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Tässä esityksessä puhun

• Harvinaistautien geenidiagnostiikan kehittymisestä
• Eurooppalaisista osaamisverkoista diagnostiikan ja hoidon 

tukena
• Potilaiden elämän kokonaisvaltaisesta hoidosta
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Mikä on geeni, mikä on genomi?

• Geeni on periytymisen perusyksikkö. Se on DNA-jakso, joka 
luetaan soluissa siten, että lopputuloksena on valkuaisaine, 
jolla on tietty tehtävä. 

• Genomi on koko perintöaines eli perimä. Se sisältää yksilön 
kaikki geenit ja myös muuta geneettistä materiaalia.
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Mistä alkaen perimän tutkiminen on tullut 
lääketieteeseen?

• Kromosomeja on tutkittu kasvavalla tarkkuudella noin 40 
vuotta

• Geenitutkimuksia opittiin hyödyntämään noin 25 vuotta sitten
• Geenitestit olivat jokapäiväisessä käytössä joskin vain 

harvoissa taudeissa jo reilut15 vuotta sitten
• Geenitestit kehittyivät hinnaltaan kohtuulliseksi ja kliinistä 

työtä tukeviksi paketeiksi eli geenitestipaneeleiksi viime 
vuosina

• Tällä hetkellä kaikki geenit (eksomi) tai koko perimä voidaan 
lukea ja tulkita niin pitkälle kuin nykytieto riittää; 
sekvensoinnin hinta laskee vauhdilla, mutta tulkinta on 
tasosta riippuen edelleen erittäin kallista.
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Miten päästään geenitason diagnoosiin?

• Eilen: Kliinikko tutki huolella potilaan, havainnoi 
kaikki oireet ja löydökset. Kirjojen, julkaisujen  
yms. avulla hän päätyi kliiniseen diagnoosiin, 
joka oli joskus mahdollista varmistaa 
geenitasolla. 



Miten päästään geenitason diagnoosiin?

• Tänään: Kliinikko rekisteröi potilaan pääoireet ja 
löydökset. Hän valitsee paneelitestin, jossa on 
muutamia kymmeniä tai jopa satoja ko
oirekuvaan liitettyjä geenejä.



Miten päästään geenitason diagnoosiin?

• Huomenna: Diagnostiikka lähtee liikkeelle
genomitestauksesta; löytyy mutaatioita ja 
variantteja ja kliinikko päättelee miten ne 
sopisivat liittymään potilaan taudinkuvaan. 
Sopiva variantti ohjaa geenitason diagnoosiin. 



Elämmekö eilisessä, tässä päivässä vai 
huomisessa?
• Eilen: Kliinikko tutki huolella potilaan, havainnoi kaikki oireet 

ja löydökset. Kirjojen, julkaisujen  yms avulla päätyi kliiniseen 
diagnoosiin, joka oli joskus mahdollista varmistaa 
geenitasolla. 

• Tänään: Kliinikko rekisteröi potilaan pääoireet ja 
löydökstn. Hän valitsee paneelitestin, jossa on muutamia
kymmeniä tai jopa satoja ko oirekuvaan liitettyjä
geenejä.

• Huomenna: Diagnostiikka lähtee liikkeelle
genomitestauksesta; löytyy mutaatioita ja variantteja ja 
kliinikko päättelee miten ne sopisivat liittymään potilaan
taudinkuvaan. Sopiva variantti ohjaa geenitason
diagnoosiin. 





Tarvitaanko geenitason diagnoosia?

• Länsimainen terveydenhuolto on hyvin diagnoosikeskeistä!

• Oikea diagnoosi lopettaa diagnoosin etsimisen.
• Oikea diagnoosi selkiyttää ennustetta.
• Oikea diagnoosi auttaa löytämään vertaistukea Suomesta ja 

muualta.
• Oikea diagnoosi voi mahdollistaa osallistumisen kliinisiin 

hoitotutkimuksiin.
• Oikea geenitason diagnoosi varmistaa periytymistavan ja 

mahdollistaa lähisuvun tutkimisen ja perhesuunnittelun.
• Joskus harvoin oikea diagnoosi ohjaa spesifiseen 

lääkehoitoon.
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Eurooppalaiset osaamisverkot diagnostiikan ja 
hoidon tukena: diagnostiikka

• Aiheesta on jo paljon tänään puhuttu.
• Vaikeasti diagnosoitavia potilaita voidaan verkkotyökalujen 

avulla pohtia yhdessä verkon muiden toimijoiden kanssa.
• Geenidiagnostiikka edellyttää jatkuvaa uuden tiedon 

julkaisemista joko klassisina ”tapausselostuksina”, jonkin 
geenivariaatioita julkaisevan tietokannan kautta tai ERN voi 
koota (ja julkaista) varianttitietoa. 

• Erityisen tärkeää tämä julkaiseminen on aiemmin 
tuntemattomien geenivarianttien (VUS-löydös) kohdalla, 
koska vain täten tieto tulee myös muiden potilaiden hyödyksi. 
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Esimerkkejä

• 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
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Eurooppalaiset osaamisverkot diagnostiikan ja 
hoidon tukena: hoito

• Myös pulmallisista hoidon ongelmista voidaan neuvotella 
verkkotyökalun välityksellä.

• Monet ERNit suunnittelevat tautikohtaisten hoitosuositusten 
laatimista: työvoimana ovat jäsenkeskusten lääkärit eli muuta 
työvoimaa ei ole. Siten edistyminen tullee olemaan 
hitaanpuoleista.

• ERNit ovat apuna koordinoimassa hoitokokeiluja ja kliinisiä 
lääketutkimuksia.

19.10.2018 Esityksen nimi / Tekijä 16



Hoitoon toiseen maahan?

• ERNien toiminta tähtää tiedon sujuvaan kulkemiseen.
• Toivotaan, että potilaiden hoito muissa EU-maissa olevissa 

ERN-keskuksissa säilyisi vain harvinaisena vaihtoehtona.
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Potilaiden elämän kokonaisvaltainen hoito

• Monet potilaat/perheet kokevat, että harvinaistautien 
lääketieteellinen hoito kaikkine pulmineen on sittenkin se 
parhaita toimiva osa.

• Arkielämän moniin pulmiin on vaikeampi löytää ratkaisua.
• Osa tähän liittyvistä ongelmista on valtakunnallisia, osa hyvin 

paikallisia.
• Euroopan tasolla tulee vaikutelmaksi, että Suomessa nämä 

seikat ovat kuitenkin paremmin kuin valtaosassa EU-maita.

19.10.2018 Esityksen nimi / Tekijä 19



Mikä auttaisi potilaan arkea?

– Hoidon jatkuvuus: sama lääkäri mutta myös sama 
sosiaalityöntekijä vuodesta toiseen.

– Luottamusta valvonnan sijaan (ettei esim. KELA kysy joka vuosi 
tarvitseeko vaikea kehitysvammainen hlö edelleen vaippoja).

– Kuntoutushoitaja/case manager/luotsi auttamaan järjestelmissä 
sukkuloimista.

– Ohjaus potilasjärjestön 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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