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PPSHP:n lausunto luonnoksesta hallituksen esitykseksi eduskunnalle laiksi Genomikeskuk-
sesta ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksista

Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiiri (PPSHP) kiittaa mahdollisuudesta antaa lausunto luonnoksesta
hallituksen esitykseksi eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen ana-
lyysin edellytyksista. Lausunto perustuu keskittdmisasetuksen 582/2017 3 § ja 4 § genetiikkaan liitty-
vien tehtdvien vastuuhenkilGiden sekd tutkimusjohdon asiantuntijandkemyksiin ja sen on laatinut Ou-
lun yliopistollisen sairaalan perinnéllisyyslddketieteen ylilddkdri, LT, dosentti Jukka Moilanen.

Lakiehdotus on perusteluidensa mukaan osa terveysalan kasvustrategian toimeenpanoa ja on siina suh-
teessa terveysalan tutkimus-, kehittamis- ja innovaatiolaki, kuten lakiehdotuksen aiempi vastuujuristi
on julkisuudessa todennut (Mediuutiset 24.9.2021). PPSHP pitaa tarkeana, etta ehdotusta arvioitaisiin
muista tavoitteistaan huolimatta erityisesti terveydenhuollon palveluiden jarjestamiseen, potilaiden
asemaan ja tutkimukseen kohdistuvien vaikutusten nakokulmasta.

Ehdotuksen perusteluissa maaritellaan geneettisen tiedon oikeudellinen asema ja ehdotetuissa pyka-
lissa saadettaisiin Genomikeskus-viranomaisen perustamisesta ja geneettisen analyysin suorittamisen
edellytyksista. Lisaksi todetaan, etta ehdotettavaa lakia on tarkoitus myohemmin muuttaa genomitie-
lain uudistus on kesken. PPSHP:n mielesta ei ole hyva, etta genetiikan palveluiden jarjestamiseen ja
potilaan asemaan keskeisesti vaikuttavat lakiehdotukset kasitellaan erillaan, jolloin niiden lopputulok-
seen ei ole mahdollista ottaa kantaa.

PPSHP katsoo, etta aika on ajanut ehdotuksessa kuvatun viranomaisen ja keskitetyn genomitietorekis-
terin ohi. Ehdotus perustuu 2014 eli 7 vuotta sitten laadittuun kansalliseen genomistrategiaan. Ihmisen
genomin sisallon selviamiseen johtaneen Human Genome Projectin valmistumista on nyt kulunut lahes
kaksi kertaa enemman aikaa. Harvinaissairauksien diagnostiikasta genominlaajuisin menetelmin on tul-
lut erikoissairaanhoidon tavanomaista arkipaivaa, josta huolehtivat kaikissa yliopistosairaaloissa toimi-
vat ja kansallisesti seka kansainvalisesti verkostoituneet harvinaissairauksien ja perinnéllisyyslaaketie-
teen yksikot seka mm. ERN-verkostojen jasenina toimivat osaamiskeskukset. Palvelut ovat yhdenver-
taisesti saatavilla ja rekisterinpitajat suoriutuvat tehtavistaan hyvin. Korkean riskin geneettisten alt-
tiuksien diagnostiikka genominlaajuisin menetelmin ja ©6ydoksiin perustuva yksilollisesti raataloity en-
naltaehkaisyn ja hoidon suunnittelu ovat myos erikoissairaanhoidon yhteisesti kehitettavaa normaali-
toimintaa. Kymmenia vuosia tunnettujen lievien yleisten geneettisten alttiuksien DNA-tutkimusmah-
dollisuudet ovat kaikkien laakareiden ulottuvilla ja tutkimusvastauksiin liittyy asianmukaista informaa-
tiota hoitavalle laakarille ja potilaalle. Farmakogenetiikka on viela kehittyva ala, jossa neuvonta ja
ohjeistus on tarkeaa, mutta kuten kaikessa muussakin ladketieteessa alan asiantuntijat pystyvat huo-
lehtimaan siita itse ja arvioimaan tieteellista nayttoa asianmukaisesti, eika esimerkiksi vaestoseulon-
taa pideta tarpeellisena. Molekyylipatologiassa hyodynnetaan genetiikkaa monipuolisesti esimerkiksi
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syovan hoidon suunnittelussa kasvainten geneettisten muutosten perusteella ja kayttotarkoitukset li-
saantyvat sita mukaa kuin ndytto ja tutkimusmahdollisuudet kehittyvat. Perittyyn genomitietoon pe-
rustuvaa tavallisten tautien riskiprofilointia kansantautien ehkaisyssa ei ole otettu kayttoon, koska
ndytto sen hyodyllisyydesta puuttuu edelleen eivdatka argumentit kayttoonottamisen puolesta kesta
kriittista tarkastelua. Suoraan kuluttajille geneettisida analyyseja tarjoavien yritysten toimintaan liitty-
neet uhkakuvat eivat toteutuneet, vaan harhaanjohtavia tuloksia saaneiden kuluttajien yhteydenot-
toja terveydenhuoltoon on marginaalisen vahan. Tutkimukseen ja biopankkitoimintaan liittyen sairaan-
hoitopiirit ovat kehittaneet yhteisia ratkaisuja.

Vaikuttaa ilmeiselta, etta genomistrategiassa vuoteen 2020 mennessa toivotut tavoitteet ovat tervey-
denhuollon osalta itse asiassa toteutuneet: genomitietoa kaytetaan vastuullisesti, eettisesti ja tieto-
turvallisesti, geneettiset analyysit on liitetty kiinteasti terveydenhuollon toimintaan, terveydenhuol-
lossa on hoidon porrastukseen perustuvat riittavat valmiudet geneettisen tiedon kayttéon, ja sita myos
kaytetdan laajasti niiltd osin kuin ndyttoa kayttamisen hyodyllisyydesta on. Tahan tavoitteeseen on
paasty ilman kansallista genomitietokantaa ja ilman keskitettya viranomaista.

Talla hetkella on vaikea nahda, ettd ehdotuksessa kuvatulla viranomaisella voisi olla terveydenhuol-
lolle juurikaan hyodyllista omaa asiantuntemusta tai tarjottavaa. Genomitietorekisterin perustaminen
ei tata muuttaisi. Esimerkiksi ndkemykset, joiden mukaan ehdotettu viranomainen kykenisi maaritte-
lemaan geneettisten varianttien oikeat tulkinnat, tai etta harvinaissairauksien diagnostiikassa tarvit-
taisiin nimenomaan suomalaisten oma keskitetty genomitietorekisteri, ovat eparealistisia.

Viranomainen ja sille suunniteltu genomitietorekisteri edustavat vanhentunutta ajattelutapaa, jossa
niita ehka kaivattiin sellaisten suhteettomien lupauksien, riskien ja uhkakuvien vuoksi, joita geneetti-
sen tiedon lisaantyvaan kayttoon kuviteltiin liittyvan. Perityn genomitiedon rajallisen hyodyllisyyden
tutkimus-, kehitys- ja innovaatiotoiminnalle voisi myds olettaa alkaneen vahitellen realisoitua geno-
mistrategian kirjoittamisen jalkeen, eika viranomaisella valttamatta olisi niillekaan paljon annettavaa.

Lakiesityksen 4 §:n ja perusteluiden mukaan genomikeskuksen tehtavana kuitenkin olisi toimia asian-
tuntijaviranomaisena genomitiedon kaikissa genomitiedon kasittelyyn ja geneettisiin analyyseihin liit-
tyvissa asioissa. Pysyvaan ydintehtdvaan on listattu myds toimiminen kansallisena genomiladketieteen
asiantuntijaresurssina. Genomikeskus voisi myds viranomaisena antaa itsenaisia ohjeita ja suosituksia
ja paatoksenteko keskuksessa perustuisi johtajan ratkaisuvaltaan.

PPSHP:n mukaan kyse olisi terveydenhuollon saatelysta, joten myds genomikeskuksen saantely tulisi
kytkea linjakkaasti muuhun terveydenhuollon jarjestamista koskevaan saatelyyn ja ohjaukseen. Epa-
selvaksi ja perustelematta jaa, miksi genomikeskuksen juridinen asema maarittyisi eri tavalla kuin
muiden kansallisten keskusten (ns. keskittamisasetus), mitka olisivat vaikutukset syntyvien hyvinvoin-
tialueiden toimintaan ja minka vuoksi paatosvalta olisi tarpeen maarittaa toisin kuten esim. STM:n
alaisessa Terveydenhuollon palveluvalikoimaneuvostossa (Palko). Esitys ei ota kantaa siihen, millaisia
arviointiperiaatteita keskus kayttaisi ja kuinka nama suhtautuisivat muihin kansallisiin suosituksiin ja
ohjeisiin. Tasmennyksella olisi huomattavaa merkitysta arvioitaessa esim. seulontoja ja uusien mene-
telmien kayttéonottoa koskevia kysymyksia. Epaselvaksi myos jaa, mista mainittu asiantuntijaresurssi
olisi tarkoitus hankkia, ja kuinka asiantuntijatyon taloudelliset vaikutukset niin keskuksen perustamis-
vaiheessa tai myohemmin olisi tarkoitus resursoida. Esitykseen ei nayta sisaltyvan kustannusanalyysia.
Verkostomainen, toimijalahtoisen asiantuntijaresurssin koordinointiyksikko vaikuttaisi ehdotettua toi-

mivammalta ratkaisulta.

Geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksia koskevat pykalat ovat sinansa perusteltuja, joskin ne
suurelta osin vain toistavat sen, mitd biolaaketiedesopimus ja sen geenitestauslisapoytakirja seka ge-
netiikan ammatilliset ja eettiset ohjeistukset ovat tahankin asti edellyttaneet.
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Alaikaiselle tehtavan analyysin edellytyksia (8 §8) laajennettaisiin ehdotuksessa huomattavasti siten,
etta alaikaiselle saisi tehda mita tahansa geneettisia analyyseja, jos niiden suorittamatta jattamisen
arvioitaisiin vaikuttavan haitallisesti alaikdisen terveyteen tai hyvinvointiin. Lahtokohtana tuskin voi
olla, etta jokin geneettinen analyysi olisi lapsen terveydelle tai hyvinvoinnille niin valttamaton, etta
sen tekematta jattaminen olisi hdanen etunsa vastaista. Biolaaketiedesopimuksen asiallisen tulkinnan
mukaan lasten testauksissa tulee edellyttaa lapsen omaa hyotya, ja lapsen myohemman itsemaaraa-
misoikeuden sdilyttamiseksi hyodyn olisi oltava odotettavissa jo ennen aikuisuutta, jolloin ei voitaisi
odottaa sitd, etta lapsi voi itse paattaa tutkimisestaan. Valittomaksi hyodyksi voidaan tietenkin lukea
esimerkiksi jo lapsuusialla tarvittavilta seurannoilta valttyminen.

Lakiehdotuksessa geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksiksi maaritellaan ainoastaan tietyt
vaatimukset tayttavan suostumuksen kysyminen ja se, etta tarjolla on tietyt vaatimukset tayttavaa
perinndllisyysneuvontaa, joka olisi kuitenkin aina vapaaehtoista. Ehdotuksesta puuttuu lahes kokonaan
kansainvalinen vertailu siitd, mita muissa maissa edellytetaan. Saksassa edellytetaan analyysin suorit-
tajan olevan laakari ja ennustavassa testauksessa edellytetaan ihmisgenetiikan patevyytta. Esimerkiksi
Ranskassa vakavien sairauksien ennustavaa testausta saa harjoittaa vain tietyissa, asianmukaisen pro-
tokollan mukaan toimivissa keskuksissa. Lakiehdotuksen mukaan Suomessa saisi mita tahansa geneetti-
sid analyyseja suorittaa kuka tai mika tahansa, kunhan kysytdaan suostumus ja kunhan potilaalle on tar-
jolla mahdollisuus taysin vapaaehtoiseen perinnéllisyysneuvontaan, jonka kiinnostavuuden eli esimer-
laadun kehittamista kohti kansainvalista tasoa vaan jotain muita tavoitteita. Biolaaketiedesopimuksen
12 artiklan vaatimus "ennustavaan testaukseen tulee liittya asianmukaista geneettista neuvontaa” ei
toteudu, jos neuvonta on vapaaehtoista. Koulutus-, patevyys- ja muiden valmiuksien vaatimukset olisi
syyta korkean riskin tutkimuksissa kohdistaa perinnollisyysneuvonnan antajan lisaksi myos siihen ta-
hoon, jonka alaisuudessa geneettinen analyysi suoritetaan.

Lakiehdotuksen perusteluissa otetaan kantaa geneettisen tiedon oikeudelliseen asemaan ja sivuute-
taan geneettisen tiedon erityisasema tavalla, joka voi vaarantaa potilaiden hoitoa. Ehdotuksen mu-
kaan aiempaa potilaslainsaadantod, kuten potilasasiakirja-asetusta, laadittaessa ei ollut tiedossa, etta
terveydenhuollossa voisi syntya koko periman laajuinen tieto (s. 46). Tata ei kuitenkaan katsota tar-
peelliseksi korjata, vaan madritelldaan "genomitieto” sisdaltamaan seka kattavissa geneettisissa analyy-
seissa syntyva pieni maara terveydelle tarkeita tuloksia etta analyysin sivutuotteena syntyva erittain
suuri maara muuta geneettista tietoa. Jalkimmaisella ei ole merkitysta potilaan hoidolle mutta se si-
saltaa laajimmillaan kaiken tiedettavissa olevan tiedon tutkittavan kaikista synnynnaisista geneetti-
sista ominaisuuksista, muistakin kuin terveyteen mitenkaan liittyvista. Molemmat sisaltava "genomi-
tieto” katsotaan esityksessa tavalliseksi potilasasiakirjaksi, joka siten olisi toisiolain ja mahdollisesti
muiden lakien perusteella kdsiteltavaa rekisteritietoa, jolloin tutkittavalla ei olisi lahtokohtaisesti juu-
rikaan mahdollisuutta paattaa sen sailyttamisesta ja kayttamisesta muihin tarkoituksiin.

Nadin ollen potilaan tarvitessa laajaa geneettista analyysia sairautensa syyn selvittamiseen, hanen olisi

pakko hyvdksya se, etta kaikista muistakin hanen biologisia ominaisuuksiaan koskevista tiedoista tulee
sivullisten hyodynnettavaa rekisteritietoa. Lisaksi jos esimerkiksi potilaan lahisuvussa esiintyisi ennen-
aikaiseen kuolemaan johtavan sairauden geenivirhe, jota potilas ei haluaisi tietaa eika tietenkaan ha-

luaisi muidenkaan tietavan, sen olemassaolosta tulisi viranomaisten hallussa olevaa rekisteritietoa. Ai-
noa keino silta valttymiseen olisi kieltaytya geneettisesta analyysista kokonaan, jolloin potilasta pitaisi
hoitaa jollain muulla tavalla, jollaista ei ole, jolloin potilaan ja joissain tilanteissa hanen sukulaisten-

sakin terveys voisi vaarantua. Terveet voisivat tallaiselta valttya.
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Geneettisen tiedon maaritteleminen tavalliseksi rekisteritiedoksi ei kunnioita potilaan tai genetiikan
ammattilaisten oikeustajua potilaiden yksityisyyden suhteen, vaarantaa potilaiden luottamuksen ter-
veydenhuollon palveluihin ja on ristiriidassa Euroopan ihmisoikeustuomioistuimen virallisen tulkintaoh-
jeen (Guide on Article 8 of the Convention - Right to respect for private and family life) kanssa.

Kun geneettisen tiedon asemasta saadetaan, sen erityisasema pitaisi huomioida ja yhteensopivasti
EU:n tietosuoja-asetuksen kanssa, jossa geneettinen tieto ja terveystieto ovat erillisia ja niista olisi
mahdollista saataa erikseen. Terveystiedoksi ja tavalliseksi potilasasiakirjaksi kuuluisi katsoa ne ge-
neettisen analyysin tulokset, joiden selvittamiseen potilas on antanut suostumuksensa ja jotka ovat
hoidon kannalta merkityksellisid ja siksi potilasasiakirjoihin merkittavia tietoja. Muun geneettisen tie-
don sailyttamiseen laboratorion laadunvarmistusvelvoitteen ylittavilta osin, siirtamiseen viranomai-
selta toiselle toisio- tai muiden lakien nojalla ja kdyttamiseen tieteelliseen tutkimukseen tai kehitta-
mis- ja innovaatiotoimintaan pitaisi kysya suostumus, kuten tietosuoja-asetuksen 9 artiklan kohdan 2a
mukainen tai kohtaan 4 perustuvana suojatoimenpiteena toimiva, joka voisi myos olla peruttavissa.
Suostumuksen peruuttamiselle ei ole estetta, koska kaikki geneettinen tieto ei ole valttamatonta poti-
laan hoidolle vaan ainoastaan siita johdetut tulokset, jotka ovat terveystietoa. Lapsilla ja muillakin,
joilta geneettinen tieto on tuotettu ilman omaa suostumusta, tulisi myos olla mahdollisuus myohem-

min paattaa sen kayttamisesta.

Lakiehdotuksen kansainvalisesta vertailusta puuttuu kuvaus niistd muista maista, joissa kaikki geneet-
tinen tieto on maaritelty tavalliseksi potilasasiakirjaksi.

PPSHP ndakemyksena on, etta geneettisen tiedon oikeudelliseen asemaan kantaa otettaessa sen erityis-
asema pitaisi maaritellda asianmukaisesti ja potilaan oikeudet ja hoidon turvaavalla tavalla, eika jattaa
viimeksi mainittuja mahdollisten myohempien tamén tai muiden lakien muutosten varaan.

PPSHP katsoo, etta kaikki nama asiat on syyta selventaa jatkovalmistelussa.

Oulussa 22.11.2021

Terhi Nevala
Vs. johtajaylilaakari
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