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KOMMENTTI GENOMIKESKUKSEN ARVIOMUISTIOON

Kiitan FInnGen hankkeen puolesta mahdollisuudesta kommentoida
Genomikeskustyoryhman arviomuistiota.

Yleiskommenttini on erittain positiivinen. Genomitiedon organisoitu tallentaminen ja
kaytettavyyden varmistaminen ovat keskeinen tapa varmistaa, etta alaan investoidut varat,
aika ja ty0 tulevat laajasti tutkimuksen ja terveydenhuollon kayttéon. Kansallisen
tietovarannon olemassaolo on valttamaton edellytys, jotta genomitietoa voi
asianmukaisesti kayttaa kliinisessa paatoksenteossa. Vahvistuksena talle nakemykselle
ovat samankaltaiset hankkeet lukuisissa muissakin maissa. Muistiossa on otettu hyvin
huomioon seka kaytannon toiminnallisia realiteetteja, ettad valmisteluvaiheessa esitettyja
asiantuntijanakokantoja.

Hyvaa ja perusteellista tekstia taydentamaan voisi viela olla muutama yleinen otsikkoasia.

1. Ensinnd Genomikeskuksen keskeisimman ydintehtavan voisi kirjata selvemmin. Nyt on
listattu joukko tehtavia, mutta ytimekasta vastausta siihen "miksi genomikeskus on
valttamaton organisaatio”, yksi napakka otsikko tahan olisi kommunikaation kannalta hyva.
Taman puutteessa keskustelu helposti velloo turhan epamaaraisena.

2. Keskuksen oikea sijoittuminen on toiminnan kannalta tarkeaa. Viittaan siihen myos
seuraavassa kohdassa. Keskitetty ratkaisu on erittdin kannatettava. On oleellista, ettei
tama ole sellainen erillinen toimija, joka ei ole yhteydessa kaytantoon ja alan kehitykseen.
Alan ammattilaisten rekrytoiminen on haasteellista, joten ympariston pitda olla
houkutteleva asiantuntevien ihmisten rekrytoimiseksi. Alan osaajien maara on pieni.
Kaytannodssa Suomessa on vain yksi kampus, jossa on alan osaamiskeskittyma, Meilahden
kampus. Toistaiseksi ainoat laajamittaisen genomitiedon kasittelijat (SISu-projekti ja
FinnGen projekti) ovet FIMM:issa/HiLife toimivat tutkijat. Olisi tarkeaa, etta genomikeskus
hyodyntda olemassa olevaa osaamista ja tukeutuu siihen. Viranomaistehtavien ja
parhaimman genomitiedon yhdistamisen mahdollistamiseksi henkilékohtaisena
ndakemyksenani on, ettd THL on luonteva ymparisto valtakunnallisen asemansa ja pitkan
vaeston terveyden erikoisyksikkona ja useiden terveysrekisterien isdntdorganisaationa.
Kuitenkin niin, ettd tama tulisi toteuttaa Meilahden kampuksella olevissa tiloissa.

3. Genomikeskuksen suhde tutkimukseen: Valmistelutydssa ja suunnittelussa on keskeisena
tavoitteena ollut genomikeskuksen viranomais- ja palvelutehtdavat. Nama ovat
Genomikeskuksen toiminnan ytimessa. Ndiden laadukas toteutuminen vaatii kuitenkin
tiukan yhteyden sellaiseen tutkimusymparistoon, jossa on alan paras ja kansainvalisesti
arvostettu osaaminen. Jos téllaista ei ole, on realistinen riski, etta Genomikeskus ei pysty
toimimaan laadukkaasti, eika tehokkaasti tai ehka ei lainkaan. Tama on keskeinen asia, kun
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Genomikeskuksen sijoituksesta paatetdan. Alalla on erittdin vahan osaajia ja niista on
maailmanlaajuisesti kova pula. Vain korkeatasoinen osaaminen takaa investoinnille
ylipaatansa toimivan lopputuloksen. Tama on darimmaisen keskeinen asia, joka voi
ratkaista koko yksikon toimivuuden tai toimimattomuuden.

4. Lisaksi pitaisin keskeisend, etta Genomikeskuksella on kehitystoimintaa. On selvaa, etta
tassa ei tavoitella uutta tutkimuslaitosta, eika siitd ole kysymys. Mutta, on aivan varmaa,
ettd ilman kehitystoimintaa Genomikeskus ei voi tuottaa laadukasta palvelua. Taman
toteuttamiseen voi olla monta ratkaisua, mutta sen mahdollistaminen on keskeista hyvan
lopputuloksen aikaansaamiseksi.

5. Rajapinnat kliinisen toiminnan, biopankkitoiminnan ja tutkimustoiminnan valilla ovat
herattaneet keskusteluissa huolta. Rajapintojen ja toimintaketjujen miettiminen
jatkotyOssa on varmasti tyoryhmalle keskeinen asia.

6. Genomikeskuksen yhteys kansainviliseen toimintaan on valttamattomyys. Tama tulisi
tunnustaa jo keskusta perustettaessa. Ala kehittyy nopeasti ja muuallakin kuin Suomessa
kehitetty tieto taytyy saada suomalaisen toiminnan kayttoon. Tastakin syysta
maantieteellinen sijoittuminen on tarkeda, Genomikeskusen tyontekijoiden pitda olla
jatkuvasti yhteydessa niihin ryhmiin, jotka tuovat kansainvalista osaamista.
Genomikeskukseen kytkeytyvan sadadosympariston taytyy kyeta sopeutumaan
kansainvalisiin kdytantoihin, tama edellyttda Genomikeskukselle riittavaa toimivaltaa, jottei
kompastuta yksittdisten viranomaistahojen ristiriitaisiin toisista poikkeaviin tulkintoihin,
jotka estavat mielekkdan toiminnan.

Seuraavat kommentit on Iahinna tarkoitettu taydentamaan joitakin konkreettisia
yksityiskohtia.

1. Suurelta osin teksti on kirjoitettu kdytannon, olemassa olevan kliinisen toiminnan
nakodkulmasta. Se on keskeinen osa-alue, mutta on hyva myds muistaa toiminnan yleinen
infrastruktuuriluonne, jonka on tarkoitus tukea toimintaa laajemminkin kuin paivittaista
kliinista toimintaa ja ehka laajemminkin kuin perinteellista ladketieteellista tutkimusta.

2. Ylla olevaan viitaten, teksti tarjoaa vahan viitteitd genomikeskuksen merkityksesta
sairauksien ennaltaehkaisyn ja kansanterveyden edistamisen ndakokulmasta.
Genomikeskuksen tulisi kyeta tallentamaan genotyyppi- ja fenotyyppitietoa siten, etta se
tarjoaa mahdollisuuksia myos riskinarviointityokalujen kehittamiseen (esim. Finrisk laskurin
tyyppisille tyokaluilla, joissa genomitieto on mukana).

3. Nyt tekstissa tuodaan hyvin esiin genomitiedon linkkaaminen rekisteriaineistoon, mika on
erityinen vahvuus Pohjoismaissa. Sen sijaan muun terveystiedon kuin rekisteritiedon
linkkaamiseen ei oteta kantaa. Minusta olisi tarkeaa, etta tata mahdollisuutta ei suljeta
pois, vaan se selkedsti ilmastaisin lakiehdotuksessa, jottei siitad tulee jalkikdteen vaantoa eri
tulkintojen valilla.
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4. Genomilainsaadanto on nyt rajattu vdaeston terveyteen ja hyvinvointiin. Tama on muuten
hyva rajaus, mutta jattaa esim. populaatiogenetiikan, sosiaalitieteet ja yhteiskuntatieteet
ulkopuolelle. Erityisesti tuo populaatiogenetiikan pois jattaminen on puute. Samalla heraa
kysymys, kannattaako nyt tehda sellaisia tiukkoja rajauksia, joita myéhemmin kadumme.
Suomalaiset tietojarjestelmat tarjoavat ehka yhteiskunnallisestikin tarkeita
tutkimusasetelmia moneen muuhunkin kuin suoraan terveyteen ja hyvinvointiin liittyvaan
tutkimukseen.

5. Sivulla 32 olevien kysymysten osalta, ehdottaisin, ettd lainsaadannon rajoitusta
laajennettaisiin, kuten ehdotan kohdassa 4. Lisdksi erittdin oleellisena osana nakisin, etta
sinne kirjataan maininta, ettd Genomikeskuksella taytyy olla R&D toimintaa, jos sita ei ole
on keskuksen taysin mahdoton pysya ajantasalla. Kasittelen tata erikseen tuossa alla.

Tiivistaen totean FinnGen hankkeen tieteellisena johtajana, ettd Genomikeskuksen
ehdotettu keskitetty ratkaisu on kasittaakseni ainoa realistinen vaihtoehto. Mikali syntyva
genomitieto jaa yksittaisten tuotantolaboratorioiden tai lukuisten biopankkien hallittavaksi,
on riski, ettei synny koottua referenssitiedostoa, joka on valttdamaton tiedon laajemmaksi
soveltamiseksi terveydenhuollossa.

Helsingissa tammikuun 30, 2018
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Professori, tutkimusjohtaja
FinnGen hankkeen tieteellinen johtaja



