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Perinndllisten Sydpien Ennakoivat Geenitutkimukset

Tama potilasopas kertoo perinndllisten syopien ennakoivista
geenitutkimuksista. Se auttaa vastaamaan seuraavanlaisiin
kysymyksiin:

Mika ennakoiva geenitutkimus on?

Miksi jotkut paattavat osallistua sellaiseen?

Mita sinun kannattaa ottaa huomioon, kun harkitset ennakoivaan
geenitutkimukseen osallistumista?

Osa 1. Geeneistamme

Ymmartaaksesi, mitd ennakoiva geenitutkimus tarkoittaa, on hyva
tutustua aluksi geeneihin ja kromosomeihin.

Geenit ja Kromosomit

Ihmiskeho muodostuu miljoonista soluista. Useimmat solut
sisdltavat ihmisen koko geenistdon. Geeneja on tuhansia, ja ne
ohjaavat kaikkia elimiston toimintoja. Geenit m&araavat monia
piirteitAmme, kuten silmien vérin, veriryhman ja pituuden.

Geenit sijaitsevat kromosomeissa. Kromosomit ovat rihmamaisia
rakenteita solun tumassa. lhmisen ldhes kaikissa soluissa on
tavallisesti 46 kromosomia. Kromosomit periytyvat vanhemmilta,
23 kummaltakin. Kromosomeja on siis 23 paria. Koska
kromosomit muodostuvat geeneistd, perimme useimpia geeneja
kaksin kappalein, yhden kummaltakin vanhemmalta. Taman
vuoksi meilla on usein molempien vanhempiemme piirteita.
Geenit ja kromosomit muodostuvat kemiallisesta yhdisteest,
deoksiribonukleiinihaposta eli DNA:sta.
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Orphanet

Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa harvinaisista
sairauksista ja niihin liittyvistd tutkimuksista ja hoidoista, ja
linkkeja potilasyhdistyksiin ympéari Euroopan.

www.orpha.net

EuroGentest

Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa geneettisista
tutkimuksista, ja linkkeja potilasyhdistyksiin ympéari Euroopan.
www.eurogentest.org

Tai perinndllisyysklinikaltasi:

HUS

PERINNOLLISYYSLAAKETIETEEN YKSIKKO
PL 140 (Haartmaninkatu 2 B), 00029 HUS

puh (09) 4717 2189 faksi (09) 4717 6089

HUS

SIKIOTUTKIMUSYKSIKKO

PL 140 (Haartmaninkatu 2), 00029 HUS
puh (09) 4717 3606 faksi (09) 4717 4906

VAESTOLIITON PERINNOLLISYYSKLINIKKA
(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

oYsS
Perinndllisyyslaaketieteen klinikka
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haat tai lapsen syntyma. On hyva suunnitella etukateen, mita teet
sina paivana, kun saat tutkimustulokset, silla tunteet saattavat olla
pinnassa, oli tulos mikéa tahansa.

Voi olla hy6dyllista tehda vaikka véliaikainen paatos tutkimukseen

osallistumi sest a, esi m. oen mi

ennen kuin olen vahintdan 30-v u o t iN&is voit siirtda asian
syrjadn myohemmin kasiteltavaksi.

Geenitutkimuksen tulokset ovat peruuttamattomia. Siksi on
tarkeaa, ettd olet aivan varma paatoksestasi, ja ettd keskustelet
paatoksestasi koulutetun perinnéllisyyslaaketieteen asiantuntijan
kanssa. Muista, ettd perinnéllisyyslaaketieteen asiantuntijan
vastaanotolle meneminen ei tarkoita, ettd sinun on osallistuttava
geenitutkimukseen.

Lisatietoa:

Suomen Syo6payhdistykset

Sy0pajarjestot ovat toimineet vuodesta 1936 ja ovat Suomen
suurimpia kansanterveysjarjestoja.

www.cancer.fi/

FINLEX® - Hallituksen esitykset: HE 216/2008

Suomessa vakuutusyhtitt ovat toistaiseksi sopineet keskenaan
siitd, ettd vakuutusta otettaessa henkiloltd ei tiedustella hanelle
mahdollisesti tehdyistd geenitesteista eika niita huomioida
vakuutuksesta paatettaessa.
http://www.finlex.fi/fi/esitykset/he/2008/20080216

Vaestoliiton tietolehtiset

Tietolehtisia  yleiskatsaukseksi tiettyyn sairauteen tai
oireyhtyma&an

www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/tietolehtiset/

Rinnekoti - Tietoa harvinaisista pienryhmista:
http://www.rinnekoti.fi/lasten-kuntoutuskoti/tietoa-harvinaisista-

Kuva 1: Geenit, kromosomit ja DNA

Lol

> o8 ) ;,\?\?\Kromosomit — 23 paria

Kromosomi muodostuu
geeneista

© Clinical Skills Ltd

Joskus saatamme peria jonkin geenin muutoksen (mutaation), tai
sellainen voi syntyd, ja geeni lakkaa toimimasta oikealla tavalla.
Tallainen muutos voi joissakin tapauksissa altistaa tiettyjen
syopien synnylle, koska geeni ei anna elimistblle oikeanlaisia
ohjeita.

Osa 2. Tutkimuksesta
Mik&a ennakoiva geenitutkimus on?

Ennakoiva (ennustava, prediktiivinen, presymptomaattinen)
geenitutkimus voi paljastaa, onko henkilélla kohonnut riski
sairastua tietynlaiseen sybpaan. Vaikka nama syodvat puhkeavat
yleensa aikuisiassa, jotkin sydvat saattavat puhjeta lapsuus- tai
nuoruusiassa (esimerkiksi multippelid endokriinistd neoplasiaa tai
perinnollista  paksunsuolen adenomatoottista polypoosia
sairastavilla). Tutkimus tehdddn yleensd verinaytteesta.
Genetiikan laboratoriossa verindyte analysoidaan, jotta saadaan
selville, onko kyseiseen tautiin liittyvassa geenissa tai geeneissa
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muut oksi a. P o tMitd @enetiigam d_absrat@iossa

Tapahtuu? 0 kerrotaan tarkemmin, Kui

Miksi  harkitsisin  ennakoivaan geenitutkimukseen
osallistumista?

Jos suvussanne esiintyy tiettya syopatyyppia (yleensa vahintaan
kaksi sukulaista samasta sukuhaarasta sairastunut suhteellisen
nuorella ialla, esim. alle 60 v.), se saattaa johtua suvussa
periytyvasta geenimuutoksesta. Jos henkildé sairastuu sydpaan
erityisen nuorena, tai jos hanella on ollut useampia syopia, esim.
rinta- ja munasarjasyopad ennen 50 vuoden ikda, hanella on
keskimaaraistda suuremmalla todennakoisyydella geenimuutos.
Jos lahisukulaiseltasi on l6ytynyt geenimuutos, voit mahdollisesti
osallistua ennakoivaan geenitutkimukseen, joka kertoo, oletko
perinyt kyseisen geenimuutoksen. Saatat haluta geenitutkimusta
jos:

1 Uskot, ettd kun tiedat enemman riskistasi sairastua
kyseiseen syOpaan, se auttaa sinua tekemdan eldmasi
tarkeitd paatoksia mm. terveydenhoitoosi liittyen (esim.
saannoéllisemmat tarkastukset tai ehkéiseva kirurgia).

1 Haluat enemman tietoa lastesi sairastumisriskista.

1 Haluat saada selville riskisi sairastua kyseiseen sydpaan,
koska haluat tietdéa enemman tulevaisuudestasi.
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lupaasi laakarisi ei saa kertoa kenellekaan, etta olet osallistunut
geenitutkimukseen, eika valittaa tutkimustuloksiasi eteenpain.

Vakuutukset

Vakuutusyhtiot pyytavat sinulta usein tietoja sinun ja
perheenjasentesi terveydentilasta, kun anot vakuutusta. Se,
millaista tietoa vakuutusyhtiot ja vakuutusvirkailijat saavat pyytaa,
vaihtelee paljon maasta riippuen. Kannattaa ottaa selvaa,
koskeeko tdmé geenitutkimustuloksia, jos olet jo saanut niita, tai
jos mahdollisesti myohemmin osallistut geenitutkimuksiin. Kysy
tatda perinnollisyysladketieteen asiantuntijaltasi, ja tutustu maasi
lainsaadantoon.

Talous

Perinnédllisen sairauden kanssa
elaminen voi olla taloudellisesti
vaikeaa. Sairastuneet saattavat olla
tyokyvyttomia pitkid aikoja, tai2
saattavat joutua lopettamaan tytnteon
kokonaan. Puolisoiden tai perheen-
jAsenten saattaa olla my6s vaikeaa
sovittaa yhteen tyontekoa ja sairaasta
puolisosta tai perheenjdsenesta
huolehtimista. Joillekin ihmisille tieto
riskista sairastua perinndlliseen
sairauteen antaa heille aikaa
suunnitella tulevaisuuttaan talouden ja
kaytannon asioiden suhteen.

g) Tutkimuksen Ajoitus

Jos paatat ryhtyd geenitutkimukseen, valitse ajankohta, jolloin
ulkopuolisia hairiétekijoitd on mahdollisimman vahan. Esimerkiksi
erot tai stressaavat ajat tydssd ovat huonoja ajankohtia
geenitutkimukseen osallistumiselle, samoin kuin juhlan ajat kuten






