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Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiirin lausunto Genomikeskustyéryhmin
arviomuistiosta

Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiri (HUS) kiitt44 mahdollisuudesta antaa lausunto
Sosiaali- ja Terveysministerién nimittdmin Genomikeskustydryhman laatimasta
arviomuistiosta. Huomioiden genomitiedon yhi tarkedmméksi arvioidun roolin |133ketieteen
kehityksessd, piddmme erityisen positiivisena hallituksen ehdotusta kansallisen
genomikeskuksen perustamisesta.

Genomikeskuksen perustaminen on ajankohtainen ja genomildiketiedettsd Suomessa
edistdva toimenpide. Arviomuistiossa kuvataan useita genomikeskukselle suunniteltuja
tehtdvid. Ydintehtdvét olisi kuitenkin hyva kirjata mahdollisimman selkedsti, jotta
genomikeskuksen merkitys avautuisi vield nykyistd paremmin. Kun genomikeskuksen
perustamisella haetaan tulevaisuuden hydtyja terveydenhuollolle, tutkimukselle ja
innovaatiotoiminnalle, voidaan olettaa, etta suurin hybty saavutetaan perustamalla yksi
kansallinen keskitetty toimija. Suomi on jo pelkdstadn véeston kokonsa vuoksi pieni toimija
globaalissa toimintaymparistossa. Siitd huolimatta Suomella on vahvuuksia, jotka tekevat
siitd kansainvalisestikin kiinnostavan yhteistyékumppanin genomitiedon kaytossa. Téllaisia
ovat monien muiden ohessa sdhkdiset terveydenhuolion tietokannat, vahva geneettisen
tutkimuksen perinne ja poikkeuksellinen populaatiohistoria. Suomalaiset ovat myos hyvin
tutkimusmydnteisid. Menestys edellyttdd kuitenkin, ettd meilld on yksi yhtendinen ja
laadukas genomitietokanta, jota voidaan asianmukaisin luvin kayttaa kaikkiin
yllamainittuihin tarkoituksiin.

Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiri kehittda genomildiketiedettd myds omassa
toiminnassaan. Tatd varten HUSLAB Genetiikan linjaan on perustettu Genomiyksikkd
laajojen genomitasoisten tutkimusten tuomiseksi osaksi sairaalan kliinista toimintaa.
Haluamme vahvistaa korkeatasoisen genomitietoon perustuvan tismalasketieteen
kehittymistd potilaiden hoidossa, erityisesti harvinaisten sairauksien diagnostiikassa seka
sy6van diagnostiikassa, hoidon valinnassa ja seurannassa. T4t kehitysta tukevat myds
ehdotettuun kansalliseen genomikeskukseen perustettavat tietokannat, erityisesti
viitetietokanta, jota voidaan valtakunnallisesti hyddyntaa geneettists diagnostiikkaa
tekevissd laboratorioissa tunnistettujen varianttien merkityksen arvioinnissa.

Suuri osa suomalaisesta geneettisesta tiedosta on toistaiseksi tuotettu tieteellisissi
tutkimuksessa, joskin terveydenhuollon osuuden arvioidaan kasvavan nopeasti. Keskeinen
toimija tutkimuksessa ovat biopankit. Genomikeskuksen tulisi tukea biopankkien toimintaa
arviointimuistioon sisdltyvan genomitiedon pitk3aikaistallennukseen soveltuvan alustan
avulla. Genomikeskus voi tukea biopankkitoimintaa my6s tarjoamalla asiantuntemusta ja



ohjeistusta, siltd osin kun sitd esimerkiksi sekundaarildyddsten palautuksen osalta tarvitaan,
kuten arviointimuistiossa on todettukin. Osana tismaladketieteen hanketta Suomeen

ollaan perustamassa myds Kansallinen Syépakeskus ja Neurokeskus. Perustettavan
genomikeskuksen tulisi tukea myds ndiden toimintaa.

Lausuntopyynndn erillisistd osa-alueista toteamme seuraavaa:
Lainsddddnté

Geneettinen tieto méaaritelldan (EU) ihmisen biologisesta ndytteests tutkimalla saatavaksi
geneettiseksi tiedoksi. Genomitieto on luonnollisesti geneettisti tietoa, joskin genomitieto
ymmarretddn yleensd laaja-alaiseksi yksilén geneettiseksi tiedoksi. Lainsdadanndssi on
syyta tarkasti madritella nama késitteet ja niiden kaytto.

Lainsdddannéssd toivomme kiinnitettdvan huomiota yksilén oikeusturvaan geenitestejd
tehtdessa. Toisaalta ldhisukulaisesta tehdyn geenitestin tuloksen merkitys ja hydty muille
|ahisukulaisille tulisi lainséddanndss3 ottaa nykyistid paremmin huomioon.

Nykyteknologia mahdollistaa geneettisen tutkimuksen tekemisen hyvin pienesta
ndytemateriaalista iiman henkilén itsensd antamaa ndytettd. Laissa tulisikin saatia, etts
henkilén ndytteestd ei saa tehda geneettists tutkimusta ilman hanen suostumustaan,
kuitenkin huomioiden biopankkindytteiden kaytén mahdollisuudet.

Genomitieto on tulevaisuudessa tarkoitus tallentaa genomikeskukseen, kuten
arviomuistiossa kuvataan. Terveydenhuollon toimijan nakékulmasta on tarpeellista
tarkemmin maarittaa, riittadke tallennus genomikeskuksen tietokantaan terveydenhuollon
toimijalta edellytettdvaksi potilastiedon tallennusmuodoksi siten, ettd esimerkiksi genetiikan
laboratorion ei tarvitse kyseist4 tietoa omissa tietojarjestelmissain sailyttaa.

Nykyinen ehdotus genomikeskuksen viranomaistehtiviksi on riitt3va.

Ohjaus ja valvonta

Suomessa ei ole geenitestien tekemiseen liittyvaa erityisti valvontaa. Esimerkiksi
mikrobiologisten laboratoriotutkimusten tekeminen on luvanvaraista ja edellyttas
toiminnasta vastaavaa mikrobiologian erikoisldékaria. Huomioiden genomitiedon
arkaluontoisuuden, tulisi pohtia luvanvaraisuutta myds geenitestien tekemiselle. Lisdksi tulisi
harkita sdddettavaksi, millaisia tutkimuksia ja millaisissa tilanteissa vajaavaltaisista
henkilBistd, kuten alaikaiset, voidaan huoltajan suostumuksella tehds. Kun alaikaisiin
kohdistuvia tutkimuksia joudutaan sairaanhoidollisista syistd tekemdaan, miten tulee
suhtautua nk. sekundaariléyddsten raportoimiseen, jos niilld ei ole merkityst3 tutkittavalla
alaikdiselle, mutta esimerkiksi jollekin hdnen perheenjisenelleen. Mikali tima on liian
yksityiskohtaista ohjeistusta suoraan lainsdddantoon kirjattavaksi, ohjeistus tulisi s3at33
genomikeskuksen tehtdvaksi,

Geenitestejd ja niihin liittyvda neuvontaa tarjotaan internetin kautta myds Suomessa.
Genomilakia sdddettdessd tulisi arvioida myds sité, voidaanko niille palveluille saada
jonkinlainen valvonta tai laatuvaatimukset. Ellei n&in ole, kuluttajan on mahdotonta arvioida



millaisella tietdmykselld ja koulutustaustalla hénelle tarjotaan suoraan terveyteen liittyvas
neuvontaa.

Geenitestien madran lisddntyessa ja testien sisallon laajentuessa, tarvitaan
asiantuntijaneuvontaa siitd, mika testi on kulloinkin riittdvdn kustannustehokas julkisessa
terveydenhuollossa tehtadvéksi. Jo nyt erilaisia geenitestejd mainostetaan aktiivisesti
perusterveydenhuollossa toimiville Iddkéreille. Genomikeskuksen keskeinen tehtavi
terveydenhuollon nakdkulmasta tullee olla geenitestaukseen liittyvé ohjeistus. Sen avulla
voidaan valttda turhia testeja ja toisaalta vahvistaa viestdn tasa-arvoinen mahdollisuus
geenitiedon kayttoon.

Vaikutukset eri vaestéryhmiin ja kotitalouksien asemaan

Genomitiedolla voidaan merkittavasti vaikuttaa vaestéryhmien ja yksittdisten kotitalouksien
asemaan. Taman vuoksi genomilaissa tulisi sadtda siitd, mihin tarkoituksiin genomitietoa saa
kdyttdd. Syrjinndn kieltdminen genomitiedon perusteella on syyti kirjata genomilakiin,
vaikka syrjinnan kielto sisaltyykin jo olemassa olevaan lainsdadantdon.

Genomitiedon hyddyntaminen terveydenhuollossa edellyttas, etts sit3 asukkaista tuotetaan.
Olisi hyvin tarkead, etteivat kansalaiset joudu eritavalla kohdelluiksi asuinpaikasta riippuen.

Samoin tulisi pohtia, voidaanko lainsdddénndssa ottaa kantaa genomitiedon kéyttéén
vakuutusta hakiessa. Kansainvélisestd kokemuksesta tiedetddn, ettd vakuutusoikeudelliset
syyt saattavat olla este geenitestien kaytélle vakavissa, jopa kuolemaan johtavissa
sairauksissa. Kun suomalaisen terveydenhuolion kenttd on murroksessa, on mahdotonta
arvioida mika on yksityisten terveys- ja henkivakuutusten merkitys tulevaisuudessa. Mikali
se on mahdollista, tulisi sdddettavassa genomilaissa ottaa kantaa siihen, voiko vakuutusyhtié
kayttad esimerkiksi ennakoivien geenitestien tuloksia paitettiessd vakuutuksen
myontdmisestd tai vakuutusmaksujen suuruudesta.

Tutkimustoiminta

Kansallisen genomikeskuksen perustaminen on tieteellistd tutkimusta merkittavasti edistdva
toimenpide. Erityisen tdrkedd on Genomikeskukseen luotava infrastruktuuri genomitiedon
pitkdaikaista tallennusta varten. tdsta tallennetusta “raakatiedosta” Genomikeskus itse luo
varianttikuvaukset, joka on se muoto, jossa tietoa kdytetdan. Vastaavaa kansallista
genomitietokantaa, johon voidaan koota organisaatioiden ulkopuolella syntyvas
genomitietoa, ei Suomessa vield ole. Tallaisesta kansallisesta tietokannasta hyotyy
terveydenhuolto, mutta erityisesti tutkimus, jolle voidaan luoda aivan uudenlaiset
edellytykset, kun genomi tieto voidaan rikastaa erilaisella terveystiedolla SoTe-tiedon
toisiokdytdn lakiin perustuvasti.
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