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Laaketieteen ja biotieteiden tiedekunta

Tampereen yliopiston ladketieteen ja biotieteiden tiedekunnan lausunto ge-
nomikeskustyéryhméan arviomuistiosta (STM 086:00:2016, STM/4454/2016)

Tampereen yliopiston laaketieteen ja biotieteiden tiedekunta (my&h. tiedekunta) lau-
suu otsikkoasiassa seuraavaa:

1. Miten lains&adéanté tulisi rajata
Tiedekunta pitaa esitettya rajausta sopivana.
2. Genomitiedon mééritelmé

On riittava.

3. Nykysé&énndkset

4. Genomikeskuksen viranomaistehtévét

a. Esitetyt valtuudet ovat tiedekunnan kannan mukaan hyvét. Sukulaisten informoi-
minen tulisi olla my&s genomikeskuksen tehtava.

5. Informaatio-ohjaus

On saatava lisda koulutusta genomitiedon kayttéa varten. Koulutus tulisi ulottaa ko-
ko terveydenhuollon henkilékuntaan.

6. Genomitiedon késittelyn valvonta

Jos genomitietoa voidaan analysoida ainoastaan valvotulla alustalla, niin ongelmia ei
pitaisi olla. Mikali kaikki Suomen genomidata kootaan ja yllapidetdan genomikeskuk-
sessa, niin oletettavasti tama merkittavasti helpottaa valvontaa (lokijarjestelma, jonka
avulla voidaan seurata, kuka on analyyseja tehnyt).

7. Valvonnan tarpeet
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8. Mahdolliset vaikutukset eri vaestéryhmien oikeudelliseen asemaan
9. Kotitalouksien taloudellinen asema

Ei merkitysta. Esityksessa on esim. vakuutusyhtiét rajattu pois, eli eivat voi hyddyn-
taad genomitietoa vakuutusten myénndssa. Tydnantajalla ei mydskaan saisi olla oi-
keutta tyontekijdidensa genomitietoihin kuten ei myéskaan sairaskertomuksiin

10. Ihmisten kéyttéytymiseen

Ennen kuin genomitietoa laajemmin aletaan kayttda sukulaisten analysointiin, taytyy
varautua, miten kasitelldan tilanteita, jossa esimerkiksi paljastuu, ettei isd olekaan
biologinen isa.

Genomitiedon yleinen laajeneminen toisaalta varmaan auttaa ymmartamaan, etta
kukaan ei ole taydellinen ja ettad kaikilla on erilaisia riskigeeneja. Genomitiedon li-
saantyminen mahdollisesti myds vahentdd mutaation kantajissa syyllisyytta lastensa
tai lastenlastensa sairauksista.

Yritysvaikutukset

11-21 Kysymys 20: Yrityksilla tulee olla samat laatuvaatimukset datan tuottamisessa
ja analysoinnissa kuin tutkimuksessa tai kliinisissa tutkimuksissa. Aiemmin muistios-
sa todetaan, ettd genomitietoon pitdisi aina liittyd neuvontapalvelu, ja mikali yritykset
tuottavat geneettistd dataa ja antavat sen suoraan yksil6ille, pitaisi edellyttda, etta
yritys tuolloin antaa myds neuvontaa ja analysointipalvelua joko itse tai olisi sen ul-
koistanut.

22. Vaikutus kuntatalouteen

Geenitestit ja geenien tulkinta maksavat5. Geenivirheiden kantajien maara lisdantyy,
joten heille on tehtava erilaisia kliinisia ja laboratoriotutkimuksia sdannéllisesti, mika
lisda kustannuksia.

Kuntien olisi panostettava ennaltaehkaisyyn geenitiedon valossa

Ns. oireettomien geenivirheen kantajien ongelma olisi jotenkin ratkaistava. Valtakun-
nallisesti tulee olla samat sdannét. Tama tehtava kuuluisi genomikeskukselle.

Todellinen ongelma tulee olemaan moniin sairauksiin liittyvat epavarmat 16ydokset.
Pitaisikd sukua tutkia tarkemmin? Tasta aiheutuu lisda kustannuksia. Onko julkisen
terveydenhuollon kustannettava nama tutkimukset? Jos néin ei ole, tdmén seurauk-
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sena kansalaiset joutuvat eriarvoiseen asemaan. Jo nyt on runsaasti ohjeistuksia,
joiden mukaan esimerkiksi juuri geenivirheen kantajia tulee varsin massiivisesti seu-
rata. Resurssien puuttuessa joudutaan tekemaan paikallisia ohjeita. Tietyt minimi-
vaatimukset pitaisi yhdessa sopia ja sitten lisdtutkimukset, seurannat etc paikallisesti
ltydterveydessalyksityisellda. Tasta asiasta pitdisi keskustella eri erikoisalojen kanssa
yhdessa ja sita kautta tehda yhteiset suositukset/ohjeet

23. Kolmas sektori

Potilasjarjestét tulisi ottaa aktiivisesti mukaan genomitiedon koulutukseen

24. Sosiaaliturva

Tiedekunnan kannan mukaan ei vaikutusta

25. Julkisen sektorin tyéllisyys

Tulee varmaan lisadamaan tydmaaraa erityisesti alkuvaiheessa. Toivottavasti tervey-
denhuolto siirtyy vahitellen enemman ennaltaehkaisevaan suuntaan ja taten voitaisiin
vahentaa jonkun verran kalliiden hoitojen tarpeita. Geneettisen tiedon osaajista tul-
lee olemaan pulaa, kuten my6s geneettisen tiedon analysoijista/bioinformaatikoista
26. Vaikutus kansantalouteen

Oletettavasti aluksi tulee lisddmaan kustannuksia, kun seurataan lisdantyvasti esi-
merkiksi ns oireettomia mutaation kantajia. Geenitiedon lisdantymisen myéta tama-
kin tulee oletettavasti vihenemaan, kun on enemman tietoa eri geenien yhteisvaiku-
tuksia ja ns suojaavia geeneja.

Genomitiedon lisdéntyminen ja tavoite yksilollisesti hoidosta lisdnnee aluksi kustan-
nuksia uusien, kalliiden ladkkeiden muodossa. Tekniikat uusien laakkeiden tuottami-
sessa tulevat kuitenkin halpenemaan merkittavasti. Ja oletus on, ettd tehostuneiden
ja paremmin suunnattujen hoitojen ansiosta kustannukset pienenevat.

27. Vaikutukset yleiseen hintakehitykseen

- vrt. edella esitetyt kommentit

28. Vaikutukset kansantalouden ja julkisen talouden rakenteeseen

- vrt. edella esitetyt kommentit
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29. Miten ehdotukset vaikuttaisivat tutkimustoimintaa?

Ehdotukset tulevat merkittavasti parantamaan erityisesti geneettistad tutkimusta. Mer-
kittavien 16yddsten 6ytaminen helpottuu; paastdan myds helpommin ns merkittévien
geenivirheiden jéljille, joita voidaan tarkemmin tutkia; ymmarretaan tauteja paremmin
ja sita kautta kehitetddn parempia ja paremmin kohdistettuja hoitoja.

Ehdotukset tulevat auttamaan myoés epidemiologista tutkimusta, jos on hyvaa geno-
midataa taustalla, johon voi I6ydoksia peilata.

Ehdotuksilla tullee olemaan myds erityistd merkitysta kliinisissa tutkimuksissa laake-
vasteiden arvioinnissa, jos esimerkiksi potilaan farmakogenetiikka otetaan mukaan
analysointeihin.

Tutkimusten integraatio ja laatu todennakdisesti paranisi.
30. Onko ehdotuksella vaikutuksia kansainvéliseen tutkimusyhteisty6hén?

Jo nyt Suomella on hyva maine genetiikan tutkijoiden parissa. Genomitieto yhdistet-
tyna potilaan kliinisiin tietoihin tulee olemaan houkutteleva potentiaali yhteistydkump-
paneita etsittdessa ts. tulee lisddmaan kansainvalistd houkuttavuutta ja taten liséaa
mahdollisuuksia kansainvaliseen tutkimusyhteistyéhén

kkhkkkkkhhhkkhrkkhrkrhrhhhhhik

Seuraavassa eriteltyind tiedekunnan yksityiskohtaiset kommentit tyéryhméan raport-
tiin:

2 Genomilaki

Ty6ryhmén muistion sivu 5: Genomilaissa itsessdéan ei olisi tarkoitus ottaa kantaa yk-
sittaisiin hoitomuotoihin tai teknologioihin, mutta genomikeskuksen olisi asiantuntija-
na mahdollista osallistua néitéd koskeviin keskusteluihin ja niistd annettavien hoito-
suositusten laadintaan.

Tiedekunnan kannan mukaan genomikeskuksen tulisi olla mukana luomassa yleisia
kaytantoja

Sivu 10: Potilasasiakirjoihin siséltyvd genomitieto on hévitettdvéd, kun séilyttdémisen
lakisaateinen aika tai tarpeellisuus on pééttynyt, ellei genomitiedon pidempiaikainen
séilyttdminen tai uudelleenhyédyntdminen uudessa kayttotarkoituksessa ole mahdol-
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lista potilaan kirjallisen suostumuksen tai poikkeuksellisesti lains&&dénndn perusteel-
la.

Tutkimuksen kannalta olisi tarkeaa, ettd mahdollisimman monelta saataisiin kirjallinen
suostumus tietojen kayttamiseen tieteelliseen tutkimukseen senkin jélkeen, kun poti-
lasasiakirjojen lakisaateinen sailytysaika on paattynyt.

Sivu 12: Jos geenitestin perusteella iimenee tietoja, joista testatun henkilon perheelle
olisi hyétyd, hénta on informoitava tésta seikasta (artikla 18).

Tiedekunnan kannan mukaan tahan pitaisi genomilaissa ottaa selkeésti kantaa. Kuka
ottaa kantaa merkittavyyteen? Kenen tehtava on informoida potilasta? Kuka organi-
soi ja maksaa jatkotutkimukset?

Sivu 12-13: Lisép6ytékirja antaa myés mahdollisuuden tehdé geenitesti aikaisemmin
irrotetun biologisen materiaalin avulla silloin, kun ei ole mahdollista kohtuullisesti
saada yhteyttd henkiléén tapauksessa, jolloin geenitesti tehtéisiin hdnen perheen-
jasentensé hyvéksi

Onko niin, etta talléin potilaan suostumusta ei tarvita, vaikka hdnen néytettaan kayte-
taan sukulaisen hyvéaksi?

3 Kansainvaélinen vertailu
Ty6ryhmén muistion sivu 17: Juridisesti terveystiedot omistaa Virossa kansalainen.

Asiasta on epéaselvyyttd Suomessa - jopa erimielisyytté -, joten toivottavaa olisi, etta
potilaan terveystietojen, genomidatan ja tutkimustulosten omistajuus olisi selke&sti
ilmaistu saaddstasolla.

4 Genomikeskus

Ty6éryhmén muistion sivu 19: Genomikeskustyéryhmé ehdottaa, eftd Suomeen pe-
rustetaan uusi osaamis- ja asiantuntijakeskus, genomikeskus

Tiedekunnan mielesta genomikeskukselle esitetty toiminta on térkeaa, jotta varmiste-
taan Suomen kilpailukyky genomisektorilla ja edistetdan yksiléllistettya laaketiedetta
ja siihen perustuvaa hoitoa. Genomikeskukselle kaavaillut tehtavat ovat kuitenkin hy-
vin samankaltaisia ja osittain paallekkaisia kuin biopankkien tehtévat. Biopankit jou-
tuvat tekemisiin osittain samojen lainsaadantdjen kanssa. Ne myds keréavat tietoa,
mm. genomitietoa. Naytteet, josta genomitietoa saadaan, tulevat tulevaisuudessa
olemaan pitkalti juuri biopankkinaytteita. Nykypaivana ei mydskaan genomitietoa pida
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erotella muusta tiedosta, jota naytteistd voidaan maarittdad (proteomi, metabolomi
jne). Siksi pitéisi pohtia, onko jarkevaa perustaa erillistd genomikeskusta. Biopankeil-
la on jo toimivan kansallinen organisaatio biopankkiosuuskuntaa. On vaikea nahda,
miksi Suomeen tarvittaisiin kahta organisaatiota, jonka toiminnot ovat niin lahella toi-
siaan. Olisi parempi rajallisilla voimavaroilla koota yhteen tietotaito naytteiden ja niis-
t4 saatavan geenitietojen kaytostd. Suomessa on tassa suuri tietovaje.

Tyéryhmén muistion sivu 19-20: Lain soveltamisalan piiriin kuuluvat terveydenhuol-
lossa, biopankkitoiminnassa ja muussa ldéketieteellisessé tutkimuksessa tuotetut ja
tallennetut genomitiedot.

Yksi periaatteellinen vaikeus esitetyssa genomikeskusajatuksessa on, ettéd sen toi-
mintaan katsotaan kuuluvan seka tieteellistd tutkimusta ettd diagnostiikkaa varten
tuotettu genomitieto ja sen hyédyntaminen hoidossa ja tutkimuksessa. Tassé on ris-
kina, ettd kaksi hyvin erilaista maailmaa, tieteellinen tutkimus ja hoito, "sotkeutuvat”
keskenaan. On tarkeda muistaa, etta tieteellisté tutkimustyoté ja diagnostiikkaa var-
ten tehdyt méaaritykset ovat laadultaan erilaisia Diagnostiikkaa varten méaaritysten luo-
tettavuus on erityisen tarkeaa, tieteellisessa tutkimuksessa ei niink&an. SNP tieto lie-
nee nykyisellaén varsin luotettavaa. Sen sijaan esim. koko genomisekvensointi ei yh-
ta hyvin. On useita julkaisuja, joissa on naytetty, etta jos sama sekvensointiraakadata
analysoidaan eri bioinformatiikkaryhmien toimesta, ei saatu sekvenssi ole 100% sa-
ma. Talla ei ole suurta merkitysta tieteellisessa tutkimuksessa, jossa kasitellaan ryh-
mi& ei yksiloita. Sen sijaa potilaan hoitoon kannalta asialla on suuri merkitys.

Tydryhmamuistion sivulla 20 luetellaan genomikeskuksen mahdollisia tehtavia. Yksi
luetelluista tehtavistd on "sailyttdd mahdollisesti muuta omiikkatietoa". Tiedekunta
esittda sanan "mahdollisesti” poistamista, silla eri omiikkojen tietojen yhdistdéminen on
tarkeda, ja tata olettavasti edistaisi niiden sailyttdminen samassa tietokannassa.
Biopankit keraavét jo nyt kaikkea omiikkatietoa, siksikin genomikeskus ja biopankit
voisivat toimia yhdessa.

5 Genomitietokanta

Tyéryhmén muistion (s. 22-23) mukaan keskitetty genomitietokanta olisi toteutetta-
vissa siten, ettei lahtékohtaisesti puututa genomitiedon primaarituottajien asemaan
tuottamansa genomitiedon rekisterinpitéjiné eiké siten korvattaisi esimerkiksi sairaus-
kertomusta tai potilastiedon arkistointipalvelua, biopankkien tutkimusrekistereitéa eiké
yksittdisten mééréaikaisten tutkimushankkeiden tietokantoja. Genomitietokanta olisi
ndiden rinnalle tai mahdollisesti niiden yhteyteen muodostettava keskitetty tietoturval-
linen tallennuspaikka, jonne tulevaisuudessa tallennettaisiin erikseen mééritelty raa-
kadata genominlaajuisista tutkimuksista, joista laskettaisiin ainakin ajantasaiset vari-
anttikuvaukset, jotka séilytettéisiin myés genomikeskuksessa (kuva 1).
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Tiedekunta toteaa, ettd genomitiedosta muotoutuva open access -viitetietokanta on
tarkea tutkijoille suomalaisten periman erityislaatuisuuden vuoksi. Télla hetkella vari-
anttitietoa on saatavissa Sequencing Initiative ~ Suomi  —tietokannasta
(www.sisuproject.fi). Kun viitetietokanta on genomikeskuksen vastuulla ja jatkuvasti
paivittyva, varianttitieto on entisté laadukkaampaa.

Sivu 23: Lisaksi yksiléité varten olisi omapalvelu, johon he voisivat vapaaehtoisesti
tallentaa itse tilaamaansa genomitietoa ja asettaa sen késittelylle genomikeskukses-
sa ehtoja.

- Olisiko tama siis virallisen genomikeskuksen geenidatan rinnalla, mutta ei viralli-
seen genomidataan liitettya tietoa?

- Kuka tassa olisi neuvontavastuussa ja jatkotutkimusten tai hoitojen tarpeen arvioi-
jana?

Sivu 25: Kliinikoiden pitéisi pystyéd hyddyntdaméaén geenitietoa p&étéksenteossa.

Kuten muistiossa todetaan, hoidosta vastaava laskari ei pysty omatoimisesti etsi-
maan genomitietokannasta potilaan hoidon kannalta merkittavia geenivariantteja tai
tulkitsemaan niitd. Muistiossa ehdotetaan, ettd genomikeskus tuottaa tiedon tulkin-
taan valmisaineistoja.

Epaselvaksi jaa, kuinka kattavasti valmisaineistot vastaavat tiedontarpeeseen, ja mi-
ten tuotto voidaan resursoida riittévasti.

Genomikeskukseen talletetut yksiloéd koskevat tiedot olisivat suoraan lain s&&nnok-
sen nojalla kéytettévisséa hoitotilanteessa.

Kuten ylla on todettu, tdma on ongelmallista geenitiedon luotettavuuden kannalta,
mikali tutkimuksellinen ja diagnostinen tieto kasitellddn samanarvoisena.

Edellytetaanko potilaan suostumusta?

Tiedekunnan kannan mukaan pitéisi jo alkuvaiheessa suunnitella, miten genomitieto
integroidaan yksildiden sairaskertomuksiin. Niihin pitéisi olla linkki, josta nakee, mita
genomianalytiikkaa potilaasta on olemassa. Téall6in voisi arvioida, mita hyotya siita on
potilaan hoidossa. Tulisi olla mahdollista hakusanalla saada kaikki potilaan kulloi-
seenkin hoidettavaan sairauteen liittyva merkittéva tieto helposti kaytettavaksi.
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6 Menettelytavat tutkimuksessa tuotetun sekundaaritiedon ja geenitestin tulok-
sen palauttamiseksi yksilélle

Tydryhman muistion sivuilla 27 ja 28 on psykiatriaa koskevia viittauksia, jotka jagvat
jonkun verran epaselviksi. Esimerkiksi sivun 27 kohdassa 6 lause: "Esimerkiksi psy-
kiatriassa geneettisen riski-informaation antamiselle tarvitaan erilaiset suositukset
kuin muun genomitiedon palauttamiselle”. Mita talla tarkoitetaan? Enta sivun 28 koh-
ta 6.1: "On esitetty, ettd pahimmassa tapauksessa riskitiedon palauttaminen esimer-
kiksi psykiatrisissa sairauksissa saattaa itsessaén laukaista sairauden puhkeamisen".
Esim. skitsofrenian geneettisessa taustassa vaikuttanee nykytiedon mukaan ehka
700 - 800 geenivariaatiota ja taman liséksi ymparistotekijat. Kaikki ymmartavat tassa
tilanteessa, etta yksittaisen "riskigeenin" ennustearvo on yksilétasolla nolla, eika sen
tiedon jakamisesta liene kenellekdan mitaan hyotya.

Tiedekunnan kannan mukaan tervetullutta, ettd genomilakiin ehdotetaan sisallytetta-
vaksi perinnéllisyysneuvontaa koskevia yleistason vaatimuksia. Kuten muistiossa to-
detaan, bioladketiedesopimuksen ja geenitestausta koskevan lisépdytakirjan vaati-
mukset asianmukaisen perinnéllisyysneuvonnan antamisesta tai laéketieteellisesta
valvonnasta eivat toteudu kaikissa tapauksissa. Geenitestien lisdantymisen jalkeen
lisapoytakirjan 8 artiklaan kirjattiin edellytys, jonka mukaan ennustavissa(kin) tilan-
teissa perinndllisyysneuvontaa pitdisi olla haluttaessa saatavilla. Perinnéllisyyslaaka-
rien ammattikunta on pieni. On tarked varmistaa, ettd neuvontaa on saatavissa lain
edellyttamassa laajuudessa.

Vaestd pitdad genomitiedon palauttamista tarkeéna. Tiedonantovelvoitteista tulisikin
saadelld, kenen vastuulla on seurata 16ydoksia ja ryhtyd ehkéiseviin toimiin niiden
perusteella. Yksittaisille biopankkinaytteita hyodyntaville tutkimusryhmille pitéisi luoda
selkeat periaatteet, miten menetella. Perinteisesti tulos tulisi varmentaa riippumatto-
malla vertailunaytteella ja henkilolle olisi annettava tilanteen edellyttaméaa perinndlli-
syysneuvontaa jo ennen uuden testin tekemisté ja hanet tulisi ohjata jatkoselvityksiin.
Tassé saatetaan tulevaisuudessa tarvita mittavaa perinnéllisyyslaékarien tydpanosta.

Sivu 28: Kansalaisten terveydenlukutaitoa tulee vahvistaa, jotta ymmérretédén laajas-
ti, mité tarkoittaa geneettinen riski.

On totta, etté geenitietoon sisaltyy muutakin kuin geneettinen riski. Se on yksi asia,
mutta on siina paljon hyddyllistakin ja hyvaa.
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Sivu 29: Esimerkiksi tutkimushankkeessa genomitietoa analysoiva yksittédinen tutkija
herkésti ndkee aineistosta, ettda henkilélla on rintasyévélle altistava mutaatio. Néissé
tilanteissa on epéselvdd, miten tutkijan tai biopankin tulisi toimia.

Koska kyseessa on térkea asia, tulee selkeésti ottaa kantaa, miten jatkossa on tar-

koitus toimia. Tiedekunnan mielestéa yhteydenotto potilaaseen tulee tapahtua hoita-
van |laakéarin toimesta, ei tutkijan tai genomikeskuksen.

Tampereella 26.1.2018

Tapio“Visakorpi
Laaketieteen ja biotieteiden tiedekunnan dekaani



