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Lisaa genetiikan osaamista yleislaakareille

Arviolta 10 %:lla avoterveydenhuollon potilaista on sairaus, jonka
taustalla on geneettisia tekijoita. Useissa Euroopan maissa
yleisladketieteen erikoislaakarikoulutukseen on lisatty kliinisen
genetiikan koulutusta ja nain pitdisi tehda Suomessakin.

Koko perimin eksomisekvensoinnilla on
tahdn mennessa 16ytynyt kaksi kertaa enem-
min diagnooseja kuin perinteisilli geenitutki-
muksilla (1). Kehitys on ollut niin nopeaa, ettd
genetiikan koulutus ei ole pysynyt perissi eiki
tuloksia piistd soveltamaan potilastyéssi no-
peasti. Tautien perinnéllisyyden tunnistami-
nen on saattanut kestii useita vuosia, ja sitd
ennen potilaat ovat kiyneet useiden 14ikirei-
den vastaanotolla (2).

Avoterveydenhuollon lddkirit ovat avainase-
massa perinnéllisten tautien tunnistamisessa
ja hoidossa. On tirkedd, ettd avohoidon ladka-
rit tietdvit perinnollisistd taudeista ja geenites-
tien kiytostd. Niin he voivat tunnistaa vastaan-
otollaan potilaat, jotka hyotyvit geenidiagnos-
tiikasta ja lahettdi heidit jatkotutkimuksiin
erikoissairaanhoitoon ja auttaa jatkohoidon
jarjestimisessd.

Geenidiagnostiikka my6s muuttaa avohoidon
ladkireiden tyotd, kun potilaat etsivit geneetti-
sistd sairauksista tietoa internetisti ja voivat sen
jalkeen kdantyd oman ladkirin puoleen. Ladka-
riltd kysytddn esimerkiksi syovin perinnéllisyy-
desti tai raskaudenaikaisista geenitutkimuksis-
ta. Verkossa tehtivit geenitestit ovat myos yleis-
tymissi ja kansalaiset saattavat pyytdd ladkiril-
tdin apua niiden tulkinnassa.

Suomessa l4idkirit ovatkin toivoneet genetii-
kan alan lisikoulutusta (3).

VAIKUTUS ULOTTUU KOKO HOITOKETJUUN

Geenidiagnostiikan uudet mahdollisuudet vai-
kuttavat laajasti perinnéllisten tautien diagnos-
titkkaan eri erikoisaloilla. Kuvaavaa on, etti
noin 30 % perinndllisten tautien mutaatioista
on 16ytynyt uusista, vuoden 2011 jilkeen tun-

santaudeissa, jotka johtuvat sekd perint6- ettd

ympdristotekijoistd, suurin osa riskigeeneistd
aiheuttaa niin pienen riskin, ettei niiden gee-
nitestausta ole toistaiseksi voitu ottaa kiyttoon
rutiinidiagnostiikkaan. Sen sijaan timin tauti-
ryhmin geenitutkimusten tuloksia voidaan
joissakin tapauksissa yhdistdd muihin sairaala-
tutkimusten tuloksiin ja saada tarkempaa tie-
toa taudin syisti (5).

Erikoissairaanhoidossa potilaan diagnostiset
tutkimukset ja perinnéllisyysneuvonta tapahtu-
vat yleensd muutaman vastaanottokiynnin aika-
na. Perinnoéllisyysklinikoiden perinnéllisyys-
neuvonta on perusteellista ja tihtdd siihen, ettd
potilas tai perhe saa tietoa taudin diagnoosista
ja ennusteesta, geenitestien tuloksista, periyty-
mistavasta ja mahdollisista hoitokeinoista,
my®6s kirjallisesti. Sen jilkeen osa potilaista siir-
tyy perusterveydenhuollon seurantaan.

Ongelmana on, ettd jatkohoitoa ja seurantaa
avoterveydenhuollossa ei useinkaan ole jirjes-
tetty. Noin 70 % perinnéllisid sairauksia sai-
rastavista potilaista kokee, ettd he eivit ole
saaneet tarpeeksi informaatiota sairaudestaan
ja ovat jadneet yksin sairautensa kanssa (2).
Potilasjirjestét, verkostoituminen ja sosiaali-
nen media ovatkin monissa perinnoéllisissé sai-
rauksissa nousseet tiedon saamisessa merkit-
tdvdan asemaan.

YLEISLAAKETIETEEN
OSAAMISPAKETTIA HAHMOTELLAAN

Yleislddkireiden genetiikan jatkokoulutuksen
tarve on jo tunnistettu monissa Euroopan mais-
sa (6-8). Englannissa yleisliiketieteen alan
erikoistumiseen on lisitty perinnollisyysliike-
tieteen koulutusta (8), jonka oppimistavoitteet
on laadittu yhteisty6ssi yleislddketieteen koulut-
tajien, alalle erikoistuvien ja kliinisten geneeti-
koiden kanssa. Kliinisen ty6n kannalta tirkeim-
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pini oppisisiltoni pidettiin perinnollisii taute-
ja sairastavien potilaiden tunnistamista, hoitoa
ja geneettisen tiedon kertomista potilaille.

Geenidiagnostiikka muuttaa
avohoidon lddkdreiden tyétd.

Euroopan unionin rahoittamassa GenEquip-
projektissa (www.primarycaregenetics.org) on
kehitetty yleisliiketieteeseen erikoistuville sopi-
vaa genetiikan koulutusohjelmaa. Yleisliiketie-
teen "osaamispakettiin” kuuluvia aiheita voisi-
vat olla mm. perinnéllinen rinta- ja paksusuo-
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lisyopd, familiaalinen hyperkolesterolemia, pe-
rinnoélliset syddmen rytmihiirigsairaudet, las-
ten kehitysviiveet ja raskaudenaikainen perin-
nollisten tautien diagnostiikka. Niissi taudeis-
sa potilaat voivat hy6tyd ennakoivasta geeni-
diagnostiikasta.

Suomessa voisimme yhteistyossa yleisladke-
tieteen asiantuntijoiden kanssa kehittid suoma-
laiseen terveydenhuoltoon sopivaa genetiikan
koulutusta, jota voisi sisillyttdi yleislidketieteen
erikoisliikiritutkintoon. Koulutuksesta voisivat
hy6tyd myos muiden erikoisalojen lddkirit. @
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