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Monen periytyvän taudin diagnostiik-
ka on aiemmin perustunut oireisiin 
ja elimistön senhetkistä tilannetta 

kuvaaviin laboratoriotutkimuksiin. Sitä mukaa 
kun tautien geneettinen syy on selvinnyt ja gee-
nivarianttien tutkiminen tullut edullisemmak-
si, joidenkin tautien diagnostiikka on alkanut 
painottua geenitutkimuksiin. Esimerkiksi lak-
toosi-intoleranssin selvittelyssä geenitutkimus 
on lähes kokonaan korvannut vanhan laktoosi-
rasituskokeen.

Genomitutkimuksen tekniikoiden kehitty-
minen on lyhyessä ajassa johtanut tilanteeseen, 
jossa tuotetun tietomäärän käsittely ja tulkinta 
käytännössä on vaativaa (1,2). Genominlaa-
juisten potilastulosten tuottaminen kliinistä 
päätöksentekoa tukemaan on nykyisin sekä 
tutkimusten nopeuden että kustannusten puo-
lesta mahdollista, kuten esimerkiksi sydän- ja 
verisuonitautien osalta on osoitettu (3,4). Laa-
jojen tulosaineistojen yhtenä haasteena kuiten-
kin on, että vain pieni osa genomista pystytään 
toistaiseksi liittämään tiettyihin sairauksiin tai 
sai rauk sien riskitekijöihin. 

Genomin määrityksen halpeneminen pa-
rantaa genomitutkimusten kustannusvaikutta-
vuutta ja tuo tiedon terveydenhuollon ulottu-
ville (5). Samalla genominlaajuisten analyysien 
määrän lisääntyminen tuottaa jatkuvasti uutta 
tutkimustietoa kirjallisuuteen. Kliinisesti re-
levantin tiedon tuominen terveydenhuoltoon 
edellyttää tietoteknisiä ratkaisuja, jotka tarjo-
avat oikean genomitiedon oikeaan aikaan ter-
vey denhuollon ammattilaisille ja kansalaisille.

Ulkomaiset yritykset tarjoavat nykyään yk-
sittäisiä geenitutkimuksia ja laajempia genomi-
tutkimuksia helposti kuluttajien saataville. Kui-
tenkin varsinkin kuluttajan, mutta myös lääkärin 
tai muun terveydenhuollon henkilökunnankin 
ymmärrys löydöksen syysuhteesta, esimerkiksi 
sairauden poissulkemisesta tai varmistamisesta, 
voi olla puutteellista (6–9). Siten riski tulosten 
puutteellisesta ymmärtämisestä ilman riittävää 
tulkinta-apua on merkittävä.

Lähitulevaisuudessa biopankeista tulee mer-
kittävä genomitiedon lähde. Biopankkidatan 
sisältämät laboratoriotulokset yhdessä tutkit-
tavien potilaiden taustatiedon kanssa mahdol-
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Genomitieto käytännön lääkärin arkipäivään 
– päätöksenteon digitaaliset työkalut

Yksittäisiä geenivariantteja tutkivat laboratoriotutkimukset ovat lääkäreille tuttuja esimerkiksi laktoosi-
intoleranssin toteamisessa. Viime vuosien teknologinen kehitys on mahdollistanut nopean ja kustannus-
vaikuttavan useiden geenivarianttien tutkimisen samaan aikaan tai jopa yksilön koko genomin selvittä-
misen. Haasteita syntyy, kun potilaat selvittävät genomitietoaan omatoimisesti. Potilastyössä genomi-
tietoa voidaan käyttää esimerkiksi selvittämällä riskiä sairastua perinnöllisiin monigeenisiin sairauksiin 
tai farmakogeneettisiä ominaisuuksia ennen hoidon määräämistä. Uudet digitaaliset työkalut mahdol-
listavat genomitiedon hyödyntämisen tai helpottavat tiedon käyttöä tuomalla sen helpossa muodossa 
sekä lääkärin että potilaan nähtäville. Esittelemme Suomessa kehitettyjä käytännön lääkärin arkipäivään 
soveltuvia genomitiedon ratkaisuja, joissa digitaalisia työkaluja on hyödynnetty potilaallekin ymmärret-
tävien farmakogenetiikan tulosten (geenitaltio) ja päätöksenteon tukea hyödyntävän sepelvaltimotauti-
riskin (GeneRISK-hanke) tuottamisessa.
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listavat yhteyksien löytämisen genomitiedon ja 
sairauksien, sairastumisriskien sekä terveyteen 
liittyvien taipumusten välillä (10). Geeneihin 
liittyvien tutkimusten osalta eettiset näkökoh-
dat, potilaan ja yksilön oikeudet suhteessa esi-
merkiksi lähisukulaisiin, tietosuoja sekä tutki-

musetiikka ovat digitaalisten prosessien lisäksi 
keskeisiä (11). Lääkärikunnan on siis valmis-
tauduttava arkipäivän työssään kohtaamaan 
genomitietoa eri yhteyksissä. Tämä edellyttää 
toimivia tiedonsiirtoratkaisuja ja päätöksente-
koa helpottavia digitaalisia apukeinoja (12,13).
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KUVA 1. Genomitiedon käytön terveydenhuollossa mahdollistavat järjestelmät kaavamaisesti. A) Tavanomai-
nen järjestely, jossa lääkäri tilaa laboratoriotutkimuksen potilaan antamien esitietojen ja kliinisten löydösten 
pohjalta sekä tekee hoitoratkaisun laboratoriotuloksen huomioiden. B) Sydän- ja verisuonitautien genomi-
tiedosta ja esitiedoista lasketun riskin hyödyntämiseksi kliinisessä työssä käytetty järjestely (17). C) Farmako-
geneettisen paneelin käyttöön liittyvä järjestely Yhtyneet Medix Laboratoriot Oy:n ja Abomics Oy:n yhdessä 
tuottamassa, kliinisessä käytössä olevassa palvelussa.
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Genomitieto arkipäivään

Käytännön lääkärin arkeen soveltuakseen ge-
nomi tieto on jalostettava kliinisesti käyttö-
kelpoiseen muotoon, mutta samalla on tie-
dostettava nykyisin käytettävissä olevan infor-
maation nopea vanheneminen. Tiedon on 
olta va oikea-aikaisesti käytettävissä, ja siten 
on tarpeen tarjota genomista saatua tietoa lää-
kärille automaattisesti esimerkiksi lääkitystä 
suunnitel taessa. Lisäksi varsinkin erikoissai-
raanhoidossa harvinaisenkin sairauden epäilyn 
herätessä lääkärin tulee saada helposti käsiinsä 
tieto siitä, voiko potilaan jo olemassa olevaa 
genomitietoa hyödyntää (12). Tämäntyyppi-
nen genomitiedon hyödyntäminen vaatii uusia 
rakenteita niin potilaskohtaisen laajan tiedon 
säilytysratkaisuihin kuin järjestelyihin, joilla 
lääkäri voi pyytää käyttöönsä tarvitsemansa 
potilaan geenitiedon.

Genomitiedon saattaminen lääkärin arkipäi-
vään on kiivaan perus- ja kliinisen tutkimuksen 
lisäksi monitahoisten tietoteknisten prosessien 
takana (14). Hyödynnettävissä ole van genomi-
tiedon tuottamiseen vaadittavat rakenteet, niin 
analytiikan tuottaminen, laajan tietoaineiston 
säilyttäminen ja louhiminen sekä tulkintamal-
lien ja päivitysratkaisujen luominenkin, ovat 
merkittäviä informaatioteknologisia haastei-
ta. Näiden lisäksi genomitiedon tuominen 
terveydenhuollon arkeen edellyttää tervey-
denhuollon erityispiirteet ja potilastietojärjes-
telmät huomioivia tiedonsiirtoratkaisuja (15). 
Lisä haasteena on kuluttajien huomioiminen 
prosessissa, koska kuluttajalla on yleensä oi-
keus päästä käsiksi omiin terveystietoihinsa, 
myös genomitietoonsa (16). Laajan tieto-
aineiston tuottaminen ja yhdistäminen labo-
ratoriotietojärjestelmien muihin tietoihin sekä 
tiedonsiirto erilaisten potilastieto- ja päätök-
senteon tukijärjestelmien, genomitutkimuksia 
tarjoavien yksiköiden ja kansallisten arkistojen 
välillä on kuitenkin toteutettavissa. Edellä mai-
nittuihin kysymyksiin on luotavissa ratkaisuja 
yhteistyössä useiden tahojen kesken, kuten 
kuvaamamme päätöksenteon tukijärjestelmän 
avustama GeneRISK-projekti sekä farmako-
genetiikkaan liittyvä geenitaltiopalvelu osoitta-
vat (17,18).

Esimerkkejä geeni- ja genomitiedon 
käytöstä

Yksittäisen geenin mutaation tai polymorfis-
min tutkiminen on hyödyllistä lähinnä yhden 
geenin toimintamuutokseen perustuvien pe-
rinnöllisten sairauksien osalta. Genomitietoa 
voidaan sen sijaan hyödyntää yhdistämällä 
yksittäisten sairaudelle altistavien geeniva-
rianttien tietoja toisiinsa, mikä mahdollistaa 
monigeenisten sairauksien riskikertoimien 
luomisen (3). Suomessa on käynnissä tutki-
mushanke GeneRISK, jossa henkilön sydän- ja 
verisuoni tautiriskin määrittämiseksi yhdiste-
tään noin 50 000 geeni variantin tieto kliiniseen 
tutkimukseen ja peruslaboratoriotutkimuksiin 
(KUVAT 1 ja 2 A) (17,19, Widén ja Ripatti tässä 
numerossa). 

Farmakogenetiikkaan liittyvissä geenitesteis-
sä tutkitaan geeneihin pohjautuvia lääkkeiden 
aineenvaihduntaan liittyviä henkilökohtaisia 
ominaisuuksia. Esimerkiksi CYP-entsyymit 
ovat keskeisessä asemassa monien lääkkeiden 
aineenvaihdunnassa. Koska näiden taustalla 
olevat geenit ja niiden yleisimmät variantit on 
varsin hyvin tutkittu, on olemassa jo melko 
tarkkaa tietoa siitä, mihin variantteihin liittyy 
nopeutunut tai hidastunut aineenvaihdun-
ta. Yksittäisten lääkärin pyydettävissä olevien 
farmakogeneettisten testien lisäksi Suomes-
sa on käytössä palvelu, jossa useiden geenien 
farmakogeneettinen tieto välitetään terve-
ydenhuollon tietojärjestelmän lisäksi myös 
erillisen geenitaltion kautta potilaalle tai ku-
luttajalle  (Pt-Farma-D-testi). Lääkäri saa tulok-
set ja lisäksi kuluttaja pystyy palvelun avulla 
katso maan, minkä lääkkeiden käytön osalta 
 hänen genomitietonsa tulee ottaa huomioon 
(KUVA 2 B). Farmakogenetiikkaa kuvataan tar-
kemmin teemanumeron toisessa artikkelissa 
(Porkka ym. tässä numerossa).

Genomitieto kliiniseen työhön

Tiedon määrä ja luotettavuus. Tavallisimmat 
menetelmät laajan genomitiedon tuottami-
seksi ovat sirupohjainen jopa kymmenien- tai 
satojentuhansien yksittäisten varianttien tut-
kiminen kerralla ja uuden sukupolven sekven-

Genomitieto käytännön lääkärin arkipäivään
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KUVA 2. Genomitiedon käytännön hyödyntämiseen liittyvien sovellusten näkyminen käyttäjälle. A) Päätöksen-
teon tuen näkymä lääkärille. Kyseisessä tapauksessa järjestelmä on havainnut potilaan klopido greelilääkityksen 
ja lisäksi CYP-2C19-entsyymin 2/2-homotsygotian, minkä vuoksi klopidogreeli on tehoton. B) Farmakogenetiik-
kapaneelin kansalaiselle tarkoitetun sovelluksen näkymä matkapuhelimessa siten, että yksilöllinen farmakoge-
neettinen tieto näkyy lääkekohtaisesti. C) Carean Effica-potilastietojärjestelmän päätöksenteon tuen näkymä 
 siten, että GeneRISK-hankkeessa käytetty KardioKompassi-sovellus on lääkärin nähtävillä.
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sointimenetelmiin pohjautuva rajattu tai rajaa-
maton koko genomin tai eksomin (genomin 
proteiineja koodaavien alueiden) sekvensointi 
(15,20). Näillä menetelmillä voidaan tuottaa 
tuhansia tai jopa miljoonia yksittäisiä geenitie-
toja potilaasta (2). Niitä ja genomitiedon käyt-
töä kuvataan yleisellä tasolla tarkemmin tämän 
teemanumeron toisessa artikkelissa (Palotie ja 
Ripatti tässä numerossa).

Uusien valtavasti tietoa tuottavien menetel-
mien yhtenä haasteena on tiedon luotettavuu-
den ja kliinisen merkityksen varmistaminen, 
koska geenitieto antaa tyypillisesti informaa-
tiota vain taudin perinnöllisestä osasyystä esi-
merkiksi riskikertoimen muodossa (21). Tie-
don määrä tai sijainti genomissa ei sinänsä ole 
lääketieteen kannalta ongelma, koska kliiniseen 
käyttöön annettavien riskikertoimien tai tauti-
assosiaatioiden perusteena tulee olla tieteelli-
seen näyttöön perustuvia markkereita, olivat 
nämä sitten geeneissä, niiden säätelyalueilla tai 
muualla geenien välissä.

Genomitiedon tuottamiseen käytettyjen 
menetelmien luotettavuudessa voi olla eroja 
(22,23). Esimerkiksi sirupohjainen tieto usein 
varmistetaan toisella menetelmällä, jos löydök-
sellä on selkeä kliininen merkitys (24). Uuden 
sukupolven sekvensointi on luotettavuudeltaan 
lähes tavanomaisten menetelmien veroinen, 
jos sekvensointi on tehty käyttämällä kattavaa 
kirjastoa ja kukin genomin alue on sekvensoi-
tu keskimäärin useita kymmeniä kertoja (25). 
Tällöin ongelmana on kuitenkin se, että koko 
genomin tai eksomin sekvensointi ei kata kaik-
kia genomin alueita yhtä hyvin, ja siten tiedossa 
voi olla puutteita.

Tiedonsiirto ja tallennus. Pieni osa geeni-
tiedosta on aina merkityksellistä ja helposti 
tulkittavaa. Tämä osa kannattaa liittää muiden 
laboratoriotulosten tavoin potilaskertomuk-
seen ja potilaan terveystaltioon, jossa se on 
sekä lääkärin että potilaan nähtävillä. Aina näy-
tettäväksi ja käytettäväksi soveltuvat sellaiset 
geenitiedot, jotka täyttävät hyvän seulontatut-
kimuksen kriteerit (26). Näiden tietojen osal-
ta on helpohkoa luoda kullekin tiedolle oma 
laboratoriotutkimusnimikkeensä, jolloin tulok-
sen merkitys on selkeä ja sama eri tervey den-
huollon toimipisteissä riippumatta siitä, missä 

laboratoriossa ja millä menetelmällä tieto on 
tuotettu. GeneRISK-hankkeessa tieto sydän- ja 
verisuonitautiriskistä tuodaan Carean käyttä-
mään Effica-järjestelmään KardioKompassi-
sovelluksen kautta siten, että sovellus avataan 
sähköisestä päätöksenteon tukijärjestelmästä 
käsin (KUVA 2 C).

Suurin osa geenitiedosta on kuitenkin sel-
laista, että sen noutaminen geenitietopankista 
ja näyttäminen (ja tulkitseminen) ammattilai-
selle tai suoraan kansalaiselle on tarpeen vasta 
ja vain silloin, kun tieto vaikuttaa hoitopää-
töksiin. KUVASSA 3 esitetään Suomessa kehi-
tetty päätöksenteon tuen toimintatapa, jossa 
geenitietoa käytetään, kun muu käytettävissä 
oleva tietämys ja päätöksentuen tekemä analyy-
si potilastiedoista eivät riitä päätöksentekoon 
jonkin intervention käytöstä (27). Tässä tilan-
teessa päätöksenteon tuki konsultoi erillistä 
genomitiedon järjestelmää, joka tarkistaa poti-
laan genomista päätöksenteossa tarvittavat gee-
nit ja tuottaa tulkinnan niiden merkityksestä 
(KUVA 3) (28). Oleellinen osa kliinistä genomi-
tiedon käyttöä on tulkinnan luotettavuus. Siksi 

Genomitieto käytännön lääkärin arkipäivään

Ydinasiat
 8 Genomitietoa voidaan hyödyntää kliini-

sessä työssä riski-indeksien, farmakoge-
neettisten tulosten tai geneettisistä tulos-
paneeleista poimittujen hoitovalintoihin 
vaikuttavien löydösten muodossa.

 8 Digitaalisia työkaluja genomi tiedon kliini-
seen hyödyntämiseen on Suomessa saa-
tavilla.

 8 Lääkärin päätöksenteon tuen tai potilaan 
käyttämän portaalin kautta käytäntöön 
tuotu genomitieto voi parantaa tiedon 
hyödyntämistä ja siten edistää terveyttä 
ja sairauksien hyvää hoitoa.

 8 Potilastyötä tekevän lääkärin kannattaa 
perehtyä genomitiedon käytön haastei-
siin, koska potilaat teettävät yhä enem-
män omatoimisesti geeni- tai genomitut-
kimuksia.
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on tärkeää, että päätöksenteon tuen konsultaa-
tion kriteerit sisältäviä sääntöjä ylläpidetään 
kansallisen Käypä hoito -suosituksen tavoin yl-
läpidettävässä sääntökannassa (kohta 5 KUVAS-

SA 3). Näin varmistetaan, että tulkinnan taustal-
la on vahva tieteellinen näyttö ja estetään, ettei 
suuri määrä epäolennaista geenitietoa hukuta 
alleen muuta potilastietoa eivätkä geneettiset 
sivulöydökset tai liian aikaisin välitetty tieto 
riskistä aiheuta haittaa tai aiheetonta huolta 
potilaalle.

Jotta genomitietoa hyödyntävät päätöksen-
teon tukijärjestelmät tai potilaalle genomitietoa 
yleiskielisesti tai graafisesti esittävät sovellukset 
voivat toimia, täytyy genomitiedon suuri tieto-
määrä tallentaa järjestelmien saataville (11). 
Yhtenä kansallisena vaihtoehtona on kerätä 
genomitieto Omakanta-palvelun yhtey teen 
rakennettavaan geenitiedon varastoon. Tämä 
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S. Jokiranta ym.

vaikuttaa toimivalta ratkaisulta, kunhan koko-
naisratkaisu mahdollistaa terveydenhuollon 
toimintayksikön tai potilaan valtuuttaman kol-
mannen osapuolen pääsyn tietosisältöön. Tämä 
on välttämätöntä, koska lääkäri tai potilas eivät 
pysty laajoista tietoaineistoista omatoimisesti 
etsimään merkittäviä geenivariantteja tai tulkit-
semaan niitä, vaan tiedon louhinta ja tulosten 
yleiskieliseksi tekeminen vaativat väli käsiä. Jot-
ta genomitietoa louhivia, yleiskieliseksi tekeviä, 
graafisesti esittäviä tai tulkitsevia sovelluksia 
päästäisiin Suomessa kehittämään, on tarpeen 
pian kansallisesti määritellä esikäsitellyn geeni-
tiedon säilömisen muoto.

Tiedon ymmärrettävyys. Ollakseen tar-
peellista genomitiedon on tuotava potilaan 
hoitoon lisää hyödyllisiä välineitä. Kliinikolle 
on tarjottava helposti saatavilla oleva ja sovel-
lettava, selkeä genomitutkimuksen tuloksen 

KUVA 3. Genomitiedon käyttö päätöksenteon tuen järjestelmässä (27). 1. Jotkin yksiselitteiset geenitestin 
 tulokset vastataan laboratoriotuloksina. 2. Tulokset näkyvät käyttäjille. 3. Potilastietoja lähetetään päätöksen-
tuelle. 4. Käyttötilanne välitetään päätöksentuelle. 5. Päätöksentuki analysoi tiedot. 6. Tunnistetaan interven-
tioita, joista henkilö saattaisi hyötyä. 7. Jos henkilö selvästi hyötyisi interventiosta, sen käyttöä suositellaan. 8. Jos 
henkilö ei hyötyisi interventiosta, sen käyttöä ei suositella. 9. Jos ei ole varmuutta hyödystä, lähetetään kysely 
geenitiedon päätöksentukipalvelulle. 10. Sovellus etsii tarvittavat geenitiedot geenitaltiosta ja yhdistää ne tietä-
mykseen geeniassosiaatioista. 11.–13. Intervention suositus, joka perustuu geenitiedolla tarkennettuun riskiin.
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tulkinta, joka on liitettävissä fenotyyppiin ja ta-
vanomaisten laboratoriotutkimusten tuloksiin 
(29). Käytännön esimerkki tästä on genomi-
tietoa ja tavanomaista riskitietoa yhdistävä 
KardioKompassi-sovellus, joka on integroitu 
terveydenhuollon tietojärjestelmään osana mo-
nen toimijan yhteistyöhankkeena toteutettavaa 
GeneRISK-tutkimusprojektia (KUVA 1 B) (Wi-
dén ja Ripatti tässä numerossa).

Laboratoriotietojärjestelmien tyypillisesti 
välittämä tieto on muodoltaan rajoittunutta 
muun muassa grafiikan osalta (15). Erityisesti 
todennäköisyyksiin ja riskiarvioihin perustu-
van tiedon esittäminen ja interventioiden vai-
kutuksen osoittaminen olisi selkeämpää graafi-
sin keinoin, kuvaajia ja värejä käyttämällä. Näi-
den siirtyminen laboratoriotietojärjestelmien 
merkkikentässä ei kuitenkaan ole toistaiseksi 
mahdollista. Tulosten havainnollistamises-
ta GeneRISK-hankkeessa kertovat Widén ja 
Ripatti tässä numerossa. Farmakogeneettisen 
paneelin kuluttajarajapinnassa informaatio tuo-
daan kuluttajalle ja potilaalle myös Geenitaltio-
palvelusivuston avulla (18). 

Merkittävä kysymys genomitietoon liittyvien 
palvelumallien osalta on, kuka viime kädessä 
vastaa tiedon tarjoamisesta potilaalle. Yleensä 
tämä vastuu on terveydenhuollon toimintayksi-
köllä, joka on mahdollistanut tiedon välittämi-
sen potilaalle. Tämä yleissääntö voi päteä myös 
potilaille tarjottuihin tietoa suoraan välittäviin 
sähköisiin palvelualustoihin, joiden yhteyteen 
tulisi nähdäksemme sisältyä opastus lääkärin 
vastaanotolle hakeutumisesta aina, kun tulok-
set ovat hoidollisesti merkittäviä. Käytännön 
lääkärille jäisi näin vastuu tarjota oikeaa tietoa 
hänen vastaanotolleen hakeutuneille potilaille.

Lainsäädäntö ja kehitysnäkymät. Vallit-
seva Suomen lainsäädäntö säätelee periaat-
teessa jo nyt uuden, vasta syntymässä olevan 
genomitiedon arkipäivän käytön yksityiskoh-
tia. Mitään näistä laeista ei ole varsinaisesti 
säädetty ajatellen genomitiedon laajamittais-
ta, digitaalisesti avustettua käyttöä arkipäivän 
terveydenhuollossa, joten lainsäädäntöä lienee 
välttämätöntä tietyiltä osin tarkistaa. Erityisesti 
lakiin terveydenhuollon laitteista ja tarvikkeista 
näyttäisi olevan tarpeellista tehdä täsmennyk-

Genomitiedon käytön
tieteellisesti pätevä ohjeistus
terveydenhuollon ammatti-
henkilöille päätöksenteon

tuen järjestelmällä

Genomitiedon siirto
terveydenhuollon
tietojärjestelmään

Genomiraakadatan
tieteellisesti pätevä tulkinta

algoritmilla genomitieto-
palveluyksikön järjestelmässä

Genomiraakadata
(siruanalyysi tai

sekvensointi) genomi-
tietopalvelimella

Näytteet biopankissa

Asiakkaat / kansalaiset /
potilaat

Genomitieto
muuttuu kliinisesti
merkitykselliseksi

tässä

Raakadata
muuttuu
genomi-
tiedoksi

tässä

KUVA 4. Genomitiedon tuominen laboratoriosta arkipäivän terveydenhuoltoon.
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siä. Genomitietoa käsittelevän algoritmin tie-
tojärjestelmään vievää sääntöä käsittelevät ter-
veydenhuollon laitteena sellaiset viranomaiset, 
jotka eivät muutoin käsittele tämäntyyppistä 
tietoa. Sosiaali- ja terveysministeriön (STM) 
genomistrategiassa perustettavaksi todetun 
genomikeskuksen toiminta ja tarvittavan kan-
sallisen genomitietopalvelimen luominen edel-
lyttänevät uutta lainsäädäntöä (30). Suomen 
edistyksellinen biopankkilaki sen sijaan suju-
voittaa genomitiedon käyttöönottoa arkipäivän 
terveydenhuollossa. Biopankkien tietojärjestel-
mät, kansallinen genomitietopalvelin ja sähköi-
nen arkisto tulisikin rakentaa toistensa kanssa 
sujuvasti kommunikoimaan pystyviksi, sekä 
teknisesti että lainsäädännöllisesti. Kansallinen 
genomityöryhmä pohtii genomilääketieteen 
edellyttämiä lainsäädännöllisiä muutoksia.

Genomitiedon työkalut. Suuren tietomää-
rän hallinnassa käytettävät tiedon louhinta-, 
validointi- ja luotettavuustyökalut ovat edellä 
kuvatusti kehitteillä. Siirto- ja tallennustyöka-
luina voidaan osin käyttää nykyisten laborato-
riotutkimusten muotoon puettuja tutkimuksia, 
mutta graafisia työkaluja siis tarvitaan. Ymmär-
rettävyyden hallinnassa auttavat esimerkiksi 

PTJ PHR

Kysely-
rajapinta

Validoidut
assosiaatiot

Päätöksen-
tuki

Hakemisto

Kansainvälinen
tietokanta

geeniassosiaatioista

Yksilön
genomi

Biopankki 2

Biopankki 1

Käyttöliittymä

Yksilön terveystiedot

KUVA 5. Genomitiedon hallinnan kansalliset ratkaisut. Selkeyden vuoksi kaaviosta on jätetty pois potilaan 
käyttö liittymä genomitietoonsa.
PTJ = potilastietojärjestelmä, PHR = henkilökohtainen terveyskertomus

sellaiset ratkaisumallit, joita on käytetty Gene-
RISK-hankkeessa hyödynnetyn Duodecimin 
päätöksentuen (EBMeDS) ja Abomicsin pal-
veluissa. Näiden ja vastaavien instrumenttien 
käyttö arkipäiväistynee.

Genomitieto lääkekehityksessä

Geeniperimää koskevan tiedon käyttö lääke-
hoitojen ja niiden annostuksen suunnittelussa 
tarjoaa jo nyt selviä kohdentamisetuja kliini-
sessä ympäristössä. Yksilöllistetyn lääketieteen 
soveltamismahdollisuudet lääketieteellisten 
hoitojen tehon ja turvallisuuden parantami-
seksi ovat ilmeiset sekä kliinisessä toiminnassa 
että sen kehitystyössä (Porkka ym. tässä nu-
merossa). Lääkkeiden kehitystyössä validoin-
nin kohdentaminen geneettisesti määritellyille 
populaatioille voi lähitulevaisuudessa pienen-
tää kustannuksia. Jos lääkkeen testiryhmä on 
rajattu geneettisesti, myös valmisteen käyttö-
aiheeseen tullee geneettinen rajaus (31). Sa-
malla lääkkeen vaikutusten vaihtelu vähenee 
ja tarvittavien testiryhmien koot pienenenevät, 
mikä säästää kustannuksia. Näin testattujen 
lääkkeiden käytön edellytykseksi tullee se, että 
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potilaan genomitieto on kätevästi terveyden-
huollon saatavilla, mieluiten valmiiksi määri-
tettynä. Tämä korostaa edelleen kansallisen 
genomitietopalvelimen rakentamisen tärkeyttä 
ja kiireellisyyttä. 

Lopuksi

Yksilöllistetyn lääketieteen tietotekniikan tarve 
luo uutta alan teollisuutta. Suomessa on kaik-
ki edellytykset menestyä tällä sektorilla, koska 
Suomessa on hyvät rekisterit ja vahvaa osaa-
mista sekä genetiikan että tietotekniikan alueen 
tutkimus- ja kehitystoiminnassa. On myös huo-
mattava, että genomitiedon käyttö voi parantaa 
terveydenhuollon kustannusvaikuttavuutta, 
kun interventiot kohdistetaan vain niihin hen-
kilöihin, jotka hyötyvät niistä. Tietotekniset 
ratkaisut ovat se portti, jonka kautta terveyden-

huoltoa voitaisiin genomitiedon avulla kehittää 
hoitoon painottuvasta tautien ehkäisyä painot-
tavaksi (KUVA 4).

Genomitiedon käyttäminen edellyttää kan-
sallisia ratkaisuja (KUVA 5). Rakenteistettu 
ge no mi tie don tallentaminen ja käyttäminen 
edellyttää tiedon tallentamisessa käytettävää 
nimikkeistöä ja muotoa koskevia päätöksiä. 
Nämä päätökset tulee tehdä ennen kuin varsi-
nainen genomitietopalvelin voidaan rakentaa. 
Genomitietopalvelimella käytettävän koodis-
ton suunnittelusta tulee siis välittömän tulevai-
suuden ensimmäisiä asioita. ■
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SUMMARY
Genomic data into everyday work of a medical practitioner – digital tools for decision-making
Recent technological development has enabled fast and cost-effective simultaneous analyses of several gene variants or 
sequence of even the whole genome. For medical practitioners this has created challenges although genomic information 
may be clinically useful in new applications such as finding out individual risk for diseases influenced by as many as 50,000 
variable DNA regions or in detecting pharmacogenetic risks prior to prescribing a medicine. New digital tools have paved 
the way for utilization of genomic data via easy access and clear clinical interpretation for both doctor and patient. In this 
review we describe some of these tools and applications for clinical use.

* * *
Kiitämme GeneRISK-hankkeen laboratorioiden IT-pää-
käyttäjiä, IT-asiantuntijoita, tutkimushoitajia ja hank-
keeseen osallistuneiden laboratorioiden henkilökuntia.
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