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Sidonnaisuudet

« THL
« Suomen edustaja BoMS/Orphanet Country Coordinator
« Kiliininen konsultti Blueprint Genetics laboratoriossa

- Ei laakefirmayhteyksia paitsi joskus luentoja, viimeksi 2016
(Orion Pharma)
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Tassa esityksessa puhun

« Harvinaistautien geenidiagnostiikan kehittymisesta

« Eurooppalaisista osaamisverkoista diagnostiikan ja hoidon
tukena

* Potilaiden elaman kokonaisvaltaisesta hoidosta
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Mika on geeni, mika on genomi?

« Geeni on periytymisen perusyksikko. Se on DNA-jakso, joka
luetaan soluissa siten, etta lopputuloksena on valkuaisaine,
jolla on tietty tehtava.

» Genomi on koko perintoaines eli perima. Se sisaltaa yksilon
kaikki geenit ja myos muuta geneettista materiaalia.
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DNA-rihma,
jossa geenien
Kirjoitus

tuma; siella kromosomi
kromosomit



Mista alkaen periman tutkiminen on tullut
laaketieteeseen?

*  Kromosomeja on tutkittu kasvavalla tarkkuudella noin 40
vuotta

« Geenitutkimuksia opittiin hyodyntamaan noin 25 vuotta sitten

« Geenitestit olivat jokapaivaisessa kaytossa joskin vain
harvoissa taudeissa jo reilut15 vuotta sitten

* Geenitestit kehittyivat hinnaltaan kohtuulliseksi ja kliinista
tyota tukeviksi paketeiksi eli geenitestipaneeleiksi viime
vuosina

- Talla hetkella kaikki geenit (eksomi) tai koko perima voidaan
lukea ja tulkita niin pitkalle kuin nykytieto riittaa;
sekvensoinnin hinta laskee vauhdilla, mutta tulkinta on
tasosta riippuen edelleen erittain kallista.
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Miten paastaan geenitason diagnoosiin?

* Eilen: Kliinikko tutki huolella potilaan, havainnoi
kaikki oireet ja loydokset. Kirjojen, julkaisujen
yms. avulla han paatyi kliiniseen diagnoosiin,
joka oli joskus mahdollista varmistaa
geenitasolla.
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Miten paastaan geenitason diagnoosiin?

- Tanaan: Kliinikko rekisteroi potilaan paaoireet ja
loydokset. Han valitsee paneelitestin, jossa on
muutamia kymmenia tai jopa satoja ko
oirekuvaan liitettyja geeneja.
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Miten paastaan geenitason diagnoosiin?

- Huomenna: Diagnostiikka lahtee liikkeelle
genomitestauksesta; loytyy mutaatioita ja
variantteja ja kliinikko paattelee miten ne
sopisivat littymaan potilaan taudinkuvaan.
Sopiva variantti ohjaa geenitason diagnoosiin.
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Elammeko eilisessa, tassa paivassa vai
huomisessa?

- Eilen: Kliinikko tutki huolella potilaan, havainnoi kaikki oireet
ja loydokset. Kirjojen, julkaisujen yms avulla paatyi kliiniseen
diagnoosiin, joka oli joskus mahdollista varmistaa
geenitasolla.

- Tanaan: Kliinikko rekisteroi potilaan paaoireet ja
loydokstn. Han valitsee paneelitestin, jossa on muutamia
Kymmenia tai jopa satoja ko oirekuvaan liitettyja
geeneja.

 Huomenna: Diagnostiikka lahtee liikkeelle
genomitestauksesta; I0ytyy mutaatioita ja variantteja ja
kliinikko paattelee miten ne sopisivat liittymaan potilaan
taudinkuvaan. Sopiva variantti ohjaa geenitason
diagnoosiin.
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Tarvitaanko geenitason diagnoosia?

Lansimainen terveydenhuolto on hyvin diagnoosikeskeista!

Oikea diagnoosi lopettaa diagnoosin etsimisen.
Oikea diagnoosi selkiyttaa ennustetta.

Oikea diagnoosi auttaa loytamaan vertaistukea Suomesta ja
muualta.

Oikea diagnoosi voi mahdollistaa osallistumisen kliinisiin
hoitotutkimuksiin.

Oikea geenitason diagnoosi varmistaa periytymistavan ja
mahdollistaa lahisuvun tutkimisen ja perhesuunnittelun.

Joskus harvoin oikea diagnoosi ohjaa spesifiseen
laakehoitoon.
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Eurooppalaiset osaamisverkot diagnostiikan ja
hoidon tukena: diagnostiikka

» Aiheesta on jo paljon tanaan puhuttu.

» Vaikeasti diagnosoitavia potilaita voidaan verkkotyokalujen
avulla pohtia yhdessa verkon muiden toimijoiden kanssa.

« Geenidiagnostiikka edellyttaa jatkuvaa uuden tiedon
julkaisemista joko klassisina "tapausselostuksina®, jonkin
geenivariaatioita julkaisevan tietokannan kautta tai ERN voi
koota (ja julkaista) varianttitietoa.

 Erityisen tarkeaa tama julkaiseminen on aiemmin
tuntemattomien geenivarianttien (VUS-I0ydos) kohdalla,
koska vain taten tieto tulee myos muiden potilaiden hyodyksi.
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Esimerkkeja

« ClinVar
— ClinVar is a freely accessible, public archive of reports of the
relationships among human variations and phenotypes, with
supporting evidence.
* Decipher
— DECIPHER is used by the clinical community to share and
compare phenotypic and genotypic data.
- HGMD

— The Human Gene Mutation Database represents an attempt to
collate all known (published) gene lesions responsible for human
inherited disease

&
\.::" TH L TERVEYDEN JA HYVINVOINNIN LAITOS

19.10.2018 Esityksen nimi / Tekija



Eurooppalaiset osaamisverkot diagnostiikan ja
hoidon tukena: hoito

« Myos pulmallisista hoidon ongelmista voidaan neuvotella
verkkotyokalun valityksella.

*  Monet ERNIt suunnittelevat tautikohtaisten hoitosuositusten
laatimista: tyovoimana ovat jasenkeskusten laakarit eli muuta
tyovoimaa ei ole. Siten edistyminen tullee olemaan
hitaanpuoleista.

- ERNIt ovat apuna koordinoimassa hoitokokeiluja ja kliinisia
laaketutkimuksia.

&
\.::" TH L TERVEYDEN JA HYVINVOINNIN LAITOS

19.10.2018 Esityksen nimi / Tekija



Hoitoon toiseen maahan?

- ERNien toiminta tahtaa tiedon sujuvaan kulkemiseen.

« Toivotaan, etta potilaiden hoito muissa EU-maissa olevissa
ERN-keskuksissa sailyisi vain harvinaisena vaihtoehtona.
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I no satisfactory diagnosis and/or therapy can be established within your national
healthcare sysrem, how likely will the patient be referred to another EU country?
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Potilaiden elaman kokonaisvaltainen hoito

* Monet potilaat/perheet kokevat, etta harvinaistautien
|laaketieteellinen hoito kaikkine pulmineen on sittenkin se
parhaita toimiva osa.

« Arkielaman moniin pulmiin on vaikeampi loytaa ratkaisua.

- Osa tahan liittyvista ongelmista on valtakunnallisia, osa hyvin
paikallisia.

« Euroopan tasolla tulee vaikutelmaksi, etta Suomessa nama
seikat ovat kuitenkin paremmin kuin valtaosassa EU-maita.
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Mika auttaisi potilaan arkea?

— Hoidon jatkuvuus: sama laakari mutta myos sama
sosiaalityontekija vuodesta toiseen.

— Luottamusta valvonnan sijaan (ettei esim. KELA Kkysy joka vuosi
tarvitseeko vaikea kehitysvammainen hlo edelleen vaippoja).

— Kuntoutushoitaja/case manager/luotsi auttamaan jarjestelmissa
sukkuloimista.

— Ohjaus potilasjarjeston tai muun vertaistuen piiriin osaksi jokaisen
hoitoa.

— Paremmat valmiudet neuvoloihin ja perusterveydenhuoltoon
kohdata harvinaissairaita tavallisissa asioissa.

— Muuta? Ideoita esim. uutta kansallista ohjelmaa varten!
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