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LAUSUNTO GENOMIKESKUSTYORYHMAN ARVIOMUISTIOSTA

HELSINGIN YLIOPISTO

Sosiaali- ja terveysministeric on pyytanyt Helsingin yliopistolta lausuntoa genomikeskustyo-
ryhméan (STM086:00:2016) arviomuistiosta, joka sisaltda koosteen tyéryhmatyoskentelysta
toimikauden 2016-2017 aikana seka tyoryhman keskeiset ehdotukset. Helsingin yliopisto
kiittad mahdollisuudesta antaa lausunto genomikeskustyéryhman arviomuistiosta. Helsin-
gin yliopisto lausuu kunnioittavasti seuraavaa:

Helsingin yliopisto pitaa lausuttavana olevaa arviomuistiota hyvana l|ahtékohtana ge-
nomikeskuksen jatkovalmistelulle. Muistiossa esitelladn ehdotuksia siita, miten hallituksen
paatds perustaa genomikeskus toteutettaisiin. Hallituksen paatoksen taustalla on laajempi
tavoite Suomen kehittymisesta kansainvalisesti halutuksi yhteistyokumppaniksi yksilollista
ladketiedetta hyodyntavalle tutkimukselle ja innovaatiotoiminnalle ja myds yksilollista 13a-
ketiedetta tehokkaasti terveydenhuollossa hyodyntavaksi edellakdvijamaaksi. Tyoryhma
esittaa, ettd genomikeskus perustetaan olemassa olevan osaamisen ja rakenteiden varaan,
ja etta sijoittumisesta paatetdaan lain sosiaali- ja terveystietojen tietoturvallisesta
hyodyntamisesta (toisiolaki) tultua voimaan. Toisaalta tyoryhma esittad, ettd genomikeskus
olisi uusi valtakunnallinen STM:n alainen osaamis- ja asiantuntijakeskus.

Organisaatio

Helsingin yliopisto toteaa, ettd tyoryhman ehdotus genomikeskuksen organisaation ja re-
surssien osalta ei ole riittdvan konkreettinen. Yliopiston kannalta tietokannan kansallinen
kattavuus on selkea lisdarvo, mutta arviomuistiosta ei kdy selvdksi, miksi erillinen viran-
omainen olisi tarpeen. Tutkimus- ja innovaatioekosysteemin toimivuuden kannalta on aa-
rimmaisen tarkeaa valttaa organisaatiorajojen rakentamista keskeisten ekosysteemin kom-
ponenttien vdlille. Viranomaistahon tulisi olla mahdollisimman ldahella tutkimusta. Muistios-
sa ei pohdita genomikeskuksen toimimista Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen vastuulla.
Ottaen huomioon THL:n laissa maadratyt tehtavat ja sen jo nykyisin yllapitamat valtakunnal-
liset rekisterit, kuten Sydparekisteri, pohdinta olisi syyta olla arviomuistiossa. THL:ssa on jo
valmiiksi merkittavaa aihepiirin asiantuntemusta, mukaan luettuna biopankkitoiminta. Hel-
singin yliopisto toteaakin, ettd genomikeskuksen tehtavia voisi hyvin hoitaa joku nykyisista
viranomaisista. Helsingin yliopisto toteaa lisdksi, etta olemassa olevan osaamisen, asiantun-
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tijuuden, aineistojen ja rakenteiden kannalta sopivin sijoituspaikka genomikeskukselle olisi
Helsinki.

Helsingin yliopisto toteaa, etta mikali geenitiedon kayttda tutkimuksessa halutaan lisata, tu-
lisi ennen kaikkea lisata geenitutkimuksen julkista rahoitusta ja jo nyt geenitutkimusta teke-
vien yliopistojen perusrahoitusta. Pahimmillaan erillisen viranomaisen perustaminen pirs-
toisi entisestdaan toimijoiden kenttaa ja siirtadisi tutkimusrahoitusta hallintotoimintaan.

Helsingin yliopisto kiinnittda huomiota siihen, etta arviomuistiosta puuttuu esitys suunnit-
teilla olevan genomikeskuksen henkilomaarasta ja perustamis- ja vuosikustannuksista. Mo-
nessa maassa genomianalytiikkaan ja genomien sailyttamiseen ja analysointiin seka asiakas-
rajapintoihin liittyvat toiminnot on ainakin osittain ulkoistettu kaupallisille toimijoille, joilla
on yleensa ylivertainen kokemus toimintojen pystytyksesta tai yllapitamisesta. Taustamuis-
tiosta tama pohdinta puuttuu. Genomikeskukselle esitetdaan rahoitusta erillisesta talousar-
viomomentista. On suuri riski, etta tallainen pysyvaan, mutta ei valttamatta kustannuste-
hokkaaseen infrastruktuurin esitetty rahoitus on poissa muista tutkimusta ja potilashoidon
kehittdmista palvelevista avauksista.

Lisaksi Helsingin yliopisto kiinnittda huomiota siihen, ettd arviomuistiossa ei ole riittavan
tarkasti selvitetty sitd, olisiko genomidatan toimittaminen genomikeskukselle vapaaehtoi-
suuteen vai velvollisuuteen perustuvaa, ja jos datan toimittaminen perustuisi velvollisuu-
teen, mita tahoja kyseinen velvollisuus koskisi.

Lainsdadanto

Helsingin yliopisto toteaa, ettd genomilainsadadanndssa tulisi ottaa kantaa erityisesti EU:n
ulkopuolelta tulevan genomitiedon asemaan, koska esimerkiksi Yhdysvalloissa de-
identifioitua genomitietoa ei pidetd henkilotietona EU:n tulkinnasta poiketen, ja genomitie-
toon perustuva tutkimusyhteisty® on erittdin merkittdvdaa mm. National Institute of
Healthin (NIH) kanssa. NIH:in biopankista tutkimuskadyttoon saatavat de-identifioidut
genomitiedot sisaltavat usein myos EU:n ja Suomen kansalaisten genomitietoja, eika tallai-
sia tietoja voi rajata genomilainsaadannon ulkopuolelle EU:n yleisesta tietosuoja-
asetuksesta johtuen. Lisaksi kasittelyn oikeusperusta voi olla Yhdysvalloista saatavan
genomitiedon osalta epaselva, ja patevan suostumuksen edellytykset naytteiden luovutta-
miseksi Yhdysvaltalaisiin biopankkeihin poikkeavat EU:n vaatimuksista, joten genomilain-
sdadannossa tulisi huomioida kansainvaliseen yhteistydhon liittyvat ongelmat ja riskit.

Laissa tulisi maaritelld genomitieto tasmallisesti. EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen maari-
telma genomitiedolle on hyva lahtékohta, mutta rajatapausten osalta tulkintaa tulisi selven-
taa. Esimerkiksi sekvensoimattomien kudos- ja verindytteiden, osittaisen geenisekvenssin
tai kuolleen henkilén genomitiedon luokittelu voi olla joskus epaselvaa.

Tyoryhman ehdotuksessa genomilain on ajateltu rajautuvan vaeston terveyden ja hyvin-
voinnin edistamisen seka sairauksien ehkdisemisen ja hoitamisen tarkoitukseen. Genomitie-
toa tultaisiin kasittelemaan terveydenhuollossa, tieteellisessa tutkimuksessa seka kehitta-
mis- ja innovaatiotoiminnassa. Helsingin yliopisto toteaa, ettda genomilain sisalt6a tarkem-
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min madritettdessa tulisi huomioida se, etta rajanveto tutkimuksellisen toiminnan seka ke-
hittamis- ja innovaatiotoiminnan valilla ei aina ole yksiselitteinen.

Helsingin yliopisto toteaa, ettd genomitiedon kasittelyd koskevat nykysdaannokset tulee
saattaa yhteensopiviksi EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen kanssa, ja lainsdadanndéssa tulisi
huomioida genomitiedon kansainvaliset kayttotarkoitukset, myés EU:n ulkopuolella. Tieto-
suoja-asetuksen mukaiselle rekisterdidyn laajalle suostumukselle tieteelliseen tutkimukseen
tulisi antaa selkeat kayttorajat ja tulkintaohjeet.

Lainsaatdjan tulisi ottaa kantaa rekisterdidyn edellytyksiin saattaa itseddan koskevat
genomitiedot julkisiksi tietosuoja-asetuksen 9 artiklan 2 kohdan e-alakohdan mukaisesti. Li-
saksi tulisi harkita mahdollisuutta kayttaa genomikeskusta rekisterdidyn toimesta tapahtu-
vaan genomitietojen julkiseksi saattamiseen.

Helsingin yliopisto toteaa vield, ettd genomitiedon kasittelyn valvonnan helpottamiseksi
tarvittaisiin saantelyn muutoksia siltd osin, etta rekisteroidyn tulisi pystya tarkastamaan yh-
destd paikasta luovuttamiensa genomitietojen kasittelypaikat ja -tarkoitukset, mukaan lu-
kien kansainvalisiin biopankkeihin tutkimuskayttoon luovutetut tiedot. Talla hetkellad rekis-
terdidyn voi olla mahdotonta selvittaa luovuttamiensa genomitietojen tilanne erityisesti ul-
komaisista biopankeista, koska genomitietoja on luovutettu tutkimuskdyttéon nykytulkin-
nan mukaan vajavaisin suostumuksin hyvinkin laajoihin kayttétarkoituksiin.

Tutkimustoiminta

Helsingin yliopisto pitdda genomitiedon hyddyntamista tarkedana kansallisena kehityskohtee-
na. Helsingin yliopistolla ja sen ladketieteellisella tiedekunnalla on vahva osaaminen geeni-
tutkimuksessa. Tasta on osoituksena Suomen Akatemian suosituksesta yliopistoon perus-
tettu Suomen Genomikeskus (1999), ja sen jatkona 2007 aloittanut HY:n, HUS:n ja THL:n yh-
teinen Suomen molekyylildadketieteen instituutti FIMM. FIMM toimii nykyisin Helsingin yli-
opistossa osana HiLIFE erillislaitosta ja yhteistydssa HUS:n ja THL:n kanssa osana pohjois-
maista Nordic EMBL Partnership in Molecular Medicinea. Helsingin yliopistossa toimivat
myo6s molemmat kansalliset genetiikan huippuyksikot. Perinndllisyysladketieteen professori
Kristiina Aittomaki ja farmakogenetiikan professori Mikko Niemi ovat toimineet keskeisesti
genomistrategian, ja nyt lausuttavana olevan arviomuistion tyéryhman jasenina.

Helsingin yliopisto myds koordinoi kansallista FinnGen hanketta, joka 60 M€ rahoituksella
on laajudeltaan terveysalan suurin hanke Suomessa kautta aikojen. Sen puitteissa tullaan
tekemaan genomianalyyseja 500 000 suomalaiselle. Hankkeessa syntyva genomidata edel-
lyttdd merkittavan genomitietokannan muodostamista. Se muodostaa merkittdavan osan la-
hivuosina kansallisesti tuotettavasta genomidatasta. Professori Aarno Palotien johtaman
hankkeen tavoitteena on yhdistda genomidataa terveystietoon hyédyntaen suomalaisia re-
kistereitd. Tama 2017 kaynnistynyt kaikkien suomalaisten biopankkien ja THL:n kanssa to-
teutettava yhteistydhanke toimii arvokkaana pilottina genomikeskuksen organisaatiota
pohdittaessa. Helsingin yliopisto yhdessa HUS:n kanssa toimii aktiivisesti myos muilla tavoin
terveysalan kasvustrategian toimeenpanossa kansallisen syopakeskuksen perustamisessa ja
Helsingin biopankissa.
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Genomidatan kasittely ja jalostus edellyttaa merkittavaa asiantuntemusta. On tarkeaa, etta
tietokantaa yllapitava taho on uskottava seka kansalaisten tietoturvan, ettd genomitiedon
laadun osalta. Biopankin yhteydessa toimiva genomitietokanta integroituu luontevasti
biopankin muihin terveystietoihin ja tutkimusdataan. Suomessa biopankit ovat toistaiseksi
organisoituneet yliopistollisten sairaanhoitopiirien yhteyteen, ja lisaksi biopankkeja yllapi-
tda mm. THL seka terveyspalveluja tarjoava yhtio. Lisaksi biopankkien omistajat ja taustaor-
ganisaatiot ovat muodostaneet biopankkipalveluita tarjoavan biopankkiosuuskunnan
(FinBB). Kansallisen genomitietokannan organisoiminen tdhan yhteyteen edellyttéisi joko
tietokannan rajaamista biopankkindytteisiin tai biopankkien toimenkuvan laajennusta ny-
kyisesta. Lisdksi se edellyttdisi joko biopankkien yhdistamista nykyista tiivimmaksi kansal-
liseksi toimijaksi tai toiminnan vastuuttamista yhteen biopankkiin.

Genomitietokannan yllapidon lisdksi genomikeskukselle esitetddan tydoryhman muistiossa ra-
jatusti keskitettyja tehtavia. Tama on perusteltua tilanteessa, jossa genomikeskuksen suhde
muihin toimijoihin on viela maarittamatta. On vaikea ajatella, ettd genomikeskus ainakaan
keskitettyna toimintana toimisi kliinikon tukena paatéksenteossa; olisi tietenkin mahdollista
ettd olemassa olevan kliinisen genetiikan ja perinndéllisyysldadketieteen jarjestelma toimisi
osin genomikeskuksen osana.

Suomen molekyyliladketieteen instituutti FIMM:n lausunto

Finngen —hankkeen tieteellisen johtajan Aarno Palotien lausunto
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