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Jyvaskylén yliopiston lausunto Genomikeskustyoryhman ar-
viomuistioon

Jyvidskylian yliopiston edustajat haluavat esittid vapaamuotoisesti kommentteja
arviomuistioon. Lausunnon ovat valmistelleet tutkimusprofessori Jukka-Pekka
Mecklin, professori Urho Kujala ja laboratoriopdillikké Vuokko Kovanen
(Keski-Suomen biopankin ohjausryhmin varapuheenjohtaja).

Kaiken kaikkiaan arviomuistio on ansiokas pohjatyé genomikeskuksen perustami-
seen liittyvistd haasteista. Haluamme nostaa jatkokeskusteluun erityisesti seuraavia
asioita:

1. GENOMIKESKUKSEN TEHTAVAT, ROOLI JA VASTUUT

Genomikeskus (GK) tulisi olemaan viranomais- ja asiantuntijataho, joka yllapitaa,
hallinnoi ja ohjeistaa, mutta ei vastaa ndytemateriaalin analysoinnista ja tiedon tuot-
olemaan tasavertaisia mahdollisuuksia toteuttaa genomianalyyseja kerddmistdaan
naytteistd. Biopankeilla tulee olemaan my®0s ristiriitainen rooli rekisterdityjen
biopankkindytteiden luovuttajien antamien naytteiden mahdollisesta hyodyntamis-
velvollisuudesta ndytteiden antajien omien sairauksien hoidossa tai suvussa mah-
dollisesti esiintyvien alttiuksien kartoittamisessa (ks. kohta 2.).

GK voi tehdd genomitiedosta otoksia ja luovuttaa niita LUPAVIRANOMAISELLE
yhdistettavaksi muuhun terveystietoon. Kuka tédllainen lupaviranomaistaho on,
jolla on kapasiteettia tuottaa tietojen yhdistelmid tutkijoille. Tdma visio on haastava
ottaen huomioon resurssit ja byrokratian hitaus.
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Kuitenkin Perusteluissa s. 26 todetaan optimistisesti: Eri organisaatioissa syntyvan
genomitiedon yhdistiminen muihin rekisteritietoihin saman tietokannan kautta
palvelisi parhaiten my®os organisaatioita itseddn. Se mahdollistaisi laaja-alaisem-
mat tutkimukset, kuin mihin kukin toimija yksin pystyisi. Ja myohemmin sa-
malla sivulla: Kansanelidkelaitoksen ylldpitimin potilastiedon valtakunnallisen
arkiston kautta olisi toteutettavissa yhtendinen ja genomitiedon oikea-aikainen
ja nopea tiedonsaanti hoitotilanteesta riippumatta kaikkialla Suomessa yhden-
mukaisella tavalla.

Tuntuu kuin Genomikeskus eristettdisiin omaksi “norsunluutornikseen”, ja varsi-
nainen vastuu jdisi ndytteiden keradjille tuottaa niista genomitietoa. Ei liene realis-
mia, ettd kaikilla Suomen kansalaisilla voisi olla yhdenveroinen mahdollisuus hyo-
dyntaa genomikeskukseen varastoituja tietoja puhumattakaan omasta genomitie-
dostaan pitkdan aikaan.

Edelleen todetaan: “Tiedon tuottajalla, ja mahdollisesti myos yksilélla itsellddn,
olisi pdadsy itse tilaamaansa tai tuottamaansa tietoon, mahdollisuus hallinnoida
sen kayttod sekd kasitelld genomitietoa genomikeskuksen tarjoamalla alustalla ja
tyokaluilla.”

Yksiloiden mahdollisuudet/osaaminen toimia tdssa eivat kuitenkaan ole pitkadan
aikaan silla tasolla (ja kansalaisten suhteen tasa-arvoisesti), ettd kayttooikeuksia
voisi antaa.

Hyvaa esityksessd on GK:n rooli luoda genomivarianteista kansallinen viitetie-
dosto. Olisi kuitenkin my0s pohdittava tarkemmin, miten Suomessa tulisi koordi-
noida sairauksien riskid lisddvien ns. "high-impact’ geenivarianttien tutkimus ja yk-
silopalautteen ohjeistuksen luominen.

. POTILAIDEN OIKEUDET GENOMITIETOON.

Mielestamme muistio ei anna selkeda vastausta siithen, mita oikeuksia rekiste-
roidyilla biopankkindytteen antajilla on omaan geenitietonsa hyodyntamiseen
omien sairauksiensa ja sukulaistensa riskin maarittelyssa. Tastd on mainittu useassa
kohdassa eri tavoin. Alla suoria lainauksia muistiosta:

S. 10: Genomitietoa saa hoidon yhteydessa kasitelld vain asianomaisessa toimin-
tayksikossd tai sen toimeksiannosta potilaan hoitoon tai siihen liittyviin tehta-
viin osallistuvat henkil6t (potilaslaki 13§).

S. 12: Jokaisella on oikeus saada terveyttidn koskeva tieto, mika on keritty geeni-
testin avulla. Jos geenitestin perusteella ilmenee tietoja, joista testatun henkilon
perheelle on hyotyd, hintad on informoitava tistd seikasta (artikla 18).
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S.25: Genomikeskukseen talletetut yksilod koskevat tiedot olisivat suoraan lain
sdddoksen nojalla kiytettivissad hoitotilanteessa.

S.28: Haasteet kumpuavat biopankkilain 39§:n 2. momentista, jonka mukaan
biopankilla on velvollisuus pyynndstd antaa rekisterdidylle ndytteestd maaritelty
terveydentilaa koskeva tieto (genomitieto) ja lisdksi selvitys tiedon merkityk-
sestd.

.. ja seuraavalla sivulla muistio kaantaa asian toisinpdin:

S.29: Huomionarvoista on se, ettd biopankit ovat tutkimusinfrastruktuureja ja si-
ten niiden toiminnassa ei ole kyse hoitosuhteesta tai lidkarin normaalista har-
kinnasta, vaan nimenomaan tutkimuksen tukemisesta. Terveyttd koskevaa tietoa
ei voi antaa suoraan biopankin rekisteristd, vaan tulos tulisi varmistaa riippu-
mattomalla vertailundytteelld ja henkildlle olisi annettava tilanteen edellyttimaa
perinnéllisyysneuvontaa jo ennen uuden testin tekemistd ja hidnet tulisi ohjata
jatkoselvityksiin.

Emme siis pysty tdstd hahmottamaan, mikd on konkluusio GK:een tallennetun tie-
don kaytosta “rekisterdidyn hoitotilanteessa”: Onko biopankkiverindytteen anta-
neella potilaalla oikeus vaatia hoitavaa lddkaria selvittimadan genomitiedon vaiku-
tus hdnen tautinsa hoitoon? Entd jos ndytteestd ei ole tehty genomitutkimuksia.
Onko potilas silloin eriarvoisessa asemassa ja voiko han vaatia genomitutkimuksia
tehtavaksi? Mista tarvittava resurssi perinnollisyysneuvontaan?

Potilaan oikeudet omaan genomitietoon pitdisi pystya esittimaan johdonmukaisesti
ja realistisesti.

. KOULUTUSNAKOKOHDAT

Genomiajan lddketiede edellyttdd paljon perinnollisyysladketieteen ja genomiikan
neuvonta-ja ohjausresursseja. Nykyisin perinnéllisyysladketieteen yksikot sijaitse-
vat viidessd yliopistosairaalassa. Esimerkiksi KYS.ssa on tiettdvésti vain yksi perin-
nollisyysladkari. Ei ole mahdollista toteuttaa Genomikeskustyoryhman visioita
huomioimatta lddkéreiden ja muiden ammattiryhmien koulutuskysymyksia.

Ladkdreiden peruskoulutukseen tulee lisdta merkittavasti genomikoulutusta ja sii-
hen liittyvada ohjauskoulutusta. Sitd tulee lisdta my0s erikoislddakarikoulutuksessa
niilld lddketieteen erikoisalojen, joissa genomitiedon kasittely tulee olemaan merkit-
tavaa.

Sen lisdksi, ettd ammattihenkiloston/asiantuntijoiden tuntemusta perinndllisyyslaa-
ketieteestd ja genomiikasta tulee lisdtd, my0s kansalaisten tietotasoa genetiikasta tu-
lee lisatd. Tahdn ei riita pelkka tiedottamisen lisadminen vaan myds jo peruskoulun
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opetuksessa pitdisi ”“valmistaa” ymmarrysta ja tietopohjaa genetiikan ymmartami-
selle. Tama on pitkd mutta tavoiteltava tie.

Kohdassa 7. Taloudellisten vaikutusten arviointi visioidaan, ettd “kuluttajille
suunnatut genomipalvelut” ja “tulosten tulkintapalvelut” voisivat olla uusia liike-
toiminta-alueita. Mitd tdma kdytannossa tarkoittaisi Suomessa ja olisiko se osa ter-
veydenhoitojdrjestelmda? Vai lipsahtaako tima kansainvaliseksi toiminnaksi, jota ei
paikallisesti pystyta hallitsemaan tai kontrolloimaan. Usein lopullinen tulkinta ja
vastuu jaavat paikalliselle ladkarille.

GENOMIKESKUS/GENOMITIETOKANTA

(sivu 22): “Parhaillaan suunnitellaan keskitettyjd, yhden luukun kansallisia pal-
veluita. Esimerkiksi Sitran Isaacus-hankkeessa on tavoitteena luoda palveluope-
raattori, joka vastaisi sote-tietojen keskitetysta palveluprosessista. Biopankkisek-
torilla on puolestaan vastikdan perustettu Biopankkien Osuuskunta Suomi
FINBB eli palveluntuottaja, jonka tehtidviksi on sovittu biopankkien yhteisen
palveluprosessin jdrjestiminen.”

Genomikeskuksen suhde FinnGen-hankkeeseen tulisi avata paremmin. FinnGen-
hanketta ei ole mainittu ollenkaan, ehkd johtuu aikatauluista ts. FinnGen:n myd&hai-
sestd julkistamisesta. Mielestimme tama kuitenkin pitdisi nostaa esille, silla tima 59
milj. € kansainvalinen 6-vuotinen suurhanke tuottaa genomitiedon 500 000 suoma-
laisesta eli 10 % Suomen vaestostd. Tama tulee siis muodostamaan oleellisen osan
yhtendisesti analysoidusta suomalaisesta genomitietokannasta. (Sekvensointi teh-
daan Bostonissa anonymisoidusta datasta, ei siis Suomessa.) FinnGen:n ndytteet
saadaan suomalaisilta biopankeilta, ja FinnGen asiakirjojen mukaan sekvensoitu
data tulee suomalaisten biopankkien omistukseen. FinnGen-hanke on siis massiivi-
nen, TEKES:n kanssa toteutettava biopankkitutkimus ja lisdksi kansainvalinen.
Kansainvalisyys tulee ulkomaisten Pharma-yhtididen kautta; nima kustantavat
enemmadn kuin puolet hankkeesta. Miten siis koordinoituu Genomikeskukseen?
Onko niin, ettd Genomikeskuksen keskeisin tietokanta on juuri tuo FinnGen-hank-
keesta saatava tieto, joka on jo suunniteltu yhdistettdvan rekistereista saatavaan sai-
raus/terveystietoihin.

Yleisesti tietoturva-asioissa viitataan lukuisiin lakien ja siddosten kohtiin. Luki-
jalle ei konkretisoidu, kuinka tietoturvallisesti suojattua lopulta Genomikeskukseen
tallennettu genomitieto on. Jad vaikutelma, ettd tietoihin pddsevat kasiksi ja kasitte-
leméadn varsin monet tahot.

Iso Britannian kohdalla tietosuoja ja kansallinen intressi on mielestimme esitetty
varsin tiukasti, ndin:
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"Tietosuoja seki kansallinen intressi ovat 100 000 Genomes -projektin toteutuksen yti-
messd. Niyt-teiden analysointi on kokonaan ulkoistettu, mutta sen on tapahduttava Iso-Bri-
tannian maaperilli. Vuonna 2016 Genomics England solmi yhteistydsopimuksen yhdysval-
talaisen Illuminan kanssa. Genomitietoja voi kdsitelli ja sdilyttid vain pseu-
donymisoidussa muodossa suljetussa teknisessd kiyttéympiristossi, ns. kallio-
luolassa. Kiytinndossd tietoliikenne kulkee vain yhteen suuntaan eli genomitietoa
voi luovuttaa tekniseen kiyttoympiristoon ja kisitelld siti sielld, mutta tietoa ei saa ottaa
sieltii ulos. Aineistosta voi tilata tarkasteluja, jolloin siti kisittelee ja analysoi asiakkaan
puolesta tietokone. Asiakkaille myydiin vastauksia kysymyksiin.”

S

Rehtori Keijo Hamaldinen



