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Lausunto luonnoksesta hallituksen esitykseksi eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta ja ter-
veyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksista

Sosiaali- ja terveysministerid on pyytanyt lausuntoa luonnoksesta hallituksen esi-
tykseksi eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen ana-
lyysin suorittamisen edellytyksista

Pohjois-Savon sairaanhoitopiirin puolesta toteamme seuraavaa:
Tavoitteet

Ehdotetun lain tarkoituksena on tukea genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja tieto-
turvallista kayttéa inmisten terveyden hyvaksi. Ehdotetussa laissa sdadettaisiin ge-
nomikeskuksesta ja sen tehtavista. Genomikeskus olisi hallinnollisesti osa Terveyden ja
hyvinvoinnin laitosta, mutta toimisi siitd itsendisena kansallisena asiantuntijaviranomai-
sena terveyteen liittyvid geneettisia analyyseja ja genomitiedon kasittelyd koskevissa
asioissa. Ehdotettu laki sisaltaisi myods sadnnokset terveyteen liittyvan geneettisen ana-
lyysin suorittamisen edellytyksista.

Lakiesityksen ongelmia:

1. Lakiesityksessa geneettisen tiedon maaritteleminen ns. tavalliseksi
potilastiedoksi

Lakiehdotuksessa katsotaan, ettd inmisten geneettinen tieto on sairauskertomustietojen
kaltainen osa potilastietojen kokonaisuutta. Terveydenhuollossa tuotettu geneettinen
tieto (ns. raakadata) sisaltaa paitsi tiedon potilaan sairauteen liittyvista varianteista
mya0s kattavasti tietoa hanen riskeistddn monitekijéisille (ns. tavallisille) taudeille sekéa
my0s hanen ominaisuuksistaan, syntyperastaan jne. Se ei ole anonymisoitavissa, eli
geneettisen tiedon perusteella voidaan yksilo tunnistaa siita riippumatta, onko data
pseudonymisoitu vai ei. Lakiesityksen mukaisesti kaikki tama tieto tulkittaisiin ns. taval-
liseksi potilastiedoksi, jota voitaisiin toisiolain perusteella kayttaa paitsi tieteelliseen tut-
kimukseen, my6s mm. yritys- ja innovaatiotoimintaan yhdistamalla sitd muun rekisteri-
tiedon kanssa. Tassé suhteessa laki olisi poikkeuksellinen muihin EU- ja lansimaihin
nahden: EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen mukaan geneettiset tiedot ja terveystiedot
ovat eri asia. Niista voitaisiin niin haluttaessa saataa eri tavoin, esimerkiksi siten, etta
ihmisilta kysyttaisiin suojatoimenpiteend suostumus geneettisten tietojen siirtdmiseen
viranomaiselta toiselle tai kayttamisesta muuhun kuin alkuperaiseen tarkoitukseen.
Muissa maissa geneettinen tieto on luokiteltu arkaluonteiseksi tiedoksi, joka ei ole rin-
nastettavissa muuhun potilastietoon.
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Muutosehdotus: geneettinen tieto on méaariteltava arkaluontoiseksi tiedoksi, jota kasitel-
l&&n erillisena muusta sairauskertomus- ja rekisteritiedosta, kuten muissakin EU-
maissa.

2. Lakiehdotuksen mukaan suostumus pyydettaisiin geenitestin tekemi-
seen, mutta ei ko. datan jatkokayttoon

Lakiehdotuksen mukaan geneettiseen analyysiin pyydettava suostumus koskisi vain
naytteenottoa ja geneettisen tiedon selvittdmista. Syntynytta tietoa kasiteltaisiin, siirret-
taisiin viranomaiselta toiselle ja hyddynnettaisiin yhdisteltyna muihin tietoihin tieteelli-
sessa tutkimuksessa ja tieteellisen tutkimuksen menetelmia kayttavien yritysten toi-
mesta lakien, kuten toisiolain, ja talla lakiehdotuksella perustettavan genomikeskus-vi-
ranomaisen ohjeiden mukaan. Kaytannon seurauksena olisi, ettd geneettistad analyysia
tarvitsevaa potilasta (tai alaikaisen kohdalla hanen huoltajiaan) informoitaisiin kaiken
syntyvan datan sailytyksesta ja kayttamisesta, ja jos potilas/huoltaja ei sitéa hyvaksyisi,
niin potilaan sairauden vaativaa geenitestid ei voitaisi tehd&. Tama olisi ihmisten itse-
maaraamisoikeutta vastaan, vaarantaisi potilaiden laadukkaan diagnostiikan ja hoidon
ja voisi estaa potilaita hakeutumasta geenitestauksen piiriin. Myds tasséa suhteessa laki
olisi poikkeuksellinen muihin maihin n&hden, joissa suostumus kysytéaan erikseen ge-
neettisen datan jatkokayttoon.

Muutosehdotus: EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen mukaan geneettiset tiedot ja ter-
veystiedot ovat eri asia. Niistd voitaisiin niin haluttaessa saataa eri tavoin, esimerkiksi
siten, ettd ihmisiltd kysyttaisiin suojatoimenpiteena suostumus geneettisten tietojen siir-
tamiseen viranomaiselta toiselle tai kayttamisesta muuhun kuin alkuperaiseen tarkoituk-
seen.

3. Itsendisen viranomaisen perustaminen ja ko. vallan keskittdminen ge-
nomikeskukselle

Lakiehdotuksessa esitetd&n perustettavaksi uusi itsenainen viranomaistoimija, genomi-
keskus, jonka toiminta kattaisi koko Suomen alueen. STM nimeadisi genomikeskukselle
johtajan, jolla olisi itsendinen rooli keskuksen toiminnan suunnittelussa. Johtajalle ei la-
kiehdotuksessa ole maatritelty patevyysvaatimuksia (esim. terveydenhuollon ammatti-
henkilon patevyyttéd hénelta ei lakiesityksen mukaan vaadittaisi), vaikka "genomikeskuk-
sen olennaisena tehtavana olisi tuottaa genomitiedon tulkintoja terveydenhuollon kay-
tannon operatiivisen toiminnan tueksi”. Muun genomikeskuksen henkildston valitsisi
johtaja. Genomikeskus toimisi asiantuntijaviranomaisena kaikissa genomitiedon kasitte-
lyyn ja geneettisiin analyyseihin liittyvissa asioissa. Lakiesityksen sivulla 61 todetaan,
ettd "koska genomikeskuksen ohjeet ja suositukset olisivat itsenaisia viranomaisohjeita,
poikkeaisivat ne tassa suhteessa Kaypa Hoito-suosituksista ja saattavat vaikuttaa mm.
tydhdn osallistuvien asiantuntijoiden vastuisiin.” Taman mukaan mm. tulevilla hyvinvoin-
tialueilla ja niiden johdolla ei olisi paatantavaltaa em. asioissa. Valta geneettisen tiedon
hyoddyntamisesta siirtyisi pois terveydenhuollon ulottuvilta.

Em. vallan keskittaminen yhdelle henkildlle, jolle ei ole asetettu terveydenhuollon koulu-
tuksen pétevyysvaatimusta, ja joka nimitettaisiin kunkin poliittisen tilanteen mukaisesti
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STM:n toimesta liittyy merkittavia (ja myds laajempia yhteiskunnallisia) riskeja, ja ase-
telma lisdisi geneettisen tiedon vaarinkaytdsten vaaraa pitkalla aikavalilla, mikali maan
poliittinen tilanne muuttuisi. Erikoissairaanhoidossa on jo vakiintuneet ja valmiit raken-
teet perinndllisten sairauksien diagnostiikkaan ja geneettisen tiedon soveltamiseen poti-
laiden hoidossa (diagnostiikka, harvinaissairauksien ja syopagenetiikan tdsméhoidot,
sikio- ja alkiodiagnostiikka jne), ja yhdessa yliopistojen ja biopankkien kanssa mahdolli-
suudet kehittda tutkimus- ja innovaatiotoimintaa. STM on keskittanyt perinndllisyyslaa-
ketieteen ja harvinaissairauksien hoidon viiteen yliopistosairaalaan (STM keskittamis-
asetus 48). Lakiehdotuksessa genomikeskukselle asetetut tavoitteet voitaisiin siten to-
teuttaa terveydenhuollossa myds nykyisella lainsaadanndlla, rakenteilla ja asiantunte-
muksella. Vertailukohtana voidaan kayttaa valtakunnallisten syopékeskusten perusta-
mista: Mydskaan siina ei tarvittu uutta lainsaadantda tai itsendista maaraavaa viran-
omaista terveydenhuollon, tutkimuksen ja biopankkien ulkopuolelta.

Genomikeskuksen vaihtoehdoksi on jo aiemmin ehdotettu (erityisesti muiden kuin
HUS:n taholta) ns. kansallista verkostomallia (s. 78). Taman mukaisesti yliopistosairaa-
lat, yliopistot ja biopankit muodostaisivat yhteisen valtakunnallisen asiantuntijaverkoston
genomilaissa esitettyjen asioiden turvaamiseksi. Lakiesityksen mukaan tdma ko. ver-
kostomalli ei olisi toimiva, silla kaikkia tahoja ohjeistavaa yhteista viranomaista ei talléin
olisi. Muita perusteluita ko. verkostomallia vastaan ei lakiesityksessé ole esitetty. Huo-
mioiden geneettisen tiedon hyddyntadmisen monipuoliset ndkdkohdat (esim. datan tul-
kinnan ja menetelmien haasteet, kustannus-vaikuttavuus, monipuolisen osaamisen
hyédyntaminen, alueellinen tasa-arvo palveluiden saatavuudessa, koko maan kattavan
tutkimusverkoston mahdollistaminen jne) pitaisin verkostomallia edelleen ainoana mah-
dollisena vaihtoehtona.

Muutosehdotus: itsenéista genomikeskus-viranomaistoimijaa ei perusteta, vaan kansal-
linen geneettisen tiedon osaamisverkosto, johon osallistuvat toimijat kaikista yliopisto-
sairaaloista, yliopistoista ja biopankeista.

4, Vaikutusten arvioinnin puuttuminen

Lakiehdotusta perustellaan parannuksilla potilaiden tietoturvaan ja genomitiedon kayton
vastuullisuuteen. En tieda nykyiselladn geneettisen tiedon kasittelyssa tai sailytyksessa
tietoturvaongelmia terveydenhuollossa tai nykyisissa rekistereissa, eika naita mahdolli-
sia ongelmia tarkemmin maaritella lakiesityksessakaan. Myos palveluiden saatavuus
terveydenhuollossa on Suomessa nykyisellaan tasa-arvoista - tai ainakaan mikali epa-
tasa-arvoa esiintyy se ei johdu sdatelyn tai viranomaisohjeistuksen puutteesta. Lakiesi-
tyksen sisaltd em. perusteluiden nakodkulmasta on jo katettu perustuslain, EU-lainsaa-
dannon ja ihmisoikeussopimusten, terveydenhuollon henkiloston patevyysvaatimusten
ja genetiikan alan ammatillisten ja eettisten ohjeistusten ansiosta. Synnynnaisen ja pe-
rinndllisten sairauksien diagnostiikkaa harjoitetaan kaikissa sairaanhoitopiireissa ja
uutta kertyvaa geneettista tietoa on mahdollista ottaa kayttoon terveydenhuollossa tie-
teellisen nayton kertyessa. Tieteellista tutkimusta ohjaavat EU-lainsaadannon lisaksi
Suomessa mm. toisiolaki ja biopankkilaki. Toisaalta nykyiseen toisiolakiin ja biopankki-
lakiin on viime aikoina kohdistunut laajaa kritiikkid, minka perusteella ko. lakeja on uu-
distettu tai uudistus on parhaillaan kaynnissa. Siten yksittaisen lain vaikutusten arviointi
on joka tapauksessa mahdotonta muiden asiaan laheisesti liittyvien lakien ollessa muu-
toksessa tai kesken.

Vaihde (017) 173 311
etunimi.sukunimi@kubh.fi
Y-tunnus 0171495-3



Pohjois-Savon sairaanhoitopiiri Lausunto Numero 4 (4)

KYS Sairaanhoidon hallinto
Heikki Miettinen 29.11.2021

Vaikuttavuuslaskelmat puuttuvat lakiesityksesta kokonaan ja vaikutuksia on kasitelty
hyvin lyhyesti ja riittamattémasti (s. 68-). Genomilain arvellaan sdéstavan terveyden-
huollon kustannuksia, mutta tata vaitetta ei ole perusteltu eika laskelmia asiasta esi-
tetty. Esim. terveille henkilbille tehtavélle seulonnalle (esim. farmakogeneettinen seu-
lonta tai suomalaisen tautiperinndn geenivirheiden seulonta, joita genomikeskuksen
tehtaviksi on suunniteltu) on olemassa WHO:n kriteerit, joiden tulee tayttya, ennenko
seulontaa voidaan terveydenhuollossa toteuttaa. Kustannus-vaikuttavuuden arviointi
olisi tassa merkittavassa roolissa. Myds mm. paivittyvan valtakunnallisen genomitieto-
kannan perustaminen olisi kustannuksiltaan valtava panostus suhteessa nyKkyisiin rekis-
tereihin.

Eettisen arvioinnin osalta lakiesityksessa on mainittu vain yksilon oikeus geneettisiin
tutkimuksiin. Muu eettinen arviointi puuttuu kokonaan, vaikka lain perusteena pidetaan
em. tasa-arvon ja vastuullisuuden lisdantymista. Esim. lasten ja sikididen geneettiseen
testaukseen liittyy merkittavia eettisia (ja kansainvalisessa kirjallisuudessa hyvin tunnet-
tuja) eettisia, esim. yksilon itsemaaraamisoikeuteen liittyvia kysymyksia, joita lakiesityk-
sessa ei ole kasitelty lainkaan.

Muutosehdotus: lain valmisteluun tulee liittda kattava vaikutusten arviointi
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