
Ihmiset reagoivat lääkkeisiin eri tavoin, 
osalla lääkehoidon teho jää puutteellisek-
si ja osalle se aiheuttaa haittavaikutuksia. 
Syynä poikkeavaan vasteeseen voivat olla 
fyysiset ominaisuutemme, muu lääkitys ja 
geneettinen perimämme. Lääkkeen annos-
tarpeen tai haittavaikutusten ennakoimi-
seen saataisiin apua algoritmilta, kun käy-
tössä on potilaasta saatujen fysiologisten 
tietojen lisäksi tietoa potilaan perimästä. 
Geenitesti voidaan tehdä yksinkertaisen 
verinäytteen perusteella.

Ihmisten geeniperimästä saadaan ko-
ko ajan uutta tietoa. Samalla geenitutki-
musten ja bioinformatiikan kustannukset 
ovat laskeneet tuntuvasti. Dataa kertyy ja 

sen hyödyntämiselle on paljon uusia mah-
dollisuuksia. Farmakogenetiikka tutkii pe-
rintötekijöiden vaikutusta lääkeaineiden 
tehoon ja turvallisuuteen. Jos potilaiden 

perimästä saatu tieto olisi lääkäreiden saa-
tavilla, lääkekulut ja merkittävät haittavai-
kutukset usein vähentyisivät. Myös sairaa-
lahoitopäivien määrä vähenisi.

”Jos potilaiden perimä testattaisiin 
systemaattisesti, lääkehoidot voitaisiin pa-

remmin räätälöidä ja annostella yksilölli-
semmin”, sanoo farmakogenetikan profes-
sori, ylilääkäri Mikko Niemi.

Niemi johtaa Helsingin yliopistossa 
tutkimusryhmää, joka tutkii miten perin-
tötekijät vaikuttavat lääkeaineiden pitoi-
suuksiin, turvallisuuteen ja tehoon. Lisäk-
si hän selvittää, milloin kannattaa lääkeai-
neen valinnassa harkita geenitestejä.

”Tieto geenitestin tuloksista tulisi olla 
käytettävissä silloin kun lääkettä määrä-
tään, mutta yleensä tulosta joudutaan odot-
tamaan viikko-pari. Voisi siis olla järkevää 
tutkia tärkeimmät lääkehoitoihin vaikutta-
vat geenimuunnokset ennakoivasti. Pyrim-
me tutkimustemme avulla tunnistamaan ne 

Algoritmi määrittää sopivan lääkkeen
Professori Mikko Niemen tavoitteena on laatia tulkinta-algoritmi, joka auttaa lääkäreitä määrittä-
mään potilaalle sopivan lääkkeen ja oikean annostuksen. Hoidot tehostuvat ja haittavaikutukset 
vähenevät, jolloin myös kustannukset pienenevät.

“Geenitesti voidaan  
tehdä yksinkertaisen  

verinäytteen perusteella.”



Sytokromi P450 (CYP) -entsyymit ovat tärkeimpiä lääkeaineita hajottavia entsyymejä. Kuvassa CYP2C8-entsyymin kolmiulotteinen rakenne.

potilaat, jotka eniten hyötyisivät tällaises-
ta ennakoivasta testaamisesta.”

Niemen tutkimusryhmä kehittää myös 
farmakogenetiikkaan liittyviä päätöksen-
teon tukijärjestelmiä. Tavoitteena on laatia 
sydän- ja verisuonitautipotilaita hoitaville 
lääkäreille tulkinta-algoritmi, joka auttaisi 
löytämään kullekin potilaalle mahdollisim-
man tehokkaan ja turvallisen kolestero-
lilääkityksen. Algoritmi hyödyntää tieto-
ja potilaan ominaisuuksista, sairauksista, 
muista lääkityksistä ja perimästä.

Sydän- ja verisuonitauteihin tarkoi-
tetut statiinilääkkeet vähentävät veren 
LDL-kolesterolin ja lisäävät hyvän HDL-ko-
lesterolin pitoisuutta. Ne aiheuttavat kui-
tenkin joillakin potilailla lihaskipua. Alttius 
lihasoireille on osittain perinnöllinen.

Lääkeaineen aineenvaihdunta 
yksilöllistä
Yksittäisten lääkeaineiden annostar-
ve saattaa vaihdella eri yksilöillä jopa yli 

10-kertaisesti. Se voi johtua siitä, miten 
nopeasti tai hitaasti lääkeaine poistuu eli-
mistöstä. Sytokromi-entsyymit (CYP) ovat 
keskeisiä monien elimistölle vieraiden ai-
neiden, kuten lääkkeiden, pilkkomisessa ja 
poistamisessa elimistöstä. CYP-entsyyme-
jä on erityisesti maksassa.

Kun Mikko Niemi teki väitöskirjaan-
sa diabeteslääkkeiden yhteisvaikutuksis-
ta, hän epäili, että lääkeaineiden aineen-
vaihdunnan vaihtelu eri yksilöillä oli pe-
rinnöllistä. Erityisen kiinnostavia ovat kol-
me CYP-entsyymiä (CYP2D6, CYP2C9 ja 
CYP2C19), sillä ne vaikuttavat jopa kol-
mannekseen kaikista kliinisesti käytetyistä 
lääkeaineista. CYP-entsyymien aktiivisuu-
den geneettinen vaihtelu on suurta. Vaih-

telu voi johtaa eri lääkeaineen pitoisuuk-
sien ja vasteiden moninkertaisiin eroihin 
eri yksilöissä.

Lääkehoitoihin vaikuttajat  
perintötekijät.
Geenitestien avulla ihmiset voidaan lää-
keaineesta riippuen luokitella jopa neljään 
eri ryhmään sillä perusteella, miten no-
peasti elimistö poistaa tiettyjä lääkeainei-
ta: erittäin nopea, normaali, hidastunut ja 
hidas. Tämä ns. metabolianopeus voi vai-
kuttaa lääkkeen annostarpeeseen, tehoon 
ja haittavaikutusriskiin.

Erittäin nopeilla metaboloijilla lääkeai-
ne poistuu elimistöstä tavallista nopeam-
min ja sen teho voi jäädä puutteelliseksi. 
Hitailla metaboloijilla lääke poistuu taval-
lista hitaammin ja sen vaikutukset voivat 
korostua. Sama lääkeannos siis voi olla toi-
silla liian pieni ja toisilla liian suuri.

Jotkut lääkkeet muuttuvat aktiivi-
seen muotoon CYP-entsyymien välityk-

“Algoritmi hyödyntää  
tietoja potilaan ominaisuuksista, 

sairauksista, muista lääkityk-
sistä ja perimästä..”



sellä. Tällaisiin lääkkeisiin perinnöllisen 
metabolianopeuden vaikutus on päinvas-
tainen. Esimerkiksi kolmanneksella väes-
töstä veren hyytymistä estävä klopido-
greeli-lääke tehoaa tavallista heikommin, 
mikä johtuu perinnöllisesti hidastuneesta 
CYP2C19-metaboliasta. Tällaisille potilail-
le kannattaa siksi yleensä valita vaihtoeh-
toinen lääkitys.

CYP2D6-entsyymin vaihtelu vaikut-
taa puolestaan hyvin merkittävästi mm. 
kodeiiniin. Kodeiini on yleinen resepti-ki-
pulääke, josta tavallisesti osa muuttuu 
maksassa CYP2D6-entsyymin välityksellä 
morfiiniksi. Hitailla metaboloijilla kodeii-
nin teho voi jäädä riittämättömäksi. Erit-
täin nopeilla metaboloijilla morfiinin mää-

rä elimistössä voi nousta liian suureksi.
”Jos lääkäri tietäisi jo hoidon alussa, et-

tä potilaan CYP2D6-aineenvaihdunta on 
hidasta, potilaan ei tarvitsisi kärsiä riittä-
mättömästä kivunhoidosta.”

Myös muilla kuin CYP-entsyymeillä on 
merkitystä. Esimerkiksi TPMT on entsyy-
mi, joka vaikuttaa tiopuriinilääkkeiden ai-
neenvaihduntaan. Tiopuriineja käytetään 
mm. autoimmuunitautien, tulehduksellis-
ten suolistosairauksien sekä leukemioiden 
hoidossa.

”TPMT:n perinnöllinen puutos altistaa 
tiopuriinilääkkeiden vakaville verisoluihin 
kohdistuville haittavaikutuksille. Perinnöl-
lisen puutoksen tunnistava eenitesti on ol-
lut kliinisessä käytössä Suomessa jo vuo-
desta 2005”, sanoo Mikko Niemi.

Suomessa on tällä hetkellä saatavilla 
kymmenkunta lääkehoitoihin liittyvää gee-
nitestiä.

Päätöksenteon tukialgoritmi  
lääkäreille
Lääkeaineen sopivuus kullekin yksilöl-
le riippuu hyvin monista tekijöistä. Siihen 
eivät vaikuta pelkästään lääkkeitä hajot-

tavat entsyymit. Solukalvon kuljetuspro-
teiinit vaikuttavat lääkeaineiden kulkeutu-
miseen vaikutuspaikkaansa. Kohdekudok-
sessa lääkeaine vuorovaikuttaa vaikutus-
kohteensa kanssa.

”Tästä seuraa tapahtumaketju, joka ai-
kaansaa toivotun lääkevaikutuksen. Kai-
kissa näissä tekijöissä on yksilöiden välisiä, 
osin perinnöllisiä eroja.

Olisi tärkeää, että kaikki nämä yksilö-
tekijät, perimä mukaan lukien, otettaisiin 
huomioon lääkehoitoa valittaessa.”

Mikko Niemi sai vuonna 2017 mitta-
van rahoituksen Euroopan tutkimusneu-
vostolta hankkeeseen, jossa kehitetään 
kolesterolilääkityksen valintaa helpottava 
algoritmi. Tätä varten Niemen tutkimus-
ryhmä rakentaa niin kutsutun systeemifar-
makologisen mallin.

”Se on tavallaan virtuaalinen potilas, 
jonka avulla voidaan yksilöllisesti ennakoi-
da kunkin vaihtoehtoisen kolesterolilääki-
tyksen vaikutukset.”

Vastaavanlaista algoritmia ei ole tois-
taiseksi yritetty kehittää.

”Mikäli algoritmi toimii kolesterolilää-
kityksen valinnassa, voisi samanlaista ajat-
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telutapaa laajentaa myös muihin lääkehoi-
toihin.”

Alogoritmia ei luonnollisesti voida ra-
kentaa, jos käytettävissä ei ole riittävästi 
luotettavaa tutkimustietoa. Tätä Niemen 
tutkimusryhmä on kerännyt jo vuosien 
ajan tutkimushankkeissaan. Suomeen pe-
rustetut biopankit ja tuleva genomikeskus 
nopeuttavat myös tällaisessa tutkimukses-
sa tarvittavan tiedon keräämistä.

Geenitiedon parempaa hyödyntämistä 
haluaa myös Suomen valtio. Suomen poik-
keuksellisen asutushistorian vuoksi väes-
tön geneettinen rakenne antaa erityisiä 
mahdollisuuksia yhdistää genomi- ja ter-
veystietoja. Farmakogenetiikka on yksi 
kansallisen genomistrategian neljästä kär-
kihankkeesta. Strategian tavoitteena on, 
että geenitieto on tehokkaassa, terveyttä 
edistävässä käytössä jo vuonna 2020.

Pilottiprojekti: genomitiedon 
hyödyntäminen  
terveydenhuollossa
Tällä hetkellä merkittävästi lääkehoidon 
tehoon ja turvallisuuteen vaikuttavia gee-
nejä on suhteellisen pieni joukko: alle 20 
ihmisen kaikkiaan noin 20 000 geenistä. 

Koska kyseessä on näin pieni määrä gee-
nejä, laajojenkin potilasmäärien testa-
us olisi Mikko Niemen mukaan teknisesti 
mahdollista.

”Seuraava askel on, että ennakoivasti 
testattaisiin kaikki lääkehoitoihin vaikut-
tavat geenimuunnokset.”

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos (THL), 
HUSLABin Kliinisen farmakologian yksik-
kö ja CSC ovat aloittaneet pilottiprojektin, 
joka toteutetaan THL Biopankin geenitie-
toja ja HUS:n potilasasiakirjatietoja yhdis-
tämällä. Aineistoista kartoitetaan lääke-
hoitoihin vaikuttavien geenimuunnosten 
yleisyyksiä suomalaisilla. Lisäksi tutkitaan, 
kuinka moni potilasotoksesta sai hoitojak-
son aikana tai sen jälkeen lääkehoitoa, jon-
ka valintaan tai annosteluun geenitiedolla 
olisi voinut olla vaikutusta.

Tutkimusta varten HUS ja THL saavat 
omat yksityiset ja tietoturvalliset verkko-
yhteytensä CSC:n datakeskukseen. Näin 
HUS ja THL voivat prosessoida dataa no-
peasti ja tehokkaasti.

Projektissa varaudutaan riittävään 
pitkäaikaistallennustilaan, tiedonsiirtoon 
vähintään 10 Gbit/s nopeudella HUS:n ja 
THL:n järjestelmiin, sekä tarjotaan farma-

kogenetiikan ohjelmistoympäristölle tie-
don prosessointiin tarvittava määrä virtu-
aalipalvelimia.

Ari Turunen
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CSC – Tieteen tietotekniikan keskus Oy

on valtion omistama, opetus- ja kulttuu-
riministeriön hallinnoima, voittoa tavoit-
telematon osakeyhtiö. CSC ylläpitää ja 
kehittää valtion omistamaa keskitettyä 
tietotekniikkainfrastruktuuria.

http://www.csc.fi 
https://research.csc.fi/cloud-computing

ELIXIR

rakentaa infrastruktuurin bioalan tut- 
kimuksen tueksi. Se yhdistää 21 Euroo-
pan maan ja Euroopan molekyylibiolo-
gian laboratorion EMBL:n johtavat or- 
ganisaatiot yhteiseksi biologisen infor-
maation infrastruktuuriksi. Sen Suomen 
keskus on CSC – Tieteen tietotekniikan 
keskus Oy.

http://www.elixir-finland.org 
http://www.elixir-europe.org
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