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DPYD-geenitestaus kliinisessä käytössä

Eri syöpien hoidossa laajasti käytettyihin fluoropyrimidiini-lääkkeisiin (kapesitabiini, tegafuuri ja 5-fluo-
rourasiili) liittyy vakavien haittavaikutusten mahdollisuus. Niistä tyypillisimpiä ovat ripuli, suun ja suo-
len limakalvojen haavaumat, luuydinlama, hermotoksisuus sekä sydänhaitat. Yksi syy haittoihin on di-
hydropyrimidiinidehydrogenaasi-entsyymin (DPD) vajaus ja toimimattomuus, joka johtaa fluorourasiilin 
aineenvaihduntahäiriöön ja kertymiseen elimistöön. Vuonna 2020 Euroopan lääkevirasto (EMA) antoi 
suosituksen, jonka mukaan DPD-entsyymin toimimattomuus tulee selvittää ennen fluoropyrimidiinien 
antamista. Testaus voidaan tehdä tutkimalla potilaan verinäytteestä tunnettuja kliinisesti merkittäviä 
DPYD-geenivariantteja. Fluoropyrimidiinejä ei tule antaa potilaalle ollenkaan, mikäli hänellä todetaan 
täydellinen DPD-entsyymin puutos. Osittaisessa DPD-entsyymin puutostilassa hoito aloitetaan pienen-
netyllä annoksella, mikä pohjautuu kansainvälisiin annossuosituksiin.

E  uroopan lääkevirasto EMA antoi suosi-
tuksen DPYD-geenin testauksesta, kun 
potilaalle aiotaan aloittaa fluoropyrimidii-

ni-solunsalpaajahoitoja (1). DPYD-geeni koo-
daa DPD-entsyymiä, joka metaboloi 5-fluorou-
rasiilia inaktiivisiksi aineenvaihduntatuotteiksi. 
DPD:n heikentynyt aktiivisuus suurentaa aktii-
visen lääkeaineen pitoisuutta, mikä lisää mah-
dollisesti hengenvaarallisten haittavaikutusten 
riskiä. 

Suosituksessa todettiin, että 5-fluorourasiilia 
tai sen aihiolääkkeitä (kapesitabiini ja tegafuu-
ri) sisältäviä syöpähoitoja ei tule antaa poti-
laille, joilta DPD-entsyymiaktiivisuus puuttuu 
kokonaan. Jos potilaalla on osittainen DPD:n 
puutos, hoitavan lääkärin tulee pienentää fluo-
ropyrimidiinin aloitusannosta. Suosituksessa 
todettiin, että eurooppalaisista 9 %:n DPD-
entsyymiaktiivisuus on heikentynyt ja alle 
0,5 %:lta puuttuu DPD-entsyymi kokonaan. 

Vakavien haittavaikutusten estämiseksi suo-
siteltiin DPD-entsyymin toimivuuden selvittä-
mistä ennen ensimmäistä lääkkeen antoa, joko 
mittaamalla urasiilia potilaan verinäytteestä tai 
tutkimalla tiettyjä DPYD-geenimuutoksia. Po-

tilaille suositeltiin kerrottavan, että ennen fluo-
ropyrimidiinien antamista hoitavan lääkärin 
tulisi varmentaa potilaan DPD-entsyymin toi-
mintakyky. Vastaavasti lääkäriä tulisi informoi-
da, jos suvussa on tunnettua DPD-puutosta.

Lisäksi EMA:n suosituksessa nostetaan esil-
le lääkepitoisuusseurannan mahdollisuudet 
parantaa jatkuvana infuusiona annetun fluo-
rourasiililääkityksen hoitotulosta. Fluoropyri-
midiinirakenteisen sienilääkkeen flusytosiinin 
(saatavilla erityisluvalla) osalta ei edellytetty 
etukäteistestausta, mutta tunnetun täydellisen 
DPD-entsyymin puutoksen yhteydessä lääke 
on vasta-aiheinen.

Fluoropyrimidiinit syöpälääkkeinä

Fluoropyrimidiinit ovat käytetyimpiä syöpä-
lääkkeitä useiden kiinteiden kasvainten, kuten 
maha-suolikanava- ja rintasyöpien sekä pään ja 
kaulan alueen syöpien hoidossa (2). Fluoropy-
rimidiineille rakentuvat edenneiden suolisto-
syöpien solunsalpaajayhdistelmät ja varhaisten 
suolistosyöpien liitännäishoidot. 5-fluoroura-
siili (5FU) annetaan eripituisina infuusioina 
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laskimoon, koska se hajoaa suolen limakalvon 
suuren DPD-entsyymiaktiivisuuden vuoksi 
nopeasti. Verenkierrossa puoliintumisaika on 
8–20 minuuttia (3). 

Kapesitabiini on tablettimuotoinen aihio-
lääke, joka metaboloituu maksassa 5FU:ksi 
(KUVA). Lisäksi markkinoilla on suun kautta 
otettava yhdistelmälääke, jossa on 5FU:n aihio-
lääke tegafuuri, suolistoa suojaava oterasiili ja 
DPD:n estäjä gimerasiili. Se on kapesitabiinia 
paremmin siedetty ja sitä käytetään mahasyö-
vän hoidossa, kun potilaat eivät siedä kapesi-
tabiinia. Fluoropyrimidiinien haittavaikutukset 
riippuvat annoksesta ja antotavasta. Haitta-
vaikutukset ovat tyypillisesti ripulia, suun ja 
suolen limakalvojen haavaumia, luuydinlamaa, 
hermotoksisuutta ja sydänhaittoja (4). Kape-
sitabiini aiheuttaa 5FU:ta enemmän käsi-jal-
kaoireyhtymää, jossa kämmenet ja jalkapohjat 
punoittavat, turpoavat ja kipeytyvät (4).

Fluoropyrimidiinien käyttöön liittyy vaka-
vien haittavaikutusten mahdollisuus, joita on 
kuvattu 10–30 %:lla potilaista (4,5). Hanka-
lien asteen 3 tai pahempien haittavaikutusten 
vuoksi fluoropyrimidiinilääkitys tauotetaan tai 

annosta pienennetään. Haittavaikutukset voivat 
myös johtaa kuolemaan. 

Tyypillisessä DPD-puutoksesta johtuvassa 
oireyhtymässä oireet alkavat heti ensimmäisen 
5FU-infuusion jälkeen tai kun tablettimuotois-
ta kapesitabiinia on käytetty muutaman päivän 
ajan. Oireet kehittyvät nopeasti, ja potilas jou-
tuu sairaalaan sekä usein tehohoitoon, mutta 
hoidosta huolimatta valitettavasti usein meneh-
tyy (6,7). Onneksi DPD-puutos on harvinai-
nen, ja näin on tapahtunut vain alle 1 %:lle fluo-
ropyrimidiinihoitoa saavista potilaista (6,8).

5FU:n vaikutusmekanismi

5FU on antimetaboliitti, jonka vaikutukseen 
tarvitaan jakautuva solu (9). 5FU:n sitoutumi-
nen RNA- ja DNA-makromolekyyleihin sekä 
vaikutukset fosfaattipooleihin tappavat syö-
päsolun. 5FU metaboloituu fosforylaasientsyy-
min välityksellä ensin uridiiniksi, joka fosfo-
ryloituu fluorodeoksiuridiinimonofosfaatiksi 
(FdUMP) (KUVA). Tämä aiheuttaa epätasapai-
noa monofosfaattien osuuksiin pääasiallisesti 
estämällä tymidylaattisyntetaasin toimintaa, 

TegafuuriKapesitabiini

5’dFUR

5’dFCR

5’-hydroksitegafuuri FUMP FUDP FUTP RNA-
vaurio

DNA-
vaurio

DNA-
synteesi

5FU

FUDR FdUMP FdUDP FdUTP

Eritys
(virtsa)

1–5 %

10 % > 80 % 
maksassa

dUMP dTMP dTTP
TS

TYMS

FBAL FUPA DHFU

DPD

DPYD

5’dFCR=deoksi-5-fluorosytidiini 
5’dFUR=doksifluridiini 
5-FU=5-fluorourasiili
DHFU=dihydrofluorourasiili 
FUPA=5-fluoro-ureidopropionihappo
FBAL=α-fluoro-β-alaniini 
DPD=dihydropyrimidiinidehydrogenaasi

DPYD=DPYD-geeni 
FUMP=fluorouridiinimonofosfaatti 
FUDP=fluorouridiinidifosfaatti 
FUTP=fluorouridiinitrifosfaatti 
FUDR=fluorodeoksiuridiini 
FdUMP=fluorodeoksiuridiinimonofosfaatti 
FdUDP=fluorodeoksiuridiinidifosfaatti 

FdUTP=fluorodeoksiuridiinitrifosfaatti 
TS=tymidylaattisyntaasi 
TYMS=TYMS-geeni 
dUMP=deoksiuridiinimonofosfaatti 
dTMP=deoksitymidiinimonofosfaatti 
dTTP=deoksitymidiinitrifosfaatti

KUVA. Kaavio fluoropyrimidiinien aineenvaihdunnasta ja 5-fluorourasiilin (5FU) vaikutusmekanismista. 
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ja FdUMP sitoutuu DNA:han. Lisäksi 5FU 
muuntuu fluorouridiiniksi syntetaasientsyymil-
lä, minkä jälkeen fluorouridiini fosforyloituu 
edelleen fosfaateiksi, jotka sitoutuvat RNA:han 
ja DNA:han. 

Fluorodeoksiurasiilimonofosfaatti voi sitou-
tua DNA:han deoksitymidiinimonofosfaatin 
sijasta, jolloin syntyy DNA-ketjun katkoksia. 
Samaan tapaan 5FU:sta konvertoitunut fluo-
rouridiinitrifosfaatti voi sitoutua RNA:han 
ja aiheuttaa häiriöitä RNA:n rakentumisessa. 
Syöpäsoluja tappava vaikutus on yhdistelmä 
RNA- ja DNA-vaurioista sekä solusyklin estos-
ta. DPD inaktivoi 5FU:n 5-dihydrofluoroura-
siiliksi (KUVA).

DPD-entsyymin merkitys

5FU poistuu plasmasta nopeasti (3). Tärkein 
entsyymi 5FU:n eliminaatiossa on DPD, joka 
toimiessaan normaalisti vastaa eliminaatiosta 
yli 80-prosenttisesti, ja sen aktiivisuus on suu-
rinta maksassa (10). DPD-entsyymin puute 
liitettiin potilastapausten myötä poikkeavaan 
fluoropyrimidiinien toksisuuteen. DPD:n aktii-
visuus noudattaa vuorokausirytmiä siten, että 
se on suurimmillaan keskiyöllä ja pienimmil-
lään iltapäivällä (11). Erilaisia DPD-entsyymi-
proteiinimääriä saman elimen hyvänlaatuisissa 
ja pahanlaatuisissa soluissa on myös raportoitu 
(12). Pääsiallisesti eliminaatiosta vastaa mak-
san DPD-entsyymi, jonka määrä väestössä 
noudattaa normaalijakaumaa (13).

DPD-entsyymiä koodaa DPYD-geeni

DPYD-geeni sijaitsee kromosomi 1:n lyhyessä 
käsivarressa (1p21.3), ja se koostuu 23:sta pro-
teiinia koodaavasta eksonista. DPYD-geenistä 
on löydetty yli 200 eri varianttia, joista kui-
tenkin vain pieni osa johtaa pienentyneeseen 
DPD-aktiivisuuteen (14). 

Vuonna 1996 julkaistiin ensimmäiset geeni-
sekvensointitulokset DPYD-geenivariantista, 
jossa yksittäinen nukleotidimuutos aiheutti täy-
dellisen DPD-entsyymin puutoksen (15,16). 
Tätä varianttia, DPYD*2A:ta, esiintyy noin 
2 %:lla eurooppalaisista. Heterotsygoottisena 
se vähentää DPD-entsyymiaktiivisuutta noin 

puoleen, homotsygoottisena se taas aiheuttaa 
entsyymin täydellisen puutoksen. 

Muut kliinisesti merkittävät variantit ovat 
DPYD*13, c.2846A>T ja haplotyyppi B3. Näis-
tä neljästä variantista DPYD*2A ja DPYD*13 
aiheuttavat homotsygoottisina täydellisen 
DPD-entsyymin puutoksen. DPYD-variantit 
c.2846A>T ja haplotyyppi B3 on liitetty osit-
taiseen DPD-entsyymiaktiivisuuden vähene-
miseen. Nämä neljä varianttia muodostavat yh-
dessä nykysuositusten perustan (17–19). Kes-
kimäärin 5–8 %:lla variantti esiintyy heterotsy-
goottisena ja alle 0,5 %:lla homotsygoottisena.

DPD-aktiivisuuden tutkiminen

Hoitoa edeltävän DPYD-geenitestauksen ta-
voitteena on tunnistaa potilaat, joiden DPD-
entsyymin aktiivisuus on puutteellinen ja joilla 
on suurentunut riski saada hoidosta vakavia 
haittavaikutuksia (1,18). Tavoitteena on, ettei 
testaaminen tarpeettomasti viivytä hoidon aloi-
tusta, jolloin testaus pitää siis tehdä sille anne-
tuissa aikarajoissa. Testaaminen ei kuitenkaan 
ole aivan yksinkertaista. Vuosien varrella on eri 
menetelmien ja koeasetelmien kautta löydetty 
nykysuositusten mukainen käytäntö. 

Käytetyin menetelmä pohjautuu DPYD-
geenivarianttien tunnistamiseen potilaan veri-
näytteestä. Sekvensoimalla koko DPYD-geeni 
sekä määrittämällä mahdolliset geenialueen ko-
piolukumuutokset (deleetiot tai duplikaatiot) 
esimerkiksi MLPA-tutkimuksella (multiplex 
ligation-dependent probe amplification) voi-
daan määrittää kaikki geenin eksonialueilla si-
jaitsevat geenivariaatiot. Nykymenetelmät poh-
jautuvat hyvin usein niiden neljän variantin tai 
joidenkin niistä  (DPYD*2A, DPYD*13, DPYD 
HapB3 ja DPYDc.2846A>T) tunnistamiseen, 
joiden yhteydestä entsyymiaktiivisuuteen ja 
fluoropyrimidiinihoidon toksisuuteen on riit-
tävästi näyttöä.

Varianttien esiintymistaajuus vaihtelee eri 
väestöissä, ja tiedetäänkin, että muun muassa 
DPYD*13 on hyvin harvinainen eurooppalai-
silla (TAULUKKO 1) (18). Jos DPYD-tutkimus 
kohdennetaan vain neljään varianttiin, on vaa-
rana, että sivuutetaan jokin muu DPD-entsyy-
min aktiivisuuteen vaikuttava geenivariantti. 
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Kohdennetulla ennakoivalla DPYD-geno-
tyypityksellä pystytään merkittävästi vähentä-
mään fluoropyrimidiinistä aiheutuvia vakavia 
haittavaikutuksia, ja genotyypityksen on to-
dettu olevan kustannustehokasta (20). Samalla 
on tärkeää huomata, ettei laajempikaan DPYD-
genotyypitys yksin tunnista ja löydä kaikkia 
DPD-puutostilasta kärsiviä. Potilaiden oireiden 
seuranta on joka tapauksessa tärkeää. Multimo-
daalinen testaustapa, jossa yhdistyvät geno- ja 
fenotyypitys, voisi lisätä testauksen herkkyyttä. 
Tämä onkin kirjattu Group of Clinical Phar-
macology in Oncology –UNICANCERin 
ja French Network of Pharmacogeneticsin 
uusimpiin suosituksiin (21).

DPD-entsyymipuutoksen tutkimisen fe-
notyyppiin pohjautuvia menetelmiä ovat ää-
reisveren mononukleaarisoluista (peripheral 
blood mononuclear cells, PBMC) mitattava 
DPD-entsyymiaktiivisuus sekä veren urasiili- 
ja dihydrourasiilipitoisuuksien mittaaminen. 
Maksan ja perifeeristen mononukleaaristen 
verisolujen DPD-entsyymiaktiivisuuksien vä-
lillä on raportoitu merkittävä vastaavuus, mutta 
ne eivät ole suoraan verrannollisia (rajallinen 
selitysosuus, R2 < 0,6) (22). Siksi veren DPD-
aktiivisuustestejä ei käytetä yksin seulonnassa, 
mutta niitä voidaan käyttää varmentamaan gee-
nitesteillä löydettyjä DPYD-havaintoja.

DPD-entsyymi muuttaa urasiilin dihydrou-
rasiiliksi, jolloin näiden suhteen on ajateltu toi-
mivan entsyymiaktiivisuuden mittarina. Näin 
urasiili- ja dihydrourasiilipitoisuuksia on käy-
tetty DPD-aktiivisuuden endogeenisinä merk-
kiaineina. Täydellinen DPD-entsyymipuutos 
näkyy todennäköisesti urasiilipitoisuuksissa, 
mutta osittaisten puutosten yhteydessä tätä ei 
ole osoitettu yhtä hyväksi kuin DPYD-geenites-
tausta (23,24).

Kansainväliset suositukset

Kansainvälisissä farmakogeneettisissä suosituk-
sissa ohjataan, miten fluoropyrimidiiniannok-
sia tulisi säätää potilaan DPYD-geenin alleelien 
perusteella. Clinical Pharmacogenetics Imple-
mentation Consortium (CPIC) ja Dutch Phar-
macogenetics Working Group (DPWG) ovat 
suosituksista käytetyimmät (18,25). CPIC:n 
suositus on päivitetty helmikuussa 2020. 

Eri alleeleille on annettu CPIC:n taulukossa 
aktiivisuuspisteet (0, 0,5 ja 1), joiden mukaan 
potilaat voidaan jakaa hitaisiin, normaalia hi-
taampiin ja normaaleihin DPD-metaboloijiin ja 
joihin annossuositukset perustuvat (TAULUKOT 1 
ja 2). Potilaan molemmat DPYD-alleelit saavat 
omat pisteensä, joiden summa määrittää suo-
situsten mukaisen annoksen (TAULUKOT 1 ja 2). 

TAULUKKO 1. Neljän tunnetuimman DPYD-variantin alleelitaajuudet eurooppalaisessa ja suomalaisessa väestös-
sä sekä näiden aktiivisuuspisteet Clinical Pharmacogenetics Implementation Consortiumin (CPIC) kansainvälisen 
suosituksen pohjalta (18,26,27).

DPYD-variantti Eurooppalaiset Suomalaiset Aktiivisuuspistemäärä (CPIC)

c.1905+1G>A (*2A) 1,6 2,3 (2,4) 0

c.1679T>G (*13) 0 0,01 (0) 0

c.2846A>T 0,7 0,03 (0) 0,5

c.1129-5923C>G, c.1236G>A (HapB3) 4,7 1,3 (3,0) 0,5

Normaalisti toimiva variantti 1

TAULUKKO 2. Aktiivisuuspisteisiin perustuva fluoropyrimidiinien annossuositus perustuu Clinical Pharmacoge-
netics Implementation Consortiumin (CPIC) suositukseen.

Aktiivisuuspistemäärä DPD-fenotyyppi Annos standardiannoksesta

0 Hidas metaboloija 0 %

0,5 Hidas metaboloija 0 %

1 Normaalia hitaampi metaboloija 50 %

1,5 Normaalia hitaampi metaboloija 50 %

2 Normaali metaboloija 100 %

DPYD-geenitestaus kliinisessä käytössä
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Aktiivisuuspistesummat 0 ja 0,5 tarkoit-
tavat hidasta metaboloijaa, jolle ei tule antaa 
fluoropyrimidiinilääkitystä (TAULUKKO 2). Kun 
aktiivisuusarvo on 1(–1,5), suositetaan aloitus-
annosta, joka on 50 % (25–50 %) normaalian-
noksesta. Aktiivisuuspistesumma 2 kuvastaa 
normaalia entsyymiaktiivisuutta. Suositukseen 
sisältyy myös CPIC:n sivuilta (cpicgx.org) saa-
tavilla oleva päivittyvä tausta-aineisto, joka si-
sältää tietoa eri DPYD-alleelien aktiivisuudesta, 
esiintyvyydestä ja genotyypi-fenotyyppitaulu-
kon.

Päätelmät

Geenitekniikat kehittyvät ja muuttavat syöpä-
hoitoja, kun käyttöön tulee uusia lääkkeitä ja 
jo käytössä olevat lääkkeet muuttuvat. DPD-
entsyymipuutos on tunnettu vuosikymmeniä, 
ja siihen on liitetty toksinen oireyhtymä. Vasta 
kun geenitekniikka mahdollisti laajamittaisen 

testauksen ja laajat potilastutkimukset, siitä tuli 
osa kliinistä hoitokäytäntöä. 

Kohdennettu DPYD-geenitesti tunnistaa 
kliinisesti merkittäviksi osoitetut variantit. Ho-
motsygoottien, joilta DPD-aktiivisuus puuttuu 
kokonaan, ei tule saada fluoropyrimidiinejä 
ollenkaan. Myös potilaiden, joiden aktiivisuus-
pistemäärä on 0,5, on suositusten mukaisesti 
vältettävä fluoropyrimidiinilääkitystä. Potilai-
den, joiden DPD-aktiivisuus on vähentynyt, 
fluoropyrimidiinin aloitusannosta tulee pie-
nentää, minkä jälkeen annosta voidaan varo-
vasti suurentaa potilaan veriarvojen ja kliinisen 
tilan perusteella. Tässä voi olla apua verisolujen 
DPD-entsyymitestauksesta, joka voi antaa viit-
teen siitä, että aloitusannoksen jälkeen voidaan 
sovittaa annos nopeammin suuremmaksi. Jos 
potilaalle ilmaantuu toksisuutta, se otetaan an-
noksissa huomioon.

Yleisesti testataan neljää (tai kuutta, mikäli 
haplotyyppi B3:sta tutkitaan kaikki yleensä yh-
dessä esiintyvät variantit) DPD-entsyymipuu-
tokseen liitettyä varianttia, joiden yleisyys eri 
väestöissä vaihtelee. Myös DPD-entsyymiak-
tiivisuuteen merkittävästi vaikuttavaa, suoma-
laiseen geeniperimään liittyvää ja todennäköi-
sesti maassamme muuta maailmaa yleisempää 
deleetiota DPYD-geenin eksonissa 4 tutkitaan 
(26). Teknisesti kyseisen deleetion liittäminen 
seulontapaneeliin ei ole suoraviivaista, ja sen 
selvittämiseen tarvitaan koko geenin sekven-
sointitutkimusta sekä kopiolukuanalyysiä. 

Eksonin 4 deleetio pystytään vaihtoehtoises-
ti tunnistamaan räätälöidyllä tutkimusmenetel-
mällä genetiikan laboratoriossa. Fenotyyppites-
tinä suora DPD-entsyymitesti on varioiva eikä 
kelpaa seulontatestiksi. Urasiilin verestä mää-
rittämisen avulla nähtävästi löydetään potilaat, 
joilta DPD puuttuu täysin, mutta veritestit ei-
vät riitä osoittamaan osittaisia DPD-entsyymin 
puutoksia. 

Edellisiin menetelmiin verrattuna DPYD-gee-
nitestin parhaana puolena on vahva tutkimus-
näyttö tiettyjen varianttien yhteydestä entsyy-
miaktiivisuuteen ja kliinisiin päätetapahtumiin. 
Käytetyn geenitestin laajuus tosin asettaa omat 
rajoitteensa testin herkkyydelle DPD-entsyymi-
puutoksen löytymisen osalta, jos koko DPYD-
geenialuetta ei tutkita. Onkin oletettavissa, että 

Ydinasiat
 8 Fluoropyrimidiinit ovat käytetyimpiä 

lääkkeitä monien syöpien hoidossa, mut-
ta niiden käyttöön liittyy vakavien haitto-
jen mahdollisuus.

 8 DPYD-geenimuunnos voi aiheuttaa 
DPD-entsyymin aktiivisuuden heikenty-
mistä, joka johtaa aktiivisen lääkeaineen 
pitoisuuden ja haittavaikutusriskien suu-
renemiseen.

 8 Heikentyneeseen entsyymiaktiivisuuteen 
liittyvät DPYD-geenit tulisi Euroopan lää-
keviraston suosituksen mukaan testata 
ennen fluoropyrimidiinilääkityksen aloit-
tamista.

 8 Henkilölle, jolla on täydellinen DPD-
entsyymipuutos, ei tule antaa fluoropy-
rimidiinejä.

 8 Osittaisen DPD-entsyymipuutoksen yh-
teydessä lääkityksen annossuositus poh-
jautuu kliinisesti merkittävien DPYD-
geenivarianttien saamiin aktiivisuuspis-
teisiin.
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lisääntyvä tieto eri DPYD-varianttien merkityk-
sestä edelleen kehittää geenitestausmenetelmi-
en laajuutta ja toteutustapoja mahdollisimman 
tarkoituksenmukaisiksi ohjaamaan fluoropyri-
midiinipohjaisia syöpähoitoja. 

Lopuksi

EMA:n antama suositus on joka tapauksessa 
tuonut DPYD-geenitestauksen kliiniseen käyt-
töön. Suomessa DPYD-geenitestausta tehdään 
nykyisin useammassa toimipisteessä vaihtele-

vin variantti-sisällöin. Entsyymiaktiivisuustes-
taus onnistuu ainoastaan ulkomailla, esimer-
kiksi Amsterdamissa. 

Geenitestituloksen perusteella täydellisestä 
entsyyminpuutteesta kärsiville potilaille osa-
taan hakea muita hoitomuotoja. Osittaisesta 
entsyyminpuutteesta kärsivien annoksia voi-
daan pienentää suositusten mukaisesti. Loppu-
tuloksena on geenitekniikan yksilöllistämä so-
lunsalpaajahoito, jolla DPD-puutteiset potilaat 
voidaan säästää mahdollisesti hengenvaarallisil-
ta haittavaikutuksilta. ■
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