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Voitte kirjoittaa lausuntonne alla olevaan tekstikenttdan

Suomen perinnoéllisyyslaakariyhdistykselta pyydettiin lausuntoa luonnoksesta hallituksen esitykseksi
eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen
edellytyksista; diaarinumero VN/24821/2021 ja saadosvalmisteluhankkeen tunniste
STMO071:00/2018. Yhdistyksen johtokunta jarjesti kyselyn jasenistolleen, jotta kaikkien yhdistyksen
jasenten oli mahdollisuus antaa nimettémana kommenttinsa lakiluonnokseen. Lausunto on
koostettu kyselyn pohjalta. SPLY:n jaseniston ajatukset eroavat kohtalaisesti, eikd yhta yhtenadista
ndakemystd muodostunut, mutta asiaa pohdittiin monipuolisesti eri nakdkulmista. Lisaksi
genomilakiehdotuksesta ja Genomikeskuksen mahdollisesta toiminnasta keskusteltiin
perinnollisyysladkarien etatapaamisessa.

Yhdistyksen kyselyyn vastanneesta jasenistosta yli puolet piti Genomikeskusta tarpeettomana, ja
nakisi asioiden ohjeistamisen toisella tavalla ja resurssien kohdentamisen suoraan arjen
diagnostiikkaan ja perinnoéllisyyspoliklinikoiden toiminnan kehittamiseen vaeston terveyden kannalta
hyodyllisemmaksi.

Vaikka nyt kommentoitava lakiluonnos koskee lahinna perinndllisyysneuvonnan antamista,
suostumusta ja tiedon luonnetta, ei sen kommentointi ilman ajateltua kokonaisuutta ja
toimintakenttda ole mahdollista.
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SPLY:n jaseniston ja johtokunnan esiin nostamia asioita ovat seuraavat:

Yleista

Usealla jasenella oli herannyt huoli siita, etta lakiluonnos on epamaarainen ja sen tulkinta vaikeaa.

Esitysluonnoksen mukaisessa laissa saadettdisiin genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvien
geneettisten analyysien suorittamisen edellytyksistda. Aiemmissa lakiluonnoksissa mukana olleesta
genomitietorekisterista saddettaisiin vasta myohemmin. Tama erottelu vaikeuttaa kokonaisuuden
hahmottamista ja sen toimivuuden arviointia. Kokonaisuuden hahmottamista vaikeuttaa myds se,
ettd lakiesitykseen olennaisesti liittyva biopankkilaki ja toisiolaki ovat arvioitavana. Samaan aikaan
ollaan myos paivittdmassa selvasti vanhentunutta genomistrategiaa.

Maailman muuttuessa genomilain paivittaminen riittavalla nopeudella ei valttamatta ole
mahdollista, joten koettiin etta liian jyrkkia linjauksia tulisi valttaa.

Genomikeskus vs. nykyiset perinnéllisyyspoliklinikat

Kriittisissa puheenvuoroissa ja kommenteissa nostettiin esille, ettei Genomikeskus toisi uutta
nykyiseen kliiniseen toimintaan ehdotetussa muodossa. Genomikeskusta ei osan mielesta tarvita
erillisena yksikkénd, vaan samat asiat olisivat hoidettavissa edullisemmin ja joustavammin olemassa
olevien yliopistollisten sairaaloiden yksikoiden ja laboratorioiden yhteistyota tiivistamalla. Lisdksi
esitettiin ehdotus siita, etta yksilollista genomitietoa ei sailytettaisi Genomikeskuksessa, vaan
mahdollinen varianttitietokanta koostettaisiin virtuaalisesti yhdistetyista laboratorioiden/yksikdiden
tietokannoista.

Genomikeskuksen roolia ohjeistamassa perinnollisyysneuvonnan antamisesta pidetaan myos
erikoisena, etenkin kun alalla on vahvasti kansainvalisiin suosituksiin pohjautuvat kdytanteet, ja
erikoisalan sisalla on paljon sovittuja kdytantoja. Muidenkaan ladketieteen erikoisalojen toimintaa ei
saadelld nain tarkasti alan ulkopuolelta. Lakiehdotuksen mukaan asiantuntijaryhmaan ei tarvitse
kuulua kuin yksi perinnéllisyysladketieteen edustaja. Pahimmillaan siis perinnéllisyysneuvonnasta
alan ammattilaisia ohjaisi asiantuntijaryhma, jossa valtaosalla ei olisi |ddketieteellista patevyytta. Laki
nahtiin raskaana menetelmana ohjeistaa perinndllisyysneuvontaa ja tallaisen ohjauksen tarve
kyseenalaistettiin. Lakitekstissa madritelldaan erikseen, etta perinndllisyysneuvontaa saa antaa vain
terveydenhuollon ammattihenkil®, mika nahtiin hyvana.
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Resurssien kohdentaminen

Resurssien kayttd Genomikeskukseen ja Genomikeskuksesta saatava hyoty verrattuna tahan
kaytettyyn resurssiin koetaan mahdollisesti vahaiseksi. Jasenistdstd nousee ajatus, ettd resurssien
kohdentaminen olemassa olevien perinnéllisyysladketieteen klinikoiden toimintaan olisi
tehokkaampaa.

Asiantuntemuksen tarve/puute ja tieteeseen perustuvat paatokset

Yhdistyksen jasenistd nakee uhkana, etta poliittisesti valittu, keskitetty viranomainen ilman
ladketieteellista patevyytta sivuuttaisi terveydenhuollon organisaatioiden roolin paatoimijana
terveyteen liittyvissa kysymyksissa. Johdon patevyys, tiivis yhteistyo kaikkien yliopistosairaaloiden
perinndllisyysklinikoiden seka muiden alojen ammattilaisten kanssa nostettiin esille tarkeina.
Jasenistosta ehdotettiin, etta johtaja olisi perinndllisyyslaakari. Viranomaistahon asiantuntemuksen
tarkeytta haluttiin korostaa, jotta paatoksenteossa ja esimerkiksi kansallisissa seulontaan liittyvissa
kysymyksissa tehtdisiin paatoksia tieteelliseen nayttéon ja kansainvalisiin suosituksiin perustuen.
Kansalliseen seulontaan liittyen esimerkiksi nousee kommenteissa polygeenisten riskilukujen kaytto.
Naytto yksilollisten riskiprofiilien rakentamisen hyddysta on vaatimatonta ja SNP-sirudatan laatu
verrattuna sekvensointimenetelmillad tuotettuun geenitietoon ei ole yhta kattavaa.

Johtajan valta

Suuren paatantavallan keskittyminen Genomikeskuksen johtajalle nahdaan potentiaalisena
uhkakuvana. Jasenistostd nousi kokemus, ettd asiantuntemus ja vastuu kehittdmisesta ja potilaiden
hoidosta ovat kuitenkin nykytilanteessa parhaiten perinnollisyysladketieteen alan erikoislaakareilla.
Pitkan ja syvallisen koulutuksen saaneet perinnéllisyyslaaketieteen erikoisladkarit ja
perinndllisyyshoitajat ovat parhaita hoitamaan ja neuvomaan geneettista sairautta potevia
henkil6ita ja heidan sukulaisiaan asiantuntevalla ja eettisesti kestavalla tavalla.

Genomikeskuksen tehtavat
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JasenistOsta herasi toive, ettd Genomikeskus hyodyntaisi genomitietoa yksildiden terveytta
edistavasti ja tehostaisi julkista terveydenhuoltoa luomalla ohjeistuksia ja ylldpitavan kansallista
varianttitietokantaa ja osallistumalla alan tutkimustyon saatelyyn.

Genomikeskuksen tehtavien ja vastuiden maarittamiseen toivotaan tarkkuutta, lakisaateisten
valvontatehtavien ja paatosten tulisi olla paremmin avattu lakiluonnoksessa. Osalle jasenista on
epaselvaa, minkalaista toimintaa Genomikeskuksessa tulevaisuudessa oikeasti olisi ja millaisia
keinoja yksikkd hyodyntda toiminnassaan. Yhtena huolenaiheena nousi esille my&s ehdotettu
ristiriitaiseksi koettu Genomikeskuksen rooli. Genomikeskus asiantuntijaryhmineen ohjeistaisi
terveydenhuoltoa, jossa pitdisi minimoida tarpeettomat tutkimukset. Samalla saman toimielimen
tehtdva olisi edistaa tutkimusta, taloudellista toimeliaisuutta, lisitda Suomen houkuttelevuutta ja
suomalaisten genomitiedon "saatavuutta" ulkomaille. Ndiden periaatteiden pelatdaan puolestaan
lisddvan tehtdvia tutkimuksia ja niista syntyvaa tietomaaraa.

Jasenisto kommentoi myos, ettd mikali genomistrategia olisi tarkoituksenmukaisempi, voisi
kansallinen koordinointi olla myos hyodyksi. Genomikeskus toisi hyvin toteutuessaan
mahdollisuuden kansalliseen koordinaatioon ja parantaisi potilaiden diagnostiikkaa yhteisen
varianttitietokannan myota. Taten parhaassa tapauksessa Genomikeskus voisi tuoda yhteen tietoa
eri toimijoilta potilaan parhaaksi. Genomikeskuksen toivottiin toimivan joustavana verkostona, josta
tarvittaessa saisi kollegoilta tukea ongelmatilanteiden ratkaisuun.

Genomikeskuksen toimintaa puoltavissa kommenteissa tuotiin myds esille, etta kansallinen
Genomikeskus voisi olla tarked osaamiskeskus Suomen Biopankkien Osuuskunnan, FICANin,
Kansallisen Neurokeskuksen, Ladkekehityskeskuksen, seka Harvinaissairauskeskuksen lisaksi.
Jasenistossa myos todettiin, ettd kansallisesti yhteistyota on ajankohtaisesti liian vdahan ja kdytannot
eri laboratorioissa seka klinikoissa ovat vaihtelevia. Saman tyyppista kehitystyota tehdaan
useammassa paikassa. Kansallinen keskus voisi auttaa parhaiden kdytantdjen luomisessa, mikali
siihen osallistettaisiin alan osaajia eripuolilta maata.

Jaseniston kommenteissa ja keskusteluissa tuotiin esille, etta tutkimusprojektit olisi ehka
tarkoituksenmukaista pitaa erillisind kokonaisuuksinaan ja kuhunkin tutkimusprojektiin tulisi kysya
asianmukainen suostumus potilailta.

Kriittisissa kommenteissa tuotiin esiin toive siita, etta terveydenhuollossa genetiikan kehittaminen ja
ohjeistaminen jatettaisiin esimerkiksi yliopistosairaaloiden verkostolle ja Genomikeskus keskittyisi
alan tutkimustyohon ja sen saatelyyn. Lisaksi joissain kommenteissa tuotiin esille, etta
Genomikeskus voisi olla tiedosto, jossa tuotettua genomidataa sailytettaisiin.
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Geneettiset tutkimukset, genomitieto ja sen kayttotarkoitukset

Puutteeksi mainittiin, ettd genomitietoa ei ole kunnolla maaritelty ja valilla silla tarkoitetaan
yksittdisten geenivarianttien tulkittuja tuloksia ja valilla koko genomin laajuista raakadataa. Yhtena
suurena huolena herasi usealla jasenella se, etta lakiesityksessa genomitieto rinnastetaan taysin
muuhun yksilén terveystietoon, joka on mm. toisiolain alaista tietoa. Taten henkilén geneettisista
ominaisuuksista tulisi sivullisten hyédynnettadvissa olevaa rekisteritietoa. Osa jasenistosta kokee, etta
genomitieto pitdisi olla erityisasemassa verrattuna muuhun yksilon terveystietoon ja sen
suojaaminen taytyisi olla maaritelty laissa. Genomitiedon tallentamiseen Genomikeskukseen pitaisi
olla aina yksilén suostumus eikad suostumuksesta kieltdytyminen saisi olla este geneettisen
tutkimuksen tekemiseen. Suostumus pitdisi myos pystya perumaan yksilon nain toivoessa.

Kaytanto, jossa genomitieto olisi tavallista potilastietoa kommentoidaan olevan poikkeavaa
vertailumaihin ndahden. Tuotiin esiin, ettd myos Yleinen Tietosuoja-asetus (GDPR) nakee geneettiset
tiedon erityisena tietona. JasenistOsta ehdotetaan, ettd laissa voisi sdataa, ettd muun geneettisen
tiedon kuin terveystietoihin kirjattujen tulosten, siirtdmisen ja kdyttamiseen muuhun kuin
alkuperéiseen kayttotarkoitukseen pitdisi kysya suostumus, jonka voisi myos perua.

Genomitiedon paatyminen mahdollisesti kaupalliseen kayttotarkoitukseen koettiin uhkana. Erityista
huolta kannettiin erityissuojeltavien ryhmien, kuten lasten ja sikididen genominlaajuisesta tiedosta
ja niiden kayttotarkoituksesta. Jasenistdssa kiinnitettiin huomiota myds pykalaan 8, jonka mukaan jo
15-vuotias voisi paattaa itselleen tehtavasta geneettisestd analyysista, vaikka kansainvalisten
suosituksen mukaan 18 vuoden ikdrajaa on yleensa pidetty ehdottomana.

Lakiesityksessa kaytetyt termit geneettisista tutkimuksista koettiin epaselviksi. Lakiesityksessa
puhutaan esimerkiksi ns. korkeariskisista ja matalariskisista tutkimuksista, mutta jaa epaselvaksi
tarkoitetaanko termeilld vain prediktiivisia tutkimuksia. Suurin osa lddketieteellisista geneettisista
tutkimuksista tehdaan kuitenkin potilaille, joilla on jo sairaus ja potilaiden oireille etsitdan
geneettista varmennusta. Prediktiivisten ja diagnostisten tutkimusten ero tulisi ymmartaa ja olla
laissa selkedsti tulkittavissa.

Perinndllisyysneuvonnan vapaaehtoisuus jakoi myos mielipiteita, koska esimerkiksi Huntingtonin
taudin kohdalla prediktiivinen eli terveen henkilon ennakoiva geenitutkimus ilman neuvontaa olisi
riskialtista. Lasten ennakoivaa geenitutkimusta ei pidetty tarpeellisena, etenkdaan mikali kyseessa on
aikuisialla ilmeneva sairaus.

Jasenistosta tuotiin myos esiin, ettd lakiesityksessad perusteeksi geneettiselle analyysille edellytetaan,
ettd analyysin tuloksilla on vélitonta terveydellistd hyotya tai analyysin suorittamatta jattdminen
vaikuttaisi haitallisesti henkilon terveyteen. Tata ei toki voi varmuudella tietda ennen tutkimuksen
suorittamista, joten muotoiluksi ehdotetaan, etta “analyysin tuloksista oletetaan olevan valitonta...”.
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Myos kansallista seulontaa geenitiedon suhteen tulisi suorittaa vain kansainvalisesti hyvaksyttyjen
kriteerien mukaisesti.

Kuluttajille tarjottavat geneettiset tutkimukset

Yleisesti hyvdna ndhdaan se, ettd suoraan kuluttajille tarjottavat geneettiset tutkimukset tulisivat
genomilain myota saatelyn ja valvonnan piiriin. Hyvana nahtiin myos, etta nykyisia kdytantoja olisi
noudatettava myos yksityisen puolen palveluntarjoajien toimesta.

Loppusanat

Suomen perinndllisyyslaakariyhdistyksen jasenisto toivoi lausunnon tuovan esille pohdinnan siita,
mitka ovat lain mukanaan tuomat hyodyt verrattuna nykytilanteeseen.

Jasenisto toivoi korostettavan sita, ettd tulevaisuudessakaan diagnostisen tutkimuksen tekeminen ei
saa olla kiinni siita, haluaako henkil6 samalla antaa luvan geneettisen tietonsa kayttéon myos
muuhun tarkoitukseen eli ettd suostumusta suunniteltaessa nama tulisi pitaa toisistaan erillaan.

Huolta on herdannyt siitd, otetaanko riittavalla tavalla huomioon potilaan itsemaaraamisoikeus ja
suostumus yksilollisen geneettisen tiedon tallentamiseen ja mahdolliseen jatkokdyttoon seka
geneettisen tiedon arkaluonteisuus moneen muuhun terveystietoon verrattuna. Uhkakuvana nahtiin
se, ettd terveydenhuollossa syntynyt geenitieto siirtyisi poliittisesti johdetun viranomaisen haltuun ja
tuotiin esille se, etta tutkijoiden tulisi jatkossakin pyytaa tietoon perustuva suostumus jokaista
erillista projektia varten ja sitd ennen eettisen toimikunnan lausunto.

Jasenisto naki kehityksen genomiikan alalla hyvana, mutta asioita, mita tarvitaan saataa laein ja
mihin riittaa esim. Terveydenhuollon ohjeistus on tarkeda pohtia. Laki on varsin jarea keino
perinndllisyysneuvontaan ohjaamiseen. Genomilain pohjimmainen tarkoitus on myds hyva saada
kirkkaammaksi.

Suomen Perinndllisyysldadkariyhdistys ry:n johtokunta
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Makinen Marika
Suomen perinnoéllisyyslaakariyhdistys ry
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