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KATSAUS B

Milloin konsultoin perinnollisyyslaakaria?

Yleisimmat syyt kliinisen geneetikon konsultaatioon ovat epadily harvinaisesta perinndllisesta sairau-
desta, oireyhtymasta tai syopaalttiudesta, sukulaisten kantajuustutkimukset tai perinndllisyysneuvon-
nan tarve. Suomessa jokaisessa yliopistosairaalassa on oma kliinisen genetiikan eli perinndllisyysladke-
tieteen yksikkd, jonne ldhetteen voi tehda kuka tahansa ladkari. Aina potilasta ei kutsuta vastaanotolle,
vaan hénelle voidaan tarjota neuvontaa myds puhelimitse tai kirjeitse tai tutkimukset voidaan aloittaa
ensisijaisesti jostakin toisesta saman suvun jdsenesta. Selked lahete ja riittavat esitiedot helpottavat toi-
mintalinjan ja kiireellisyyden arviointia. Kirjalliset konsultaatiopyynnot ovat kayttokelpoisia tilanteissa,
joissa lahettdva ladkari on epdvarma ldhetteen tarpeellisuudesta tai toivoo ohjeita jatkotutkimuksista.

erinnollisyysladkireitd  tyoskentelee

kaikkien yliopistosairaaloiden kliini-

sen genetiikan yksikoissd, Folkhilsanin
genetiikan yksikdssd ja Hus-alueella lisiksi Si-
kioladketieteen keskuksessa. Yksityissektorilla
perinnollisyysladkirin palveluja on toistaiseksi
tarjolla vihin. Lihetteen perinnollisyysladkaril-
le voi tehdd periaatteessa kuka tahansa ladkéri
mistd tahansa terveydenhuollon toimintayksi-
kostd. Kaytinnossd lahetteitd ja konsultaatio-
pyyntoja saapuukin lihes kaikilta erikoisaloilta.
Erityisesti genetiikan tutkimusmenetelmien
nopea kehitys on viime vuosina johtanut perin-
nollisyysldaketieteen palvelujen kysynnin voi-
makkaaseen kasvuun, mikd on monin paikoin
johtanut yksikoiden ruuhkautumiseen.

Lahetteen laatiminen

Hyvid yleisohjeita konsultoimiseen on annettu
Johanna Louhimon kirjoittamassa artikkelissa,
joka on julkaistu Aikakauskirjassa aiemmin (1).
Yleisesti ottaen lihetteilta toivotaan selkeda ky-
symyksenasettelua ja mahdollisimman tasmal-
lisid esitietoja. Monessa tapauksessa varsinaista
kayntid poliklinikassa ei tilloin edes tarvita,
vaan se voidaan korvata paperikonsultaatiol-
la, neuvontakirjeelld tai puhelinneuvonnalla.
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Tutkimuksia voidaan lihetetietojen perusteella
my0s ohjelmoida tehtdviksi jo etukiteen, jol-
loin niiden vastaukset ovat vastaanottokiyn-
nilld kiytettdvissd. Raskautta suunnittelevia tai
hoitolinjausten vuoksi kiireellisid tutkimuksia
tarvitsevia potilaita pyritddn usein priorisoi-
maan, mikali asian kiireellisyys kiy lahetteestd
selkeisti ilmi. Toisaalta tulee huomioida, etta
perinnéllisten sairauksien kirjo on erittdin laaja
eikd lihettavalla ladkarilld ole aina mahdolli-
suuksia kovinkaan perusteellisiin taustaselvi-
tyksiin. Tilloin on aivan oikein konsultoida
perinnollisyyslaakaria myds epamaaraisemmal-
14 kysymyksenasettelulla: "voisiko olla kyse pe-
rinnollisestd sairaudesta”, "pitdisiko asiaa tutkia
lisad”, “"onko nykymenetelmilldi mahdollisuus
saada lisitietoa”. Tarkempia ohjeita lihetteen
laatijalle on koottu TAULUKKOON.

Toiminta kliinisen genetiikan
yksikossa

Koska perinnollisyysneuvontaa toivovalla hen-
kil6lla ei aina ole kovin tarkkoja tietoja suvus-
taan, pyritddn kaikki olennaiset tiedot suvun
sairauksista varmistamaan alkuperdisistd sai-
rauskertomustiedoista. Tdtd varten tutkittaval-
le toimitetaan yleensi taytettiviksi sekd suku-
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TAULUKKO. Yleiset ldheteohjeet.

Lahettamisen syy ja kiireellisyys

Diagnostinen tutkimus / kantajuustutkimus / perinnolli-
syysneuvonta / perinndllisen syopaalttiuden selvittely /
terveen henkilon ennakoiva geenitutkimus

Harkitseeko tutkittava raskautta tai onko hén jo raskaana
(Hus-alueella jalkimmadiset hoidetaan ensisijaisesti Sikio-
ladketieteen keskuksen oman perinndllisyysvastaanoton
kautta), halukkuus alkio- tai sikiodiagnostiikkaan

Keille suvun jasenille tutkimustuloksilla olisi merkitysta
tutkittavan itsensa lisdksi (tutkittavan omat lapset, sisa-
rukset ym.)

Onko lahete tehty terveestd vai oireisesta henkilostd,
onko kyse varmistetusta vai epaillysta perinnéllisesta
sairaudesta

Qireisen henkilon kohdalla mahdollisimman tarkka ku-
vaus tdhdnastisista kliinisistd oireista ja 10ydoksista

Onko geneettisia selvityksia tehty aiemmin ja missa

Tutkittavaa sairautta koskevat epikriisikopiot ja geenitut-
kimusten lausunnot, mikali saatavilla (voidaan tarvittaes-
sa tilata kliinisen genetiikan yksikon kautta)

Asiointikieli ja suomen kielen taito: tarvitseeko tulkin vas-
taanotolle, pystyyko tayttdmaan suomenkielisen sukutie-
tolomakkeen, pystyyko asioimaan puhelimessa suomeksi/
ruotsiksi/englanniksi

Sukuanamneesi

Vanhempien sukulaisista olisi tarkeaa mainita, kumman
vanhemman puoleisista sisaruksista on kyse (esim. didin-
puoleinen tati, isdn isd, aidinisan veli), samoin olisi hyva
tdsmentad, onko sisarusten kohdalla kyse tays- vai puoli-
sisaruksista (esim. “puolisisarus didin puolelta’, "veljeksilld
yhteinen isd mutta eri iti", "kaikilla kolmella sisaruksella

eri isat”)

Erityisesti lapsuusialla ilmenevissa sairauksissa myos
tiedot keskenmenoista ja kohtukuolemista sekd suvun
akillisista tai epaselvista kuolemantapauksista

Perinnollista syopaalttiutta epailtaessa tieto kaikista lahi-
suvun syopasairauksista, ei esimerkiksi pelkkid rintasyopa-
tapauksia

Diagnoosit (varmistettu vai epaily) ja diagnoosi-idt mah-
dollisimman tarkasti; menehtyneista sukulaisista kuolin-
vuosi tai ainakin arvio siita

Ovatko suvun sairastuneet henkilGt tarvittaessa tavoitet-
tavissa tutkimuksia varten

tietolomake ettd lupakaavakkeet sukulaisten
tietojen tilaamista varten. Sukuanamneesin
huolellinen kirjaaminen jo ldhetettd laatiessa
helpottaa titd prosessia huomattavasti. Kan-
tajuustutkimuksia on tavallisesti mahdollista
tehdd suvun terveille jisenille vain, mikali sai-
rastuneen sukulaisen geenivirhe on tiedossa.

L. Tanner ym.

Tamin selvittamiseksi kliinisen genetiikan yk-
sikko tarvitsee joko kopion alkuperiisen geeni-
tutkimuksen vastauksesta tai ainakin tiedon
siitd, mistd terveydenhuollon yksikostd kisin
kyseinen tutkimus on tilattu. Hyvin vanhojen
tutkimustulosten kohdalla diagnoosin varmis-
taminen uudemmilla menetelmilli voi olla tar-
peen. Samoin jos suvun sairastuneen henkilon
diagnoosi on jaanyt auki, voidaan tilannetta
arvioida joidenkin vuosien kuluttua uudelleen
ja tarvittaessa jatkaa selvittelyjd, jos uusia tutki-
musmenetelmia on saatu kiytt66n. Jopa silloin,
kun indeksipotilas on menehtynyt, voi tutki-
muksia olla mahdollista tehda kudosniytteestd
eristetystdi DNA:sta, mikili tillaisia néytteitd
on esimerkiksi patologian laboratoriossa talles-
sa. Sdilytysajan mukaan tillainen DNA-néyte
on kuitenkin joskus heikkolaatuinen ja sovel-
tuu vain tiettyihin tutkimuksiin. Timén vuoksi
lihetteeseen toivotaan tieto tai arvio menehty-
neiden sukulaisten kuolinvuosista.

Kliinisen genetiikan yksikossi tehdyn arvion
perusteella kaikkia potilaita ei valttimattd kut-
suta vastaanotolle. Jos suvun tilanne vaikuttaa
siltd, ettd tarvetta geneettisille laboratoriotut-
kimuksille tai muille tarkemmille selvityksille
ei ole, voidaan potilaalle lihettdd hoitokirje tai
tarjota perinnéllisyysladkarin tai -hoitajan pu-
helinneuvontaa.

Kenella on oikeus paattaa
tutkimuksista?

Paitoksen siitd, onko jokin geenitutkimus pe-
rusteltua tehdi, tekee laikiri. Tutkimukseen
ryhtyminen on kuitenkin aina vapaaehtoista, ja
potilaan tulisi saada pdittdd asiasta itsendisesti
saatuaan riittdvisti neutraalia etukiteisinfor-
maatiota (informed consent). Huomionarvois-
ta on, ettd suvun kaikilla jasenilld on yhtaldinen
oikeus saada omaan terveydentilaansa liittyvad
tietoa. Omalta osaltaan jokainen voi kieltdy-
tyd tutkimuksista niin halutessaan, mutta esi-
merkiksi vanhempi ei voi kieltaa tdysi-ikdistd
lastaan hakeutumasta geenitestiin, vaikka siitd
paljastuisi samalla vanhemman omakin kanta-
juus. My6skain se, ettd henkilo ei eldessdan toi-
vonut geneettisii tutkimuksia, ei ole este niiden
tekemiselle jalkikiteen. Kliinisen genetiikan
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yksikoilld on mahdollisuus tilata toisista tervey-
denhuollon yksikoisti menehtyneidenkin poti-
laiden sairauskertomustietoja ja kudosnéytteiti,
mikili sukulaisten etu sitd edellyttid (2).
Kiaytannossa sukuselvitykset pyritddn aina
toteuttamaan siten, ettd jokaisella tutkittavalla
on mahdollisuus tehdi asiasta itsendinen pdatos
ja antaa tietoon perustuva suostumus, samalla
kunnioittaen kaikkien osapuolien nikemyksid
ja oikeutta olla tietimattd. Tastd syystdi myos-
kain terveille alaikiisille ei tavallisesti tehdi en-
nakoivia geenitutkimuksia, vaikka vanhemmat
niiti saattavat toivoa (3). Poikkeuksen tekevit
sellaiset tautitilat, joissa hoito tai seuranta olisi
hyodyllistd aloittaa jo ennen 18 vuoden ikaa.
My®6s aikuisten kohdalla terveen henkilon en-
nakoivat geenitutkimukset (esimerkiksi Hun-
tingtonin taudin tai perinnéllisen syopaalttiu-
den suhteen) edellyttivit aina edeltivii perin-
nollisyysneuvontaa, minki vuoksi tutkimuksia
varten potilaat tulisi sdédnnonmukaisesti ohjata
perinnéllisyysldaketieteen yksikkoon.

Ulkomaalaistaustaisen potilaan
perinndllisyysneuvonta

Ulkomaalaistaustaisten potilaiden kohdalla
perinnéllisyysneuvontaa ja kantajuustutkimus-
ten jarjestamista vaikeuttaa usein puutteellinen
sukuanamneesi ja luotettavien dokumenttien
puute. Mikili sairastuneet sukulaiset eivit asu
Suomessa, tulisi heiddn ensisijaisesti hakeutua
tutkimuksiin kotimaassaan. Samoin Suomessa
kantajuustutkimuksia toivovan terveen hen-
kilon tulisi ensisijaisesti itse hankkia kopiot
ulkomailla asuvien sukulaistensa geenitutki-
muslausunnoista. Apua ja ohjeistusta tihdn saa
kliinisen genetiikan yksikoiltd. Neuvontakiyn-
nille pyritddn aina jdrjestimdan tulkki, mikali
tutkittavalla ei ole hyvdi suomen, ruotsin tai
englannin kielitaitoa. Perheenjdsenen kiyttimi-
nen tulkkina voi olla ongelmallista esimerkiksi
tilanteissa, joissa pitdisi selvittdd raskaana ole-
van naisen oma kanta sikiddiagnostiikkaan tai
raskaudenkeskeytykseen. Toisaalta perinnélli-
syysneuvonnassa kiytettiva sanasto ei ole aina
tuttua kaikille ammattitulkeillekaan, ja tarvetta
olisikin tihdn aihepiiriin erityisesti perehty-
neille tulkeille.
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Epaily harvinaisesta oire-
yhtymasta lapsella

Harvinaisten perinnéllisten sairauksien ja oire-
yhtymien diagnostiikka on tavanomaisesti
ollut perinnéllisyysladkirin tyon ydintd. Oire-
yhtymalld tarkoitetaan tiettyjen oireiden ja 16y-
dosten esiintymisté tyypillisend yhdistelména,
jonka taustalta on osoitettavissa yhteinen, usein
perinnéllinen aiheuttaja. Epdily oireyhtymasta
herii usein, kun henkilolld todetaan samanai-
kaisesti useita harvinaisia tai epatyypillisid oi-
reita ja 16ydoksid, joiden esiintyminen yhtiai-
kaisesti sattumalta tuntuu epitodennikoiselta.
Lapsipotilaan kohdalla oireyhtymaiepdilyn saat-
tavat herittdd poikkeava kasvutapa, persoonal-
linen ulkondko, kehitysviive tai synnynniiset
rakennepoikkeavuudet. Moneen oireyhtymain
liittyy tyypillisid ulkondkopiirteitd, ja nykydan
maailmalla onkin jo kiytossd kasvojentunnis-
tukseen perustuvia diagnostiikan apuvilineitd
(4). Tirkedd on kuitenkin muistaa, ettd yksi-
16iden vilinen vaihtelu on suurta ja esimerkiksi
etninen tausta voi vaikeuttaa oireyhtymapiirtei-
den havaitsemista huomattavasti (5). Nykyiin
selvitykset aloitetaan useimmiten molekyylika-
ryotyyppitutkimuksella (tutkimusnimikkeiti
muun muassa B-MKsyn tai array-CGH), joka
suositellaan tilattavaksi jo lahettavista yksikostd
kasin. Perinnollisyysldakirin vastaanotolla teh-
ddén usein tarkka kliininen status oireyhtyma-
piirteiden havaitsemiseksi ja dokumentoidaan
oleelliset 16ydokset valokuvin sekd sairaus-
kertomusmerkinndin. Tarvittaessa tilannetta
pohditaan laajemmin seka yksikoiden sisdisissd
ettd kansallisissa ja kansainvilisissd oireyhty-
makokouksissa.

Epaily harvinaisesta oire-
yhtymasta aikuisella

Vaikka suurin osa oireyhtymadiagnostiikkaa
varten tehdyisti lahetteistd koskee lapsia, tulisi
perinnollisen oireyhtymin mahdollisuus muis-
taa yhti lailla my6s aikuisten kohdalla ja lihet-
tdad tarvittaessa uusinta-arvioon ne henkil6t,
joita on joskus asian vuoksi jo tutkittukin mut-
ta jotka ovat tutkimusajankohtana kaytettavissi
olleilla menetelmilld jddneet vaille diagnoosia.

Milloin konsultoin perinnéllisyyslaakaria?
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Ydinasiat

» Perinnéllisyysladkarin konsultaatiota suo-
sitellaan, kun potilaalla epailldén perinndl-
listd sairautta, hanelle on tehty tai suunni-
tellaan tehtavaksi geneettisia tutkimuksia
tai han tarvitsee perinndllisyysneuvontaa
itselld tai suvussa todetun perinnéllisen
sairauden vuoksi.

» Lahetteeseen toivotaan mahdollisimman
tasmalliset tiedot potilaasta ja suvusta.

»» Tarvittaessa lisatietoja voidaan kliinisen
genetiikan yksikostd kasin tilata muista
yksikoista, myds menehtyneiden sukulais-
ten osalta.

»» Jonotusajat voivat olla pitkia ja tutkimus-
ten valmistuminen kestda tyypillisesti
kuukausia.

» Kirjallinen konsultaatio on hyva vaihto-
ehto tilanteessa, jossa lahetteen tarpeelli-
suudesta ei ole tayttd varmuutta.

Tarkalla diagnoosilla saattaa olla olennaista
merkitystd perheenperustamisidssi oleville su-
kulaisille ja potilaalle itselleenkin, mikali oire-
yhtymain liittyy sellaisia terveysriskejd, jotka
edellyttavit erityistd seurantaa. Klassinen esi-
merkki tistd on Marfanin oireyhtymain liittyva
aorttalaajentuman riski (6). Koska oirekuva ja
oireiden vaikeus vaihtelevat monessa perinnél-
lisessd sairaudessa huomattavasti saman per-
heenkin sisilld, saattaa sukulaisten geenitestaus
joskus paljastaa lievin tautimuodon sellaiselta-
kin henkil6lts, jonka kohdalla asiaa ei muuten
olisi osattu lainkaan epiilla.

Perinndllisyysneuvonta

Perinnollisyysneuvontaa tarjotaan perheille,
joissa perinnollisen sairauden diagnoosi on
jo selvd, mutta potilas tai perhe kaipaa lisitie-
toa esimerkiksi sairauden geneettisisti meka-
nismeista, toistumisriskistd, sikio- tai alkio-
diagnostiikan mahdollisuudesta, sukulaisten
tutkimisen tarpeesta, pitkdaikaisennusteesta
tai mahdollisuudesta vertaistukeen. Neuvon-

L. Tanner ym.

takédynnit raitaloidadn potilaiden ja perheiden
tarpeiden mukaisesti; kdynnilld voi olla sa-
manaikaisesti mukana useita perheenjiseni,
jos niin halutaan. Aikaa pyritddn varaamaan
riittivasti ja kdynnistd laaditaan selkokielinen
neuvontateksti, jonka potilas voi tarvittaessa
toimittaa sukulaisilleen tai muille terveyden-
huollon toimijoille. Neuvonnassa pyritdin
luonnollisesti huomioimaan potilaan ikd ja
kognitio: esimerkiksi lapsipotilaiden kohdalla
voidaan ensimmdinen kdynti suunnata ensisi-
jaisesti vanhemmille ja kutsua lapsi omalle neu-
vontakiynnille siind vaiheessa, kun asia hintd
itseddn kiinnostaa. Joskus tarve perinnéllisyys-
neuvonnalle ilmenee vasta huomattavan ajan
kuluttua diagnoosista, esimerkiksi omien las-
ten lahestyessd perheenperustamisikdd. Tamén
vuoksi perinnéllisyysneuvonnan tarvetta tulisi
idstd riippumatta aktiivisesti tiedustella kaikilta
potilailta, joilla itsellddn tai joiden suvussa on
todettu perinnéllinen sairaus.

Perinndllisyysneuvonta raskauden
ollessa ajankohtainen

Merkittivd osa kliinisen genetiikan tehtivi-
kenttdd on perinnoéllisyysneuvonta pariskun-
nille tai itsellisille naisille, joilla on lapsitoive
mutta huoli suvun perinnéllisen sairauden
toistumisesta jilkeldisilld. Koska geneettisiin
tutkimuksiin tyypillisesti kuluu aikaa useita
kuukausia, olisi perinnéllisyysneuvontaa suo-
tavaa tarjota perheenperustamisikiisille henki-
16ille jo hyvissd ajoin ennen raskautta. Tarkedd
olisi huomioida, etti sikiodiagnostiikka suvun
sairauden suhteen on mahdollista vain silloin,
kun sairautta aiheuttava mutaatio tai kromo-
somipoikkeavuus on tiedossa ja luotettavalla
menetelmalld varmistettu. Mikali asia tulee esil-
le vasta raskauden ollessa jo pitkilld, ei tarpeel-
lisia tutkimuksia ehdita valttamitta enai tehda
niin, ettd odottajalle voitaisiin tarjota mahdol-
lisuutta raskauden keskeytykseen hinen niin
halutessaan ja sikion ennusteen ollessa huono.
Jos odottaja ei harkitsisi raskauden keskeytys-
td, vaikka siki6 olisi sairas, ei geneettisid tutki-
muksia valttimattad tarvita raskauden aikana
vaan ne voidaan suunnitella tehtéviksi lapsen
syntymin jilkeen. Aina potilaan kokema huoli
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ja tiedontarve eivit korreloi taudin todellisen
riskin kanssa, eiki lihetettd ndin ollen ole syyta
automaattisesti eviti vain sen vuoksi, etti tau-
din toistumisriski perheessi on vihdinen. Var-
sinaista neuvontakiyntid ei kuitenkaan kaikissa
tapauksissa tarvita; esimerkiksi Hus Sikioladke-
tieteen keskuksessa merkittavdin osaan suvun
perinnélliseen sairauteen liittyvistd yhteyden-
otoista vastataan nykyisin potilaalle lihetetti-
villd infokirjeelld ja tarvittaessa tdydentivalld
puhelinneuvonnalla.

Perinndllinen syopaalttius

Epiily perinnéllisestd syopaalttiudesta on yksi
tavallisimpia perinnollisyysladkirin konsultaa-
tioiden syitd. Syopataudit ovat huomattavan
yleisid varsinkin myohiisella ialld, eikd pelkka
runsas syOpitapausten miird lidhisuvussa si-
ninsd valttimattd herdtd epiilya perinnoéllisesta
alttiudesta. Niissd suvuissa, joissa esiintyy syo-
ville altistavia geenivirheitd, esiintyy yleensd
jotain tiettya syopda tai useita samantyyppisia
syopid poikkeuksellisen monella keskendin
lihisukua olevalla henkil6lli ja usein myos
poikkeuksellisen nuorella iilld. Jotkut tietyt
harvinaiset syovit kuten retinoblastooma voi-
vat yksittdisindkin herdttid epiilyn perinndl-
lisestd alttiustekijistd (7). Tunnetuimmille
syOpaalttiusoireyhtymille on julkaistu kliinisid
kriteeristojd, joiden avulla arvioidaan geeni-
tutkimusten tarvetta. Tallainen on esimerkiksi
Suomen Rintasydparyhmin suositus perinnél-
lisen rintasydpaalttiuden selvittelyisti (8). Syo-
péyhdistykset tarjoavat myds neuvontapalvelua
perinnéllisen sydpiriskin alkuselvityksissa (9).

Sy6pédan sairastuneen henkilon kohdalla
selvitykset voidaan paikallisesti sovitun tyon-
jaon mukaan aloittaa esimerkiksi syopitautien
yksikosta kisin. Monet perinnéllisyysneuvon-
taan suvun syopatapausten vuoksi hakeutuvista
henkiloistd ovat kuitenkin itse terveitd. Talloin
suvun selvitykset pyritidn aina aloittamaan
siitd henkil6std, joka olisi todennikéisin gee-
nivirheen kantaja (10). Yleensi tilld tarkoite-
taan suvun nuorimpana syopain sairastunutta
henkil6a. Mikali geenivirhe todetaan, voidaan
prediktiivistd eli ennakoivaa geenitestid tarjota
my0s terveille sukulaisille tehostetun seuran-
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nan tarpeen arvioimiseksi. Mikili geenivirhettd
ei tunnisteta, voi perinnéllisyysladkari arvioida
syOpdriskin suuruutta ja antaa seurantasuosi-
tuksia sairauskertomuksista varmistettujen su-
kutietojen perusteella.

Geneettiset tutkimukset
muissa yksikoissa

Nykydin erilaisia diagnostisia geneettisid tut-
kimuksia teetetddn lisddntyvisti myds muilla
erikoisaloilla. Yleensi tilloin on kyse selkedn
kliinisen diagnoosin varmistuksesta kohden-
netulla geenitutkimuksella tai oirekohtaisella
geenipaneelitutkimuksella, joka sisiltdd vali-
koidusti tiettyyn oirekokonaisuuteen yhdis-
tettyji geenejd (esimerkiksi pitkd QT-aika,
ei-syndroominen kuulovamma, retinitis pig-
mentosa). Harkitusti toteutettuna timin tyyp-
pinen toiminta tehostaa diagnostista prosessia
ja tulee jatkossa todennikoisesti lisddntymain
entisestddn. Jos kliininen kysymyksenasettelu
ei kuitenkaan ole selkei tai potilaan oireisto on
hyvin laaja tai epityypillinen, tulisi perinndl-
lisyysladkarid herkasti konsultoida siitd, onko
suunniteltu tutkimus oikein kohdennettu ja laa-
juudeltaan sekd laadultaan riittavd. Suurin osa
geenitutkimuksista on edelleen varsin kalliita ja
aikaa vievid, joten huonosti valituista tutkimuk-
sista muodostuu nopeasti merkittavi kulueri ja
toisaalta oikeaan diagnoosiin paityminen vii-
vistyy. Etenkin laajoissa paneelitutkimuksissa
tulosten tulkintaan vaikuttavat huomattavasti
my0s laboratoriolle toimitetut riittivin kattavat
esitiedot. Perinnollisyyslaakareiltd saa tarvitta-
essa ohjeita ja neuvoja tutkimusten tilaamiseen.

Tilattaessa geneettisid tutkimuksia tulisi
kiinnittdd erityistd huomiota potilaan huolelli-
seen etukateisinformointiin ennen tutkimusten
teettdmistd ja vastausten ilmoittamistapaan.
Geenitutkimuksen tulosta voi olla vaikea tul-
kita tai potilaan voi olla vaikeaa ymmartia tu-
loksen merkitysti itsensd ja sukunsa kannalta.
Useimmiten my6s potilaan sukulaiset tarvit-
sevat informaatiota ja ohjeistusta esimerkiksi
kantajuustutkimuksiin tai sikiodiagnostiikkaan
liittyen. Kun tutkimuksen tulos on positiivinen
tai kliiniseltd merkitykseltddn episelvd tai sen
tulkinta vaatii lisdselvittelyd, potilaalle tai per-

Milloin konsultoin perinnéllisyyslaakaria?
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heelle tulisi aina jirjestdd mahdollisuus paista
keskustelemaan tuloksesta perinnoéllisyyslaaka-
rin kanssa. Terveiden henkildiden ennakoiva
geenitestaus on tiettyji poikkeuksia lukuun ot-
tamatta kliinisen genetiikan yksikoihin rajattua
erikoissairaanhoitoa. Nykyain potilaat saatta-
vat teettad geenitutkimuksia my0s itse esimer-
kiksi internetin kautta; tillaisten tutkimusten
tulkinta voi kuitenkin olla vaikeaa ja kliinisesti
merkittavit 16ydokset tulisi joka tapaukses-
sa varmistaa akkreditoidussa laboratoriossa,
ennen kuin niiden pohjalta tehddin hoitoon
vaikuttavia paatoksid. Julkiseen terveydenhuol-
toon kuuluu pidasiallisesti vain ladkirin mai-
radmien geenitestien tulosten tulkinta ja niihin
liittyva perinnéllisyysneuvonta.

Lopuksi

Tarve perinnéllisyyslddketieteen palveluille
on viime vuosina kasvanut voimakkaasti toi-
saalta uusien tutkimusmenetelmien, toisaalta
yleisen aiheeseen kohdistuvan kiinnostuksen
ja tietimyksen lisddntymisen myotd. Titd ei
kuitenkaan ole toistaiseksi riittivissi mairin
huomioitu perinnéllisyysldikirien ja -hoitajien
koulutuksessa eikd yksikoiden henkilémitoi-
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tuksessa (11), ja jonotusajat vastaanotoille ovat
siksi kasvaneet paikoin huomattavan pitkiksi.
Huolellisesti laadittu lihete auttaa vastaanot-
tavaa yksikkod valitsemaan potilasta parhaiten
palvelevan toimintatavan, miké voi puolestaan
lyhentdi odotusaikoja. Oikein ajoitettu neuvon-
ta usein my9s vihentid tarpeettomia samaan ai-
heeseen liittyvid yhteydenottoja jatkossa. Hyvi
kommunikaatioyhteys lihettivin lidkarin ja
vastaanottavan yksikon vélilld on potilaan etu, ja
konsultaatiokynnys kannattaa pitia matalana. m
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SUMMARY
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When should | consult a clinical geneticist?
Patients can be referred to a clinical geneticist for investigation of a suspected genetic disease, syndrome or hereditary
predisposition to cancer, testing of a known familial mutation or genetic counseling. All university hospitals in Finland
have their own clinical genetics units and a referral can be done by any physician. However, due to significantly increased
demand, waiting times may be rather long. Written consultation may be a good first-tier option for physicians needing
advice on dealing with a patient with a suspected genetic condition.
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