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1. JOHDANTO

Geeneihin liittyvat tutkimusmenetelmat ovat kehittyneet viimeisen kymmenen
vuoden aikana nopeammin kuin mikadn muu la&ketieteen ala ja kehitys jatkuu
edelleen. Viimeaikainen molekyyligeneettisten tutkimusmenetelmien kehitys on
mahdollistanut perinndllisten tautien ja niitd aiheuttavien geenivirheiden tutkimi-
sen. Ihmisell& tunnetaan jo yli 6 000 yhden geenin sairautta. N&istd 1 400 sairau-
dessa tautigeeni on paikannettu ja yli 600 sairaudessa tunnetaan geenivirhe tai
useampia virheitd. Kansainvalinen Human Genome Project tahtd4 koko ihmisen
geenien emasjarjestyksen tunnistamiseen vuoteen 2005 mennessd. Téhén tutki-
mukseen osallistuvat useat kymmenet laboratoriot ympari maailmaa ja tieto tulee
kaikkien tutkijoiden saataville tietoliikenneyhteyksien kautta. Kun kaikkien ihmi-
sen geenien rakenne tunnetaan, tulee periaatteessa mahdolliseksi my6s yksilon
useankin tautigeenin nopea tunnistus ilman ennakoivaa tietoa tautigeenin esiinty-
misesta suvussa. Geenitutkimuksen avulla on mahdollista vahentad periytyvien
tautien esiintyvyytta tai niistd aiheutuvaa terveyshaittaa tunnistamalla tauteja nii-
den oireettomassa vaiheessa, tunnistamalla tautigeenin kantajia tai sikion tauteja.

Tutkimusmenetelmien kehittyessd on jo tormétty alan kaupallistumiseen ja sen
mukanaan tuomiin ongelmiin. Geenitekniikkaan perustuvia kotitestejé on kehitet-
ty, ja nditd sekd muita geneettiseen tietoon perustuvia tutkimuksia mainostetaan
muun muassa Internetin vélityksella.

Geneettisen seulonnan toteuttamiseen liittyy monia mm. psykologisia, eettisia, yh-
teiskunnallisia ja sosiaalisia nakdkohtia. Psykologisia vaikutuksia arvioitaessa on
otettava huomioon seulontaan osallistumiseen ja siita kieltdytymiseen liittyvét te-
kijat seka seulonnan tulosten vaikutukset yksilon ja hanen laheistensd elamaan.
Eettisestd ndkokulmasta voidaan pohtia mm. seulontojen vapaaehtoisuutta tai pa-
kollisuutta. Seulonnan tulosten vaikutuksia tulee tarkastella myds mahdollisen
syrjinnan kannalta. Yhteiskunnan suhtautuminen geneettisiin sairauksiin vaikuttaa
puolestaan ihmisten nakemyksiin ja osallistumiseen geneettiseen seulontaan.

Suomessa ei ole geneettistd seulontaa koskevaa lainsdadantod tai valtakunnallista
seurantajarjestelméa. Sosiaali- ja terveysministerié on asettanut tdméan tyéryhman
selvittdméan geneettistd seulontaa koskevaa kansainvélista sdantelyé ja kaytantoa
sekd ndiden selvitysten pohjalta tekeméan ehdotukset sdéntelystd, ohjauksesta ja
seurannasta Suomessa. Ty0ryhmdan muistiossa selvitetd&n ensin joitakin aihepii-
riin kuuluvia kasitteitd, kuten erilaiset perinndlliset taudit ja geenitestit. Toisessa
luvussa kerrotaan geneettisista seulonnoista, néit4 koskevista kokemuksista ja va-
eston asenteista seulontoja kohtaan. Geenitesteihin ja -seulontoihin liittyvaa kan-
sallista lains&dadant6d, erdiden muiden maiden lainsdadantoa sekd kansainvalisia
sopimuksia selostetaan seuraavissa luvuissa. Luvussa 6 tarkastellaan geneettisten
seulontojen vaikutuksia seka niihin liittyvié ongelmia ja luvussa 7 seulontojen eri-
tyispiirteitd Suomessa. Tyéryhman ehdotukset on koottu 8. lukuun. Muistiossa ei
kasitelld raskaudenaikaisia seulontatutkimuksia sikion kromosomipoikkea-
vuuksien tai erdiden muiden synnynndisten kehityshéirididen toteamiseksi.

1.1. Maaritelmat



Geneettiselld seulonnalla (screening) tarkoitetaan véestdssa tai sen rajatussa
osassa suoritettavia tutkimuksia, joiden avulla pyritdan tunnistamaan a) lievaoi-
reinen tai taysin oireeton periytyva tauti, b) peittyvésti periytyvén sairauden tauti-
geenin kantajat, joiden jélkel&iset voivat saada kyseisen sairauden jos molemmat
vanhemmat siirtavéat jalkel&iselle virheellisen geenin ja ¢) monitekijdisen sairau-
den sairastumisalttiutta lisddvia geeneja tai niiden yhdistelmia.

Diagnostisella geenitestauksella tarkoitetaan periytyvan taudin tunnistamista
henkil6ll4, jolla on tautiin viittaavia 10ydoksié tai sukuhistoria.

Ennustavalla geenitestauksella tarkoitetaan vallitsevasti periytyvad tautia sairas-
tavan yksilon oireettomien sukulaisten tutkimista.

Geenitestilla téssd yhteydessa tarkoitetaan geenimuutoksen toteamista ihmisen
DNA:ssa.

Geenitestill& voidaan todeta:

1) Oireisen yksilon (potilaan) periytyvé sairaus. Samoin alkion tai sikion sairaus
raskauden aikana.

2) Peittyvasti periytyvan tautigeenin kantajuus terveelld ihmiselld. Tutkimuksella
on merkitysta ainoastaan kantajan jélkel&isille, jotka voivat saada kyseisen tau-
din mikali toinenkin vanhemmista siirtdd saman geenin virheen jalkelaiselle.

3) Myohemmin ilmaantuva perinn6llinen sairaus tutkimushetkell& taysin terveelld
henkil6lla. Ns. ennustava geenidiagnoosi.

4) Lisaantynyt alttius sairastua mydhemmassa elamanvaiheessa monitekijaisesti
periytyvaan tautiin.

Geneettisella testilla tdssa yhteydessa tarkoitetaan muita periytyvien tautien dia-
gnostisia laboratoriotutkimuksia. Niill& mitataan geenin tuotteen méaréa, laatua,
toimintaa tai néihin liittyvad aineenvaihdunnan tuotetta.

Geenitestin sensitiivisyydella tarkoitetaan sen tarkkuutta tunnistaa kaikki vées-
tOssé esiintyvat saman taudin mutaatiot.

Geenitestin spesifisyydella tarkoitetaan sen tarkkuutta todeta tietty tautimutaatio
ihmisen DNA:ssa.

Haplotyypilla tarkoitetaan tietyn alleeliyhdistelman periytymista tutkittavan gee-
nin l&heisyydessa.

Alleeli on isalta tai aidilta peritty geeni tai DNA-jakso, joka voidaan tunnistaa
emaésvaihtelun perusteella.

1.2. Perinndlliset taudit ja tautialttiudet



Ihmisen perimdssé arvioidaan olevan noin 80 000 geenid. Geenit rakentuvat
DNA:sta, jonka nukleiinihappojdarjestyksen perusteella muodostuvat solun toi-
minnalle tarkeat valkuaisaineet. Virhe DNA:n emasjarjestyksessa eli mutaatio voi
aiheuttaa perinndllisen taudin tai tautialttiuden. Geenit sijaitsevat tietyssa jarjes-
tyksessd kromosomeissa solun tumassa. Ihmiselld on 46 kromosomia, joista puo-
let on peritty isalta siittion valitykselld ja puolet &idiltd munasolun kautta. Kro-
mosomeista 22 paria on keskendan identtisid (autosomit), mutta sukupuolikro-
mosomien pari on naisilla XX ja miehilla XY.

Periytyvét sairaudet voidaan jakaa seuraaviin ryhmiin:

1. Yhden geenin sairaudet, joita ihmiselld tunnetaan yhteens& noin 6 000, periy-
tyvat joko vallitsevasti tai peittyvasti.

Vallitsevassa periytymisessa virhe geeniparin toisessa geenissa (alleelissa) aiheut-
taa sairauden ilmenemisen. Tautia sairastavan yksilon jalkeldisella on 50 %:n to-
dennékoisyys saada virheellinen geeni ja sen aiheuttama sairaus. Tallaisia tauteja
tunnetaan yli 3 000.

Peittyvassa periytymisessa sairaalla yksiloll4 on geenivirhe geeniparin molemmis-
sa alleeleissa. Sairaan yksilon molemmat vanhemmat ovat taudin suhteen terveita,
mutta heill& on geenivirhe toisessa alleelissa. Peittyvasti periytyvan taudin toden-
nakoisyys kahden tautigeenin kantajan jalkeldisilla on 25 %. Tallaisia tauteja tun-
netaan yli 2 000. Jokaisella ihmisell& on arvioitu olevan perimassaan 5 - 10 peit-
tyvasti periytyvén taudin geenivirhetta.

X-kromosomisessa eli sukupuoleen sitoutuneessa periytymisessa virheellinen
geeni sijaitsee X-kromosomissa ja tauti periytyy siten miehilld ja naisilla eri lailla.
X-kromosomisesti peittyvasti periytyvissa taudeissa tautigeenin kantajanaiset ovat
terveitd ja 50 % heidan poikalapsistaan on sairaita ja 50 % tytdista tautigeenin
kantajia  saatuaan  didiltdédn  geenivirheen  siséltdaman  X-kromosomin.
X-kromosomisesti vallitsevasti periytyvissa taudeissa my6s geeninkantajanaisilla
on oireita. Sukupuoleen sidotusti peittyvésti periytyvia tauteja tunnetaan noin 500.

2. Monitekijaisesti periytyvat taudit syntyvat usean geenin ja joidenkin ympa-
ristotekijoiden yhteisvaikutuksesta. Téhadn ryhmé&éan kuuluvat synnynndiset epé-
muodostumat sek& monet aikuisian tavalliset sairaudet kuten sokeritauti, sepelval-
timotauti, mielenterveyden hairiét ja Alzheimerin tauti. Geneettisen alttiuden
maara vaihtelee eri taudeissa.

3. Ihmisen periméan virheisiin kuuluvat myoskin kromosomivioista aiheutuvat
sairaudet. Suurin osa ndista johtuu sattumalta tapahtuneesta sukusolujen jakau-
tumishairiostd, eivéatka ne tavallisesti ole perinndllisia.

1.3. Diagnostiset geenitutkimukset

1.3.1. Geenitestit



Geenitestilla pyritaan tunnistamaan tautiin liittyva emasmuutos tutkittavan DNA-
néytteesta (yleensé verindyte).

Geenitestien erityisominaisuuksia ovat:

1) DNA-muutos on pysyva eika tutkimusta yleensé tarvitse toistaa.

2) Tutkimustulos on yleens& hyvin spesifinen, ts. geenivirheen toteaminen ilmoit-
taa periytyvan taudin tai tautigeenin kantajuuden suurella varmuudella. Né&in ei
kuitenkaan ole monitekijaisten tautien alttiusgeenien suhteen.

3) Geenitestin normaali tulos ei aina poissulje taudin tai kantajuuden mahdolli-
suutta, koska sama tauti voi aiheutua erilaisista geenivirheist4, ts. geenitestin
sensitiivisyys vaihtelee eri taudeissa ja eri vaest0issa.

4) Geenitestit antavat informaatiota my0ds lahisukulaisten geeneisté ja mahdolli-
sista riskeista.

5) Testi voi antaa tietoa sairastumisesta tai sen riskistéd ajallisesti vuosikymmeni&
ennen tapahtumaa.

1.3.2. Geenikytkenta

Mikali taudin tiedetddn kytkeytyvan tiettyyn kromosomialueeseen, voidaan jo en-
nen tautimutaation 16ytymista tauti ja sen kantajat lahisuvussa diagnosoida kysei-
sen alueen geenimerkkien periytymisen vertailulla. Tutkimus edellyttaa, etta per-
heen sairaan henkildn ja useamman terveen sukulaisen DNA-ndyte on kaytettavis-
sé vertailua varten. Téllaiseen tutkimukseen liittyy yleensd muutaman prosentin
virheriski.

2. GENEETTISET SEULONNAT JANIIDEN TAVOITTEET

2.1. Yleista

Geneettisen kuten muidenkin seulontojen jarjestdmiseen on liittynyt olennaisena
osana perinndllisyysneuvonta sekd ennen testin suorittamista ettd sen jalkeen.
Neuvonnassa henkilGille pyritddn antamaan riittdvasti tietoa kyseisesta testista,
jotta he voivat tehda itsendisen paatoksen osallistumisestaan seulontaan.

WHO on antanut yleisen seulontoja koskevan suosituksen, jonka mukaan seulon-
nan edellytyksend on, etté

1) sairaus on merkittéva terveysongelma

2) sairauteen on hyvaksytty hoitomuoto

3) diagnostiset ja terapeuttiset laitteet ja tilat ovat kéytettavissé

4) sairaus on todettavissa piilevéna tai oireilun aikaisessa vaiheessa

5) seulontaan soveltuva testi tai tutkimusmenetelma on kéytettavissa

6) testi- tai tutkimusmenetelma on yleisesti hyvéaksytty

7) taudin eteneminen tapauksissa, joissa sité ei hoideta, on riittavasti selvitetty



8) on olemassa suunnitelma hoidon jarjestdmiseksi

9) taudin toteamisesta aiheutuneet kustannukset ovat kohtuullisia suhteessa
terveydenhuollon kokonaiskustannuksiin

10) seulonta on jatkuvaa.

N&ma suositukset on laadittu aikana, jolloin tieto geeneistd ja geenitesteista oli
vahéista. WHO:n suosituksia voidaan kuitenkin soveltuvin osin noudattaa gee-
niseulonnoissa.

2.2. Raskaudenaikaiset diagnostiset geenitutkimukset

Geenitesteilla voidaan todeta sikion perinndllinen sairaus istukka- tai lapsivesi-
naytteestd tai jo 8- tai 16-soluasteisesta alkiosta (ns. preimplantaatio-
diagnostiikka). Perhe voi téllgin halutessaan valttya sairaan lapsen saamiselta ras-
kauden keskeytyksen avulla tai avustetun hedelmdityksen kyseessé ollessa teke-
malla alkiotutkimus ja jattamalla geenivirheen omaava alkio viematta aidin koh-
tuun. Naissa tapauksissa perheen aikaisempi anamneesi (tautihistoria) tai suorite-
tut geneettiset tutkimukset ovat osoittaneet periytyvéan sairauden todennékoisyy-
den olevan suurentunut. Koeputkessa hedelmditetyn alkion geenidiagnostiikka on
toistaiseksi vield kehittelyvaiheessa.

2.3. Vastasyntyneiden seulonta

Vastasyntyneiden seulontatutkimuksilla pyritddn tunnistamaan lapsen periytyva
sairaus mahdollisimman pian syntymaén jélkeen, jotta taudin aiheuttama haitta voi-
taisiin varhain aloitetulla hoidolla valttd4d. Suomessa on kéyt6ssa ainoastaan syn-
nynndisen kilpirauhasen vajaatoiminnan seulontaohjelma napaverindytteen hor-
monimadrityksen (TSH) avulla.

2.4. Tautigeenin kantajien seulonta

Peittyvésti periytyvien tautien geeninkantajien seulonnan tavoitteena on tunnistaa
kahden geeninkantajan muodostamat riskiparit, joilla on aina 25 %:n riski saada
sairas lapsi. Riskiparit voivat vélttda sairaan lapsen saamisen vapaaehtoisen lap-
settomuuden, adoption tai sikiotutkimuksen ja tarvittaessa raskauden keskeytyk-
sen avulla. Tautigeenin kantajien seulontaa on Suomessa toistaiseksi tehty vain
rajoitetuissa pilottitutkimuksissa.



2.5. Ennustava geenitestaus

Ennustavaa geenitestausta sovelletaan ensisijaisesti vallitsevasti periytyvissa sai-
rauksissa, joille on ominaista oireiden ilmaantuminen vasta aikuisidssa. Taudin
myohéinen ilmaantuminen saattaa usein suuren sukulaisjoukon riskitilanteeseen
sukulaisuusasteen mukaisesti. Geenitesti joko poistaa sairauden riskin tai osoittaa
tutkittavalla geenivirheen, milla perusteella tdmaé tietaa tulevansa my6hemmin sai-
rastumaan kyseiseen tautiin. Tallaisia tauteja ovat mm. Huntingtonin tauti ja eraat
muut keskushermoston sairaudet sekd familiaalinen hyperkolesterolemia. Joissa-
kin sydpamuodoissa pieni osa tapauksista on yhden geenin virheesta aiheutuvia ja
samalla lailla vallitsevasti periytyvid. Rintasyodvasta ja paksunsuolen syovasta
noin 5 % on yhden geenin virheesta aiheutuvia.

2.6. Tautialttiuksien seulonta

Useat aikuisian tavalliset sairaudet syntyvat perintotekijoiden ja ympéristotekijoi-
den yhteisvaikutuksesta. Seulonnan tarkoituksena on I0ytad tautialttiutta lisadvia
geeniyhdistelmid, jolloin tautialttiit yksilot voitaisiin ohjata ennalta ehkaiseviin
toimenpiteisiin ja taten valttaa tai lieventéd geneettisen alttiuden ennakoimaa sai-

Geneettisen alttiuden méaaréévia geenejé voidaan erdissa taudeissa jo tunnistaa.
Tallaisia ovat mm. erddt HLA-haplotyypit insuliini-diabeteksessa ja ApoOE-
haplotyypit Alzheimerin taudissa. Toistaiseksi kuitenkin ndmé ja eréat muutkin
vastaavat geenitutkimukset pystyvat verraten huonosti ennustamaan taudin puh-
keamista eika alttiusgeenien seulontaa ole laajassa mittakaavassa tehty. Perimén
merkityksen selvittdminen vaatii runsaasti uutta tutkimustietoa ennen kuin voi-
daan suunnitella ndiden tautien geenitestejé.

2.7. Kokemuksia geenitesteista ja geneettisista seulonnoista

2.7.1. Ulkomaat

Ensimmaiset geneettiset seulonnat aloitettiin jo 1960-luvulla. Rh-veriryhmén tes-
tauksella voitiin vélttdd Rh-negatiivisten aitien lasten vammautuminen antamalla
aideille vasta-ainetta synnytyksen jalkeen. Toinen laajassa kédytdssa oleva seulon-
taohjelma eri Euroopan maissa on ollut fenylketonurian seulonta vastasyntyneilta,
jolloin riskilasten henkinen kehitysvammaisuus voidaan estaa oikealla ruokavali-
olla.

Peittyvasti periytyvien tautien geeninkantajien seulonnan ensimmainen toteutus
oli lasten vaikean aivosairauden Tay-Sachsin taudin kantajien seulonta, joka aloi-
tettiin 1970-luvun alussa Amerikan juutalaisvaestdssa. Juutalaisvéeston aktiviinen
osallistuminen on vahentanyt taudin esiintymistd Yhdysvalloissa ja Israelissa noin
90 %. Samanlaisia kokemuksia on saatu Valimeren maissa peittyvasti periytyvén
veritaudin beeta-thalassemian kohdalla. Kokemukset thalassemian seulonnasta



2.7.2.

2.7.3.

Vélimeren alueella ovat osoittaneet, ettd vdestdseulonta on onnistunut parhaiten
silloin, kun se on kohdistettu pienelle korkean riskin alueelle ja seulonnan suorit-
tajat ovat olleet hyvin koulutettuja. Eurooppalaisen véeston yleisimmén peittyvas-
ti periytyvan taudin, kystisen fibroosin, geeninkantajien seulontaohjelmia on
kaynnistetty kokeiluluontoisesti useissa maissa.

Ennustavasta geenitestauksesta vallitsevasti periytyvissa taudeissa on eniten ko-
kemusta dementiaan ja pakkoliikkeisiin johtavan Huntingtonin taudin riskiper-
heissa eri puolilla maailmaa. Testauksiin on yleensa osallistunut vain pieni osa
riskisukulaisista.

Suomalaiset kokemukset

Koko vaestoon suunnattuja geeniseulontoja ei Suomessa ole tehty. Seulontojen
edellytysten selvittamiseksi tehtiin peittyvasti periytyvan lasten aivotaudin, aspar-
tylglukosaminurian (AGU) seulontatutkimus 1994 - 96 Helsingin neuvoloissa
raskaana oleville naisille raskauden ensimmaisen kolmanneksen aikana (LL Marja
Hietala ym.). Noin 95 % dideistd halusi osallistua seulontaan, jossa todettiin tauti-
geenin kantajia olevan noin 1:65. Kokemukset osoittivat, ettd geeniseulonnat ovat
helposti toteutettavissa neuvolaverkoston puitteissa ja ettd kaytetty laboratorio-
menetelma soveltuu hyvin suurien ndytemaarien tutkimiseen. Noin 2 000 raskaa-
na olleeseen naiseen kohdistuneen kyselytutkimuksen mukaan valtaosa heista ko-
ki seulonnan myonteisesti ja vain aniharva katui osallistumistaan. Vastaava pilot-
titutkimus on tehty myds Kuopiossa, jossa AGU-geeninkantajien liséksi seulottiin
my0s erddn toisen peittyvasti periytyvan aivosairauden, INCL-taudin ja X-
kromosomisesti periytyvan fragiili-X oireyhtymén kantajia. Kuopion kokemukset
osoittivat ennakolta tapahtuvan eettisen keskustelun ja testiin osallistuville annet-
tavan riittdvan neuvonnan tarpeellisuuden, jotta onnistunut seulonta saadaan to-
teutettua.

Ennustavaa geenidiagnostiikkaa on Suomessa tehty Huntingtonin taudissa ja
erdissa muissa neurologisissa sairauksissa henkildille, jotka ovat sukutietojen pe-
rusteella kuuluneet riskiryhmaan. Ennustavaan geenitestiin on osallistunut neu-
vonnan jalkeen 40 % tutkituista.

Periytyvan paksunsuolen syopaa (HNPCC) ja periytyvaa rintasyopaa sairastavien
suvuissa on myos tehty geenitesteja oireettomien geeninkantajien tunnistamiseksi.

Vaeston asenteet

Véeston asenteita geenitesteihin ja geneettiseen seulontaan on selvitetty yhteis-
tyossd Kansanterveyslaitoksen ja Turun yliopiston kanssa. Valtaosa vastaajista
(yli 90 %) suhtautui myonteisesti geenitesteihin. Yhté suuri osa luotti suomalaisen
terveydenhuoltojarjestelman kykyyn huolehtia geenitutkimusten jérjestamisesta ja
uskoi itse pystyvéansa paattamaan geenitesteihin osallistumisesta ja tulosten kay-
tostd. Yli puolet vastaajista oli kuitenkin huolestunut geenitestien tulosten mah-



dollisesta joutumisesta ulkopuolisten ké&siin tai niiden kaytosta muihin kuin tie-
teellisiin tarkoituksiin. Suuri osa oli my6s huolestunut siité, ettd geenitestit voisi-
vat johtaa rodunjalostukseen. Tieto taudista vahensi huolestuneisuutta, mm.
AGU-lasten sukulaisten asenteet olivat muuta véestdd suotuisammat geenitestien
laajamittaiselle tarjoamiselle.

AGU-kantajaseulonnan suorittamiseen osallistuneista terveydenhoitajista 84 %
ilmoitti seulontatyon olleen myonteinen kokemus. Suomalaisille 1aékéreille suun-
natussa haastattelututkimuksessa ladkarit suhtautuivat myonteisesti riskiperheiden
ennakoiviin geenitesteihin sekd rintasyovan ja paksunsuolen sydvan véestotason
seulontaan, mutta varovaisemmin muihin geneettisiin seulontoihin.

3. GEENITESTEIHIN JA -SEULONTOIHIN LIITTYVA SUOMEN
LAINSAADANTO

3.1. Perusoikeudet

Suomen Hallitusmuodon Il luvussa olevat perusoikeussadnnokset takaavat jokai-
selle Suomessa oleskelevalle tai Suomen kansalaiselle tiettyja oikeuksia tai vel-
voittavat valtion tiettyihin toimenpiteisiin. Julkisen vallan on 15 a §:n mukaan
turvattava lailla tarkemmin saddetylla tavalla jokaiselle riittavét sosiaali- ja terve-
yspalvelut ja edistettdva vaeston terveyttd. Tama toteutuu kuntien jarjestamisvel-
vollisuutena seké valtion ja kuntien toimenpiteiné vaeston terveyden edistamisek-
Si.

Hallitusmuodon 5 8:n syrjintékiellon mukaan ket&&n ei saa ilman hyvéaksyttavaa
perustetta asettaa eri asemaan sukupuolen, ian, alkuperén, kielen, uskonnon, va-
kaumuksen, mielipiteen, terveydentilan, vammaisuuden tai muun henkiléon liit-
tyvan syyn perusteella. Geenitestien kayttd esimerkiksi koulutukseen, tyohon tai
vakuutuksen ottamiseen liittyvissa tilanteissa voi johtaa siihen, ettd henkild joutuu
geneettisen perimansa vuoksi syrjityksi.

Yksityiselamén suojasta saddetddn Hallitusmuodon 8 §:ssd. Sadnndksen mukaan
jokaisen yksityiseldma, kunnia ja kotirauha on turvattu ja henkilGtietojen suojasta
séadetaan tarkemmin lailla. Geenitestit paljastavat sellaista tietoa henkilon tai ha-
nen sukulaistensa terveydentilasta, joka kuuluu henkilon yksityisyyden piiriin.
Néiden tietojen antaminen ulkopuolisille ilman testatun suostumusta loukkaa yk-
sityiselaman suojaa.

Suomen ratifioimat kansainvaliset sopimukset ovat osa Suomen oikeusjérjestysta.
Monet ndisté késittelevat perusoikeuksia. YK:n kansalais- ja poliittisia oikeuksia
koskevan sopimuksen 17 artiklan mukaan kenenk&an yksityisyyteen ei saa laitto-
masti puuttua. Jokaisella tulee lisdksi olla lain tarjoama suoja puuttumista vas-
taan. Myo6s Euroopan ihmisoikeussopimuksessa, jonka Suomi ratifioi vuonna
1990, mééarataan oikeudesta yksityiselaman suojaan (8 artikla). Artiklan mukaan
viranomaiset eivét saa puuttua tdhan oikeuteen, paitsi silloin kun laki sen sallii ja



se on demokraattisessa yhteiskunnassa valttamatonta kansallisen ja yleisen turval-
lisuuden tai maan taloudellisen hyvinvoinnin vuoksi, tai epéjarjestyksen ja rikolli-
suuden estamiseksi, terveyden tai moraalin suojaamiseksi, tai muiden henkildiden
oikeuksien ja vapauksien turvaamiseksi. Molemmissa edelld mainituista sopi-
muksista on myds méaéarays syrjinnén kiellosta.

3.2. Kansanterveyslaki ja -asetus

Kansanterveyslaissa sdéddetddn muun muassa niistd tehtévistd, joita kuntien tulee
kansanterveystyohon kuuluvina tehdd. Yhtend tehtédvéana lain 14 8:ssa mainitaan
seulonnan ja muiden joukkotarkastusten jarjestaminen. Kansanterveysasetuksessa
(802/1992) on maaritelty tallaisiksi seulonnoiksi mammografiaan perustuva rin-
tasyopéseulonta 50 - 59-vuotiaille naisille ja kohdun kaulaosan sy6péé ehkéiseva
seulonta 30 - 60-vuotiaille naisille. Muita seulontoja koskevia saannoksia ei ole
lainsdddanndssa, vaan toteutetut seulonnat perustuvat vapaaehtoisuuteen ja erilai-
siin suosituksiin.

3.3. Laki potilaan asemasta ja oikeuksista (potilaslaki)

Vuoden 1993 alusta voimaan tulleessa potilaslaissa sdédetédén potilaan oikeudesta
hyvdéan terveyden- ja sairaudenhoitoon ja siihen liittyvaan kohteluun. Potilaalla
laissa tarkoitetaan terveyden- ja sairaudenhoitopalveluja kéyttavaa tai muuten nii-
den kohteena olevaa henkiloa. Potilaalla on oikeus saada tietoja terveydentilastaan
ja hénelld on oikeus tarkastaa itseddn koskevat potilasasiakirjoissa olevat tiedot.
Potilasta on hoidettava yhteisymmarryksessd hanen kanssaan. Lakiin siséltyy
my0s potilasasiakirjojen laatimista ja sailyttdmistd sekd asiakirjoihin sisaltyvien
tietojen salassapitoa koskevia sdannoksia.

Potilaslakiin on huhtikuussa 1998 lisatty uusi sdaanngs, jossa saddetaan valtakun-
nallisesta terveydenhuollon eettisestd neuvottelukunnasta. Neuvottelukunnan teh-
tavana on kasitell& terveydenhuoltoon ja potilaan asemaan liittyvié eettisid kysy-
myksid periaatteelliselta kannalta ja se voi antaa niista suosituksia. Neuvottelu-
kunta voi ottaa kantaa myos geenitesteista ja geneettisista seulonnoista nouseviin
eettisiin ongelmiin.

3.4. Laaketieteellista tutkimusta koskeva lakiluonnos

Ihmiseen sekd ihmisen alkioon ja sikiéon kohdistuvan laéketieteellisen tutkimuk-
sen edellytyksid ja alueellisia eettisia toimikuntia koskeva luonnos hallituksen esi-
tykseksi perustuu asiaa selvittdneen tyoryhman tyéhon (Ihmiseen sekd ihmisen al-
kioon ja sikioon kohdistuvan ladketieteellisen tutkimuksen sé&antelytyéryhman
muistio, sosiaali- ja terveysministerion tydoryhmamuistioita 1994:23). Ehdotuksen
mukaan ennen ihmiseen kohdistuvaan laéketieteelliseen tutkimukseen ryhtymisté
olisi saatava alueellisen eettisen toimikunnan mydnteinen lausunto.



Laissa sadnneltéisiin ladketieteellisen tutkimuksen hy6tyjen ja haittojen vertailusta
ja tutkimushenkil6stolle aiheutuvien riskien ehkdisemisestd. Tutkimukselle olisi
nimettava tutkimuksesta vastaava henkild, jonka tulee olla la4kéari tai hammaslaa-
kari. Tutkimushenkilon suostumus olisi edellytyksend tutkimukselle. Tutkimus-
henkil6lle olisi annettava sellainen selvitys tutkimuksen tarkoituksesta ja siind
kaytettavistd menetelmistd sekd tutkimuksesta hdnelle aiheutuvista riskeista, etta
han kykenee asian ymmartamaan. Erilliset saédnnokset annettaisiin vajaakykyises-
t4, alaikaisestd, raskaana olevasta tai imettdvasta naisesta seka vangista tutkimus-
henkilond. Alkio- ja sikiotutkimus olisi sallittu laissa saddetyin edellytyksin. Hal-
lituksen esitys on tarkoitus antaa eduskunnalle kevatistuntokauden 1998 aikana.

3.5. Geenitekniikkalaki

Vuoden 1995 kesékuun alussa voimaan tulleen geenitekniikkalain tavoitteena on
edistad geenitekniikan turvallista kayttoa ja kehittymista eettisesti hyvéaksyttavalla
tavalla seka ehkaistd niita haittoja, joita geenitekniikalla tuotettujen organismien
kayttd voi aiheuttaa. Laki koskee geenitekniikalla muunnettujen organismien
kayttod, valmistusta, maahantuontia, myyntia ja muuta markkinoille luovuttamis-
ta. Laki ei sen sijaan koske ihmisen perintdaineksen muuntamista geenitekniikal-
la.

Geenitekniikan kayton valvonta perustuu ilmoitusmenettelyyn ja jalkikateisval-
vontaan. lImoitusmenettely on séédetty geenitekniikalla muunnettujen organis-
mien ja sellaisen laitoksen (esim. laboratorion) kéyttdonotosta, jossa on tarkoitus
kayttaa suljetussa tilassa geenitekniikalla muunnettuja organismeja. IImoitus on
tehtdva sosiaali- ja terveysministerion yhteydessa toimivalle geenitekniikan lauta-
kunnalle. lImoituksen hyvaksymisen edellytyksend ovat mm. asianmukaiset lait-
teistot ja tyOoskentelytavat, riittdvan pateva henkilékunta ja toiminnasta vastaava
henkild seka se, ettei geenitekniikalla muunnettujen organismien kaytosta aiheudu
ilmeistd vaaraa ihmisen terveydelle tai ympéristdlle. Lautakunta toteuttaa jalkikéa-
teisvalvontaa pitaméalla geenitekniikan rekisterié ja tekemalla tarkastuskaynteja.

3.6. Laki ja asetus terveydenhuollon laitteista ja tarvikkeista

Terveydenhuollon laitteella ja tarvikkeella tarkoitetaan lain mukaan mm. instru-
mentteja, laitteistoja, vélineitd ja materiaalia, joka on tarkoitettu kéytettadvéksi ih-
misen sairauden tai vamman diagnosointiin ja lievitykseen, sairauden ehkéisyyn,
tarkkailuun ja hoitoon tai esimerkiksi hedelmdittymisen séatelyyn. Terveyden-
huollon laitteiden ja tarvikkeiden tulee tayttaa terveytta ja turvallisuutta koskevat
olennaiset vaatimukset. Olennaiset vaatimukset tayttyvat, jos laite ja tarvike on
suunniteltu, valmistettu ja varustettu kansainvélisten yhdenmukaistettujen stan-
dardien mukaisesti.

Lain noudattamista ohjaa ja valvoo laékelaitos, jolle valmistajan ja kéyttajan tay-
tyy ilmoittaa laitteita ja tarvikkeita koskevista vaaratilanteista. La&kelaitokselle tu-
lee myd6s ilmoittaa laitteiden suorituskyvyn tarkistamiseksi tai sivuvaikutuksen



madrittamiseksi tehtavisté kliinisista tutkimuksista. Lakia ei sovelleta verituottei-
siin eik& thmisesta peraisin oleviin elimiin, kudoksiin tai soluihin tai ndista joh-
dettuihin tuotteisiin. Toistaiseksi lakia ei myoskaan sovelleta in vitro diagnostiik-
kaan tarkoitettuihin laitteisiin. EU:n neuvosto on hyvaksymaéssa l&hiaikoina direk-
titvin in vitro diagnostisista laakinnallisista laitteista, mika aiheuttaa muutoksia
my6s Suomen lainsd&dantoon.

3.7. Laki raskauden keskeyttamisesta

Raskaus voidaan keskeyttad tietyin laissa séédetyin perustein. Raskaus on kes-
keytettava niin aikaisessa vaiheessa kuin mahdollista. Kdytannossé tamaé tarkoittaa
keskeytysta kahdentoista ensimmaisen raskausviikon aikana. Terveydenhuollon
oikeusturvakeskus voi kuitenkin lain 16 8:n mukaan antaa luvan raskauden kes-
keyttamiseen, jos lapsivesi- tai ultradénitutkimuksella, serologisilla taikka muulla
vastaavalla luotettavalla tutkimuksella on todettu vaikea sikion sairaus tai ruu-
miinvika. Tallaisessakaan tapauksessa raskautta ei saa keskeyttaa 24. raskausvii-
kon jalkeen.

Raskaudenkeskeytyksid tehddan Suomessa vuosittain noin 10 000. Naista suurin
osa tehd&an sosiaalisin perustein ja vain noin 200 siki6lla todetun vakavan sairau-
den vuoksi.

3.8. Tietosuojalainsaadanto

Tietosuojaa séatelevat monet eritasoiset saddokset. Edelld kohdassa 3.1. on selos-
tettu hallitusmuodon ja erdiden kansainvalisten sopimusten maarayksiéd yksityis-
eldmén suojasta. Suomen tietosuojan yleislaki henkilorekisterilaki tuli voimaan
1988 alussa. Lain keskeisend tavoitteena on suojella henkilon yksityisyytta henki-
Iotietoja kerattdessa, talletettaessa, kdytettdessa ja luovutettaessa. Henkilorekiste-
rinpitdjan tulee myos huolehtia sdilyttdmiensa tietojen suojaamisesta luvatonta
kayttoa ja anastusta vastaan.

Salassapitosédannoksia on useissa erityislaeissa. Kansanterveyslain 42 §:n mukaan
mm. terveyskeskuksessa tyGskentelevat eivat saa luvatta ilmaista yksityista tai
perheen salaisuutta, josta he tehtdvansé perusteella ovat saaneet tietdd. Samansi-
séltoiset sadnnokset on erikoissairaanhoitolaissa ja laissa terveydenhuollon am-
mattihenkilOisté. Potilaslaissa saddetdan potilaan tiedonsaantioikeudesta, tietojen
tarkastusoikeudesta ja potilasasiakirjojen salassapitovelvollisuudesta. Terveyden-
huollon ammattihenkild tai muu terveydenhuollon toimintayksikéssa tydskentele-
va tai sen tehtévia suorittava henkil6 ei saa ilman potilaan kirjallista suostumusta
antaa sivullisille potilasasiakirjoihin siséltyvié tietoja. Tietoja voidaan kuitenkin
antaa viranomaisille, joilla on tiedon saantiin laissa s&&detty oikeus. Potilaan
suostumuksella hanen tutkimuksensa ja hoitonsa jarjestamiseksi tarpeellisia tieto-
ja voidaan antaa toiselle terveydenhuollon toimintayksikolle ja tajuttoman poti-
laan lahiomaiselle tietoja voidaan antaa potilaana olevan henkildsta ja terveyden-



tilasta. Salassapitovelvollisuuden rikkomisesta on edelld mainitussa sdadoksissa
yleensé séédetty rangaistus.

Potilasasiakirjoihin sisaltyvien tietojen luovuttamisesta tieteelliseen tutkimukseen
on sdadetty yleisten asiakirjain julkisuudesta annetussa laissa, henkilorekisterilais-
sa ja terveydenhuollon henkilOrekistereistd annetussa laissa. Tietojen k&yttdminen
on mahdollista tutkittavan suostumuksella tai siihen voidaan myontaa lupa, jos
luovutuksensaajalla on henkildrekisterilain mukainen oikeus tallettaa luovutetta-
vat henkil6tiedot henkil6rekisteriin eika henkil6tietojen kaytté vaaranna rekiste-
roidyn yksityisyyden suojaa tai hénen etujaan.

Oikeusministerid on valmistellut henkilorekisterilain muuttamista ja lakia viran-
omaisten toiminnan julkisuudesta. Muutosten yhtend tarkoituksena on sopeuttaa
maamme lainsédadantd vastaamaan EY:n tietosuojadirektiivin vaatimuksia. Direk-
tiivi tulee saattaa kansallisesti voimaan vuoden 1998 lokakuuhun mennessé. Hal-
lituksen esitysluonnoksessa henkilttietolaiksi tiukennetaan henkilorekisterin pi-
tdmista koskevia vaatimuksia. Rekisterin pitdmisesta tulee luonnoksen mukaan
s&atad aina lain tasolla ja yksityishenkil6a tulee informoida tietojen rekisterdinnis-
t& nykyistd paremmin. Viranomaisten toiminnan julkisuutta koskevaan lakiin on
tarkoitus koota eri saddoksissé hajallaan olevat salassapitoa koskevat saannokset.
Lakiluonnoksessa s&&detadn salassapidettaviksi mm. asiakirjat, jotka siséltavéat
tietoja henkilon terveydentilasta tai vammaisuudesta taikka hdnen saamastaan ter-
veydenhuollon palvelusta.

4. LAINSAADANTO JA SUOSITUKSET ERAISSA MAISSA

Tassa luvussa kasitelldaan erdiden maiden geeniseulontoja ja geneettisten tietojen
kayttod koskevia saadoksié ja suosituksia. Erityisesti geneettisten tietojen kaytosta
on useissa maissa sdédetty lain tasolla tai annettu suosituksia. Seuraavassa tar-
kemmin kasiteltdvien maiden lisdksi mm. Ranskassa, Itdvallassa ja Belgiassa on
geneettisten tietojen kayton rajoittamista koskevia sdadoksié.

4.1. Pohjoismaat

4.1.1. Ruotsi

Ruotsissa on ehdotettu saadettavéksi laki geneettisten tietojen kaytosta. Lakiehdo-
tus rajoittaa geenitutkimuksissa saadun tiedon kayton vain l&é&ketieteellisiin tar-
koituksiin. Lain tarkoituksena on siten kieltdd geneettisten tietojen kaytto tyo-
honottotilanteessa ja nédiden tietojen luovuttaminen vakuutusyhtidille. Ihmisen pe-
rintotekijoiden tutkimiseen tarvittaisiin lupa ja lupa myonnettéisiin vain, jos tut-
kimuksella on tarkoitus saada lisatietoa vakavanlaatuisesta sairaudesta tai tutki-
muksella on muuten erityistd merkitysté terveyden- ja sairaanhoidolle. Lain mu-
kaisia lupa-asioita késittelisi Socialstyrelsen, jonka paatoksesta voisi valittaa ylei-
seen hallintotuomioistuimeen. Lisaksi geneettisten tietojen lainvastaisesta kaytos-



4.1.2.

4.1.3.

t4 s&édettéisiin rangaistus, joka voisi olla sakkoa tai enintddn kuusi kuukautta
vankeutta.

Lakiehdotusta ei kaytettavissé olevien tietojen mukaan ole vield hyvéksytty. Sen
sijaan Ruotsissa on voimassa vuonna 1991 annettu laki geenitekniikan kéaytosta
yleisissa terveystarkastuksissa.

Norja

Norja oli ensimmadinen valtio, jossa séadettiin geneettisten tietojen kayttod koske-
va laki. Kevaalla 1994 hyvaksytty laki kieltdd tydnantajaa, mahdollista tyénanta-
jaa, vakuutusyhtiota tai muuta kolmatta osapuolta kayttamasté geenitestissa hen-
kilon perintotekijoistd saatuja tietoja. Tutkimusmenetelmid, joissa tarkastellaan
yksittdisen henkilon DNA:ta ja joita kdytetddn ennaltaehkaisemiseen, diagnosti-
seen tai muuhun laéketieteelliseen tarkoitukseen, voidaan kayttaa vain sosiaalimi-
nisterion luvalla.

Geneettisten tietojen kayttokielto koskee viranomaisia, tyonantajia, koulutuslai-
toksia, luotonantajia, eldkekassoja, vakuutusyhtiditd ja muita vastaavia tahoja.
Kiellettyd on pyytad, omistaa, vastaanottaa tai kayttaa geneettisia tietoja seka ky-
sya onko henkild osallistunut DNA-tutkimuksiin.

Tanska

Tanskassa hyvaksyttiin huhtikuussa 1996 laki, jossa kasitelladn yleisesti terveys-
tietojen kayttod tyomarkkinoilla. Lain tarkoituksena on varmistaa, ettd terveyteen
liittyvét tiedot séilyvat luottamuksellisina ja ettei tyontekijan tyésuhde vaarannu
geneettisten tutkimusten tai muiden terveystutkimusten perusteella.

Tanskassa on ehdotettu geneettisten tietojen kayton rajoittamista tyohonottotilan-
teissa sekd eldkkeitd ja vakuutuksia myonnettdessa. Toisen ehdotuksen mukaan
kaikki tutkimukset, jotka antavat tietoa perinndllisista taipumuksista, olisi tullut
kieltdd riippumatta siitd kaytetddnko tutkimuksissa geeni- tai muuta tekniikkaa.
N&ma ehdotukset eivét kuitenkaan ole johtaneet lainsdaadantotoimiin.

Tanskan terveysvirasto (National Board of Health) on antanut yleiset seulontaa
koskevat ohjeet, jotka perustuvat WHO:n edelld siteerattuun ohjeistukseen. Té&-
man ohjeistuksen lisdksi terveysvirasto edellyttdd mm. eettistd arviointia, tervey-
denhuoltohenkilokunnan koulutusta, testin ja kustannusten arviointia seka vaariin
positiivisiin ja vaariin negatiivisiin tuloksiin liittyvien vaikutusten arviointia.
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4.2. Alankomaat

Alankomaissa on 29.10.1992 annettu seulontaa koskeva laki (Law on population
screening). Laki on yleinen eik& siind nimenomaisesti mainita geneettista seulon-
taa. Sen on kuitenkin katsottu soveltuvan myds geneettiseen seulontaan.

Laissa saddetdén tietyt seulonnat luvanvaraisiksi. Téallaisia ovat syopéseulonnat,
seulonnat, joissa kaytetdan rontgentutkimuksia seka sellaisten vakavien sairauk-
sien seulonnat, joihin ei ole parannuskeinoa tai joita ei voida ennalta ehkaista.
Luvan seulontojen tekemiseen antaa hyvinvointi-, terveys- ja kulttuuriasioiden
ministeri.

Lain nojalla annetussa asetuksessa (1.8.1995) saddetadn tarkemmin joistakin seu-
lontaa koskevista periaatteista. Seulontatutkimus voidaan tehdd vain jos tutkittava
on antanut tahan kirjallisen suostumuksensa. Alle 12-vuotiaiden ja vajaavaltaisten
puolesta suostumuksen voi antaa huoltaja tai holhooja. Tutkittava voi perua suos-
tumuksensa milloin tahansa eikd hénen tarvitse kertoa perumisen syytd. Ennen
suostumuksen antamista tutkittavalle henkil6lle tulee antaa Kirjallisena tieto mm.
tutkimuksen tarkoituksena, laadusta ja kestosta seka tutkimuksesta aiheutuvista
riskeistd ja haitoista. Tiedot tulee antaa siten, ettd voidaan kohtuudella olettaa asi-
anomaisen ymmartévan ne ja siten, ettd asianomaiselle jaa riittavasti aikaa harkita
suostumuksen antamista.

Alankomaissa on my6s keskusteltu geneettisten tietojen kaytén rajoittamisesta
tyohonottotilanteissa tai vakuutusta otettaessa. Asiaa koskevaa lainsaadantoa ei
ole toistaiseksi saadetty, mutta vakuutusyhtiét ovat keskenaan sopineet, etta ne ei-
vat kéytd geneettisista testeistd saatuja tietoja vakuutuksia myonnettaessa. Jos ky-
symys on kuitenkin hyvin suurista vakuutusmaaristd, on mahdollista vaatia tietoa
geenitesteista.

4.3. 1so-Britannia

Iso-Britanniassa ei toistaiseksi ole lainsd&ddantod geneettisten tietojen kaytosta
tyohon tai vakuutuksen myontdmiseen liittyvissé tilanteissa. Keskusteluja aiheesta
on kuitenkin kayty ja vakuutusyhtiditd on pyydetty pohtimaan ratkaisuja, miten
syrjintd geneettisten tietojen perusteella voitaisiin valttaa.

Nuffield Council on Bioethics perustettiin vuonna 1991 ja sen tarkoituksena on
kasitelld biolééketieteen ja biologian tutkimuksesta ja kehittymisesté esiin nouse-
via eettisia kysymyksid. Neuvoston ensimmainen raportti ké&sittelee geneettisté
seulontaa ja siihen liittyvia eettisia kysymyksid. Raportti sisaltdd myds seulontoja
koskevia suosituksia. Neuvosto kiinnittdd huomiota ensinndkin seulontojen va-
paaehtoisuuteen, neuvonnan térkeyteen seké tietojen luottamuksellisuuteen. Ge-
neettisten seulontojen kaytosta vakuutuksia myonnettdessa tulisi raportin mukaan
pidattya ja tyohon liittyvind seulontojen kaytto olisi sallittua vain jos siten voitai-
siin selvittaa ja valttaa tydympaéristosta tyontekijoille aiheutuvia haittoja. Genetii-
kan tuntemusta niin vaeston kuin viranomaistenkin keskuudessa tulisi lisat4d. Ge-



neettisille seulonnoille tulisi asettaa yksityiskohtaiset vaatimukset ja niiden suorit-
tamista tulisi valvoa.

Vaeston asenteita heijastavana erdéné esimerkkind voidaan mainita Walesin ter-
veys- ja sosiaalilaitoksen (Welsh Institute for Health and Social Care) julkaisema
maallikoista kootun kansankargjien suositus geneettisen testauksen kéaytosta taval-
lisissa sairauksissa (Citizens Jury on Genetic Testing for Common disorders: Re-
commendations). Suosituksen mukaan geneettinen testaus tulisi rajoittaa vain nii-
hin henkil6ihin ja perheisiin, joiden tiedetddn kuuluvan riskiryhmaan. Tallaisilla
henkil6illd tulisi olla yhtélaiset mahdollisuudet testaukseen perusterveydenhuol-
lon tasolla. Jokaisella potilaalla tulisi my6s olla mahdollisuus péasta erikoissai-
raanhoidon tarjoamien palvelujen piiriin. Testausten suorittamiseksi tulisi olla
riittavat taloudelliset resurssit. Testeja suorittaville terveydenhuollon ammattihen-
kilGille tulisi antaa riittavasti koulutusta mm. puolueettoman neuvonnan antami-
seksi testattaville. Muutenkin yleison ja ammattihenkildiden tietoisuutta geneetti-
sesta testauksesta tulisi lisata.

4.4. Kanada ja Yhdysvallat

Kanadassa on annettu geneettisen tiedon kéayttdmisesta tyéhonottotilanteissa kos-
keva lakiehdotus, joka perustuu vuonna 1992 valmistuneeseen raporttiin. Ehdo-
tuksen mukaan tyGnantaja ei saa kerétd palkattuja tyontekijoitéd tai tyonhakijoita
koskevaa geneettistd tietoa. Vapaaehtoiset geenitutkimukset olisivat sallittuja
edellyttéen, ettd tyontekijalla on tdysi valta paattaa, mité testissa saadulle tiedolle
tehdaan.

Yhdysvalloissa on useiden eri tahojen antamia suosituksia, jotka koskevat ladke-
tieteellistd tutkimusta. Kansallisen terveysinstituutin  (National Institutes of
Health) tukema asiantuntijoiden muodostama tyéryhma on vuonna 1997 julkais-
sut turvallista ja tehokasta geneettisté testausta koskevan suosituksen. Suosituksen
mukaan ennakoiviin geenitesteihin tarvittaisiin lupa ja ennen kayttdonottoa testi
tulisi arvioituttaa ulkopuolisella taholla. Terveydenhuollon ammattihenkildiden
koulutusta talla alalla tulisi lisata ja esimerkiksi tutkimuksia suorittavien laborato-
rioiden laadusta varmistua.

Kahdeksassa USA:n osavaltiossa (esim. Kaliforniassa) on eri muodoissa kielletty
vakuutuksenottajien syrjinta geneettisten tietojen perusteella. Nama osavaltiokoh-
taiset lait mm. kieltdvat vakuutusyhtidita epadmasta vakuutusta geneettisten tieto-
jen perusteella ja toisaalta ne kieltdvét néiden tietojen kdytén vakuutusmaksuja
méériteltdessd. Geneettisten tietojen kayttda tyohonottotilanteissa ei ole erikseen
rajoitettu. Ket&én ei kuitenkaan saa syrjia vammaisuuden perusteella.
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5. KANSAINVALISET SOPIMUKSET JA SUOSITUKSET

5.1. Euroopan yhteiso

Euroopan yhteisdssa ei ole annettu ihmiseen kohdistuvaa geneettista tutkimusta
tai geneettisia seulontoja koskevaa lainsdadantod. Aihepiiria on kuitenkin kasitel-
ty useissa yhteyksissa. Viime vuosikymmenen lopulla on hyvéksytty ohjeisto, jo-
ka siséltaad suosituksia genomianalyyseista yleensa seka erikseen tydntekijoiden
yksityisyyden suojaamiseksi ja erikseen vakuutustoimintaa varten.

Komission tyéryhma ihmisen genomitutkimuksen eettisistd, sosiaalisista ja juridi-
sista vaikutuksista on julkaissut raporttinsa vuoden 1991 lopussa. Parlamentin ra-
portti uuden biolééketieteen teknologiasta ja erityisesti sikiodiagnostiikasta jul-
kaistiin pari vuotta myéhemmin. Lisaksi komissio on tukenut erilaisia geneettista
tutkimusta ja geneettisia seulontoja koskevia projekteja.

5.2. Euroopan neuvosto

5.2.1. Bioetiikkasopimus

Euroopan neuvoston yleissopimus ihmisoikeuksien ja yksilon ihmisarvon suo-
jaamiseksi biologian ja ladketieteen alalla (Bioetiikkasopimus) hyvaksyttiin mar-
raskuussa 1996 ja Suomi allekirjoitti sen toukokuussa 1997. Sopimus tulee voi-
maan kun viisi valtiota, mukaan lukien vahintdan nelja Euroopan neuvoston j&-
senvaltiota, on sen ratifioinut.

Bioetiikkasopimuksessa on maardykset mm. suostumuksen antamisesta yksilon
la&ketieteelliseen koskemattomuuteen puuttumisesta, yksityiselaman suojasta ja
tiedonsaantioikeudesta, perintotekijoihin puuttumisesta ja perintotekijoiden perus-
teella tapahtuvan syrjinnén kiellosta, biologian ja la&ketieteen alan tieteellisten
tutkimusten periaatteista seka elinten ja kudosten irrottamisesta elinsiirtoa varten.

Yksilon ladketieteelliseen koskemattomuuteen voidaan puuttua vain hanen suos-
tumuksellaan (free and informed consent). Alaikdisen tai vajaakykyisen puolesta
suostumuksen voi antaa hénen huoltajansa, laillinen edustajansa tai muu laissa
séadetty taho.

Sopimuksen 12 artiklassa sdédetédén ennustavista geenitesteistd. Sallitut geenitestit
rajataan terveydellisiin tarkoituksiin ja terveyteen liittyvaa tieteellista tutkimusta
varten tehtdviin testeihin. Sopimuksen selitysmuistion mukaan t&lla on haluttu
nimenomaan kieltd4 tyohonoton yhteydessa ja vakuutusten mydntamisen edelly-
tykseksi teetetyt geenitestit. Selitysmuistiolla ei kuitenkaan ole samaa sitovuutta
kuin varsinaisella sopimustekstilla. Kansallinen laki voi edelld mainitusta riippu-
matta sallia muut kuin terveydellisiin tarkoituksiin tehtdvat testit, jos se on valt-
tdmatonta yleisen turvallisuuden vuoksi, rikollisuuden estamiseksi, yleisen tervey-
den suojaamiseksi tai muiden henkildiden oikeuksien ja vapauksien turvaamisek-
Si.



5.2.2.

Sopimuksen 13 artiklassa rajoitetaan ihmisen perintotekijoihin puuttumista. Puut-
tuminen on sallittua vain ennalta ehkéisyé, diagnoosin tekemisté seké hoitoa var-
ten, ja vain, jos tarkoituksena ei ole muuttaa jalkel&isten perintotekijoita. Seuraa-
vassa artiklassa puolestaan kielletdan lapsen sukupuolen valinta ladketieteen kei-
noin avustetussa lisddntymisessa paitsi, jos sill4 voidaan valttaa vakava sukupuo-
leen sidottu perinndllinen sairaus.

Bioetiikkasopimusta tullaan tdydentdmaén useilla lisdpoytékirjoilla. Kloonauksen
kieltava lisapoytékirja allekirjoitettiin tammikuussa 1998. Allekirjoittajamaita oli
Suomen liséksi 18. Genetiikkaa koskevan lisapoytakirjan valmistelu ollaan aloit-
tamassa.

Suositukset

Euroopan neuvosto on antanut useita ihmisen laaketieteelliseen tutkimukseen liit-
tyvia suosituksia. Kaksi naisté koskee geeniseulontaa.

Suositus R (90) 13

Suositus koskee raskaudenaikaisen geneettisen seulonnan ja diagnostiikan seka
niihin liittyvan perinnéllisyysneuvonnan periaatteita. Suosituksen mukaan prena-
taalista geneettistd seulontaa ja/tai diagnostisia testeja ei tulisi tehda, jos tarvitta-
vaa neuvontaa ennen ja jalkeen testin ei ole saatavissa. Neuvonta ei saisi olla joh-
dattelevaa ja molempien (tulevien) vanhempien osallistumista neuvontaan tulisi
rohkaista.

Seulontaa tulisi tehdd vain vakavien lapselle aiheutuvien terveysriskien selville
saamiseksi. Seulonnan tulisi tapahtua vain laékérin valvonnassa. Seulonnan suo-
rittamisen edellytyksend on asianomaisten henkildiden suostumus (free and in-
formed consent), jonka tulee perustua riittavaan ja ymmarrettyyn informaatioon.
Suositus kieltdd syrjinnan seulontoihin hakeutumisessa sekd sosiaalietuuksien
kytkemisen testien suorittamiseen. Seulonnoissa saadut tiedot ovat luottamuksel-
lisia ja niitd saa keraté ja sailyttaa vain ladketieteellista tarkoitusta varten.

Suositus R (92) 3

Suositus madrittelee yleisesmmin geneettisen testauksen ja terveydenhuollollisiin
tarkoituksiin tehtdvan seulonnan periaatteita. Suosituksen mukaan véestolle tulee
tiedottaa geneettisistd testeistd ja seulonnoista. Tiedotuksen tulee sisaltéd tietoja
erityisesti testauksen ja seulonnan saatavuudesta, tarkoituksesta ja vaikutuksista
(la&ketieteelliset, oikeudelliset, sosiaaliset ja eettiset) sekd testipaikoista. Tiedon
antaminen tulisi aloittaa jo koulujérjestelméssa ja sitad pitdisi jatkaa tiedotusvali-
neissa. Geneettisten palvelujen laadusta tulee huolehtia mm. ammattihenkilston
riittavalla koulutuksella. Testeihin ja seulontaan tulee aina liittyd neuvontaa. Tes-
tien tulee olla vapaaehtoisia ja niiden tulee tapahtua vain testattavan tai seulontaan
osallistuvan suostumuksella.
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Suosituksen mukaan vakuutuksenantajat eivét saisi vaatia geenitestin tuloksia va-
kuutusta myOnnettdessa tai vakuutusehtoja muutettaessa. Testin tai seulonnan yh-
teydessé ilmenevistd odottamattomista tuloksista tulisi kertoa testattavalle vain jos
tieto on héanelle tai hdnen perheelleen tarked. Suositus sisaltdd myds geneettisen
tiedon turvaamisen liittyvia periaatteita.

Euroopan neuvoston terveyskomitea on valmistellut erillista la&ketieteellisten tes-
tien kayttod tyohonotossa koskevaa suositusta. Suositusluonnoksessa kielletaan
geenitestien vaatiminen tyonhaun tai vakuutuksen myontamisen yhteydessa.

Suositus N:o R (97) 5 la&ketieteellisten tietojen tietosuojasta

Euroopan neuvoston ministerikomitea hyvaksyi vuonna 1997 suosituksen laake-
tieteellisten tietojen tietosuojasta. Suositusta sovelletaan l&édketieteellisten tietojen
kerdamiseen ja tietojen automaattiseen kasittelyyn ellei kansallinen laki tarjoa
muita tarvittavia suojakeinoja.

Suosituksen mukaan geneettisilla tiedoilla tarkoitetaan kaikenlaatuisia tietoja, jot-
ka koskevat henkilén perinnéllisi& ominaisuuksia tai sellaisten ominaisuuksien
periytymista tietyn keskenadn sukua olevan henkiléryhman sisalla. Geneettisia tie-
toja, joita kerdtdan ja kéytetddn ennalta ehkdisevéan hoitoon, rekisteréidyn diag-
noosia tai hoitoa varten tai tieteelliseen tutkimukseen, saa kdyttaa vain ndihin tar-
koituksiin. Tietojen kerd&dminen ja kdyttdminen sairauden ennustamiseksi voidaan
kuitenkin sallia sellaisessa tapauksessa, jossa tastd aiheutuva etu on merkittava ja
on olemassa riittdvat lain maaradmat suojakeinot.

Geneettisten tietojen kaytosta oikeudenkéynnissa tai rikostutkinnassa tulisi suosi-
tuksen mukaan olla erityislaki, joka tarjoaa riittdvat suojakeinot. Lisaksi tietoja
saa kayttdd vain sen toteamiseksi, osoittaako esitetty todistusaineisto geneettista
yhteyttd, todellisen vaaran ehkaisemiseen tai erityisen rikoksen estdmiseksi.

Ennen geneettisen analyysin tekemista rekisterdidylle tulee antaa tietoja analyy-
sien tavoitteista ja odottamattomien tulosten mahdollisuudesta. Jokaisella henki-
16114 tulee olla oikeus saada tietoja ladketieteellisista tiedoistaan. Tatd oikeutta
voidaan rajoittaa tai tiedonsaanti kielta& vain, jos laissa niin sd&detéan. Liséedelly-
tyksena on, etta tieto todennékdisesti aiheuttaa vakavaa vahinkoa rekisterdidyn
terveydelle tai tieto rekisterdidystd paljastaa samalla tietoja kolmansista osapuo-
lista tai, jos kyseessd ovat geneettiset tiedot, tdma tieto on omiaan aiheuttamaan
vakavaa vahinkoa verisukulaisille tai sisaruksille tai henkildille, joilla on suora
yhteys sukuun (esim. puolisot).
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5.3. Muut

Yhdistyneiden kansakuntien koulutus-, tiede- ja kulttuurijarjestd UNESCO on
valmistellut julistusta ihmisen geneettisista oikeuksista. Julistusluonnoksen mu-
kaan ihmisgenomi on ihmiskunnan yhteista perintéa. Julistus korostaa kaikkien
ihmiskunnan jasenten perustavanlaatuista yhtendisyyttd ja toisaalta tunnustaa sen
jokaisen yksilon arvon. Geneettisen tutkimuksen saavutukset tulisivat olla kaik-
kien ulottuvilla ja toisaalta tutkimuksessa tulisi aina kunnioittaa yksilon arvoa ja
ihmisoikeuksia.

Ketaan ei saisi syrjia perintotekijoiden perusteella, tutkimuksen suorittamiseksi
vaadittaisiin aina tutkittavan suostumus ja tietosuojasta tulisi varmistua. Julistus
sisdltdd myods muita tutkimusta koskevia vaatimuksia ja edellyttdd mm. valtioiden
yhteistyota ihmisgenomia koskevan tieteellisen tutkimustiedon levittdmisessé.

Kansainvilisen jarjeston HUGO:n (Human Genome Organisation) eettisten, oi-
keudellisten ja sosiaalisten asiain komitea (ELSI) on antanut suosituksen geneetti-
sen tutkimuksen suorittamista koskevista periaatteista. Suosituksen mukaan jo-
kaiseen tutkimukseen tulee sisaltya tarvittava koulutus, suunnittelu, testaus ja laa-
tukontrolli. Tiedonvélityksen tulee olla maallikolle ymmarrettavaa; tutkijoiden tu-
lisi pyrkia niin ymmartaméaan testattavia kuin kiinnittdd huomiota siihen, etta tu-
levat itse ymmarretyiksi. Tutkimusta koskevan neuvonnan tulisi jatkua koko tut-
kimuksen ajan. Henkilon suostumuksen tutkimukseen tulisi olla vapaaehtoinen.
Tietyilla edellytyksilla anonyymi testaus epidemiologisiin tarkoituksiin voisi kui-
tenkin olla mahdollista ilman suostumusta. Geneettisen tiedon suojasta tulee var-
mistua.

Suosituksessa kiinnitetddn huomiota yksildiden, kansojen ja tutkijoiden yhteisty6-
hon geneettisissa tutkimuksissa. Teollistuneiden ja kolmannen maailman valtioi-
den yhteistyota ja koordinaatiota télla alueella tulisi helpottaa. Mahdolliset tutki-
musta koskevat intressiristiriidat tulisi ratkaista esimerkiksi eettisessd komiteassa.
Henkildiden houkutteleminen testeihin rahakorvausta vastaan tulisi kieltaa.

Kaksi yhdysvaltalaista (Dorothy C. Wertz ja John C. Fletcher) ja yksi norjalainen
tutkija (Kére Berg) ovat yhteistydssa WHO:n kanssa tehneet laajan geneettisten
palveluiden eettisia periaatteita koskevan selvityksen ja ohjeiston. Ohjeistossa on
erikseen kayty lapi mm. neuvontaa, suostumusta ja yleensa geneettisia tutkimuk-
sia koskevia periaatteita.

Neuvonnassa tulisi muistaa henkildiden ja perheiden kunnioitus seka perheen
loukkaamattomuuden ja yksilon yksityisyyden suojaaminen. Neuvottavan tulisi
saada kaikki oleellinen ja epdvarmakin tieto. Lasten ja nuorten tulisi voida osallis-
tua heitd koskevien péatosten tekemiseen, milloin tdmé on mahdollista.

Informoidun suostumuksen saamiseksi henkil6lle tulisi kertoa mm. tutkimuksen
laadusta, tarkoituksesta, suoritustavasta, riskeisté ja muista haitoista sekd mahdol-
lisista tutkimukseen liittyvista kokeiluista. Myos tutkimuksesta tutkittavalle, ha-
nen perheelleen tai muille henkil6ille koituvista eduista tulisi kertoa. Tutkittavan
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tulee niin ik&an saada tietdd vaihtoehtoisista tutkimustavoista tai hoidoista ja asia-
kirjojen luottamuksellisuudesta. Jos tutkimuksesta aiheutuu véh&istd suurempi
riski, tulisi kertoa my6s mahdollisista hoitomuodoista, mahdollisuudesta saada
korvauksia sek& mista naistd asioista voi saada lisatietoa. Tutkittavalle tulisi pai-
nottaa, ettd osallistuminen on vapaaehtoista, tutkimukseen osallistumisen voi kes-
keyttdd missé vaiheessa tahansa eiké tastd aiheudu mitdan etuuksien menetyksia.

Geneettisen tutkimuksen tulisi ohjeiston mukaan olla yhtélaisesti kaikkien saata-
villa riippumatta heidan maksukyvystaan. Geneettisia palveluita tulisi antaa niille,
jotka tutkimusta kipeimmin tarvitsevat. Yksityiselamaa tulisi suojata suhteessa
kolmansiin osapuoliin, joita ovat esimerkiksi ty6nantajat, vakuutusyhtitt, koulut
ja valtion viranomaiset.

6. GENEETTISTEN SEULONTOJEN VAIKUTUKSISTA JA
ONGELMISTA

6.1. Lansimainen kasitys eettisistéa koodeista

Lansimaisissa demokratioissa keskeisiin eettisiin periaatteisiin katsotaan yleensé
kuuluviksi ainakin seuraavat: 1) hyvan tekemisen tavoite, 2) pahan ja huonon
valttaminen, 3) yksilon itsemadraamisoikeus, 4) oikeudenmukaisuuden kunnioit-
taminen ja 5) sukupuoleen, rotuun tai poikkeavuuteen perustuvan syrjinnan kiel-
tdminen. Nama periaatteet vaikuttavat myos késitykseemme geenitestien ja ge-
neettisen seulonnan hyvaksyttavyydesta ja tavoitteista.

6.2. Eettis-normatiiviset nakokohdat

Geneettisten seulontojen vaikutuksia ja ongelmia voidaan tarkastella yhtaalta yk-
silon ja toisaalta palvelujarjestelman ja yhteiskunnan kannalta.

Yksiloon kohdistuvista vaikutuksista

Geenitestilla tai geneettiselld seulonnalla yksilo voi etukédteen saada tietoa omasta
ja jalkeldistensa riskistd sairastua perinndlliseen tautiin tai tautialttiudesta. Talla
tiedolla voi olla merkitysta hanen tulevaisuuden suunnitelmiinsa, elintapoihinsa ja
ratkaisuihinsa lasten hankkimisesta.

Asennoituminen seulontaan vaikuttaa suhtautumiseen siitd saatuun tulokseen. En-
nakoivassa diagnostiikassa eri vaihtoehtoisiin tuloksiin osataan varautua ja niihin
saattaa olla helpompi asennoitua kuin peittyvasti periytyvien tautien seulonnassa,
jossa henkil6 ei ole lainkaan tietoinen riskistdan. Suhtautuminen geeniseulonnan
tulokseen riippuu paljon siitd informaatiosta, mitd yksilé on saanut seulonnalla
saatavista tuloksista ennen geenitestiin tai seulontaan osallistumistaan. On esitet-
ty, ettd pelko liittyy aina tietaméattomyyteen, ja ettd asianmukainen tieto vahentaa
pelkoa. Kuitenkin suomalaisista juuri ne, jotka tiesivat eniten geeneista ja genetii-



kasta, ilmaisivat eniten geenitesteihin liittyvid huolenaiheita. Tieto ei siten aina
helpota geenitesteihin liittyvien ratkaisujen tekemistd, vaan saattaa monimutkais-
taa valintatilannetta.

Geeniseulontoihin osallistumiseen on todettu liittyvan huolestumista. Huolestu-
misen on Yyleensa todettu olevan lievad ja ohimenevad. Peittyvasti periytyvissa
taudeissa geenin kantajuuden l16ytyminen oireettomalta henkil6ltd saattaa aiheut-
taa alemmuudentunteita ja leimautumista, ja ihminen voi kokea itsensd sairaaksi
olematta sairas. Valtaosa peittyvasti periytyvien tautien seulontaan osallistuvista
vapautuu riskistd. Riskipareille tulos johtaa uuteen valintatilanteeseen, johon saat-
taa liittyé vaikeita paatoksia.

Vallitsevasti periytyvissa taudeissa tutkimus saattaa paljastaa terveelld henkil6lla
parantumattoman sairauden geenin kantajuuden. Paitds geenitestin teettdmisesta
saattaa olla vaikea tehdd. Tieto kantajuudesta voi olla lamauttava. Tutkimukset
Huntingtonin taudissa ovat osoittaneet, etté riskissd olevat ilmoittavat haluavansa
testejd, mutta todellisessa tilanteessa vain pieni osa haluaa tietdd riskistaan. Toi-
saalta ne, jotka ovat osallistuneet, eivat ole katuneet osallistumistaan. Psykologis-
ta taakkaa aiheuttaa myos se, ettd seulonnoissa ja testeissd paljastuu aina suku-
laisten riski, johon liittyy tietosuoja- ja salassapitoon liittyvia kysymyksid. Riskis-
t& vapautuneilla on todettu olevan sopeutumisvaikeuksia ja syyllisyyden tunteita.

Geeniseulonnoilla on vaikutuksia myos yksiloiden terveys- ja sairauskéyt-
taytymiseen. Tieto geneettisestd alttiudesta monitekijdiseen tautiin saattaa saada
yksilon hankkiutumaan ennalta ehk&isevaan hoitoon tai muuttamaan elintapojaan.
Nain on mahdollista viivastyttada taudin puhkeamista tai lieventad sen vaikeusas-
tetta. Toisaalta riskista vapautuvat saattavat tulkita vaarin testin tuloksen ja unoh-
taa jaljelle jaaneen riskin merkityksen. Seulonnat muuttavat kasitysté terveyden ja
sairauksien maaraytymisesta: perinnollisyydesta tulee méaraéava tekija ja ymparis-
ton vaikutukset ja&véat sivuun. Seulonnat voivat tehdd ihmisista enenevéssad maa-
rin ja ennenaikaisesti “potilaita”. Toistaiseksi luotettavan tutkimustiedon puuttu-
minen monitekijaisten tautien alttiusgeenien osuudesta eri tautien puhkeamiseen
useimmiten vaikeuttaa testien tulkintaa.

Geeniseulonnoissa saattaa paljastua myos alaikaisten lasten ja vammaisten henki-
I6iden riskeja. Nama henkilot eivat vélttamatta kykene ymmartdmaan tiedon mer-
kitysta itselleen. Lasten ennakoiva testaaminen aikuisialla alkavissa parantumat-
tomissa sairauksissa on siten eettisesti arveluttavaa. Jos geeniseulonnoissa paljas-
tuu sikion riski vakavaan sairauteen, vanhemmilla, joiden suostumukseen ja paa-
tokseen tutkimus perustuu, on oltava mahdollisuus saada mahdollisimman perus-
teellista tietoa vian luonteesta ja merkityksesta syntyvélle lapselle, jotta he voivat
paattad sairauden merkityksesta itselleen ja perheelleen.

Raskaudenaikaisten geeniseulontojen epékohta on se, ettd perheelld on valittava-
naan vain kaksi vaihtoehtoa, lapsen synnyttdminen tai raskauden keskeyttdminen
silloin, kun molemmat vanhemmat on ensin todettu geeninkantajiksi ja sikit ky-
seistd tautia sairastavaksi. Raskaana olevien naisten informointi perinndllisten
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tautien riskeistd saattaa myos aiheuttaa suurelle joukolle aiteja turhaa huolestu-
mista tai ahdistusta, koska vain hyvin pienelld osalla on todellinen riski sairastua.

Geeniseulontaan liittyviin teknisluonteisiin toimenpiteisiin, ndytteenottoon ja ana-
lysointiin ei liity erityisid ongelmia lukuun ottamatta sikiddiagnostiikkaa, jossa is-
tukka tai lapsivesinaytteen ottoon liittyy 1 - 2 %:n keskenmenoriski. Tamé koskee
yhden geenin aiheuttamia tauteja, joiden mutaationmaéritystekniikat ovat niin
varmoja, ettd vaarien positiivisten tai negatiivisten vastausten maard on hyvin
pieni. Sen sijaan monitekijaisten tautien alttiusgeenien vaikutuksista yksittaisten
ihmisten terveyteen on vield vahan tietoa. Siten nédiden testien suorittamiseen liit-
tyy vield ongelmia.

Geneettinen seulonta saattaa johtaa yksilGiden ja perheiden hyvinvoinnin lisaami-
seen, mikéli ihminen saa itse paattadd seulontaan osallistumisestaan. Vaatimus va-
paasta valinnasta liittyy yksilon autonomian ja yksityisyyden periaatteeseen; ihmi-
sen on itse voitava paattad, mitd tietdd perimastaan ja tieto olisi kdytettavissa vain
hanelle itselleen. Itsendinen valinta edellyttdd tietoa testattavasta sairaudesta ja
tarjolla olevista hoito- tai ehkaisymahdollisuuksista. P&atokseen tarvittavaa tietoa
henkild voi saada asiantuntijoilta. Paatokseen vaikuttavat myds muut tekijat, ku-
ten henkilon koulutus ja ymparoivan yhteiskunnan mielipiteet ja asenteet.

Palvelujarjestelm&a ja yhteiskuntaa koskevat nakokohdat

Geeniseulonnat, kuten seulonnat yleensd, aiheuttavat valitonta terveyspalvelujen
lisddntymistd ja toisaalta lisdavét tarvetta palveluihin. Seulonnat taytyy jonkun
tehdd, samoin diagnostiikka, ohjanta, seuranta ja hoito vaativat runsaasti resursse-
ja.

Useisiin perinndllisiin tauteihin liittyy vaikeaa vammaisuutta, jolloin sairas henki-
16 ei itse pysty huolehtimaan itsestdan ja vaatii perheeltd jatkuvaa huolenpitoa.
Geneettinen seulonta tai geenitesti saattaa olla paras tapa havaita sairaus. Seulon-
nassa kantajuuden paljastuminen saattaa aiheuttaa syyllisyyttd ja huonommuuden
tunteita sek& pelkoa syrjaytymisestd. Yhteiskunnan suhtautuminen geneettisiin
sairauksiin ja sen tarjoama tuki néille potilaille ja heidan perheilleen vaikuttaa
ihmisten ndkemyksiin ja osallistumiseen geneettiseen seulontaan.

Syopaseulontojen yhteydessé on todettu, ettd seulonnan onnistumiseen vaikuttavat
la&ketieteellisten tekijoiden lisaksi seulonnan hyvaksyttavyys véestossé. Yhteis-
kunta voi péattdessaan geeniseulontojen kaytosta hankkia tietoa jasentensé mieli-
piteista kyselyilla ja julkisella keskustelulla. Mikali vdesto pitad geeniseulontoja
hyvéksyttaving, mutta kunnat eivét jarjesté niit4, on mahdollista, ettd osa véestos-
td hakeutuu geenitesteihin yksityisesti. Tama asettaa ihmiset eriarvoiseen ase-
maan, koska kaikilla ei ole taloudellisia mahdollisuuksia kéyttéa yksityisia palve-
luja. Geeniseulontoja koskevilla paatoksilla saattaa siten olla rakenteellisia vaiku-
tuksia koko terveydenhuoltojarjestelmaan.
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Geenitutkimusten voimakas lisddntyminen viimeisen vuosikymmenen aikana on
tuottanut runsaasti uutta tietoa tutkijoille ja heidén kauttaan véestélle. Osa tutki-
muksista on my6s johtanut suoraan uusien diagnostisten menetelmien kayttoonot-
toon. Viimeaikaiset perinnollisten tautien hoitokokeet mm. geeniterapialla ovat
muuttaneet aikaisempia kasityksia perinnollisten tautien hoidosta. Tulevaisuudes-
sa perinndllisten sairauksien hoito saattaa olla hyvin mahdollista ja silld on omat
heijastusvaikutuksensa geenitestien suorittamisen tarpeeseen. Alan nopean kehi-
tyksen vuoksi uusien tutkimustulosten jatkuva evaluointi on tarpeen.

On todenndkoistd, ettd uuden tiedon integroiminen ihmisten terveystietoisuuteen
tulee muuttamaan sairauskasitettd siihen suuntaan, ettd k&sitys geneettisista saira-
uksista muuttuu arkipaivaisemmaksi. Kaikkia yhteiskunnallisia vaikutuksia ei
voida kuitenkaan ennustaa. Geneettisen taudin kantajuus saatetaan mieltaa talla
hetkelld jopa leimaavaksi. Uusi tieto periman merkityksesta sairastuvuudelle saat-
taa auttaa halventdmaan ennakkoluuloja perinnéllisia sairauksia ja yksilon tauti-
geenejé kohtaan.

6.3. Tietosuoja ja salassapitoon liittyvat asiat

Tehokas peittyvasti periytyvien tautien seulonta tyypillisesti kohdistuu oireetto-
miin henkil6ihin, joilla ei ole etukéateen tietoa riskistdan ja seulonnasta saatava tie-
to ei koske vain seulottua itseddn vaan paljastaa myds hanen lahisukulaistensa ja
jalkelaistensa riskejéa.

Geeniseulontaan tai geenitestiin osallistuva ei valttamétta tiedd, haluavatko hénen
sukulaisensa tietaa riskistaan. Geneettisen tiedon luonteesta johtuu, ettd ihmiset
saavat tietoa lahisukulaisistaan my6s ilman nédiden suostumusta. Geeniseulontaan
liittyvét eettiset ongelmat koskevat néiden tietojen paljastumista ja kéyttoa. Tieto
liittyy joko henkilén geenikantajuuteen, jolloin hanelld todetaan geenivirhe, josta
ei ole riskié hénelle itselleen, mutta saattaa olla hanen jélkelaisilleen. Samalla pal-
jastuu hanen vanhempiensa, sisarustensa ja muiden sukulaisten riskejd. Seulonta
voi tunnistaa yksilossé sairauden tai sairastumisalttiuden, johon ei ole hoitoa tai
jonka osalta ennaltaehkéisyn merkitys on epaselva, tai toisaalta sairauden, jolle on
olemassa hyvin toimiva hoito. Ongelmana on myds, mita tietoa pidetaan geneetti-
send tietona. Laajasti kasittden siihen voidaan ajatella kuuluvan kaikki ne ominai-
suudet, jotka lapsi perii vanhemmiltaan tai suppeasti kasittden vain perinnéllisiin
sairauksiin liittyvan tiedot.

Voidaan myos pohtia sitd, onko geenitestissa ja -seulonnassa kantajaksi todetulla
henkil6ll& oikeus ja toisaalta jossain tapauksissa velvollisuus kertoa kantajuudes-
taan sukulaisilleen. Etenkin jos kysymys on sairaudesta, joka voidaan ennaltaeh-
kéistd tai parantaa varhaisessa vaiheessa, miké& on kantajaksi todetun tai myos hoi-
tohenkilékunnan rooli geneettisen seulonnan avulla saadun tiedon eteenpdin luo-
vuttamisessa? Suomalaisille suoritetuissa haastattelututkimuksissa suhtautumi-
sesta geenitesteihin on toisaalta tullut esille, ettd suurin osa haastatelluista on
Kiinnostunut geeneistéén ja katsoo, etta heilld on oikeus tdhan tietoon.
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Geenitesteissé ja -seulonnoissa saataviin tietoihin liittyy paitsi edelld mainittuja
nakokohtia, myos testitulosten sailyttdmistd ja salassapitoa koskevia ongelmia.
Jos sivulliset saavat vaikkapa vahingossa tietoja geenitestien tuloksista, tdma voi
johtaa tietojen vaarink&yttoon. Tietojen vadrinkaytolla voi taas olla hyvinkin ne-
gatiivisia vaikutuksia yksilon ja perheiden elamaan.

6.4. Vakuutuskaytanto

6.4.1.

6.4.2.

Nykytilanne

Suomalaiset vakuutusyhtitt eivat vaadi vakuutuksenottajalta tietoa perinnollisista
taudeista tai geenitesteistd. Pidattyvyyteen geneettisen informaation kayttdmisessa
on toisaalta vaikuttanut epavarmuus geenitestien antaman tiedon merkityksesta
vakuutusriskin kannalta ja toisaalta testien vahdinen kaytto.

Monissa Euroopan maissa ja kansainvélisissd sopimuksissa tai suosituksissa on
kielletty vakuutusyhtiditd kysymastd geenitestien tuloksia vakuutuksenottajilta.
Geneettisen tiedon k&yton kieltdminen vakuutusten yhteydessa on néhty
tarpeelliseksi mm. sen vuoksi, ettd voitaisiin estdd tietojen perusteella
mahdollisesti tapahtuva syrjintd. Suomessakin asiasta on keskusteltu, mutta
lainsd&dantoa ei ole toistaiseksi annettu.

Tulevaisuus

Sairauksien toteamistavat muuttuvat nopeasti ja on todennédkdistd, ettd suoraan
mutaation toteamiseen perustuvien geenitestien kayttd diagnostiikassa tulee li-
sdantymaan ja ne saattavat syrjayttada spesifisyytensd ja matalampien kustannus-
tensa vuoksi monet epasuorat laboratoriotestit. On huomattava, ettd jo nyt useissa
tapauksissa mitataan epasuoraa geenituotetta kuten kolesteroliarvoa tai veren so-
keriarvoa. Geenitestin kasite saatetaan siten ymmartaa laajemmin, ei vain DNA:n
mutaatiota osoittavana testind. Geneettinen terminologia onkin eras alue, joka
vaatii vakiinnuttamista, jotta rajauksia ja rajavetoja voidaan tehda.

Vakuutuksenottajien tasavertainen kohtelu edellyttad, ettd heidan vakuutusriskiin-
sé vaikuttavat tiedot ovat riskia arvioitaessa kaytettavissa kaytetyista tutkimusme-
netelmista riippumatta. Ongelmaksi saattaa tulla, ettd vakuutuksenottajalla on tie-
toa olennaisesti korkeammasta riskistd kuin vakuutuksenantajalla. Toisaalta on
todettava, ettd tdssa kasitellyt vakuutuskysymykset koskevat vain yksilollisia ja
vapaaehtoisia henki- ja sairausvakuutuksia. Suomessa asuvien perusturva on jar-
jestetty sosiaaliturvajarjestelmén kautta.

Tassé yhteydessd on myds otettava huomioon Euroopan neuvoston bioetiikkaso-
pimus, joka rajoittaa sallitut geenitestit vain terveydellisiin tarkoituksiin tehtaviin
testeihin. Talla on sopimuksen selitysmuistion mukaan tarkoitettu kieltd4 geeni-
testien kayttod tyohonottotilanteissa ja vakuutusta myonnettdessad. Suomen ratifioi-
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dessa sopimuksen tulee myds harkittavaksi bioetiikkasopimuksen merkitys ja
mahdollisen kansallisen lainsdadannodn aikaansaaminen.

6.5. Tyontekijoihin kohdistuva testaus

Geenitesteista saattaa tulevaisuudessa olla hydtya esimerkiksi ammatinvalinnassa
ja tyoterveyshuollossa tautialttiuksien tutkimisessa. Esimerkiksi allergiataipu-
muksen toteaminen saattaa ohjata tutkittavaa valttdmaan sellaisen ammatin valin-
taa, jossa hén joutuu tekemisiin allergisoivien aineiden kanssa.

Tyoterveyshuollossa geneettiselld seurannalla pyritdaan arvioimaan yksilollisté al-
tistumista tydympariston perimamyrkylliselle haittatekijalle. Nain voidaan toteut-
taa altistumisolosuhteiden valvontaa seké tunnistaa ja ehkaista vaarallisen korkei-
ta altistumispitoisuuksia. Geneettinen seuranta saattaa osoittaa tietyn ihmisryhman
tilastollisen ryhmariskin tiettyyn sairauteen kohonneeksi. Sen puutteena on, etta
yksil6llisella tasolla riskin yhteydesta todelliseen sairastumiseen ei ole varmaa tie-
toa. Tieteellisen syy-yhteysperustan epavarmuus heikentad testien kéyttoa, koska
se samalla kyseenalaistaa yksilon itsemaaraamisoikeutta.

Geneettisella seulonnalla tyopaikoilla tarkoitetaan terveiden, oireettomien henki-
I6iden vanhemmiltaan perimien geenien seulontaa, johon voi liittyd sairastumis-
riskia lisddva ominaisuus tietyssa altistumistilanteessa. Tiedetdan, etta syopaa ja
perintdtekijamuutoksia aiheuttavien kemiallisten aineiden elimistdssa tapahtuvaa
aineenvaihduntaa saatelevat monet geenit, jotka eri henkil6illa ja eri véestdissa
ovat hyvin erilaisia. Myds DNA-vaurioiden korjausmekanismit ovat toisilla yksi-
16il1& tehokkaampia kuin toisilla ja ilmeisesti korjausmekanismit heikkenevat kai-
killa ihmisilla ian my6ta. Tasta syysta toiset henkilét ovat perinndllisesti herkem-
pia tai vastustuskykyisempia kuin toiset saamaan niin sanottuja ymparistoperaisia
sairauksia.

Tiedon nopea lisaantyminen on tehnyt sairastumisherkkyyteen liittyvien geenites-
tien kéyton kiinnostavaksi paitsi testattaville itselleen myds tydnantajille. Tutki-
musmenetelmiin, testaukseen ja testitulosten tietojen luottamuksellisuuteen ja
kayttoon seka tasa-arvoisuuteen tydsuhteen eduissa ja taloudellisen hyédyn tuot-
tamisessa liittyy monimutkaisia eettisia ongelmia.

Suomen lainsdadanndén mukaan terveystarkastuksia tehddan tyohontulon yhtey-
dessa, mikali tyd asettaa tyontekijalle erityisia terveydellisia vaatimuksia tai tyosta
saattaa aiheutua vaaraa tai haittaa terveydelle, esimerkiksi sy6pévaaran, lyijylle al-
tistumisvaaran tai tyéhon liittyvan biologisen vaaran vuoksi (VNP 1672/92,
1154/93, 1154/93). Sosiaali- ja terveysministerion antamien ohjeiden mukaan eri-
tyisen sairastumisen vaaraa aiheuttavissa toissa suoritettavassa alkutarkastuksessa
selvitetdédn, onko tyontekijalla sellaista sairautta, erityista herkkyytta tai rakenteel-
lista heikkoutta, jonka vuoksi han voisi olla erityisen altis saamaan suunnitellusta
tyosta terveydellistd haittaa. Ohjeiden mukaan tyontekijaa ei tule sijoittaa kysei-
seen tyohon, mikéli tallainen herkkyys todetaan. Tyoterveyshuollon ohjeissa ei
oteta erityistd kantaa geneettisten testien kayttdon, mutta todetaan, ettd terveystar-
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kastuksen, silloin kun se ei perustu lakiin, pitd4 olla vapaaehtoinen ja kaikkien
osapuolten hyvéksyttavissa.

Geenitestit ja -seulonnat periaatteessa mahdollistavat tilanteen, jossa tyGnantaja
voi talla keinolla pyrkid 16ytdamaan tyonhakijoiden tai jo palveluksessaan olevien
joukosta valitut” yksilot. Tamai voi johtaa tiettyjd, “leimaavia”, tautigeeneja kan-
tavien henkilGiden syrjintdan tyomarkkinoilla ja voi johtaa koko yhteiskunnan
kannalta kestamattomaan tilanteeseen.

6.6. Geeniseulontojen taloudellisista vaikutuksista

Arvioitaessa geneettisten seulontojen kustannus-hyéty-suhdetta on otettava huo-
mioon, ettd osa kustannuksista on aineellisia, helposti arvotettavia ja osa aineet-
tomia, vaikeasti arvotettavia kustannuksia.

Aineellisiin kustannuksiin kuuluvat terveydenhuoltohenkildston ja vaestén koulu-
tus, neuvontapalvelujen jarjestdiminen seulontaan osallistuville seka seulontatesti-
en suorittamisesta aiheutuvat laboratoriokustannukset. Suomalaisten tutkimusten
mukaan vaestdmme tietotaso genetiikasta on hyvéaa eurooppalaista tasoa. On las-
kettu, ettd 10 suomalaisen peittyvésti periytyvan taudin kantajatutkimuksen neu-
vontaan ditiysneuvolassa tarvittava aika on noin 1 000 tyopéaivéaa vuodessa eli vii-
den terveydenhoitajan tayspdivdinen tyopanos. Geeniseulontojen aloittaminen
vaatisi koko vdéestolle suunnatun tiedotuksen aloittamista ja terveydenhuollon
ammattihenkildiden lisdkoulutusta neuvonnan hoitamiseksi.

Laboratorioteknisesti geenitestit ovat luotettavia ja kustannuksiltaan edullisia ja
tayttavat siten hyvélle seulontamenetelmalle asetetut vaatimukset. Testitulos on
pysyva eli uusintatestia ei tarvita. Testituloksen vaikutus riskiin voidaan taysin
luotettavasti arvioida yhden geenin sairauksissa, mutta monitekijaisten tautien alt-
tiusgeenien merkityksestd sairauden puhkeamiselle on vield vahan tietoa. Testin
ennustearvo voi kuitenkin monitekijaisissa taudeissa muuttua tiedon lisaéntyessa.

Geneettisiin seulontoihin liittyvat eettiset ratkaisut ovat tekijoita, joita ei voida
kayttad suureena kustannuksia laskettaessa. Joudutaan miettiméén sellaisia kysy-
myksia kuin, mika on terveen eldman hinta tai kuinka hyvaa hoitoa vammaiset yh-
teiskunnan jasenet saavat.

Geeniseulontojen vaikutukset pitkalla aikavalilla palvelujen kayttoon ovat epasel-
vid. Vaikeiden sairauksien ennaltaehkéisy ja hoitaminen voi vaikuttaa véeston
yleisen terveyden paranemiseen ja sitd kautta terveydenhuollon kustannuksiin.
Naitd vaikutuksia on erittdin vaikea ennakoida, koska ei ole esimerkiksi tietoa yk-
siléiden terveys- ja sairauskayttdytymisen muutoksista.
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7. GENEETTISTEN SEULONTOJEN MAHDOLLISUUDET JA
RAJOITUKSET SUOMESSA

7.1. Terveydenhuoltojarjestelma

Suomalainen terveydenhuolto jakautuu perusterveydenhuoltoon ja erikoissairaan-
hoitoon. Vastuu julkisten terveyspalvelujen jarjestamisestd on kunnilla. Tervey-
denhuoltopalveluja jarjestavat myos yksityiset laitokset, jotka saavat toimintaansa
varten tukea yhteiskunnalta. Kansanterveyslaissa on lueteltu ne terveyspalvelut,
jotka kunnan tulee jarjestad. Naihin kuuluvat mm. terveysneuvonta, sairaanhoidon
jarjestdaminen kunnassa oleskeleville seka joukkotarkastukset asetuksella maaré-
tyissa tapauksissa (mammografia ja kohdunkaulan syopd). Muista kuin lakisaatei-
sista tehtdvista kunnat paattavat itsendisesti voimavarojensa puitteissa. Kunnat
paattavat siten myos geenitestien ja seulontojen suorittamisesta omana toiminta-
naan, samoin niiden tulisi vastata toimintaan liittyvasta neuvonnasta.

DNA-tutkimukset ovat maassamme keskittyneet yliopistosairaaloiden laboratori-
oihin ja yksityisiin laboratorioihin. Valtaosin perinnéllisten tautien diagnostiikka
ja perinnollisyysneuvonta tapahtuu erikoissairaanhoidon yksikoissa, joita ovat yli-
opistosairaaloiden Kliinisen genetiikan yksikot ja lisaksi Vaestoliitto seké ruotsin-
Kielistd vaestonosaa palveleva Folkhdlsan. Naissé laitoksissa toimii kevaélla 1998
yhteensé 15 perinndllisyyslaédketieteen erikoislaakaria.

Suomalainen terveyskeskusjarjestelma on kattava ja hyvin toimiva. Suomalaiset
ovat tottuneet kayttaméaan julkisen avoterveydenhuollon palveluja ja luottamaan
sen toimintaan. Maamme terveydenhuollon korkea taso, hyvé kliinisgeneettinen
epidemiologia ja verraten tasavertainen paasy tutkimuksiin ovat suotuisia piirteita
geeniseulontojen onnistumiselle. Geeniseulontojen yhtaldinen saatavuus koko va-
estolle toteutuu parhaiten perusterveydenhuollossa. Perusterveydenhuollon henki-
I6kunnan koulutuksessa ei toistaiseksi ole huomioitu geenitiedon voimakasta li-
sadantymista ladketieteen eri osa-alueilla.

7.2. Geenitestien tieteellisen tutkimuksen ohjaus

Suomalainen sairauksien geenimuutosten tutkimus on noussut viime vuosien ai-
kana kansainvalisesti arvioiden korkealle tasolle. Tutkimuksissa on saatu runsaas-
ti uutta tietoa véestomme geneettisistd erityispiirteisté ja niihin liittyen on tehty
uusia, omia innovaatioita, jotka ovat saaneet runsaasti julkisuutta sek& kotimaassa
ettd ulkomailla. Tutkimukseen on suunnattu merkittavia resursseja, mm. Suomen
Akatemian rahoittaman geenitutkimusohjelman puitteissa. Tulokset ovat osaltaan
luoneet paineita geenitutkimuksen k&ytannon sovelluksiin. Suomessa ei ole ole-
massa erityisid geenitestien tieteellistd tutkimusta ohjaavia s&adoksia. Geenitut-
kimuksiin liittyneet tutkimussuunnitelmat on kasitelty yliopistojen ja tutkimuslai-
tosten eettisissd toimikunnissa.
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7.3. Geneettisten tautien epidemiologia Suomessa

Geenivirheiden ja niisté aiheutuvien periytyvien tautien kokonaismééra on suoma-
laisessa vaestdssa samansuuruinen kuin muuallakin. Geenivirheiden Kirjossa on
kuitenkin eraita erityispiirteitd, jotka johtuvat suomalaisen véeston asutushistori-
asta.

Suomalaiseen véestoon on rikastunut noin 30 peittyvésti periytyvéa tautia aiheut-
tavaa geenivirhettd, minka seurauksena ndita tauteja on Suomessa enemmaén kuin
muualla. Téhén ryhméén (ns. suomalainen tautiperintd) kuuluvat mm. AGU-tauti,
INCL-tauti, synnynndinen vaikea munuaistauti ja diastrofinen dysplasia. Tauti-
geenin kantajia ndissé taudeissa on keskiméarin 1:50 - 1:70. Arviolta 1:15 suoma-
laisesta on jonkin viiden yleisimmén tautiperintéon kuuluvan sairauden geenin-
kantaja. Uusia tapauksia todetaan néissa taudeissa vuosittain 20 - 25. Osa peitty-
vasti periytyvista taudeista on maassamme paikallisesti rikastuneita eli riskiparien
lukuméara voi vaihdella paljon eri puolilla Suomea. Yksittdisen taudin kohdalla
ldhes 90 % tautitapauksista on saman geenivirheen aiheuttamia. Muissa (suurim-
massa 0sassa) peittyvasti periytyvissa taudeissa sen sijaan todetaan samassa tau-
dissa useita erilaisia geenivirheita (ns. geneettinen heterogeenisyys).

Tautigeenin kantajien seulonnan avulla voidaan tunnistaa ne riskiparit, joilla on
suuri riski saada sairas lapsi ja taten antaa heille mahdollisuus perhesuunnittelun
avulla vélttaa sairaan lapsen syntyminen. Yleisimpien suomalaisten tautien, kuten
synnynnéisen munuaistaudin ja AGU-taudin riskiparien esiintymisfrekvenssi on
1:2000 - 1:4300.

Vallitsevasti periytyvissd taudeissa on paasaantoisesti suuri geenivirheiden Kirjo
- eri perheissa on erilainen geenivirhe. Poikkeuksia ovat mm. familiaalinen hy-
perkolesterolemia (FH), jota sairastaa meilla 5000 - 10 000 ihmistd. Suomalai-
sessa vaestossd on todettu nelja erilaista LDL-reseptorigeenin mutaatiota, jotka
kattavat 75 % koko kaikista FH-perheistd. Muita yleisimpia vallitsevasti periyty-
via tauteja, perinnollisida polyneuropatioita ja Huntingtonin tautia sairastavia
maassamme on yhteensd noin 3 000 potilasta. Néissa taudeissa voidaan tehda
geenitesteilla seka ennakoivaa ettd suoraa mutaatiodiagnostiikkaa. Periytyvat syo-
pamuodot, erityisesti rintasyovassd (BRCAL ja 2 geenien mutaatiot) ja paksun-
suolen sydvassa (HNPCC ja FAP) ovat tulevaisuudessa ehka merkittavin ennus-
tavan geenitestauksen ryhmd. Mutaatioiden suuri Kirjo vaikeuttaa viela talla het-
kella geeninkantajien tunnistamista, mutta kehitteill& olevat uudet menetelmét tu-
levat oleellisesti parantamaan tilannetta.

Joidenkin monitekijdisten tautien esiintyvyys on Suomessa suurempi kuin muissa
eurooppalaisissa vaestoissd, mika saattaa johtua yhtd hyvin ymparistétekijoiden
kuin geneettista alttiutta méaaradvien perintétekijoiden runsaudesta. Insuliini-
diabeteksen alttiutta lisddvan HLA-riskihaplotyypin osuus véestossa on 13 % ja
néilla yksiloilla on 10-kertainen todenndkoisyys sairastua sokeritautiin. Sepelval-
timosairauksien esiintyvyys on my6s Suomessa suuri. Alzheimerin tautia sairasta-
via on noin 70 000, ndist4 40 % on suvuittain esiintyvid ja 10 % on vallitsevasti
periytyvdd muotoa. Esimerkkind voidaan mainita, ettd ApoE4 haplotyyppi lis&é
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Alzheimerin taudin riskid. ApoE-tyypityksell& ei kuitenkaan ole kaytannén merki-
tysta tautialttiuden maarittamisessd, koska osa riskihaplotyypin omaavista ei kos-
kaan sairastu ja toisaalta tautiin sairastuneissa tata ei ole.

7.4. Laboratoriovalmiudet

Maassamme on tehty geenitestejd 1990 luvun alusta lahtien lisdéntyvéssa maarin.
Yliopistosairaalat tekivat vuonna 1997 arviolta noin 7 000 geenitestid ja yksityiset
laboratoriot noin 2 500 geenitestid yli 20 eri perinndllisessa taudissa tai tautialt-
tiudessa. Suurin osa néisté geenitesteista on tehty yhden geenin aiheuttamissa tau-
deissa, joiden tulkinta on helppoa perustuen testin antamaan dikotomiseen (tauti
on / tauti ei ole) tulokseen.

Laboratorioiden kannalta tautikohtaisten mutaatioiden pieni lukumaéara helpottaa
geenitestien suorittamista Suomessa. Maassamme on parhaillaan kehitteilla DNA-
siruteknologiaan perustuva testi, jolla voidaan samasta ndytteesta todeta noin
50 tautimutaation kokoelma.

Monitekijéisten tautien geenitestien suorittaminen tehdaan samoilla tekniikoilla
kuin yhden geenin sairauksia tunnistavat geenitestit. Vaikka testitulos sindnséa on
selked, monitekijaisten tautien geenitestitulosten tulkintaan saattaa liittyd ongel-
mia, koska muiden geenien ja ympéristotekijoiden vaikutus taudin ilmenemiseen
voi vaihdella eri henkildiden ja sukujen kesken. Geeniseulonnassa kaytettavan
testin herkkyys ja spesifisyys olisi siten pystyttdva arvioimaan ennen sen kéyt-
toonottoa. Suomalaisvéaestossd naiden tautien altistavien DNA-muutosten Kirjo
voi olla pienempi kuin sekavéestdissé ja saattaa helpottaa testien tulkintaa.

Geenitestien kayttoonotto Suomessa on tapahtunut ilman erityisia sdannoksia ja
suorittavien laboratorioiden laadunvalvonta on tapahtunut yleisten laboratorion
laadunvalvontajarjestelmien mukaisesti. Ulkoinen laaduntarkkailu on kvalitatiivi-
sissa testeissé vield vakiintumatonta, joskin Huntingtonin taudin kohdalla on aloi-
tettu laaduntarkkailun kehittdminen kansainvalisend yhteistyond. DNA-
tutkimukseen perustuvissa isyystutkimuksissa laaduntarkkailu on jo kaytdssa.

Sosiaali- ja terveysministerion yhteydessa toimiva geenitekniikan lautakunta val-
voo Yleisesti laboratorioita, joissa testeja kehitetdan. Lautakunnan valvonta ei kui-
tenkaan kohdistu suoraan geenitestien kliinisiin sovellutuksiin. Puuttuva laadun-
tarkkailu on testien luotettavuuden kannalta ongelma.

8. TYORYHMAN EHDOTUKSET

Geenikartoituksia ja geenitesteja koskevat monet kansainvaliset sopimukset ja
suositukset, joihin Suomi on sitoutunut. Lisaksi tallaista toimintaa saatelevét eraat
ladketieteellistd tutkimusta ja terveyteen liittyvaa tietoa koskevat saadokset. Suo-
men allekirjoittamassa Euroopan neuvoston bioetiikkasopimuksessa kielletaan pe-



rintdtekijoiden perusteella tapahtuva syrjintd. Tietosuojasta on edelld kohdassa
3.8. mainitut kansalliset sdadokset ja potilaan oikeuksista saddetddn potilaslaissa.
Valmisteilla oleva ihmiseen kohdistuvaa ladketieteellista tutkimusta koskeva laki-
luonnos siséltad tutkittavaa, hanen suostumustaan ja informointia koskevia sééan-
noksid. Tyoryhma korostaa edell& mainittujen Euroopan neuvoston sopimuksen ja
suositusten (ks. 5.2.2.) sekd WHO:n suositusten (ks. 2.1.1.) sisdltdmien periaattei-
den huolellista huomioimista ja noudattamista soveltuvin osin geeniseulonnoissa.
Tyoryhmd kohdistaa ehdotuksensa geeniseulontojen, -testauksen ja alan tutki-
muksen kannalta erityisen tarkeind pitdmiinsa seikkoihin sek& seikkoihin, joista ei
ole s&&nnoksia.

Erityyppisten geneettisten seulontojen onnistumisen kannalta on oleellisen tarkeaa
véeston tietamyksen lisdédminen perinnollisyydestd ja geenitesteista sekd niiden
merkityksesta yksilon terveydelle. Tyéryhman mielestd yhteiskunnan tulee tdmén
vuoksi tukea toimenpiteitd, joilla tietoa perinndllisistd taudeista, geenitesteista ja
alan uusista tutkimusmenetelmista laaja-alaisesti tuodaan ihmisten tietoon koulu-
laitoksessa, ty0eldmassé ja terveydenhuollossa.

8.1. Periytyvien tautien ja tautialttiuksien tieteellinen tutkimus

Seuraavat periaatteet koskevat tieteellisia tutkimuksia, joilla pyritddn tunnista-
maan ja luonnehtimaan periytyvia tauteja tai tautialttiuksia aiheuttavia geeneja ja
geenivirheitd, ja joissa usein tarvitaan tautia sairastavien potilaiden ja heidan ter-
veiden sukulaistensa néytteitd. Suomessa on vankka perinne ja myonteiset koke-
mukset tdméankaltaisesta tutkimuksesta, mihin véeston rakenne ja terveydenhuol-
tojarjestelma tarjoavat hyvét edellytykset.

Tydryhma korostaa seuraavia periaatteita, jotka tulee ottaa huomioon periytyvien
tautien tieteellisessa tutkimuksessa:

1) Tutkimushanke on hyvaksyttava asianomaisessa eettisessa toimikunnassa.

2) Tutkimuksen suorittamisesta paattaa tutkimushankkeen vastuullinen johtaja.
Paatoksenteossa tulee noudattaa valmisteilla olevan ihmiseen kohdistuvaa 1aa-
ketieteellista tutkimusta koskevan lain sddnnoksia.

3) Jos tutkimusta varten kerattyja néytteitd halutaan kayttdd muuhun kuin alkupe-
raiseen tarkoitukseen, tdhan tulee olla tutkittavan suostumus. Jos suostumusta
ei voida saada, luvan tutkimukseen voi myontaa erikseen madriteltava viran-
omainen.

4) Tutkimukseen osallistuville on annettava, mieluiten kirjallisessa muodossa,
riittavéasti tietoa tutkimuksen tarkoituksesta, suoritustavasta ja tulosten merki-
tyksesta.

5) Tutkimukseen osallistumisen taytyy olla vapaaehtoista ja sen tulee perustua
tutkittavan tietoiseen ja itsendiseen paatokseen (informed consent).
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6) Tutkimukseen osallistuvat ilmoittavat suostumuksestaan kirjallisesti. Jos ala-
ikainen tai vajaakykyinen ei itse kykene péaattaméan tutkimukseen osallistumi-
sesta, suostumuksen voi hdnen puolestaan antaa huoltaja tai holhooja taikka
uskottu mies. Tutkimukseen osallistumista on téllaisessa tapauksessa kuitenkin
aina erityisen huolella harkittava.

7) Tutkimustuloksen ilmoittamisesta on erikseen ja etukateen sovittava tutkitta-
vien kanssa. Tutkittaville on tarpeen vaatiessa kyettavé jarjestaméaéan mahdolli-
suus neuvontaan, jatkotutkimuksiin ja hoitotoimenpiteisiin. Tutkittavilla on oi-
keus saada tietoa omista tuloksistaan, jos hankitulla tiedolla katsotaan olevan
merkitystd hanen terveydentilaansa ja kun tiedon katsotaan olevan riittdvén
varma ja luotettava. Odottamattomia tuloksia tai geenitesteille tyypillisia suku-
laisista saatua epésuoraa tietoa ei ilmoiteta tutkittavalle ellei siitd ole hanelle
erityista terveydellista hyotya.

8.2. Vaestdon suunnatut geeniseulonnat tautigeenin kantajien tai tauti-
alttiuksien tunnistamiseksi

Suomessa ei toistaiseksi ole tautigeenin kantajien seulontaa véaestotasolla. Erdiden
vaikeaan vammaisuuteen johtavien peittyvasti periytyvien tautien suhteellinen
yleisyys, geenivirheiden homogeenisuus, seulontaan soveltuvien menetelmien
olemassaolo, toimiva perusterveydenhuolto ja vdeston myodnteinen suhtautuminen
luovat hyvén perustan mahdollisille seulonnoille. Seulontojen edellyttdmia neu-
vontapalveluja ei kuitenkaan toistaiseksi ole jarjestetty eikd toiminnan kustannus-
vaikutuksia ole selvitetty. Monitekijaisten tautien alttiusgeenien seulontaan ei vie-
l& ole riittavaa tieteellista nayttoa.

Seuraavassa esitetyt edellytykset véestd6n suunnattujen geeniseulontojen
kaynnistdmiseksi sek& seulontojen toteuttamista koskevat periaatteet kohdistuvat
niin julkisen sektorin jarjestdmiin kuin kaupallisiinkin seulontoihin. Tydryhma ei
ole Kkasitellyt  yksityisellda  sektorilla tehtdvia geenitesteja  koskevia
korvauskysymyksid (sairausvakuutus) ja esittdd, ettd ndma kysymykset
selvitettdisiin erikseen.

Tyoryhmd katsoo, ettd erityisesti seuraavien edellytysten tulee téyttyd ennen
véestoon suunnatun geeniseulonnan kaynnistamista:

1) Vaestdon suunnattavan geeniseulonnan aloittamiselle on toimivaltaisen viran-
omaisen lupa. Lupa voidaan myontad madréaikaisesti. Lupamenettelysté tulee
séataa terveydenhuollon lainsdddanndsséd. Menettelyn tarkempi sisélto ja lupa-
viranomainen on tyoryhmén mielesta tarkoituksenmukaista ratkaista parhail-
laan vireilld olevien lainsdadantohankkeiden yhteydessa.

2) Seulontaohjelmalla on tieteellisesti osoitettu perusta. Taudin yleisyys véestossa
ja sen ominaisuudet tulee olla tunnettuja. Seulontaan on oltava luotettava me-
netelmd. Uuden seulontasuunnitelman tulee siséltad kuvaus seulonnan kestosta,



kustannusvaikutuksista, seurannasta ja arvioinnista. Geeniseulontoja suoritta-
vien laboratorioiden tulee tayttad korkeat laatuvaatimukset.

3) Seulontaohjelmalla on valmiudet véeston ja seulottavien informointiin ja neu-
vontaan. Seulonta suuntautuu tauteihin, joiden seulontaa pidetaan véestossa laa-
jasti hyvaksyttynd. Seulontaohjelmassa on otettu huomioon seulontaan osallis-
tumattomille sukulaisille mahdollisesti aiheutuvat hyddyt ja haitat.

4) Seulonta on tasapuolisesti kaikkien kohderyhmaan kuuluvien saatavilla, mika
toteutuu parhaiten perusterveydenhuollon puitteissa.

Tyoryhma esittdd, ettd geeniseulontojen toteuttamisessa noudatetaan seuraavia
periaatteita:

1) Geeniseulonnan  kohderyhmé&an  kuuluville on annettava riittavasti
informaatiota ja neuvontaa, jotta he voisivat tehdd omakohtaisen, tietoon
perustuvan paatoksen seulontaan osallistumisesta tai siitd4 poisjadmisesta.

2) Seulontaan  osallistumisen  tulee olla  vapaaehtoista. ~ Seulontaan
osallistumiseen ei saa liittyd muita etuisuuksia eika siita kieltaytymisella saa
olla yksilon kannalta Kkielteisi& seuraamuksia. Osallistujalla on oltava
mahdollisuus peruuttaa osallistumisensa kesken seulonnan.

3) Geeniseulontoja voidaan tehdd ainoastaan itsendiseen péaatoksentekoon
kykeneville ihmisille. Alaikéisten ja vajaakykyisten puolesta huoltaja,
holhooja tai uskottu mies voi tehdd myonteisen paatoksen ainoastaan, mikali
seulonnan tuloksen odotetaan edistévén tutkittavan henkilokohtaista etua.

4) Seulonnan jarjestajan on annettava osallistujalle ja perheille riittdvé neuvonta
tutkimustuloksen johdosta ja tarvittaessa ohjattava jatkotutkimuksiin.

8.3. Ennustavaa geenitestausta koskevat suositukset

Ennustava geenitestaus on jo talla hetkelld hyvéksytty kaytantd erdissa vasta
aikuisiassd puhkeavissa, vallitsevasti periytyvissa taudeissa. Geenitestilla
voidaan tunnistaa potilaan sukulaisten piirista riskiyksilot mm. eraissa vaikeissa
keskushermoston sairauksissa ja periytyvan sydvan muodoissa (rintasyopé,
paksunsuolen syopd ym.). Toistaiseksi ennustavat geenitestaukset kohdistuvat
vain sairaan yksilon sukulaisiin, mutta ne saattavat jo lahitulevaisuudessa
kohdistua my6s valikoimattomiin vdeston osiin, mikéli tiedollinen ja
menetelmaéllinen kehitys tekee sen mahdolliseksi.

Ennustavassa geenitestauksessa noudatetaan yleisia terveydenhuoltoa koskevia
sdadoksid eikd se ole luvanvaraista. Tyoryhma suosittaa, ettd ennustavassa
geenitestauksessa noudatetaan seuraavia periaatteita:
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1) Geenitestausta harkitsevan henkilon tulee saada perusteellista tietoa taudin
periytymisestd, sen vaikutuksesta omaan ja jalkeldistensd terveydentilaan,
taudin  laadusta, hoitomahdollisuuksista ja  ennusteesta.  Paatos
geenitestaukseen osallistumisesta saattaa vaatia useita yhteydenottoja eik&
tutkimusnaytettd poikkeustapauksia lukuun ottamatta ole suositeltavaa ottaa
ensimmaisen neuvontatilaisuuden yhteydessa.

2) Neuvonnan tulee tapahtua perinndéllisyyslaéketieteen yksikdssa tai tutkittavaan
tautiin erityisesti perehtyneen asiantuntijan toimesta.

3) Paatoksen tulee olla vapaaehtoinen ja omakohtaiseen harkintaan perustuva.
Tutkittavalla on milloin tahansa oikeus muuttaa péatostaan. Alaikaisen ja
vajaakykyisen puolesta paatoksen voi tehdd huoltaja, holhooja tai uskottu
mies, jos testaukseen osallistuminen edistéa testattavan henkilokohtaista etua.

4) Tutkittavalla tulee olla etukateen jarjestetty mahdollisuus neuvontaan
tutkimustuloksesta sekd tarvittaessa mahdollisuus jatkotutkimuksiin ja
hoitotoimenpiteisiin.

5) Tulosten tiedottamisen potilaan sukulaisille tulee pé&&séantdisesti tapahtua
potilaan vélityksell4. Potilasta hoitava tai muu terveydenhuollon yksikkd voi
ottaa yhteyden sukulaisiin saatuaan potilaalta tdhan kirjallisen suostumuksen.

6) Poikkeustapauksessa terveydenhuollon yksikkd voi tutkitun potilaan
anonymiteetin  sdilyttden ottaa yhteyden sukulaiseen ilman potilaan
suostumusta, mik&li sukulaisen terveysriski voidaan arvioida -erityisen
suureksi ja hénen tilanteeseensa voitaisiin hoitotoimenpitein vaikuttaa.

Vaestoon laajemmin suuntautuvassa ennustavassa geenitestauksessa tulee
noudattaa niit4 yleisid periaatteita, mitd geeniseulonnoista on sanottu (ks. kohta
8.2.).

8.4. Geeniseulontoihin ja -testaukseen liittyva tietosuoja ja tietojen kaytto

Tietosuojakysymykset ovat erityisen merkityksellisia geeniseulontojen ja
-testausten kannalta seuraavista syysta: 1) geenitutkimus antaa epasuorasti tietoa
myos tutkittavan lahisukulaisten perimastd ja siihen liittyvista terveysriskeista,
2) geenitutkimus voi antaa tietoa tutkittavan myohemman eldamén terveystilan-
teesta ja 3) geenitestin tulos pysyy samana lapi elaman.

Tyoryhma esittdd geeniseulontoihin ja testaukseen liittyvan tietosuojan ja tietojen
ké&yton osalta seuraavaa:

1) Geenitutkimusten tietosuojan ja salassapitovelvollisuuden osalta tulee noudat-
taa niitd sdannoksiéd, mitd muuta ladketieteellista tietoa koskien on saadetty.
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2) Geenitutkimusten tuloksia ei ilman tutkittavan kirjallista suostumusta saa antaa
ulkopuolisten kayttoon. Jos geenitutkimuksen tuloksen perusteella jonkun su-
kulaisen katsotaan olevan sellaisessa erityisen suuressa terveysriskissa mihin
hoitotoimenpitein voitaisiin vaikuttaa, voidaan geenitutkimuksen tulos ilmoit-
taa téllaiselle sukulaiselle vastoin tutkitun suostumusta. Tietolahdett4 ei talloin
saa paljastaa.

3) Geenitutkimusten tuloksia voidaan tunnistamattomina ndytteind kayttaa erik-
seen maériteltavan viranomaisen luvalla tieteelliseen tutkimukseen.

4) Vakuutusyhtiolla ei ole oikeutta vaatia geenitutkimuksen tuloksia eika se voi
vaatia geenitestin suorittamista henkildvakuutusta myonnettéessa.

5) Tyobnantajalla, koululaitoksella tai muilla viranomaisilla ei ole oikeutta vaatia
geenitutkimuksen tuloksia eik& asettaa tulosten saamista tydsuhteen, koulutuk-
seen padsyn tai muun palvelun saamisen taikka toimenpiteen edellytykseksi.

Geenitutkimuksen tulosten kayttod tydelaméssa on pohdittu myds muissa yhteyk-
sissd. Tyoministerion tyoryhmé viimeistelee parhaillaan tdhan liittyvid ehdotuk-
siaan. Sosiaali- ja terveysministerié on asettanut tyéryhman selvittdmaan terveys-
tarkastuksia tyoterveyshuollossa ja tyontekijoiden tietosuojaa. Tyoryhmé kasitte-
lee asiaa tyGterveyshuollon ja terveydenhuollon ammattihenkildiden nakdkulmas-
fa.

8.5. Geeniseulontojen seuranta

Periytyvien tautien ja genetiikan nopeasti eteneva tutkimus oletettavasti tuottaa jo
lahitulevaisuudessa runsaasti uutta tietoa geeneisté ja niiden virheiden osuudesta
tautien synnyssa luoden taten uusia geeniseulontojen ja testausten mahdollisuuk-
sia. Geeniseulontojen onnistuminen vaatii saumatonta yhteistyota perustervey-
denhuollon henkil6ston, perinndllisyyslaédketieteen yksikdiden ja laboratorioiden
kanssa.

Suomessa ei toistaiseksi ole jarjestetty geeniseulontojen ja niissé kdytettavien me-
netelmien seurantaa ja laadun valvontaa. Tdmén vuoksi tyoryhma esittaa, etta
geeniseulontojen seurantaa varten perustettaisiin kansallinen moniammatillinen
asiantuntijaryhma. Asiantuntijaryhman toiminta voisi osittain nivoutua suunnitel-
lun terveydenhuollon eettisen neuvottelukunnan toimintaan ja asiantuntijaryhma
voisi kayttdd hyvékseen alan tutkimuslaitosten tietotaitoa. Toiminnassa tulisi
myos ottaa huomioon palvelujen jarjestdjien ndkokulma.

Asiantuntijaryhman tehtdvana olisi
a) seurata alan tutkimusta sek& Suomen seulonta- ja testauskaytantoja,

b) toimia lausunnonantajana geeniseulontoja koskevissa asioissa,
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¢) myotavaikuttaa geenitutkimuksia ja geeniseulontoja suorittavien laboratorioi-
den laadunvalvonnan kehittdmiseen, esimerkiksi pohtia, tulisiko geenitesteja
suorittavien laboratorioiden tayttaa "certified"- tai luvanvaraisuusvaateet,

d) antaa suosituksia geenitutkimusten ja geeniseulontojen tietosuojaa koskevissa
asioissa, seka

e) ottaa kantaa geenitutkimuksiin ja geeniseulontoihin liittyviin yhteiskunnalli-
siin, eettisiin ja juridisiin ongelmiin.
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