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Lausuntopyynto luonnoksesta hallituksen esitykseksi eduskunnalle laiksi
Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen
edellytyksista

Lausunnonantajan lausunto
Voitte kirjoittaa lausuntonne alla olevaan tekstikenttdan

Suomen Ladketieteellisen Genetiikan Yhdistys (SLGY) kiittaa Sosiaali- ja terveysministeriota
mahdollisuudesta antaa lausunto lakiehdotuksesta Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan
geneettisen analyysin edellytyksista.

Suomen Ladketieteellisen Genetiikan Yhdistys — Foreningen for Medicinsk Genetik i Finland on
perustettu 1976. Yhdistyksen tarkoituksena on toimia lddketieteellisen genetiikan ja yleisen
genetiikan edistamiseksi ja kehittdmiseksi Suomessa, ja toimia alasta kiinnostuneiden henkiléiden
vhdyssiteena. Yhdistyksen jasenet ovat perinnéllisyysladkareitd, perinnollisyyshoitajia, geneetikkoja,
laboratoriohoitajia, genetiikan tutkijoita ja henkil6ita, jotka ovat muuten kiinnostuneita genetiikasta.
Jasenia on 185. Lausunnon laatimista varten SLGY:n johtokunta pyysi jaseniltda mielipiteita
lakiehdotuksen eri osa-alueista nimettéman verkkokyselyn avulla. Kyselyn tulokset on kayty lapi
yhdistyksen johtokunnan toimesta ja lausunto perustuu vastaajien enemmiston ja johtokunnan
asiantuntijanakemyksiin.

Tausta ja saatamisjarjestys

Lakiehdotus perustuu 2015 julkaistuun kansalliseen genomistrategiaan ja on osa terveysalan
kasvustrategian toimeenpanoa. Korkean tason asiantuntijat ovat julkisuudessa pitaneet
genomistrategiaa vanhentuneena eika sita ole vield paivitetty. Talla lakiehdotuksella oltaisiin
kuitenkin perustamassa kyseiseen strategiaan perustuva viranomainen, josta olisi ehdotuksen
mukaan tarkoitus myohemmalla lakimuutoksella tulla vaeston genomitietorekisterin rekisterinpitaja.
Ikadntyneen genomistrategian asianmukainen uudelleen arviointi nykytiedon valossa voisi kuitenkin
hyvin paatya siihen, etta viranomaista ja keskitettya genomitietorekisteria ei lainkaan tarvita. SLGY:n
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mielestda mitdan viranomaista ei pitdisi perustaa eika sellaista koskevaa lakia sdataa ennen kuin
genomistrategia on paivitetty.

Lisaksi lakiehdotuksen kahteen osaan jakaminen aiheuttaa sen, etta asiantuntijoiden ja kansalaisten
yleensdakin on mahdotonta ottaa kantaa lopulliseen kokonaisuuteen. SLGY:n mielesta viranomaisen
ja sen kaikkien tehtdvien ja muiden vaikutusten pitdisi olla arvioitavana yhta aikaa, jos sellaisen
perustamista edes voidaan pitaa tarpeellisena.

Genomitiedon soveltamismahdollisuudet

Geneettiset analyysit ovat osa terveydenhuollossa kadytettavia laboratoriotutkimuksia ja
genominlaajuisilla analyysimenetelmilld on tarkea ja vakiintunut rooli geneettisten
harvinaissairauksien diagnostiikassa, ennaltaehkaisyssa ja yksilollisesti raataloitavan hoidon ja
ennaltaehkaisyn suunnittelussa. Naista tehtavista ja niiden yhteensovittamisesta huolehtivat
yliopistosairaalat omilla alueillaan. Tavallisten geneettisten alttiuksien kohdennettuja tutkimuksia
tehddan perusterveydenhuollossakin. Farmakogenetiikka ja molekyylipatologia ovat vield jossain
maarin kehittyvia aloja, jotka kuitenkin kuuluvat potilaiden hoitoon jo nyt.

Ajatukseen siitd, ettd genomitiedon pitaisi jollain lailla olla keskeinen osa jokaisen potilaan hoitoa,
uskottiin laajalti noin 20 vuotta sitten, mutta sittemmin geneettisille analyyseille on muodostunut
selkedt ja hyvin ymmarretyt rajatut kdyttotarkoituksensa ja hoidon porrastus. Tuolloisista
genomitietoon kohdistuneista toiveista vain monitekijdisten yleisten sairauksien ennustaminen,
ehkaisy ja raataloity hoito ei ole toteutunut vaan on yha edelleen vain tutkimusasteella ja kritiikinkin
kohteena.

Genomikeskus viranomaisena

Ehdotuksessa kuvataan suoraan ministerion alaisuudessa ja ohjauksessa toimiva viranomainen,
jonka ratkaisuvalta olisi sen johtajalla. Viranomainen toimisi kansallisena asiantuntijaviranomaisena
genomitiedon kasittelya ja geneettisia analyyseja koskevissa asioissa. Se voisi antaa
viranomaisohjeita ilman erillista valtuutusta kaikesta genomitiedon kasittelysta (kerdamisesta,
tallentamisesta, jarjestamisesta, jasentamisesta, sailyttamisestd, muokkaamisesta, muuttamisesta,
hakemisesta, kyselysta, kayttamisesta, tietojen luovuttamisesta, yhteensovittamisesta,
yhdistamisesta, rajoittamisesta, poistamisesta ja tuhoamisesta). Asiantuntijatehtdavaan kuuluisi mm.
arvioida geneettisten analyysien kehitysta, ndyttoa kliinisesta merkittavyydestd, selvittaa analyysien
hyotyja ja tehda riskiluokitteluja. Jaa avoimeksi, mika naiden ohjeistuksien ja arviointien suhde olisi
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esimerkiksi Palveluvalikoimaneuvostoon, terveydenhuollon itsesaatelyyn ja esimerkiksi Kaypa hoito -
suosituksiin, ja miksi tallaista terveydenhuollon saatelya ei kytkettaisi linjakkaasti muuhun
terveydenhuollon jarjestamista koskevaan saatelyyn ja ohjaukseen. Vaikuttaa siltd, etta
viranomainen voisi niin halutessaan paattaa ohjeistuksista, jotka vaikuttaisivat sen omaan
genomitietorekisteriin kertyvan geneettisen tiedon maaraan.

Epadselvaksi jad, miksei samaan lopputulokseen voitaisi paasta ilman viranomaista ja erillislakia,
esimerkiksi syopa- ja neurokeskusten mallien mukaan. Puolueettomista asiantuntijoista
muodostettava genomiikan neuvottelukunta voisi myds olla huomattavasti kevyempi vaihtoehto.
Biopankkien toimintaan ja geneettisten analyysien harjoittamiseen ilman asianmukaista patevyytta
varmaankin voitaisiin puuttua muussa lainsdadanndssa. Jos viranomaisroolia katsotaan tarvittavan
genomitietorekisterin rekisterinpitdjyyteen, olisi hyva huomioida, etta rekisterin perustamisenhan
on katsottu edellyttavan viela lisaselvittelyita.

SLGY:n jasenille osoitettuun kyselyyn saaduissa vastauksissa todettiin, etta terveydenhuollossa
kaytettdavien menetelmien arvioinnin tulisi olla puolueetonta eivatka sita saisi olla tekemdssa tahot,
joilla on muita asiaan liittyvia intresseja. Olisi outoa, jos kliinisen toiminnan ohjeistus- ja
saatelykuvioon tulisi maaraavaksi taysin ulkopuolinen virasto. Valtaa genomitiedon kdytosta ja
ohjauksesta ei tulisi siirtaa eika keskittdd genomikeskukselle. Taima on tarkeda myods mm. vapaan
tieteellisen tutkimuksen suorittamisen mahdollistamiseksi yliopistoissa ja yliopistosairaaloissa.
Geneettiset analyysit ovat tarkea terveydenhuollon osa-alue. DNA-tutkimusten vahva osaaminen ja
kokemus on jo yliopistosairaaloiden perinnéllisyysladketieteen yksikoiden lisaksi monilla muilla
erikoisaloilla ja tutkimuslaboratorioissa. On vaikea ajatella, ettd tata saadeltdisiin terveydenhuollosta
ulkopuolisen viranomaisen toimesta. Jaa myos epaselvaksi miksi genomikeskuksen asema maarittyisi
eri tavalla kuin muiden kansallisten keskusten.

Suostumus

Geneettisen analyysin suorittamista sdatelevat jo talld hetkelld lukuisat muut sdadokset ja
kansainvaliset suositukset eika terveydenhuollon piirissa ole tiedossa, etta asiaan liittyisi sellaisia
ongelmia, joita terveydenhuollon yksikdiden ja perinndllisyysladketieteen erikoisalan ja tarvittaessa
kansallisten yhdistysten suositukset eivat riittdisi korjaamaan. Monikansallisten yritysten tarjoamien
DTC-tutkimusten osalta Suomen lainsaadanto taas on joka tapauksessa merkitykseton.

Tassa lakiehdotuksessa nyt mm. aiempaan mutta vanhentuneeksi tunnustettuun (s. 46)
lainsdadantoon vedoten katsotaan, ettd ihmisten geneettinen tieto - myos kaikki muu kuin
geneettiselld analyysilla saavutetut harvat terveydelle merkitykselliset tulokset - on
sairauskertomustietojen kaltainen osa potilastietojen kokonaisuutta, joten sita pitda sailyttaa ja
kasitelld lain nojalla kuten muitakin potilastietoja. Geneettiseen analyysiin pyydettava suostumus
koskisi vain naytteenottoa ja geneettisen tiedon selvittamista. Potilasta informoitaisiin kaiken
syntyvan datan sailytyksesta ja kdyttamisesta, ja jos potilas ei sitd hyvaksyisi, niin analyysia ei voitaisi
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tehda. Syntynytta tietoa kasiteltdisiin, siirrettdisiin viranomaiselta toiselle ja hyddynnettaisiin
yhdisteltyna muihin tietoihin tieteellisessa tutkimuksessa ja tieteellisen tutkimuksen menetelmia
kayttavien yritysten toimesta lakien, kuten toisiolain, ja talla lakiehdotuksella perustettavan
genomikeskus-viranomaisen ohjeiden mukaan. SLGY:n jasenkyselyyn vastanneista suuri valtaosa ei
pitdanyt tata hyvaksyttavana. Genomitieto sisaltda tiedon koko perimastd, mista terveystietojen
osuus on havidvan pieni. Sita tulisi siten kasitelld EU:n tietosuoja-asetuksen mukaisesti erottamalla
terveystieto muusta tiedosta. EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen mukaan geneettiset tiedot ja
terveystiedot ovat eri asia ja niista voitaisiin niin haluttaessa sdataa eri tavoin, esimerkiksi siten, etta
ihmisilta kysyttaisiin suojatoimenpiteena suostumus geneettisten tietojen siirtdmiseen
viranomaiselta toiselle tai kayttamisestda muuhun kuin alkuperadiseen tarkoitukseen. Samasta syysta
genomitietoa ei pida samaistaa potilastietoihin. Tutkittavalla pitaisi olla oikeus kieltda genomitiedon
kaytto naytteenoton jalkeenkin ja hanella tulee myds olla oikeus paattaa, haluaako han vastaanottaa
tietoa esimerkiksi odottamattomista |0yddksista joita genomin tutkiminen tuottaa. Kdytannossa
tutkittava tarvitsee riittdvaa etukateen annettua tietoa, ja hanelta tarvitaan suostumus myads niihin
toimiin, joihin hanen nadytteensa laajempikin tutkiminen voi johtaa. Jos ihmisarvokasityksessa
tapahtuu laajentumista parentalismin suuntaan (s.106), tutkittavan itsemaaraamisoikeutta ei pitaisi
rajoittaa. Genomirekisteria ja -keskusta suunniteltaessa eettisten kysymysten tulisi olla ensisijaisia
kuten yleensakin lansimaissa.

Ehdotuksen mukaan alaikaiselle voitaisiin tehda geneettinen analyysi, vaikka siita ei olisi hanelle
valitonta hyotya, jos analyysin suorittamatta jattdminen voisi vaikuttaa haitallisesti hanen
terveyteensa tai hyvinvointiinsa. Jasenkyselyyn vastanneista valtaosa piti tata arveluttavana.
Vastauksissa kommentoitiin, ettd on vaikea ndhdd, miten alaikdisten geenitestauksesta olisi hyotya,
muutoin kuin silloin, kun se tehddan hanen tautinsa syynsa selvittamiseksi. Alaikdisten testaus
muussa tarkoituksessa on epaeettista ja vie haneltad itsemaaraamisoikeuden omiin geeneihinsa,
kuten erityisesti tapahtuu, jos geneettista tietoa pidetdan lain nojalla kasiteltavana rekisteritietona.
Farmakogeneettinen testaus voidaan kohdentaa tilanteisiin, joissa maaratdan laakettd, jonka
vaikutukseen perimallad on osuutta, eli tilannekohtaisesti.

Perinndllisyysneuvonta

Ehdotuksen mukaan perinndéllisyysneuvontaa saisi antaa vain terveydenhuollon ammatti-
henkild, jolla on tehtdavan edellyttama koulutus, muu riittava ammatillinen patevyys seka asian-
mukaisen perinnollisyysneuvonnan antamisen edellyttamat muut valmiudet. Genomikeskus

voisi viranomaisasemansa nojalla antaa palvelunantajille ohjeita ja suosituksia. SLGY:n mukaan tama
on liian véljasti kirjattu. Laissa tulee maaritelld, etta perinndllisyysneuvontaa saa antaa vain
terveydenhuollon laillistettu ammattihenkild, jolla on tehtavan edellyttdman koulutuksen lisdksi
koulutusorganisaatiossa saavutettu perinndllisyyslaaketieteeseen tai perinndllisyysneuvontaan
liittyva ammatillinen patevyys sekd asianmukaisen perinnollisyysneuvonnan antamisen edellyttamat
muut valmiudet. Mikali perinnéllisyysneuvontaa antavalla terveydenhuollon ammattihenkilélla on
koulutuksella hankitun ammatillisen patevyyden osoittaminen suorittamatta tai kesken, on
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ammattihenkil6lla oltava nimetty perinndllisyysladketieteen erikoislaakarikoulutuksen saanut
henkil6 tukena ja valvomassa perinnéllisyysneuvonnan toteuttamista asianmukaisin edellytyksin.

Vakavien sairauksien ennustavaan ja osittain diagnostiseenkin geenitestaukseen liittyva
perinndllisyysneuvonta on testauksen haittavaikutuksien korkean riskin vuoksi
erikoissairaanhoitotasoinen hoitoprosessi, johon yhtena osanaan sisaltyy geneettisen analyysin
suorittaminen. Lakiehdotuksessa perinndéllisyysneuvonta saddettdisiin aina vapaaehtoiseksi ja
analyysin suorittajan patevyydelle ei saddettadisi mitdan vaatimuksia. Tama on lahtékohtana
virheellinen ja vaikuttaisi mahdollistavan sen, ettd kuka tahansa voisi harjoittaa mita tahansa
erikoissairaanhoitoon kuuluvia testauksia ilman perinnéllisyysneuvontaa, jos tutkittavaa ei sellainen
sattuisi kilnnostamaan. Talta osin lakiehdotus huonontaisi olennaisesti yksilon suojaa ja vaarantaisi
asianmukaisen hoidon jarjestamista erikoissairaanhoidossa, koska olisi ilmeisesti lain vastaista sopia
sellaisista hoidon porrastuksista ja ohjeistuksista, joissa perinndllisyysneuvonta ja geneettinen
analyysi ovat saman hoitoprosessin valttamattomia osia.

SLGY:n jasenkyselyn mukaan esityksessa naytetaan ajateltavan, ettd genomikeskuksen tulisi
viranomaisasemansa nojalla antaa ohjeita ja suosituksia neuvonnan muodosta ja laadusta. Tuntuu
siltd, etta tassa lainlaatija ei ole tuntenut perinnéllisyysladketieteen sisdltod eika sitd, miten alan
koulutus ja toiminta on jarjestetty maassamme. Sekoitetaanko keskendan suostumuksiin tarvittava
valttamaton geneettinen neuvonta ja perinnollisyyslaaketieteeseen kuuluva
perinndllisyysneuvonnan hoitoprosessi, ei oikein kay ilmi.

Lakiehdotuksen vaikutukset

Ehdotuksesta puuttuu kustannusanalyysi. Genetiikkaa ohjeistavan viranomaisen henkilostokulut
vaikuttaisivat moninkertaisilta esimerkiksi koko terveydenhuoltoa ohjeistavaan
Palveluvalikoimaneuvostoon verrattuna. Taloudellisia hyotyja ei ole kuvattu.

Lakiehdotuksen lahtokohtana on terveysalan kasvustrategia, mutta vaikutuksia tutkimuksen ja
yritystoiminnan kannalta ei ole juurikaan kuvattu. Genomistrategian 2015 julkaisemisen jalkeen
esimerkkeja taloudellisista ja kansanterveydellisistd hyodyista voisi otaksua jo ehtineen kertya
runsaasti sekd Suomesta etta ulkomailta. Esimerkiksi Islannin, Viron ja Tanskan genomihankkeista
koituneista kansanterveydellisista ja -taloudellisista hyodyista ehdotuksessa ei juurikaan mitaan
mainita.

Vaikutukset yksilon asemaan on kuvattu puutteellisesti, kuten mita geneettisen tiedon katsominen
potilasasiakirjaksi tarkoittaisi yksityisyyden suojan ja itsemadaraamisoikeuden kannalta ja kenen etuja
tallainen linjaus edistdisi ja millaiseen asemaan se asettaisi suomalaiset kansainvalisesti verrattuna.
SLGY:n jasenkyselyn yhteenvetona todetaan, etta geneettinen tieto on arkaluontoista tietoa, joka
tulisi erottaa EU:n tietosuoja-asetuksen mukaisesti muusta terveystiedosta. Yksil6lla pitdisi olla
oikeus kieltaa terveydenhuollon tutkimuksista syntyvdan muun geneettisen tiedon kaytté muuhun
kuin alkuperaiseen tarkoitukseen, tai sellaisiin pitdisi pyytaa erillinen suostumus. Mikali tdma kielto

Lausuntopalvelu.fi 517



ei olisi mahdollinen, potilaan diagnostiikassa ja hoidossa merkityksellinen geneettinen analyysi voisi
jaada tekematta. Terveydenhuollossa tarvitaan kaksi eri suostumusta: taudinsyyn selvittamiseen
oma suostumus ja tieteelliseen tutkimukseen osallistumiseen oma suostumus. Toisiolakia ei voi
soveltaa geenitietoon. Kuten EU:n tietosuoja-asetuksessa todetaan, geneettiset tiedot ja
terveystiedot ovat eri asia. Viranomainen ei voi kayttaa ihmisten geenitietoa ilman henkilon
nimenomaista suostumusta. Pitdisi olla oikeus tulla unohdetuksi, kuten biopankeissa on.

Epadselvaksi jaa, milla tavalla genomikeskuksen perustaminen saisi aikaan esimerkiksi ehdotuksessa
mainitut yhdenvertaisuuteen liittyvat vaikutukset. SLGY:n jasenkyselyn vastauksissa ei (yhta
perustelematonta vastausta lukuun ottamatta) tunnistettu ohjeistuksen puutteesta johtuvia
ongelmia harvinaissairauksien diagnostiikan, farmakogenetiikan, kasvaingenomiikan, kansantautien
polygeenisten riskilukujen tai minkdan muunkaan genomiladketieteen osa-alueen palveluiden
saatavuuden suhteen.

Ehdotuksen mukaan genomikeskus voisi ohjeistuksillaan parantaa genomitiedon kasittelyn
tietoturvaa ja vastuullista kasittelya. SLGY:n jasenkyselyyn vastanneilla ei ollut tiedossaan
tietovuotoja, rekisterinpitdjien laiminlydnteja tai muuta genomitiedon vastuutonta kasittelya, paitsi
kahdessa vastauksessa viitattiin siihen, ettd biopankista kasin oli suunniteltu ilmoitettavaksi
|6ydoksia suoraan tutkittaville, mitd pidettiin vastuuttomana.

Yhteenveto

Geneettinen tieto on arkaluontoista ja silla on erityisasema verrattuna muuhun potilastietoon.
Yksilolla pitdisi olla itsemdaraamisoikeus omaan geneettiseen tietoonsa. On olemassa kansalliset ja
kansainvaliset suositukset sekd mahdollisuus tarvittaessa perustaa tyoryhmia, jos uusia ohjeita
tarvittaisiin. Genomikeskuksen, ainakaan tdssd muodossa ehdotettuna viranomaisena, ei katsota
tuovan juurikaan mitdan uutta nykyisen terveydenhuollon toimintaan. Kustannukset olisivat
ilmeisesti varsin korkeat. Hyotyja ei ole tarkemmin osoitettu varsinkaan kansanterveyden ja
terveysalan kasvustrategiassa tavoiteltujen hyotyjen kannalta. Vaikutukset yksilon asemaan ja
terveydenhuollon toimijoihin vaikuttavat ongelmallisilta.

Ehdotuksella pyritaan toteuttamaan alkuperaista genomistrategiaa, jonka uudelleen arviointi on
tekematta. SLGY:n mielesta ndinkin suurta genetiikan palveluiden jarjestamiseen ja kansalaisten
asemaan vaikuttavaa muutosta suunniteltaessa lahtokohtana pitaisi olla Iapindkyvasti perusteltu,
ajantasainen ja yleisesti hyvaksytty strategia, jonka pohjalta vasta lahdettaisiin laatimaan uutta
lainsdadantoa, jos sellaista edes valttamatta tarvitaan.

Suomen Ladketieteellisen Genetiikan Yhdistyksen hallitus
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