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Lyhyesti

- Ihmisen genomi on sekvensoitu paasta paahan.

- Genomin toiminnasta ei tiedeta viela laheskaan
kaikkea.

- Geneettisessa tutkimuksessa kliinisessa tyossa
korostuu vahvasti kansainvalisyys.

- Varianttien tulkinnassa tarvitaan kansainvalisia
tietokantoja ja oman vdeston genomin tuntemusta.

- Geneettisen tiedon kaytto edellyttad eettisen
kysymysten pohdintaa ja huomioimista, johon
liittyy genetiikassa omia erityispiirteita.

Kaikilla tieteen aloilla on keskeisié lainalaisuuksia,
jotka ovat kestdneet aikaa ja joiden asema ajan
myotd on saattanut vahvistua, mutta samalla tul-
kinnat ja sisdllot ovat monipuolistuneet. Téllaisia
lainalaisuuksia on genetiikan alalla useita. Naistd
parhaiten tunnettuja ovat Mendelin periytymis-
sdaannot, DNA:n kaksoiskierre ja sen alati jatkuva
kopioituminen itsensé toistavaksi, mutta samalla
muuntautuvaksi molekyyliksi, samoin kuin
geeni-informaation siirtyminen DNA:sta RNA:n
kautta proteiinitasolle eli nk. keskeinen dogmi
(ks. aminohappojen DNA-koodit kirjan takakan-
nesta). Samanaikaisesti tieto eri lajien genomien
ja ihmisen genomin rakenteesta, sen toimin-
nasta ja saatelystd on laajentunut ja muuttunut
nopeasti. Vaikka tieto sairauksien periytymisesta
ja geenien toiminnan séddtelystd on monipuolis-
tunut, ei ihmisen geenejd tai perimén toimintaa
edelleenkdin tunneta tdysin. Geneettisen tiedon
madré on kuitenkin jo saavuttanut tason, jossa sen
kaytto ladketieteessd on laajentunut harvinaisten
sairauksien diagnostisista tutkimuksista hoidon
valintaan ja vaestdssd yleisiin sairauksiin. Tieteel-
lisen tutkimuksen haastava tehtévé on edelleenkin
tuottaa vield puuttuvaa tietoa ihmisen perimisté
kaytettavaksi sekd sairauksien hoidossa ettd ter-
veyden ylldpitdmisessa.

Genetiikan kehittyessd on syntynyt uusia
termeja kuvaamaan alan eri osa-alueita (kuva 1.1).
Genetiikka-kasite sisdltdd kaikkien elollisten olen-
tojen perimdd koskevan tutkimuksen ja tiedon, ja
se sisdltdd niin mikrobien, kasvien, eri eldinlajien
kuin ihmisenkin perimén. Erotuksena muihin
lajeihin ihmisen perimai koskevaa tietoa ja tutki-
musta kutsutaan ihmis- eli humaanigenetiikaksi.

Kaikki humaanigenetiikka ei suoraan koske ladke-
tieteellistd genetiikkaa, joka on kuitenkin humaa-
nigenetiikan keskeinen osa-alue. Ladketieteellisen
genetiikan sisélld toimii perinnéllisyysladketiede
eli kliininen genetiikka, jossa voidaan vield erottaa
omia osa-alueitaan, esimerkiksi kliininen sy6péa-
genetiikka. Perinnollisyysldiketiede on laaketie-
teen erikoisala, mutta erikoisladkareiden lisdksi
alalla toimii genetiikan alalle erityskoulutettuja
sairaalageneetikoita, jotka ovat laboratorioalan
ammattilaisia, sekd perinnoéllisyysladketieteen
yksikoissd toimivia perinnéllisyyshoitajia. Hyvin
monissa maissa toimii myds neuvontageneetik-
koja (genetic counselor), joita toistaiseksi ei ole
Suomessa.

Vuonna 2012 perustettu European Board of
Medical Genetics (EBMG) yllapitdd euroop-
palaista koulutusohjelmaa kolmelle genetiikan
ammattiryhmalle: perinnollisyyslaakarit, sai-
raalageneetikot sekd perinnéllisyyshoitajat ja
neuvontageneetikot. EBMG-koulutusohjelman
mukainen kansainvélinen patevoityminen antaa
mahdollisuuden toimia kyseisessd tehtavéssa
monissa maissa. European Union of Medical
Specialists (UEMS) -organisaatiossa edustettuihin
aloihin kuuluu my6s perinnollisyysladketiede, ja
erikoisalalle on maéritelty yhtendiset eurooppa-
laiset tutkintovaatimukset, mika korostaa alan
kansainvilisyytta.

genetiikka

ihmisgenetiikka
(humaanigenetiikka)

lddketieteellinen
genetiikka

kliininen genetiikka
eli perinndllisyys-
ladketiede

Kuva 1.1. Genetiikan termien véliset suhteet (symbolien
koot eivat kuvasta eri alueiden tdrkeytta tai laajuutta,
ainoastaan niiden vaélista suhdetta).
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Geneettisen tutkimuksen
laajeneminen mittaviin
kansainvilisiin projekteihin

Genetiikan tutkimusta leimaa vahva globaali
yhteistyo (ks. etuesilehdet). Jo monogeenisten
tautien tutkiminen ja populaatiogeneettiset tut-
kimukset 1970-80-luvuilta alkaen edellyttivt
tutkijoiden hakeutumista joskus kaukaisiinkin
paikkoihin tutkimusnéytteiden kerddmiseksi.
Vuonna 2003 valmistunut Human Genome
-projekti oli todennékéisesti kdynnistyessdan
laajin biologinen yhteistyoprojekti, joka tehtiin
padosin kolmelle mantereelle sijoittuneiden
useiden tutkimuslaitosten yhteistyond. Tata
seuranneet HapMap (haplotype map) ja 1000
Genomes -projektit (tavoitteena vahintdaan 1000
ihmisen genomin sekvensointi variaatioiden
madrittamiseksi) laajenivat edelleen kdsittamadn
kymmenid uusia tutkimusryhmia ja -organisaa-
tioita. Telomeerista telomeeriin (Telomere-to-
Telomere, T2T) projekti saattoi lopulta vuonna
2022 paatokseen yli 30 vuotta sitten alkaneen tyén
sekvensoimalla ihmisen perimén paastd paahan.
Koko perimin kattavien assosiaatio-tutkimusten
(Genome-wide association studies, GWAS) aika,
noin 2000-luvun ensimmadisen vuosikymmenen
puolivilistd eteenpdin, on vakiinnuttanut eri-
laiset geenitutkimuskonsortiot, jotka yhdistavét
kymmenet tutkimusryhmit ja biopankit, sadat
tutkijat ja kymmenet, jopa sadat tuhannet tutkit-
tavat monitekijdisten tautien ja ominaisuuksien
perimaén selvittimiseksi.

Genomitutkijan arkipédivaa onkin kansallinen
ja kansainvdlinen yhteisty0 erityisesti yleisten
tautien tieteellisessd tutkimuksessa. Kuitenkin
myos kliiniselld tutkimuksella on edelleen tirkea
rooli erityisesti erittdin harvinaisten geneettisten
sairauksien ja alttiuksien tieteellisessa tutkimuk-
sessa. Yksittdistenkin potilaiden ja perheiden
kliiniset ja geneettiset 1oydokset yhdistettyna
perustutkijoiden tekemiin jatkoselvittelyihin
voivat useinkin johtaa tieteellisesti merkittavan ja
potilaille valittomasti hyodyllisen uuden tiedon
syntymiseen. Téllaista translationaalista tutki-
musta voidaankin pitdd esimerkkind kliinisen
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tyon ja perustutkimuksen yhdistdmiseen perus-
tuvasta aidosti yksilollistetysté ladketieteestd, jossa
siindkin kansallinen ja kansainvélinen yhteistyo
on seka kliinikoiden ettd tutkijoiden arkipaivaa.

Suuret geenitutkimuskonsortiot vdistimatta
joutuvat yhdisteleméan tietoa tutkittavista, jotka
asuvat eri maissa ja tulevat eri kulttuureista ja etni-
sistd ryhmistd. Vaikka vahvimmat perimén asso-
siaatiosignaalit yleensa toistuvat viestosti toiseen,
on jo esimerkkejd siitéd, ettd eri vdestoissa tietyt
geenivariantit assosioituvat eri tavalla tutkittuihin
tauteihin ja ominaisuuksiin. Osittain tdma liittyy
geenivarianttien vaihtelevaan yleisyyteen eri vées-
toissd. Joka tapauksessa tulosten tulkinta ja yleis-
tettdvyys voi joskus olla hankalaa populaatioiden
valilld, mikd tuo omat vaatimuksensa tutkijoille
ja etenkin tuloksia kliiniseen ty6hon siirrettdessa.
Toisaalta jos tulos toistuu samankaltaisena tutki-
tusta populaatiosta toiseen, se on vahva todiste sen
merkitsevyydestd. Vaikka véestojen erilaisuutta
voidaan analyyseissa jonkin verran korjata tilas-
tollisin menetelmin, on erittdin tirkedd varmistaa
geneettisten tutkimusten tulokset my6s siind vaes-
t0ssd, johon sen tuloksia aiotaan soveltaa.

Kun ihmisten geneettisid ja terveystietoja
jaetaan tutkimuksen ja tuotekehityksen tarpei-
siin ja erityisesti yli rajojen, syntyy véistamatta
monenlaisia eettisid kysymyksia esimerkiksi tie-
tosuojan toteutumisesta tutkimuksen eri vaiheissa,
ihmisten autonomiasta paittda omien tietojensa
kerdaamisestd ja jakamisesta sekd siitd, mihin
tarkoitukseen tietoja voidaan kayttad. Kansain-
vilisten ihmisoikeussopimuksien kuten Oviedon
yleissopimuksen ja tietosuoja-asetuksen liséksi
myds ammatilliset suositukset asettavat rajoja
geneettisen tiedon kasittelylle.

Kansainvilisissda ammatillisissa suosituksissa
merkittdvimpid toimijoita on Euroopan genetiikan
yhdistys (ESHG), jonka Policy and Ethics (PEC)
-komitea pyrkii pohtimaan naitd kysymyksié ja
antamaan niistd yhteisia eurooppalaisia suosituk-
sia. Euroopassa vuonna 2018 alkaneen 1+ Mil-
joonaa genomia -projektin (1+MG) tavoitteena
on ollut varmistaa, ettd koko Euroopan unionin
alueella on kéytdssa asianmukainen tekninen
infrastruktuuri, joka mahdollistaa genomitietojen
turvallisen kdyton. Myos Iso-Britannia ja Norja
ovat tdssd mukana. 1+MG-projektissa painote-



taan, ettd genomiikan eettiset ja oikeusvaikutukset
ovat selkeité ja ne huomioidaan kattavasti. Projek-
tin mukaan on olennaista, ettd niin suuri yleiso
kuin poliittiset pdattéjét jasenvaltioissa ja allekir-
joittajamaissa on hyvin informoitua genomiikasta,
mika on tarpeellista, jotta genomiikka integroituu
osaksi terveydenhuoltojarjestelmid ja yksilollista
terveydenhuoltoa. Monissa maissa genomiikka on
jo integroitunutkin osaksi arkipaivéan potilastyota
useilla erikoisaloilla kliinisen genetiikan liséksi.

Monia samoja tavoitteita, kuten sen varmis-
taminen, ettd genomitietoa kiytetddn ja jaetaan
kansainvalisissd tutkimuksissa vastuullisesti ja
ihmisoikeudet huomioiden, on myds Global
Alliance for Genomics and Health (GA4GH)
-yhteenliittymalld. GA4H tuo yhteen jo yli 400
laitosta ympéari maailmaa tehostamaan yhteistyota
genomitiedon hyodyntdmiseksi terveydenhuol-
lossa ja tutkimuksessa ja on asettanut tavoitteek-
seen mm. genomiikkaan liittyvien teknisten
standardien kehittdmisen.

Genetiikka osana kehittyvaa

laaketiedetta

Ihmisen koko perimén kattavien tutkimusten
ensimmaisid havaintoja oli perimén valtava yksi-
l6llinen variaatio. Yksittdisen taudin geneettistd
taustaa selvitettdessd tdma variaatio on “hairit-
sevad taustakohinaa’, jonka joukosta tulisi loytda
sairauden aiheuttava muutos. Todellisuudessa jo
yksittdisen eksomin sisaltamét yli 20 000 variant-
tia ovat kyseisen henkilon kannalta tarkeda
informaatiota sairastumisriskeistd ja -alttiuksista,
ladkeainemetaboliasta ja siihen liittyvistd haitta-
vaikutusten riskista.

Kun genomin kattavat tutkimukset ovat tulleet
mahdollisiksi my®s kliinisessa tydssd, on suurim-
maksi haasteeksi muodostunut tutkimustulosten
tulkinta. Tulkinnan vélttdméton vaihe jokaisessa
uudessa geneettisessd muutoksessa on kansainva-
listen variaatiotietokantojen kaytto todetun muu-
toksen merkityksen selvittdmiseksi. Tassdkin kan-
sainvélinen yhteistyo on tarpeellista, jotta myds
harvinaisemmat, mutta normaaliin variaatioon
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kuuluvat muutokset tulevat tietokantoihin oikein
tulkituiksi. Samalla my6s véestokohtaisten muu-
tosten tuntemus omassa viestossd on tarpeellista,
joten tulkinnoissa ei voida tukeutua pelkéstdaan
muiden populaatioiden tietoihin.

Monissa perinndllisissé sairauksissa tehdyistd
tunnettujen geenien tutkimuksista on opittu, ettd
genomin muutoksista vain osa voidaan tulkita luo-
tettavasti ndissd tunnetuissakaan geeneissa. Koko
genomin tutkimuksissa tima ongelma monin-
kertaistuu, ja osa yksittdisen potilaan genomista
loytyvastd vaihtelusta jaa, ehka vield pitkdankin,
merkitykseltddn avoimeksi. Kun genomiikan
menetelmid kdytetdan kliinisessé tyossd diagnoo-
sin tai vakavan sairauden riskin méarittdmiseen,
esimerkiksi tietokannat eivdt useinkaan anna
valmiita vastauksia, vaan tulosten tulkinta vaatii
vahvaa ammattitaitoa, koulutusta ja kokemusta
genetiikan soveltamisesta kdytdnnon ladkarin
tyossd. Ennen kaikkea genomin muutosten mer-
kittdvyyden arviointiin tarvittaisiin entistd parem-
pia menetelmid, esimerkiksi kliiniseen tyohon
soveltuvia funktionaalisia tutkimuksia. Nykyisin
kaytettdvissd olevat prediktio-ohjelmat antavat
usein vaihtelevia tuloksia.

Tieto ihmisen genomin variaatiosta ja sen
mahdollisuuksista tulevien terveysriskien ennus-
tamisessa on luonut suuria odotuksia ladketie-
teen kehittymiselle timén tiedon hyédyntdmisen
avulla. Nykyisen ladketieteen painopiste on suu-
relta osin jo oireilevien sairauksien tutkimuksessa
ja hoidossa (reaktiivinen lddketiede). Genomitie-
don avulla toivotaan kehityksen johtavan lisdan-
tyvdssa madrin proaktiiviiseen ladketieteeseen,
joka kartoittaa terveysriskejd, reagoi niihin ja
pyrkii ehkéiseméén sairauksia. Tatéd yksilollisen
genomitiedon hyodyntamistd ladketieteessd kut-
sutaan monilla termeilld, kuten yksil6llistetty laa-
ketiede (personalized medicine), tisméldaketiede
(precision medicine, stratified medicine) tai Leroy
Hoodin mukaan 4P-ladketiede.

Kliinisessd genetiikassa yksilollistd geenitietoa
on kaytetty yksittdisten monogeenisten sairauk-
sien ja alttiuksien terveysriskien tunnistamiseen,
sairauksien ehkdisyyn ja elimanhallinnan paran-
tamiseen jo 1990-luvulta saakka, esimerkkind
syOpdalttius. Kokemusta geenitesteistd, joilla
testataan suuren sairastumisriskin aiheuttavia
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periytyvid alttiuksia, ja niiden kéayttoon liittyvistd
hyvistd kdytdnnoistd ja eettisistd nakokohdista on
siten jo olemassa. Kliinisen genetiikan yksikéiden
ydinosaamiseen ja jokapdivdiseen potilastyohon
kuuluu esimerkiksi arvioida, mité hyotyjé ja hait-
toja on geneettisten analyysien ja tulosten perus-
teella suunniteltavilla jatkotoimilla, sekd arvioida
potilaiden autonomiaa, oikeutta olla tietimatta
ja tuen tarvetta. Viime aikoina suuria odotuksia
on kohdistunut yleisten sairauksien ehkiisyyn,
jossa monitekijdisen periytymisen mukaisesti
ympiristotekijoihin vaikuttamalla, kuten elinta-
pamuutoksilla tai ennakoivalla hoidolla, voitaisiin
ehkaistd sairastumisia, kuten nyt jo tapahtuu esi-
merkiksi iskeemisissa sydansairauksissa hyperko-
lesterolemiaa ja verenpainetta hoitamalla. Olisi
epdrealistista odottaa, ettd riskitietoa voitaisiin
kayttaa hyodylliselld tavalla koko véeston kaikissa
riskiryhmissd edes yhdenkdén yleisen sairauden
suhteen. Sen sijaan tiedetddn jo nyt, ettd poly-
geenisten riskilukujen perusteella korkeimpiin
persentiileihin kuuluvien henkiléiden sairaus-
riski on vastaavaan véestétason riskiin verrattuna
niin merkittavasti suurentunut, etti se saattaisi
edellyttdd tavanomaisesta poikkeavia terveyden-
huollon toimenpiteitd. Miten tdma4 tieto voidaan
muuttaa tehokkaammaksi terveydenhuolloksi ja
paremmaksi vdeston terveydeksi, jad nahtavéksi
tulevaisuudessa.

Kliininen genetiikka muuttuu

Genetiikan globalisoituminen nékyy monin tavoin
myos kliinisessd genetiikassa. Kun perinnollisten
sairauksien geenitausta on selvinnyt, molekyyli-
geneettiset tutkimukset ovat tulleet mahdollisiksi
jotakuinkin kaikissa sairauksissa. Menetelmien
kehittyminen on johtanut kliinisessikin tyossa
laajoihin genomisiin tutkimuksiin yksittdisten
tai vain muutamien geenien tutkimuksen sijaan.
Vaikka kliinista yhteistyotd harvinaisia sairauksia
sairastavien potilaiden kohdalla on kliinisessé
genetiikassa ollut aina, merkittdva askel tdmén
yhteistyon vahvistamisessa olivat Euroopan
komission vuonna 2009 antama suositus siité,
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ettd kaikissa Euroopan unionin jasenmaissa tulisi
olla kansallinen harvinaisien sairauksien ohjelma
ja strategia, sekd harvinaissairauksiin liittyvien
eurooppalaisten yhteistyoverkostojen (European
reference networks, ERN) perustaminen. Nama
toimenpiteet parantavat erityisesti harvinaisia sai-
rauksia sairastavien potilaiden asemaa (ks. luku
32 Harvinaissairaudet osana terveydenhoitoa).
Témén ohjelman mukaisesti yliopistosairaaloi-
hin perustetut harvinaissairauksien yksikot ja
kansalliset osaamisverkostot pyrkivit toiminnal-
laan parantamaan kyseisten potilaiden tilannetta
monin tavoin, esimerkiksi parantamalla alueellisia
ja valtakunnallisia konsultaatiomahdollisuuksia.
Euroopan laajuiset yhteistyoverkostot koskevat
kaikista erikoisaloista vahvimmin kliinistd gene-
tiikkaa, silld noin 80 % harvinaisista sairauksista
arvioidaan olevan perinnéllisid. Suomalaisilla
yliopistosairaaloilla on jdsenyys kaikissa 24
eurooppalaisessa osaamisverkostossa, ja yliopis-
tosairaalan perinnollisyysladketieteen tai kliinisen
genetiikan yksikko on asiantuntijana mukana
useimmissa. Harvinaisten sairauksien yleisyyden
(noin 6-8 % véestostd) perusteella voidaankin
arvioida yli 300 000 suomalaisen sairastavan har-
vinaisia sairauksia. Nama sairaudet koskettavat
siten monia perheitd, ja niilld on huomattavasti
suurempi kansanterveydellinen merkitys kuin
aiemmin on ajateltu. Kun liséksi huomioidaan,
ettd monet néistd sairauksista ovat koko eldmén
kestdvid ja monioireisia, niilla on suuri merkitys
myos terveydenhuollon kustannusten ja palvelu-
jen kehittamisen ndkokulmasta.

Maailma globaalistuu, myds vdeston liikkumi-
nen lisddntyy ja aiempi sairauksien maantieteelli-
nen esiintyvyys on osittain murtumassa. Tdma on
jo nyt merkinnyt kliinisen genetiikan monipuolis-
tumista myos Suomessa. Meilld aikaisemmin kay-
tannollisesti katsoen tuntemattomat perinnolliset
sairaudet, kuten talassemiat, ovat tulleet osaksi
jokapdivaistd kliinisen genetiikan praktiikkaa ja
ovat jo nyt yleisempid kuin monet suomalaisen
tautiperinnon sairaudet (ks. kuva 28.10). Myos
monikulttuurisuus ja sekd uskonnolliset ettd
elamankatsomuksen eroavaisuudet tuovat omat
haasteensa alalla, jossa liikutaan monien eettisten
arvojen ytimessa.



Genomitieto arkipaivan
haasteena

Genomitietoa kaytetddn paivittdin kaikilla laa-
ketieteen erikoisaloilla, ei vain kliinisessd gene-
tiikassa. Tama tarkoittaa, etté eri puolilla terve-
ydenhuollossa tarvitaan osaamista geneettisen
tiedon kertomisessa potilaille. Silloin kun tieto
on yksiselitteistd ja kohdistuu vain yhteen yksit-
taiseen henkiloon eri erikoisalojen diagnostisissa
tilanteissa, kyseisen tiedon yleensé antaa hoitava
laakari. Vaikka kyseess ei silloin ole varsinainen
perinnoéllisyysneuvonta, jota antavat vain perin-
nollisyysladketieteen koulutuksen saaneet ladkarit
ja hoitajat, tulee silloinkin tuntea geneettiseen
tietoon liittyvat erityispiirteet ja eettiset kysymyk-
set. Lisdksi tulee huomata, ettd kun perinnollinen
sairaus tai alttius todetaan, tulisi potilas aina ldhet-
tad varsinaiseen perinnoéllisyysneuvontaan, joka
kohdistuu paitsi potilaaseen myds perheeseen ja
tarvittaessa laajempaan sukuunkin.
Terveydenhuollossa tehtyjen geneettisten tut-
kimusten lisdksi kuluttajille suoraan myytavét
geeniutkimukset ovat tulleet internetiin kaikkien
ulottuville. Tuhansien suomalaisten periméé on
jo tutkittu, useimmiten heidén omalla kustannuk-
sellaan, eri perimantutkimuspalveluja tuottavissa
yrityksissd ulkomailla. Tim4 tuo haasteita lain-
saddannon ja tietoturvan, mutta myds tulosten
tulkinnan ja kommunikoinnin kannalta. Ihmisten
halukkuus hankkia terveyteensa liittyvaa tietoa
kustantamalla itse genomiin liittyvid tutkimuk-
sia on sindnsa positiivinen ilmio, ja se voitaneen
tulkita ainakin haluksi tehdé elintapamuutoksia
tdmdén tiedon pohjalta. Vaikeampaa on arvioida
tarjolla olevien tutkimusten tehokkuutta riskien
arvioinnissa kullakin hetkelld ja testejd ostavien
henkildiden kykya niiden hyédyntdmiseen.
Tutkimuksia tdstd on toistaiseksi vdhdn, mutta
joissakin raportoiduissa tutkimuksissa elintapa-
muutoksia olivat kyenneet tekemaén pédasiassa
ne, jotka olivat keskustelleet omista tuloksistaan
asiantuntijan kanssa. Lisdksi on huomioitava,
ettd mikali tutkimuksia tehddan koko genomin
tutkimuksina, eivat kaikki tulokset ole odotettuja.
Tavallisimpien monogeenisten sairauksien viesto-
frekvensseistd ja luonteesta voidaan péatelld, ettd
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arviolta noin yhdelld tuhannesta henkil6sta voisi
olla periméssdan muutos, joka merkitsee suurta
todennidkdisyyttd sairastua sairauteen, johon ei
nykyisin ole parantavaa hoitoa. Suomessa toteutet-
tujen vaestotutkimusten tulos on kuitenkin ollut,
ettd suurin osa védestostd haluaisi tietoa omasta
genomistaan. Laajamittaisena toteutuessaan tama
edellyttiisi kuitenkin terveydenhuollon ammatti-
laisilta hyvid genetiikan tietoja ja taitoa genomitie-
don kayttoon kaikilla terveydenhuollon tasoilla,
ja lisdksi erityisend haasteena olisi tarpeettoman
medikalisaation valttiminen.

Useilla mailla on genomitiedon hyédyntami-
seen liittyvé kansallinen genomistrategia ja usein
myds erillisrahoitus strategian tavoitteiden toteut-
tamiseksi. Sikéli kuin Suomen toivotaan kehitty-
van genomitiedon hyddyntamisen edellakévijaksi,
esimerkiksi biopankkitutkimuksen avulla, se
merkitsee myds vastuuta siitd, ettd kun genomi-
tietoa tulevaisuudessa kdytetadn yhi laajemmin,
on yksilon ja potilaan etu aina ensisijainen. Nama
kysymykset ovat ajankohtaisia myos globaalisti,
ja sekd eettisid ettd lainsadddnnollisia kysymyksid
pohditaan monilla kansainvalisilld genetiikan
foorumeilla. Alan suurimmat tieteelliset jarjestot,
European Society of Human Genetics ja American
Society of Human Genetics, ovat tuottaneet useita
kattavia suosituksia ja julkilausumia genomitie-
don kayttoon liittyvistd kysymyksistd. Nédiden
dokumenttien tuntemus onkin hy6dyllisti ja tar-
peellista kaikille genomitietoa tyossadn kayttaville
ammattilaisille.

Ei ole védrin sanoa, ettd lddketieteellinen gene-
tiikka on vahvasti kansainvilinen erikoisala, joka
globalisoituu edelleen nopeasti. Tastd huolimatta
osa jokaisen kliinikon perusosaamista tulee aina
olla sen alueen videston erityispiirteiden tunnista-
minen, missd kukin meista toimii.

Luvun pohjana on kiytetty Kristiina Aittomaen, Jukka Moi-
lasen ja Markus Perolan kirjan edelliseen painokseen kirjoit-
tamaa lukua.
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