Tiedote tutkimuksesta

Tutkimuksen nimi

Kantajaseulontaan liittyvien mielipiteiden kartoitus Suomessa: Kyselytutkimus suomalaisten
perinndllisyys- ja lisddntymisldadketieteen ammattilaisten ja yleis- ja lastenladkareiden seka
peittyvasti periytyvia sairauksia sairastavien ja heidan Idhisukulaistensa nakemyksista
kantajaseulonnasta ja sen jarjestamisesta

Pyynto osallistua tutkimukseen

Sinua pyydetaan osallistumaan kertaluontoiseen kyselytutkimukseen, jossa selvitetaan
henkildiden, joilla on todettu peittyvasti periytyva sairaus, seka heidan vanhempiensa ja
muiden lahisukulaistensa nakemyksia peittyvasti periytyvien perinnéllisten sairauksien
kantajaseulontaan. Tama tiedote kuvaa tutkimusta ja sinun mahdollista osuuttasi siina.

Voit osallistua tutkimukseen, jos

1. Olet taysi-ikdinen ja sinulla on todettu peittyvasti periytyva sairaus tai oireyhtyma

TAI

2. Olet taysi-ikdinen ja lahisukulaisellasi (lapsi, sisarus, lapsenlapsi, serkku tai vastaava)
on todettu peittyvasti periytyva sairaus tai oireyhtyma

Naiden kohderyhmien lisdksi kyselytutkimukseen on kutsuttu osallistumaan perinnéllisyys-
ja lisdantymisladketieteen ammattilaisia ja yleis- ja lastenldakareita. Kyseista osiota
kasitelldan toisessa tutkimustiedotteessa.

Lue rauhassa tdma tiedote ennen kyselyyn vastaamista. Kysely on auki noin kuusi viikkoa,
joten sinulla on aikaa rauhassa miettia halukkuuttasi osallistua tutkimukseen. Kysely
sulkeutuu 30.6.2025. Jos sinulla on kysyttavaa tutkimukseen liittyen, voit olla yhteydessa
tutkimushenkilokuntaan (yhteystiedot 16ytyvat asiakirjan lopusta).

Osallistumisen vapaaehtoisuus, keskeyttdminen ja suostumuksen peruuttaminen

Tahan tutkimukseen osallistuminen on vapaaehtoista. Voit kieltdytya osallistumasta
tutkimukseen, keskeyttda osallistumisesi tai peruuttaa jo annetun suostumuksesi tahan
tutkimukseen syyta ilmoittamatta milloin tahansa ennen kyselyyn vastaamisen aloittamista
tai kyselyyn vastaamisen aikana.

Tutkimukseen osallistumisesta kieltdaytyminen, osallistumisen keskeyttaminen ja annetun
suostumuksen peruuttaminen eivat vaikuta sinun asemaasi terveydenhuollon palvelujen
kayttajana milldan tavalla. Koska kysely suoritetaan ilman kerattavia henkilotietoja ja
tunnisteita, emme pysty yksildimaan vastauksia siten, etta kyselyyn vastaamisen jalkeen olisi
mahdollista peruuttaa suostumus.



Tutkimukseen annetaan sahkdinen suostumus ennen verkkokyselylomakkeen tayttamista.
Kyselyyn on tarkoitus vastata itsenaisesti.

Voit halutessasi keskeyttda vastaamisen missa tahansa vaiheessa kyselylomaketta.
Verkkokyselylomakkeen teknisten ominaisuuksien vuoksi vastaukset tallentuvat aina
lomakkeen seuraavalle ja edeltavalle sivulle siirtyessa, ja kun painat “Laheta”-nappia. Jos
keskeytat osallistumisen tai peruutat suostumuksen, voidaan tdhan asti kyselylomakkeeseen
tallentuneita tietoja kdyttaa osana tutkimusta.

Jos haluat lopettaa vastaamisen ja jatkaa lomakkeen tayttamista myohemmin, voit painaa
“Tallenna ja palaa myohemmin”-nappia lomakkeen alapuolella. Tall6in saat koodin, jonka
avulla paaset jatkamaan vastaamista samasta kohdasta myohemmin, niin kauan kuin
kyselylomake on auki.

Mita tutkitaan ja miksi

Peittyvasti periytyvissa sairauksissa kantajuudella tarkoitetaan sita, etta terveelld henkilolla
on tautia aiheuttava geenimuutos toisessa geenikopiossaan. Henkil® sairastuu peittyvasti
periytyvaan sairauteen vain silloin, kun kummassakin geenikopiossa on sairautta aiheuttava
muutos (kuva 1). Jos pariskunnan kummallakin osapuolella on geenimuutos samassa
geenissd, heilld on jokaisessa raskaudessa 25 % todennakoisyys saada kyseiseen tautiin
sairastuva lapsi (kuva 1). Tasta poikkeuksena ovat X-kromosomaalisesti peittyvasti
periytyvat sairaudet: jos XX-kromosomaalisella henkil6lld (yleensa naisella) on toisessa X-
kromosomissaan sairautta aiheuttava geenimuutos, on henkilon XY-kromosomaalisilla
jalkelaisilla (yleensa pojilla) 50 % todenndkdisyys sairastua.



Vanhemmat

® & R &
Terve Terve
kantaja kantaja

Mahdollisten lasten kohdalla todenndkoisyydet eri vaihtoehtoihin peittyvasti
periytyvissa sairauksissa

Sairas Terve kantaja Terve
25% (1/4) 50% (2/4) 25% (1/4)

Kuva 1

Kantajatutkimuksella (kuva 2) tarkoitetaan tassa tutkimuksessa yhden geenin tutkimusta,
kun suvussa on jo aiemmin tunnistettu peittyvasti periytyvaa sairautta aiheuttava
geenimuutos tai geenimuutokset.

Kantajaseulonnassa (kuva 2) halukkailta terveiltad henkil6ilta tai pariskunnilta tutkitaan

useamman valitun geenin geenimuutoksia samanaikaisesti, kun haluttaisiin selvittaa, olisiko

heilld kohonnut riski saada peittyvasti periytyvaa sairautta sairastava lapsi.



Kantajatutkimus Kantajaseulonta
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2 2 2 2
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Tutkitaan yhden tietyn geenin Tutkitaan samanaikaisesti monen eri geenin
tilannetta, usein suvussa jo aiemmin tilannetta, usein myds sellaisilta terveilta
tunnistettua tiettyd sairautta pariskunnilta tai henkil6ilta, joiden suvussa
aiheuttavaa geenia ei ole todettu peittyvasti periytyvia sairauksia

Kuva 2

Eri puolilla maailmaa ollaan suunnittelemassa tai toteuttamassa laajoja eri tauteja kattavia
kantajaseulontoja joko osana terveydenhuoltoa tai tutkimusprojekteina. Haluamme
kartoittaa aihetta sellaisten ihmisten ndkdkulmasta, joilla on omakohtaista kokemusta
peittyvasti periytyvista sairauksista.

Taman tutkimuksen tarkoituksena on selvittdaa henkildiden, joilla on todettu peittyvasti
periytyva sairaus, sekd heiddn vanhempiensa ja muiden |ahisukulaistensa nakemyksia
kantajaseulonnasta. Lisaksi halutaan kartoittaa nakemyksia siitd, miten kantajaseulonta
tulisi jarjestaa ajatellen riittavaa tiedonsaantia ja tulosten valittamista, mikali
kantajaseulontaa joskus tulevaisuudessa olisi mahdollista tarjota sita haluaville
perheenperustamisiassa oleville henkil6ille. Tutkimukseen pyydetdan mukaan taysi-ikaisia
henkil6ita, joilla on itselldan todettu peittyvasti periytyva sairaus/oireyhtyma ja henkilGita,
joiden lahisukulaisella (lapsi, sisarus, lapsenlapsi, serkku tai vastaava) on todettu peittyvasti
periytyva sairaus/oireyhtyma.

Tutkimus toteutetaan Suomessa verkkokyselylla (REDCap) ilman tunnisteellisten
henkilotietojen keraamista. Tutkimukseen tavoiteltava osallistujamaara noin 30—-100
henkil6a.

Miten tutkitaan



Tutkimuksessa selvitetdan kohderyhman nakemyksia kantajaseulonnasta verkkokyselylla
REDCap-tyokalun avulla. Tiedot kerataan ilman tunnisteellisia henkil6tietoja.
Mahdollisuudesta osallistua tutkimukseen tiedotetaan Harvinaiskeskus Norion
asiakaskirjeen, sosiaalisen median julkaisujen seka potilasyhdistysten sahképostiryhmien
kautta sekd HUS Kliinisen genetiikan yksikon potilaskontaktien yhteydessa.

Kysely koostuu vaittamista, joihin vastataan valitsemalla yksi tai useampi sopiva
vastausvaihtoehto. Vaittamat on pyritty muotoilemaan mahdollisimman yksiselitteisiksi.
Jokaisen osion jalkeen sinulla on mahdollisuus avata vastauksiaan tarkemmin niin
halutessasi. Kyselyyn vastaaminen kestda noin 15—-30 minuuttia. Kysely on auki noin kuusi
viikkoa. Kyselyyn on mahdollista vastata suomeksi ja ruotsiksi. Kielen voi muuttaa
kyselylomakkeen oikeasta ylakulmasta.

Sinulta kysytaan sellaisia taustatietoja, jotka saattavat vaikuttaa kyselyn vastauksiin ja niiden
tulkintaan, kuten oletko itse peittyvasti periytyvaa tautia sairastava vai taman
vanhempi/ldhisukulainen, ikaryhmasi, onko tauti vaikea ja onko sinulla talld hetkella toivetta
biologisen lapsen hankinnasta. Voit myds halutessasi nimeta sen sairauden, joka sinulla tai
Iahisukulaisellasi on todettu. Tietoa kaytetdan sairauden vakavuuden arvioimiseen, eika sita
pystytd suoraan yhdistamaan henkiloon, silla kdytossamme ei ole potilastietorekistereita.
Koska kyselyn osallistujamaara on todennakoisesti pieni ja kysytyt tiedot liittyvat harvinaisiin
sairauksiin, sdilyy teoreettinen vastaajan tunnistamisen mahdollisuus.

Vastausten analysoinnissa tarkastellaan kaikkien vastaajien antamia vastauksia
kokonaisuutena ja alaryhmakohtaisia eroja, ei yksittdisen vastaajan antamia vastauksia.
Tulokset julkaistaan kansainvalisessa tieteellisessa lehdessa siten, ettei yksittdista henkiloa
voida tunnistaa.

REDCap-ohjelmisto on Helsingin yliopiston suosittelema tietoturvallinen valine
kyselytutkimusten tekoon. REDCap on asennettu Helsingin yliopiston omille palvelimille ja
data, jota silla kerataan, sijaitsee myos yliopiston omilla palvelimilla.

Tutkimuksen paattyminen

Kyselytutkimuksen kaynnistymisesta sen tulosten julkaisuun on arvioitu kestavan
kokonaisuudessa 6—18 kuukautta.

Tutkimuksen tuloksista ja julkaisemisesta ilmoitetaan samoja vaylia pitkin, kuin
tutkimuskutsukin on tullut.



Tutkimuksen toteuttaja ja rahoittaja

Taman tutkimus toteutaan HUS Diagnostiikkakeskuksen Kliinisen genetiikan yksikon,
Helsingin yliopiston Ladketieteellisen genetiikan ja perinnéllisyysladketieteen osaston seka
Harvinaiskeskus Norion yhteistyéna. Tutkimus on osa Miska Kandolinin
vaitoskirjatutkimusta. Tutkimuksen johtava tutkija on dosentti Eveliina Salminen, joka vastaa
tutkimuksessa tutkittavien turvallisuudesta.

Tutkimuksen toteutusta tuetaan yleishyodyllisiltd tahoilta haetuilla ja saaduilla apurahoilla.

Tutkimuksen kustannukset ja taloudelliset selvitykset

Kyselytutkimukseen osallistuville ei makseta korvausta osallistumisesta. Tutkimuksen
kustannukset katetaan apuraharahoituksen turvin.

Tutkimuksen mahdolliset hyodyt ja riskit
Tutkimuksen mahdolliset hyddyt ja tutkimustuloksista tiedottaminen

Tahan tutkimukseen osallistumisesta ei ole sinulle tai [ahisukulaisillesi suoraa hyotya.
Tutkimuksen tuottama tieto auttaa kuitenkin selvittamaan mahdollisen kantajaseulonnan
eettisyytta ja jarjestettavyytta.

Tutkimuksen tuloksista ja julkaisemisesta ilmoitetaan samoja vaylia pitkin, kuin
tutkimuskutsukin on tullut.

Tutkimuksesta mahdollisesti aiheutuvat haitat ja epdmukavuudet

Tahan tutkimukseen osallistumisesta ei ole sinulle itsellesi terveydellista haittaa.
Tutkimuksen mahdolliset epamukavuudet liittyvat kyselyyn vastaamiseen viemaan aikaan ja
mahdollisiin tunteisiin, joita kyselyn vaittamat saattavat herattaa.

Tutkittavien vakuutusturva ja korvaukset

Tutkittavalle maksettavat haitta- ja kulukorvaukset

Tahan tutkimukseen osallistumisesta ei makseta palkkiota. Tahan tutkimukseen
osallistumisesta ei makseta myoskaan korvauksia, koska kyseessa on kertaluontoinen
verkkokyselytutkimus, eika taten riskia fyysisille haittatapahtumille tai tarvetta
matkakulukorvauksille ole. Tutkittavilla ei ole vakuutusturvaa tutkimuksen osalta samasta
syysta.



Henkildtietojen kasittely ja tietojen luottamuksellisuus (lyhyesti)

Tassa tutkimuksessa sovelletaan suomalaista tutkimus- ja henkilétietojen suojaa koskevaa
lainsddadantoa. Tutkijat ja muu tutkimushenkilosto ovat sitoutuneet noudattamaan hyvaa
tieteellista kaytantoa ja tutkimuksen eettisia ohjeita. Tarkempi kuvaus tutkimuksen
oikeusperustasta on taman tiedotteen lopussa.

Tutkimukseen ei kerata tunnisteellisia henkilotietoja. Kyselyssa kerattyja tietoja kasitellaan
tieteellista tutkimustarkoitusta varten. Sinusta kerattya tietoa ja tutkimustuloksia kasitellaan
luottamuksellisesti lainsdadannon edellyttamalla tavalla. Kaikki tietojasi kasittelevat tahot ja
henkil6t ovat salassapitovelvollisia.

Kyselytutkimuksessa kdytettava REDCap-ohjelmisto on Helsingin yliopiston suosittelema
tietoturvallinen valine kyselytutkimusten tekoon. REDCap on asennettu Helsingin yliopiston
omille palvelimille ja data, jota silld keratdan, sijaitsee myos yliopiston omilla palvelimilla.

Lisatiedot ja yhteyshenkilot
Jos sinulla on kysyttavaa kyselytutkimuksesta, voit olla yhteydessa tutkijalddkariin tai
muuhun henkilokuntaan.

Tutkimuspaikkakohtaisen johtavan tutkijan yhteystiedot

Titteli: dosentti, perinndllisyysladketieteen erikoislaakari

Nimi: Eveliina Salminen

Yksikko/klinikka: Helsingin yliopisto, Ladketieteellisen genetiikan ja perinndllisyysladketieteen
osasto ja HUS Diagnostiikkakeskus, Kliinisen genetiikan yksikko

Suora puhelinnumero: 040-728 6326 (tavoitettavissa arkisin klo 15-16)

Sahkopostiosoite: eveliina.salminen@helsinki.fi

KUVAUS TUTKIMUKSESSA TAPAHTUVASTA HENKILOTIETOJEN KASITTELYSTA JA SIIHEN
LITTYVAT TUTKITTAVAN OIKEUDET

Henkilotiedot

Henkilotiedolla tarkoitetaan sellaisia tietoja, joiden perusteella henkild voidaan tunnistaa
suoraan tai valillisesti esimerkiksi yhdistamalla yksittdinen tieto johonkin toiseen tietoon,
joka mahdollistaa tunnistamisen. Henkil6tietojen kasittelyssa on noudatettava tietosuoja-
asetuksen vaatimuksia.


mailto:eveliina.salminen@helsinki.fi

Tassa tutkimuksessa ei kerata eika kasitella yksiloivia henkilotietoja, mutta
harvinaissairauksiin liittyvan aihepiirin vuoksi on teoreettinen mahdollisuus osallistujan
tunnistamiseen valillisesti eli siksi kyselytutkimusta pidetdaan pseudonymisoituna tietona.

Rekisterinpitaja

Rekisterinpitdjana tassa tutkimuksessa on HUS ja Helsingin yliopisto, jotka vastaavat
tutkimuksen yhteydessa tapahtuvien tietojen kasittelyn lainmukaisuudesta. Kaikkia
kyselytutkimuksessa sinusta kerattavia tietoja kasitelldan ilman tunnisteellisia henkilotietoja,
mutta koska kyselyssa kysytdaan harvinaissairauksiin liittyvista asioista, on teoreettinen
mahdollisuus tunnistaa osallistuja. Taman vuoksi tieto on luonteeltaan pseudonyymia.
Tulosten raportoinnissa huolehditaan siitd, ettd yksittaista osallistujaa ei voida tunnistaa
tutkimukseen liittyvista tutkimustuloksista, selvityksista tai julkaisuista. Tutkimusprojektin
kulku on kuvattu tarkemmin tdman tiedotteen sivulla 5, ”Miten tutkitaan”.

Kyselytutkimuksen tietoja sailytetdan tietoturvallisessa ymparistossa vuoteen 2040 (15
vuotta tutkimuksen paattymisestd), minka jalkeen ne havitetdan asianmukaisesti.

Tutkittavan oikeudet

Tutkimus on kertaluontoinen kyselytutkimus, joka toteutetaan sahkoisena ilman
henkilotietojen keraamista. Nain ollen jalkikateen emme pysty yksil6imaan tietoja tai
poistamaan vastauksia kyselyyn vastaamisen jalkeen. Kyselytutkimuksessa kerattyja tietoja
ja vastauksia emme luovuta tutkimusryhman ulkopuolelle.

Tietosuoja-asioissa suosittelemme ottamaan yhteytta tutkimuksen rekisterinpitdjien
tietosuojavastaaviin.

HUS:
Petri Himalainen, kehittamispaallikko, tietosuojavastaava
HUS Helsingin yliopistollinen sairaala, yleishallinto ja juridiikka

eutietosuoja@hus.fi

Postiosoite: PL 440, 00029 HUS

Helsingin yliopisto:

Lotta Yla-Sulkava, lakimies, tietosuojavastaava
Helsingin yliopisto

tietosuoja@helsinki.fi

Postiosoite: PL 4, 00014 Helsingin yliopisto


mailto:eutietosuoja@hus.fi
mailto:tietosuoja@helsinki.fi

Sinulla on oikeus tehda valitus erityisesti vakinaisen asuin- tai tyopaikkasi sijainnin
mukaiselle valvontaviranomaiselle, mikali katsot, ettd henkil6tietojen kasittelyssa rikotaan
EU:n yleista tietosuoja-asetusta (EU) 2016/679 tai tietosuojalakia (1050/2018). Suomessa
valvontaviranomainen on tietosuojavaltuutettu.

Tietosuojavaltuutetun toimisto, Lintulahdenkuja 4, 00530 Helsinki, PL 800, 00531 Helsinki
Puhelinvaihde: 029 566 6700, Sahkdposti (kirjaamo): tietosuoja@om.fi
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