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TIVISTELMA JA EHDOTUKSET

Lakiehdotuksessa esitetaan merkittavia parannuksia voimassaolevan biopankkilain epdkohtiin, joihin
sisdltyvat erityisesti ndytteiden siirtaminen biopankkiin ilman tosiasiallista informointia ja
suostumusta, suostumusten pyytamisen kirjavuus ja epdsuhta pyytamisen tapahtuessa
hoitotilanteen yhteydessa seka puuttuva saantely lasten naytteiden biopankittamisesta, kliinisesti
merkittdavien l0yddsten ilmoittamisesta ja ndytteiden ja niihin liittyvien tietojen viemisesta
ulkomaille.

Kaikilta osin parannuksia ei ole kuitenkaan harkittu aivan loppuun saakka, jonka vuoksi pyydamme
terveydenhuollossa korkeimman genetiikan asiantuntemuksen omaavan erikoislaakarikunnan
puolesta ja silta kerattyihin kommentteihin perustuen saada kohteliaimmin lausua
nakemyksenamme seuraavaa.

Biopankkindytteiden olennaiseksi kayttotarkoitukseksi on nayttanyt muodostuvan ndytteen antajien
perityn, pysyvan geneettisen tiedon maarittaminen, sailyttdminen ja tarjoaminen akateemisen
tutkimuksen ja tieteellisen tutkimuksen keinoilla tehtdvan muun tutkimuksen tarpeisiin. Tahan liittyy
merkittdvia haittavaikutuksia ja riskeja ihmisten yksityisyydelle ja itsemaaraamisoikeudelle. Edelld
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mainitun tutkimuksen hyodyllisyytta yhteiskunnalle, terveyden edistamiselle ja terveydenhuollolle
usein liioitellaan ja haitat sivuutetaan, mika valitettavasti on havaittavissa tamankin lakiesityksen
perusteluissa ja tietyissa linjauksissa.

Nykyisessa muodossaan lakiehdotus sallisi lasten ja muiden Suomessa asuvien geneettisen
seulonnan ilman, etta seulonnalle asetettavat, kansainvalisesti hyvaksytyt vaatimukset tayttyisivat.
Ennustava geenitutkimus edellyttda aina edeltavaa perinndllisyysneuvontaa kansainvalista
ohjeistusta seuraten ja perinnéllisyysladketieteen yksikén valvonnassa. Palkon rooli ilmoitettavien
|[6ydosten arvioinnissa ei riitad toteuttamaan naita edellytyksia.

Pysyvan perityn geneettisen tiedon maarittaminen biopankkitutkimuksessa ja syntyneen tiedon
kasittely biopankeissa ja toisiolupaviranomaisen toimesta yleisen edun perusteella lain nojalla
tarkoittaa erityisen suurta ongelmaa lasten kannalta, koska heidan suostumuksensa antaa joku muu,
eikd jo syntyneen tiedon kasittelyd voi myohemmin varmuudella taysin estda. Lapset tarvitsisivat
tassa suhteessa erityisia suojatoimenpiteita.

Mielestamme lasten naytteita voitaisiin sindnsa vanhempien suostumuksella kerata ja niista
voitaisiin tehda geneettista tutkimustakin, mutta lain tulisi sallia kliinisesti merkittavan tiedon
”palauttamisen” lapselle vain niissa sairauksissa, joissa tiedolla olisi valitonta merkitysta lapsen
hoidolle jo alaikdisena. Tama perustuu yleisesti hyvaksyttyihin kansainvalisiin periaatteisiin. Kun
henkil6 tayttaa 18 vuotta, tulisi pyytda uusi suostumus Ruotsin mallin mukaisesti. Terveiden lasten
biopankkindytteiden kerdadaminen tai ainakin geneettisen tiedon maarittdminen niista ja sen
toisiokaytto pitdisi kieltad, koska niiden sijaan tutkimuksissa voi hyvin kayttaa aikuisten naytteita.

Lakiehdotuksessa suostumuksen pyytaminen on nakemyksemme mukaan paremmin muotoiltu kuin
edellisessa versiossa ja toteuttaa yksilon oikeuksia ja kansainvélisen lainsdddannon vaatimuksia
selvasti paremmin kuin nykyinen laki. Kuitenkin erittdin pitka siirtymaaika vanhojen naytteiden
biopankittamiselle entiseen tapaan ilman suostumusta olennaisesti vesittaa esitettyja tavoitteita.
Lisdksi jokaisen henkilon, jonka ndytteita on biopankeissa, tulisi voida Kanta- tms. palvelussa ndhda
paivittyvat tiedot oman naytteensa kaytosta ja jokaisella tulisi olla mahdollisuus saanndllisesti
paivittda oma suostumuksensa eri kayttotarkoituksiin ja tiedon ”palauttamiseen” hyvin
yksityiskohtaisella tasolla (minkalaisia tietoja /mista sairauksista haluaa tiedon). Optimaalista olisi,
jos suostumus olisi maaradaikainen ja umpeutuisi automaattisesti, ellei naytteen antaja pida sita
aktiivisesti voimassa.

Lakiluonnoksessa ehdotetaan, ettd biopankkiaineistojen luovutuksesta paattaisi Findata. Olemme
kuitenkin huolissamme Findatan resurssien ja asiantuntemuksen riittdvyydesta tamankaltaiseen
tehtdvaan. Ehdotamme ettd biopankeilla tulisi edelleen olla itsellddn sananvaltaa asiaan, jotta
arvokkaat naytteet tulisivat parhaalla mahdollisella tavalla hyodynnetyksi. Lupamenettely
kasittelymaksuineen ei saa myoskdan muodostua tutkijaldhtoisen kliinisen tutkimuksen esteeksi.
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Geenitiedon ”palauttamiseksi” ehdotamme lakiesitykseen nykykaytanndén mukaisen
hoidonporrastuksen toteuttamista ja tulevaa sairastumista ennustavan tiedon antamiseen liittyvien
ammatillisten ja eettisten normien noudattamista myos ilmoittamisen ajankohdan suhteen, mihin
lakiesityksessa ei nyt lainkaan oteta kantaa. Palkon avuksi ”palautettavaksi” soveltuvien |[6ydosten
osalta endotamme perinndllisyyslaakareiden koulutukseen ja kokemukseen geenitiedon
merkityksestd nojaavaa asiantuntijaverkostoa seka yliopistosairaaloihin ja sairaalabiopankkien
yvhteyteen perustettavia moniammatillisia toimikuntia, joihin kuuluisi perinnéllisyyslaakareita.

TAUSTAA

Perinndllisyysladketieteen erikoislaakarit ovat koulutuksensa ja kokemuksensa perusteella
terveydenhuollossa erityisasemassa harvinaisten tautien diagnostiikassa ja arkaluontoisten
geenitietojen kasittelemisessa vuoropuhelussa potilaiden ja neuvottavien kanssa. On varsin vaikea
tavoittaa, miksi biopankit ja biopankkitutkimus pitdisi nahda osana terveydenhuoltoa niin, etta ne
alkaisivat olemassa olevan palvelujarjestelman, kuten perinndllisyysladketieteen klinikoiden, sijaan
"palauttaa” potilaille geneettisia tietoja ylipaansa. Erityisen huolestuttavaa olisi lasten geenitietojen
laaja kaytto ja “palauttaminen” vanhempien suostumuksella, varsinkin aikuisialla alkavien tautien
riskeista, mika rikkoisi raikeasti alaikaisten itsemaaraamisoikeutta ja kansainvalisid lasten geneettisia
tutkimuksia koskevia eettisia periaatteita.

Laajojakin geneettisia selvittelyita tehdaan nykyaan julkisen terveydenhuollon toimintana, mikali
niille on kliininen indikaatio. Samoin yliopistosairaaloissa tehdaan jatkuvasti harvinaisiin sairauksiin
ja geenivariantteihin kohdistuvaa tutkimustyota, johon potilaalla on mahdollisuus osallistua
normaalitapaan erillisen suostumuksen perusteella, mikali kaikkia selvittelyita ei jostain syysta ole
mahdollista tehda julkisen terveydenhuollon puitteissa. Biopankkisuostumus ei ndin ollen ole mikaan
edellytys tallaisiin tutkimuksiin paasylle, kuten lain perusteluissa epdsuorasti annetaan ymmartaa.
Diagnostiikan harjoittaminen ei mydskaan saa kuulua biopankkien velvollisuuksiin eika oikeuksiin.

Huomautamme my0s, etta terveydenhuollon kautta teetettdvia diagnostisia tutkimuksia saatelevat
my0s kansainvaliset ohjeistukset ja suositukset (mm. ACMG Practice Guidelines, EuroGentest / ESHG
Guidelines, NCCN Guidelines for Genetic/Familial High-Risk Assessment) jotka maarittelevat, missa
laajuudessa ja milloin geenitutkimuksia on suositeltavaa tehda ja milloin niista tulisi pidattaytya.
Erityisella kriittisyydella ndissa suosituksissa suhtaudutaan terveen henkilon ennakoivaan
geenitestaukseen, jota ei suositella alaikdisille lainkaan, jollei testauksesta ole tutkittavalle valitonta
hyotya (eli esimerkiksi seuranta tai hoito mahdollisen puhkeavan sairauden suhteen tulisi aloittaa jo
lapsena) ja taysikaisillekin henkildille naita tutkimuksia suositellaan vasta huolellisen
perinndllisyysneuvonnan ja riittavan harkinta-ajan jalkeen. Lakiehdotus nykymuodossaan ei nayta
turvaavan sitd, ettd nama kansainvéliset ammatilliset ja eettiset periaatteet toteutuisivat.

SUOSTUMUS
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Aiemmassa biopankkilaissa henkilotietojen kasittelyperuste oli suostumus; nyt kasittelyn ehdotetaan
perustuvan lakiin, tarkemmin sanottuna perusteena on ”yleinen etu”; GDPR 6 art. 1e ja 9 art. 2g).
Biopankkitutkimuksen ja erityisesti terveiden henkildiden genomitiedon maarittamisen hyvin
rajallisen hyodyllisyyden huomioiden mitddan merkittavaa "yleista etua" kirjaimellisesti tulkittuna
tuskin on odotettavissa. Bioldadketiedesopimuksen tarkoittaman suostumuksen sailyttaminen
suojatoimenpiteenad ja ennakkoedellytyksena nadytteiden kerdaamiselle ja kasittelylle on ehdottoman
valttamatontd, mutta se yksin ei valttamatta riita turvaamaan sen tasoista yksilon autonomiaa eli
itsemaaraamisoikeutta, minka GDPR:n tarkoittaman suostumuksen sailyttaminen
kasittelyperusteena olisi mahdollistanut. Erityisesti mahdollisuudet vaikuttaa jo syntyneen pysyvan
tiedon kasittelyyn ja uuden tiedon tuottamiseen jo otetuista ndytteistd on turvattava
taysimaaraisesti, vaikka kasittely perustuisikin lakiin. Lakiesityksesta ei selkeasti ilmene, miten ndma
oikeudet toteutuisivat esimerkiksi suhteessa viranomaisiin, joilla olisi lakisaateisia tehtavia, joihin ne
tarvitsisivat mainittuja tietoja, kuten mahdollinen Genomikeskus.

Jos kasittelyn alla oleva lakiehdotus hyvaksytaan sellaisenaan Eduskunnassa,
biopankkisuostumuksen antaminen ei ndaytteen antajalle jatkossa tarkoita valttamatta enaa
pelkastaan lahjaa tieteelle, vaan Palkon maaritteleman tulevaa sairastumista ennakoivan
henkil6kohtaisen geenitestauksen kohteeksi joutumista. Sellaisella on osalle naytteenantajia jopa
raskaita haittavaikutuksia, joita lakiehdotuksessa ei ole kasitelty lainkaan. Toki tutkimushankkeissa
on aiemminkin saatettu ilmoittaa tutkimusléydoksistd, mutta ei lain velvoittamana, vaan sen
sopimuksen mukaan, mika naytteenantajan kanssa on tehty suostumusvaiheessa, eikda Suomessa ole
aiemmin myodskaan jarjestelmallisesti tutkittu satojen tuhansien ihmisten geeniperimaa.

KLIINISESTI MERKITTAVAN TIEDON “PALAUTTAMINEN”, ELI ILMOITTAMINEN KANSALAISILLE
SAIRASTUMISTA ENNUSTAVISTA GEENIVIRHEISTA

Lakiehdotuksen mukaan Palveluvalikoimaneuvosto laatisi yleiset periaatteet, joilla tiedon kliinista
merkittavyytta arvioidaan, seka paattaisi niista 16ydoksista, jotka ilmoitetaan naytteenantajalle. On
hyva, etta laki ei maaraisi, mita tietoa “palautetaan”, vaan sen, etta asia tulee harkita tarkkaan ja
asiantuntemuksella.

Tama olisi mielestamme parannus verrattuna siihen, etta biopankit tai biopankkitutkijat itse, taikka
esimerkiksi Genomikeskus paattaisivat naista asioista. Palko valmistelisi kliinisesti merkittavien
loydosten tulkinnassa kaytettavat tarkemmat periaatteet ja tietojen antamisessa noudatettavat
periaatteet. Biopankeissa ndilld perusteilla tunnistettaisiin terveydenhuoltoon ilmoitettavat
loydokset.
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Huolenaiheemme tdaman suhteen on kuitenkin Palkon ammattitaito tdman tehtavan suorittamiseen
oikein. Kuinka Palko maarittelisi nama yleiset periaatteet ja tulisiko kyseeseen yksittdisten
geenivirheiden maaritteleminen ilmoitettaviksi, kuten s. 76 sanotaan? Toisaalta jos Palko maarittelisi
vain yleiset periaatteet, niin huolenaiheeksi muodostuu biopankkien asiantuntemus soveltaa niita
oikein.

Lakiesityksessa s. 172 mainitaan, etta esimerkiksi valmisteilla oleva Genomikeskus voisi tehda
ehdotuksia ja "antaa Palkolle asiantuntijatehtavaansa liittyen tieto- ja asiantuntijatukea siina, mitka
tai minkalaiset [6ydokset perustuvat suomalaiseen tautiperimaan" ja sivulla 81 todetaan, etta
Genomikeskus "voisi asiantuntijana tuottaa tietoa Palkon suosituksia varten". Léyddsten
perustumisella suomalaiseen tautiperimaan ei kyllakdaan ole mitaan tekemista [6ydosten kliinisen
merkittavyyden arvioinnin kanssa. Terveydenhuollossa kdytettdvien menetelmien arviointi perustuu
julkaistuun ja vertaisarvioituun tieteelliseen tietoon, ei minkaan viraston "tuottamaan" tietoon.
Genomikeskuksen rooli uskottavana asiantuntijana tallaisessa tehtavdssa edellyttaisi riittavaa
asiantuntemusta sen omassa henkilostossa ja velvoitetta genetiikan ja muun erikoissairaanhoidon
todellisen terveydenhuollon asiantuntemuksen kerdamiseen kansallisesti kattavasti eli esimerkiksi
verkostomallin mukaisesti.

"Palautettavaksi” soveltuvat I6ydokset tunnetaan julkisessa erikoissairaanhoidossa hyvin jo
ennestaan, ja esimerkiksi erikoislaakariyhdistykset tai erikoislaakariverkosto voisivat jopa paremmin
tuoda Palkolle ehdotuksia. Yliopistosairaaloihin ja sairaalabiopankkeihin tulisi perustaa
moniammatillisia toimikuntia, joihin kuuluisi perinnéllisyyslaakareita, ja jotka voisivat auttaa Palkoa
arvioimaan, mita tietoa tulisi “palauttaa” ja jotka viime kddessa voisivat vastaanottaa ja arvioida
biopankeista palautuvat [6ydokset ja huolehtia niiden varmistamisesta ja ilmoittamisesta.

Kansallisen HTA-koordinaatioyksikdn (FinCCHTA), jolle keskittamisasetuksen mukaan kuuluvat
terveydenhuollon menetelmien arviointia sairaanhoitopiireissa koskevat koordinaatiotehtavat, rooli
on lakiesityksessa jaanyt ilmeisesti arvioimatta.

Lakiesityksessa ehdotetaan, etta naytteenantajan henkilokohtaisista I0yddksista kerrottaisiin hanen
ilmoittamalleen terveydenhuollon toimintayksikoélle tai henkilon terveydenhuollosta alueellisesti
vastaavalle toimintayksikolle eli kotikunnan terveyskeskukseen. Jos henkil6 ei ole jo saanut kyseista
tietoa, hanet kutsutaan antamaan vertailunayte ("tilauksen tekee naytteenantajan kotikunta"), josta
I6yd6s varmennetaan, jonka jalkeen terveydenhuollon ammattihenkilé antaa tiedon
ndytteenantajalle.

Tama ehdotus ei ota huomioon terveydenhuollon hoidonporrastusta eika I16ydosten varmentamisen
ja ilmoittamisen edellyttdamaa osaamista. Palkon ilmoitettaviksi paattamista 16ydoksista hyvin pieni
osa voi ehka olla sellaisia, ettd niista kertominen, I16ydoksen varmistaminen uudesta nadytteesta ja
jatkohoidon suunnittelu voivat tapahtua kotikunnan terveyskeskuksessa. Melkoinen osa
ilmoitettavista |6ydoksista olisi kuitenkin mita todennakoisimmin sellaisia, etta yleisladkarilla ei ole
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riittdvaa osaamista, resursseja tai tyokaluja asian hoitamiseksi. Vakavien monogeenisten sairauksien
ennustavien l0yddsten varmistaminen ja niistd kertominen edellyttda erikoisammattitaitoa. Viime
kadessa geenivirheen merkityksen tulkinta, varmistamisen toteuttaminen ja ilmoittamisesta
paattaminen pitaisi jattaa asianmukaisen koulutuksen saaneelle ammattihenkildlle, 16ydoksista
riippuen useinkin perinnollisyysldaadketieteen erikoislaakarille. Tallaisenaan ehdotus ei vaikuta
vhteensopivalta biolddketiedesopimuksen 4 artiklan kanssa.

Loydoksista kertomisen, varmistustutkimusten ja jatkohoidon suunnittelun tulisi tapahtua silla
terveydenhuollon tasolla, missa kyseisia l10ydoksia yleensakin diagnosoidaan ja hoidetaan. Pykalaa
voisi tarkentaa esimerkiksi siten, etta 10ydds ilmoitetaan alueellisen hoidonporrastuksen mukaan
kyseisten |[6ydosten diagnostiikasta vastaavalle terveydenhuollon toimintayksikolle. Palko voisi
esimerkiksi paatoksessaan ottaa kantaa tarvittavaan hoidonporrastuksen tasoon ja asianmukaiset
toimintayksikot olisivat kirjattuina tietolupaviranomaisen ilmoitusjarjestelmassa. Kaytanndssa tama
merkitsisi tietojen ilmoittamista perinnollisyyspoliklinikoille/kliinisen genetiikan yksikéihin, jotka
voisivat tarjota potilaille perinnéllisyysneuvontaa.

Edelleen ehdotuksessa ei ole lainkaan pohdintaa siitd, milloin lapsilta |0ytyvat aikuisian
sairastumisriskia ennustavat Ioydokset ilmoitetaan, vai ilmoitetaanko ollenkaan. Tassa olisi kuitenkin
kyse lasten ennustavasta geenitestauksesta, jota perinnollisyysldaketieteen kansainvélisesti
hyvaksyttyjen eettisten ohjenuorien mukaan tulee valttaa.

Raakadatan luovuttamisesta ndytteen antajalle itselleen nayttaa olevan ristiriitaisuuksia
lakiehdotuksessa. Sivulla 81 todetaan, etta tietosuoja-asetuksen 15 artiklan mukaan
tiedonsaantioikeuteen kuuluu myds biopankissa sdilytettava raakadata. Sivulla 170 todetaan, etta
tiedonsaantioikeus ei koskisi raakadataa.

Jos ihmisilla olisi oikeus saada raakadata itselleen, he kykenisivat analysoimaan siita mita tahansa
I6ydoksidan esim. kaupallisten palveluntarjoajien avulla, kuten ulkomailla tiettdvasti on tapahtunut.
Palkon suosituksilla olisi silloin vain vahdan merkitysta.

Geenitieto on vaikeatulkintaista ja potentiaalisesti varsin huolestuttavaa ja koskee paitsi henkil6a
itsedaan, myos mahdollisesti hanen sukulaisiaan. Joillakin henkilGilla voi paljastua tieto tulevasta
ennenaikaisesta kuolemasta tai vakavasta sairaudesta kymmenia vuosia etukateen.

Nama loydokset tai niista tehdyt tulkinnat saattaisivat olla virheellisia tai ne eivat valttamatta aina
olisi edes peraisin henkilon omasta naytteestd, koska geenitieto on peraisin tutkimushankkeista,
joissa ei ole terveydenhuollossa edellytettavaa laadunvalvontaa. Lisaksi muun muassa FinnGen-data
on tuotettu SNP-siruteknologialla, joka soveltuu hyvin yleisten varianttien tutkimiseen suurista
aineistoista mutta jonka virhemarginaali yksittaisten harvinaisten varianttien kohdalla on
huomattava. Hiljattain julkaistussa laajassa analyysissa
(https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/33589468/) jopa vain 16% SNP-sirulla todetuista harvinaisista
varianteista oli todellisia eli varmennettavissa sekvensoinnilla (diagnostinen menetelma). Nain
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epdvarman tiedon ”“palauttamista” tutkittaville ja terveydenhuollon rajallisten resurssien kayttamista
sen varmentamiseen on pidettava erittain kyseenalaisena.

Paasy raakadataan voi selvastikin vahingoittaa ainakin osaa tutkittavista. Eettisesta nakokulmasta
juridiset mahdollisuudet vahingon valttamiseksi on [6ydettava. Mielestamme raakadatan
luovuttamisen ihmiselle itselleen tai alaikdisen vanhemmille ei pitaisi olla mahdollista.

SIKIONAYTTEET

Emme nae, etta biopankkitoiminnassa valikoimattomalle, systemaattiselle raskaudenaikaisten
sikiondytteiden keraykselle riittaisi perusteeksi "kansainvalisessa mielessa arvokkaalle aineistolle"
"ajankohtaisesti herannyt kiinnostus". Sikionaytteiden keruuta perustellaan silla, ettd “raskausaikana
keratyista naytteista olisi hyotya tilanteissa, joissa lapsi kuolisi pian syntyman jadlkeen, jolloin
voitaisiin lapsen kudoksista suorittaa tutkimuksia, jotka voisivat selittda muita kuin jo tunnettuja
geneettisia kuolemaan johtavia syita” ja "biopankkindytteiden hyddyt korostuisivat erittain
harvinaisissa, joko autosomisissa tai X-kromosomin kautta valittyvissa, sikion ja vastasyntyneen
henkea uhkaavissa metabolisissa, hematologisissa ja immunologisissa sairauksissa, joihin ei liity
rakennemuutoksia ja joiden toteaminen patologisista naytteista on erittdin vaikeaa jollei
mahdotonta” ja “kuolleen sikion ndytteiden tutkimuksen katsotaan olevan erityisen tarkeaa
esimerkiksi selittamattomien kohtukuolemien vuoksi”.

Mainitut tilanteet ovat darimmaisen harvinaisia ja ainakin geneettisen tiedon osalta tutkittavissa
vasta lapsen sairastuttua. Hyodyt tuskin olisivat oikeassa suhteessa massiiviseen, kaikkien
sikididen/vastasyntyneiden nadytteiden kerdaamiseen.

Tallaisia geneettisia tutkimuksia tehdaan sikion kuolemansyyn selvittamiseksi terveydenhuollon
normaalikdytanténa ja tdma on nimenomaan terveydenhuollon tehtadva, ei biopankin. Myds
ndytteen tulisi siksi olla nimenomaan terveydenhuollon kaytettavissa, ja riittavan pitkaan —
selvittelyt voivat nimittdin jatkua vuosia. Tallaisissa tilanteissa nimenomaan on tarkeasa, etta nayte
on sdilytetty terveydenhuollon piirissa ja ettd asiantunteva laakari paattaa, mika on paras kaytto
talle hyvin rajalliselle ndytemaaralle. Biopankkihan ei ole sitoutunut luovuttamaan naytetta juuri
perheen kannalta hyddyllisimpaan tarkoitukseen vaan se voidaan biopankin toimesta kayttaa
muuhunkin.

Ehdotamme néin ollen, etta biopankkiin voitaisiin siirtda ylijgdmanaytteita vain niista raskauksista,
joissa sikid on todettu joko terveeksi tai diagnoosi on jo luotettavalla menetelmallad varmistunut
(esim. trisomiat), mutta ei selvittamattomista tai epaselvista tapauksista.
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Naytteenotosta mainitaan ettd “naytetta ei otettaisi koskaan pelkdstaan biopankkia varten, vaan
esimerkiksi diagnostiikan, kuten lapsivesindytteen ottamisen yhteydessa”.

Naemme merkittdvana ongelmana sen, etta istukka- tai lapsivesipunktion yhteydessa otettaisiin
lisaksi erillisia biopankille menevia naytteita. Naytemaara on ndissa toimenpiteissa usein hyvin
rajallinen ja toimenpiteeseen liittyy keskenmenon riski, joka voi lisddantya, jos naytemateriaalia
yritetdan saada enemman biopankkindytetta varten. Naytekokoa tai ndaytteenottokertojen maaraa ei
ndin ollen olisi eettista kasvattaa vain sen vuoksi ettd saataisiin biopankkindyte, eikd se useimmiten
ole kdytannossa mahdollistakaan. Lisaksi ndytteen riittavyys ja laatu ei ole useinkaan heti
toimenpiteen jalkeen silmalla havaittavissa vaan todellinen tilanne selvida vasta laboratoriossa. Nain
ollen biopankille ei pitdisi mitdadn naytetta luovuttaa ennen kuin on varmistettu, etta
ndytemateriaalia on riittavasti kaikkia mahdollisesti tarvittavia diagnostisia tutkimuksia varten
(huomioiden sen, etta kaikki I16ydokset eivat valttamatta ole havaittavissa ndytteenottohetkelld,
vaan tilanne saattaa muuttua vield myohemmin raskauden aikana). Terveydenhuollon yksikot
kayttavat ndita naytteita myds omaan laadunvarmistus- ja tutkimustyéhonsa, jonka tulisi olla
etusijalla biopankkindytteisiin nahden. Nadin ollen paatods ylijadmanadytteen luovuttamisesta pitaisi
tehda yksilokohtaisesti ladkarin arvion mukaan. Lakiluonnoksessa mainitaan vain, ettd naytetta ei
tule ottaa, jos siitd seuraa “fyysinen riski tai rasitus” mutta tdhdenndmme, ettd myos diagnostisten
tutkimusten vaarantuminen on riski.

Voi myos kysya, onko esimerkiksi sikiondytteen ottamiseen liittyva noin 0,5 % keskenmenoriski
merkittava vai ei. Esitamme, etta tdllaisen naytteen ottaminen pelkdstaan biopankkitutkimusta
varten olisi epaeettista raskaana olevan mahdollisesta suostumuksesta huolimatta. Perusteluissa
niin sanotaankin, mutta itse lakiehdotuksessa tama ei ndy, vaan pykala esitetyssa muodossaan jattaa
tulkinnanvaraiseksi, saisiko biopankkinaytteita ottaa varta vasten jopa sikiéltd. On tarpeen maaritella
yksiselitteisesti, etta niin ei tule tehda.

Riskin ja rasituksen maaritteleminen vain fyysiseksi jattaa huomiotta sen, etta esimerkiksi
biopankkindytteesta tehtdavat genomianalyysit, niiden seurauksena syntyvan tiedon sailyttaminen ja
kasittely tutkijoiden ja viranomaisten toimesta, kliinisesti merkittavien tietojen ”"palauttaminen”
seurauksineen ja naista informointi tarkoittavat myos psyykkista interventiota, joka saattaa olla
erittdin raskas.

AUTONOMIA JA OIKEUDENMUKAISUUS, LASTEN OIKEUDET

s. 28 16ytyy hyvin merkillinen nakemys "geneettisten tietojen osalta tulevien sukupolvien oikeuksien
suojaaminen ei voi olla riippuvaista muiden ihmisten suostumuksesta". Ihmisten genomitiedon
kasittelyn tulee aina perustua omaan varta vasten annettuun suostumukseen, eika tasta voi tinkia
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ajateltujen "tulevien sukupolvien oikeuksien" tdhden. Emme siis nae, etta tulevien sukupolvien, tai
biopankkitutkimuksen, edun nimissa olisi oikein polkea nykyihmisten oikeuksia.

s. 47,55, 56: Geneettisen tiedon maarittaminen on puuttumista henkilén koskemattomuuteen
(interventio). Naytteenotto on fyysinen interventio ja geneettisen tiedon synnyttaminen on myds
interventio itsessaan. Katsomme, etta siitda muodostuvan henkilétiedon kasittely on psyykkinen
interventio, mika pitaisi ottaa huomioon tarkasteltaessa esimerkiksi sita, koskeeko
biolddketiedesopimus nadytteista syntyneen tiedon kasittelya.

s. 82, 83, 127: Arviossa lapsiin kohdistuvista vaikutuksista ei mitenkdan huomioida sita, etta
kliinisesti merkittavan tiedon ”palauttaminen” lapselle voi tarkoittaa alaikdiselle tehtya ennustavaa
geenitestausta, johon han ei ole antanut (idsta riippuen ei ehka ole voinut antaa) suostumustaan.
Sitakaan ei ole huomioitu ollenkaan (s. 82) ettd ennustavasta tiedosta voi olla myds haittaa.
Kliinisesti merkittavien [6ydosten “palauttamisessa” ei mitenkdan ole suunniteltu, missa idssa lapsille
mitakin tietoa annetaan. Lapsille “palautettavasta” tiedosta tulee biolddketiedesopimuksen mukaan
olla hanelle itselleen valitonta hyotya. Taman tulisi olla ajankohtaisessa iassa valiton hyoty, muutoin
tiedon antaminen voidaan hyvin jattda myohaisempaan ajankohtaan ja se on usein jopa
kokonaistilanne huomioiden suositeltavaa.

Sivulla 127 sanotaan "nailla tuotetuilla tiedoilla voi olla myds huomattavaa hyotya alaikaisen
tutkimuksen, hoidon ja sairauksien ennaltaehkaisyn kannalta tulevaisuudessa". Tarkoitetaanko talla
sitd, ettd tuotetulla tiedolla ei ole valitonta hyotya? Jos niin on, siita ei tule lapselle tiedottaa.

s. 91: Ruotsissa edellytetddn uuden suostumuksen hankkimista, kun henkild, jonka puolesta
biopankkisuostumuksen on aiemmin antanut joku muu, on saavuttanut paatoksentekokyvyn. Nain
tulisi olla my6s Suomessa. Lakiuudistuksen tarkoitukseksihan on ilmoitettu itsemaaraamiskyvyn
parantaminen, mitd uuden suostumuksen pyytaminen taysi-ikdisena juuri tukisi ja mahdollistaisi sen,
ettd suomalaiset aineistot on keratty tutkittavien omilla eikd heiddn vanhempiensa suostumuksilla.

6§: On parannus aiempaan, ettd naytteet ja niihin liittyvat tiedot tulee sailyttda Suomessa.

Valiaikaisen kasittelyn salliminen muualla on kaiketi tarpeellista, mutta suostumuksen antajaa tulisi
taysimaaraisesti informoida siita ja siihen liittyvista riskeista. Missaan ei kasittadksemme ole
maaritelty mita tarkoittaa "valiaikainen", eika sita, mitka vaatimukset talle sailytykselle tulisi asettaa.
Onko sailytys vuosikausia esimerkiksi Googlen pilvessa vastedeskin mahdollista? Jos ndin on, mita
juridisia nakokohtia siihen liittyy, esim. ovatko suomalaisten geenitiedot silloin Yhdysvaltojen
viranomaisten ulottuvilla.
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9§: Suostumuksen peruutus- ja muuttamisoikeuksia on mietitty hyvin, mutta jaa osin avoimeksi
riittavatko ne tosiallisesti turvaamaan yksilon autonomian, kun suostumusta ei enaa pideta
kasittelyperusteena.

108§: Suostumus valttamattémana ennakkoedellytyksena on nakemyksemme mukaan ehdottoman
tarpeellinen, kuten myos se, etta sita ei ole annettu asiakaspalvelutilanteessa tai
viranomaismenettelyssa, jotta suostumus olisi aidosti vapaaehtoinen. Informoinnin, suostumuksen
ja ndytteenoton suhdetta ja jarjestysta toisiinsa kdaytannon tasolla voisi tosin ehka avata laajemmin.
Suostumuksen antaminen vain ja ainoastaan kansalaisen kayttoliittymassa on myds aivan oikein
esityksessa kuvatuilla perusteilla. Emme nde mitdan syytd, miksi biopankeilla pitaisi olla omat
suostumuskanavansa.

Ehdotamme, etta lakiehdotukseen lisatddan mahdollisuus erikseen antaa suostumuksensa
geneettisen tiedon tuottamiseen ja kasittelyyn biopankkitutkimuksissa. Ei pitdisi olla automaatio,
ettd biopankkisuostumuksen antaminen voi tarkoittaa oman genomitietonsa maarittamista; ei
myoskaan sitd, ettd kerran syntynytta pysyvaa genomitietoa kasitelldan lakiin perustuen yleisen
edun perusteella. Tallainen sdannos olisi erityisen paheksuttava, jos joku muu on antanut
suostumuksen sikion tai lapsen puolesta.

Sivulla 131 kuvaillaan, miten vastasyntyneiltd otettaisiin tavanomaisesti napaverindytteen
yhteydessa biopankkindyte, kunhan vanhemmat ovat antaneet suostumuksensa jo ennen syntymaa.
Mielestamme lasten naytteita ja niihin liittyvia tietoja saisi kdyttaa vain tieteelliseen tutkimukseen ja
terveiden lasten nadytteiden keraaminen on hyddyllisyydeltdaan hyvin kyseenalaista. Kliinisesti
merkittdvan tiedon ilmoittaminen lapselle (lukuun ottamatta valittomasti hyodyllista tietoa) ja
tietojen toisiokaytto tulisi kieltaa.

128§&: Turvataanko tosiasiallisesti yksilon autonomia genomitietonsa suhteen silla, ettd hanelld on
oikeus peruuttaa tai muuttaa suostumus tai kieltdd naytteen ja siihen liittyvan tiedon kasittely tai
rajoittaa kasittelya siina tapauksessa, etta huoltaja tai muu laillinen edustaja on jo antanut
suostumuksen? Vrt. tarkemmin §21. Sama kysymys koskee my®0s aikuisia, jos haluaa peruuttaa
suostumuksen sen jalkeen, kun naytteesta on jo ehditty maarittaa genomitieto.

On vaikea tavoittaa, missa mielessa biopankkitutkimukseen osallistuminen voisi olla lapselle "etu".
Jos lapsi tarvitsee diagnostiikkaa tai seulontaa, ne tapahtuvat terveydenhuollossa eika siihen tarvita
biopankkitutkimuksia. Diagnostiikan harjoittaminen ei saa kuulua biopankkien velvollisuuksiin eika
oikeuksiin.

Kuinka 15-18-vuotiaskaan voisi viela olla kykeneva ymmartamaan 14§ selvitysta kaikkine
yksityiskohtineen? Kuinka han kykenisi pdattamaan loppueldman muuttavien ennustavien kliinisesti
merkittavien |6yddsten tiedon vastaanottamisesta? Huomautamme, etta kansainvalisten
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perinnodllisyysladketieteen eettisten ohjenuorien mukaan téllaisia tutkimuksia ei muutenkaan tule
tehda alaikaisten kohdalla. Edelleen korostamme, etta mikali kliinisesti merkittavia tietoja lapsen
genomista ylipdaansa ilmoitetaan hanelle, niiden on oltava sellaisia, etta alaikaiselle on siita selvaa ja
valitontad hyotya. Nain ollen lapselle tai hdnen huoltajalleen ei tulisi tiedottaa esimerkiksi vasta
aikuisialla ilmaantuvia sairauksia aiheuttavia geenivirheitd eika tietoa siita, etta lapsi on jonkin
aikuisialla ilmenevan sairauden oireeton kantaja. Kuinka ja milloin tallaisista |6ydoksista tulisi
ilmoittaa, vai tulisiko ilmoittaa ollenkaan? Tarkkaan ottaen, milla perusteilla tallaista tietoa ylipdansa
lahdettaisiin biopankkindytteistd tuottamaan?

Nykyisessa muodossaan lakiehdotus voisi tarkoittaa, Palkon ratkaisuista riippuen, vihreaa valoa
lasten ja muiden Suomessa asuvien geneettiselle seulonnalle ilman, etta seulonnalle asetettavat
vaatimukset tayttyisivat. Ennustava geenitutkimus edellyttaa aina edeltdavaa perinnollisyysneuvontaa
kansainvalista ohjeistusta seuraten ja perinndllisyysladketieteen yksikon valvonnassa.

148§: Suostumusta edeltavassa selvityksessd on ehdottomasti yksityiskohtaisesti informoitava
kaikista niista erilaisista kliinisesti merkittavista geneettisista 16ydoksista, jotka Palkon mukaan olisi
ilmoitettava tutkittavalle, sekd mahdollisten [6ydosten kdytannon seurauksista. “Annan
suostumukseni kliinisesti merkittavien |0ydosten ilmoittamiseen” ei mitenkaan riita, silla nain
tutkittava ei ole antanut suostumustaan tietoisena kaikista asiaan liittyvista seikoista. Nama
saattavat nimittain olla erittdin raskaita. Esimerkiksi perinndllisissa syopaalttiuksissa ainoa
syOpariskia mitenkdaan tehokkaammin vahentava hoito voi olla suurentuneen sydpariskin omaavien
elinten kirurginen poisto, kuten rintojen, munasarjojen ja mahalaukun poistaminen terveelta
henkil6lta nuorella aikuisialla. Loydosten merkityksesta muille sukulaisille, periytymisesta jalkeladisille
ja vaikutuksista lasten hankkimiseen on myds informoitava. Tahan tyéhon perinnéllisyyslaakareiden
ammattikunta on koulutettu ja sita paivittain harjoitetaan erikoissairaanhoidossa.

Edelleen tutkittavaa on informoitava siitd, ettd |6ydosten vastaanottamisen yhteydessa ne kirjataan
hdnen sairauskertomukseensa, ja etta vakuutusyhtiolld on paasy naihin tietoihin hdanen hakiessaan
vakuutusta (s. 147). llman naista informointia henkild ei olisi antanut suostumustaan tietoisena
kaikista asiaan vaikuttavista seikoista, mika olisi biolddketiedesopimuksen 5 artiklan vastaista.

§19: Biopankeissa voisi ndytteeseen liittyvana tietona (ja muihin biopankkitutkimuksiin jaettavissa)
olla my6s ndytteenantajan kertomia tietoja hanen sukulaisistaan, joilta ei ole kysytty suostumusta
biopankkitutkimukseen (s. 140). Nain ei mielestamme saa olla.

21§: Lakiehdotuksen mukaan taysi-ikdisen, jolla on alentunut itsemaaraamiskyky, tai alaikdisen tai
vastasyntyneen puolesta suostumuksen voivat antaa huoltajat tai muu laillinen edustaja. Edustajien
ei kuitenkaan olisi mahdollista vapaasti peruuttaa tai muuttaa suostumusta, eika kieltaa tai rajoittaa
ndytteen ja siihen liittyvan tiedon kayttoa, jos alaikdisen mielipiteesta tai tahdosta ei ole selvyytta.
Jos vanhemmat esimerkiksi olisivat antaneet vastasyntyneensa puolesta suostumuksen, mutta
muuttaisivat mieltdan asiaa mietittyaan, he eivat esityksen mukaan voisikaan itse peruuttaa tai
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muuttaa suostumusta vaan peruuttamisen tai muuttamisen tulisi perustua vastasyntyneen
"objektiivisesti arvioituun etuun". Kuka sita arvioisi, ja milla perusteilla?

Lakiesityksessa useassa muussakin kohdassa viitataan lasten ja tutkittavien "etuun”, ikdan kuin
biopankkisuostumuksen antaminen olisi henkilokohtaisesti hyodyllista tai valttamatonta ja ikdan
kuin oman naytteensa ja tietojensa luovuttamisesta tutkimuksen kaytt6on olisi odotettavissa
henkil6kohtaista hyotya. Huomautamme jdlleen, etta hyédyn lapselle taytyy olla valitonta.

Mikali kuitenkin on niin, etta biopankki-infrastruktuurin tarkoituksena ei olekaan tieteellisen
tutkimuksen mahdollistaminen vaan jonkinlaisen henkilékohtaisen ladketieteen diagnostiikan
harjoittaminen ja genomitiedon tuottaminen, sita tulisi lainsdaadannodssa kasitella sen mukaisesti.

Huomautamme myos, ettd mikali terveydenhuollon palveluiden saannin edellytyksena olisi
biopankkisuostumuksen antaminen, niin biopankkisuostumuksen antaminen ei olisikaan
vapaaehtoista.

Toiseksi viimeisessd momentissa todetaan, ettd ndytteesta ja siihen liittyvista tiedoista
muodostettuja aineistoja, jotka on aikaansaatu ennen kuin suostumuksen perumista, muuttamista
tai kasittelyn rajaamista tai kieltamistad koskeva tahdonilmaus on tullut, saa edelleen kayttds, jos se
on tutkimustulosten oikeellisuuden tai aineiston eheyden tai luotettavuuden osoittamiseksi
valttamatonta. Kaytannossa tama tarkoittaisi esimerkiksi sitd, etta jos joku aloittaisi naytekerayksen
vastasyntyneista ja vanhemmat antaisivat suostumuksen lapsen puolesta, ja biopankkitutkimuksessa
luotaisiin kaikkien vastasyntyneiden koko genomitiedon kattava tietokanta, jonka kayttaminen
ilmoitettaisiin edelld mainitun perusteella valttamattémaksi, lopputuloksena olisi vaeston laajalti
kattava genomitietorekisteri, joka olisi keratty ilman rekisterdityjen omaa suostumusta ja ilman etta
heilla olisi ollut mitdaan mahdollisuuksia estda tietojensa kayttamista. Autonomia oman
genomitietonsa kerdaamisen, synnyttamisen ja muun kasittelyn suhteen puuttuisi ja rekisterdoity olisi
riippuvainen vain vanhemman/huoltajan harkinnasta. Tama olisi syvasti epaeettista ja
perinnodllisyysladketieteen ammattietiikan vastaista.

Ehdotamme, etta Suomessa otettaisiin vahintaankin kdytt6on uuden suostumuksen kysyminen
aikuisikdan tultaessa (kuten Ruotsissa), tai jopa kiellettaisiin lasten genomitiedon maarittaminen
biopankkitutkimuksissa.

Sivulla 189 kerrotaan genomilaissa olevan tarkoituksena saataa, etta biopankkitoiminnassa syntyva
genomitieto tallennettaisiin lain perusteella Genomikeskuksen genomitietorekisteriin. Mita
mahdollisuuksia yksilolla ndin ollen olisi halutessaan valttya biopankkitutkimuksessa maaritetyn
genomitietonsa rekisteréinnilta viranomaisen tietokantaan, vai tarkoittaisivatko biopankkilaki ja
Genomikeskus yhdessa sitd, ettd ihmiset menettaisivat itsemaaraamisoikeuden omaan geneettiseen
tietoonsa?
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Genomitieto on pysyvaa ja arkaluontoista. Se sisaltaa varsin kattavat tiedot kunkin henkilon
biologisista ominaisuuksista. Osalla ihmisista se saattaa ennustaa ennenaikaista kuolemaa. Tiedon
synnyttdminen, kasittely ja toisiokdytto tietoturvariskeineen tarkoittavat psyykkista interventiota,
eikd edellda mainittu skenaario kunnioita biolddketiedesopimuksen tarkoittamaa koskemattomuutta
eikd muita oikeuksia ja perusvapauksia.

Bioladketiedesopimuksen 17 artiklan edellytykset sellaisten suojelusta, jotka eivat voi antaa
suostumustaan tutkimukseen eivat valttamatta nayta tayttyvan ainakaan terveiden lasten
biopankkindytteista tehtdvan genomitiedon maarittamisen kohdalla. 17 artiklan kappaleen 1 ii)
kohta, eli tutkimuksesta voi olla tosiasiallista ja valitonta hyotya kyseisen henkilon terveydelle, tuskin
tayttyy. Jos lapsella on jokin sairaus, se tulee diagnosoida terveydenhuollossa eika
biopankkitutkimuksissa. Lapsuusialla ilmaantuvien varhaisdiagnostiikkaa vaativien sairauksien pitaisi
kuulua vastasyntyneiden seulontaan, kuten aineenvaihduntataudit. Myohemmin ja esim. aikuisialla
ilmaantuvien sairauksien havaitsemisesta ei ole valitonta hyotya ja niiden tutkiminen lapsilta on siis
epaeettista. Kappaleen 1 iii) vaatimus, etta tutkimusta ei voida tehda yhta tehokkaasti sellaisilla
henkil6illd, jotka voivat antaa suostumuksensa, ei pade, koska genomitieto on pysyvaa ja olemassa
samanlaisena myos aikuisena. Jokainen aikuinen on ollut myds lapsi, eika lastentautien tutkiminen
edellytd nimenomaan lasten genomitiedon maarittamista. Kappaleen 2 ii) kohdassa mainittu
psyykkinen riski ja rasitus genomitiedon maarittamisesta ja jatkokasittelysta ei ole vahainen, jos
autonomia suhteessa syntyvan tiedon kayttoon puuttuu.

248§: Naytteen ja tiedon kasittelya koskevat kiellot ja rajoitukset ovat tarpeellisia.

JO OLEMASSA OLEVIEN NAYTTEIDEN SIRTAMINEN BIOPANKKIIN

§53: Siirtymasaanndsten mukaan terveydenhuollon toimintayksikdilla olisi edelleen 2026 loppuun
asti oikeus siirtaa tutkimuksen ja hoidon yhteydessa syntyneitd naytteita ja niihin liittyvia tietoja
biopankkiin entisen lain mukaisesti eli tutkittavan lupaa kysymatta. Kuitenkin lakiesityksen
tavoitteena sanotaan olevan vahvistaa naytteenantajan perusoikeuksia (s.79): "Naytteiden ja
tietojen siirtamista biopankkiin ilman nimenomaista tiedottamista ja siirron tekemista ilman tietoon
perustuvia suostumuksia ei voi pitda yksilon itsemaaraamisoikeudenkaan kannalta enaa
asianmukaisina”. Eikd ehdotettu pitka siirtymaaika ole nadin ollen epdasianmukainen ja siita pitaisi
luopua?

Biopankkilain pykalissa 16-17 sallitaan jo menehtyneiden henkiléiden kudosnaytteiden (joko
ladketieteellisen ruumiinavauksen yhteydessa otettujen, tai henkilon elinaikana terveydenhuollossa
otettujen) siirtdmisen biopankkiin ilman erillistd suostumusta. Huomautamme, etta tallaisia
naytteitad (kudosblokkeja ja/tai niista eristettya DNA:ta) saatetaan tarvita ldhisukulaisten kannalta
olennaisen tarkeisiin diagnostisiin tutkimuksiin vield pitkankin ajan jalkeen, mikali suvussa heraa
epailys perinndllisesta sairaudesta. Diagnostisten tutkimusten tulisi aina olla ensisijaisia
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tutkimuskayttoon nahden ja biopankkilaissa tulisi huomioida naytteen riittavyyden turvaaminen ja
mahdollisuus saada biopankkiin siirretty ndyte tarvittaessa joustavalla ja viiveettomalla menettelylla
takaisin terveydenhuollon kayttoon. Tallaisen lupamenettelyn ei tietenkdan olisi mielekasta olla

Findatan takana, vaan terveydenhuollolla tulisi olla mahdollisuus sopia asiasta suoraan biopankin
kanssa.

Makinen Marika

Suomen perinnoéllisyyslaakariyhdistys ry ja Ladkariliiton Suomen
Perinndllisyyslaakarit -alaosasto
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