
ei halua, että hänen näytettään käytetään näihin tarkoituksiin. 
Kuten muutkin lääketieteelliset näytteet, DNA katsotaan osaksi 
potilaan potilasasiakirjoja, joten sitä säilytetään luottamuksel-
lisesti. Siihen pääsee siis käsiksi vain asiaankuuluvan 
terveydenhoidon ammattilaisen kautta. 

 

Jotkut ovat huolissaan siitä, että poliisi pääsisi käsiksi heidän 
DNA:hansa. Tätä pyydetään äärimmäisen harvoin. Jos poliisi 
haluaisi päästä käsiksi genetiikan laboratoriossa olevaan DNA-
näytteeseen (tai mihin tahansa osaan potilasasiakirjoista), tämä 
on mahdollista vain oikeuden määräyksellä. 
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Mitä Genetiikan Laboratoriossa Tapahtuu?  
 
Tämä vihkonen kertoo, mitä näytteelle tapahtuu, kun se 
lähetetään genetiikan laboratorioon. Käsiteltävät pääkohdat ovat: 
 

¶ laboratoriossa käytetyt erilaiset geenitutkimusmenetelmät, 
 

¶ miksi jotkin tutkimukset kestävät niin kauan ja toiset taas 
valmistuvat nopeasti, 

 

¶ miksi laboratoriossa ei joissain tapauksissa saada tulosta.   
 
òGeenitutkimuksista ò ïvihkosesta saat tarkempaa tietoa siitä, 
miksi osallistuisit geenitutkimukseen. 
 
Mikä geenitutkimus on?  
 
Useimmissa geenitutkimuksissa käsitellään DNA:ta, solujemme 
kemikaalia, joka ohjaa elimistömme kasvua, kehitystä ja 
toimintaa. DNA on nauha, jossa koodatut viestit muodostavat 
erityisiä ohjeita, geenejä. Ihmisellª on 30 000 erilaista geeniª 
järjestyneinä rihmamaisiin rakenteisiin, kromosomeihin . 
Kromosomit periytyvät vanhemmilta, 23 äidiltä ja 23 isältä, joten 
meillä on kaksi 23 kromosomin 
sarjaa eli 23 paria kromosomeja. 
Jos ajatellaan, että genetiikka on 
elämän kirja, niin DNA on sen 
kirjaimet, geenit ovat sanoja ja 
kromosomit kappaleita. 
 
 
 
 
 
 
 

2 

Voiko tulos olla väärä?  

 

Koska geenitutkimuksilla on hyvin tärkeä merkitys yksilölle ja 
hänen sukulaisilleen, tutkimuksia käsitellään erittäin huolellisesti. 
Lukuisat vaiheet varmistavat, että tulos on oikea. Vaikka monet 
tutkimuksen vaiheet tehdään koneellisesti, geneetikko tarkistaa 
aina tulokset. Usein tulos vielä varmistetaan uudella 
tutkimuksella. Näytteiden sekaantuminen on estetty monin 
menettelytavoin. Monet laboratoriot osallistuvat lisäksi 
laadunvarmistuskierroksiin, mikä varmistaa niiden tekevän 
hyvälaatuisia ja luotettavia geenitutkimuksia. 

 

Mitä näytteelleni tapahtuu tutkimuksen jälkeen?  

 

Laboratorio yleensä säilyttää DNA:n ja mahdollisesti myös 
kromosominäytteet, paitsi jos potilas vaatii niiden hävittämistä. 
Laboratorio kertoo mielellään potilaalle näytteestä, ja potilas voi 
milloin vain pyytää näytteen hävittämistä tai palauttamista. 
Toisten sairauksien geenitutkimuksia ei tehdä ilman potilaan 
suostumusta. 

 

Kun uusia paranneltuja tutkimuksia 
kehitetään, laboratoriot voivat tehdä 
säilytetyille näytteille näitä tutkimuk-
sia, jos niihin on annettu suostumus. 
Näin sekä potilaat että lääkärit voivat 
olla varmoja, että ajanmukaisimmat 
tutkimukset ovat käytettävissä. 
Labo ra to r io t  vo iva t  käy t tää 
anonymisoituja DNA-näytteitä uusi-
en tutkimusten kehittämiseen, tai 
jakaa niitä osana laadunvarmistus-
kierroksia, paitsi jos näytteen antaja 
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Miksi jotkin tutkimukset kestävät kauan ja toiset taas 

valmistuvat nopeasti?  

 

Jos laboratoriossa tiedetään tarkkaan, mitä mutaatiota etsiä, 
koska jollakulla muulla sukulaisella on sama sairaus, tai koska 
tiedetään, mitä geenin aluetta tutkia, on laboratorion tehtävä 
paljon helpompi. Silloin tutkimus voi valmistua viikossa tai 
kahdessa. 

 

Jos taas suvun mutaatio ei ole tiedossa, tai jos sairauteen liittyviä 
geenejä on useampia, tarvitaan tuloksen saamiseksi enemmän 
työtä. Geenin yhteen alueeseen keskittymisen sijaan laboratorion 
on ehkä käytävä läpi koko geeni, tai jopa useampia geenejä. 
Tämä voi olla hyvin pitkä prosessi, ja kestää useita kuukausia, 
riippuen mm. kyseessä olevan geenin koosta ja laboratorion 
käytettävissä olevista resursseista. 

 

Esimerkiksi Duchennen lihasdystrofia johtuu mutaatioista 
dystrofiini-geenissä, joka on yksi pisimmistä tunnetuista 
geeneistä. Mahdollisia mutaatioita on tuhansia, joten tietyssä 
suvussa esiintyvän mutaation paikallistaminen voi olla hyvin pitkä 
ja työläs prosessi. Sen sijaan Huntingtonin tautia aiheuttavat 
mutaatiot ovat aina samalla pienellä huntingtiini-geenin alueella. 
Siksi laboratoriossa tiedetään tarkkaan, mistä etsiä, joten tutkimus 
on melko helppo ja huomattavasti nopeampi. 

 

DNA:n laatu on myös tärkeä tekijä. Joskus laboratorion on ensin 
tutkittava kuolleen ihmisen DNA:ta löytääkseen tietyn mutaation. 
Jos kuolleen ihmisen DNA on huonolaatuista, mutaation 
etsimiseen voi mennä kaksin- tai kolminkertainen aika. Joissakin 
tapauksissa tutkimusta ei voida viedä loppuun, koska DNA:ta ei 
ole tarpeeksi. 
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Kuva 1: Geenit, kromosomit ja DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Geenien ja kromosomien muutoksia kutsutaan mutaatioiksi . 
Mutaatio on kuin kirjoitusvirhe, tai lauseen sanajärjestyksen 
muutos. Mutaatiot ovat hyvin yleisiä, ja me kaikki kannamme 
joitakin sellaisia. Mutaation vaikutus voi olla hyvä tai huono, tai 
sillä ei ole välttämättä mitään vaikutusta. Vaikutus riippuu 
mutaatiosta itsestään, ympäristötekijöistä, sattumasta tai muiden 
geenien mutaatioista. Mutaatiosta on haittaa, jos se johtaa siihen, 
että geeni tai kromosomi ei anna elimistölle oikeanlaisia ohjeita. 
Sen vuoksi geenitutkimuksilla etsitään mutaatioita tietystä 
geenistä tai kromosomista. Tutkimukset tehdään yleensä 
verinäytteestä, joskus myös muista kudoksista. (Joissain 
tapauksissa sylkinäytteestä voidaan saada DNA:ta. Yleensä 
tutkimukseen kuitenkin tarvitaan suuri määrä hyvälaatuista 
DNA:ta, joten verinäyte sopii tarkoitukseen parhaiten). Potilaalta 
otetaan näyte, joka lähetetään laboratorioon, jotta geenit tai 
kromosomit voidaan analysoida. 
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