UNIVERSITY OF HELSINKI

https://helda.helsinki.fi

On aika siirtya geeneista eteenpain

Kere, Juha

2022

Kere , J & Knuuti, J 2022 , ' On aika siirtya geeneista eteenpdin ', Suomen ladkéarilehti ,
Vuosikerta. 77 , Nro 19-20, Sivut 892-893 . <
https://www.laakarilehti.fi/pdf/2022/SLL19-20-2022-892.pdf >

http://hdl.handle.net/10138/346192

publishedVersion

Downloaded from Helda, University of Helsinki institutional repository.
This is an electronic reprint of the original article.
This reprint may differ from the original in pagination and typographic detail.

Please cite the original version.



NAKOKULMA

Juha Kere

LKT, professori
Karolinska Institutet,
Tukholma

Folkhalsanin
tutkimuskeskus ja
tutkimusohjelmayksikko,
Helsingin yliopisto

Juhani Knuuti
LT, professori ja yliladkari
Turun yliopisto ja Tyks

KIRJALLISUUTTA

1

N

w

Collins F. Has the revolution
arrived? Nature
2010;464:674-675.

Parempaa terveytta
genomitiedon avulla.
Kansallinen genomistrategia.
2015. http://julkaisut.
valtioneuvosto.fi/hand-
1e/10024/74514

Sakaue S, Kanai M,
Karjalainen J, ym. Trans-bio-
bank analysis with 676,000
individuals elucidates the
association of polygenic risk
scores of complex traits with
human lifespan. Nature Med
2020;26:542-548.

Mars N, Koskela JT, Ripatti P,
ym. Polygenic and clinical
risk scores and their impact
on age at onset and
prediction of cardiometabolic
diseases and common
cancers. Nature Med
2020;26:549-557.

Kere J. Kaupalliset
geenitestit laakarin
paanvaivana. Suom Laakaril
2019;48:2792-2793.

Turnwald BP, Goyer JP, Boles
DZ, ym. Learning one’s
genetic risk changes
physiology independent of
actual genetic risk. Nature
Hum Behav 2019;3:48-56.

Moen E, Bannon D, Kudo T,
Graf W, Covert M, Van Valen
D. Deep learning for cellular
image analysis. Nature Meth
2019;16:1233-1246.

Cohen JD, Li L, Wang Y, ym.
Detection and localization of
surgically resectable cancers
with a multi-analyte blood
test. Science 2018;359:926-
930.

Elliott LT, Sharp K, Alfaro-Al-
magro F, ym. Genome-wide
association studies of brain
imaging phenotypes in UK
Biobank. Nature
2018;562:210-216.

10 Jacobs DR Jr, Woo JG,

Sinaiko AR, ym. Childhood
cardiovascular risk factors
and adult cardiovascular
events. N Engl J Med.
2022;(painossa) doi:
10.1056/NEIM0a2109191.

892

On aika siirtya
ceeneista eteenpain

Tautien maaritykseen ja ennakointiin tarvitaan uusia nakéaloja.
Potilaille pitaa osata kertoa, etta geenien osuus terveydessa on
vahainen verrattuna elamantapoihin.

ALADDIN SAI AVUKSEEN lampun hengen, joka
jai hdnen palvelukseensa, ja hinesté tuli suuren
palatsin valtias.

Tamaé on satua. Jokseenkin ndmé ajatukset
kuitenkin palaavat, kun on seurannut viime
aikojen keskustelua geenitutkimuksesta, gee-
neistd ja niiden kédytosta sairauksien ennakoin-
nissa.

Francis Collins manasi geenien hengen esiin
ennustaessaan, etti jo vuonna 2020 kayttai-
simme laajasti geenitesteji jopa perustervey-
denhuollossa. Ja ettd kaytdssa olisi geeneihin
perustuvia ennakoivia menetelmia useiden
tavallisten tautien hallintaan. Moneen niista
vieldpé ehkiisymenetelma (1).

Tésté alkoi geeniuskovaisuudeksi kutsu-
mamme ilmio, jota toistaa joidenkin tutkijoiden
liséksi sosiaali- ja terveysministerid. Se on
aiemmin laatimaansa genomistrategian (2) mu-
kaisesti perustamassa Suomeen genomikes-
kusta ja -rekisterid. Kolmen lausuntokierroksen
(2017, 2019 ja 2021) kriittisistd kannoista huo-
limatta valmistelu jatkuu, ja esitys on tulossa
hallituksen kisittelyyn vield kevaalla.

Suitsiminen mahdotonta

Useat tutkimukset ovat osoittaneet, etti jopa
kymmeniin tuhansiin geenimerkkeihin perus-
tuvat polygeeniset riskiluvut (polygenic risk
scores, PRS) eivéit paranna Kliinisiin tekijoihin
ominaisuuksissa tai sairauksissa. Muutos on
korkeintaan muutama prosentti, vailla kliinista
merkitysta (3,4).

Samaan aikaan yhi useampi ihminen tilaa
geenitestin verkosta ja haluaa méarittaé riskin-
sé sairauksiin, jopa sydpiin. Monet testeistd
ovat jokseenkin epitieteellisid eivitka taytd
markkinoijien lupauksia (5).

On toivottu, ettd genomilainsdddannollé voi-
taisiin suitsia kuluttajatestien markkinoita. Se
on mahdotonta, silld Suomen laki ei pure ulko-
maiseen verkkotarjontaan. Valloilleen paéastet-
tyja henkia ei voi enéé sulloa pois.

Nocebho-vaikutuksia

Geenitesteilld voi olla suuria nocebo-vaiku-
tuksia.

Kun kuntotestin tehneille kerrottiin, etta
heilld on heikon suorituskyvyn geeni, tulokset
huononivat toistetussa kuntotestissa riippu-
matta geenimuodosta (6).

Erds geenitestiyritys on tarjonnut jopa
onnellisuuden geenitestid. Milta tuntuisi tietd,
ettd lapsesi on testauttanut onnellisuuden mah-
dollisuudet huonoiksi jo geenien perusteella?

Meidén ladkireiden olisi hyva olla perilld
siitd, mihin geenien ennustuskyky yltia ja mi-
hin ei. Emme voi uskottavasti ratsastaa kahdel-
la hevosella: emme voi ajatella, ettd geenitestit
toimisivat klinikassa mutta eivit samoin toteu-
tetuissa kuluttajatesteissé. Jos tavallisten tau-
tien geenitestit eivit toimi kaupallisina, ne eivit
toimi klinikassakaan.

Elimistén muuttuvaa tilaa mittaavat kuvan-
tamiseen perustuvat, biokemialliset ja myos
geeneihin perustuvat tutkimukset ovat tarkem-
pia ja klinikassa kiyttokelpoisia. Esimerkeiksi
sopivat uudet kuvantamismenetelmét. Ne voi-
vat ennakoida sydininfarktin riskid paikan-
tamalla repedmisriskissé olevat selpelvaltimoi-
den plakit (7). Esimerkkeja ovat myos herkét,
lukuisien aineenvaihdunnan tuotteiden ja
tuhansien veren valkuaisaineiden mittaukseen
perustuvat biokemialliset menetelmét ja hajon-
neista soluista, kuten sydpésoluista, vereen
liuenneen vapautuneen DNA:n mutaatiomaé-
ritykset (8).
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Namaé heijastavat muuttuvan elimiston tilaa
periaatteessa samoin kuin nykyisin jo kiytossa
olevat laboratoriomenetelmét mutta tarkem-
min.

Osuus rajallinen

Perimdmme tulee méiriteltyd hedelmoitys-
hetkelld, kuten horoskooppimerkkimmekin.
Perimédssdmme saattaa olla mutaatioita, joista
monien seuraukset tunnemme hyvin harvinais-
ten sairauksien syind. Suurin osa syovistéd saa
silti alkunsa eldménaikaisista mutaatioista.

Monia yksil6llisid ominaisuuksiamme hedel-
moityshetken geenimme eivét ennusta. Aivom-
mekin ovat yksilolliset kehityskulultaan (9). Jos
joku epéilee, voiko geenien merkitys sittenkaan
olla niin véhiinen jopa sikidnkehityksen aika-
na, katsokoon kimmenselkiensa laskimoita.
Samat geenit, sama kohtuympéristo, erilaiset
laskimopuut.
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On aika siirtyd geeneisti eteenpdin, uusiin
nédkoaloihin tautien méiarityksessi ja enna-
koinnissa. Meidén pitdisi osata kertoa potilail-
lemmekin, ettd tulevaisuuden ennustamises-
sa geenien osuus on rajallinen — itse asiassa
aika vihdinen — eldméintapoihimme verrat-
tuna (10). e

”Jos tautien
geenitestit elvdt
tovmi kaupallisina,
ne elvdt toimi
klinikassakaan.”
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