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TEEMA
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Marja Hietala ja Maria K. Haanpää

Laajojen geenitutkimusten sivu- ja 
sattumalöydökset

Sekvensointitekniikoiden kehittymisen myötä yksittäisten potilaiden koko perimää pystytään 
tarkastelemaan täysin uudella tasolla. Tietomäärän lisääntyminen tuo mukanaan myös kasvavan 
vastuun tutkimustulosten tarkastelussa, sillä kyseisten tutkimusten myötä myös sattuma- ja 
sivulöydöksiä tulee väistämättä vastaan. Sattuma- ja sivulöydösten tarkastelu tuo analyysitiimille 
eli perinnöllisyyslääkäreille ja sairaalageneetikoille lisähaasteita laboratorion käytännön työhön. 
Kansainvälisissä laajoissa potilasaineistoissa sivulöydöksiä todetaan noin 1–6 %:lla tutkituista, mikä 
on yhtenevä Tyks Genomiikalla todetussa noin 2,5 %:n sattuma- ja sivulöydösmäärän kanssa. Sivu- ja 
sattumalöydökset liittyvät usein suurentuneeseen syöpäriskiin.

I hmisen perimä on pakattu kromosomeihin 
deoksiribonukleiinihappo- eli DNA-ketju-
na, jonka toiminnallisia yksiköitä kutsutaan 

geeneiksi. Geenin muodostava DNA käänne-
tään ribonukleiinihapoksi eli RNA:ksi, josta 
edelleen tuotetaan soluissa toimiva proteii-
nituote, jonka viallisuus tai puuttuminen voi 
johtaa taudin puhkeamiseen. Tarkasteltaessa 
geeniä tarkemmin DNA-tasolla, jaetaan peri-
män DNA yksittäisiin nukleiinihappoemäksiin 
(adeniini-, tymiini-, sytosiini- ja guaniini). Ge-
netiikan laboratorion tiimi analysoi potilaan 
perimää lukemalla DNA-sekvenssiä ja havaitse-
malla siinä potilaan sairauden kannalta merki-
tykselliset emäsvirheet. 

Uuden sukupolven sekvensointitekniikat 
(NGS, next generation sequencing) mahdol-
listavat yksittäisten potilaiden koko perimän 
tarkastelun täysin uudella tasolla. Potilaiden 
perimä pystytään tutkimaan yhdestä verinäyt-
teestä vaivattomasti laboratoriossa ja tutkimus 
voidaan keskittää koko perimän eli genomin 
tutkimiseen tai ainoastaan proteiinia koodaa-
vien geenialueiden eli eksonien tutkimiseen. 
Valtaosa tunnetuista sairauksista johtuukin 
proteiinia koodaavien geenialueiden virheistä, 
ja tutkimalla kyseisiä alueita tutkimus keskittyy 
noin 1 %:iin ihmisen koko perimäaineksesta. 

Laajojen geenitutkimusten analysointi on 
tutkimuksen eniten aikaa vievä kokonaisuus, 
jossa hyödynnetään jo olemassa olevan kirjal-
lisuuden ja tietokantoihin merkittyjen nukleii-
nihappoemästen eli varianttien muutoksia sekä 
erilaisia ennustusohjelmia (KUVA 1). Jokaisel-
la meistä on useita tuhansia variantteja, jotka 
poikkeavat referenssisekvenssistä, mutta jotka 
eivät aiheuta sairautta vaan ovat perusta jokai-
sen ainutlaatuisuudelle. 

Sekvensointitekniikoiden kehittymisen 
myötä valtavan tietomäärän lisääntyminen tuo 
mukanaan myös kasvavan vastuun tutkimustu-
losten tarkastelussa, sillä kyseisten tutkimusten 
myötä myös sattuma- ja sivulöydöksiä tulee 
väistämättä vastaan. Tutkittavilla tulee olla 
Suomessa tasavertainen oikeus tietää tai halu-
tessaan olla tietämättä mahdollisia merkittäviä 
sattuma- ja sivulöydöksiä. Sattuma- ja sivulöy-
dösten esiintyminen on tuonut sekä sairaala-
geneetikoille että perinnöllisyyslääkäreille lisä-
haasteita laboratorion käytännön työhön. 

Tutkimuksen kysymyksenasettelu

Genomia tutkittaessa painotetaan analyysissa 
eri asioita tutkimuksen kysymyksenasettelus-
ta riippuen (1). Kysymyksenasettelu voi olla 
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hyvin spesifinen tai kohdennettu, jolloin ana-
lyysi pystytään suorittamaan nopeasti. Esimer-
kiksi, jos potilaan oirekuvan myötä tutkitaan 
munuaissairauksia, silmän verkkokalvon rap-
peumaa tai kuulovikaa, pystytään sekvensointi-
tiedon analyysi keskittämään niihin geeneihin, 
joiden virheet tunnetusti aiheuttavat kyseisiä 
tauteja. Tämän kaltaisessa kysymyksenasette-
lussa voidaan pyytää tehtäväksi geenipaneeli-
tutkimus, jolloin sattuma- ja sivulöydösten riski 
pienenee.

Kehitysvamma- ja muihin laaja-alaisiin oi-
reyhtymiin liittyvät kysymyksenasettelut sen 
sijaan ovat monimutkaisempia ja edellyttävät 
tarkkoja oirekuvauksia tutkittavista potilaista. 
Olisi tärkeää pystyä erittelemään lähetetietoi-
hin potilaan pääoireet, jotka aiheuttavat vaka-
vimmat ongelmat ja tarkentamaan oirekuvausta 
myös lievemmillä oireilla. Mitä huolellisempi 
ja tarkempi lähetteen teksti on, sitä suurempi 
on mahdollisuus löytää todellinen taudinai
heuttaja, ja kliiniseltä merkitykseltään epäsel
vien löydösten määrä pienenee.

Erityisesti lapsipotilaiden kohdalla myös 
vanhempien tiedot ja mahdollinen vanhem-

pien lieväkin oirekuva ovat tärkeitä selvittää, 
jotta voidaan tutkia variantin mahdollista pe-
riytymistä (1). Vertailu vanhempien referens-
sisekvenssiin auttaa sulkemaan pois harvinaisia 
mutta harmittomia variantteja, joista ei ole vie-
lä olemassa tietoa kirjallisuudessa. Potilaan ja 
vanhempien perimän yhtäaikaista tutkimusta 
kutsutaan trioanalyysiksi, joka antaa heti tie-
don siitä, onko todettu variantti uusi de novo 
‑muutos vai vanhemmalta peritty variantti.

Varianttien luokittelu

Analysoitaessa varianttien patogeenisuutta, 
hyödynnetään ACMG-luokittelua, joka perus-
tuu American College of Medical Genetics and 
Genomics perustamaan globaalisti käytettyyn 
luokitusjärjestelmään (KUVA 2) (2–4). Variantti 
voidaan luokitella viisiportaisella asteikolla; pa-
togeeniseksi, todennäköisesti patogeeniseksi, 
kliiniseltä merkitykseltään epäselväksi (VUS, 
variant of unknown significance), todennäköi-
sesti benigniksi tai benigniksi (1,5).

Sekvenssianalyysissa potilaan kaikki varian-
tit arvioidaan ACMG-luokittelun mukaisesti. 

NGS-eksomisekvensointi

Noin 20 000–50 000 koodaavan alueen
varianttia

Suodatus yleisyyden mukaan, tieto-
kantoihin vertaaminen, muutoksen

toiminnallinen ennustaminen

Relevantit geenit/
relevantit variantit 

Varianttien
luokittelu

Raportointi

Benigni Todennäköisesti
benigni

Kliiniseltä
merkitykseltään avoin (VUS)

Todennäköisesti
patogeeninen Patogeeninen

KUVA 1.  NGS-analyysin varianttidatan suodattaminen ja ACMG-luokittelun variantin raportointi.
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Benignejä ja todennäköisesti benignejä eli har-
mittomia muutoksia ei raportoida, vaan ne suo-
datetaan pois automaattisesti. Kliiniseltä merki-
tykseltään epäselvien varianttien raportoinnissa 
tulee käyttää suurta harkintaa, sillä varianttien 
luokittelu voi tiedon lisääntyessä muuttua joko 
todennäköisesti benigniksi tai todennäköisesti 
patogeeniseksi. Hyvin harvinainen variantti voi 
jäädä VUS-löydökseksi, koska siitä ei ole ole-
massa riittävästi tutkimustietoa, vaikka in silico 
‑ennusteohjelmat puoltaisivatkin variantin pa-
togeenisuutta.

Variantin patogeenisyyden arviointi

Osa patogeenisista varianteista aiheuttaa sairau-
den autosomaalisesti vallitsevasti, eli sairauden 
puhkeamiseen riittää yksi virheellinen geeniko-
pio, joka voidaan periä toiselta vanhemmalta 
tai se voi olla de novo eli uusi muutos, jota ei 
havaita kummallakaan vanhemmista. Sairaus 

voi myös periytyä autosomaalisesti peittyvästi, 
jolloin patogeeninen variantti on yleensä pe-
riytynyt kummaltakin vanhemmalta. Näiden 
lisäksi on myös olemassa X-kromosomaalinen 
periytymismalli sekä mitokondriaalinen periy-
tyminen.

Sekvenssianalyysissa periytymisen lisäksi on 
merkityksellistä tutkia variantin yleisyyttä eli 
esiintyvyyttä väestössä. Variantti voi siis olla 
yhdessä populaatiossa varsin yleinen ja toises-
sa hyvinkin harvinainen. Suomalaisten perimä 
erotellaan tietokannoissa omaksi entiteetik-
seen, koska suomalaiseen tautiperimään kuuluu 
meillä yleistyneitä kantajuuksia tiettyihin sai
rauksiin, jotka puolestaan ovat muualla maail-
massa harvinaisempia (6–8). Toisaalta suoma-
laisessa tautiperimässä on vähemmän joidenkin 
toisten harvinaisten sairauksien kantajia kuin 
muualla maailmassa yleisesti (6–8). Pääsääntö 
on se, että todettuja kantajuuksia ei raportoida, 
ellei niitä erikseen kysytä lähetteessä. 
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tarve todetaan
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Informointi ja
suostumuskeskustelu
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kanssa
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eristettäväksi ja
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KUVA 2.  Geenitutkimusten polku laboratoriossa ja molekyylitason diagnoosin saavuttaminen. Kuvassa TYKS 
Genomiikan malli, jossa moniammatillinen analyysitiimi tekee lausunnot yhteistyössä. 



2114

Variantin patogeenisuuden arviointi on 
suoraviivaista, jos variantti tunnetaan hyvin, 
eli silloin kun se on kuvattu kirjallisuudessa ja 
tietokannoissa. Toisaalta potilaan sekvenssiana-
lyysissä voidaan havaita variantteja, joita ei ole 
kuvattu koskaan aikaisemmin. Tällöin varian-
tin patogeenisuuden arviointiin hyödynnetään 
muun muassa in silico ‑ennusteohjelmia, joi-
den avulla pyritään arvioimaan variantin vai-
kutusta geenin luentaan ja muodostuvaan pro-
teiinituotteeseen. Esimerkiksi usein käytetty 
CADD-arvo yhdistelee erilaisia ennusteohjel-
mia ja antaa numeerisen luvun. Mitä suurempi 
CADD-arvo on, sitä todennäköisemmin kysei-
nen variantti sopii patogeeniseksi. 

Yleisesti voidaan sanoa, että variantin ar-
vioinnissa pyrkimyksenä on selvittää, onko 
kyseessä harmiton variantti vai sairauden kan-
nalta merkityksellinen variantti. Toisaalta on 
myös pohdittava, onko kyseessä kausaalinen 
oireet selittävä variantti vai raportoitava sivu- 
tai sattumalöydös. Sivu- ja sattumalöydöksinä 
raportoidaan pääasiassa vain patogeeniseksi tai 
todennäköisesti patogeeniseksi määrittyvät va-
riantit. VUS-luokan sivu- ja sattumalöydöksiä 
ei raportoida. 

Sivu- ja sattumalöydökset 

ACMG- on linjannut tällä hetkellä 78 geeniä 
(ACMG SFv.3.1), jotka ovat lääketieteellises-

ti merkittäviä, ja näiden geenien geenivirhei-
den kantajille on olemassa erilliset suositukset 
muun muassa seurannasta, hoidosta tai riskiä 
vähentävistä toimenpiteistä (3,4). Sivulöydök-
sellä tarkoitetaan eksomi- tai genomitutkimuk-
sessa tutkittavalla todettavaa patogeenista tai 
todennäköisesti patogeenista varianttia jossakin 
78:sta ACMG-listan geenistä, joka ei liity po-
tilaan senhetkiseen oirekuvaan. ACMG-listan 
geenien variantit voidaan tutkia laajan sekven-
sointitutkimuksen (yleisimmin eksomitutki-
muksen) yhteydessä. Ennen eksomitutkimusta 
pyydetään aina kirjallinen suostumus, jossa ky-
sytään henkilön kantaa mahdollisten sivulöy-
dösten raportointiin. Sivulöydösten analysointi 
on siten aktiivinen prosessi, ja tutkittava päättää 
millaista tietoa hän haluaa vastaanottaa. Suurin 
osa suomalaisista tutkittavista haluaa tietää si-
vulöydökset. 

Kansainvälisissä laajoissa potilasaineistoissa 
sivulöydöksiä on todettu noin 1–6 %:lla tut-
kituista (4,9–15). Ison-Britannian biopankin 
laajassa tutkimuksessa (yli 49 000 osallistujaa) 
todettiin raportoitava sivulöydös 2 %:lla tutkit-
tavista (16). Suurin osa niistä oli patogeenisia 
tai todennäköisesti patogeenisia variantteja gee-
neissä, joihin liittyy suurentunut riski sairastua 
tiettyihin syöpiin. Yleisimmät sivulöydökset 
olivat BRCA2-, BRCA1-, PMS2- ja MSH6-
geeneissä (16). Seuraavaksi yleisimpänä olivat 
LDLR-geenin variantit, jotka liittyivät perin-
nölliseen hyperkolesterolemiaan ja sydänsai
rauksiin liittyvät variantit erityisesti KCNQ1-, 
PKP2- ja MYBPC3-geeneissä (16). 

Sattumalöydöksellä tarkoitetaan patogeenis-
ta tai todennäköisesti patogeenista varianttia, 
joka havaitaan pääoireen syyn selvittämisen yh-
teydessä sattumalta. Sattumalöydös ei liity po-
tilaan fenotyyppiin eikä selitä hänen oireitaan, 
vaan kyseessä on sattumalta löytynyt variantti, 
joka liittyy johonkin toiseen sairauteen tai oi-
reeseen. Sattumalöydösten raportointi harki-
taan aina potilas- ja tapauskohtaisesti (1,17).

Sivu- ja sattumalöydökset Tyks 
Laboratorioissa

Valtaosa Tyksin genomiikan laboratoriossa 
perinnöllisten sairauksien tutkimusten yhtey
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Ydinasiat
	8 Geenitutkimukset tulevat yleistymään 

lähitulevaisuudessa lähes kaikilla lääke-
tieteen erikoisaloilla.

	8 Sekvensointitutkimuksilla tullaan havait-
semaan kasvavassa määrin sivu- ja sattu-
malöydöksiä.

	8 Sivulöydökset liittyvät usein suurentu-
neeseen syöpäriskiin.

	8 Sivulöydös-termiä tulisi käyttää aina, kun 
molekyyligeneettisissä tutkimuksissa to-
detaan jotain sellaista, mitä ei tutkimuk-
sella lähdetty alun perin hakemaan. 
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dessä todetuista sivulöydöksistä on havaittu 
trioeksomitutkimuksissa, joissa lapsipotilas ja 
hänen terveet vanhempansa on tutkittu lapsen 
sairauden selvittämiseksi. Yleisimmät sivulöy-
dökset ovat olleet syöpäalttiuden riskiä lisäävät 
patogeeniset variantit terveillä vanhemmilla.

Kaikkiaan sivu- ja sattumalöydöksiä on 
todettu Tyksin genomiikalla noin 2,5 %:lla 
tutkituista. Syöpäalttiuden riskiä lisääviä pato-
geenisia variantteja todettiin sivulöydöksenä 
0,8 %:lla tutkituista APC-, MSH6- ja BRCA1-
geeneissä. Sattumalöydöksenä havaittiin 
0,5 %:lla CHEK2- geenin patogeenisia variant-
teja. CHEK2-geenivirhe liittyy keskisuureen 
syöpäriskiin, mutta myös sukuhistoria sekä 
muut perinnölliset tekijät vaikuttavat kokonais-
syöpäriskiin. 

Maturity onset diabetes of the young 
(MODY) ‑tautiin liittyviä patogeenisia variant-
teja todettiin sivulöydöksenä 0,5 %:lla GCK-, 
HNF4A- ja PDX1-geeneissä. Pitkä QT ‑oireyh-
tymään liittyvässä KCNE1-geenissä sivulöy-
döksiä havaittiin 0,2 %:lla tutkituista. Lisäksi 
0,2 %:lla tutkituista todettiin sivulöydös RYR1-
geenissä, joka liittyy malignin hypertermian 
riskiin. 

Sattumalöydöksenä todettiin myös 0,3 %:lla 
kromosomin 16 lyhyen käsivarren osittainen 
duplikaatio (16p11.2), joka ei kuitenkaan sopi-
nut selittämään potilaalle tilatun tutkimuksen 
kysymyksenasettelussa mainittuja oireita. Osa 
kromosomistossa todettavista kopiolukumuu-
toksista (erityisesti duplikaatioista) liittyvät 
pienen penetranssin neurokognitiivisiin ja neu-
ropsykiatrisiin ongelmiin altistaviin tekijöihin, 
mutta näiden raportoimisesta ei ole olemassa 
mitään kansainvälisiä ohjeistuksia. Farmakoge-
netiikkaan liittyviä variantteja ei ole raportoitu 
sattumalöydöksinä. 

Esimerkki sattumalöydöksestä 

Eksomitutkimuspyyntö oli tehty pienen lapsen 
kehitysviiveen/kehitysvamman vuoksi, eikä 
potilaalla epäilty kuulovikaa. Eksomitutkimuk-
sessa todettiin kuitenkin patogeeninen variantti 
geenissä, jonka virheet aiheuttavat progredioi-
van, tyypillisimmin kouluiässä alkavan kuulo
vian. Punnitsimme variantin raportoimista, 

koska eksomitutkimuksen syynä ei ollut kuu-
lonheikkenemää. Oli kuitenkin ilmeistä, ettei 
potilas kehitysvamman vuoksi osaisi tuoda ko-
vin selkeästi esille kuulon heikkenemistä. Vaik-
ka potilaalla ei ollut todettu kuulovikaa, pää-
dyimme raportoimaan tämän löydöksen, jotta 
hänen kuuloaan voidaan seurata tarkemmin ja 
kuulon kuntoutus osataan aloittaa ajoissa. 

Kuinka sivu- ja sattumalöydöksiin 
tulisi suhtautua?

Potilaan hoidon kannalta on tärkeää puntaroi-
da sattumalöydöksen merkitystä. On ratkaise-
vaa, millainen löydös on kyseessä ja mikä sen 
vaikutus potilaan elämäntilanteessa on. Esi-
merkiksi kuulonalenemaan liittyvien geenien 
tutkimuksessa voidaan parivuotiaalla tytöllä 
tai kaksikymmentävuotiaalla miehellä tode-
ta STRC-geenin deleetion yhteydessä myös 
CATSPER2-geenin deleetio, joka miehillä ai-
heuttaa hedelmättömyyttä (18). Tiedolla ei ole 
käytännössä merkitystä ensimmäiselle potilaal-
le, mutta jälkimmäisen kohdalla asia voi olla 
relevantti. Tässä tapauksessa sattumalöydöksen 
raportoiminen on selkeää, koska kyseessä on 
vierekkäisten geenien deleetio, jolloin diagnos-
tista löydöstä ei voi raportoida kertomatta de-
leetion laajuutta. Tiedon välittäminen potilaalle 
on merkittävässä roolissa. 

Vaikka potilas tai vanhemmat voisivat al-
kuun kokea tiedon sivulöydöksestä raskaana 
tai ahdistavana, asia kuitenkin yleensä kääntyy 
positiiviseksi tai neutraaliksi hyvän ja selkeän 
neuvonnan jälkeen. Mikäli esimerkiksi lapsen 
kehitysvamman selvittelyiden yhteydessä to-
detaan nuori äiti BRCA1- tai BRCA2 -geeni-
virheen kantajaksi, hänet voidaan ohjata asian-
mukaisiin seurantoihin, jolloin mahdollinen 
syöpä voidaan havaita jo hyvin alkuvaiheessa. 
Sivulöydöksen raportoiminen hyödyttää usein 
myös sukulaisia. Sukulaisille voidaan tarjota 
kattavan perinnöllisyysneuvonnan jälkeen en-
nustavaa geenitutkimusta, ja heidät voidaan oh-
jata tarvittaessa seurantojen piiriin. 

ACMG-luokitusjärjestelmän mukaisesti ra-
portoitaviin 78 geeniin liitettyihin sairauksiin 
on olemassa joko hoito- tai seurantasuositus 
(3,4). Sivulöydösten raportoimisen tarkoitus 

Laajojen geenitutkimusten sivu- ja sattumalöydökset



2116

on, että geenivirheestä tietoinen henkilö voi 
halutessaan osallistua tarvittaviin seurantoihin 
tai saada asianmukaista hoitoa (1). Esimerkiksi 
periytyvän syöpäalttiuden kohdalla, suuren-
tuneesta syöpäriskistä tietäminen mahdollis-
taa riittävän seurannan. Sivu- ja sattumalöy-
dösasiaa ei kuitenkaan ehkä tule miettineeksi 
tarpeeksi silloin, kun tutkimuksiin lähdetään 
esimerkiksi kehitysvammaisen lapsen kohdalla, 
jossa terveiden vanhempien näytteet toimivat 
verrokkinäytteinä. Vanhempi ei ehkä huomaa 
ajatella, että tutkimuksessa voi paljastua jotain 
relevanttia tietoa hänestä itsestään tai muista 
perheenjäsenistä. Sivu- ja sattumalöydösten 
mahdollisuudesta on tärkeää aina keskustella 
kiireettömästi potilaan ja perheen kanssa ennen 
kuin laajoja geenitutkimuksia pyydetään. 

Sivu- ja sattumalöydösten raportoimiseen ei 
ole Suomessa olemassa valtakunnallisia suosi-
tuksia. Ei ole myöskään kansallista konsensusta 
siitä, milloin tulisi puhua sivu- ja milloin sattu-
malöydöksestä. Kirjoittajakunta ehdottaa, että 
olisi selkeämpää käyttää vain yhtä termiä. Eh-
dotuksemme on, että jatkossa käytetään sivu-
löydös-termiä kaikista raportoitavista löydök-
sistä, joita tutkimuksella ei primaaristi lähdetty 
hakemaan. Kansainvälisissä laboratorioissa ja 
eri mantereiden välillä on merkittäviä suhtau-
tumiseroja siinä, miten kertynyttä tietoa tulisi 
tai ei tulisi käyttää ohjaamaan potilaan hoitoa 
(1,3,4). 

On tärkeää pohtia geenitutkimusten eettisiä 
näkökohtia ja ottaa huomioon potilaan oikeu-
det tietää halutessaan merkitykselliset löydök-
set omasta perimästään. Välillä ei ole helppoa 
arvioida, mikä on potilaan kohdalla merkityk-
sellinen löydös, ja näissä tilanteissa laborato
riossa toimiva perinnöllisyyslääkäri on vastuul-
lisessa roolissa siinä, mikä on lopulta merkityk-
sellistä raportoida potilaan kohdalla. 

Tarvittaessa laboratoriossa toimiva lääkäri 
voi konsultoida hoitavaa lääkäriä, mikäli ko-
kee, että pelkästään lähetetietojen perusteella ei 
voida ottaa kantaa löydöksen merkityksellisyy-
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teen. Potilaalle merkityksettömän tiedon välit-
täminen voi tuottaa vain huolta. Potilaalla on 
myös oikeus olla halutessaan tietämättä mer-
kityksellisiäkin löydöksiä, jolloin laboratoriolla 
on velvollisuus kunnioittaa potilaan toivetta. 

Lopuksi

NGS-tekniikalla saavutettava analyysitulosten 
tietomäärä on valtava, ja sen myötä potilailla 
tullaan havaitsemaan yhä enemmän sivulöy-
döksiä. Tiedon lisääntyminen edellyttää väis-
tämättä eettistä pohdintaa ja linjauksia sen 
suhteen, millaisia patogeenisia variantteja lau-
sutaan unohtamatta potilaan toiveita siitä, mil-
laista tietoa hän haluaa vastaanottaa.

Parhaimmassa tilanteessa sekä hoitava lää-
käri että tutkittava ymmärtävät, millaista tietoa 
sekvensointitutkimuksessa voi tulla vastaan. 
Periaatteessa tutkimuksessa voi paljastua jotain 
täysin yllättävää; esimerkiksi alttius syöpäriskil-
le kuulonheikkenemän yhteydessä. Tällainen 
tieto ei ole välttämättä itsestäänselvyys niin tut-
kimuksen tilaajalle kuin tutkittavallekaan, sillä 
elämme murrosvaihetta, jonka myötä sekven-
sointitutkimukset tulevat yleistymään kaikilla 
lääketieteen erikoisaloilla ja myös tutkittavat 
tulevat olemassa olevan tiedon myötä valveu-
tuneemmiksi ja osaavat pyytää perimän tutki-
muksia enemmän.

Tärkeintä olisi tietoisesti ennakoida ra-
portoitavan tiedon mahdollista sisältöä, jotta 
päätöksen teko tutkimukseen suostuttaessa 
olisi tutkittavalle aidosti mahdollinen. Sekven-
sointitutkimusten myötä tutkittava voi hyötyä 
merkittävästi analyysituloksista, sillä niiden tar-
koitus ei ole hämmentää vaan tuoda konkreet-
tista tietoa ja antaa molekyylitason diagnoosi 
oireille. Sivulöydökset, jotka voivat esimerkiksi 
liittyä suurentuneeseen syöpäriskiin, mahdol-
listavat nopean reagoinnin ja seurannan sekä 
auttavat siten tutkittavan elämänlaatua ja hoi-
toon pääsyä. ■
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