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Geenitutkimuksista

Tama potilasopas kertoo lyhyesti, mik& geenitutkimus on, miksi se
tehdaan, seka tutkimuksen mahdolliset hyddyt ja riskit.

Aluksi on kuitenkin hyva tietdd hieman geeneista ja
kromosomeista.

Geenit ja kromosomit

Ihmiskeho muodostuu miljoonista soluista. Useimmat solut
sisaltavat ihmisen koko geeniston. Geeneja on tuhansia, ja ne
ohjaavat kaikkia elimiston toimintoja. Geenit maaraavat monia
piirteitiamme, kuten silmien vérin, veriryhman ja pituuden.

Geenit sijaitsevat kromosomeissa. Kromosomit ovat rihmamaisia
rakenteita solun tumassa. Ihmisen lahes 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.

Joskus toiseen naista geenikopioista tulee muutos (mutaatio), ja
geeni lakkaa toimimasta oikealla tavalla. Tamé& muutos saattaa
johtaa perinnéllisen sairauden syntyyn, koska geeni ei anna
elimistblle oikeanlaisia ohjeita.

Perinndllisia sairauksia ovat esimerkiksi polykystinen
munuaistauti, Duchennen lihasrappeuma ja fragiili X-oireyhtyma.
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Muokattu allamainittujen instanssien julkaisemista vihkosista, heidéan
laatustandardiensa mukaan: Guy's and St Thomas' Hospital, London, United
Kingdom;

Huhtikuussa 2008

Tata tyotd tuki EuroGentest, joka on Euroopan yhteison tutkimuksen
kuudennen puiteohjelman rahoittama verkosto.

Kaantanyt Tiina Lund-Aho vyhteistydssa Vaestoliiton perinndllisyysklinikan
kanssa.

I‘ebecca@ I’ebeccaj kel’lt com Supporting. Campaigning. Uniting.

Kuvat: Rebecca J Kent s
www.rebeccajkent.com Eu ro@test Genetic Alliance UK
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puh (03) 3116 5507 tai (03) 3116 7761

Aitiyspoliklinikka, siki6tutkimukset
puh (03) 3116 6424
faksi (03) 3116 4374

TYKS
Perinnollisyyspoliklinikka
PL 52, 20521 Turku

puh (02) 3131 390

faksi (02) 3131 395
http://www.tyks.fi/en/

FOLKHALSANS GENETISKA KLINIK
PB 211, (Topeliusgatan 20)

00251 Helsingfors

tel (09) 315 5524 (kanslia)

fax (09) 315 5106

httop

[/ www . fol khal
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Kuva 1: Geenit, kromosomit ja DNA

Kromosomi muodostuu
geeneista

© Clinical Skills Ltd

Geenitutkimus

Geenitutkimuksella voidaan selvittdd, onko tietyssa geenissa tai
kromosomissa tapahtunut muutos. Tutkimus tehdaan yleensa veri
- tai kudosnaytteesta. Geenitutkimus voidaan tehdd monista
syisté:

1 Sinun tai puolisosi lapsella on todettu oppimisvaikeuksia,
kehitysviive tai terveydellisiA ongelmia, joiden laakéari
epéilee johtuvan perinndllisista syista.

1 L&aakarin mielestd saatat sairastaa perinnéllista tautia, ja
han haluaa varmistaa diagnoosin.



1 Suvussasi esiintyy perinndllistd sairautta, ja haluat
selvittad, mika on riskisi sairastua siihen elinaikanasi.

1 Sinulla tai puolisollasi on perinnéllinen sairaus, joka
saattaa periytya lapsillenne.

1 Sinulle on tehty jokin muu raskaudenaikainen
seulontatutkimus (esim. ultradaanitutkimus,
niskaturvotusseula tai verinayte), ja siind on kaynyt ilmi
sikion suurentunut geneettisen poikkeaman riski.

9 Sinun tai puolisosi raskaus on paattynyt keskenmenoon tai
lapsen syntymaan kuolleena.

1 Monilla lahisukulaisilla on esiintynyt tietynlaista,
mahdollisesti perinnéllista syopéaa.

1 Riskisi saada tiettya perinnollista tautia sairastava lapsi on
kohonnut etnisen taustasi takia. Esimerkkeja tallaisista
sairauksista ovat sirppisoluanemia afrikkalais-karibialaisilla,
beta-thalassemia Valimeren alueella, kystinen fibroosi
lansieurooppalaisilla ja Tay-Sachsin tauti ashkenazi-
juutalaisilla. Namé& sairaudet ovat yleisia edelld mainituissa
etnisissa ryhmissa, mutta niitd saattaa esiintyd myos
muilla. Suomalaisillakin on oma harvinaisten sairauksien
tautiperintbnsa, mutta vaestdon geeniseulontatutkimuksia
niiden suhteen ei ole kaytossa.

Laakarin ei aina tarvitse teettdd geenitutkimusta, vaan han
saattaa pystya tekemdaan perinndllisen sairauden diagnoosin
kliinisen tutkimuksen perusteella, tai paattelemaan riskisi tarkoin
laaditun sukupuun perusteella.

Geenitutkimuksen hyodyt ja riskit

Geenitutkimukseen osallistumisesta paattaminen voi olla vaikeaa,
mutta vain Sina voit sen tehdd. Siksi on tarkedd, ettd olet

HUS

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

puh (09) 4717 2189

faksi (09) 4717 6089

http://lwww.hus.fi/

HUS

SIKIOTUTKIMUSYKSIKKO

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

faksi (09) 4717 4906

http://lwww.hus.fi/

VAESTOLITON 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

oYS

Perinnollisyyslaaketieteen klinikka

PL 24, 90029 OYS

puh (08) 315 3218

faksi (08) 315 3105
http://lwww.ppshp.fi/perinnollisyyslaaketiede

TAYS

Kliinisen genetiikan yksikko
PL 2000, 33521 Tampere
Perinnoéllisyyspoliklinikka
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Jos harkitset geenitutkimukseen osallistumista, Sinun kannattaa
tutustua Yleisimmat kysymykset 1 vihkoseen. Siihen on listattu
lukuisia kysymyksia, joita saatat haluta kysya
perinnéllisyyslaakarilta. Kysymykset on keratty vastaavanlaisessa
tilanteessa olevilta ihmisilta.

Tama oli lyhyt johdatus geenitutkimuksiin. Lisaa tietoa saat
seuraavista osoitteista:

Orphanet

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

www.orpha.net

EuroGentest

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

Tai perinndllisyysklinikaltasi:

keskustellut perinnéllisyyslaaketieteen asiantuntijan kanssa ja
ymmartanyt saamasi tiedon, jotta voit tehd& paatoksesi. On myos
tarkeaa, etta voit keskustella laakarin tai hoitajan kanssa
mahdollisista kysymyksistasi ja huolistasi.

Geenitutkimuksesta voi olla paljon hy6tya, mutta siihen saattaa
liittya myds monia riskeja ja rajoitteita. On tarkedd ymmartaa seka
hyodyt etta riskit ennen paatoksen tekemista. Alla kaydaan lapi
joitakin naista hyddyista ja riskeistd. Lista ei ole kattava, eivatka
kaikki kohdat ole Sinun tilanteessasi olennaisia. Voit kuitenkin
saada niistd ajattelun aihetta, ja voit keskustella niista
perinndllisyysasiantuntijan kanssa.

Hyodyt

Geenitutkimuksen avulla voit varmistua siitd, missa muodossa
sind tai lapsesi olette perineet tietyn geenin. Joillekin ihmisille
tama epatietoisuuden laukeaminen on hyvin tarkeaa, vaikka
uutiset olisivat huonotkin. Jos uutiset ovat hyvét, ne voivat tuottaa
valtavan helpotuksen.

Geenitutkimus saattaa auttaa perinnéllisen sairauden



