoulutettujen mééréin lisddntyminen.

Goran Therborn, ruotsalaistaustainen arvostettu sosiologi, kertoo kirjassaan Eriarvoisuus tap-

paa, kuinka eriarvoisuuteen on kiinnitetty varsin vdhidn huomiota yhteiskunnallisena ongel-



mana. Therborn kiittdd filosofi John Rawlsin 1970-luvulla aloittamaa keskustelua eriarvoi-
suudesta. Therbornin mukaan ongelmana eriarvoisuudesta keskustellessa on keskittyminen
lahes yksinomaan taloudelliseen ndkdkulmaan, jossa eriarvoisuutta tarkastellaan tulo- ja vau-
rauserojen nikokulmasta. Sakari Karvonen tiivistdd artikkelissaan Eriarvoisuuden erittelyd
Therbornin ajatuksia kyseisestd kirjasta ja toteaa aiempien tutkimusten 1dhestymistapojen ole-
van joko epidemiologisia tai taloudellisia, jéttden yhteiskunnallisen osallisuuden ulottuvuudet
varjoon. (Karvonen 2015, 195; Therborn 2014.) Therborn (2014, 8) kuvailee eriarvoisuutta
normatiiviseksi kisitteeksi ja méérittelee eriarvoisuuden tasa-arvon poissaolona tai puutteena
eli hieman samaan tapaan, miten Maailman terveysjdrjestd (WHO) maédrittelee terveyden;

sairauden puuttumisena.

Globaalia eriarvoisuutta edustaa esimerkiksi se, mihin maahan lapsi saa syntyé. Lapsikuollei-
suus ennen Vviittd ikdvuotta koskettaa rikkaissa ja turvallisissa valtioissa, kuten Pohjoismaissa,
noin kolmea tuhannesta kun taas koyhimmissa ja epdvakaimmissa valtioissa, kuten Angolas-
sa, Tsadissa ja Kongossa enemmain kuin yhtd kuudesta lapsesta. (Therborn 2014, 14.) Yksi
YK:n jasenmaiden solmiman Agenda 2030 — kestévin kehityksen tavoitteista on vdhentidd
eriarvoisuutta maiden sisélld ja niiden vililld. YK-liiton mukaan maiden véliset tuloerot ovat

kaventuneet, mutta maiden sisdinen eriarvoisuus on lisddntynyt. (United Nations 2020.)

Therborn (2014, 11) kirjoittaa eriarvoisuuden ndkyvén ldnsimaissa kdyhien ja matalammin
koulutettujen eliniéin pysyvyytend tai vain hyvin maltillisena nousuna, parempiosaisten elinidn
noustessa. Elinikd4 ei kuitenkaan ole mahdollista loputtomasti pidentdd ja tarkasteluun on
hyvi ottaa myds se aspekti, lisddntyvitkod ihmisen terveet vai sairaat elinvuodet. Elinajanodo-
tetta tarkastellessa ndhdédén selkeitd eroja tarkastellessa ihmisten tuloja ja koulutustasoa. Eli-
najanodotteen ero ylimman ja alimman tuloviidenneksen vélilla oli vuonna 2007 35-vuotiailla
miehilld 12,5 vuotta ja naisilla 6,8 vuotta (Tarkiainen & Martikainen & Peltonen & Remes
2017, 588). Eriarvoisuutta esiintyy tulojen ja koulutuksen liséksi siis myos sukupuolten vilil-
1a. Miesten elinajanodote on kaikissa tuloluokissa matalampi kuin naisten. Terveys ja ter-
veyspalvelut jakautuvat Suomessa epdoikeudenmukaisesti, tuloluokat huomioon ottaen (La-
helma & Rahkonen 2017, 19). Jopa OECD (Organisation for Economic Co-operation and
Development) on huomauttanut Suomea tistd jo vuosikymmenid. Osittain téitd selittdd moni-

kanavainen rahoitusmalli, joka jakautuu karrikoiden tydeldméssa ja sen ulkopuolella oleviin.

Terveyserot syventdvit luokkajakoa ja heikentévit alempien luokkien asemaa. Terveyserot

aiheuttavat taloudellisesti kustannuksia tuottavuuden menetysten, sosiaaliturvan ja terveys-
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palvelujen lisdéntyneen kdyton myotd. Matalasti koulutetut ja kdyhit sairastuvat pitkdaikais-
sairauksiin hyvétuloisia ja korkeakoulutettuja nuorempina ja heilld on edessddn enemméin

sairaita elinvuosia. (Lahelma & Rahkonen 2017, 36-39.)

Koyhyyden Therborn méérittelee siten, ettei ihmiselld ole riittdvid resursseja osallistua sellai-
seen eldméédn, mitd valtaosa ymparilld eldvistd ihmisistd eld4d. Eriarvoisuutta on joidenkin ih-
misten ulossulkeminen tietyistd asioista. (Therborn 2012, 21.) Vaikka geenitestit eivét vield
kuulukaan valtaosan ihmisten arkielamdén, on silti ndhtavissd kasvava eriarvoisuuden kuilu
kansalaisten vililld, kun tarkastellaan, kenelld on mahdollisuus saada geneettistd tietoa ter-

veydestéén.

Eriarvoisuus korostuu, kun tarkastellaan, ketkd geenitesteji tekevit. Saukon (2013) mukaan
geenitestejd ostaa pieni ja rajattu joukko. Geenitestin ostaja on yleensd valkoinen, hyvin kou-
lutettu, keskiarvoa varakkaampi ihminen, jolla on paremmat valmiudet jo oman kouluttautu-
misenkin kautta ymmirtdd geenitestin merkitystd osana kokonaisvaltaista terveytti ja suhtau-
tua kriittisesti tulokseen. (Saukko 2013, 57.) Testin ostajat ovat siis monelta kantilta tarkastel-
tuna etuoikeutetussa asemassa. Hyvétuloisilla ihmisilld on lisdksi taloudellisia resursseja
hankkia lisdtietoa ja terveysneuvontaa saamansa testituloksen perusteella. Saukon mukaan
ongelmia, jotka liittyvit terveyden epidtasaiseen jakautumiseen, ei voida ratkaista hyvaosaisel-

le védestonosalle markkinoiduilla geenitesteilld. (Saukko 2013, 59.)

Ladkarit esittdavit huolensa eriarvoisuuden lisddntymisestid perinndllisten sairausriskien seu-
rannan toteutumisessa. Suositusten, palveluntarjoajien ja kdyténtdjen monitahoisuus voi ai-
heuttaa tilanteita, joissa ihmisié kategorisoidaan ryhmiin, joita kohdellaan eriarvoisesti. (Aar-
den 2016, 52-53.) Aardenin esimerkki perustuu tutkimukseen Saksan, Hollannin ja Englannin
kéytdnndistd, mutta samaa voidaan soveltaa jossain médrin pitemdin myds Suomessa. Esi-
merkiksi laboratorioiden viitearvoissa ja hoitokdytdnndissd on eroja sairaanhoitopiireittéin,
miké asettaa potilaat eriarvoiseen asemaan. Suomessa on kiytossd Kdypa hoito -suositukset,
joiden tavoitteena on tuottaa valtakunnalliset hoitosuositukset suomalaiselle terveydenhuollol-
le. Kéypd hoito -suositukset perustuvat riippumattomaan tutkimusnéyttoon. Kaikkien sairauk-
sien hoitoon ei kuitenkaan ole vield laadittu suosituksia, missd korostuu potilaiden eriarvoisen

kohtelun mahdollisuus.
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2.3 Terveyserot poliittisesti

Terveyseroja voidaan pitdd ehkdistdvind ja epdoikeudenmukaisina, kun ne johtuvat poliittisis-
ta padtoksistd, sosiaalisista oloista ja ihmisten toiminnasta. Terveyseroja pyritddn jatkuvasti
kaventamaan hyvinvointi- ja terveyspolitiikan keinoilla. Terveyseroilla ei tarkoiteta ihmisten
vélisistd biologisista eroista johtuvaa, vaan nimenomaan sosiaalisesta epitasa-arvosta ja muis-
ta yhteiskunnallisista tekijoistd johtuvaa eroavaisuutta, jotka olisivat korjattavissa. (Kauhanen
ym. 2013, 268; Lahelma & Rahkonen 2017, 19-21.) Ohjelmia ja tavoitteita erojen kaventami-
selle on laadittu vuosikymmenten ajan. Térkeimmiksi keinoiksi tavoitteen saavuttamiseksi
Lahelma & Rahkonen listaavat puuttumisen rakenteellisiin ongelmiin, joita ovat koyhyys,
tyo- ja muut elinolot, koulutus, ty6llisyys, asuminen, terveyspalvelut seké epiterveelliset elin-
tavat. Interventioiden kohteena ovat yhteiskunnan makrorakenne, instituutiot sekd ryhmit ja
yksilot. (Lahelma & Rahkonen 2017, 37.) Poliittisin valinnoin voidaan ohjata esimerkiksi
tyottomid terveyden kannalta edullisiin pdatoksiin. Liikuntaharrastukset voisivat olla ty6tto-
mille ilmaisia tai hyvin edullisia ja ruoan hinnan verotusta voisi pyrkid sddtdméén sellaiseksi,
ettd terveydelle paremmat valinnat olisivat myds taloudellisesti helpommin saavutettavissa

kuin epéterveelliset vaihtoehdot.

Suomalaisten geenitietdmystd kisittelevan tutkimuksen mukaan yli puolet vastaajista oli huo-
lissaan, olisiko geenitestien saaminen tasa-arvoista. Yli kolmannes oli myds huolissaan siitd,
johtaako testaus joidenkin ryhmien syrjintdin. (Haukkala ym. 2018.) Therborn selventdé kan-
salaisten kahtiajakautuneiden ajatusten kumpuavan ihmisten omasta taloudellisesta tilanteesta
ja omasta edusta. Hidn kuvaa koyhid ihmisid kiinnostavan tyopaikkoihin, toimeentuloon ja
julkisiin palveluihin liittyviin asioihin panostamisen. Hyvéosaista eliittid taas kiinnostaa la-
hinnd omaisuuden suojaaminen uudelleenjaolta, arvovallan korostaminen sekd esimerkiksi

sotilaallisen voiman esittely ja sithen panostaminen. (Therborn 2014, 29.)

Mikali yksiloiden terveyttd edistimilld voidaan parantaa véeston terveydentilaa, on silld ko-
konaisvaltainen positiivinen vaikutus yhteiskuntaan. Kaiken tutkimuksen tekeminen on alussa
kalliimpaa kuin siitd saatava hyoty. Pitkélld aikajuoksulla geenitiedon hyddyntamiselldkin
voidaan tuottaa sdéstdjd vdeston kansanterveyden hoitamisessa. Taytyy myo0s pitdd mielessd,
ettd taloudelliset intressit eivdt saa yksinomaan ohjata toimintaa vaan inhimilliset syyt ovat
myo0s arvokkaita. Néytteestd saadun tiedon avulla terveyspalveluita voidaan kohdentaa tehok-
kaammin ihmisille, joilla on korkeampi sairastumisriski. Terveydelle merkittivid sairauksia

voidaan ehkdistd, jos niistd saadaan riskitieto tarpeeksi aikaisin selville. Oikea-aikaisella ter-
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veyspalvelujen kohdistamisella voidaan vihentdd terveyseroja, sairastumista ja kuolleisuutta.

Vieston terveydentilan parantaminen vdhentdi eriarvoisuutta. (Palotie ym. 2019.)

Hoitomuotojen pirstaleisuus on havaittu myds paattdjitasolla ja sitd pyritdén yhtendistimaan
muun muassa sote-uudistuksen avulla. Iso eettinen kysymys on, mité julkisen terveydenhuol-
lon tulisi kustantaa. Terveydenhuollon palveluvalikoimaneuvoston (Palko) on Sosiaali- ja
terveysministerion yhteydessa toimiva toimielin, jonka tehtidva on antaa suosituksia, millaisia
palveluita kuuluu jérjestdd tai rahoittaa julkisista varoista. Pdépiirteittédin téllaisten palveluiden

tulee olla vaikuttavia, turvallisia ja kustannuksiltaan hyviksyttivid. (Palveluvalikoima 2021.)

Aarden (2016) kisittelee artikkelissaan hoidon saatavuutta Saksassa ja nostaa esille rahoituk-
sen aiheuttaman eriarvoisuuden. Laédkarit neuvovat ja suosittelevat tihedd seurantaa potilaille,
joilla on korkea rintasydpériski. Toisinaan vakuutusyhtiot kuitenkin kieltdytyvét korvaamasta
seurantatutkimuksia ja geenitestejd vedoten kustannustehokkuuteen. Vakuutusyhtiot niakevat
ndma toimenpiteet yleisend seulontana, jonka tehokkuutta ei ole tieteellisesti todennettu, ei-
vitkd vakuutusyhtidt siten ole taloudellisesti vastuussa geenitesteistd tai seurantatutkimuksis-
ta. (Aarden 2016, 52.) Vaikka ladkérit ovat vahvasti eri mieltd vakuutusyhtididen yleisen kan-
nan kanssa esimerkiksi seurantatutkimusten hyddyllisyydestd, 1ddkarit eivét voi itsendisesti
vaikuttaa sithen, millaisia toimenpiteitd vakuutukset korvaavat. Téllainen paitoksenteko kus-
tannusvaikuttavuudesta tulee tehdd yhteiskunnallisella tasolla, perustuen ldédketieteelliseen ja

sosiaaliseen arvioon.
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3 GEENITUTKIMUS SUOMESSA

Téssd luvussa kerrotaan, minkélaista geenitutkimusta Suomessa tehddén talld hetkelld ja min-
kilaiset mahdollisuudet Suomella on kehittyd alalla. Esimerkiksi genomistrategiassa on huo-
mioitu geenitutkimuksen mahdollisuuksia ja niitd késitellddn seuraavassa luvussa. Tutkimuk-
sen kannalta oleellisia késitteitd ja aiempaa tutkimusta késitellddn tdssd luvussa. Luvussa 3.3
kasitellddn aiemman tutkimuksen avulla kuluttajien motiiveja geenitestien ostamiselle. Lu-
vussa 3.4 tuodaan esiin geenitestien vélisid eroja ja pohjustetaan analyysissd kdytettyd rajausta
eri testeistd. Myohemmin esitetdén, kuinka lainsdédddnnon avulla pyritddn luomaan raameja
vastuulliselle toiminnalle. Tdmén luvun lopuksi esitelldéin myos geenitutkimuksen historiaa,

joka tuo nidkokulmaa aiheen kehittymiselle.

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos listaa suomalaisiksi kroonisiksi eli pysyviksi kansantaudeik-
si syddn- ja verisuonitaudit, diabeteksen, astman ja allergiat, krooniset keuhkosairaudet, syo-
pisairaudet, muistisairaudet, tuki- ja litkuntaelimiston sairaudet ja mielenterveyden ongelmat.
Ne ovat yleisid, merkittdvid koko véeston terveydelle, vaikuttavat kansalaisten tyokykyyn ja
vaativat hoitoa. Kansantaudeista aiheutuu merkittdvasti kuluja yhteiskunnalle niiden hoidon
myoOtd sekd niiden vaikuttaessa vdeston tyokykyyn. Riskitekijoitd kansantautien syntymiselle
ovat epiterveellinen ruokavalio, vihiinen liikunta, tupakointi, runsas alkoholinkytto ja liha-
vuus. Kaikkien edelld mainittujen elintapojen parantaminen ehkidisee kansantaudeilta. (THL
2019b.) Tavallisissa kansantaudeissa geenien osuus sairastumisriskissd on huomattavasti pie-
nempi kuin harvinaisissa perinndllisissé sairauksissa (Kééridinen 2020), mutta yleiset kansan-
taudit koskettavat yhd useampaa eliniéin pitenemisen takia. Sairastumisriskiin vaikuttavat gee-
nien lisdksi muun muassa sukupuoli, ikd, elintavat, ympdristo ja sattuma. Tarkkoja lukuja
sairastumisriskille on vaikea antaa, silld kansantaudeilla on erilainen periytyvyys kuin esi-
merkiksi vallitsevasti periytyvissd sairauksissa. THL:n koordinoimassa kansallisessa Geno-
miikka terveydenhuoltoon (P6) -hankkeessa pyritdén selvittdmédén geneettisen riskitiedon
kayttod kansantautien ehkéisyssa (Finnish institute for health and welfare 2019). Kerron tista

hankkeesta enemmén luvussa 3.4.1.

Geenit ovat DNA:ta ja ne sisdltdvit perinndllistd ominaisuutta ohjaavan DNA-jakson, joka on
ikdédn kuin tiedon sisdltdvi rakennuspalikka. Thmiselld on geenejd noin 24 000. DNA muodos-
taa kokonaisuuden eli kdyttdohjeen elimiston rakentamiseen ja toimintaan. Tata kokonaisuutta

kutsutaan genomiksi eli perimdksi. Geenitestilld analysoidaan DNA:ta ja tunnistetaan geeneji
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ja perimén geenivirheitd. (Suomalainen 2013.) Geeniterapialla tarkoitetaan hoitoa, jossa so-
luun laitetaan ylimddrdinen kopio halutusta geenistd. Geenieditointi tai geenimuokkaus puo-
lestaan tarkoittaa sitd, kun solun omaa geenid muokataan. Geenieditointimenetelmistd tunne-
tuimpia ovat sinkkisorminukleaasi (ZFN), TALEN-nukleaasi ja CRISR-Cas9 —tekniikat.
(Wartiovaara 2018, Wartiovaara 2020.) Geneettisissad sairauksissa sairastumisriskiin saattaa
vaikuttaa vain yksi geeni tai useampia. Monigeenisissd sairauksissa sairauden puhkeamisen
taustalla vaikuttaa useat geenit. Virhe voi tapahtua missd tahansa sairastumiseen liittyvéssi
geenissd. Mikdli virhettd ei tapahdu, ihminen ei sairastu ollenkaan kyseiseen sairauteen. (Fin-

nish institute for health and welfare 2019.)

Geenitesti itsessdédn ei vield kerro, mitd testilld testataan tai tutkitaan. Kuluttajille suunnatut
testit voisi jakaa karkeasti viihteellisiin ja terveyteen liittyviin testeihin. Viihteelliset testit
tutkivat esimerkiksi sukulaisuutta, luonteenpiirteitd tai urheilullisia ominaisuuksia. Terveytta
tarkastelevilla geenitesteilld selvitetddn esimerkiksi lddkeainesopivuuksia eli farmakogene-
titkkaa, sairausalttiuksia ja sairautta aiheuttavan geenin kantajuutta. Tdsséd tutkimuksessa tar-
kastellaan terveyteen liittyvid geenitestejd, jotka ennustavat sairastumisriskié tai kertovat sai-

rauden kantajuudesta sekd farmakogeneettisia testej.

Geenitestilld voidaan analysoida ihmisen koko genomi eli tehdé niin sanottu genominlaajui-
nen assosiosaatiotutkimus (GWAS) tai tutkia yksittdisid patkid ihmisen DNA:sta. Yksittdisen
patkédn tutkiminen on helpompaa ja nopeampaa, koska se tuottaa tiedon vain etsittyyn asiaan.
Tétd menetelméd kiytetddn yleisesti silloin kun halutaan selvittdd jotain tiettyd asiaa. On hel-
pompi tutkia yhtd pientd osaa perimédssé ja todeta, ettei mutaatiota 10ydy kuin tutkia koko pe-
rimd ja l0ytda toisaalta jotain odottamatonta, mité ei ldhdetty etsiméén eli tehdd niin sanottu
sekundaarinen 16ydos. (Kééridinen 2020.) Genominlaajuinen assosiaatiotutkimus lienee tule-
vaisuutta. Télld hetkelld se kuuluu 1dhinna tutkimusprojekteihin, silld pelkkd genomin sekven-
sointi ei kerro kuluttajalle mitdén. Geenitietoa tdytyy osata tulkita, jotta testistd voi hyotyd ja
tamé on tieteenala, jonka tdytyy kasvaa tulevaisuudessa huimasti. (Perola 2011.) GWAS-
tutkimuksen avulla on selvitetty, ettd monigeeninen perimé aiheuttaa isomman riskin sairastua
esimerkiksi diabetekseen, sydédntauteihin ja moniin sydpiin kuin yhden geenin mutaatiot.
GWAS-analyysin avulla voidaan luoda polygeenisii riskipisteitd (PRS) yleisille sairauksille
ja kohdistaa seulontoja ja ennaltaehkdisyd tehokkaammin niille, jotka hyotyvit interventioista

eniten. Nayttdon perustuvaa tutkimusta PRS-arvon kliinisestd hyodystd kerdtddn parhaillaan.
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Yksilollisen lddketieteen menetelmien tulee olla eettisid, kustannustehokkaita ja perustua

ndyttoon. (Finnish institute for health and welfare 2019, 2—4.)

Talla hetkelld perusterveydenhuollossa ei testata geenitesteilld ihmisten riskid sairastua taval-
lisiin elintasosairauksiin. Eldméantavat, oirekuva ja sukuhistoria ovat nykytiedon valossa riit-
tavit indikaattorit riskiarvion muodostamiseen. Geenitieto yhdistettynd eldméntapaselvityk-
seen voi kuitenkin olla tehokkaampi keino sairauksien ennakoinnissa, mutta siitd ei ole vield
varmuutta. (Kddridinen 2020.) THL tutkii parhaillaan, pitddko tdmé paikkansa ja tulisiko joi-
tain geenitestejd ottaa mukaan terveydenhuollon tutkimuksiin. (Finnish institute for health and
welfare 2019.) Geenitestien hinnat ovat romahtaneet viime vuosina, minkd ansiosta niiden
hyodyntdminen perusterveydenhuollossa voi olla mahdollista hyvin pian ainakin taloudelli-
sesta ndkokulmasta. Genomistrategia ja kansalliset hankkeet, kuten FinnGen-tutkimus ja Ge-
nomiikka terveydenhuoltoon (P6), pyrkivét vaikuttamaan osaltaan ettei kansalaisten vélinen

eriarvoisuus kasvaisi ja hyvinvointi- ja terveyseroja voitaisiin kaventaa.

Terveyden ja sairauden miéritelmd muuttuu tiedon karttuessa seké uusien diagnoosien ja hoi-
tomuotojen myotd. Genomiikan mahdollisuudet véeston terveyden edistdmisessd onnistuu
vain harkitun, kollektiivisen keskustelun avulla, jossa sosiaaliset ja tekniset ndkdkulmat ote-
taan huomioon. (Aarden 2016, 53-54.) Terveydenhuollon innovaatiot ovat kehittyneissi
maissa kasvussa. Genomildéketiede tarjoaa sddstdjd terveydenhuollossa vahentdmalld turhia,
virheellisid, epdtarkkoja ja kalliita tutkimuksia, vihentdmailld turhia lddkemadrdyksid, tutki-
musten ja lddkkeiden haittavaikutuksia sekd lisddmalld elinvuosia. (Lethimonnier & Levy
2018, 783.) Genomitiedon tavoitteena on vahvistaa ja parantaa ihmiselimdd. Genomiikalla
ndhdddn suuri potentiaali terveydenhuollon kehityksessd. Painopisteen toivotaan siirtyvin
yksittdisen ithmisen sairauden hoidosta koko véestdon hoitamiseen. Sen saavuttamiseksi tdytyy
kuitenkin selvittdd teknisisid ja sosiaalisia haasteita. Uusien toimintamallien saaminen tervey-
denhuoltoon vaatii pitkdn tien kliinisistd kokeista aina vdestOtason arviointiin menetelmén
hyodyllisyydestd. (Aarden 2016; Smit 2015, 1204; Visakorpi 2009.) Geenitestien hyodylli-
syyttd ja kustannushydtyi tiytyy arvioida suhteessa vieston terveyden edistimiseen ja mah-

dollisiin psykologisiin haittoihin (Saukko 2013, 57).

Visakorpi on painottanut jo vuonna 2009, kuinka Suomessa on hyvit edellytykset geenitutki-
muksen kehitykselle, mutta kiinnittdd huomiota osaamisen organisaatiolliseen hajanaisuuteen
ja rahoitusongelmiin. (Visakorpi 2009.) Artikkelissa puhutaan yksinomaan julkisesta rahoi-

tuksesta, mikd kuvastaa alan sen hetkisti kapeakatseisuutta rahoituksen osalta.
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3.1 Genomistrategia

Sosiaali- ja terveysministerion asettama asiantuntijaryhma loi vuonna 2015 Suomelle strategi-
an, kuinka genomitieto saadaan terveydenhuollon kdyttoon. Pitkdn aikavélin tavoitteena on
parantaa yleiselld tasolla kansanterveyttd, vahentdd kansalaisten eriarvoisuutta, ohjata tervey-
denhuollon voimavaroja tehokkaampaan kéyttoon sekd vahvistaa Suomen asemaa terveyden-
huollon edelldkévijind maailman mittakaavassa. Yhdistimalld perimétieto terveystietoihin
lisddntyy tieto sairauksista ja hoitotuloksista. Farmakogeneettisen tiedon hyddyntdminen ter-
veydenhuollossa on yksi strategian kirkihankkeista. Palveluja voidaan suunnitella ennaltach-
kdisevammiksi ja kustannustehokkaammiksi, mikd luo kustannussddst6jd. (Parempaa terveyt-
td genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. Tyoryhmén ehdotus 2015, 9.) Strategian
tavoitteena oli hyddyntdd genomitietoa aktiivisesti terveydenhuollossa ja kansalaisten hyvin-
voinnin ja terveyden edistimisen pddtdksenteossa jo vuonna 2020. Tdhédn tavoitteeseen ei
kuitenkaan paisty moninaisista syistd. Esimerkiksi genomikeskuksen perustamista edeltdvi
lainsdddéinto, genomilaki, on edelleen tyon alla ja koronaviruspandemia on vienyt paljon re-
sursseja asioilta, jotka eivit ole valttimattomid toteuttaa suunnitelman mukaisessa aikataulus-
sa. Taytyy kuitenkin huomioida, ettd paljon on jo saavutettu ja suunniteltu valmiiksi. Laki-
luonnokset ovat olleet lausuntokierroksella useampaan otteeseen ja niitd on viilattu tarkem-
paan muotoon ja uusia organisaatioita, kuten Findata, on perustettu genomikeskusta silméalla

pitden.

Genomistrategiassa tavoitteet on jaettu hyddyntédviin ja mahdollistaviin tavoitteisiin. Hyddyn-
tavit tavoitteet ovat yksilon ja véeston tarpeista 1dhtevd genomitiedon kdytto terveydenhuol-
lossa, vieston mahdollisuus hyddyntdd genomitietoa omassa eldmissddn esimerkiksi elintapo-
ja muuttamalla sekd Suomen kansainvilisen houkuttelevuuden lisddminen tutkimus- ja liike-
toimintaymparistond. Mahdollistaviin tavoitteisiin puolestaan on kirjattu eettisten periaattei-
den ja lainsdddédnnoén laatiminen, genomitutkimuksen liittdminen terveydenhuollon toimin-
taan, terveydenhuollon henkildston kouluttaminen genomitiedon kayttoon sekd Suomen tieto-
jérjestelmdt, jotka mahdollistavat tehokkaan genomitiedon hyddyntdmisen. (Parempaa ter-

veyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. Tyoryhmin ehdotus 2015, 16.)

Suomi on kiinnostava maa geenitutkimukselle monessakin mielessd. Vdestomme on maantie-
teellisesti eriytynyttd, silld suomalainen geeniperimd on historiallisesti pdédssyt eriytyméddn
eurooppalaisesta geeniperimistd maamme maantieteellisesti kaukaisen sijainnin takia. Kun

nykyisen Suomen alueelle saapui pieni méérd ihmisid, jotka elivét eriytyneend muista kan-

17



soista, eivit geenit pidsseet sekoittumaan. Tdmén seurauksena Suomessa esiintyy 38 harvi-
naista perinndllistd sairautta, jotka ovat erityislaatuisia juuri suomalaista geeniperimdi kanta-
ville, eikd niitd esiinny muualla maailmassa (Wartiovaara 2020). Maailman véestd on jaettu
kahdeksaan luokkaan; afrikkalaisiin, latinoihin, eurooppalaisiin (pois lukien suomalaiset),
askenaasijuutalaisiin, itd-aasialaisiin, eteldaasialaisiin, suomalaisiin ja muihin (Heikkild 2020,
Perola 2011). Suomen maantieteellinen isolaatio on my0s harvinainen etu geenitutkimuksessa
(Parempaa terveyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. Tyoryhmén ehdotus
2015). Geenitutkijan ndkdkulmasta suomalaisen geeniperimén tutkiminen on siis erityisen

kiinnostavaa.

Suomella on mahdollisuus nousta geenitiedon mallimaaksi, silld meilld on johtavia terveys-
teknologian kehittdjid sekd tieto- ja viestintidteknologian osaajia. Suomalaiset myds suhtautu-
vat erittdin myonteisesti tieteelliseen tutkimukseen, terveydenhuolto on korkeatasoista, poti-
lasrekisterit kattavia ja omien tietojen turvassa pysymiseen luotetaan tarkan tietosuojan ansi-
oista. Lisdksi suomalaisen vdeston geneettinen rakenne antaa genomi- ja terveystietojen yh-
distimiselle erityisid mahdollisuuksia. (Finnish institute for health and welfare 2019, 3; Pa-
rempaa terveyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. TyOryhmén ehdotus

2015.)

Genomitiedon kehittiminen tuntuu olevan kilpajuoksua. Monet maat tavoittelevat kirkipaik-
kaa, silld valtio, joka saa ensimmaéisend kansainvilisid yhteistyOkumppaneita, hyotyy yhteis-
tyOstd eniten. Suomessa on paljon osaamista geenitutkimuksen ja tekniikan parissa sekd kat-
tavat ja korkealaatuiset terveysrekisterit. Genomistrategiassa edelld mainittujen yhdistdminen
genomitietoon ndhddan huomattavana kansallisena pddomana, jolle on kysyntdd kansainvélis-
ten sijoittajien ja tutkijoiden keskuudessa. Tutkimusorganisaatioiden ja yritysten palvelemista
varten genomikeskuksen perustaminen on perusteltua. Télld hetkelld suomalaiset organisaa-
tiot ovat jokseenkin hajallaan ja tutkimusndkokulmasta se on haasteellista. Genomikeskus
voisi koota tietovarannot ja olla organisaatio, joka tarjoaisi keskitetysti palveluita sekd tuntisi
alan lainsddddnnon, ja siten palvelisi tehokkaimmin kaikkia tahoja. Télle on ndhty tarvetta
genomistrategian laatineen tyoryhmin keskuudessa. (Parempaa terveyttd genomitiedon avul-

la: kansallinen genomistrategia. Tyoryhmén ehdotus 2015, 31-33.)

Suomalaiset geenitutkijat ovat olleet jo vuosia maailman kérkiluokkaa ja suomalaista osaa-
mista on hyddynnetty monissa projekteissa ulkomailla. Suomen poikkeuksellinen etu on se,

ettd jokaisesta kansalaisesta 10ytyy lipi eldmén kattava terveysdata. Terveystietojen yhdisté-
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minen nykypdivin geenitietoon luo arvokkaan lisédn geenitutkimukselle. (Finnish institute for
health and welfare 2019, 3; Parempaa terveyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistra-
tegia. Tyoryhmén ehdotus 2015; Perola 2011.) Kaikki tutkimus yksilollisesté 14déketieteestd ei
ole suoraan verrattavissa ja sovellettavissa muihin maihin, joten on oleellista, ettd tutkimus
tehdddn Suomessa, suomalaisella aineistolla, jotta tutkimustulokset voidaan yleistdd sopimaan

suomalaiseen terveydenhuoltoon (Finnish institute for health and welfare 2019, 4).

Geneettisen riskiprofiloinnin avulla seulontoja voidaan kohdistaa alttiimpiin véestdryhmiin,
jotka hyotyvit tiedosta eniten. Genomistrategialla ei kuitenkaan tavoitella hy6tyja vain tietyil-
le ihmisryhmille vaan nimenomaan kansalaisten tasa-arvoisia mahdollisuuksia hyotyé
genomitiedosta terveyttd edistddkseen. Mikili jdrjestelmdd ei saada rakennettua yhdenver-
taiseksi ja ennaltachkdisevdmpédn suuntaan, on riskind, ettd genomitiedosta hydtyvét vain ne,
jotka voivat hankkia ja hyodyntda sitd itsendisesti. (Parempaa terveyttd genomitiedon avulla:
kansallinen genomistrategia. Tyoryhmén ehdotus 2015.) Tdémi johtaisi entistd syvempddn
terveyden eriarvoistumiseen. Toinen eriarvoisuuden riski muodostuu, mikéli tutkimusten kay-
tOstd ja tarjonnasta ei laadita yhtendisid kansallisia ohjeistuksia. Palvelun tulee olla kaikkien
halukkaiden saatavilla, riippumatta esimerkiksi asuinpaikkakunnasta. Tdmi ei tarkoita sité,
ettd testejd tulisi tehdd jokaisessa terveyskeskuksessa, vaan esimerkiksi hoitoon pddsyn mah-

dollisuudet tulisi olla yhteneviiset.

3.2 Yksilollistetty terveydenhuolto

Sairaudet periytyvéit pddasiassa kahdella tavalla. Tavallisissa kansantaudeissa periytyvyydelld
on vain pieni osuus, kun taas toisessa ddripddssd ovat harvinaiset perinndlliset sairaudet, joi-
den selvittelyssd geenitestaus on tarkedssd osassa. Osa sairauksista on jotain ndiden kahden
véliltd. Tavallisissa kansantaudeissa, kuten reumassa, diabeteksessa ja mielenterveyden héiri-
Oissd geenitestejd ei yleensd kéytetd, silld perinndllinen alttius niihin syntyy jopa satojen vi-
héisten geenimuutosten seurauksena. Sairastuminen edellyttdd ldhes aina my0s ulkoista lau-
kaisevaa tekijdd, eli elintapoja tai infektiota, joka ei selity geeneilld. Poikkeuksellisissa tilan-
teissa, kuten hyvin nuorena alkaneessa dementiassa tai harvinaista diabetestyyppid epéiltdessa
geenitestid voidaan kayttdd poissulkevana mekanismina. Geenitestausta kiytetddn lisdksi 144-
ketieteellisessd tutkimuksessa, esimerkiksi sopivan syopélddkityksen kartoittamisessa. (Kai-

ridinen 2020.)
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Yksilollistetyn terveydenhuollon avulla on mahdollista ennakoida yksilon sairastuvuusriskeji
ja ehkaistd sairauksia. Esimerkiksi, mikéli yksilolld tiedetdén hidnen henkilokohtaisen PRS-
arvonsa takia olevan keskiméardistd korkeampi riski sairastua tyypin 2 diabetekseen, on sai-
rauden puhkeamista mahdollista pitkittdd kiinnittimilla huomiota elintapoihin ja parantamalla
yksilon yleistd terveydentilaa. Yksilollisen lddketieteen avulla on mahdollista antaa potilaille
tasmillisempéd hoitoa ja valita yksilolle tehokkain lddkehoito. Potilaat reagoivat hoitoihin ja
ladkkeisiin eri tavalla henkilokohtaisen geeniperiperimén takia. Tutkimalla yksilon geenejd,
voidaan valita yksilolle tehokkain ldékehoito ja kehittdd tehokkaampia ladkkeitd. Genomitie-
don avulla terveydenhuollon olisi myds mahdollista tarjota yksiloille tydkaluja huolehtia ter-

veydestddn paremmin.

Perimétiedon yhdistdminen terveystietoihin luo tietoa sairauksista ja hoitotuloksista. Sen avul-
la on mahdollista luoda kustannussiistdja terveydenhuoltoon, koska palvelut voidaan suunni-
tella ennaltachkdisevdmmiksi ja kustannustehokkaammiksi. Thmisten yksilollisid sairausriske-
j@ on mahdollista selvittdd ja sairauksia voidaan ehkiistd jo ennen niiden puhkeamista. Uusia
hoitoja ja lddkekehitystd on mahdollista nopeuttaa muun muassa biopankkindytteitd tutkimal-

la. Geenitestien kustannukset ovat romahtaneet viime vuosina huomattavasti. (Palotie 2019.)

Mikdli geenitestilld 10ydetéddn perinndllinen geenimuunnos, on sitd kantavat henkilét mahdol-
lista ohjata perinndllisyysneuvonnan pariin. Lisdksi sukulaiset voivat saada tiedon perinnolli-
sestd riskistd, jolloin he osaavat varautua tarvittaessa sairastumisriskiin ja he voivat pienentdd
sairastumisriskiddn parantamalla elintapoja tai muilla ennaltachkéisevilld toimilla. Perinndllis-
td geenimuunnosta kantavien henkildiden kohdalla joudutaan pohtimaan, miten toimia eetti-
sesti oikein. Kelldén ei ole velvollisuutta kertoa sairauksistaan edes sukulaisille, mutta tervey-
denhuollossa kannustetaan avoimeen kommunikaatioon sukulaisten kesken. Jos geenitestissé
paljastuu sellainen tieto, joka hyodyttdisi ldhisukulaisia, on tapana sopia saako tétd tietoa

kéayttdd hyviksi ja tieto kirjataan potilaskertomukseen. (Geenitestit 2021; Kéaridinen 2020.)

3.3 Kuluttajien motiivit geenitesteille

Laajojen viestotutkimusten perusteella suurin osa vdestostd haluaisi tietoa omasta genomis-
taan. Téllad hetkelld genomitiedon laajamittainen kdyttdonotto kaikilla terveydenhuollon ta-
soilla ei kuitenkaan ole mahdollista, silld terveydenhuollon ammattilaisilta puuttuu tiedolliset
ja taidolliset resurssit genomitiedosta. (Aittoméki & Perola 2016.) Laajemmin ajateltuna tima

on toki taloudellisesti resurssiongelma, silld koko terveydenhuollon henkildstdd ei ole mah-
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dollista kouluttaa geenitiedon asiantuntijoiksi. Ei myoskdédn liene mielekéstd keskittdé resurs-
seja vain tdhédn. Elinikdisen oppimisen ja jatkokouluttautumisen avulla ladkarit voivat kartut-

taa tietoa tieteen uusista kadnteisti.

Kaikkiin geeneilld selittyviin sairauksiin ei vield ole saatavilla hoitoa. Jatkossa kuitenkin voi
olla, milld voi perustella geenitestin kannattavuutta. Téll4 hetkelld tieto voi kuitenkin aiheut-
taa enemmén huolta kuin vastauksia, silld kaikkien geenimuunnosten merkitsevyytté ei vield
osata selittdd. Haukkala ym. ovat tutkineet "suomalaisten tietimystd geeneistd, suhtautumista
geenitesteihin ja sithen, millainen periméstd saatava terveystieto heitd kiinnostaa". Tutkimuk-
sessa tarkasteltiin myds sitd, ovatko ithmiset huolissaan geenitestien tasa-arvoisesta saatavuu-
desta. Tutkimuksen mukaan suomalaiset ovat halukkaita tietdméédn perimdénsa liittyvid tietoja

ja he uskovat tiedon olevan hyodyllistd. (Haukkala ym. 2018, 1192.)

Kuluttajilla voi olla erilaisia motiiveja geenitestaamiselle. Geenitestit kiinnostavat kuluttajia,
koska he haluavat selvittdd testin avulla omia henkilokohtaisia ominaisuuksiaan, parantaa
hyvinvointia, saada tietoa geeneisti johtuvista sairauksista, sairausalttiuksista tai geenivirheis-
td tai ladkkeiden sopivuuteen liittyvistd asioista. Viliverrosen (2007, 12) mukaan geenitek-
niikka alkaa kiinnostaa ihmisid yleensé vasta siind vaiheessa, kun aihe koskettaa heitd henki-
l6kohtaisesti. Kuluttajat ostavat testejd myos puhtaasta uteliaisuudesta ja kiinnostuksesta tie-
teeseen. Esimerkiksi Jeongin (2018) tutkimuksen mukaan, ammatillisista syistd geenitesteistd
kiinnostuneet ovat halunneet olla etulinjassa kokeilemassa uusia testejd. (Jeong 2018, 360;
Saukko 2013, 57.) Kuluttajat voivat kokea yksilollistd hyotyd saadessaan lisdtietoa omasta
terveydentilastaan ja lisdtd my0s ldheistensa tietoisuutta geenitiedon merkityksestd. Antamalla
geenitietonsa tutkimuskayttoon kuluttajat voivat my0s olla edistimédssé lddketieteen kehitty-
mistd ja tutkimusta. (Turrini & Prainsack 2016, 6-7.) Jeong (2018, 359-360) kuvailee tutki-
muksensa alussa RBI-sdint6d (risk, burden, and intervention rule), jonka mukaan kuluttajat
ovat kiinnostuneita geenitesteistd, jotka voivat paljastaa riskin jostain merkittdvastd sairaudes-
ta, joka on ennaltaechkéistivissd tai johon on saatavilla hoito. Kuluttajien toiveet noudattaisi-
vat tdmédn mukaan siis samaa kaavaa kuin asiantuntijoiden eettiset mielipiteet siitd, millaisia
testejd tulisi tehdd. Jeongin tekemin tutkimuksen tuloksien mukaan kuluttajat haluavat kui-
tenkin tehdé geenitestejd ja saada tietoa terveydestdédn, vaikka mahdolliseen sairauteen ei oli-
sikaan saatavilla ennaltaechkidisyd tai hoitoa. Tutkimusten mukaan geenitieto voi edesauttaa
potilaan ymmaérrystd, vdhentdd ahdistusta, auttaa muuttamaan elintapoja ja laajentaa hoito-

vaihtoehtoja (Jeong, 2018, 362—-363; Saukko 2013, 56.) Kayen (2008, 181) mukaan kuluttajil-
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le suunnatut geenitestit on tarkoitettu terveille ihmisille, jotka ovat kiinnostuneita omasta ter-
veydestddn ja sairastumisriskeistéédn, eikd ihmisille, joilla on jo suvussa sairastavuutta. Lihes
jokaisella ihmiselld on kuitenkin sukurasitetta yhteen tai useampaan kansantautiin, joten herda

kysymys, kenelle testit on silloin oikeasti suunnattu?

3.4 Geenitestien eroista

Geenit ovat olleet julkisessa keskustelussa runsaasti viimeisen vuoden aikana. Verenpaineen
ja kolesterolin mittaaminen ovat arkipdivéda terveydenhuollossa, mutta perinndllisen geenialt-
tiuden testaus voi olla osa perusterveydenhuoltoa jo ldhitulevaisuudessa. Terveydenhuollossa
tehdddn geenitestejd sairauksien diagnosoimiseksi. Yleisin terveydenhuollossa tehtdva geeni-
testi liittyy laktoosi-intoleranssin tutkimiseen. Genomitieto on pysyvéé eli kun ihmisen geno-
mi on kerran selvitetty, ei sitd tarvitse toista kertaa selvittda, sillé tieto ei vanhene. (Geenitestit

2021; Kédaridinen 2020.)

Nordgren ja Juengst (2009) ovat jaotelleet kuluttajille myytivit geenitestit kolmeen luokkaan.
Yhden luokan muodostavat geenitestit, jotka eivdt anna tietoa terveydestd vaan tutkivat suku-
laisuutta ja etnistd alkuperdd. Toiseen luokkaan he mairittelevét testit, jotka antavat terveyttéd
edistévia tietoa eli tietoa, joka voi motivoida kuluttajia parantamaan elintapojaan esimerkiksi
paremman ravitsemuksen ja litkunnan lisddmisen avulla. Kolmanteen luokkaan Nordgren ja
Juengst midrittelevit geenitestejé tarjoavat yritykset, jotka antavat tietoa tautiriskeistd ja tar-
joavat farmakogeneettisid testejd. Jotkin yrityksistd tarjoavat kaikkia nditd, mikd hamartda
luokittelun vélisid eroja. (Nordgren & Juengst 2009, 157-158.) Koska téssd tutkimuksessa
tarkastellaan terveyttd edistévid, sairausriskejd tutkivia ja farmakogeneettisid geenitestejd,
pohjautuu aineiston kategorisointi vahvasti Nordgrenin ja Juengstin jaottelun pohjalle. Naitd

luokkia tarkastellaan seuraavissa alaluvuissa.
Sukulaisuutta ja ominaisuuksia mittaavat testit

Sukulaissuhteita ja etnisté taustaa tutkivat testit ovat melko vaarattomia, silld ne eivét paljasta
sairausriskejd. Toki testituloksista voi kdydé ilmi yllatyksid uusien sukulaisten mydtd tai jos
kéy ilmi, ettd sukulaiseksi luultu ihminen ei olekaan biologisesti sukua. Jotkin sukulaistesteja
tarjoavat yritykset tarjoavat sukulaisuustestien lisdksi terveystutkimuksia, mutta profiloituvat
kuitenkin sukututkimukseen. Terveyden kannalta 1dhes yhtd harmittomia ovat ominaisuuksia

mittaavat geenitestit. Markkinoilla on yrityksid, jotka tarjoavat geenitestausta muun muassa
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persoonallisuuspiirteiden, kuten introverttiyden selvittdmiselle, yksildllisille haju- ja maku-
mieltymyksille tai esimerkiksi korvavaikun kosteustasolle. Tdmin tyyppiset testit on rajattu

tarkastelun ulkopuolelle tdssé tutkimuksessa.

3.4.1 Kiynnissi olevat hankkeet

Suomessa on tilld hetkelld kdynnissd useita geenitutkimuksia. Tutkimuksilla pyritdén selvit-
tamédn, vaikuttaako tieto geneettisestd riskistd yksilon elintapoihin. Mikali tutkimuksissa to-
detaan, ettd geneettinen riskitieto on vaikuttava tekijd terveyden edistdjdnd, on tirkedd saada
geenitestit julkisen terveydenhuollon piiriin, jotta vdeston terveyseroja ja eriarvoisuutta voi-

daan vihentda.

Laajin meneilldén oleva tutkimushanke on FinnGen-tutkimushanke, johon osallistuu puoli
miljoonaa suomalaista (Palotie ym. 2019). Vastaavaan THL:n koordinoimaan Genomiikka
terveydenhuoltoon (P6) -hankkeeseen osallistuu 100 000 Suomessa asuvaa aikuista ja hanke
kestdd neljd vuotta, jota seuraa mahdolliset seurantatutkimukset (Finnish institute for health
and welfare 2019). Kerron tdssd luvussa tarkemmin tidstd THL:n koordinoimasta tutkimus-
hankkeesta sekd FinnGen-tutkimushankkeesta, silld ndmé kaksi hanketta nousevat myos ai-
neistossa esiin suurissa méadrin. Suomessa toteutettiin GENERISK-tutkimuksen tiedonkeruu
vuosina 2015-2018 (GeneRISK, 2021). Tutkimustulosten mukaan tutkimuksen osallistujat
sekd véestd ovat erittdin kiinnostuneita vastaanottamaan tietoa geneettisistd riskeistddn (Fin-
nish institute for health and welfare 2019, 5-6). Tutkimuksen seurantajakso on 20 vuotta ja
tutkimukseen osallistuneet ovat voineet osallistua jatkotutkimukseen, jossa on tutkittu ko-
ronavirusepidemian levidmistd sekd perimédn ja elintapojen vaikutusta sairastumisalttiuteen,
oireiden vakavuuteen ja liitdnndissairauksiin (GeneRISK, 2021). Tutkimukseen osallistumi-

nen on osallistujille ilmaista ja he saavat arvokasta tietoa terveydestéén.
FinnGen-tutkimushanke

FinnGen on vuonna 2017 kdynnistynyt kuusivuotinen, laaja tutkimushanke, jossa on mukana
yksityisen ja julkisen sektorin tahoja, kuten yliopistoja, sairaanhoitopiirejd, THL, biopankkeja
ja monia kansainvilisid lddkeyrityksid. Hankkeessa analysoidaan 500 000 osallistujan perima-
tieto ja yhdistetdén siitd saatava tieto terveydenhuollon rekistereistd saatavissa olevaan tie-
toon. Hankkeen tavoitteena on ymmaértdé sairausmekanismeja paremmin, tehostaa terveyden-
huoltoa ja sairaanhoitoa uusien innovaatioiden myo6té, luoda yhteistyomalli julkisen sektorin

ja yksityisen terveysteollisuuden vilille sekd johtaa Suomi edelldkévijiksi yksilollisen tervey-
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denhoidon ja biolddketieteen kentdlld. Analyysimenetelmind FinnGen-tutkimuksessa kéyte-
tddn koko genominlaajuista assosiaatiotutkimusta (GWAS), yksittiisten varianttien tutkimista

sekd PRS-analyysid. (Palotie ym. 2019.)

FinnGen-tutkimuksella (Palotie ym. 2019) tutkitaan, miten geenien aiheuttaman riskin tieti-
minen vaikuttaa ihmisten elintapoihin, sairastavuuteen ja kuolleisuuteen. Geenitieto voi olla
osalle ihmisistd vaikuttavampaa kuin terveysvalistus eldméntavoista. Motivointi eldméntapa-
muutoksiin voi olla haasteellista, silld ihmisilld on tapana kokea yksildiden kokemukset va-
kuuttavampana kuin tutkittu tieto. Jokainen tietdd, ettd eldmdntapamuutoksilla voi edistdd
terveyttd, mutta silti keskusteluun nostetaan jatkuvasti yksiloitd, jotka eldvét terveend vanhak-

si vaikka tupakoivat ja syovit epaterveellisesti ja pdinvastoin.

Genomiikka terveydenhuoltoon (P6)

THL:n koordinoiman P5-tutkimuksen tulosten perusteella 88 prosenttia tutkimukseen osallis-
tuneista motivoitui muuttamaan elintapojaan saatuaan tietoa geneettisestd sairastumisriskis-
tadn, 10 prosenttia onnistui laihduttamisessa ja 15 prosenttia lopetti tupakoinnin. Ja aikai-
semmasta huolesta huolimatta, kukaan tutkittavista ei aloittanut tupakointia siitd huolimatta,

ettei omannutkaan korkeaa riskid tupakoinnin osalta. P5-hanke toimi pilottina P6-hankkeelle.

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos koordinoi kansallista Genomiikka terveydenhuoltoon (P6) -
hanketta, jonka tavoitteena on kdyttad geneettistd riskitietoa hyddyksi kansantautien ennalta-
ehkéisyssd ja valmistaa terveydenhuoltojirjestelmddmme genomitiedon péivittdiseen kayt-
toon. Hankkeeseen osallistujia informoidaan riskistd sairastua muun muassa sepelvaltimotau-
tiin, tyypin 2 diabetekseen, eteisvirindén sekd muutamiin eri syopiin. Riskitekijat, kuten kole-
steroliarvo, voivat muuttua vuosien aikana, mutta geenitieto on pysyvad. Tutkimuksessa osal-
listujille mééritelldédn polygeeninen riskisumma (myds monigeeninen riskisumma) eli PRS-
arvo, joka pysyy samana koko ihmisen elinidn. Suhteuttamalla PRS-arvo yksilon terveydenti-
Mikali PRS-arvo saataisiin perusterveydenhuollon kdyttdon, voisi yleinen vieston terveyden-
tila parantua merkittévasti, silld suomalaisien kansansairauksien, kuten kolesterolin ja diabe-

teksen sairastuvuutta olisi mahdollista laskea. (Finnish institute for health and welfare 2019.)

P6-hankkeen tavoitteena on arvioida ja tarjota ennakoivaa, ennaltachkdisevéd, yksiloityd ter-
veydenhuoltoa ja osallistavia tydkaluja kliiniseen kéyttoon paivittdisessd terveydenhuollossa.

Terveydenhuoltoa on tarkoitus siirtdd sairauden hoidosta ennaltachkéisyyn. Paremmalla en-
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naltaehkdisylld voidaan kohdistaa kroonisten sairauksien hoito aikaisempaan vaiheeseen ja
kohdistaa hoito niille, jotka sitd tarvitsevat eniten ja hyotyvit siitd eniten. Hankkeella tavoitel-
laan myds sairauskustannusten vihenemisti ja suomalaisten tasa-arvon edistdmisti. Julkisen
ja yksityisen sektorin yhteistyotd pyritdéin myds lisddméiédn uuden tutkimuksen ja teknisen
kehityksen avulla. (Finnish institute for health and welfare 2019.) Geenitutkimus on tédrkedi,
koska sen avulla on mahdollista havaita sairastumisriskit ennen niiden puhkeamista tai havai-
ta sairauksia tarpeeksi ajoissa, jotta niitd on mahdollista hoitaa ldékitykselld. Oleellista on
huomioida se, ettd perimilleen kukaan ei voi mitdén, mutta elintavoilla jokainen voi vaikuttaa
kokonaisriskiin. Geenitietoa hyviksikdyttamélld terveydenhuollossa voitaisiin ennaltachk&isti
joitain sairauksia, siirtdd sairastumista myohempéén ja parantaa vakavien sairauksien ennus-

tetta. (Finnish institute for health and welfare 2019.)

Genomiikka terveydenhuoltoon (P6) -hankkeessa on mukana muun muassa biopankkeja, sai-
raanhoitopiirejd ja niiden muodostamia erityisvastuualueita, yrityksid, ministeriditd ja hallin-
nollisia strategioita, rahoittajina Business Finland ja Sitra ja kouluttamassa suomalainen 134-
kériseura Duodecim sekd Tampereen ammattikorkeakoulu. Tampereen ammattikorkeakoulun
rooli on tarjota monitieteellistd ja kansainvélistd koulutusta terveydenhuollon ammattilaisille.
(Finnish institute for health and welfare 2019, 2—18.) Tampereen ammattikorkeakoulun roo-

liin palataan my6hemmin luvussa 3.6.1, kun kerron uuden ammattiryhmén kouluttamisesta.

Biopankkitutkimukset

Suomessa toimii télld hetkelld 11 biopankkia. Seitsemin ndistd on alueellisia biopankkeja,
jotka toimivat sairaanhoitopiirien alueella, loput neljd ovat valtakunnallisia biopankkia, jotka
toimivat koko Suomen alueella. Ladkealan turvallisuus- ja kehittdmiskeskus eli Fimea myon-
tad biopankeille toimiluvat ja sen tehtdvd on ohjata ja valvoa biopankkitoimintaa. Aiemmin
tehtdva kuului Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontavirasto Valviralle. Biopankkien tehté-
vé on keritd ja sdilyttdd veri- ja kudosndytteitd sekd terveystietoja ladketieteellistd tutkimusta
ja tuotekehitystd varten. Biopankkindytteet mahdollistavat laajojen tieteellisten tutkimusten
tekemisen kustannustehokkaasti. Tutkijoiden olisi ty0ldstd koota niytteitd tiettyd tutkimusta
varten. Tietopyynnon avulla tutkijoiden on mahdollista saada kéyttoonsd aiemmin keréttyja
niytteitd. Tietojen luovutuksesta vastaa joko biopankki itse tai Tietolupaviranomainen Finda-
ta. Néytteilld voidaan tutkia tautien syntymekanismeja, kehittdd uusia diagnostisia menetelmid
ja varmistaa niiden toimivuus. Biopankkitutkimuksella on tirked osa myds henkilokohtaisen

ladketieteen kehittimisessd. Biopankkindytteiden tutkimisella pyritddn kehittiméién parempia

25



hoitoja ja lddkkeitd, ja tdssd auttaa yritysten kanssa tehty yhteistyd. Kaikkien edelld mainittu-
jen toimien yhteisend tavoitteena on vieston terveyden edistiminen. (Fimea 2021; Suomen

biopankit 2021.)

3.4.2 Farmakogeneettiset geenitestit

Farmakogeneettisid geenitestejd eli tutkimusta perintotekijoiden vaikutuksesta lddkkeiden
tehoon ja haittavaikutuksiin tehddin useista eri syistd. Sama annostus voi tuntua yhdelle poti-
laalle tehottomalta, toisen saadessa runsaasti haittavaikutuksia. Perinnéllisten tekijoiden arvi-
oidaan selittavéin 20-30 prosenttia poikkeavista ldékevasteista. Geenitestille voi olla perusteet
méidriteltdessd sopivaa lddkeainetta ja annostusta. Testistd voivat hyotya erityisesti masennus-,
kipu-, rytmihdirio- ja verenohennusladkkeitd kayttidvit. Kéytdnnossd farmakogeneettistd testid
hy6dynnetddn toistaiseksi vain harvoin lddkehoitopdatoksissid. Tavanomaisesti potilas joutuu
kokeilemaan yhté 144kitystd usealla eri annostuksella ennen toisen lddkkeen testaamista. Laa-
kekokeiluista voi aiheutua useiden kuukausien tai jopa vuosien inhimillistd kirsimystd poti-
laalle, miké olisi ehkdistdvissd geenitestilld. Kyse on lddkehoidon tehosta, mutta myds turval-
lisuudesta. (Pennanen & Laitinen & Ojala 2021.) Poikkeuksen muodostavat syovan yksilollis-
tetyt lddkehoidot, joilla on jo vahva jalansija terveydenhuollossamme. Kasvainten ndytepa-
loista tutkitaan geeniprofiilia, jonka avulla saadaan tieto minkd geenien mutaatio potilaan
syovén aiheuttaa. Ndin tarkan geeniprofiloinnin avulla on mahdollista 16ytdd tdsmaéldakitys,
joka toimii juuri kyseiselle potilaalle parhaiten. Hoito ei siten ole sattumanvaraista eikd yli- tai
alimitoitettua ja sivuvaikutukset on mahdollista minimoida. (Palotie 2019, Pennanen ym.
2021.) Myos esimerkiksi yhden HIV:n hoitoon kéytettivédn ladkeaineen médrdédmisen edelly-
tyksend on geenitesti, jolla minimoidaan vakavien yliherkkyysreaktioiden riski (Pennanen

ym. 2021, 525).

Yksityiset terveyspalvelujen tuottajat tarjoavat geenitestejd asiakkailleen ja osa tekee myds
yhteistyotd esimerkiksi yliopistojen ja Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen kanssa. Farmako-
geneettisid geenitestejd on tarjolla yksityisilla lddkariasemilla ja niitd tarjotaan asiakkaille,
jotka voisivat hydtyd oman lddkemetaboliansa selvittdmisestd. Julkisessa terveydenhuollossa
ladkehoidon farmakogeneettisié testejd ei tiettdvésti tehdd vield paljoa. Pennanen ym. (2021)
tutkivat Kuopion yliopistollisen sairaalan potilaille tehtyjd farmakogeneettisid testejd vuosien
2010-2019 ajalta. Yhdeksin ja puolen vuoden tarkasteluajanjakson aikana kyseisessd sairaa-
lassa tehtiin yhteensd 248 farmakogeneettisté testid, eli keskiméérin 26 kappaletta vuodessa.

Farmakogeneettisten testien hyddyntdmisestd ei Suomessa ole vield julkaisuja, vaikka geeni-
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tiedon hyddyntdamiselle on jo hyvit edellytykset. (Pennanen ym. 2021, 528-529.) Farmakoge-
neettisten testien teettdmisessd voi olla alueellista vaihtelua, mutta siitd ei ole tilld hetkelld
tutkimusta saatavilla. Oletettavasti niiden hyodyntdminen on kauttaaltaan vield melko véhéis-

ta.

Farmakogeneettisten testien rutiininomaisen maarityksen kustannusvaikuttavuutta ei ole vield
vahvistettu, mutta oletettavasti geenitestin hinta on kuitenkin halvempi kuin useat kdynnit
terveydenhuollossa sopivan lddkevasteen saavuttamiseksi saati haittavaikutuksien aiheutta-
man sairaalahoidon kustannukset (Pennanen ym. 2021, 530). Yksilollistetyn ladkehoidon ja
farmakogeneettisen testaamisen ennakoidaan yleistyvédn tulevaisuudessa, silld asiantuntijat
suosittelevat sitd ja my0Os genomistrategia ohjaa sithen. Pennanen ym. (2021) arvioivat, etti
farmakogeneettinen testaaminen saattaa jatkossa olla yhd useammin edellytyksend lddkkeen-

madrdamiselle.

3.5 Tietosuoja ja lainsdidanto kuluttajan turvana

Tutkijayhteiso toivoo, ettd heilld on kdytossddn mahdollisimman laajat aineistot, jotta geneet-
tisistd sairauksista voidaan oppia parhaalla mahdollisella tavalla. Mitd laajempia terveysrekis-
tereitd tutkimuksessa kisitelldén, sitd tarkempi tietosuojasta pitdd olla. Riskid vadrinkaytok-
sestd ei voida koskaan sulkea kokonaan pois, vaan tietosuojasta tulee huolehtia paivittdisessd
kéytossd. Jotta geenitiedon varjelu voitaisiin asettaa oikeisiin mittasuhteisiin, tdytyy muistaa,
ettd jokaisen ihmisen geenitieto on selvitettdvissd my0ds verindytteestd, hiustupsusta tai juoma-
lasista. Kdytdnnossd levitimme genomitietoamme siis ympdriinsd pdivittdin. (Kéairidinen

2020; Nykénen 2017.)

Informaation aikakaudella yksilonsuojan ja tietoturvan merkitys on korostunut. (Heeney &
Hawkins & de Vries & Boddington & Kaye 2011, 17; Turrini & Prainsack 2016, 7.) Tutki-
musten mukaan ihmiset pitdvit geenitutkimusten tietoturvaa tirkedna (Jeong 2018, 362). Mo-
net ithmiset ovat vapaaehtoisesti luovuttaneet geenitietonsa sukututkimusta tehdessdan, mutta
ovat jilkeen pdin tietdmittomid, kuinka heiddn DNA-tietoaan kdytetddn hyoddyksi tieteellises-

sd tutkimuksessa (Heeney ym. 2011, 18).

Tarvitsemme lakeja, joilla genomitiedon kayttimistd sdddellddn. Heeney ym. (2011, 21) esit-
tavit geenitiedon védrinkdyton riskeiksi vakuutustoimintaan ja rikostutkintaan liittyvid huolia.

Geenitietoa ei saa kdyttdd esimerkiksi vakuutusta ostaessa tai tyOpaikkaa hakiessa yksilod
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vastaan (Jeong 2018, 360). Laki yksityisyyden suojasta tydeldmissé (759/2004) 14 § madraa,
ettei tyonantajalla ole oikeutta edellyttdd tyontekijdéd osallistumaan geneettiseen tutkimukseen,

saati saada edes tietoonsa, onko tyontekijélle tdllaista tutkimusta tehty.

Toisaalta viime aikoina on ollut keskustelua siitdkin, voisiko yksilo saada vakuutusmaksuis-
taan alennusta, mikili geenitestin tehtyddn kédy ilmi, ettei vakuutuksen hakijalla ole geneettisti
riskialttiutta sairastua vakavasti. Téllainen toiminta vaatii eettistd pohdintaa, silld mikéli gee-
nitesti olisi edellytys vakuutuksen saamiselle, kohtelisiko se eriarvoisesti sairaampia ihmisid?
Vakuutusyhtiot tekevit vastaavaa asiakkaiden valikointia tdllakin hetkelld arvioidessaan po-
tentiaalisten asiakkaiden aiheuttamia kustannuksia esimerkiksi poikkeavien rakenneultran
16ydosten perusteella. Lehtien retoriikka on toisinaan raflaavaa ja huomiota herdttivaa, joten
kansalaisilta vaaditaan kriittistd lukutaitoa ja medialta voidaan perddnkuuluttaa vastuullista
journalismia, etteivit sellaiset aiheet saa palstatilaa, joiden tarkoitus on vain lietsoa epévar-

muutta ilman faktapohjaa.

My0s genomistrategiassa on huomioitu, ettd eettisid ja oikeudellisia kysymyksid tulee pohtia
tarkkaan ja asettaa raameja toiminnalle, silld kyse on arkaluontoisesta ja yksiloivistd henkil6-
tiedosta (Parempaa terveyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. TySryhmén
ehdotus 2015, 18). Potilastietojen, rekisteritietojen ja genomitiedon yhdistdmiselld pyritdin
korkealaatuiseen tutkimukseen ja lisdksi palauttamaan genomitietoa terveydenhuollon kéytet-
tavéksi, jolloin potilaan saama hydty konkretisoituu tasméllisemmalld hoidolla ja ladkitykselld
(Parempaa terveyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. Tyoryhmén ehdotus

2015, 20).

Alan lainsdddinto ja valvonta ovat hyvilla tasolla Suomessa. Suomessa on useita viranomai-
sia, jotka valvovat alaa ja valvontaa tapahtuu monella eri tasolla. Jokaisella toiminnanharjoit-
tajalla on oltava omavalvontasuunnitelma laadittuna ja sitd noudattamalla pitdisi ensimmaéise-
nd huomata, mikéli toiminnassa on puuttumisen aiheita. Geenitekniikan kayttdd ja biopank-
kien toimintaa ohjaa ja valvoo Fimea vuodesta 2020 alkaen. Sitd ennen ohjauksesta ja val-
vonnasta vastasi Valvira. (Fimea 2021.) Euroopan tasolla valvonnasta vastaa EMA eli Euro-

pean Medicines Agency. Geenitekniikan luvista vastaa geenitekniikan lautakunta.

Kansalaisten ei tarvitse olla huolissaan terveystietojensa puolesta, silld esimerkiksi FinnGen-
tutkimuksessa kaikki tiedot on pseudonymisoitu, eli niitd ei voi yhdistdd yksittdisiin henkil6i-

hin, silld niistd on poistettu nimet ja muut yksildivét tiedot. Jotta tiedot voitaisiin yhdistdd
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yksittéisiin henkildihin, tulisi tiedot purkaa erilliselld koodiavaimella. Tiedot on kuitenkin
yhdistettivissd takaisin yksiloihin, minké takia tietojen késittelyssd sovelletaan tietosuoja-
sddnnoksid, joita ovat tietosuojalaki (1050/2018) ja EU:n yleinen tietosuoja-asetus (EU
679/2016). Télla hetkelld laki lddketieteellisestd tutkimuksesta (488/1999) sddtelee geenitie-
don kéyttod. Pseudonymisointi eroaa anonymisoinnista siten, ettd anonyymeja tietoja ei ole
mahdollista palauttaa, eikd henkil6itd voida siten tunnistaa jélkikéteen. (Palotie ym. 2019;
Tietosuojavaltuutetun toimisto 2020.) Tietosuojalaki ja EU:n yleinen tietosuoja-asetus eivit
juurikaan ota kantaa geneettisten tietojen kisittelyyn, joten genomilaki tulee paikkaamaan

niiden aukkoja.

Suomessa tietoturva-asiat ovat padsddntdisesti hyvin hallussa ja viranomaiset ovat tarkkoja
niiden noudattamisesta. FinnGen-hankkeen tietoja sdilytetddn Googlen pilvipalvelimella, mi-
ké dkkiseltddn saattaa kuulostaa erikoiselta. Google Cloudiin on kuitenkin paiddytty nimen-
omaan sen takia, ettd se oli vertailuissa tietoturvallisin palvelu. EU-lainsdddéntd velvoittaa
sdilyttdmaén tietoja Euroopassa sijaitsevilla palvelimilla. Tilanne on poikkeuksellinen Yhdys-
valloissa, jossa henkil6tietoja ei ole pseudonymisoitu tai anonymisoitu. (Palotie ym. 2019,
992.) Valmiiksi sekvensoidun genomitiedon sdilyttdminen vaatisi resursseja, joten alan asian-
tuntijat ovat ehdottaneet, ettd genomi kannattaa sekvensoida aina tarvittaessa, silld se on hal-

vempaa kuin valmiiksi analysoidun tiedon sdilyttdminen. (Kééridinen 2020; Nykénen 2017.)

3.5.1 Toisiolaki

Laki sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta kdytostd (552/2019) eli toisiolaki tuli voimaan
toukokuussa 2019. Lain tavoitteena on mahdollistaa sosiaali- ja terveydenhuollon asiakas- ja
rekisteritietojen hyddyntdminen muussa tarkoituksessa kuin siind, jonka vuoksi ne on alun
perin tallennettu. Tavoitteena on my0s turvata yksilon luottamuksensuoja sekd oikeudet ja
vapaudet henkildtietoja kasitellessd. (Laki sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta kdytostd
552/2019.) Ensisijaista rekisteritietojen kiyttdd on esimerkiksi sairaanhoito ja etuuskésittely,
toissijaista puolestaan tutkimus- ja kehitystyd. Toisiolain myotd titd laajaa, ainutlaatuista re-
kisteriaineistoa on mahdollista hyodyntdd tehokkaammin. Thanteellisessa tilanteessa sosiaali-

ja terveyspalvelut paranevat ja lddkkeiden ja hoitojen kehittiminen tehostuu.

Sosiaali- ja terveysalan tietolupaviranomainen Findata on aloittanut toimintansa vuoden 2020
alusta. Se toimii Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteydessd myontéen lupia "sosiaali- ja
terveystietojen toissijaiseen kayttoon silloin, kun tietoja yhdistelldin useammalta rekisterinpi-

tajaltd, rekisteritiedot ovat perdisin yksityisiltd sosiaali- ja terveydenhuollon palvelunjarjesti-
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jiltd tai kyse on Kanta-palveluihin tallennetuista tiedoista." (Tietolupaviranomainen Findata
2020.) Findatan toimintaa valvoo muun muassa tietosuojavastaavan toimisto sekd Valvira.
Lupahakemusten hallinnointi on keskitetty Findatalle, mikd yksinkertaistaa tutkijoiden lupien
hakemista seki aineistojen hyddyntidmistd, silld tutkija voi saada useasta eri toimintayksikosti
tai rekisteristd tarvittavia tietoja Findatan vélitykselld. My0Os yritysten on mahdollista saada
aineistoja kehittdmis- ja innovaatiotoimintaan, mutta markkinointiin ja kaupalliseen toimin-
taan sosiaali- ja terveystietoja ei jatkossakaan saa kiyttdad. (Tietolupaviranomainen Findata

2020.)

3.5.2 Genomilaki ja biopankkilain piivitys

Suomessa on suunnitteilla uusi genomilaki sekd biopankkilain pdivittdminen vastaamaan ny-
kyisid tietosuojasddadoksid. Biopankkilaki on séddetty 2012, mutta se on jo sdédtdmishetkelldén
ollut osittain vanhentunut, silld ala kehittyy niin nopeasti. Lakia tulisi siis pdivittdd nykypii-
vén tasolle. Lain sditdmisen jidlkeen on annettu EU:n tietosuoja-asetus (GDPR) ja toisiolaki,
jotka vaikuttavat my0ds biopankkilakiin. Liséksi uudistuksella pyritddn vastaamaan valmisteil-

la olevaan genomilakiin.

Sosiaali- ja terveysministerio valmistelee genomilakia, jonka pohjalta olisi tarkoitus perustaa
genomikeskus ja edistdd genomitietojen késittelyd. Lakiluonnokset siséltivit keskustelua re-
kisterinpitédjdstd ja sen vastuista, tietojen tallennuksesta ja tietoturvaan liittyvistd huolista. Ge-
nomilakia on valmisteltu jo vuosia ja sen esittely eduskunnalle on viivéistynyt. Lakiehdotuk-
sesta on jérjestetty jo kaksi lausuntokierrosta ja se sai ensimmdiselld kierroksella runsaasti
kritiikkid. Lausuntojen pohjalta hallituksen esitystd kehitettiin runsaasti niin teknisin kuin
sisdllollisin muutoksin, minka takia ministerid katsoi perustelluksi l&dhettdd luonnoksen toisel-
le lausuntokierrokselle. Genomikeskus olisi vastuussa kansallisen genomitietokannan kehit-
tdmisestd ja se tukisi tietokannan tehokasta kéyttoa tieteellisessd tutkimuksessa ja potilastyos-
sd. Hallituksen esitys molemmista lakiesityksistd on tarkoitus esitelld eduskunnalle syksylld
2021. (Bergstrom 2021; Finnish institute for health and welfare 2019, 17; Valtioneuvosto
2019.)

3.6 Testitulosten tulkinnan ongelmallisuus

Yksi tdrkeimpid eettisid kysymyksid pohdittavaksi ennen kuin ennakoivaa geenitietoa tuodaan
terveydenhuoltoon, on kysymys siitd, onko oikein antaa ihmiselle tieto geenivirheestd, joka

altistaa esimerkiksi vaikealle tai parantumattomalle sairaudelle. Ndin suuren tiedon késittely
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voi aiheuttaa tuskaa ja ahdistusta, eikd vélttaméttd palvele endd alkuperdistd tarkoitusta, joka
on pyrkimys ennaltachkdistd sairastumista ja parantaa hyvinvointia. Myods Haukkala ym.
(2018, 1192) tuovat esiin sen tosiasian, ettd viestolld tdytyy olla jokin tietotaso geeneistd,
jotta he voivat hyotyd geenitesteistd ja soveltaa siitd saamaansa tietoa. Ovatko ihmiset valmii-
ta vastaanottamaan tiedon todennikdisyydestd sairastua sairauteen, johon ei ole saatavilla
parantavaa hoitoa? Arviolta yhdelld tuhannesta voi olla perimissédédn tillainen muutos. (Ait-

tomaki & Perola 2016.)

Silld on paljon merkitystd, minkélaisesta sairaudesta testilld saa tietdd. Laktoosi-intoleranssi ei
ole kovin merkittdvé 16ydos, jos ajatellaan sairauden aiheuttamaa taakkaa. Yksilo hyotyy tie-
dosta, silld hidn osaa sen avulla jatkossa valita ruokavalioonsa tuotteita, jotka ovat laktoosit-
tomia. Jos testistd paljastuu esimerkiksi perinndllinen alttius Alzheimerin tautiin, on sairauden
aiheuttama taakka ddrimmdinen, silld Alzheimerin tautiin ei tunneta vield parantavaa hoitoa.

Lisdksi tieto koskettaa sukulaisia, jotka saattavat kantaa samaa geenivirhetta.

Néytteenantajan tulee huomioida, ettd hénen tiedoistansa voi paljastua merkittdvid riskitietoja.
Toisaalta tieto voi pelastaa ennenaikaiselta sairastumiselta tai kuolemalta. Téllaisten 16ydos-
ten mahdollisuudesta kerrotaan tutkimukseen osallistujille ja heidin tulee péattda, toivovatko
he saavansa tiedon mahdollisesta 10ydoksestd (Kédridinen 2020). Tutkijoilla on myos eettinen
vastuu pohtia, mikd on sellainen tieto, josta tulee kertoa ndytteenantajalle. Téhin on luotu
ohjeita eettisten neuvostojen ja jarjestojen toimesta. Esimerkiksi American College of Gene-
tics and Genomics on laatinut toimintaohjeet oireettomille geneettisille 10yddksille, joissa on
erittdin suuri vakavan sairauden riski (Richards ym. 2015). Oleellista on kuitenkin, ettd sai-
rauteen on olemassa hoito. Yksilo ei hyody vakavan sairauden tiedosta, jos sairauteen ei ole

tarjolla hoitoa.

Koko genomin sekvensoinnin tuloksista voi paljastua sellaisia tietoja, jotka ovat hélyttivii,
mutta joihin ei tdlld hetkelld tunneta hoitomuotoa tai ennaltachkiisyd. Eettinen dilemma muo-
dostuu siitd, voiko tdllaisia tietoja antaa kuluttajalle. Toisaalta taas kuluttajalla on oikeus
omiin tietoihinsa, eikd tietojen pimittdiminen olisi eettisesti oikein. Kuluttajalla on kuitenkin
lopulta itselld vastuu pdattdd, mitd tiedoillaan tekee ja hakeutuuko terveydenhuollon piiriin
saatuaan testitulokset. (Kaye 2008, 181.) Genomitieto paljastaa henkilokohtaisten terveystie-
tojen lisdksi tietoja my0s sukulaisista. Vaikka kuluttaja haluaisi hankkia tietoja vain itsestddn,
on mahdollista, ettd samassa paljastuu esimerkiksi perinnéllistd sairautta aiheuttava geenivir-

he, joka vaikuttaa koko perheen eldméin. (Turrini & Prainsack 2016, 7.)
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Kyse ei ole end siitd mitd haluamme tietdd, vaan siitd mitd emme halua tietdd. Mikéli yksild
paityy teettimédn itsendisesti geenitestin, kenelld on vastuu tulkita tulokset maallikolle? Kuu-
luuko vastuu geenitestejé tarjoavalle yritykselle, jotka usein tarjoavat palveluitaan vain eng-
lanniksi, julkiselle terveydenhuollolle, perinndllisyysneuvonnalle vai tulisiko yksilon hakeu-

tua yksityisen terveydenhuollon 1d4kérin luo tulosten tulkintaa varten?

Kaupallista geenitestid ostaessa tulisi selvittdd, mitd kaikkea testilld testataan, analysoidaanko
tulokset asianmukaisessa laboratoriossa ja pohjautuvatko laboratorion muodostamat tutkimus-
tulokset vahvalle tieteelliselle pohjalle. Luotettavuuden arviointi voi olla maallikolle hyvin
hankalaa. Kyseessd on my0s nopeasti kehittyvé ala, jolloin timén hetkinen tieto saattaa pdivit-
tyd uudella tutkimuksella nopeallakin tahdilla. (K&éridinen 2020.) Testien epitarkkuus voi
johtua osaltaan siitd, ettd eri yritysten testit mittaavat eri asioita. Monien sairauksien sairastu-
misriskiin vaikuttaa useiden geenien liséksi elintavat ja sattuma. Jos testi mittaa vain osaa
ndistd sairastumiseen vaikuttavista geenialueista, voi testialueen ulkopuolelle jadda juuri yksi-
16n sairastumisriskin kannalta kriittisid geenialueita. Talloin testi ei anna todenmukaista kuvaa

sairastumisriskista.

3.6.1 Geenineuvonta

Kuluttajille myytdvien testien haasteena on se, ettd valta geenitestien tilaamisesta ja tulkinnas-
ta siirtyy terveydenhuollosta kuluttajille. Kuluttajille myytivien geenitestien yleistyminen on
tuonut uusia eettisié ja oikeudellisia kysymyksii, joita ei ole tarvinnut késitelld aiemmin, kun
geenitutkimus on kuulunut vain 14éketieteen ja tutkimuksen piiriin. Yksilon kannalta haasteel-
lista on my0s se, ettd kaupallisten testien tulokset pohjautuvat tilastoihin, jotka eivét ota huo-
mioon yksilollistd taustaa. Kuluttajalle saattaa muodostua virheellinen turvallisuudentunne,
mikali testi tarkastele kaikkien sairauteen liittyvien geenimuunnosten mahdollisuutta tai gee-
nien lisdksi sukuhistoriaa. Toisaalta taas kuluttaja saattaa ymmaértda testituloksen jopa diag-
noosina, vaikka kyse on vain riskiarviosta. (Kaye 2008, 180-181; Saukko 2013, 56-57.) Jul-
kinen terveydenhuolto voi myds kuormittua huolestuneiden kansalaisten pyytdessi testitulos-
ten tulkintaa ja konsultaatiota kaupallisesta testistdén. Aiheellisena pohdintana esitetdédn myds
se, onko oikeudenmukaista, ettd toisissa maissa operoivat kaupalliset yhtiot tarjoavat testin,
mutta eivit neuvontaa tai tulkinta-apua tuloksille. Télldin vastuu tulosten tulkinnasta vierittyy
terveydenhuollolle. Geenitietojen tulkinta vaatii kuitenkin spesifid asiantuntijuutta, jota har-

voin 16ytyy yleislaakarilti. (Kaye 2008, 182.)
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Tavallinen terveyskeskuslddkari ei voi tietdd ja tuntea kaikkia sairauksia ja niiden syntymeka-
nismeja. Perinndllisyyslddketiede on erikoissairaanhoitoa, eivitkd timéan hetken perustervey-
denhuollon ammattilaiset vield pysty vastaamaan potilaiden kysymyksiin liittyen esimerkiksi
geenitesteihin. Kaupallisia geenitestejd on markkinoilla useita satoja, joten tavallisen lddkérin
on mahdotonta perehtyd kaikkien geenitestien tuloksien tulkintaan ja testimenetelmiin. Tér-
keintd tdlld hetkelld ehkd onkin se, mikali asiakas tulee vastaanotolle teettiménsi geenitestin
kanssa, josta on ilmennyt suuri riski sairastua esimerkiksi diabetekseen tai syopddn, ettd 144-
kéri ottaa potilaan huolen tosissaan ja auttaa esimerkiksi eldmadntapamuutoksen tekemisessd
tai ohjaa asiakkaan tarpeellisiin jatkotutkimuksiin, jotta sairastumisriski voidaan testata uudel-

leen luotettavilla menetelmilla.

Kaupallisia geenitestejd tarjoavia yrityksid on kritisoitu siité, etteivdt nima tarjoa kuluttajille
testitulosten tulkinta-apua, lddkdrin neuvontaa tai perinndllisyysneuvontaa. Positiivista Sau-
kon (2013) tutkimuksen mukaan on se, ettd terveystietojen testaamiseen keskittyviltd yrityk-
siltd sai keskimdirin enemmin l4édketieteellisti neuvontaa kuin hyvinvointipalveluita tarjoa-
vilta yrityksiltd. (Saukko 2013, 56.) Tamén perusteella suuntaus on ainakin oikea, vaikka
myo0s hyvinvointitietoihin keskittyvistd tuloksista olisi toivottavaa saada neuvontaa niin halu-

tessaan.

Téll4 hetkelld geenitiedon neuvonta keskittyy perinnéllisyysasioihin erikoistuneille 1ddkareille
ja sairaanhoitajille. Suomessa pohditaan, olisiko monissa maissa yleiselle kolmannelle am-
mattiryhmélle (genetic counsellors) kysyntdd meilldkin. Ndma geneettiset neuvojat ovat ter-
veydenhuollon ammattilaisia ja keskittyvit nimenomaan geeneistd saatavan tiedon neuvon-
taan. (Parempaa terveyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. Tyoryhmén eh-
dotus 2015, 23-30.) Tampereen ammattikorkeakoulu on vastannut geenineuvonnan kasva-
vaan kysyntddn aloittamalla koulutusohjelman syksylld 2021, joka johtaa ylempdin AMK-
tutkintoon, Genetic and Genomic Counselling -tutkinto-ohjelmasta (Genetic and Genomic
Counselling 2021). Genomitietoutta halutaan lisdtd my0s koululaisten opetukseen, jotta he
saisivat valmiuksia oman terveyden edistimiseen genomitiedon osalta. Yhtendiselld
genomitietokannalla pyritddn my0s yhtendistimddn sekalaisten tietokantojen tietoja. (Parem-
paa terveyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. Tyoryhmén ehdotus 2015,

23-30.)

Jeongin Eteld-Koreassa tehdyn kuluttajakdyttdytymistutkimuksen mukaan kuluttajat arvotta-

vat tarkeimmiksi geenitestin ominaisuudeksi testin tarkkuuden. Korkealle arvotettiin myds
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testin hinta ja vakuutuksen kattavuus geenitestin osalta. Jeong osoittaa tutkimuksessaan geeni-
tietoon perehtyneiden asiantuntijoiden kouluttamisen merkitystd tulevaisuudessa. (Jeong
2018, 361-363.) Smit ym. (2015) tutkimuksen mukaan ihmiset arvostavat ja pitivat tarkedna
terveydenhuollon ammattilaiselta saatavaa neuvontaa. Osallistujat olivat kasvokkaisen vuoro-
vaikutuksen tai puhelinsoiton kannalla, kun potilaalle kerrotaan geneettisesta riskistd. Télloin
voidaan vilttyd véarintulkinnalta ja itsediagnosoinnilta ja tarjota emotionaalista ja psykologis-
ta tukea sekd luoda tila esittdd kysymyksid, miké ei olisi mahdollista, jos tieto kerrottaisiin

kirjeelld tai sdhkdisesti. (Smit 2015, 1210.)

Jeongin tutkimuksen mukaan kuluttajat eivét koe merkittiviksi sitd, kuka testituloksia tulkit-
see tai keneltd niistd saa lisdtietoa. Jeong myOntdi, etteivét hanen tutkimustuloksensa ole taltd
osin linjassa aiemman tutkimuksen kanssa. Hén selittdd poikkeavuutta silld, ettd Eteld-
Koreassa terveydenhuollon pariin hakeutuminen on helppoa, eivétki tutkittavat sen takia valt-
taméttd osaa arvottaa titd korkealle. (Jeong 2018, 362—-363.) Smit ym. tekivét tutkimuksen
Australiassa, jossa he pyysivédt osallistujia arvioimaan erilaisia tapoja ilmoittaa geenitutki-
muksesta saadusta riskitiedosta potilaalle. Tutkijat esittelivit erilaisia diagrammeja osallistu-
jille ja pyysivit ndiltd mielipiteitd informaation selkeydestd ja ymmarrettdvyydestd ja siité,
millaisesta informaation esittdmistavasta he pitdvét eniten. Tutkimustulosten mukaan osallis-
tujista osa halusi saada riskitiedot hyvin yksinkertaisina ja he kokivat jopa numerot liian se-
koittavana tekijand ymmartidékseen informaation. Toisaalta osallistujat toivat my0s esiin run-
saasti jatkokysymyksid ymmaértddkseen omien henkil6kohtaisten ominaisuuksiensa ja elinta-
pojensa vaikutuksia. (Smit ym. 2015, 1208-1209.) Tastd voidaan pédtella, ettd tiedon késitte-
lyn resurssit ovat hyvin moninaiset ja osa ahdistuu liiasta tiedosta, kun taas osalla syntyy suuri
tiedonjano oppia lisdéd aiheesta. Joukko on monimuotoinen, eikd yhtd kaikille sopivaa tapaa
ilmoittaa riskitiedoista ole varmastikaan helppo kehittdd. Suomessa vastaavaa tutkimusta on
tehty Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen P5-tutkimuksessa, jossa geeni- ja aineenvaihdunta-

tietoa palautettiin tutkimukseen osallistuneille ja pyydettiin palautetta tutkimuksen vaiheista.

Kriitikoiden mukaan kaupalliset testit eivét pohjaudu tieteelliseen tietoon, johtavat kuluttajaa
harhaan ja testien sééntely on liian lepsua. Testien puolesta puhujat ovat sitd mieltd, ettd ge-
neettisen alttiuden selvittiminen kannustaa terveellisempiin eldméntapoihin. (Saukko 2013.)
Kuluttajan on oltava tarkkana kaupallisilla markkinoilla. Testejé tarjoavat yritykset voivat olla
epdluotettavia, niiden tutkimusmenetelmaét voivat olla puutteellisia ja testitulokset voivat olla

harhaanjohtavia. Jotkut yritykset my0s sisdllyttdvét tuotteisiinsa vastuuvapautuslausekkeita,
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etteivat testit kerro nykyisestd tai tulevasta terveydentilasta, eikd testin tuloksia tule kayttia
diagnoosina tai ohjeistuksena eldméntavoille tai terveydelle vaan kuluttajan tulisi konsultoida
ndissd asioissa ladkériddn. Testejd markkinoidaan kuitenkin oman terveyden haltuun ottami-

sen retoriikalla, mikd on hyvin ristiriitaista. (Nordgren & Juengst 2009, 166—167.)

3.6.2 Individualismi

Testejd markkinoidaan itsemédrdéimisoikeutta ja individualismia korostamalla. Monien yritys-
ten markkinointiin kuuluu oleellisena osana kayttdjien kokemusten julkaiseminen nettisivuil-
la, jotta potentiaaliset asiakkaat voivat 10ytdd samaistumispintaa ja vertaisen positiivisen ko-
kemuksen, joka ohjaa ostamaan yrityksen tuotteen. (Nordgren & Juengst 2009, 157-159.)
Toisaalta yksilod kuitenkin vastuutetaan huolehtimaan omasta terveydestddn. Yksilo on siis
samaan aikaan etuoikeutettu omaan terveystietoonsa ja vastuussa omasta terveydestd huoleh-
timisessa. (Kaye 2008, 182; Saukko 2013, 55.) Milloin vastuuta siirretdin liikaa yksilolle?
Saukko (2013, 55) on tutkinut geenitestien markkinoinnin retoriikkaa, joka nojaa vahvasti
individualistiseen ajatusmaailmaan. 90 prosenttia 46:std yrityksestd kdytti markkinoinnissaan
voimaantumisen retoriikkaa ja korosti, kuinka kuluttajalla on oikeus omiin tietoihinsa ja oi-
keus "kontrolloida" omaa terveyttdén. Voimakkaalla markkinoinnilla on myds negatiivinen

puolensa sen nakertaessa tieteellistd uskottavuutta testeiltd. (Saukko 2013, 55-58)

Individualismi on tdssd asiassa hieman kaksiterdinen miekka. Yksilolla on mahdollisuus ottaa
omasta terveydestddn selvdd laajemmin kuin terveydenhuolto katsoisi tarpeelliseksi. Haasta-
vuutta terveydenhuollon ammattilaisen tydhon on tuonut profession valuminen maallikoille.
Yksilo voi saada arvokasta tietoa terveydestddn, parantaa elintapojaan ja motivoitua esimer-
kiksi litkkkumaan enemméin. Turrini ja Prainsack (2016) ja Saukko (2013) summaavat geeni-
testien ympérilld pyorivin ristiriitaisuuden. Kuluttajille saatavilla olevat geenitestit lisddvat
kansalaisten vaikutusmahdollisuuksia osallistua oman terveydenhuoltoon. He esittavit kui-
tenkin aiheellisen huolen siitd, miten kuluttajat jadvat yksin saamansa tiedon kanssa ja tulos

voi aiheuttaa turhaa huolta. (Turrini ja Prainsack 2016.)

Vaikka ihmiset ovat aiempaa kiinnostuneempia terveydestdin, kdydddn jatkuvasti julkista
keskustelua siitd, velvoitetaanko yksilod jopa liialti huolehtimaan omasta terveydestdan. Ter-
veyden edistamisty0 voi johtaa myds ei-toivottuihin lopputuloksiin, jolloin terveyserot eivét
kavennu vaan jopa lisddntyvit. Téllaiseen lopputulokseen voidaan péétyd, jos ylemmissi so-
sioekonomisissa ryhmissé olevat reagoivat valistukseen ja parantavat elintapojaan, mutta

alemmissa ryhmissa olevat ihmiset eivét. Talloin ryhmien vélinen kuilu syvenee ja lopputulos
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on pdinvastainen kuin oli tavoitteena. Terveysviestinti tulisi rddtidloida kohdeyleison mukaan.
Erilaisten toimintaympéristdjen ja kohdeyleisdjen tunteminen auttaa oikeanlaisen viestinndn

madrittelemisessa.

Genomistrategiassa on huomioitu vallalla oleva terveystrendi, kuinka suomalaiset ovat yhi
kiinnostuneempia ja tietoisempia terveellisestd ruokavaliosta, liikunnasta ja itsensd mittaami-
sesta. Strategiassa huomioidaan, ettd yksilo voisi ottaa halutessaan enemmin vastuuta ter-
veydestddn. (Parempaa terveyttd genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. Tydryh-

man ehdotus 2015, 29.)

3.7 Rodunjalostuksesta geenieditointiin

Geenisaksitekniikan (CRISPR/Cas9) kehittdjit Emmanuelle Charpentier ja Jennifer A.
Doudna voittivat vuoden 2020 kemian Nobelin palkinnon. Tekniikan avulla genomia on mah-
dollista muokata tarkasti juuri halutusta kohdasta. Geenieditoinnin avulla voidaan kehittdd
kestdvampid tuotantokasveja, mutta sen suurimmat mahdollisuudet ovat lddketieteen saralla.
Tekniikan avulla on mahdollista tutkia ja ymmaértad sairauksia paremmin, kehittdd ladke- ja
geenihoitoja. Sellaisia perinndllisid sairauksia, joihin aiemmin ei ole ollut hoitomuotoa, on
mahdollista hoitaa (ja mahdollisesti jopa parantaa) CRISPR/Cas9—menetelmén avulla. Talla
hetkelld tunnetuin geenisaksitekniikkaa hyddyntidva hoidon kehitys liittyy talassemian ja sirp-
pisoluanemian hoitoon. (Westermann, Neubauer & Kottgen, 2021.) Talassemia on perinndlli-
nen sairaus, joka johtuu geenivirheestd. Pohjoismaissa titd sairautta tavataan ldhinnd vain
maahanmuuttajilla ja heidén lapsillaan, mutta sairauden tunnistaminen on silti tirked osa ter-
veydenhuoltoa. (Rajantie 2010.) Sirppisoluanemian hoitokokeilut ovat liséksi todella kalliita,
joten tdlld hetkelld kyse on eliittilddketieteestd, johon on mahdollisuus vain rikkaimmilla
mailla tai vaurailla vakuutusyhti6illd, jotka hyvéksyvit kokeellisen hoidon. Tdmé asettaa ih-
miset eriarvoiseen asemaan, mutta uusia tekniikoita ja hoitokeinoja kehittdessd jostakin on

aloitettava ja ilman rahoitusta tutkimusta ei voi tehda.

Vaikka tekniikalla on suuria mahdollisuuksia, tuo se mukanaan vihintdén yhtd monta eettista
keskustelua. Vaikka geenieditointia on teknisesti mahdollista toteuttaa, missd tapauksissa se
on oikeutettua ja tarpeellista? Muokkauksen kaikkia riskejd ei tunneta, genomiin kajoamisella
voi olla arvaamattomia seurauksia ja genomin muutokset ovat pysyvid eli ne periytyviét jélke-
ldisille. Monet sairaudet ovat ehkdistdvissd tai hoidettavissa muilla keinoilla kuin geeniedi-

toinnilla. Tulisiko rajanveto tehdd niihin sairauksiin, joita ei ole mahdollista hoitaa tai paran-
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taa ilman geenieditointia? Englantilainen Nuffieldin bioetiikan neuvosto on tehnyt periaate-
padtoksen vuonna 2018: ihmisalkioiden geneettinen manipulointi voi olla moraalisesti hyvék-
syttdvad, jos se on lapsen edun mukaista, eikd aiheuta yhteiskunnan eriarvoistumista (Nuffield
Council on Bioethics, 2018). Periaatepditds on eettinen kannanotto, eiké tarkoita, ettd alkio-
muokkauksesta tulisi laillista tai sitd alettaisiin kéyttdd terveydenhuollossa. Sen on tarkoitus
rohkaista tutkimusta ja lisdtd keskustelua. Pohtimisen arvoista kuitenkin on se, miten lopulta

maédritellddn lapsen etu ja yhteiskunnan eriarvoistuminen.

European Academies' Science Advice Council (EASAC) on puolestaan laatinut vuonna 2017
oman suosituksensa EU:lle geenieditoinnin mahdollisuuksista, julkisesta edusta ja poliittisista
vaihtoehdoista. EASAC:n raportissa korostetaan yhtendisten kriteerien merkitysté termeille.
Esimerkiksi sikion méadritelmé vaihtelee Euroopan maiden vélilld. (EASAC 2017, 21.) Rapor-
tissa esitetddn huoli siitd, ettd moraalisella tasolla teknologian kiyttimisen hyviksymiselld
liu"utaan nopeasti uusien ongelmien pariin, joiden hyviksymistd pidettdisiin entistd kyseen-
alaisempana ja kehityskulku kiihtyy hallitsemattomasti (EASAC 2017, 21-22). EASAC
(2017, 23) esittdd huolen, jakautuisivatko resurssit oikeudenmukaisesti ja tasapuolisesti, mika-
li geenieditointi hyviksyttiisiin laajemmin kéyttoon. Olisiko geenieditoinnin hyviksyminen
ja kiyton laajeneminen palvelujen laajentamista ja lisddmisti, vai veisiko se nykyisistd resurs-
seista osan pois? Eettisesti geenieditointia voitaisiin pitdd hyvéksyttdvind, jos mitdéin muuta

hoitomuotoa ei ole ja potilaalla ei ole mitdén havittdvaa.

Geeneistd puhuminen aiheuttaa yha huolta, silld ne on historiassa liitetty rasistisiin oletuksiin
synnynndisistd ominaisuuksista (Wailoo 2006, 532). 1970-luvulla afrikanamerikkalaiset koki-
vat rakenteellista syrjintdd sen oletuksen perusteella, ettd yksilo sairastaa etniseen ryhméddn
kuulumisen perusteella sirppisoluanemiaa. Thmisid kohdeltiin etnisen periman takia eriarvoi-
sesti toisen maailmansodan aikaan niin terveyspalveluissa kuin ty0tehtdviin hakeutuessa.
(Wailoo 2006.) Geenitiedolla pelédtiddn olevan yhd mahdollisuus aiheuttaa rotuun perustuvaa

syrjintda ja sairauksien stigmatisoitumista.

Eugeniikkaa eli rodunjalostusta on harjoitettu historian aikana monia kertoja tieteen varjolla
niin Suomessa kuin ulkomailla. Suomessa oli voimassa vuosina 1935-1970 pakkosterilointi-
laki, joka mahdollisti esimerkiksi kehitysvammaisten ja kuurojen steriloinnin. Suomi on saa-
nut myds lukuisia huomautuksia Euroopan neuvoston ihmisoikeusvaltuutetulta nykyisen
translain sterilisaatiovaatimuksesta sukupuoltaan korjaavalta henkil6ltd. Euroopan ihmisoi-

keustuomioistuin on antanut ratkaisun tapaukseen, jonka mukaan sterilisaatiovaatimusta ei voi
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asettaa ehdottomaksi edellytykseksi sukupuolen korjausoperaatiolle (Y. v Turkey, nro
14793/08). Tutkijoilla on ollut pitkddn pelko, toteutuvatko menneisyyden teot uudelleen
genomien myotd. Diane Paul (1992) suhtautui varovaisesti suunnitelmiin ihmisen koko ge-
nomin sekvensoinnista. Hén kirjoitti vuonna 1992, kuinka kaikkien huomio tuntui kiinnitty-
véin ladketieteen kehittdmiseen, sairauksien ehkiisemiseen ja parantamiseen seké terveyden-
huollon kustannustehokkuuden parantamiseen ilman eugeniikan vaarojen huomioimista. Paul
korostaa terminmiérittelyn merkitystd ja sité, ettd eugeniikalla voidaan tarkoittaa eri asioita.
Hin esittdd eugeniikan poliittisena toimintana ja mainitsee esimerkkeind rodunjalostuksen,
jolla véestda pyritddn parantamaan jollakin valitulla tavalla ja lisddntymisvaihtoehtojen edis-
tdmisen, joiden avulla voi korostaa terveyttd, pitkdikdisyyttd, lahjakkuutta ja epéitsekkyytta.
Hén lisdd tdhdn myos seurausten perusteella tapahtuneen sosiaalisen valinnan, vaikka tarkoi-
tus ei alun perin olisikaan ollut "parannella". Paul korostaa artikkelissaan, ettei geenien tule-
vaisuutta terveyden edistimisessd ja sairauden ehkéisyssd haluta tdysin tuomita vaan ennem-
min kiinnittdd huomiota sithen, milld tavoin tavoitetta pyritddn saavuttamaan. (Paul 1992.)
Artikkeli on kirjoitettu vuonna 1992, eli 11 vuotta ennen koko genomin sekvensoinnin val-
mistumista HUGO-projektissa, josta kerron enemmén seuraavassa luvussa. Halusin kuitenkin
ottaa sen mukaan tutkimukseen tuomaan historiallista ndkokulmaa siihen, kuinka geenitutki-
mukseen suhtautuminen on muuttunut ja miten samoja huolia esitetddn yhé lahes 30 vuoden

jélkeen.

Geenitutkimukseen ei itsessddn liitetd eettisid ongelmia. Ongelmia voi muodostua siitd, mihin
ja miten tutkimustuloksia sovelletaan. Yhd nykypédivdnd voidaan pohtia, onko eugeniikkaa
harjoittaa sikidseulontoja ja keskeyttdd raskaus, jos lapsi syntyisisi kehitysvammaisena. Eet-
tistd keskustelua kdydaan siitd, ndhdéanko kehitysvammaisuus hyviksyttivanéd yhteiskunnas-
samme. Pddtds on tietysti mitd suurimmassa médrin yksildiden henkilokohtainen valinta, mut-
ta sithen vaikuttaa véistiméttd my0s yhteiskunnallisella tasolla kéyty keskustelu, ja yhteis-
kunnassa kyseiselld hetkelld vallitsevat sosiaaliset normit. Yhteiskunnallista keskustelua voi-
daan kdydi teemoista, kuten mitkd menetelméit ovat tarpeeksi turvallisia, mikd on niin merkit-
tavé sairaus, ettd abortti on terveydellisistd syistd perusteltu tai mitd yhteiskunta pitdd hyvék-

syttdvina syynd raskauden keskeytykselle.

Laki ladketieteellisestd tutkimuksesta (488/1999, 15 §) kieltdd alkiotutkimuksen ja sukusolu-
jen tutkimuksen, jonka tarkoituksena on kehittdd menetelmid, joilla pyritdin muuttamaan pe-

riytyvid ominaisuuksia. Kuitenkin edelld mainittu tutkimus on sallittua, mikali kyseessd on
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periytyvédn vaikean sairauden parantaminen tai ehkdiseminen. Myds yleissopimus ihmisoi-
keuksien ja ihmisarvon suojaamiseksi biologian ja ladketieteen alalla (1997, 13 artikla) kieltaa
perimién kohdistuvat toimenpiteet, ellei kyse ole ennaltachkéisysté, diagnosoinnista tai hoi-

dosta ja tarkoituksena ei ole muuttaa jélkeldisen perimaa.

Geenimuokkauksen kéytossd on myos riskinsd. Kiinalainen tutkija He Jiankui kohautti tiede-
maailmaa vuonna 2018 kertoessaan kokeestaan, jossa hin kdytti CRISPR/Cas9—tekniikkaa
vaimentaakseen sikioiltd geenin, jonka avulla HI-virus tarttuu elimistdon. Jiankuin tavoite oli
saattaa maailmaan lapsia, jotka ovat immuuneja HIV:lle. Tiedeyhteis6 tuomitsi Jiankuin ko-
keen jyrkaisti, silld hidn toimi salassa ja ilman lupia. Koetta kommentoitiin vastuuttomaksi ja

tiedeyhteison luottamusta vahingoittavaksi.

Vaikka geenieditoinnilla saataisiin poistettua yksi haitallinen geeni, joka aiheuttaa sairastumi-
sen tai vamman, ei voida tietdd, mitd tulevaisuudessa tapahtuu muualla perimédssé. Yksittdisen
sairaan geenin poistamisen lisdksi samalla saatetaan aiheuttaa vahinkoa muualla perimissa,
mika voi aiheuttaa esimerkiksi lisdéntynyttd alttiutta toiselle sairaudelle. Poistettu geenipétka
on my0s pysyvisti poissa, jolloin editoitu geeni periytyy myos jalkeldisille, minkd vaikutuk-
sista ei saada tietoa vield kymmeniin vuosiin. CRISPR/Cas9-tekniikalla lupaillaan suuria pe-
rinndllisten sairauksien parantamiselle sekd sydvin hoidolle, mutta suomalaisen lainsdddén-
ndn ja eettisten periaatteiden valossa voidaan arvioida, ettd téllaisen tekniikan kdyttoon ei

lahdeta kevyin perustein eikd ensimmaiiseni maailmassa.
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4 TUTKIMUSASETELMA, AINEISTO JA MENETELMAT

Olen kiinnostunut, miten Helsingin Sanomissa kirjoitetaan geenitutkimuksesta. Tutkimusai-
heeni on yhteiskuntatieteellisessd tutkimuskentéssd melko poikkeuksellinen. Aihetta on tutki-
nut yhteiskunta- ja valtiotieteellisestd nidkokulmasta Suomessa eniten viestinndn professori
Esa Viliverronen. Geenitutkimusta on tarkasteltu opinnéytetdissd aiemmin 1dhinnd l44ketie-
teen tutkinto-ohjelman syventdvissd toissd. Muutamia opinndytetditd on tehty kuluttajille
suunnatuista geenitesteistd, geenipankkitutkimuksen eettisistd kysymyksistd ja genomitiedon
hyodyntdmisestd lddkehoidossa sekd kuluttajien motiiveista geenitestien ostamiselle. Yhteis-
kuntatieteellisissd opinndytetdissd on yleisesti tutkittu hyvinvointi- ja terveyseroja seké eriar-
voisuutta. Yhdistamélld ndméa kaksi nidkokulmaa olen saanut muodostettua tavanomaisista
sosiaalipolitiikan pro gradu -tutkielmista poikkeavan, mutta tulevaisuudessa todennikoisesti

yleistyvén tutkimusaiheen.

Téssd tutkielmassa tarkastelen geenitutkimusta suomalaisesta sosiaalipoliittisesta ndkokul-
masta kdsin. Geenitutkimus ja sen tulevaisuus voidaan nidhdi sosiaalipoliittisena kysymykse-
nd, koska julkisessa terveydenhuollossa tehtdvien geenitestien rajoittaminen asettaisi kansa-
laiset eriarvoiseen asemaan ja voi poliittisena padtoksend siten lisdtd eriarvoisuutta. Poliittiset
padtokset ovat merkittdvissd asemassa vaikuttamassa oikeudenmukaiseen ja tasa-arvoiseen

terveydenhuoltoon.

4.1 Tutkimuskysymykset

Tutkimuksessani selvitdn, miten terveyteen liittyvistd geenitesteistd puhutaan mediassa. Rat-
kaistakseni tutkimustehtdvén, analysoin Helsingin Sanomissa julkaistuja geenitesteja koskevia

artikkeleita vuosilta 2018-2020.

Tutkimuskysymyksid on kaksi ja ne ovat seuraavat:
Millaisia mahdollisuuksia geenitesteille esitetddn mediassa?
ja

Millaisia huolia geenitesteihin liitetddn mediassa?
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Aineiston luokittelussa analyysin pddluvut on luotu yhdistdmalld alalukujen nidkdkulmat posi-
tiiviseen ja negatiiviseen kategoriaan. Alaluvut nojaavat aiemmassa tutkimuksessa esiin tul-
leisiin ndkokulmiin, joita ovat muun muassa tietoturva, riskiryhmien hoidon parantaminen ja
eettisyys. Luvuissa kaksi ja kolme esitellyissd tutkimuksissa on kisitelty terveyseroja, eriar-
voisuutta ja rahoituksen merkitysti suhteessa geenitutkimukseen. Néiden tutkimusten tulokset

ja tulokulmat madrittdvat aineiston rajautumista.

Helsingin Sanomien luoma representaatio geenitesteistd on tarkastelun kohteena merkityksel-
linen, koska kyse on Suomen laajalevikkisimmastd pdivilehdestd. Median luomalla represen-
taatiolla on keskeinen vaikutus siihen, millainen julkinen mielikuva hankkeista ja tutkimuk-
sista kansalaisille muodostuu. Silld on merkitystd my0s poliittisella kentélld sithen, miten
hankkeet etenevit ja millainen poliittinen tahtotila lakien sédtdmiseen ja hankkeiden edistdmi-
seen muodostuu. Hankkeiden ja lain sddtdmisen edistyminen olisi tdrkedé eriarvoisuuden en-
naltachkiisyn kannalta, silld kaupalliset toimijat eivit jad odottamaan pysyyko julkinen ter-

veydenhuolto niiden perdssa.

Aineistossa puhutaan seki terveydenhuollossa tehtivistd geenitesteistd ettd kuluttajille suun-
natuista testeistd, minké takia kisittelen molempia tdssd tutkielmassa. Késittelen aineistoa
laajasti, jotta voin luoda kokonaiskuvan siitd, millainen representaatio geenitesteistd luodaan
Helsingin Sanomien lukijoille. Aiemmat opinndytety6t geenitutkimuksista ovat késitelleet
hyvin tarkkarajaisia teemoja, minké takia kiinnostukseni kohdistuikin kokonaiskuvan muo-
dostamiseen. Koska kiinnostukseni rajautui terveyttd koskeviin geenitesteihin, jouduin rajaa-
maan tutkimuksesta pois muun muassa sukulaisuutta ja geenimuokkausta koskevat artikkelit.
Kerron seuraavissa luvuissa lisdd aineiston rajaamisesta, mikd selittdd myos tutkimuskysy-

mykselle asetettuja rajauksia.

4.2 Median rooli tiedon jakajana

Sanomalehdissd ja verkossa julkaistut lehtiartikkelit ovat luonteeltaan yleistajuisia kirjoituk-
sia, eivatkd ne pyri saavuttamaan tieteellisen artikkelin tasoa. Niiden pédtarkoitus on tuoda
lukijoiden tietoon tapahtumia ja kertoa asioista ja ilmidistd lyhyesti ja informatiivisesti. Téstéd
syystd lehtiartikkelit ovat yleenséd verrattain suppeita tarjoamassaan tiedossa. Lehtiartikkelit
voivat pohjautua tieteellisiin artikkeleihin, mutta niilti ei vaadita samanlaisia lahdemerkintdja
kuin tieteellisiltd artikkeleilta, minké takia niiden tarjoamaa informaatiota ei voi hyddyntia

esimerkiksi lahdekirjallisuutena.
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Olemme pitkélti median varassa saadaksemme tietoa asioista. Koulussa opetetaan oppiméérin
mukainen mééri tietoa geeneistd ja ellei media kertoisi meille tutkimusten viimeisimpid kééan-
teitd, vain harva meistd ottaisi itse niistd selvdd. Sama pétee toki muihinkin aiheisiin ja tie-
teenaloihin. (Viliverronen 2007, 11-12.) Medialla on siis tirkeéd rooli ihmisten tietoisuuden

lisddjand. Samalla medialla on valta méérittad, millaista tietoa se meille jakaa.

Uutisjutuille on yleisesti ominaista negatiivissdvyinen kirjoitustyyli. Suurin osa kirjoitetuista
uutisista on negatiivisia ja jopa katastrofihakuisia. Esimerkiksi ilmastonmuutoksesta kirjoite-
taan ldhtokohtaisesti vain negatiivisia uutisia, vaikka my0s positiivista kehitystd tapahtuu.
(Viliverronen 2007.) Viliverronen kuvaa uutisia mediaksi, joka keskittyy pddsaantoisesti tu-
levaisuuteen menneisyyden ja nykyhetken sijaan. Keskeinen kysymys on, esitetddnko tulevai-
suus positiivisena ja valoisana vai pelonsekaisina uhkina ja riskeind. Viliverronen on tutkinut,
millaista mediapuhetta tv-uutisissa on luotu geeniperimién ja biotekniikkaan liittyen vuosina
1985-2000. Hén kuvaa, kuinka monet uutisista esitetdén lupauksina ldpimurroista ja parem-
masta hoidosta. Kyse on retorisesta keinosta, jolla pyritddn luomaan toiveikas mielikuva. (Vi-

liverronen 2007, 146—149.)

Tutkimustuloksensa Viliverronen jaotteli neljdén kehykseen, jotka 16ytyvit myds omasta tut-
kimuksestani. Yksi kehyksistd tarkastelee biotekniikkaa lupaavana tulevaisuuden alana ja
arvioi suomalaisten parjddmistd kansainvilisesséd kilpailussa. Kansainvilisen kehityksen jar-
runa néhtiin Véliverrosen tutkimuksessa resurssipula, erityisesti rahoituksen osalta. Toisessa
tutkitaan geenitutkimuksen saavutuksia sairauksien hoidossa. Uutisissa esitetddn vaikeasti
sairaita potilaita ja kerrotaan, miten geenitutkimus tuo konkreettisesti apua ihmisen eldmiin
ja lieventdd inhimillistd kdrsimystd. Kolmas kehys ennustaa geenitekniikan mullistavan ladke-
tieteen ja sairauksien hoidon l&hivuosina. Niissd geenitekniikalle ladattiin vahvoja odotuksia
toivon ja lupausten retoriikalla. Neljds kehys ennustaa mahdollisia uhkia ja ongelmia, kuten
véadrinkdyttod. Esimerkkejd huolta aiheuttaneista uhkakuvista olivat kloonaus, doping sekid

geeniseulonnat ja lainsdddénto. (Viliverronen 2007, 56-71.)

Geenitekniikka on saanut osaltaan paljon negatiivista julkisuutta muun muassa rodunjalostuk-
sen, kloonauksen ja geenimuunnellun ravinnon myo6td. (Viliverronen 2007, 27-28.) Human
Genome-projekti (tunnetaan myds nimelld HGP ja HUGO) on ollut pitkélti rakentamassa po-
sititvista julkisuuskuvaa geenitekniikasta ja geenitutkimuksesta. (Véliverronen 2007, 24.)
Human Genome-projekti oli vuosituhannen vaihteen merkittdvin lapimurto geenitutkimuksen

saralla. Sitd on verrattu merkittivyydeltddn avaruustutkimukseen, kuun valloitukseen ja ydin-
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voiman kehittdmiseen. Hankkeen tavoitteeksi asetettiin ihmisen perimdn emésjirjestyksen
selvittdminen ja kaikkien ihmisen geenien tunnistaminen. (Valiverronen 2007, 98—100.) Thmi-
sen genomisekvenssi eli perimin rakenne on selvitetty ensimmadisen kerran vuonna 2003
HUGO-projektissa. Projekti oli kallis ja laaja, aikaa kului yli 10 vuotta ja hintaa genomin sel-
vittimiselle kertyi 2,7 miljardia dollaria. Télld hetkelld yksilon koko perimén analysointi kus-
tantaa vain noin tuhat euroa. Analysointi ei siis ole endé kallista, mutta neuvonta sen sijaan
on. Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksessa pohditaan ratkaisuja tdhdn ongelmaan. (Palotie ym.

2019.)

Geenitutkimuksista, kuten muistakin aiheista uutisoidessa olisi toivottavaa, ettd uutisointi olisi
mahdollisimman neutraalia ja faktaperustaista eika tekstistd paistaisi ldpi kirjoittajan henkil6-
kohtaiset arvot tai mielipiteet. Silld on myds suuri merkitys, keitd mediatalot valitsevat asian-
tuntijoiksi kertomaan aiheista, silld my0s asiantuntijoilla on yleensd mielipiteensd koskien
omaa tutkimusalaansa. Omassa aineistossani kirjoitukset olivat 1dhes poikkeuksetta neutraale-
ja tekstejd, jotka pyrkivit informoimaan lukijoita aiheesta. Mielipide- ja vieraskynépalstalla
julkaistuissa teksteissd esiintyi asiantuntijoiden henkilokohtaisia mielipiteitd, mutta valitsin
my0s ne mukaan aineistoon niiden sisdltdmin informatiivisuuden takia, joka jii puuttumaan
tavallisista artikkeleista. Tastd voidaan péételld, ettd artikkelit olisivat olleet hieman informa-

titvisempia ja laajempia, mikili asiantuntijoita olisi haastateltu niitd varten aktiivisemmin.

4.3 Aineisto

Rajauksen eri lehtien vililld tein perehtymélld suurilevikkisten péivdlehtien geeniaiheisiin
artikkeleihin. Esimerkiksi Aamulehti, Turun Sanomat, Kaleva ja Yle ovat kirjoittaneet joita-
kin artikkeleita geeneistd, mutta huomattavasti harvemmin ja vihemmaén kuin Helsingin Sa-
nomat. Helsingin Sanomien runsaan artikkelitarjonnan takia pdidyin ottamaan tutkimukseen
mukaan kyseisen sanomalehden artikkelit. Helsingin Sanomat on kaupallinen, Suomen suurin
tilattava sanomalehti, jonka omistaa Sanoma-konserniin kuuluva Sanoma Media Finland.
(Sanoma 2020). Helsingin Sanomilla on yhteiskunnallisesti vaikuttava rooli, sen ollessa Suo-

men vanhin ja laajalevikkisin péivilehti Suomessa.

Aineisto on kerdtty Helsingin Sanomien artikkelikokoelmista. Helsingin Sanomilla on verk-
kosivuilla hakupalvelu, josta artikkeleita voi etsid hakusanoilla. Timén haun avulla on etsitty
artikkelit kayttaméalla katkaistua hakusanaa geeni*. Hakusanana on kiytetty vain yhti sanaa,

jotta aineiston rajaaminen olisi helpommin hallittavaa pééllekkdisten hakutuloksien véltta-
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miseksi. Hakutuloksien poisrajautumisen valttdmiseksi hakusanaksi valikoitui juuri sana gee-
ni eikd esimerkiksi geenitutkimus, jotta sanan taivutusmuoto ei vaikuttaisi hakutuloksiin. Ai-
neistoon on siten valikoitu mekaanisesti kaikki artikkelit, mielipidekirjoitukset, vierasky-
nétekstit ja padkirjoitukset, joissa kirjoitetaan terveyteen liittyvéstd geenitutkimuksesta. Haku-
tuloksista on jdtetty pois artikkelit, jotka koskevat esimerkiksi eldimid, kasveja tai sukututki-

musta, ovat henkildkuvia tai eivit muista syistd ole relevantteja tutkimuksen kannalta.

Aineisto rajautui tutkimuskysymyksen tarkentuessa, silld aineistosta piti jattdd pois artikkelei-
ta, jotka olivat epérelevantteja tutkimuskysymyksen kannalta. Aineistosta on poistettu sellai-
set geenitesteistd kertovat artikkelit, jotka ovat keskittyneet esimerkiksi dlykkyyteen, eivitka
toisi lisdarvoa tille tutkimukselle. Alykkyyden tutkimista geneettisenii ominaisuutena voidaan
pohtia myds eettisestd ndkokulmasta. Lihtokohtaisesti tiedeyhteisd pitdd esimerkiksi ho-
mogeenin tutkimista riskialttiina aiheen sensitiivisyyden ja tulosten merkitsevyyden ja eriar-
voisuuden lisdéintymisen kannalta. Alykkyys on vastaavasti erittiin sensitiivinen aihe, josta
kirjoitetaan varoen. Hyvinvointiyhteiskunnassa on keskitytty vuosikymmenié tasaamaan yksi-
16iden vilisid eroja, jolloin erojen nostaminen esiin ja niiden korostaminen herittidd negatiivi-
sia tunteita thmisissd. Aineistosta on myds poistettu HI-viruksen editointia koskevat artikkelit,
silld ne eivit suoranaisesti liity geenitutkimukseen vaan enemmén geenieditointiin. Niiden
tutkiminen muodostaisi jo tdysin oman tutkimuksensa. Geenimuokkausta kisittelevid artikke-
leita ei késitelld tdssd tutkimuksessa. Aineistosta on my0s poistettu pelkdstddn Yhdysvaltoja
koskevat artikkelit geenitesteistd. Artikkelit, joissa on késitelty yhdysvaltalaisten lisdksi myds
Suomea tai suomalaisia, on sisillytetty aineistoon. Aineiston tarkastelu rajautuu artikkeleiden
tekstisisdltoon. Analyysissd ei huomioida artikkeleissa esitettyjd kuvia tai kuvatekstejd eikd

fonttivalinnoilla tehtyji painotuksia.

Geenitiedosta puhuminen alkoi yleistyméén vuonna 2015, jolloin julkaistiin sosiaali- ja ter-
veysministerion ty0ryhmén laatima kansallinen genomistrategia. Yksittiisid lehtiartikkeleita
on kirjoitettu vuonna 2015, jolloin genomistrategia julkaistiin, mutta aiheen rdjdhdysméinen
kasvu on havaittavissa vuoden 2018 alusta. Geenitutkimus on popularisoitunut ja arkipdivéis-
tynyt vahvasti viime vuosien aikana. Téstd syystd olen rajannut aineiston vuosiin 2018-2020.
Osa kunniasta kuuluu geenitutkimuksen rinnalla toimivan biopankkitoiminnan ja sen markki-
noinnin voimakkaan lisddntymisen johtamaan tiedon levidmiseen. Vuonna 2018 jérjestettiin
myos viestintikampanja kansalaisten genomitiedon lisddmiseksi. Kampanjalla pyrittiin lisdi-

méén tietoutta, miten genomitietoa voidaan hyddyntéa ja tiedottamaan kansalaisia valmisteilla
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olevasta genomilaista ja Genomikeskuksesta. Sosiaali- ja terveysministerid jarjesti kesélld
2018 avoimen kyselyn, jossa kuka tahansa kansalainen sai ottaa kantaa genomitietojen kayt-

toon.

Aineistoksi olen valinnut 25 kappaletta Helsingin Sanomissa julkaistua geenitutkimuksesta
kertovaa lehtiartikkelia vuosilta 2018-2020. Vuoden 2020 uutisointi keskittyi geenien osalta
padasiassa koronavirukseen, minka takia aineisto painottuu pddasiassa vuoden 2018 julkaisui-
hin. Vuoden 2020 julkaisuja aineistossa on mukana kuusi kappaletta. Vuoden 2020 artikke-
lien vahyyttd saattaa selittdd my0s se, ettd genomilaki on menossa eduskunnan késittelyyn
vasta syksylld 2021, eiki aiheesta télld hetkelld ole uutta ajankohtaista kirjoitettavaa. Vuonna
2019 Helsingin Sanomissa julkaistiin tutkimukseni kannalta merkittdvid artikkeleita kolme
kappaletta ja vuonna 2018 16 kappaletta. Tutkimuksen kannalta merkittdvid artikkeleita tar-
kastelujaksolla julkaistiin yhteensd 25 kappaletta ja analysoin nditd luvuissa viisi ja kuusi.

Analyysissd kaytetyt artikkelit ovat liitteend tutkimuksen lopussa (Liite 1).

Aineistonkeruumenetelménd sanomalehtiartikkelit sijoittuvat julkisiin joukkotiedotuksen tuot-
teisiin. Lehtiartikkeleita analysoimalla voidaan saada tietoa esimerkiksi kokemuksista, ennak-
koluuloista ja mielikuvista ja niiden 16ytdminen on tdménkin pro gradu -tutkielman tarkoitus.
Aineiston kokoa on méérittanyt aineiston saturoituminen eli kylladntyminen. Aineiston satu-
roituminen on havaittavissa silloin, kun uusi aineisto ei end tuota uutta sisdltoa ja lisdarvoa
tutkimukselle vaan sisdlto alkaa toistaa itseddn. (Tuomi ja Sarajarvi 2018, 73—76.) Tdm4 oli
havaittavissa aineiston kanssa, miké osaltaan ohjasi aineiston rajaamista koskemaan vain vuo-
sien 2018-2020 artikkeleita. On oletettavissa, ettd laajempi aineisto ei olisi tuonut lisdarvoa

tutkimukselle.

Sisdllollisesti aineiston valinnassa on kiinnitetty huomiota asiantuntijuuden médritelméaan.
Keti tahansa maallikkoa ei voi pitda tieteellisesti pitevinid aiheeseen perehtyneend asiantunti-
jana, vaan esimerkiksi mielipidekirjoituksia on valittu aineistoon mukaan tarkoin kriteerein.
Aineistossa esiintyvit mielipidekirjoitukset ja niihin rinnastettavat tekstit ovat esimerkiksi
perinndllisyyslddkarien ja THL:n tutkimusprofessorien kirjoittamia tekstejd. Sen sijaan tekste-
ja, joiden kirjoittajan koulutustaustaa ei ole ollut mahdollista paikantaa terveydenhuollon tai

geenitutkimuksen alalle, ei ole otettu mukaan tdhin tutkimukseen.
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4.4 Aineiston analysointi sisillonanalyysin avulla

Aineiston analysointiin laadullisilla menetelmilld on tarjolla useita menetelmié, joista valitsen
tatd tukimusta varten sisdllonanalyysin. Selitin seuraavissa kappaleissa, minké takia sisil-
l6nanalyysi sopii hyvin juuri minun tutkimukselleni. Tdtd ennen kerron sisdllonanalyysisti

analyysimenetelména.

Tuomi ja Sarajérvi (2018, 4) kirjoittavat kirjassaan Laadullinen tutkimus ja sisdllonanalyysi,
ettd laadullinen eli kvalitatiivinen tutkimus mielletdén tutkimuksen kentilld usein vastakkain-
asetteluna mairélliselle eli kvantitatiiviselle tutkimukselle. Laadullinen tutkimus on kuitenkin
ylikasite, jonka alle mahtuu monia erilaisia menetelmié tehdé laadullista tutkimusta. Laadulli-
sen tutkimuksen médrittelyssd on eroja historiallisesti, maantieteellisesti ja perinteittdin. Laa-
dullisella tutkimuksella pyritddn ymmairtdméén laatua, ominaisuuksia ja merkityksid koko-
naisvaltaisesti. Kvalitatiiviselle tutkimukselle vaihtoehtoisena pidetdan kvantitatiivista tutki-
musta, joka tutkii kohdetta méadrillisesti. Kvantitatiiviselle tutkimukselle ominaista on koh-
teen kuvailu ja tulkinta tilastoilla ja numeerisesti. Madrélliselld tutkimuksella tarkoitetaan
tutkimusta, jossa tutkittavaa asiaa voidaan tarkastella ja analysoida numeerisessa muodossa.
Laadullinen tutkimus pyrkii ymmartdméén tutkittavaa asiaa tai ilmiotd eikd pyri yleistiméan
tutkimustuloksia. (Tuomi ja Sarajirvi 2018, 57—74.) Laadullinen tutkimus on yleisesti kdytet-
ty menetelmé yhteiskuntatieteellisessd tutkimuksessa. Laadullisella tutkimuksella pyritdan
selvittdmaén ja kuvailemaan ilmi6té ja vuorovaikutussuhteita. Jotta havainnoista voidaan saa-
da luotettavia ja tutkimuskohteen spesifiys korostuu, taytyy tutkittavassa asiassa tai ilmidssa

keskittyd vain muutamiin havaintoihin.

Teorian merkitys laadullisessa tutkimuksessa on vilttiméaton. Teoria-sanan mairittely ei kui-
tenkaan ole yksiselitteistd. Tutkimuksen teoria luo viitekehyksen tutkimukselle. Viitekehys
muodostuu kisitteistd ja niiden valisistd merkityssuhteista. (Tuomi ja Sarajiarvi 2018, 19.)
Téssd tutkimuksessa teoreettisena viitekehyksend toimii aiempi aiheesta tehty tutkimus. Toi-
nen yleistasoinen jaottelu laadulliselle tutkimukselle on teoriatyypittely teoreettiseksi tai em-
piiriseksi. Néiden teoriatyyppien ero liittyy tarkastelun ndkdkulmaan. Olen ldhestynyt aineis-
toa empiirisen analyysin kautta. Empiirisessd analyysissd korostuu aineiston kerdémis- ja ana-
lyysimetodit ja niiden yksityiskohtainen selostaminen ja kuvailu. Teoreettisessa analyysissi ei
Tuomen ja Sarajdrven (2018, 21-22) kokoamien tapojen mukaan kuvata analyysin tekemisen
vaiheita yhtd tarkasti. Keskeisempéé on argumentointi eli l&hdeaineiston kdyttdmisen uskotta-

vuus, ja analyysissd korostuu, kuka on sanonut, mité ja milloin. Siséllonanalyysi voi olla ai-
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neistoldhtdistd, teorialdhtoistd ja teoriaohjaavaa, joista tdssd tyOssd kdytén aineistoldhtoistd

menetelmaa.

Sisdllonanalyysilld pyritddn tiivistimidn, jdrjestimddn ja kuvaamaan tutkittavaa aineistoa.
Aineistoa jdrjestetddn etsimélld yhtéldisyyksid ja eroja seka tiivistimalld niitd helpommin lu-
ettavaan muotoon. Se on metodi, jolla saadut tulokset voidaan kytked laajempaan kontekstiin
ja aiempiin tutkimustuloksiin. Laadullisessa sisdllonanalyysissi aineisto pilkotaan osiin, kisit-
teellistetddn ja jirjestetddn uudenlaiseksi kokonaisuudeksi. (Tuomi & Sarajérvi 2018, 117.)

Aluksi redusoin eli pelkistin aineiston, mink jdlkeen klusteroin eli ryhmittelin pelkistykset.

Kaévin aineiston ldpi useaan kertaan ja merkitsin aineistosta kohdat, jotka liittyvit tutkimusky-
symyksiini. Aineiston lapikdynnissd keskityin etsimédn artikkeleista virkkeitd, joissa kasitel-
ladn terveyteen liittyvadd geenitutkimusta. Ndmé virkkeet kasasin artikkeli kerrallaan yhteen
Excel-tiedostoon. Téamin jilkeen siirsin koko tutkimusaineistoni Atlas.ti-ohjelmaan ja kooda-
sin jokaiselle aineisto-otteelle oman luokan ja ryhmittelin eli klusteroin aineistoni. Koodeja eli
aineistokatkelmia muodostui yhteensd 276 kappaletta. Yksi koodi saattoi liittyd useaan ala-
luokkaan, jolloin koodasin sen kaikkiin sopiviin alaluokkiin. Samaan ilmioon liittyvét késit-
teet ryhmittelin alaluokkiin, joita tutkielmassa on yhteensd 7 kappaletta. Tdima on analyysin
vaihe, jossa korostuu eniten tutkimuksen tekijin kédenjalki. Tutkimuksen tekijd pdattaa, mit-
k& ovat tutkimuksen kannalta oleellisia tekstikatkelmia ja minkilaisia kategorioita niistd muo-
dostaa. (Tuomi & Sarajarvi 2018, 91-95.) Ryhmittelyn jélkeen siirsin aineiston Word-
tiedostoon ja jatkoin aineistokatkelmien pelkistysten erittelyd. Erittelin aineistokatkelmat
teemoittain samoihin, jotta pystyin erittelemddn alaluokan sisdlld, mitkd teemat korostuvat

toistuvasti ja liittyvét toisiinsa.

Oletuksena oli 10ytda geenitutkimukseen positiivisesti ja negatiivisesti suhtautuvia tekstikat-
kelmia ja pdddyin asettamaan analyysin ylaluokiksi "Millaisia mahdollisuuksia geenitesteille
esitetddn mediassa?" ja "Millaisia huolia geenitesteihin liitetddn mediassa?"”. Tavoiteisiin
keskittyva yldluokka sisdltdd alaluokat 5./ Sairauksien ennaltaehkdisy tunnistamalla riski-
ryhmid geenitiedon avulla, 5.2 Geenitestilld voidaan saada varmuus lddkkeen tehokkuudesta,
5.3 Suomella on mahdollisuudet kehittyd geenitutkimuksen kdrkimaaksi ja 5.4 Lddkekehitys
vaatii eri sektoreiden yhteistyétd. Viidennen luvun alaluokkien yhteenlaskettu ainestokatkel-
mien lukumaddrd on 144 kappaletta eli hieman yli puolet kaikista katkelmista. Huolta késitte-
levédn yldluokan jaoin edelleen alaluokkiin, jotka ovat 6.1 Geenitiedon peldtddn aiheuttavan

enemmdn huolta kuin hyotyd, 6.2 Tietoturva ja 6.3 Eettisyys. Kuudennen luvun alaluokkien
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lukumééri on yhteensd 132 kappaletta, eli hieman alle puolet kokonaismaérésti. Tutkimusky-
symyksestdni johtuen aineistoani ei ole tarpeen lajitella ala- ja yldkategorioiden liséksi padka-
tegorioihin, mutta tima olisi mahdollista laajemman aineiston ja erilaisen tutkimuskysymyk-

sen kanssa.

4.5 Tutkimuksen eettisyys

Tutkimusta tehdessd tulee noudattaa eettisesti vastuullisia ja oikeita toimintatapoja. Eettisid
valintoja tehdéddn jatkuvasti tutkimuksen aikana. Eettisyyden pohtiminen alkaa jo tutkimusai-
heen valinnassa ja tutkimuskysymyksen muodostamisessa. Samaa asiaa voidaan tarkastella
monista eri ldhtokohdista, joista kaikki eivét valttadmaitta ole eettisesti yhtd kantavalla pohjalla.
Tutkijan tulee pohtia aihetta valitessa, ket tai mitd, kenen ehdoilla ja miksi tutkitaan. Tutki-
muksen tarkoitus ja tutkimusongelma raamittavat tutkimusta, joten on térkeéd, ettd ne ovat

eettisesti vahvalla pohjalla. (Tuomi & Sarajérvi 2012, 5.4.2.)

Tutkimuksessani tulisi kiinnittdd huomattavasti enemmain huomiota eettisyyteen, mikali kéyt-
tdisin aineistona haastatteluja, silld haastateltavien oikeudet ja hyvinvointi tdytyisi turvata
jokaisessa tutkimuksen vaiheessa. Tédssd mielesséd lehtiartikkelien kdyttdminen aineistona on
riskittomémpaa, silld tutkimuksessa tutkitaan ihmisten sijaan asiaa ja ilmioti. Geenitutkimus
itsessddn sisaltdd runsaasti eettiseltd kannalta tarkasteltavia asioita, minka takia kiinnostuinkin

eettisen aspektin tutkimisesta.
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5 MILLAISIA MAHDOLLISUUKSIA GEENITESTEILLE
ESITETAAN MEDIASSA?

Aineisto jakautui tutkimuskysymysten mukaisesti kahteen kategoriaan. Tédssd luvussa vastaan
aineiston pohjalta ensimmadiseen tutkimuskysymykseeni, joka on: millaisia mahdollisuuksia
geenitesteille esitetddn mediassa? Toiseen tutkimuskysymykseen vastaan luvussa 6, joka ki-
sittelee aineistosta esiin nousseita teemoja, jotka osoittavat huolestuneisuutta geenitutkimusta

kohtaan.

Aineistossa geenitesteihin liitettiin positiivisia tulevaisuuden odotuksia varhaisemmalla sai-
rauksien tunnistamisella ja hoitomuotojen kehittymiselld. Geenitestien laajentumisella julki-
seen terveydenhuoltoon tavoitellaan tasa-arvon lisdéntymistd. Sektorien vilistd yhteistyon
tarpeellisuutta perustellaan aineistossa yhdenvertaisuuden séilyttdmiselld, jotta geenitutkimus
ei rajaudu vain varakkaiden potilaiden saataville. Liséksi korostettiin syitd, minké takia Suo-
mella on hyvét mahdollisuudet nousta yhdeksi geenitutkimusta johtavista maista ja sen myota
kehittdd alan yritysmahdollisuuksia. Alalla uskotaan myd6s olevan ty6llisyytté lisddvid vaiku-

tuksia uusien professioiden muodostumisen myota.

5.1 Sairauksien ennaltaehkiisy tunnistamalla riskiryhmii geenitiedon
avulla

Geenitiedon hyddyntdmistd kuvaavia katkelmia aineistosta 10ytyi yhteensd 43 kappaletta.
Tutkimuksilla pyritddn tunnistamaan kansantautien riskiryhméssa olevia henkil6itid. Kehitté-
maélld hoitomuotoja ja ladkityksid, potilaita voidaan hoitaa tehokkaammin ja kohdistaa ennal-
tachkiisevid toimia ja seulontoja niille, jotka hyotyvét niistd eniten. Yksilollistetyn tervey-
denhuollon avulla hoitoja voidaan kohdistaa paremmin ja riskitiedon avulla auttaa ihmisié

motivoinnin avulla terveellisiin eldméntapoihin, jotta sairauksia voidaan ennaltachkéista.

Aineistossa muistutetaan, kuinka terveydenhuollossa tehtdva geenitutkimus perustellaan aina
yksilon terveydelld. Tutkimuksen tulee liittyd potilaan hoitoon. Potilaalta voidaan esimerkiksi

etsid sairautta aiheuttavia geeneja tai tutkia lddkityksen yksilollistd sopivuutta.

Geenitestejd tekevdt myds lddkdrit, jolloin syynd ei ole sukututkimus tai uteliaisuus.
Lddkdrien tekemissd geenitesteissd testataan yleensd tautigeenivariantteja eli sitd, onko

henkilé jonkin geneettisen sairauden kantaja.
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Aineistossa esitellddn useita perusteluita geeniluennalle eli genomin sekvensoinnille. Sen
avulla on mahdollista 16ytéd oireilun syy nopeasti, jolloin oikea hoito on mahdollista aloittaa
nopeasti. Nopea diagnosointi sddstdd rahaa, mikéli sen avulla voidaan valttdd esimerkiksi te-
hohoito, joka on ddrimmadisen kallista. Terveydenhuollon resurssien lisdksi séédstetddn ennen
kaikkea potilasta ja perhettd, kun turhia tutkimuksia ei tarvitse tehdi ja oikea hoito 16ydetién
nopeasti. [hmisen koko perimén selvittiminen on nykyéddn nopeaa ja sen hinta laskee jatku-
vasti. Terveille ihmisille sité ei julkisessa terveydenhuollossa tehdd, mutta esimerkiksi sairaa-
na syntyneen lapsen diagnosoinnin ja hoidon koko genomin luenta voi pelastaa. Terveet ihmi-
set voivat tosin ostaa téllaisia testejd kaupallisilta toimijoilta, mutta se sisdltdd monia ongel-

mallisuuksia, joihin pureudutaan myShemmin luvussa 6.

Perimdn lukeminen on nykyddn nopein ja helpoin tapa selvittid, mistd moniongelmai-

sen vastasyntyneen oireyhtymd voisi johtua.

Myos meilld lasten perimdn luentaan turvaudutaan yhd useammin. Syntyy selvdd sddis-
tod, kun hyodyttomid ja rasittavia muita tutkimuksia voi vilttid. Sekd lapsi ettd van-
hemmat sddstyvdt paljolta. - - Jos oireilun syy loytyy perimdstd, se todella auttaa lddkd-

reitd.

Sairauden ennustettavuuden parantaminen auttaa keskittimiéin terveydenhuollon resursseja
sinne, missd niistd on suurin hyoty ja missé niitd tarvitaan eniten. Ladketieteen kehitys on
parantanut monien sairauksien ennustetta ja pidentéinyt sairastuneiden elinikéa, silld sai-
rauksia tunnistetaan, osataan ehkéisti ja hoitaa paremmin kuin ennen. Oleellista on myos
se, ettd aiemmin kuolemaan johtaneita sairauksia osataan hoitaa ja sairastuneet voivat hoi-
tojen avulla eldd ldhestulkoon normaalia eldmié sairaudesta huolimatta. Oikea-aikainen ja

oikeasuhtainen hoito on tiarkeda.

Nykyaikainen lddketiede on mahdollistanut sen, ettd moni sairastunut paranee ennen
nopeasti kuolemaan johtaneesta sairaudesta, tai pystyy eldmddn sairauden ja oikeiden

hoitojen kanssa vuosia hyvdd arkea.

Syopdidin sairastuneille geeniteknologiaa hyodyntdivdt lddketutkimukset tuovat konkreet-

tista toivoa paranemisesta.

Yksittdisen geenin vaikutus kansantautien syntyyn on vihdinen, mutta kymmenien tai sa-

tojen sairaudelle altistavien tai siltd suojaavien geenien yhteisvaikutus voi olla merkit-
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tavd. Jos pystymme ndiden eri tekijoiden avulla laatimaan yhtdilon, niin sanotun geeni-

riskisumma-muuttujan, se voi parantaa sairauden ennustettavuutta merkittavdsti.

Aineistossa korostetaan muistamaan, ettd nama tutkimukset mittaavat alttiutta eli sairastumis-
riskid. Ihminen, joka saa tulokseksi pienen riskin, voi siitd huolimatta sairastua ja piinvastoin.
Vaikka ithminen saisi "huonon" tuloksen sairastumisalttiutta mittaavassa testissd, ei hin vélt-
taméttd sairastu koko eldménsi aikana. Koko testin juju on siini, ettd tietdmélla riskinsd, ih-
minen voi vaikuttaa elintapoihinsa, joilla sairastumisriskid voi pienentdd. Tulos ei siis ole
tuomio tulevaisuudesta eikd diagnoosi, vaan napakka ohjaus muuttaa elintapoja terveellisem-
pdédn suuntaan vield kun sairastumisriskiin on mahdollista vaikuttaa positiivisesti. Elintavoilla

on kuitenkin merkittdva rooli sairastumisriskiin.

Tutkijat korostavat, ettd ihminen ei voi perimdlleen mitddn, mutta jokainen voi vaikut-
taa elintavoillaan muun muassa verenpaineeseensa, kolesteroliarvoihinsa ja muihin

sairauksien riskitekijéihinsd.

Ihmisen sairastumiseen vaikuttavat perimd, ympdristo ja elintavat. Monia suomalaisten
kansansairauksia — kuten syddin- ja verisuonisairauksia — voi periaatteessa ehkdistdi

elintavoilla eli vilttdmdlld suurimpia riskitekijoitd.

Aineiston mukaan geenitutkimuksen tavoitteena on lisdtd ihmisten vélisti tasa-arvoa tuomalla
geenitieto kaikkien saataville. Télld hetkelld terveyttd ennakoivien geenitestien saatavuus pai-
nottuu yksityisille markkinoille ja tutkimuskentélle. Tuomalla terveyttd edistdvét geenitestit
julkiseen terveydenhuoltoon, voidaan taata tasapuolisemmat mahdollisuudet kansalaisille
edistdd terveyttddn. Mikéli tdllaiset testit ovat vain varakkaiden ja hyvidosaisten kuluttajien

saatavilla, suurentaa se eriarvoisuuden kuilua eri viestoryhmien valilla.

Tutkimus on tirked avaus sairauksien ehkdisyssd uudella tavalla. Tavoitteena on, ettd
tulevaisuudessa kaikilla olisi yhtdldinen mahdollisuus hyodyntdid geenitietojaan. Tamd

lisdiisi ihmisten tasa-arvoa.

Aineistossa tuodaan esiin geenitestien kohdentamisen ongelmallisuus. Terveydentilaa mit-
taavista palveluista kiinnostuvat yleensi sellaiset ihmiset, jotka ovat jo valmiiksi hyvikun-
toisia ja noudattavat terveellisid eldmantapoja. Se ei auta 16ytiméén riskiryhmié, jotka pal-

velusta hyotyisivit eniten. Tdma lisdé jo ennestddn olemassa olevaa eriarvoisuuden kuilua
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ihmisten vililld. Terveyttd edistdvdt geenitestit julkisessa terveydenhuollossa parantaisivat

palvelujen saatavuutta riskiryhmille ja tasoittaisivat véeston eriarvoisuutta.

- - usein uusista palveluista kiinnostuvat jo valmiiksi hyvdkuntoiset ja terveellisesti eld-

vdt ihmiset. Se ei auta riskiryhmien loytimisessd.

- - kaikkia toki yritetddn motivoida eldmddn terveellisesti, mutta geenitestien avulla et-

sitddn riskiryhmid.

Artikkeleissa tuodaan esiin terveellisten eliméntapojen noudattamisen vaikeutta ja ehdotetaan
geenitestistd saatavan riskitiedon toimivan lisimotivaationa. Suomalaisilla on erityinen sairas-
tumisriski erityisesti kakkostyypin diabetekseen sekéd sydén- ja verisuonitauteihin. Geenites-
tien avulla korkeassa riskissd olevia ihmisié on mahdollista 10ytdd ja pyrkid motivoimaan elin-
tapamuutoksiin. Kaikki tietdvit, ettd ihmisen kannattaisi syoda terveellisesti, liikkua sddnndl-
lisesti ja nukkua tarpeeksi, mutta ihmisten motivaatio ndiden elintapojen noudattamiseen saat-

taa olla heikko. Perinnollisesti riskistid kertominen saattaa lisdtd motivaatiota uudella tavalla.

Jos ihmiselle kerrotaan, ettd sinulla on suuri perinnéllinen riski sairastua kakkostyypin

diabetekseen, se voi antaa hdnelle lisdmotivaatiota laihduttamiseen.

Kun ihminen saa tietoa geneettisistd tautiriskeistddn, motivaatio itsensd hoitamiseen voi

parantua.

Riskiryhmille on my6s mahdollista tarjota seulontatutkimuksia tavanomaista ttheimmin ja
aiemmin, jolloin mahdolliseen sairastumiseen voidaan puuttua aiemmin. Tdma puolestaan
parantaa monien sairauksien ennustetta. Myds perinndllisyysneuvonnan tarjoaminen saattaa
olla yksi vaihtoehdoista. Aineistossa tuodaan esiin tutkimuksia, joissa tarkastellaan lisddko
riskitiedosta kertominen ihmisten motivaatiota muuttaa elintapoja ja onko silld vaikutusta

sairauksien ilmaantuvuuteen.

Ndytteestd voi loytyd esimerkiksi suuren sydpdriskin aiheuttava patogeeninen muutos.
Yksilollisten tietojen avulla terveydenhuolto voi jatkossa tarjota vaikkapa perinnélli-

syysneuvontaa ja ehkdistd vaikeita sairauksia.

Tarkoituksemme on selvittid, miten tieto perinnollisestd riskistd vaikuttaa ndiden ihmis-
ten sairastavuuteen ja kuolleisuuteen. Muuttaako se ihmisten elintapoja ja voidaanko si-

ten lykdtd sairauksien puhkeamista tai estdd niiden syntyminen kokonaan.
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5.2 Geenitestillid voidaan saada varmuus ladkkeen tehokkuudesta

Aineistossa esitetiddn lddkkeiden yksilollisid vaikutuksia ja niiden suhdetta kansanterveyteen.
Téllaisia katkelmia aineistossa esiintyy 20 kappaletta. Farmakogenetiikka eli perintotekijoi-
den vaikutus lddkkeiden tehoon ja haittavaikutuksiin on yksi merkittédva osa yksilollistd 144ke-
tiedettd. Eri ihmisten kehot reagoivat eri tavoin samoihin l14ékkeisiin. Yksi voi saada voimak-
kaat haittavaikutukset, toisen kérvistellessa edelleen kivusta samalla lddkeannostuksella. Ta-
hin on syynd ympdiristotekijoiden lisdksi geenit. Geenitiedon avulla on mahdollista méaérata

tasmallisempid ladkkeiti, joiden toiminta on suhteutettu yksilollisesti potilaalle.
Sama lddke voi auttaa yhtd potilasta mutta olla toiselle jopa haitallinen.

Genomitieto avaakin lddketieteen tutkimukseen aivan uudenlaisia ulottuvuuksia. Sai-
rauksiin voidaan kehittdd tismdllisempid lddkkeitd sen mukaan, mikd auttaa eri potilai-
ta. Esimerkiksi korkeaan kolesteroliin kéytetyt lddkkeet tuottavat toivotun tuloksen vain
osalla potilaista. Genomitieto voisi jo etukdteen paljastaa, kannattaako potilaalle mdd-

rdtd kyseistd lddkettd.

Ladkkeet poistuvat eri nopeudella kehosta eli lddkeainemetabolia vaihtelee yksildiden va-
lilld. Suomalaisten joukossa on paljon ihmisid, jotka syovét ladkkeitd esimerkiksi depressi-
oon, korkeaan kolesteroliin ja aivoinfarktin estoon, tietimatta kuinka tehokkaasti kyseiset
ladkkeet toimivat heiddn kohdallaan. Yksilollisten haittojen lisdksi tilld on merkittdva kan-
santaloudellinen vaikutus, silld Kela korvaa tehotonta lddkehoitoa ihmisille. Sen lisdksi,
ettd meilld on merkittdva midrd ihmisié, jotka syovit turhaan tehottomia lédkkeitd, aiheu-
tuu téstd mahdollisten haittavaikutusten lisdksi kustannuksia niin potilaalle kuin yhteiskun-
nalle. Tehoton ladkehoito voi johtaa sairauksien pahenemiseen, mika lisdd sairaudenhoidon

kustannuksia.

Psykiatriassa suuri osa kdytetyistd lddkeaineista poistuu maksan kautta, mikd tekee an-

nostelusta arpapelid.

On myos tilanteita, joissa Kela korvaa tdysin tehotonta lddkehoitoa. Muun muassa ai-
voinfarktin estoon kdytetty klopidogreeli tehoaa noin 70 prosenttiin potilaista, mutta
muille sen teho on heikentynyt tai olematon. Tdmdkin olisi geenitestilld todettavissa jo

ennen lddkkeen mddrddamistd.
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Aineistossa tuodaan esiin myds valitettavan lopputuloksen mahdollisuus tehottoman tai
vaarallisen lddkehoidon myotd. Valvira tutkii kanteluita, joissa hoitovirheen epéilldén joh-
taneen potilaan kuolemaan. Vanhusten ladkekuolemien joukossa saattaa olla tilanteita, jot-

ka olisivat olleet ehkiistivissd farmakogeneettiselld testilla.

Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontavirasto Valvira tutkii useita vanhusten lddke-
kuolemia. On todenndkoistd, ettd tdssdkin joukossa on tilanteita, joissa geenitestin kdyt-

t0 olisi pelastanut hengen.

5.3 Suomella on mahdollisuudet kehittysa geenitutkimuksen karkimaaksi

Aineistossa korostettiin Suomen erityislaatuisuutta geenitutkimukselle. Aineistosta nousi 39
kappaletta Suomen geenitutkimuksen mahdollisuuksia korostavia katkelmia. Suomi on ge-
neettisesti eriytynyt maa ja meilld on kattavat potilastietorekisterit, jotka luovat hyvit edelly-
tykset geenitutkimukselle. Suomessa on teknisté ja ldéketieteellistd osaamista, mikd parantaa
alan kehittymis-, yritys- ja tutkimusmahdollisuuksia. Terveysteknologia on nopeasti kasvava
teknologian ala. Suomessa on korkea osaamisen taso niin digitaalisesti kuin lddketieteessd,
tasokas terveydenhuolto ja vakaa yhteiskunta. Suomen tavoite terveysteknologian ja ladketut-
kimuksen saralla on tuottaa yksilollisen lddketieteen avulla yksildlle radtiloityja terveyspalve-

luita. Genomitiedon hyddyntdminen on keskeinen osa timén tavoitteen saavuttamista.

Tieto on noussut yhdeksi keskeiseksi tuotannontekijiksi tyovoiman, pddoman ja luon-
nonvarojen rinnalle. Suomella on poikkeuksellista tietopddomaa nimenomaan tervey-

denhuollossa.

Suomi tavoittelee kasvua terveysteknologiasta ja lddketutkimuksesta. Tavoite on olla
edelldkdvija hyodyntdamdssd terveyttd koskevaa tietoa ja tuottamassa yksilollistd lddke-

tiedettd, kullekin hoidettavalle rddtdloityd hoitoa.

Aineistosta nousee esiin my0s suomalaisten tutkimusmydnteisyys ja se, kuinka luottavaisia
suomalaiset ovat tiedettd ja tutkimusta kohtaan, mikd edesauttaa tutkimuksen tekemisti ja
Suomen mahdollisuuksia kehittyd tismélddketieteen huippuosaajaksi. Ihmisten kutsuminen

jatkotutkimuksiin on huomattavan helppoa verrattuna esimerkiksi Yhdysvaltoihin.
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Suomen korkea osaaminen, vakaa yhteiskunta, tasokas terveydenhoito sekd kansalaisten
luottamus ja mydtdamielisyys tutkimusta kohtaan antavat hyvdit mahdollisuudet nousta

tasmdlddketieteen huippumaaksi.

Aineistossa mahdollisuutena néhdéén se, ettd suomalaisilla on geneettisesti poikkeuksellisen
yhteneviinen geeniperimd, silldi Suomi on ollut maantieteellisesti syrjdinen maa pitkédén.
Suomalaisten geeniperimé on siis muokkautunut poikkeavaksi. Meilld on lisdksi kattavat re-
kisterit ja potilastietojdrjestelmit, jonne on tallennettu terveystietoa kansalaisten syntymésti
lahtien. Genomitieto ei yksindin ole arvokasta tietoa, mutta yhdistettynd terveystietoihin, on
se tutkijan ndkdkulmasta kultakaivos. Niistd syistd tdsmilddketieteen kehittdmiselle onkin siis

erittdin hyvit edellytykset Suomessa.

Suomi on hyvd paikka koko vieston kattavalle geenitutkimukselle, koska syrjdisen maan
geeniperimd on harvinaisen yhtendinen. Myds potilastietojdrjestelmdt ovat Suomessa

kattavat.

Suomessa on ihmisen perimdn tutkimukseen loistavat mahdollisuudet. Samanlaisia ei

ole muualla.

Aineistossa korostetaan, kuinka etuoikeutetussa asemassa suomalaiset ovat. Suomalaisten
ndytteilld tehdystd tutkimuksesta voidaan kehittdd ennennidkeméttomid hoitoja ja ladkkeitd,
joista on hyotyd niin suomalaisille kuin kansainvilisesti. Yksilllinen ldéketiede ja geenitie-
don kehittdminen ovat tidrked osa tulevaisuuden terveydenhuoltoa. Yksilollistetty terveyden-
huolto tulee olemaan osa paivittdistd terveydenhuoltoa ainakin jossain méarin l&hitulevaisuu-

dessa.

On hienoa, ettd juuri meiddn suomalaisten ndytteilld ja tiedoilla tehdddn tutkimusta, sil-
ld ne hyodyttdvit meitd jokaista suoraan tai vilillisesti vieston parempana hyvinvointi-

na ennemmin tai mychemmin.

Biopankit luovuttavat ndytteitd ja tietoja korkealaatuisille tutkimus- ja tuotekehitys-

hankkeille, joiden tavoitteena on selvittid sairauksien syitd ja edistdd vieston terveyttd.

Aineistossa tuodaan esiin, ettd ndytteen luovuttanut kansalainen voi suhtautua hinen geeni-
ndytteilldnsé tehtdvddn tutkimustoimintaan luottavaisesti ja ilman huolta. Se on mahdollisuus

auttaa ladketiedettd ilman kuluja ja samalla hyGtyéd itse ndytteestd 10ytyneestd tiedosta ja edis-
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tad terveyttddn. Naytteen luovutusta voi ajatella hyvantekevdisyytend, kuten verenluovutusta.

Parhaassa tapauksessa oma geenindyte voi edistdd omien ldheisten terveytta.
Jos olet kiinnostunut perimdn tutkimisesta, voit auttaa lddketiedettd ilman omia kuluja.

Tavallinen kansalainen voi - - suhtautua geenitutkimukseen kahdesta ndkokulmasta.
Omaa ndytettd biopankissa voi ajatella tutkimuksen hyvdksi tehtynd hyvdintekevdisyyte-
nd. Mutta samalla tallennan sinne terveyttdni, ja jatkossa voin halutessani hyodyntdd

ndytteeseen liittyvdd tietoa omaksi hyvikseni. Se voi olla myés ldheisille tirked asia.

Aineistossa kerrotaan, kuinka FinnGen-tutkimuksen yhtend lupauksena on parantaa suoma-
laisten kansanterveyttd. Kaikki tutkijat eivét kuitenkaan ole yhtd optimistisia timédn suhteen.
Vastaviitteend kansanterveyden parantamishaaveelle geenitutkija Juha Kere toteaa yhdessd
artikkeleista ladkeyhtididen agendan olevan omassa tuotekehityksessé ja toimien olevan yli-

mitoitettuja sairastumisriskien seulonnassa.

Finngenin aineistosta toteutettujen tutkimusten avulla on mahdollista loytdd myos kei-
noja, joilla voidaan ehkdistd sairauksien puhkeamista. Toinen Finngenin iso lupaus

koskee Suomen kansanterveyden paranemista.

Keren mukaan isoja lddkeyhtiditd ei kiinnosta Suomen kansanterveys, vaan oman tuote-

kehityksensd tehostaminen.

Genomikeskuksen ja genomistrategian tavoitteena on nopeuttaa perimitiedon hyvéksikéyt-
tod terveydenhuollossa, jotta hoito voidaan rddtdloidd yksildllisesti. Jotta yksilollistetyn
terveydenhuollon tulevaisuus voidaan taata tasavertaisena kansalaisille, tdytyy lainsédadén-
nolla ja ohjeistuksilla ottaa kantaa muun muassa palvelun saatavuuteen, hinnoitteluun ja
hoitokdytdntoihin. Aineistossa esitetddn, kuinka lainsdddanndlld on tdrked osuus byrokrati-
an selkeyttdmisessd. Genomilaki pyrkii vastaamaan tarpeeseen, jotta tutkimusta, kehitysti,
yritystoimintaa voidaan lisdtd genomitutkimuksen saralla. Genomikeskuksesta pyritddn
rakentamaan tietoturvallinen tietoarkisto, joka houkuttelee kattavien arkistojen ja kilpailu-
kykyisen hinnoittelun avulla tutkijoita. Tavoitteena on aineiston mukaan houkutella myos

kansainvilisid tutkijoita.

Yhtend tarkoituksena on nopeuttaa perimddn liittyvdn tiedon hyvdksikdyttod terveyden-

huollossa. Tidlle halutaan lainsddddnnoélliset ja eettiset raamit.
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Yhtend (genomi)lain tarkoituksena on saada sosiaali- ja terveystietoja tutkijoiden ja yri-
tysten kdyttoon aiempaa helpommin ja vihemmdlld byrokratialla. Tdmd voisi lisdtd in-

toa sijoittaa Suomeen tutkimustoimintaa.

Genomikeskuksesta tulee tehdd tietoturvallinen ja myos hinnoittelulla houkutteleva ar-

kisto varmuuskopioiden sdilyttamiselle.

5.4 Laakekehitys vaatii eri sektoreiden yhteistyota

Aineistossa korostuu ladkekehityksen merkitys niin yhteiskunnallisella kuin yksilollisellé ta-
solla yhteensé 42 aineistokatkelman yhteydessé. Ladkekehitys on jatkuvasti hitaampaa, vaike-
ampaa ja kalliimpaa ja geenitiedon avulla lddkekehitystd voidaan tehostaa. Esimerkiksi 144k-
keitd ja rokotteita saadaan nopeammin kansalaisille, jos tutkimusyhteistyotd tehdddn yhdessa
ladkeyhtididen kanssa. Suuret datamassat tarjoavat tutkimusalustan ja julkista rahaa sddstyy
saamalla parempi diagnostiikka ja hoitokdytdnndt nopeammin kdyttdon, puhumattakaan in-

himillisen kdrsimyksen vihentdmisestd. Talloin kyse on my6s ihmisten yhdenvertaisuudesta.

Yhteistyokumppaneiden mukanaolo tutkimusprojekteissa nopeuttaa lddkkeiden ja rokot-
teiden matkaa tutkimuslaboratoriosta potilaalle. Julkista rahaa sddstyy pitkdlld aikavdi-
lilld paremman diagnosoinnin ja hoidon kautta, ja inhimilliselld tasolla vihennetddn

sairauksien aiheuttamia kérsimyksid.

Keskusteluissa tuntuu unohtuvan sekin tosiasia, ettd julkinen sektori tarvitsee yhteistyo-
td yritysten kanssa, jotta tutkimustulokset saadaan hoitokdytdintoihin esimerkiksi uusina

lddkkeind.

Yksityisen ja julkisen sektorin yhteistyon merkitystd korostetaan aineistossa myos yhdenver-
taisuuden nakokulmasta. Mikali 1ddketieteen kehitys keskitettdisiin vain yksityiselle sektorille,
el sen saatavuutta voitaisi endi taata kaikille. Edistyneestéd ladketieteestd tulisi nopeasti vain
varakkaiden potilaiden etuoikeus, johon harvalla on varaa. Kyse on myos eettisestd kysymyk-

sestd palvelujen saatavuudessa, jota kisittelen lisdd luvussa 6.3.

Jos halutaan, ettd julkinen terveydenhoitomme voi tarjota kansalaisille modernin lddke-
tieteen kehittdmid tehokkaita hoitoja vakaviin sairauksiin, tarvitaan alan eri toimijoiden

Vvhteistyotd.
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Pelkét valtion investoinnit eivét riitd alan kehittimiseen vaan tarvitaan niin kotimaisten kuin
ulkomaisten yritysten ja sdétididen investointeja. Suomalaisen sosiaalipolitiilkan menestystari-
na kédntyisi nopeasti taantumaan, mikali kaikki sairastuneet eivét saisi hoitoa maksukyvysti
riippumatta. FinnGen-hanke tavoittelee suurta harppausta ladketieteellisessd tutkimuksessa ja
hoidossa lisddmalld ymmaérrystd sairauksien geneettisistd syistd ja hyodyntdmailla titd tietoa
yksilollisten hoitomuotojen kehittdimiseen, mukaan lukien ladkekehityksessd. Yhteistyd yksi-
tyisen ja julkisen sektorin vélilld on vilttiméatontd jarkevén tutkimuksen ja tuotekehityksen

kannalta.

Finngen-hanke on julkisen ja yksityisen sektorin yhteistyotd. Myos julkisessa terveyden-
huollossa on tdhddttivd siihen, ettd moderneja hoitoja pitdd olla kaikkien niitd tarvitse-

vien — ei vain erittdin maksukykyisten — sairastuneiden ihmisten saatavilla.

Télléd hetkelld yksityisen ja julkisen vélinen yhteistyd on jdrjestetty esimerkiksi siten, ettd 144-
keyhtio vastaa ladkkeiden kehittdmis- ja tutkimuskuluista ja terveydenhuolto 10ytdéd kyseistd
ladkehoitoa tarvitsevat potilaat. Kumpikaan ei tulisi toimeen ilman toista, tai ainakin aikaa ja
rahaa kuluisi huomattavasti enemmaén, jolloin prosessi hidastuisi, miké ei hyddyttdisi mitdan
osapuolta. Kilpailu kansainvélisestd rahoituksesta on kovaa ja Suomella on vield kehitettdvia

investointien houkuttelussa.

Suomella on hyvdt edellytykset nousta tismdlddketieteen huippumaaksi. Se ei kuiten-

kaan onnistu pelkdstddn valtion rahoilla, vaan tarvitaan kansainvdlisid investointeja.

Valtio on rahoittanut uusien yhteistyéverkostojen rakentamista, mutta itse tutkimus tar-
vitsee muutakin rahoitusta. Varsinkin uusien lddkkeiden kehittdminen on niin kallista,
ettd sithen on varaa vain suurilla lddkeyhtioilld. Ulkomaiset sddtiot ja Euroopan unioni
rahoittavat terveysalan tutkimusta, minkd hyédyntdmisessd suomalaisilla on vield ope-

teltavaa.

Aineistossa nostetaan ajankohtainen esimerkki yhteistyon merkityksestd kriisien aikana.
Eri alojen vilinen yhteisty0 on tdrkedd aina, mutta korostuu erityisesti kriisien aikana. Ko-
ronavirusrokotteiden kehittdiminen olisi ollut huomattavasti hitaampaa, mikali tutkijat, val-

tiot ja yritykset eivét olisi tehneet yhteistyota.

Koronaviruspandemia on osoittanut, kuinka tdrkedd tutkijoiden, lddkeyritysten ja mui-

den toimijoiden yhteistyé on ratkaisujen l6ytymisessd.
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Artikkeleissa korostetaan, kuinka monimutkainen prosessi ldékekehitys on. Kaikkien kan-
nalta on positiivista, jos rahaa ja yksildiden kdrsimysti voidaan sddstdd tehostamalla kehi-
tysprosesseja ja karsimalla pois sellaiset lddkeaineet, joiden toiminta on heikkoa. Taloudel-
listen resurssien sddstdmisen liséksi ihmisten terveyttd voidaan sdéstda, mikali lddkekokei-
siin on osattu valikoida vain kaikista potentiaalisimmat vaihtoehdot. Ennen geenitiedon
hy6dyntamisté ladkkeitd piti testata huomattavasti laajemmin. Nyt geenitutkimuksen myota
haitallisia ja heikosti toimivia 1dékkeitd on mahdollista karsia pois, jo ennen niiden testaa-
mista ihmisilld. Olemassa oleville lddkkeille voidaan myo6s 10ytdd uusia kayttokohteita,

jolloin voidaan vahingossa parantaa myds tutkimuksen ulkopuolisten potilaiden terveytta.

Myohemmdssd lddkekehityksen vaiheessa voidaan sddstdd paljon rahaa valitsemalla
oikea lddkeaine kalliisiin kliinisiin potilaskokeisiin. Jos huonommin vaikuttavat lddke-

aineet osataan hyldtd ennen kliinisid kokeita, siitd voi koitua miljardien sddstot.

Jos lddkekehityksen alkuvaiheessa havaitaan harvinainen muutos jossakin geenissd
lddkeyhtiotd kiinnostavaan terveystietoon liittyen, se voi antaa vihjeen uudesta lddke-
vaikutuskohteesta. Tilld tavoin on aikoinaan esimerkiksi loydetty uusi lddke korkean

kolesterolin hoitoon.

Suomen molekyylilddketieteen instituutin (FIMM) johtajana toimiva yhdysvaltalainen geeni-
tutkija Mark Daly on kommentoinut aineistossa Suomen biopankkilakia edistykselliseksi ja
geenialan lainsdddéantoa tutkimuksen tekemisen kannalta vapaaksi. Aineistossa esitetdédn myds
kritiikkid siitd, kenen kannalta lainsdddantd on edistyksellistd. Tampereen yliopiston bioetii-
kan tutkija Heikki Saxén kommentoi lainsddddnnon olevan edistyksellinen tutkimuksen ja

yritysten ndkokulmasta ja nostaa esiin kysymyksen yksilonsuojasta.

Amerikkalainen geenitutkija Mark Daly on lehtihaastatteluissa kehunut Suomen gee-
nialan lainsddddntod: Suomessa ihmisten terveystietoja voidaan kdyttid tutkimuksessa
suhteellisen vapaasti. Sen lisdksi Suomen biopankkeja koskeva laki on “edistykselli-

2

nen .

Mutta kenen kannalta Suomen biopankkilainsddddnto on edistyksellinen? “Yritysten ja

tutkimuksen”, vastaa Heikki Saxén.

Aineistossa esitetddin, kuinka FinnGen-tutkimushanke hyddyntdd suomalaisten ndytteitd ja

joutuu siten myds perustelemaan tutkimuksen hyotyja Suomelle. Suomi saa tutkimuksella
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kansainvilistd ndkyvyyttd alalla ja tavoitteena on tuoda ulkomaisia investointeja Suomeen ja
synnyttdd uutta litketoimintaa. Tasmalddketieteen kehittiminen on ollut my6s yksi (Sipilén)
hallituksen kérkiteemoista. Nimekkéiden tutkijoiden tydskentely Suomessa voi myos lisétad
alalla tydskentelevien kiinnostusta Suomea kohtaan. Tdémé on my0s esimerkiksi Mark Dalyn
tavoitteena, jotta hin saisi houkuteltua alan huippututkijat niin Suomesta kuin ulkomailta
tyoskentelemddn alan pariin. Poikkeuksellinen geeniperimé tunnetaan myds maailmalla tutki-
joiden keskuudessa, miké tekee Suomesta houkuttelevan kohteen myos tutkijoille ja ladkeyh-

tidille.

Yksi keskeinen lupaus on, ettd Finngen tuo Suomeen ulkomaisia investointeja ja synnyt-

tdd uutta litketoimintaa.

“Yksi tavoitteistani on houkutella tdnne alan huippututkijoita maailmalta ja parhaita

suomalaisia mukaan. Helsingistd voi tulla alan keskus”, Daly sanoo.

Aineistossa korostettiin sitd, ettd geenitietoa pitdisi lisdtd niin kansalaisten keskuudessa kuin
terveydenhuollossa. Pohja geenitiedolle pitiisi luoda jo perus- ja lukio-opetuksessa, mikd vaa-
tisi myds opettajien tiedon péivittdmistd, silld kyse on nopeasti kehittyvistd alasta. Kriittisyy-
den opettelua korostettiin aineistossa, silli on monimutkaista arvioida, mitd genomitiedon ja

geenitestien perusteella voi paatella.

Genomitiedon kdytto terveydenhuollossa vaatii kuitenkin tarkkuutta ja opettelua. Selvi-
tysten mukaan moni lddkdri arvioi, ettd he tarvitsisivat lisdd koulutusta genomitiedon

tulkintaan.

Genomistrategian mukaan ihmisten tulee saada riittdvid opastusta genomitiedon tul-
kintaan. Tarpeet eivit rajoitu vain terveydenhoitoon vaan genomitietoon laajemminkin.
Tdrkedd on oppia arvioimaan, mitd genomitiedon ja geenitestien perusteella voi pdditel-

ld ja mitd ei.

Genomistrategialla pyritdin vastaamaan néihin tarpeisiin. Sosiaali- ja terveydenhuollon en-
nustetaan myds muuttavan painostusta ennaltachkdisevddn ja monialaisempaan suuntaan. Ai-

neistossa ennakoidaan my0s uuden ammattikentin muodostumista geenineuvojien myoOta.

Tulevaisuudessa sosiaali- ja terveydenhuoltoon tarvitaan entistd enemmdn muitakin

kuin lddkdreitd ja hoitajia: ravitsemus- ja fysioterapeutteja, hyvinvointivalmentajia ja
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geenineuvojia. Hoito ei ala lddkdristd, vaan muut ammattilaiset valitsevat lddkdrin

apua tarvitsevat, mikd osaltaan tehostaa sosiaali- ja terveydenhuoltoa.
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6 MILLAISIA HUOLIA GEENITESTEIHIN LIITETAAN
MEDIASSA?

Téssé luvussa vastaan aineiston pohjalta toiseen tutkimuskysymykseeni, joka on: millaisia
huolia geenitesteihin liitetdén mediassa? Huolet geenitesteistd ja geenitutkimuksesta olen ja-
kanut kolmeen alakategoriaan, joista ensimmadisessé esitetddn aineistosta nousevaa pohdintaa
siitd, aiheuttaako tieto sairastumisriskistd enemmin huolta kuin mitd se hyodyttaa yksiloa.
Toisessa alaluvussa pohditaan tietoturvan merkitysté, silld aineistosta nousee esiin huoli gee-
nitiedoista arkaluonteisena terveystietona, jonka pddtyminen vairiin kdsiin voisi aiheuttaa
ongelmia. Kolmannessa alaluvussa pohditaan geenitestien eettisyyttd. Huolena aineistossa
ndyttdytyy, ettd kuluttaja voi jddda yksin pohtimaan testitulosten merkitysta, silld kaupallisten

toimijoiden geenitiedon tulkinta voi olla heikkoa.

6.1 Geenitiedon pelitaiin aiheuttavan enemmaén huolta kuin hyotya

Aineistossa esiintyi 20 kappaletta katkelmia, joissa geenitiedon pelédtddn aiheuttavan enem-
mén huolta kuin hy6tyéd. Tieto voi aiheuttaa tarpeettomasti huolta ja ahdistusta omasta sairas-
tumisesta sekd aiheuttaa jopa lamaantumista siitd, ettd yrittdiminen on turhaa. Terveydenhuol-
lossa on aiheellista miettid, millaisesta tiedosta on hydtyd potilaalle. Osa tutkijoista esittéa
aineistossa kriittisen huolen, tuottaako geenitieto vain hyvinvointia. Geeneistd voi saada tietoa
hyvinkin arkipdivéisistd ja helposti arkeen suhteutettavista sairauksista, kuten laktoosi-
intoleranssista tai keliakiasta. Téllaisesta tiedosta on todenndkoisesti enemmén hydtyéd poti-
laalle, koska sen avulla on mahdollista aloittaa sairauden mukainen ruokavaliohoito. Télld voi

olla positiivinen vaikutus eldméanlaatuun.

Eettisesti tdrked on myos kysymys, mistd genomitiedosta on potilaalle aidosti hyétyd ja

mistd ennemmin haittaa.

Jos kyse on laktoosi-intoleranssista, niin palaute on aika lailla erilaista kuin vakavissa

perinnollisissd sairauksissa

Kaikki tieto ei kuitenkaan ole yhté helposti kisiteltdvissd olevaa ja voi aiheuttaa jarkytystd ja
ahdistusta potilaalle. Aineistossa esitettddn esimerkkind Alzheimerin taudin perinndllisyyttéd
aiheuttava geenivirhe, jonka voi selvittdd geenitutkimuksen avulla, mutta johon ei ole tiedossa

parantavaa hoitoa. Geenejddn ei voi muuttaa ja ihminen joutuu eldméén kerran selvitetyn gee-
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nitiedon kanssa loppueldmin. Geenitestejéd tilaavan kuluttajan kannattaa myos miettid tark-
kaan, haluaako téllaista tietoa oikeasti tietdd. Kuluttajan kannattaisi miettié etukdteen, millais-
ta eldmi olisi, jos tiedoista paljastuisi jokin vakava riski. Haluaisiko kuitenkin mieluummin
olla tietdméton riskistadn? Lisdksi, koska kyse on perinndllisestd sairaudesta, on tiedolla mer-
kitystd my0s sukulaisille. Vaatiikin eettistd pohdintaa, onko sukulaisilla oikeus tietdd kanta-
mastaan riskisté vai onko heilld peréti oikeus olla tietimatta riskistd. Yksilon omaa kantaa on

vaikea selvittdd etukéteen.

- - usein oletetaan geenitiedon vain parantavan potilaiden hyvinvointia. Entd jos saa
kuulla kantavansa geenivirhettd, jonka vuoksi sairastuu ennemmin tai myohemmin sai-

rauteen, johon ei ole hoitoa? Mikd on henkinen hyvinvointi sen jdlkeen?

Mutta entd jos geenitiedoista 16ytyy vaikka Alzheimerin taudille altistava Apoe 4 -
variantti? Miten asiasta kerrotaan ndytteenantajalle vai kerrotaanko ollenkaan? Lisciksi

tiedolla on merkitystd ndytteen antajan sukulaisille.

Testin tarkkuudessa voi my0s olla puutteita. Testien luotettavuus kérsii, mikali tuloksia ei
analysoida akkreditoidussa eli patevéksi todetussa laboratoriossa. Aineistosta nousi esiin
yksi esimerkki, jossa laboratorio lupaa 99,8 prosentin tarkkuuden perimdn DNA-luennalle.
Kuulostaa melko lupaavalta, mutta tuo puuttuva 0,02 prosenttia voi sisdltdd tuhansia vir-
heitd, silld ihmisen DNA-ketju koostuu yli kolmesta miljardista emédsparista. Artikkelissa
todettiin heti timin jdlkeen, ettd syntyperda ja etnisyytta selvittidessd kovin suurta vahinkoa
el padse tapahtumaan, vaikka tulos olisikin hieman virheellinen. Terveyttd koskeva virheel-
linen tieto voi kuitenkin aiheuttaa suurtakin psyykkistd kuormaa, mikéli virheellisen tiedon

takia kehittyy pelko vakavasta sairastumisriskista.

Mabksullisessa 99 dollarin palvelussa asiakkaan perimdn dna luetaan oikein 99,8 pro-
sentin tarkkuudella - - Silti tdssdkin datassa on vikisin tuhansia virheitd. Thmisen peri-

mdn dna-ketjussa kun on yli kolme miljardia emdsparia.

Ndilld virheilld ei ole paljoa merkitystd jos haluaa esimerkiksi selvittdd syntyperddnsd.
Vakavampaa on, jos niiden perusteella alkaa peldtd sairastumista perinnolliseen tau-

tiin.
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Aineistossa esitettiin huoli siitd, etteivit geenitestit vilttimatta ole kaikille ihmisille kovin
tarkkoja, jos niiden vertailuryhmé on muodostettu eri etnisen ryhmén perusteella. Tam4 selit-

tyy silld, kuinka sairauksien alueellisessa esiintymisessd on runsastakin vaihtelua.

Geenitestejd myyvien yritysten tietokannat voivat painottua maantieteellisesti eri alueil-
le, jolloin eri testit voivat antaa erilaisia tuloksia genomista. Geenitesteihin yhdistyvdt
mielikuvat voivat aiheuttaa myés virhetulkintoja, silld emme kanna esimerkiksi kansalli-

suutta geeneissamme.

6.2 Tietoturva

Tietoturvaan liittyvid aineistokatkelmia aineistosta nousi yhteensd 48 kappaletta. Aineiston
perusteella kansalaisia huolettaa miten geenitietoja kaytetédn, kenelld on péésy tietoihin ja
voiko tiedoista tunnistaa yksilon? Myds kansanedustajat ovat esittéineet huolensa perimitie-
don tietoturvasta. Esiin on nostettu huoli siitd, ettd terveysalaan kohdistuu maailmanlaajuisesti

eniten hakkerointi- ja kyberhyokkaysyrityksia.

Perimdin liittyvien tietojen kdsittely vaatii raudanlujan tietoturvan, josta kansanedusta-

Jjat ovat olleet jo huolissaan.

- - terveyssektori kuuluu maailmanlaajuisesti aloihin, jonka tietoja yritetddn eniten

hakkeroida tai jotka ovat kyberhydkkdysten kohteina.

Aineistossa painotetaan, kuinka tiysin tietoturvallista palvelua on kéytdnndssd mahdoton luo-
da, eiki tietojen salassa pysymistd voi varmuudella taata. Jokaisen tietojaan tutkimukseen
luovuttavan tulisikin ymmartdd timé mahdollisuus. Tarked huomio on kuitenkin se, ettd mi-
kédédn laki ei yksindén takaa sitd, ettd tiedot ovat turvassa. Se on asia, josta jokaisen asian pa-

rissa toimivan on huolehdittava péivittdin.

- - parhaatkaan kdytdinnét eivit takaa tdydellistd tietosuojaa. Tiedot voivat vuotaa julki,
ja jos niin kdy, tietoja ei vdilttdmadttd pysty koskaan saamaan pois. Saxénin mukaan
ndytteenantajien suostumuslomakkeessa pitdisikin olla maininta riskistd, ettd tiedot voi-

vat pddtyd vddriin kdsiin.

Laki ei voi varmistaa, ettd arkaluonteiset tiedot eivdt pdddy vidriin kdsiin: siitd pitdd

huolehtia kdytinndssd joka pdivi.
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Tietojen sdilytys ja luovutus ovat asioita, jotka tiytyy miettid tarkkaan etukdteen ja ottaa
huomioon, ettd genomitieto sisaltdd tietoa myos sukulaisista. Yksittdisen perimén perusteella
voi tunnistaa perheitd ja sukuja myds nimettomésti tietokannasta. Tietosuojaan taytyy kiinnit-
tad huomiota, mutta aineistossa esitetdén myos toive, ettd tutkimusnikokulma otetaan huomi-
oon lainsddddnndsséd. Liian tiukka tietosuoja voi kéddntyd itsedéin vastaan ja tehdd arvokkaan
tietovarannot hyodyttomiksi, jolloin tutkimus ja uusien hoitomuotojen kehittdminen hidastu-

vat.

- - genomitiedon hyodyntimisessd pitdisi tehdd riskiarviointeja — punnita haitat ja hyodyt.
Liian tiukka tietosuoja voi tehdd arvokkaatkin tietovarannot arvottomiksi ja vaikeuttaa ndin

tutkimuksen tekemistd ja uusien hoitomuotojen kehittymistd.

Aineistossa korostetaan, ettd Suomessa noudatetaan kuuliaisesti lakeja ja sddannoksid. Suomi
noudattaa omien lakien ja sddnndsten lisdksi myos EU-tason asetuksia. Aineistossa nostetaan
esimerkiksi geenitutkimusta sitovat tietojen pseudonymisointi, tietoturvalliset ympéristot seka
juridiset toimet. EU:n tietosuoja-asetuksessa (GDPR) genomisekvenssitieto luokitellaan yksi-

16iviksi henkildtiedoksi, joka tulee suojata korkeimman luokan mukaan.

Geenindytteiden antajien yksityisyyden suoja turvataan kaikissa tutkimuksen vaiheissa
kdsittelemdlld ndytteitd ja potilastietoja koodattuna eli ilman nimid ja henkilotunnistei-
ta. Lisdksi kdytossd ovat auditoitu tietoturvallinen laskentaympdristd, suojaustoimenpi-

teet ja osapuolten viliset sitovat juridiset sopimukset.

Finngen noudattaa tarkasti suomalaista ja EU:n kansalaisten suojaksi rakentamaa

lainsddddntod sekd tietosuojavaltuutetun ohjeistuksia.

EU:n tietosuoja-asetuksessa kaikki geenisekvenssitieto luokitellaan korkeimman luokan

suojattavaksi henkilotiedoksi, koska se on yksiloivdd.

Ongelmia tietosuojan kanssa voi tulla siind kohtaa, jos tieto siirretdén EU:n ulkopuolelle, esi-
merkiksi Yhdysvaltojen tietosuojan piiriin. Maiden vélilld on erilaisia tietosuojalakeja ja -
sadnnoksid, eikd Suomen tiukka tietosuoja ylld esimerkiksi Yhdysvaltoihin asti vaan sielld
operoidaan paikallisten sddnndsten mukaan, jolloin yksilon tietosuoja on viistimadttd hei-

kommassa asemassa kuin Suomessa.

Kun tiedot luovutetaan EU:n ulkopuolelle, korostuu kysymys, noudattaako yritys tietoja

kdsitellessddn tdikdldisid lakeja.
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Kere muistuttaa, ettd Yhdysvalloissa yksilon tietosuoja on huomattavasti heikompi kuin

Euroopassa.

Geenitieto sisdltdd oman perimdtiedon ja sairastumisalttiuksien lisdksi tietoa sukulaisista.
Aineistosta herddkin kysymyksid, suostuuko geenitestin tehnyt kuluttaja tietimattddn myos
sukulaistensa puolesta tietojen luovuttamiseen. Aineistosta kdy ilmi, ettd timé ndkokulma

on otettu huomioon lain valmistelussa.

Geenitestejd tarjoavat yritykset edellyttivdt usein, ettd asiakas luovuttaa geenitietonsa
tutkimuskdyttéon. Se perustuu asiakkaiden omaan suostumukseen, mutta koska tiedot
voivat esimerkiksi paljastaa sukulaisuussuhteen, voi kysyd, tuleeko ihminen antaneeksi

suostumuksensa samalla muidenkin kuin itsensd puolesta.

"Genomitietoa saadaan yksittdisistd henkiloistd, mutta se voi koskea hdnen itsensd li-
Sdksi hdnen sukulaisiaan”, lakiesityksessd todetaan. Koska tieto koskee muidenkin yksi-

tyisyyttd, ndytteen antaja ei voi yksin mddrdtd sen kdytostd.

Aineistossa todetaan nopeasti kehittyvin alan ongelmallisuus. Alan sdéntelyd ohjaavat lait
ehtivdt vanhentua nopeasti. Esimerkiksi tietosuojalakeja ja biopankkilakia tulee paivittda

vastaamaan nykypdivén tilannetta.

Perimdn selvittiminen on kansainvdlisestikin uudehko ilmio, ja siksi tietosuojalait eivdt

ole ajan tasalla.

Toimintaohjeita ja jdrjestelmid pdivitetddn jatkuvasti vastaamaan ajanmukaisia vaati-

muksia.

Suuri huoli kaupallisista testeistd kohdistui aineistossa siithen, ettd asiakas joutuu ldhes poik-
keuksetta luovuttamaan geenitietonsa yritykselle tutkimuskéyttoon. Aineistossa kiinnitettiin
huomiota tietojen luovutuksen osalta asiakkaiden tietosuojaan, silld kaupallisten testien koh-
dalla havaittiin usein puutteita tietojen késittelyn ldpindkyvyydessd. Moni firma edellyttid,

ettd kuluttaja luovuttaa tietonsa tutkimuskiyttoon vastineeksi tutkimustuloksista.

Verkosta tilattavissa geenitesteissd on vaikeaa tietdd, mihin omat geenitiedot tallentu-
vat. Osa yhtioistd myy tietoja kaupalliseen kdyttéon ja osa vaikuttaa vihintddnkin eri-

koisilta.
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Ldheskddn jokaisen suomen kielelld geenitestipalveluja tarjoavan yhtion kdyttéehdoista
ei kdy selkedsti ilmi, missd ja miten he ihmisten tietoja kdsittelevdt. Toisaalta myos luo-

tettavan oloisia palveluita on tarjolla.

Osa yrityksistd myy tietoja kaupalliseen kdyttoon. Aineiston perusteella testien tietosuojas-

ta ja datan kaupallisesta kédytostd on kuitenkin keskustelua maailmalla.

Jos jotakin tarjotaan ilmaiseksi, kannattaa kysyd, mihin tarjouksen tekijd lopulta pyrkii.
Olen erittdin huolestunut tietoturvasta ja yksilonsuojasta tdillaisen kaupallisen toimin-

nan yhteydessd.

Maailmalla on kuitenkin keskusteltu paljon testien tietosuojasta ja niistd kertyvin datan

kaupallisesta kdytostd.

6.3 Eettisyys

Eettisyydestd keskustelevia aineistokatkelmia esiintyy aineistossa 64 kappaletta. Aineistossa
pureudutaan FinnGen-tutkimuksen eettisyyteen. Tutkimus perustuu vapaaehtoisesti luovutet-
tuihin niytteisiin ja jokaisella on oikeus kieltdd omien niytteidensd kédyttdminen koska tahan-

sa. Tutkimusta tehdddn vastuullisesti huolehtien tietoturvasta ja tutkimuksen eettisyydesta.

Finngenin tutkimustyé pohjautuu vapaaehtoisesti lahjoitettuihin geenindytteisiin, joita

hyodynnetddn vastuullisesti tietosuojasta ja tutkimuksen eettisyydestd huolehtien.

Aineistossa muistutetaan myds siité, ettd tosiasiassa tutkimus ei ole muuttunut juurikaan, silla
tutkimusta on tehty vuosikymmenid viranomaisluvilla. Biopankkitoiminta ohjaa tutkimusta
avoimempaan suuntaan tekemilld tiedoista julkisia. Meneilldén olevat tutkimukset ovat julki-
sia ja kenen tahansa tarkasteltavissa. Biopankkisuostumusta antaessa ndytteenantajan tulee
paattdd, haluaako hén saada tietoonsa riskin, mikali sellainen tuloksista paljastuisi. Rekiste-
roidylld eli ndytteenantajalla on my0s oikeus saada tieto, sdilytetddnkd hdnen niytteitansd
biopankissa, onko hénen ndytteitinsd kdytetty tutkimuksessa ja jos on, misséd tutkimuksessa.
Rekisterdidylld on my0s oikeus saada tietoonsa, mitd tuloksia héinen niytteestddn on 16ydetty

ja saada selvitys, mikd merkitys tdlld tiedolla on. (Biopankkilaki 688/2012, 39 §.).

Tutkimusta ihmisten arkistondytteilld ja rekisteritiedoilla on tehty vuosikymmenid vi-

ranomaisluvilla. Biopankkitoiminta tekee tdmdn tutkimuksen ldpindkyviksi: kuka ta-
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hansa voi seurata biopankeissa meneillddn olevia tutkimuksia niiden verkkosivuilta tai

katsoa, mitd aineistoja tutkimuskdyttoon on siirretty.

Biopankkilain mukaan ndytteenantajalle pitdd palauttaa kaikki néytteeseen liittyvdt tut-
kimustiedot. Jos ndytettd analysoivat tutkijat havaitsevat ndytteestd merkitsevin geeni-

variantin, tiedon on oltava ndytteenantajan saatavissa.

Aineistosta nousi esiin my0ds eettinen kysymys siitd, millaisesta tiedosta potilaalle tulee
kertoa. Kaupallisten geenitestien ja esimerkiksi biopankkitutkimuksesta saatavien tulosten
raportoinnissa on merkittdvid eroja. Tieteellistd tutkimusta varten kerétyistd tiedoista ei
ilmoiteta kansalaiselle, mikili hdnen tiedoistaan 16ytyy perinndllisen sairauden riskigeeni
sellaiseen sairauteen, johon ei ole télld hetkelld saatavilla parantavaa hoitoa tai ehkéisykei-
noa. Kuluttajalla on kuitenkin mahdollisuus ostaa tillainen geenitesti, joka testaa esimer-
kiksi perinndllistéd alttiutta sairastua Alzheimerin tautiin, jolloin kuluttaja on luonnollisesti

itse vastuussa padtoksestd selvittdd alttiutta.

Eettisesti tdrked on myos kysymys, mistd genomitiedosta on potilaalle aidosti hyétyd ja

mistd ennemmin haittaa.

Entd jos tiedoistasi paljastuisi geenimuunnos, joka on Alzheimerin taudin vakava riski-
tekijd? Muunnokselle ei voi mitddn, joten silloin joutuisi vain eldmddn Alzheimer-pelon

kanssa.

Kotona tehtdvid geenitestejd kritisoidaan myds siitd, ettd niiden tarjoamien tulosten kanssa
kuluttaja jai yksin, silld yritykset harvoin tarjoavat tulosten tulkintaan apua. Aineistossa ko-
rostetaan, mikéli kaupallisella testilld paljastuisi téllainen alttius, kannattaisi yksilon ottaa
yhteyttd terveydenhuoltoon ja keskustella esimerkiksi perinndllisyysneuvontaa antavien asi-
antuntijoiden kanssa, jotta testi voidaan tarvittaessa tehdi luotettavilla menetelmilld. Tdhédn
liittyy kiintedsti my0s profession merkitys. Koska geenitiedon tulkinta on monimutkaista ja
aikaa vievad, tdytyy terveydenhuollon valmistautua vastaanottamaan potilaita. Geenitietoa ei
haluta pimittdé kansalaisilta, mutta jos padtos testistd tulisi terveydenhuollon kautta, eikd poti-
laan uteliaisuudesta, voisi terveydenhuolto vastata paremmin kysyntddn. Perinnollisyysneu-
vonnan lisdksi terveydenhuollossa voisi olla kysyntdd myods muille geeneihin perehtyneille

asiantuntijoille. T4td uusien professioiden tulevaisuutta tarkasteltiin enemmaén luvussa 5.4.
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Geenitestien markkinoijat eivdt useinkaan tarjoa riittdvdsti tukea tulosten tulkintaan.

Saatamme jéddd yksin pohtimaan hdtkédhdyttdviltdkin néyttavid testituloksia.

Kyse ei siis ole siitd, ettd tietoa haluttaisiin pimittdd, vaan tiedon kanssa pitdd olla huo-
lellinen ja terveydenhuollossa pitdd olla kanava valmiina, jos ja kun hdtddntynyt henki-

16 ottaa yhteyttd.

Testeihin kehotettiin aineistossa suhtautumaan kriittisesti ja tutustumaan huolella yritykseen,
jolta testin tilaa. Yleinen huolenaihe ulkomailta ostettaville testeille oli se, ettd niiden tulkin-

taan ei yleensi saa kunnolla apua ja tuloksen luotettavuuden arviointi voi olla vaikeaa.

Tieto omasta perimdstd kiinnostaa meitd myéds kuluttajina. Kaupalliset geenitestit lu-
paavat paljon, esimerkiksi paljastaa sairastumisriskejd sekd mahdollistaa urheilusuori-
tusten parantamisen, ruokavalion ja laihduttamisen optimoinnin ja jopa sopivan part-

nerin loytdmisen. Pitdisiko uskoa? Tervettd kriittisyyttd ainakin tarvitaan.

Geenien tulkintaa tarjoavien yrityksien kanssa saa olla aika tarkkana siitd, mikd on luo-

tettavaa tietoa ja mikd epdluotettavaa.

Poikkeuksiakin toki on, mikd kdy myds aineistosta ilmi. Esimerkiksi erds ennaltaechkdise-
viin tydterveyshuoltoon keskittyva terveysyhtio tarjoaa asiakkailleen geenitestejd ja koros-
taa sitd, ettd tulokset katsotaan aina ldpi ammattilaisen kanssa. Télloin kuluttajan ei tarvitse
jaada yksin pohtimaan, mité tulokset tarkoittavat, onko itselld riski sairastua ja mitd omaa

terveyttd edistidkseen voi tehda.

Testit voi halutessaan tulla tekemdicin vastaanotolle, ja tulokset katsotaan aina ldpi am-

mattilaisen kanssa.

Aineistosta nousee esiin myos geenitestien saatavuus tasa-arvokysymyksend. Kaikilla ei
ole taloudellisia resursseja ostaa yksityisen terveydenhuollon tarjoamia tai kaupallisten
palveluiden geenitestejd. IThmisilld on my0s erilaisia sosiaalisia resursseja, mikd johtaa ti-
lanteeseen, ettd meilld on suuri maérd ihmisid, jotka eivét edes tiedd geenitestien olemassa-
olosta saati siitd, ettd voisivat hyotyé niisté itse. Tuomalla geenitestit julkiseen terveyden-
huoltoon voimme védhentdd ihmisryhmien vélistd eriarvoisuutta. Potilaiden eriarvoisuus

nékyy jo tilld hetkelld hoitomuotojen ja jopa lddkkeiden alueellisena vaihtelevuutena.
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Terveysalan tutkimuksen ja innovaatioiden hyodyntiminen on kuitenkin kdrsinyt pirsta-
leisista rakenteista eri puolilla maata. Uusimpien lddkkeiden ja hoitomuotojen kdytté
vaihtelee myds eri sairaanhoitopiireissd, mikd osaltaan lisdd kansalaisten eriarvoisuut-
ta. Sote-uudistus pyrkii korjaamaan tdtd keskittamdlld palvelujen jdrjestimisvastuuta,

mutta tutkimustoiminta tarvitsee myos oman valtakunnallisen koordinaationsa.

Yksilollistd kdrsimystd voidaan vdhentdd kohdistamalla hoitoja tehokkaammin geenitestauk-
sen avulla. Aineistossa esiintyi useammassa tekstissé, kuinka tilld hetkelld esimerkiksi monia
rintasyOpédd sairastavia hoidetaan turhaan sytostaateilla, silld hoitoa ei osata kohdentaa siitd
aidosti hydtyville. Rintasyopéd on tilld hetkelld naisten yleisin sydpésairaus, joten kyse on
merkittdvastd madrdstd ihmisid. Téllainen "varmuuden vuoksi" -hoitamisen vdhentdminen
sadstdisi monia rankoilta hoidoilta, helpottaisi hoitopolkua ja parantaisi eldménlaatua. Kuten
aiemmin on todettu, hoitokdytdntdjd muutetaan uuden tutkimustiedon karttuessa ja aineistossa

esitetadn toiveikkaasti tutkimuksen muuttavan hoitosuosituksia.

Tutkimuksen mukaan testauksella voidaan havaita aiempaa tarkemmin rintasyévdn uu-
siutumisvaarassa olevat potilaat, jotka hyétyvdt sytostaattihoidosta. Monille potilaille
riittdisivdt muut hoitomuodot, mutta nykyddn heitd hoidetaan sytostaateilla “varmuu-

den vuoksi”

Tdmd on rintasydpdpotilaille erittdin tdrked tutkimus, joka vahvistaa sitd, mikd on ollut
aika lailla tiedossakin jo jonkin aikaa. Tdmd on uusi asia, joka tulee auttamaan meitd

vlihoidon karsimisessa.

Uraauurtavaksi kuvaillun tutkimuksen uskotaan jopa muuttavan hoitosuosituksia ja

helpottavan monen diagnoosin saaneen naisen hoitojaksoa ja eldmdd merkittdvdsti.

Kyse on my0s ihmisten eriarvoisesta kohtelusta tilanteissa, joissa geenitestin saatavuus
julkisen terveydenhuollon kautta on heikkoa, mutta yksityiselld 1ddkéariasemalla testin voi
ostaa ithminen, jolla on sithen resursseja. Aineistosta nousi esiin, ettd rintasydvan hoitoon
kaytettdvad geenitestid ei kdytetd julkisella sektorilla vield yleisesti. Yksityiselld sektorilla
tatd testid kuitenkin aineiston mukaan tarjotaan potilaille, joiden tiedetdén kuuluvan poti-
lasryhmain, joiden kohdalla ei ole varmuutta sytostaattihoitojen hyddyllisyydestd. Yksityi-
sen ja julkisen terveydenhuollon palvelun tarjonnan eroavaisuudet asettavat ihmiset eriar-
voiseen asemaan, silld kuten aiemmin on todettu, kaikilla ei ole samoja mahdollisuuksia

hyodyntdé yksityisen terveydenhuollon palveluita.
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Suomessa testi ei ole ollut julkisella sektorilla yleisessd kéytossd. Hietasen mukaan yk-
sityiselld sektorilla testid on potilaalle tarjottu, kun on tiedetty potilaan kuuluvan ryh-

mddn, jossa sytostaattien hyodystd ei ole varmuutta.

- - kyse on myos tasa-arvosta — kaikilla ei ole amerikkalaisten filmitihtien mahdolli-

suuksia teettdd geenianalyyseja ja leikkauksia.

Aineistossa pohditaan myos, onko rutiininomainen testaaminen kustannustehokasta hoita-
mista. Testid kommentoidaan kalliiksi, mutta otetaan myds huomioon se, ettd myds turha
hoitaminen on kallista. Geenitestin hinta tulisi liséksi suhteuttaa yksilon kokemaan inhimil-
liseen kirsimykseen ja ottaa huomioon, ettd ylihoitaminen voi my0s aiheuttaa turhia sai-
rauspoissaoloja, jotka olisivat véltettidvissd. Testin taloudellista kannattavuutta voidaan siis

ajatella monesta ndkokulmasta ja vaihtoehtokustannuksia tulee pohtia.

Testi on kallis, muutamia tuhansia euroja. Hietanen huomauttaa, ettd myos sytostaatti-

hoito on kallista hoitoa kaikkine haittoineen.

Se [testin hinta] pitdisi suhteuttaa siihen, ettd on myds tosi kallista sekd inhimillisesti

ettd taloudellisesti hoitaa ihmisid, jos hoidetaan turhaan.

Hintaa tdrkedmpdd on tietysti testin kyky kohentaa hoito eli mahdollisuus sddstdd poti-
laita raskailta haittavaikutuksilta tai toisaalta kohdentaa hoito niille, jotka sitd tarvitse-

vat haitoista huolimatta.

Aineistossa esitetddn esimerkki yksityisestd tydterveyspalveluita tarjoavasta yrityksestd, joka
keskittyy ennaltachkiisevddn terveydenhuoltoon. Yritys tekee yhteistyotd geenitestipalveluita
tarjoavan yrityksen kanssa ja tarjoaa asiakkailleen mahdollisuuden ostaa geenitestejd alennet-
tuun hintaan. Artikkelissa korostetaan, ettd testit ovat silti hintavia, eika kaikilla ole taloudel-
lisia mahdollisuuksia ndihin palveluihin. Artikkelissa vildytetddn myos uudenlainen ajatusta,

jos yritys siséllyttiisikin geenitestipalvelut osaksi tydterveyshuollon sopimusta.

Kdytinndssd yhteistyo tarkoittaa, ettd Heltin tyoterveysasiakkaat saavat alennusta
Negenin testipaketista. Lopullinen hinta asiakkaalle on kuitenkin 297 euroa, joten il-

maista touhu ei ole.

Yritys voi myos maksaa geenitestit tyontekijoilleen, mikdli kokee riskikartoituksen tdr-

kedksi.
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Aineistosta nousee esiin huoli geenitiedon vdérinkdyton mahdollisuudesta. Perimétieto kertoo
etnisen taustan liséksi sairausalttiuksista ja aineistossa nousi esiin muutamia katkelmia, missé
korostettiin, ettei kukaan varmaankaan halua, etti terveystiedot tulisivat ilmi tyohaastattelus-

sa, tyOnantajalle muussa yhteydessi tai vakuutusta ostaessa.

Geenitieto paljastaa henkilokohtaisia asioita. Perimd kertoo muun muassa ihmisen et-
nisen taustan ja sen, mille sairauksille hin on altis. Moni tuskin haluaisi jalkimmdistdi

tietoa esimerkiksi tyonantajansa tai vakuutusyhtionsd kdayttoon.

Tuskin kukaan haluaa, ettd tietoa riskiryhmistd voitaisiin kdyttdd tyohaastatteluissa tai
vakuutusta otettaessa. Aarnion mukaan voidaan jopa miettid, olisiko ihmisen parempi

olla tietdmdttd kaikista riskeistd.

Tédma huoli kuitenkin todetaan aiheettomaksi aineistossa, silld genomilakiin ollaan laatimassa
rajoituksia nimenomaan rikostutkintaa, vakuutustoimintaa ja sukulaisuutta selvittdvien osa-
alueiden osalta. Liséksi timéanhetkinen tydeldmén tietosuojalaki (759/2004) rajaa, ettei tyon-
antajalla ole oikeutta edellyttdd tyontekijad osallistumaan geneettiseen tutkimukseen tai saada

tietoonsa, onko tyontekijélle tillaista tutkimusta tehty.

Genomilakiin tulee suojauksia ja rajauksia. Genomikeskukseen tallennettua genomitie-
toa ei saisi kdyttid esimerkiksi rikostutkintaan, vakuutustoimintaan tai yksinomaan

vanhemmuuden tai sukulaisuuden mddrittdmiseen.

Tyoeldmdn tietosuojalaki sanoo jo nykyisellddn, ettd tyonantajalla ei ole oikeutta edes

tietdd, onko tyontekijdlle tehty geneettistd tutkimusta.
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7 POHDINTA JA JOHTOPAATOKSET

Télld hetkelld julkisen terveydenhuollon geenitestaus painottuu sairauden ehkiisyyn ja hoi-
toon. Geenitestejd tehdddn sairauksien poissulkemistarkoituksessa ja diagnosoinnin apuna.
Terveyttd edistdvid geenitestejd voidaan ndhdé tulevaisuudessa terveydenhuollossa, mikéli ne
todetaan tutkimuksissa toimiviksi ja poliittisilla toimilla edistetddn niiden laajaa kéayttoonot-
toa. Geenitestipalveluiden siséllyttiminen esimerkiksi tydterveyshuoltoon voisi olla uusi tapa
houkutella tyOntekijoitd yritykseen toihin. Geenitiedon vaikuttavuuden tutkiminen on arvo-
kasta, silld mikédli ihmiset muuttavat elintapojaan terveellisemmiksi, voi se parantaa vieston
terveydentilaa ja siten keventdd myods terveydenhuollon taakkaa. Haittojen tutkiminen on
myos tirkedd, jotta hyodyt voidaan suhteuttaa haittoihin. Vaikka tutkimuskysymyksié oli vain

kaksi, tutkimustuloksia oli useita jokaista analyysin alalukua kohden.

7.1 Yhteenveto ja pohdinta tutkimustuloksista

Tutkimuskysymyksii oli kaksi, joista ensimmadinen oli: millaisia mahdollisuuksia geenitesteil-
le esitetddn mediassa? Tulokset ensimmaéiseen tutkimuskysymykseen keskittyivit aineistossa
esiintyneisiin positiivisiin tuloksiin. Positiivisena néhtiin geenitestien luomat mahdollisuudet
parantaa terveydenhuoltoa kohdistamalla hoitomuotoja ja sopivia ladkityksid yksilollistetyn
ladketieteen avulla, minkd toivotaan myds vdhentdvén eriarvoisuutta. Sairauksien ennaltach-
kéisyd pyritdén parantamaan tunnistamalla geenitiedosta hyotyvit riskiryhmaét varhaisemmas-
sa vaiheessa. Taloudelliselta kannalta aineistossa korostettiin Suomen mahdollisuuksia kehit-
tad geenitiedon tutkimus- ja yrityskenttdd Suomessa. Tavoitteena on myos lisdtd alan houkut-

televuutta ulkomailla ja lisété tyollisyyttd uusien professioiden muodostuessa.

Toinen tutkimuskysymys oli: millaisia huolia geenitesteihin liitetddn mediassa? Tulokset toi-
seen tutkimuskysymykseen liittyivit tietoturvaan, eettisyyteen seki testeistd saatavan tiedon
lisddmadn huoleen. Aineistossa nousi esiin huoli siitd, ovatko tiedot turvassa vai voidaanko
niitd kdyttdd vidrin. Geenitiedosta voi selvitd my0s vakavia sairausriskejd, jotka eivit auto-
maattisesti tarkoita sairastumista, mutta sairastumispelon kanssa joutuisi eldméén loppueli-
mén, minkd ennakoitiin aiheuttavan stressid ja ahdistusta. Testin hintaa pohdittiin suhteessa
vaihtoehtokustannuksiin, joita aiheutuu sairauspdivistd, turhista hoidoista ja inhimillisestd
kirsimyksestd. Eettisistd kysymyksistd isoimpana aineistossa korostui huoli kansalaisten

eriarvoisuudesta. Mikili geenitestejd ei saada julkisen terveydenhuollon kdyttoon enenevissi
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médrin, jadvit geenitestit vain yksityistd terveydenhuoltoa kayttdvien hyviosaisten palveluik-

si.

Tutkimustuloksista keskeisin mahdollisuuksia tarkastelevaan tutkimuskysymykseen korostaa
sitd, kuinka véestoryhmien vilistd eriarvoisuutta voisi olla mahdollista vihentdd tuomalla
geenitestit julkiseen terveydenhuoltoon. Talld tavalla tietoisuus uudesta terveyden edistdmisen
menetelmastd lisdéntyisi ja olisi kaikkien saatavilla sosioekonomisesta asemasta riippumatta.
Keskeinen tutkimustulos huolia tarkastelevaan tutkimuskysymykseen liittyi my0s eriarvoisuu-
teen. Véestoryhmien vilisen eriarvoisuuden pelédtddn lisddntyvédn, mikali terveyttd edistdvét
geenitestit ovat jatkossakin vain varakkaiden saatavilla. Johtopdatoksend voidaan todeta, ettd
eriarvoisuus liitetddn mediassa sekd geenitestien mahdollisuuksiin ettd huoliin. On kuitenkin
huomioitava, ettd alan tutkimus on yhé kesken, eiki testien hyodyllisyyttd ole vield tieteelli-
sesti todistettu ja suhteutettu niistd aiheutuviin haittoihin sekd kustannuksiin. Analyysin tulos-
ten perusteella voidaan todeta, ettd mediassa tunnistetaan olemassa olevat seikat, jotka johta-
vat palveluiden eriarvoiseen saatavuuteen jo nyt sekd huomioidaan eriarvoisuuden lisdéntymi-

sen riskit.

Tutkimustulosten mukaan mediassa esitetddn, ettd geenitietoa tulisi hyddyntdd riskiryhmien
16ytdmiseksi ja hoitokeinojen kohdistamiseksi heille. Tdméan avulla voi olla mahdollista pa-
rantaa sairauksien ennusteita ja ennaltachkiistd sairastumista, jos véeston elintapoja paranta-
malla riski sairastumiseen pienenee. Ongelmallista on, ettd geenitesteistd kiinnostuvat ihmiset,
jotka eldvét jo nyt terveellisesti ja ovat hyvissd kunnossa. Ja, koska néité testejé ei julkisessa
terveydenhuollossa tehdd tilld hetkelld, on riskiryhmien l0ytdminen ja motivointi terveelli-
simpiin eldméntapoihin vaikeaa toteuttaa. Johtopddatoksend tdhdn onkin se, ettd terveet ja hy-
véosaiset ihmiset voivat parantaa ennestddn hyvdd terveydentilaansa omaehtoisesti, mutta
testeistd enemmén hyotyvd vdestoryhmd jaa talla hetkelld téllaisten palvelujen ulkopuolelle.
Sosiaalipoliittisesta ndkokulmasta tdmé aiheuttaa merkittdvdd eriarvoisuutta véestoryhmien
vélilld. Samaan johtopdétokseen on tullut myos Saukko (2013, 57-59) aiemmassa tutkimuk-
sessaan. Testien ostajat ovat etuoikeutetussa asemassa ja omaavat paremmat resurssit omasta

terveydestd huolehtimiseen.

Geenitesteihin liitettiin huolenaiheena se, kuinka geenitieto voi aiheuttaa stressid, huolta, ah-
distusta tai jopa lamaannusta, eikd se silloin edistd terveyttd. Eettiseltd kannalta on tirkeéda
pohtia, milloin tiedosta on enemmaén hyotyd kuin haittaa. Thmisen geneettinen riski sairastua

pysyy samana, teki hdn geenitestid tai ei. Testien ollessa yhé saavutettavampia, jéljelle jadkin
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kysymys; haluammeko todella tietdd? Mikili vastaus on myonteinen, miti ja kuinka tarkkaan
haluamme tietdd? Tutkimuksen tuloksista voidaan vetdd johtopéétds, ettd geenitestejd, jotka
testaavat vakavan perinnoéllisen sairauden geenimutaatioita, ei kannata tehdd hetken mielijoh-
teesta. Kun tieto on kerran hankittu, ei sitd endd voi pois ottaa tai unohtaa. Yksiloé voi myds
tehdd valinnan ja olla selvittdmittd perinndllistéd alttiutta sairastua sellaisiin sairauksiin, joihin

ladketiede ei tunne tdlld hetkelld hoitoa tai parannuskeinoa.

Analyysin tuloksena ndyttiytyy, kuinka oikein resursoitu ennakoiva terveydenhuolto auttaa
kohdistamaan resursseja potilaille, jotka hyotyvit niistd eniten. Mikéli ennaltachkdisevét ter-
veystoimet todetaan toimiviksi, vihentdé se sairaanhoidon tarvetta, joten kyse on myos talou-
dellisesta hyodystd. Samaan johtopditokseen ovat tulleet myos Palotie ym. (2019) FinnGen-
tutkimuksessaan. Ylihoitaminen ja tehoton lddkehoito ovat myos kansantaloudellinen ongel-
ma, silld kyse on Kelan korvaamasta sairauden hoidosta ja "véérin" hoitaminen voi aiheuttaa
negatiivisia vaikutuksia yksildiden terveyteen, mikd puolestaan aiheuttaa lisdd kustannuksia
yhteiskunnan maksettavaksi. Sekéd aineistossa ettd aiemmassa tutkimuksessa (Palotie ym.
2019) tuodaan ilmi, kuinka terveellisiin eldmintapoihin motivoituminen voi olla vaikeaa ja
geneettinen riskitieto saattaa toimia tehokkaampana motivointikeinona kuin tavallinen ter-

veysvalistus.

Yksilollistetyn terveydenhuollon merkitystd yksilolle korostetaan tutkimustuloksissa. Oikean
hoidon, sopivan ladkityksen ja annostuksen l0ytdminen nopeasti sdéstidvat potilasta turhilta
hoitokokeiluilta ja voi auttaa potilasta pddsemédén nopeammin hoitoon, mikali esimerkiksi
sdadannollisten seulontojen avulla sairastuminen havaitaan ajoissa. Analyysin tuloksien mukaan
inhimillisen kdrsimyksen sdédstiminen esitetddn merkityksellisend arvona potilaan hoidossa.
Samaa ovat aiemmassa tutkimuksessa korostaneet myos Palotie (2019) ja Pennanen ym.

(2021).

Tutkimustuloksissa korostetaan samoja teemoja kuin Genomistrategiassa (Parempaa terveytté
genomitiedon avulla: kansallinen genomistrategia. Tydryhméan ehdotus 2015), kuinka Suomi
pyrkii parantamaan markkina-asemaansa geenitutkimuksen alalla. Suomen kattavia potilastie-
torekistereitd, ainutlaatuista geeniperimaa ja innokasta ja luottavaista suhtautumista tutkimus-
ta kohtaan pidetdén erittdin houkuttelevana kokonaisuutena geenitutkimuksen nékokulmasta.
Suomalaisten teknisen ja ldédketieteellisen osaamisen yhdistiminen suomalaisten ja ulkomaa-
laisten tutkijoiden osaamiseen luo aidon mahdollisuuden keskittdé alan tutkimus Suomeen ja

kehittdd Suomesta yksi geenitutkimuksen kérkimaista. Mikdli Suomesta onnistutaan kehitti-
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méén geenitutkimuksen kérkimaa, tulee se lisidmaién tyollisyyttd usealla toimialalla. Tutkijoi-
ta Suomesta ja ulkomailta tarvitaan lisdd kehittyvin tieteenalan parissa tydskentelyyn. Myds
uudet organisaatiot, kuten genomikeskus tulevat ty6llistimédan ihmisid. Terveydenhuollon
henkilokuntaa tdytyy kouluttaa genomitiedon ymmaértamiseen ja hyddyntdmiseen. Téta tarvet-
ta on jo ennakoitu luomalla uusia korkeakoulututkintoja, joista kerroin luvussa 3.6.1. Genomi-
ladketieteen kehittdmiselle on ennustettu jopa Nokian kaltaista kansainvilistd menestystari-
naa. Alan kehittymisen myotd geenitiedon lisddminen koulutuksessa ja terveydenhuollossa
tyoskenteleville ndhtiin tirkednd ja ennakoitiin, ettd uusia ammattikuntia tullaan tarvitsemaan

geenitiedon tulkitsemiseen.

Yksi merkittavistd alalla kehittymisen edellytyksistd on tutkimustulosten mukaan eri sektorien
yhteisty0. Yhdistimaélld rahoitus, osaaminen, tutkimusjoukko sekd resurssit tutkimuksen te-
kemisen, nopeutetaan lddkkeiden ja uusien hoitomuotojen saamista markkinoille. Julkisilla
toimijoilla ei ole tarvittavaa rahoitusta tai resursseja ladkekehitykseen. Yksityisen sektorin on
puolestaan hankalampaa kerdtd tutkimusjoukko laajoihin tutkimuksiin. Resurssien yhdistdmi-
selld on mahdollista tehostaa sekd nopeuttaa tutkimusta ja kehitysté, jolloin tulokset ovat no-
peammin kaikkien hyddynnettdvissd, ei vain yksityisen sektorin asiakkaiden. Tdmén takia
tutkimusyhteisty0ssd on kyse myos kansalaisten yhdenvertaisuudesta, mikéli yhteistyon avul-
la voidaan taata kaikkien kansalaisten hyotyminen tutkimuksesta. Yhteistyon merkityksen
tarkeyttd korostetaan aineistossa erityisesti koronakriisin hoitamisen osalta. Eri sektorien yh-
teistyOtd testataan kdytdnnossd parhaillaan kdynnisséd olevissa tutkimushankkeissa, joita ovat
esimerkiksi FinnGen-hanke (Palotie ym. 2019) ja THL:n koordinoima Genomiikka tervey-
denhuoltoon (P6) -hanke (Finnish institute for health and welfare 2019). Hankkeiden varsinai-
sena tavoitteena on tutkia, parantavatko ihmiset elintapojaan saadessaan geenitietoa ter-
veydestddn ja paraneeko véeston terveydentila yleiselld tasolla sen takia. Aineistossa koroste-
taan, ettd mikéli geenitestien hyddyllisyys terveyttd edistidvina tekijand todetaan, olisi niiden
tuominen julkiseen terveydenhuoltoon jarkevaa taloudellisten seikkojen lisdksi myos eriarvoi-

suutta vihentdvina toimena.

Geenitutkimus on ehdottomasti maailmanlaajuisessa mittakaavassa eliittilddketiedettd, johon
kaikilla ei ole mahdollisuutta. Se ei suoranaisesti edistd esimerkiksi kehitysmaiden lddketie-
teen kehittymistd tai paranna elinoloja alueilla, joilta puuttuu jopa perusterveydenhuolto. Ke-
hitysté ei kuitenkaan voi pysdyttdé vain sen takia, etti toisaalla on tarvetta toisenlaiselle kehi-

tykselle. Kehitysmaat padsevat hyotymdian genomildédketieteen tuomista edistyksistd, kunhan
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ne on todettu toimiviksi kehittyneissd maissa. Ei toki ole yksiselitteistd vastausta, onko oikein
kohdistaa resursseja lddketieteen hienosddtdon ldnsimaissa, kun toisaalla olisi tarve perustason
ladketieteelliselle osaamiselle. Ndiden ei kuitenkaan tarvitse sulkea toisiaan pois. Videston

ikddntyessd lansimaissa kasvaa kysyntd geenitutkimukselle huimaa vauhtia.

Yksi merkittdvimmistd tutkimustuloksista on aineistossa esiintyvd huoli terveyden eriarvoi-
suuden lisdéntymisestd. Tdlla hetkelld geenitestit ovat hyvédosaisten kuluttajien mahdollisuus
panostaa terveyteensd. Hyvinvointiyhteiskunnassa kaikkien yhdenvertainen palvelunsaanti
tulisi taata. Talld hetkelld mahdollisuudet terveyden ja hyvinvoinnin edistimiseen ovat run-
saammat sosioekonomisesti paremmassa asemassa olevilla ithmisilld ja timi todetaan my0s
aiemman tutkimuksen (Saukko 2013) valossa. Rakenteellisiin ongelmiin tdytyy puuttua de-
mokratian tasolla, jotta voidaan loiventaa yhteiskunnan eriarvoistumiskehitystd. Viime aikoi-
na on keskusteltu keskiluokkaisten psykoterapiassa kdymisestd ja kuinka suuri osa apua tar-
vitsevista jdd kyseisen palvelun ulkopuolelle. Psykoterapiaan pddseminen vaatii resursseja
jaksamisen lisdksi taloudellisesti, jonka liséksi kuntoutuspsykoterapiapddtoksen myontémisel-
le on tiettyjd edellytyksid, joiden on tdytyttavd. Tutkimusten mukaan psykoterapiapalveluita
kéayttavat eniten keskiluokkaiset, aivan kuten geenitestipalveluita. Ei kuitenkaan auta syyllis-
tad keskiluokkaisia, etteivét kaikki saa palveluita, silld kyse on rakenteellisesta ongelmasta
jérjestelmdssd, ei yksildiden ratkaistavissa olevasta ongelmasta. Tdmé péatee niin psykoterapi-
aan kuin geenitesteihin. Hoitoon ja ennaltachkdisyyn panostamisen merkityksen hyvinvoinnin
ja terveyden edistdjdnd ovat havainneet myos Kauhanen ym. (2013), ja néilld toimilla voi olla
positiivinen vaikutus esimerkiksi ihmisten tydssdjaksamiseen ja siten kansantalouteen. Tut-
kimustulosten ja julkisen keskustelun perusteella voidaan tehdd johtopditos, ettd mediassa
tunnistetaan yksiloiden sosioekonomisen aseman merkitys terveyden edistimisen mahdollis-
tavana tekijand. Panostamalla taloudellisia resursseja ihmisten hyvinvointiin ja terveyteen,
jaksavat ihmiset olla tuottavia tyontekijoitd, jotka tarvitsevat vihemmén terveydenhuollon
palveluita. Hyvinvointivaltion tehtdvd on tukea kaikkia ihmisid tyokykyyn tai sosiaaliseen
statukseen katsomatta. Ennaltaehkdiseviin palveluihin panostamalla voitaisiin parantaa koko

véeston terveydentilaa ja hyvinvointia, jolla olisi merkittidvé yhteiskunnallinen vaikuttavuus.

My0s yksityisen ja julkisen puolen vélistd eettistd tasapainoa voi pohtia, onko se oikeuden-
mukainen. Saako potilas halutessaan esimerkiksi farmakogeneettisen geenitestin julkisen ter-
veydenhuollon kautta — tuskin? Entd saako potilas sen, jos hin on jo kokeillut useita 14dke-

valmisteita tai -annostusta, eikd sopivaa ole 16ytynyt tai hdn muuten hyd6tyisi farmakogeneetti-

71



sestd testauksesta — toivottavasti. Yksityisen terveydenhuollon parissa nditd testejd voi teettdd
kuka tahansa, joko ilman ldhetettd tai ladkarin lahetteelld, jolloin potilaalla on oikeus Kelan
maksamaan lddkekorvaukseen (kelakorvaus). Kuluttajan tdytyy punnita, ovatko tarjotut palve-
lut hénelle itselleen tarpeellisia. Onko kuitenkaan oikeudenmukaista, ettd potilaan tiytyy ha-
keutua yksityisen terveydenhuollon pariin, mikili haluaa saada parasta mahdollista hoitoa

kohtuullisessa ajassa?

Eettisyyttd perddnkuulutetaan monelta taholta ja toivottava nidkokulma eettisen pohdinnan
osalta olisi myds palveluntarjoajien eettisyys. Luvataanko markkinoinnilla liikoja ja onko
markkinointi jopa liian rdikeédd ja tunteisiin vetoavaa? Kuluttajan kannattaa tutkimustulosten
mukaan suhtautua ldhtokohtaisesti varauksella 1dhes kaikkiin kaupallisiin testeihin ja ottaa
selvdd mistd on kyse, ennen testien tilaamista. Esimerkiksi suoliston mikrobiomia analysoivat
tutkimukset ovat yleistymédssi, mutta toistaiseksi niilld ei vield tee juuri mitdén. Tiede ei vield
tunnista, millainen on "normaali" ihmisen mikrobiomi, eikd tuloksien vertailu ole siis miele-

kistd tai luotettavaa.

Eettiset késitykset moraalisesti hyviksyttdvistd toimista myos muuttuvat ajan ja yhteiskunnan
muuttuessa. Esimerkiksi koeputkihedelmditys néhtiin 70-80-luvulla vield eugeniikkana, mut-
ta nyt jo yleisté ja hyvéksyttya, silld sen hyodyt ylittavat haitat. Koronaviruspandemian myota
voi herétd kysymys, pitdisiko infektioalttius tietyille sairauksille poistaa, mikili se olisi mah-
dollista tehdé turvallisesti. Perimidn muuttaminen pysyvésti on kuitenkin yksi niistd asioista,

joita tiedeyhteiso ei ole valmis tekemién.

Tietoturvan osalta tutkimustuloksena nousee esiin mediassa esitetty alan toimijoiden ristirii-
tainen suhtautuminen. Lainsdddédnnélld pyritdén turvaamaan tietojen kisittelyd, mutta aineis-
tossa esitettiin vastakkaisia nikemyksid geenitietoja hyddyntévien tahojen motiiveista. Lain-
sdddannolld on aineiston mukaan tilld hetkelld turvattu yritysten toiminta ja tutkimuksen te-
keminen, minkd peldtddn aiheuttavan se, ettd ladkeyhtioitd kiinnostaa vain tuotekehitys, eikd
tutkimustyon avulla kansalaisten terveyden edistdminen. Konkreettisin tutkimustulos geenitie-
tojen kisittelyn tietoturvallisuudesta muistuttaa, ettei mikdén laki tai kdyténtd voi taata tieto-
turvallisuutta, vaan se on asia, josta pitdd huolehtia kiytdnnon toimin joka pdivd. Heeney ym.
(2011), Jeong (2018, 362) ja Turrini & Prainsack (2016, 7) tutkimusten mukaan ihmiset pité-
vit tietoturvaa tarkednd asiana ja toivovat yritysten huolehtivan asiakkaidensa arkaluonteisista

terveystiedoista.
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Erilaisten kéyttoehtojen myotd yritykset voivat vaatia kuluttajaa hyvaksyméén tietojen luovu-
tuksen tutkimus- ja kehityskdyttoon. Yritysten ndkokulmasta geenitiedon luovutus tutkimus-
ja kehityskdyttdon on kuitenkin loogista ja tarpeellista. Kyse on yritystoiminnasta, jonka liike-
toiminta ja kasvuedellytykset perustuvat kasvaviin tietovarantoihin. Testien tarjoamat verrok-
kiryhmét on keréttdvé jotenkin, jotta testituloksia voisi vertailla keskenddn. Mikéli yritys ei
tallentaisi asiakkaidensa geenitietoja tutkimus- ja kehityskdyttoon, miten ne voisivat luoda
verrokkiryhmid, jotta niiden tulokset ovat edes jokseenkin luotettavia? Kriittinen ja tarkka
kannattaa olla siind, mihin tietonsa luovuttaa ja sitoutuuko yritys esimerkiksi siithen, ettei se

myy dataansa eteenpdin.

Tietoturvasta huolehtiminen on yhteiskunnallisesti merkittdvaa, jotta kansalaisten tietoja ei
joutuisi tietomurtojen kohteeksi ja sen myotd aiheutuisi ongelmia. Viime aikoina monet suo-
malaisten terveystiedot ovat joutuneet tietomurtojen kohteeksi, mikd on nostanut yritysten

tietoturvan esille mediassa.

Aineistosta ja aiemmasta tutkimuskirjallisuudesta nousi esiin suunnitelma siitd, kuinka tule-
vaisuudessa jokaisesta ihmisesti tallennetaan koko genomi sirulle. Télté sirulta voitaisiin aina
tarvittaessa hakea tietoja, mutta koko perimédi ei analysoitaisi, ellei se olisi nimenomaan poti-
laan hoidon kannalta vilttiméatontd. Sirun analysointi korvaisi verindytteiden tarvetta sellai-
sissa tutkimuksissa, joissa ei tarkastella sen hetkisté terveydentilaa vaan periméé, joka on py-
syvid tietoa. Geenisirulta voitaisiin laatia potilaan sairastumisriskit, jolloin terveellisiin elin-
tapoihin ohjaaminen voisi tapahtua mahdollisimman nuorella ill4 ja yksilollistetysti. Jokaisen
kansalaisen geenisiru on vield melko kaukana tulevaisuudessa ja se vaatisi myos paljon eettis-
td pohdintaa, millaisia tautiriskejd sirulta analysoitaisiin ja suostuvatko kansalaiset tédllaiseen

toimintaan.

Tutkimuksen alussa sivuttiin koronaviruspandemian geenitutkimusta. Tutkimuksissa tutkitta-
ville on tehty koko genomin laajuinen assosiaatiotutkimus (GWAS). COVID-19 host genetics
initiative -tutkimusryhma on 10ytényt ainakin kuusi geenialuetta, jotka ovat immuunipuolus-
tuksen ja keuhkojen toiminnan niin kutsuttuja riskigeenejé ja altistavat vakavalle koronatau-
dille. Tutkimusryhmé on myds havainnut O-veriryhmén lievén suojaavan vaikutuksen sairas-
tumiselle. (Pathak 2020; Vadgama 2021.) On tidrkedd huomioida, ettd tieto on vield varsin
alustavaa eikd sen perusteella voida yksindédn arvioida yksildiden sairastumisriskid ylipdatdin

tai vakavaan tautimuotoon sairastumista. Vadgaman (2021) mukaan tutkimustulosten avulla
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on pystytty 10ytdmain l4dkkeitd, jotka toimivat joissain koronavirusinfektion vakavissa muo-

doissa.

Vadgama korostaa kuitenkin, ettd GWAS-tutkimus eli potilaan "geneettinen profiili" pitdisi
olla etukidteen tiedossa, jotta oikea lddkitys olisi mahdollista kohdentaa potilaalle. Mikali kan-
salaisista olisi analysoituna geneettinen profiili, voisimme 16ytd4 ne ihmiset, jotka kuuluvat
geeniensd takia riskiryhméén. Koronaviruspandemian kaltaisilla tapahtumilla on tapana vai-
kuttaa eniten sosioekonomisesti heikoimmassa asemassa oleviin ihmisiin. Vadgama korostaa,
ettd geneettisten riskitekijoiden tutkimisen liséksi terveyseroja korostavien sosioekonomisten
tekijoiden tutkiminen on yhté tirkedd. Genetiikan avulla saamme tydkaluja, mutta kiytettivis-
sd olevien resurssien oikeudenmukainen jakaminen tdytyy pddttdd muualla. (Vadgama 2021.)
Jos tutkimuksella saadaan kerdttyd tietoa siitd, kuinka osalla ihmisistd on geneettinen riski
kehittdd vakavia oireita, auttaa se hoidon priorisoinnissa. Tehotonta hoitoa voidaan vélttda ja

toimivaa kohdistaa paremmin.

7.2 Tutkimuksen rajoitusten pohdinta ja jatkotutkimusehdotukset

Tutkimuksen lopputulosta tarkastellessa on muistettava, ettd tutkimus on tekijinsi nikoinen.
Tutkimuksen tekija on tehnyt aktiivisia valintoja ldpi prosessin, miké johtaa siihen, ettd toisen
henkildn suorittamana sama tutkimus todennékdisesti tuottaisi jokseenkin erilaisia johtopai-
toksid. Tutkimuksen tekijd joutuu itse ratkaisemaan, mitd asiaa tai ilmiotd hian haluaa tarkas-
tella, mistd ndkokulmasta, milld vélineilld ja kuinka laajasti. Jonkun muun kisissd sama ai-
neisto muovautuisi erindkdiseksi erilaisten pelkistysten, teemoitteluiden ja luokittelujen takia.
(Tuomi & Sarajirvi 2018, 105.) Aineistoa olisi voinut analysoida myos diskurssianalyysilld,
jolloin tutkimustuloksista olisi voinut tulla syvéllisempid ja niitd olisi voinut tulkita erilaisesta

nikokulmasta.

Aihe on melko uusi niin yhteiskuntatieteellisen tutkimuksen kentilld kuin arkieldmaéssa. Ta-
mén takia ty0ssd on varmasti sellaisia siséllollisid puutteita, jotka paikkaantuisivat tulevien
vuosien kuluessa. Téstd tutkimuksesta olisi tullut varsin erilainen, mikali se olisi laadittu ge-
nomilain sddtdmisen jidlkeen. Mediassa on odotettavissa runsaampaa geenitietoon liittyvaa

julkaisua jélleen koronakriisin laannuttua ja genomilainsdddénnon astuttua voimaan.

Mikéli tutkimusaineistona olisi kéytetty jotakin muuta mediaa, olisivat tutkimustulokset to-

denndkdisesti olleet suppeammat. Helsingin Sanomat valikoitui aineistoksi siind julkaistujen
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geenitutkimusta késittelevien artikkelien laajuuden takia. Aineiston yleistettivyyden kannalta
taytyy huomioida, ettd Helsingin Sanomat on kaupallinen media, jonka lukijoista merkittdva
osa asuu padkaupunkiseudulla ja joista monet kuuluvat jollain mééritelmalld hyvéosaisiin tai
keskiluokkaan. Kohdeyleisolld on varmasti vaikutusta sithen, minkilaisia artikkeleita media
padttdd julkaista, mikd mahdollisesti selittdd, minka takia geenitutkimuksesta ei julkaista ar-

tikkeleita pienempien paikkakuntien lehdissd juurikaan.

Tédmai tutkimus keskittyi analysoimaan median luomia mielikuvia geenitutkimuksesta. Tutki-
muksen teon myotd on herdnnyt ideoita jatkotutkimuksista. Jos nyt aloittaisin tutkimuksen
teon, valitsisin aiheeksi todenndkdisesti farmakogeneettisten testien saatavuuden tarkastelun
julkisessa terveydenhuollossa. Pyrkisin selvittimddn miten paljon farmakogeneettisid testeji
talla hetkelld tehdddn valtakunnallisesti julkisessa terveydenhuollossa ja onko siiné alueellista
vaihtelua eli ovatko potilaat mahdollisesti eriarvoisessa asemassa hoitokdyténtdjen toteutumi-
sen suhteen. Aiemman tutkimuksen perusteella julkisessa terveydenhuollossa tehtyjen farma-
kogeneettisten testien mddard on melko vdhédinen. Laajemmalla testaamisella voisi olla merkit-
tavid yhteiskunnallisia vaikutuksia niin tdsméllisemmén hoidon kuin taloudellisten sdéstdjen
myoOtd. Téatd tutkimusaihetta en kuitenkaan olisi pddtynyt valitsemaan tutkielman alussa vaan
idea on kypsynyt tutkimuksen teon aikana. Téstd syystd nden tutkimusaiheen valinnan olleen
sopiva paityessini keskittymidn aiheen yleisluonteiseen tarkasteluun. Tutkimuksesta olisi
voinut saada syvéllisempid tuloksia rajaamalla tutkimuskysymysti enemmén, mutta koen, etti
tutkimuksen tekijané, minulla ei olisi ollut valmiuksia aiheen yksityiskohtaisempaan tarkaste-
luun. Liséksi eriarvoisuusndkokulma on toiminut aiheen punaisena lankana sosiaalipoliittisen
ndkokulman sdilyttdmisessd, ja timi olisi voinut hdivyttyd liikaa tutkimuskysymysten rajaa-

misella.

Genomikeskuksen perustamisen ja genomistrategian tehokkaamman kéyttdonoton mydtd on
oletettavaa, etti myds geenitestien tekeminen julkisessa terveydenhuollossa lisdéntyy, mutta
se voi viedd vield joitain vuosia aikaa. Toivottavasti ei kuitenkaan vuosikymmenid. Tdma
kuitenkin tulee vaatimaan terveydenhuollon muutosta ennaltachkdisevimpéédn suuntaan sekd
tietoisuuden ja rahoituksen lisddmisté. Julkisessa keskustelussa kidydéén jatkuvaa kiistaa siité,
mihin on tarpeellista ohjata rahaa ja mihin on varaa. Ennaltachkéisevin terveydenhuollon on
todettu olevan kustannustehokkaampaa kuin sairaanhoidon, joten yksittdisend kansalaisena
tuntuu toisinaan késittiméttomalta, miten vdhdn ennaltachkiisevédén terveydenhuoltoon lopul-

ta panostetaan. Julkinen talous tasapainottelee kuitenkin jatkuvasti pakollisten terveysmeno-
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jen kanssa (Kauhanen ym. 2013, 116), minka takia yhtékkistd muutosta on mahdotonta tehdi

ilman tuntuvaa rahoituksen lisddmista.

7.3 Loppusanat

Tédmin hetkisistd tutkimuksista ei vdlttimattd voida hyddyntdd tiyttd potentiaalia juuri tutkit-
taville ihmisille, silld tutkimukset ovat yhd kesken ja tietoa karttuu jatkuvasti lisdd. Tand pii-
vénd tehty tutkimus tulee hyddyttimadn tulevia sukupolvia, aivan kuten me hyddymme ténd
pdivand aiemman sukupolven antamasta panoksesta ldéketieteen kehitykseen. Yhteiskunnalli-
sesti tutkimuksiin osallistumisessa on ylisukupolvisen osallisuuden aspekti mukana, sillda me
voimme hyodyttdd seuraavaa sukupolvea antamalla esimerkiksi biopankkiin veri- ja kudos-

néytteita.

Tutkimus ja sdintely ovat tirkeitd monestakin syystd. Ihmiset ovat kiinnostuneita itsensd mit-
taamisesta ja selvittdimddn terveyteensd vaikuttavia tekijoitd. Vaikka geenitestit eivdt paétyisi
julkisen terveydenhuollon kiyttoon laajemmassa mittakaavassa, tarvitaan sdéntelya siitd huo-
limatta, silld ihmisten kiinnostus ja testien teettiminen omachtoisesti ei ole loppumassa, péin-
vastoin. Geenitutkimus etenee joka tapauksessa. Eriarvoisuuden ennaltachkdisemiseksi olisi
tarkedd, ettd hankkeet ja tutkimus etenevit valtiollisella tasolla. Geeniriskitiedolla on potenti-
aalia motivoida ihmisid elintapamuutoksiin ja edistdd védeston terveyttd, mutta se vaatii tehok-

kaita ja toimivia kadyténtoja.
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