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Lausunto hallituksen esityksesta eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta ja
terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksista

Lausuntomme pohjaa yli 15 vuoden sosiologiseen tutkimukseen biolaaketiedetta koskevista
kysymyksista. Tutkimuksissamme olemme selvittdneet muun muassa ihmisten ndkemyksia
ja odotuksia liittyen suostumukseen, genomikeskukseen ja genomitiedon hyddyntamiseen
seka laajoihin nayte- ja datakokoelmiin liittyvid haasteita ja kayttdehtoja. Lausuntomme
heijastelee tutkimuksistamme saamiamme tuloksia seka kansainvalista
yhteiskuntatieteellistd keskustelua suostumuksesta, genetiikasta, laajoista datavarannoista
seka niiden kaytosta. Olemme jaotelleet lausuntomme teemojen mukaan ja esitimme tassa
lakiehdotusta koskevat oleellisimmat huomiot.

Huomiot lainvalmistelusta

Lain soveltamisalan hahmottaminen on haasteellista johtuen monimutkaisesta
saadosymparistosta, johon linkittyy mm. laki sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta
kaytosta (552/2019) seka laki sosiaali- ja terveydenhuollon asiakastietojen sahkoisesta
kasittelysta (784/2021). Lisdksi genomitiedon kasittely kytkeytyy vahvasti biopankkilakiin
(688/2021), jonka uudistamisty6 on viela kesken, hankaloittaen arvioimista entisestaan. Kun
viela genomitietorekisteristda aiotaan saatdd vasta myohemmin, ollaan kuten jo
biopankkilakiehdotusta kommentoitaessa kokonaisuuden suhteen hankalalla maaperalla.

Haluammekin esittda huolemme lainvalmistelusta ja siitd, etta toisiinsa oleellisella tavalla
kytkeytyvia lakiehdotuksia tuodaan lausuntokierroksille yksittéin ja osittaisina. Kansalliseen
lainvalmisteluun liittyvan&a huomiona talla on myés yleisempaéa merkitysta. Genomikeskusta
ja genomitietorekisterid seka biopankkilain uudistusta koskevien lakiehdotusten pilkkominen
eri tahdissa liikkuviin osiin tekee mahdottomaksi siséltdjen samanaikaisen, rinnakkaisen
arvioimisen. Tama ei edusta hyvaa lainvalmistelua, kun kuitenkin on kyse erittain tarkeista
ihmisen yksityisyyteen, autonomiaan, terveyteen sek& sukulaissuhteisiin liittyvista
kysymyksistd. Kun lain tarkoituksena todetaan olevan genomitiedon vastuullinen ja
yhdenvertainen kasittely ihmisten hyvinvoinnin ja terveyden hyvéksi, olisi suotavaa, etta tata
asiaa olisi tosiasiallisesti mahdollista arvioida. Kun taman kokonaisuuden hahmottaminen
on hankalaa jo erilaisille asiantuntijoille, voimme my@s olettaa sen olevan erittdin hankalaa
myos kansalaisille, joita lakiehdotus koskettaa, ja joiden tietoja genomikeskukseen
kerattaisiin. Epaselvyytta aiheuttaa myds lain valmistelutekstin  huomio siitd, etta
genomikeskus voisi alkaa harjoittaa biopankkitoimintaa. Mita tama tarkoittaa?
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Suostumus ja kansalaisten paatantavalta

Lakiehdotus lahtee ajatuksesta, etta ihmisilta tulisi pyytéda suostumus, kun heille tehd&aén
terveyteen liittyva geneettinen tai genominlaajuinen analyysi. Tama on erinomainen
lahtdkohta ja kasityksemme mukaan toteutuu nyt jo terveydenhuollon kaytannoissa.
Ehdotetun genomikeskuksen kannalta on kuitenkin oleellista maaritella myoés se, mihin
muuhun ihminen samalla suostuu. Oikeastaan kyse on siis siitd, mista yksil6 taman
lakiehdotuksen mukaan ei saa paattaa. Suostumus on rajoitettu nyt koskemaan vain omaa
hoitoa, ei tietojen tallentamista tai niiden jatkokayttda. Lakiehdotuksen ihmiskuva siis
muodostuu yksiloistd, jotka paattavat omasta hoidostaan, mutta joilla ei ole mitaan
mahdollisuuksia vaikuttaa heiddn genomitietojensa kaytt66n hoidon ja siihen liittyvan tiedon
ensisijaisen kayton ulkopuolella.

Tama lakiehdotus ei avaa tarkemmin genomikeskuksen suhdetta toisiolakiin tai
genomitietorekisterin ulottuvuuksia. Huomautamme, etta on eettisesti huolestuttavaa luoda
malli, jossa terveydenhuoltoa kayttdvat ihmiset ajautuvat automaattisesti laajan
terveysdataekosysteemin osaksi tavalla, joka ei ole lapinakyva. Suostumuskaytanto, joka
koskee vain lupaa analyysin tekemiseen terveydenhuollossa ei informoi kansalaista siita
tosiasiallisesta kokonaisuudesta, johon héan osallistuu. Taltd osin kaytantd voisi siis
pahimmillaan osoittautua jopa harhaanjohtavaksi ja heikentdd ihmisten luottamusta
terveydenhuoltojarjestelmaan.

Lakiehdotuksessa genomikeskuksen rekisteriin tulisi genomitietoa terveydenhuollon liséksi
biopankeista ja siten myds FinnGen-hankkeen kautta. Osa biopankkinaytteistd on keratty
suostumuksella, mutta biopankkisuostumus ei sisélla informaatiota genomitiedon
tallentamisesta kansalliseen keskitettyyn viranomaisrekisteriin. Lisaksi ongelmallista
ihmisten itsem&araamis- ja kansalaisoikeuksien kannalta on se, etta merkittavd osa
biopankkinaytteista (yli 10 miljoonaa) on siirretty niihin ilmoitusmenettelylla, eli ihmisilla ei
ole kaytadnnossa tietoa siita, ettéa heidan naytteitaan ja tietojaan on jo biopankissa. My6s osa
FinnGenissa analysoiduista naytteistda on naitd niin sanottuja "legacy"-naytteita.
Perusteluissa ei myoskaan oteta kantaa siihen, onko FinnGen-hankkeesta palautuva data
ns. kokogenominlaajuista dataa vai perustuuko se kokonaisuudessaan matemaattisin
menetelmin taydennettyihin genotyypityksiin (imputation). Mika tallaisen datan rooli olisi
genomikeskuksessa ja ihmisen terveyden hoidossa?

Kansalaisilta tulisikin ehdottomasti kysya nimenomainen suostumus genomitietojen
tallentamiseen keskitettyyn kansalliseen rekisteriin sek& heilla tulisi olla my6s oikeus
paattaa siita, miten tietoja voidaan jatkossa kayttaa. Esimerkiksi Tanskassa on mahdollista
rajata genomitiedon kayttd vain omaan hoitoon. Useissa suomalaisissa ja kansainvalisissa
tutkimuksissa on osoitettu ihmisten toivovan, etta heilta kysytaan suostumusta niin tietojen
keraamiseen kuin tallentamiseen. Kun suostumus on kysytty, silloin ollaan myds valmiimpia
antamaan tiedot erilaisiin jatkokayttotarkoituksiin. Tutkimukset ovat myos osoittaneet, etta
suomalaiset suhtautuvat padosin mydnteisesti genomitiedon hyédyntamiseen, mutta vain
jos se pohjautuu vapaaehtoisuuteen. Haluaisimme painottaa, ettéa ihmiset tulee ndhda myaos
aktiivisina kansalaisina eikd pelkdstddn yksityisyyttda suojaavina potilaina ja
terveydenhuollon asiakkaina. Kansalaisilla on oikeus osallistua keskusteluun genomitiedon
hyodyntamisesta ja siten myds yhteiskunnan tulevaisuuden suunnitteluun - minkalaista



yhteiskuntaa olemme luomassa kayttamalla ja tallentamalla keskitetysti kaikkien
genomitiedot?

Huomioita lain perusteluista

Lain perusteluissa (s.4) sanotaan: “Genomitiedon maara kasvaa yhteiskunnassa
l[&ahivuosina merkittavasti ja on tulevaisuudessa olennainen osa ihmisten terveydentilan
maarittdmista, sairauksien diagnosointia, hoitojen valintaa ja seurantaa seka
ennaltaehkaisevaa terveydenhuoltoa.” On kuitenkin viela epaselvaa, tuleeko genomiikka
olemaan tavallisten kansantautien diagnostikan ja hoidon suhteen ratkaisevassa
asemassa. Sosiologisissa tutkimuksissa on osoitettu, ettd yleisten monitekijaisten tautien
kohdalla genomitieto ei yksindaan lisd& motivaatiota elamantapamuutoksiin, eikd genomitieto
tuo merkittavaa uutta lisatietoa tai tyokaluja elamantapamuutosten tekemiseen. Varhainen
hoito ja diagnostiikka ovat toki tarkeitd tavoitteita sindnsa ja on selvaa, etta sopivien
ladkeaineiden valinnassa periméa koskevasta tiedosta on tietyissé tapauksissa runsaasti
apua.

Lainvalmistelutekstissdkin  todetaan, ettd  genomitietoa  kaytetddn  erityisesti
harvinaissairauksien tunnistamisessa ja diagnostiikassa, seka syopasairauksien hoidossa.
Naiden molempien osalta klinikoissa on jo olemassa olevia vakiintuneita kaytantoja
genomitiedolle. Sydpataudeissa kiinnostuksen kohteena voi olla my6s syodvan itsensa
genomi, jolloin voidaan kysya, onko tdma sen kaltaista henkilokohtaista genomitietoa, jota
genomikeskuksen ajatellaan sailyttavan ja mika olisi silloin genomikeskuksen tydnjako
suhteessa Syoparekisteriin.

Jo biopankkilain valmistelun ja voimaansaattamisen seka uudistamisen historia osoittaa,
ettd talla kentalla on vaikea ennakoida niin tutkimuksen kuin hoidon tosiasiallisia
tulevaisuuden tarpeita seka tieteen tulosten kansanterveydellista merkitystd. Myds tasta
syysta tdllaisen lain laatimista sekd kansainvalisesti poikkeuksellisen, keskitetyn
genomikeskuksen perustamista tulee harkita varsin tarkasti. Perustetaanko keskusta
palvelemaan jo menneiden vuosien ideoita? Mahdollistuuko ihmisten kannalta paras hoito
juuri keskitetyn genomikeskuksen ja maarittelemattomien kayttétarkoitusten kautta, vai
palveleeko keskitetty genomikeskus enemman tutkimuksen, liiketoiminnan, seurannan ja
tietojohtamisen  tarpeita?  Voitaisinko  keskukselle visioituja tehtdvia hoitaa
verkottuneemmalla toimintamallilla ja tietotekniikalla? Tehdaankd itse asiassa keskukselle
ajateltua tyotd nyt jo rutiininomaisesti sairaaloissa, olemassa olevien toimintamallien
mukaan?

Keskitetyn tietokannan perustamisesta yksityisyyden ja yksiléiden suojaamisen
nakokulmasta

Keskitetty genomitietokanta sisaltaisi erittdin arkaluontoista tietoa. On syyta pohtia tarkasti,
voisivatko nykyiset tai ainakin jo kehitteilla olevat teknologiset ratkaisut mahdollistaa
verkostomaisemman ja ihmisten yksityisyyden paremmin turvaavan mallin tilanteessa, jossa
vallitsee kohtuullisen suuri yksimielisyys siitd, ettei tamankaltaisen datan anonymisointi ole
mahdollista ja pseudonymisointikin erittain vaikeaa.



Mahdolliset poliittiset ja yhteiskunnalliset epavakaudet ja kriisit tuovat myds haasteensa
keskitetylle viranomaistietokannalle. Vaikka esimerkiksi laaja genomitiedon vaarinkaytto
erilaisten ihmisryhmien syrjinndssa vaikuttaa talla hetkella epéatodennakoiselta, tulee
tallaisiin uhkiin suhtautua vakavasti. Kuinka voidaan varmistaa ja turvata ihmisten
paatantavalta, yhdenvertaisuus, turvallisuus ja yksityisyys?

Genomikeskuksen perustamisesta, sijoittumisesta ja johtamisesta

Genomikeskus on ajateltu perustettavan THL:n alaisuuteen. Rahoituksena olisi STM:n
tulosohjaus, mutta kuten olemme nahneet Findatan toiminnassa, tdma voi olla
ongelmallista, mikali riittavid resursseja ei ole turvattu. Mink&lainen arvio on tehty
kokonaiskustannuksista? Toisaalta genomikeskustoiminnan tai lisdéantyvan genomitiedon
kayton rinnalla nimenomaan perinnéllisyysneuvonnan riittdvat resurssit olisi niin ikaan
turvattava, mikali odotetaan testausmaarien lisaantyvan merkittavasti tulevaisuudessa.

Kysymyksia herattdd myos genomikeskuksen johtamismalli. Toisaalta keskusta johtaa yksi
henkil®, toisaalta tueksi koostetaan korkean tason asiantuntijaryhma. Olisi hyva saada
hieman lisdselvyytta siihen, minka kaikkien alojen asiantuntijoita tdh&n ryhmaan kuuluisi ja
kuinka se muodostetaan ja valitaan. Kokoonpanossa olisi kaytettava erityista harkintaa, jotta
nakokulmien monipuolisuus toteutuu. Voitaisiin liséksi miettida, voisiko tamankaltaista
keskusta — sen mahdollisesti toteutuessa — johtaa verkottuneemmalla ja hajautetummalla
mallilla. Epaselvaksi jaa kuitenkin edelleen eettisten kysymysten kasittely.

Yksilollistetysta hoidosta ja tutkimuksen ja kliinisen toiminnan sekoittumisesta seka
tiedon keraamisesta

Genomikeskusta koskevassa lakiehdotuksessa ja sen valmistelutekstisséa puhutaan lisaksi
kliinisen toiminnan ja tutkimustoiminnan yhteistydsta ja yhdistamisesta. Monesti, vaikkapa
syOpasairauksien yhteydessa, tallaista tehdaan nyt jo paljon. Kuitenkin kliinisen toiminnan
ja tutkimustoiminnan yhdistdminen laajemmin voi olla myds haasteellista. Viranomaisena
genomikeskuskin voisi esimerkiksi tuottaa omaa tietoa tai tulkintaa aineistosta. Tama voisi
olla myds esimerkiksi variaatiotieto- tai viiterekisteri. Joka tapauksessa herdd kysymys,
miten toimitaan jos l6ytyy odottamattomia tuloksia tai l6ydoksia? Miten tiedon laatu
varmistetaan? Milloin kyse onkin jo uudesta tutkimuksesta? Liséksi jos tiedolla voidaan
ennustaa vakavia riskeja, olisiko genomikeskuksella velvoite ottaa yhteytta asianosaisiin ja
miten paatetaan se, missa tapauksissa yhteytta otetaan?
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