
PL 24, 90029 OYS 
puh (08) 315 3218    faksi (08) 315 3105 
 
TAYS 
Kliinisen genetiikan yksikkö 
PL 2000, 33521 Tampere 
Perinnöllisyyspoliklinikka 
puh (03) 3116 5507 tai (03) 3116 7761 
 
Äitiyspoliklinikka, sikiötutkimukset 
puh (03) 3116 6424   faksi (03) 3116 4374 
 
TYKS 
Perinnöllisyyspoliklinikka 
PL 52, 20521 Turku 
puh (02) 3131 390    faksi (02) 3131 395 
 
FOLKHÄLSANS GENETISKA KLINIK  
PB 211, (Topeliusgatan 20) 
00251 Helsingfors 
tel (09) 315 5524 (kanslia)    fax (09) 315 5106 
 
FOLKHÄLSANS GENETISKA KLINIK  
Annika Orre 
Kauppapuistikko 23 A, 65100 Vaasa 
tel (06) 312 7445 
  
Tämän potilasoppaan on kehittänyt Genetic Alliance UK. 
 
Kääntänyt Tiina Lund-Aho.    
 
Toukokuussa 2009 
 
Tätä työtä tuki EuroGentest, joka on Euroopan yhteisön tutkimuksen 
kuudennen puiteohjelman rahoittama verkosto. 
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Perinnöllisten Syöpien  
Ennakoivat Geenitutkimukset  

 

Potilasopas  



Perinnöllisten Syöpien Ennakoivat Geenitutkimukset  
 
Tämä potilasopas kertoo perinnöllisten syöpien ennakoivista 
geenitutkimuksista. Se auttaa vastaamaan seuraavanlaisiin 
kysymyksiin: 
Mikä ennakoiva geenitutkimus on? 
Miksi jotkut päättävät osallistua sellaiseen? 
Mitä sinun kannattaa ottaa huomioon, kun harkitset ennakoivaan 
geenitutkimukseen osallistumista? 
 
Osa 1. Geeneistämme  
 
Ymmärtääksesi, mitä ennakoiva geenitutkimus tarkoittaa, on hyvä 
tutustua aluksi geeneihin ja kromosomeihin. 
 
Geenit ja Kromosomit  
 
Ihmiskeho muodostuu miljoonista soluista. Useimmat solut 
sisältävät ihmisen koko geenistön. Geenejä on tuhansia, ja ne 
ohjaavat kaikkia elimistön toimintoja. Geenit määräävät monia 
piirteitämme, kuten silmien värin, veriryhmän ja pituuden. 
 
Geenit sijaitsevat kromosomeissa. Kromosomit ovat rihmamaisia 
rakenteita solun tumassa. Ihmisen lähes kaikissa soluissa on 
tavallisesti 46 kromosomia. Kromosomit periytyvät vanhemmilta, 
23 kummaltakin. Kromosomeja on siis 23 paria. Koska 
kromosomit muodostuvat geeneistä, perimme useimpia geenejä 
kaksin kappalein, yhden kummaltakin vanhemmalta. Tämän 
vuoksi meillä on usein molempien vanhempiemme piirteitä. 
Geenit ja kromosomit muodostuvat kemiallisesta yhdisteestä, 
deoksiribonukleiinihaposta eli DNA:sta. 
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pienryhmistae/ 
 
Orphanet  
Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa harvinaisista 
sairauksista ja niihin liittyvistä tutkimuksista ja hoidoista, ja 
linkkejä potilasyhdistyksiin ympäri Euroopan. 
www.orpha.net 
 
EuroGentest  
Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa geneettisistä 
tutkimuksista, ja linkkejä potilasyhdistyksiin ympäri Euroopan. 
www.eurogentest.org  
 
Tai perinnöllisyysklinikaltasi:  
 
HUS 
PERINNÖLLISYYSLÄÄKETIETEEN YKSIKKÖ  
PL 140 (Haartmaninkatu 2 B), 00029 HUS 
puh (09) 4717 2189    faksi (09) 4717 6089 
 
HUS 
SIKIÖTUTKIMUSYKSIKKÖ  
PL 140 (Haartmaninkatu 2), 00029 HUS 
puh (09) 4717 3606   faksi (09) 4717 4906 
 
VÄESTÖLIITON PERINNÖLLISYYSKLINIKKA  
(Kalevankatu 16), PL 849, 00101 Helsinki 
puh (09) 61622 246 suora 
faksi (09) 645 018    www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/ 
 
KYS 
Kliinisen genetiikan poliklinikka 
PL 1777, 70211 Kuopio 
puh (017) 172 148   faksi (017) 172 726 
 
OYS 
Perinnöllisyyslääketieteen klinikka 
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häät tai lapsen syntymä. On hyvä suunnitella etukäteen, mitä teet 
sinä päivänä, kun saat tutkimustulokset, sillä tunteet saattavat olla 
pinnassa, oli tulos mikä tahansa. 
 
Voi olla hyödyllistä tehdä vaikka väliaikainen päätös tutkimukseen 
osallistumisesta, esim. òen missªªn tapauksessa ryhdy siihen 
ennen kuin olen vähintään 30-vuotiasò. Näin voit siirtää asian 
syrjään myöhemmin käsiteltäväksi. 
 
Geenitutkimuksen tulokset ovat peruuttamattomia. Siksi on 
tärkeää, että olet aivan varma päätöksestäsi, ja että keskustelet 
päätöksestäsi koulutetun perinnöllisyyslääketieteen asiantuntijan 
kanssa. Muista, että perinnöllisyyslääketieteen asiantuntijan 
vastaanotolle meneminen ei tarkoita, että sinun on osallistuttava 
geenitutkimukseen. 
  
Lisätietoa:  
 
Suomen Syöpäyhdistykset  
Syöpäjärjestöt ovat toimineet vuodesta 1936 ja ovat Suomen 
suurimpia kansanterveysjärjestöjä. 
www.cancer.fi/ 
 
FINLEX® - Hallituksen esitykset: HE 216/2008  
Suomessa vakuutusyhtiöt ovat toistaiseksi sopineet keskenään 
siitä, että vakuutusta otettaessa henkilöltä ei tiedustella hänelle 
mahdollisesti tehdyistä geenitesteistä eikä niitä huomioida 
vakuutuksesta päätettäessä. 
http://www.finlex.fi/fi/esitykset/he/2008/20080216 
 
Väestöliiton tietolehtiset  

Tietolehtisiä yleiskatsaukseksi tiettyyn sairauteen tai 
oireyhtymään 
www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/tietolehtiset/ 
 
Rinnekoti  - Tietoa harvinaisista pienryhmistä: 
http://www.rinnekoti.fi/lasten-kuntoutuskoti/tietoa-harvinaisista-
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Kuva 1: Geenit, kromosomit ja DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Joskus saatamme periä jonkin geenin muutoksen (mutaation), tai 
sellainen voi syntyä, ja geeni lakkaa toimimasta oikealla tavalla. 
Tällainen muutos voi joissakin tapauksissa altistaa tiettyjen 
syöpien synnylle, koska geeni ei anna elimistölle oikeanlaisia 
ohjeita. 
 
Osa 2. Tutkimuksesta  
 
Mikä ennakoiva geenitutkimus on?  
 
Ennakoiva (ennustava, prediktiivinen, presymptomaattinen) 
geenitutkimus voi paljastaa, onko henkilöllä kohonnut riski 
sairastua tietynlaiseen syöpään. Vaikka nämä syövät puhkeavat 
yleensä aikuisiässä, jotkin syövät saattavat puhjeta lapsuus- tai 
nuoruusiässä (esimerkiksi multippeliä endokriinistä neoplasiaa tai 
perinnöllistä paksunsuolen adenomatoottista polypoosia 
sairastavilla). Tutkimus tehdään yleensä verinäytteestä. 
Genetiikan laboratoriossa verinäyte analysoidaan, jotta saadaan 
selville, onko kyseiseen tautiin liittyvässä geenissä tai geeneissä 
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muutoksia. Potilasoppaassa òMitä Genetiikan Laboratoriossa 
Tapahtuu? ò kerrotaan tarkemmin, kuinka geenejª tutkitaan. 
 
Miksi harkitsisin ennakoivaan geenitutkimukseen 
osallistumista?  
 
Jos suvussanne esiintyy tiettyä syöpätyyppiä (yleensä vähintään 
kaksi sukulaista samasta sukuhaarasta sairastunut suhteellisen 
nuorella iällä, esim. alle 60 v.), se saattaa johtua suvussa 
periytyvästä geenimuutoksesta. Jos henkilö sairastuu syöpään 
erityisen nuorena, tai jos hänellä on ollut useampia syöpiä, esim. 
rinta- ja munasarjasyöpä ennen 50 vuoden ikää, hänellä on 
keskimääräistä suuremmalla todennäköisyydellä geenimuutos. 
Jos lähisukulaiseltasi on löytynyt geenimuutos, voit mahdollisesti 
osallistua ennakoivaan geenitutkimukseen, joka kertoo, oletko 
perinyt kyseisen geenimuutoksen. Saatat haluta geenitutkimusta 
jos: 

 

¶ Uskot, että kun tiedät enemmän riskistäsi sairastua 
kyseiseen syöpään, se auttaa sinua tekemään elämäsi 
tärkeitä päätöksiä mm. terveydenhoitoosi liittyen (esim. 
säännöllisemmät tarkastukset tai ehkäisevä kirurgia). 

 

¶ Haluat enemmän tietoa lastesi sairastumisriskistä. 
 

¶ Haluat saada selville riskisi sairastua kyseiseen syöpään, 
koska haluat tietää enemmän tulevaisuudestasi. 
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lupaasi lääkärisi ei saa kertoa kenellekään, että olet osallistunut 
geenitutkimukseen, eikä välittää tutkimustuloksiasi eteenpäin. 
 
Vakuutukset  
 
Vakuutusyhtiöt pyytävät sinulta usein tietoja sinun ja 
perheenjäsentesi terveydentilasta, kun anot vakuutusta. Se, 
millaista tietoa vakuutusyhtiöt ja vakuutusvirkailijat saavat pyytää, 
vaihtelee paljon maasta riippuen. Kannattaa ottaa selvää, 
koskeeko tämä geenitutkimustuloksia, jos olet jo saanut niitä, tai 
jos mahdollisesti myöhemmin osallistut geenitutkimuksiin. Kysy 
tätä perinnöllisyyslääketieteen asiantuntijaltasi, ja tutustu maasi 
lainsäädäntöön.  
 
Talous  
 
Perinnöllisen sairauden kanssa 
eläminen voi olla taloudellisesti 
vaikeaa. Sairastuneet saattavat olla 
työkyvyttömiä pitkiä aikoja, tai 
saattavat joutua lopettamaan työnteon 
kokonaan. Puolisoiden tai perheen-
jäsenten saattaa olla myös vaikeaa 
sovittaa yhteen työntekoa ja sairaasta 
puolisosta tai perheenjäsenestä 
huolehtimista. Joillekin ihmisille tieto 
riskistä sairastua perinnölliseen 
sairauteen antaa hei l le  a ikaa 
suunnitella tulevaisuuttaan talouden ja 
käytännön asioiden suhteen. 
 
 g) Tutkimuksen Ajoitus  
 
Jos päätät ryhtyä geenitutkimukseen, valitse ajankohta, jolloin 
ulkopuolisia häiriötekijoitä on mahdollisimman vähän. Esimerkiksi 
erot tai stressaavat ajat työssä ovat huonoja ajankohtia 
geenitutkimukseen osallistumiselle, samoin kuin juhlan ajat kuten 
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