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Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiiri kiittda mahdollisuudesta antaa lausunto koskien
8.6.2018 paivattya hallituksen esitysta genomilaiksi. Ottamatta yksityiskohtaisemmin
kantaa esityksen positiivisiinkin vaikutuksiin tieteelliseen tutkimukseen, kehittamis- ja
innovaatiotoimintaan ja terveydenhuoltoon pyritdan tadssa lausunnossa kiinnittdmaan
huomiota erityisesti esityksen ongelmiin terveydenhuollon potilaiden ja asiakkaiden seka
heidan oikeusturvansa kannalta.

1. Keskitetty genomirekisteri ja genomitiedon tallentamisvelvoite. Esityksessa
ehdotetaan perustettavaksi keskitetty genomitietorekisteri, johon kaikki biopankki-
toiminnassa, terveydenhuollossa, ladketieteellisessa tutkimuksessa ja yritystoiminnassa
syntyvd genomitieto olisi pakollista tallentaa. Yksilon genomitietoa olisi mahdollista
kayttaa terveydenhuollossa, tutkimuksessa ja kehittamis- ja innovaatiotoiminnassa
esityksessd sekd toisiolaissa kuvatuilla tavoilla muihinkin kuin alkuperdiseen kaytto-
tarkoitukseen. Tietojen kerdamiseen genomikeskukseen ja siella tapahtuvaan
jatkokdsittelyyn ei kysyttdisi suostumusta, vaan nadytteen antaminen biopankki-
tutkimukseen tai yritystoiminnassa tehtavaan tutkimukseen johtaisi lakisddteisesti
genomitiedon tallentamiseen genomikeskukseen. Taman jdlkeen yksilolld olisi
rajoitettu mahdollisuus vastustaa tietojensa kdsittelyd ja [uovutusta, mutta ei
oikeutta tietojensa poistamiseen. Esityksella halutaan rajoittaa ihmisten mahdollisuutta
mddratd omien tietojensa kerdamisestd ja kayttamisestd, rajoittaa ihmisten tietosuojaa
seka poiketa EU:n tietosuoja-asetuksen kayttosidennaisuuden periaatteesta seka
tietosuoja-asetuksen geneettisten tietojen kasittelykiellosta. Perusteeksi ilmoitetaan
tietosuoja-asetuksen 9 artiklan 2 kohdan g alakohdassa tarkoitettu tarpeellinen ja tarkea
kansanterveyteen, -talouteen ja tietoturvaan liittyvd yleinen etu. EU:n tietosuoja-
asetuksen mukaan tietosuojaa koskevien rajoitusten on oltava ehdottoman valtta-
mattomia ja perusoikeuksien rajoittamisesta tulee pidattaytya.

Terveydenhuollon asiakkaiden genomitiedon siirtiminen genomikeskukseen
jatkokasittelya varten lain nojalla ilman suostumusta on Euroopan neuvoston Ovideon
yleissopimuksen vastaista. Jos potilaan hoito edellyttdaa jonkin hanen geneettisen
tietonsa selvittamistda, tama on mahdollista potilaan suostumuksella ja hoitosuhteen
perusteella. Talléin geenitestin tulosta ja dataa ei saa kdyttdd muuta kuin hoidon
edellyttamassa laajuudessa. Mikali terveydenhoidon aikana saatu geneettinen tieto
halutaan tallettaa genomikeskukseen, tama edellyttaa erillista ja nimenomaista tietoon
perustuvaa suostumusta potilaalta. Yleissopimus ei salli lainsaadannéllisten rajoitusten
sadtamista sille, etta kaiken geenitietojen kasittelyn on tapahduttavan rekisterdidyn
tietoon perustuvan suostumuksen perusteella. Lausunnolla olevassa esityksessa kuitenkin
ohitetaan suostumus kielto-oikeudella ja itsemaaraamisoikeus yleisella edulla.
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Tietosuojastaan valittavien terveiden ihmisten olisi esityksen mukaan mahdollista valttya
kaiken synnynndisid ominaisuuksiaan, sairastumisalttiuksiaan yms. koskevan geneettisen
tiedon tallentamisesta genomikeskukseen ainoastaan kieltdytymalld antamasta naytet-
taan genomitietoa tuottavaan biopankkitutkimukseen, ladketieteelliseen tutkimukseen ja
yritystoimintaan. Geneettista tutkimusta oman sairautensa syyn selvittamiseen valtta-
matta tarvitsevalla sairaalla ihmisella ei esityksen mukaan olisi mitaan mahdollisuutta
estda tiedon tallentamista. Esitys syrjii sairaita ihmisid, ja erityisesti niitd, joiden
sairaus johtuu geneettisistd syistd ja joilla on siita syystd kaikkein eniten aihetta
pelatd genomitietokantaan tallennetun tiedon vuotamista tai muuta vadrinkadyttda.
Kasittelyn kielto-oikeus ei poista heihin kohdistuvia riskejd, jotka liittyvat jo pelkkaan
tiedon tallentamiseen.

Sellaiselle vaestonosalle, joka kykenee itse hankkimaan itselleen oman genomitietonsa
jostain taman lain tallentamisvelvoitteen ulkopuoliselta toimijalta, naytt&isi olevan
omatietovarannon (16 §) kautta tarjolla mahdollisuus hyotya genomikeskuksen palveluista
yksityisyyden suojansa sdilyttden, eli heilla olisi muista poiketen oikeus tdysimaardisesti
padattad tietojensa kayttamisestd ja poistamisesta. Taman suhde esityksessa useissa
kohdin mainittuun yhdenvertaisen ja syrjimattoman kohtelun periaatteeseen jaa jollain
lailla avoimeksi.

Yleistd etua perustellaan mm. kansanterveyden ja -talouden paranemisella ja
paremmalla tietoturvalla, mutta perustelut ovat kyseenalaisia. Esityksessd kuvatut
hyédyt kansanterveydelle ja -taloudelle perustuvat olennaisesti tasmalaaketieteen
lupauksiin ja koko védeston perityn genomitiedon keraamisen hyodyllisyyteen kohdistuviin
uskomuksiin, joiden toteutumisesta ei ole nayttod ja jotka on kotimaisessa julkisessa
keskustelussakin jo laajalti kyseenalaistettu. Merkittavan osan hyodyista todetaan
syntyvan genomikeskuksen toiminnoista, joilla ei ole mitdan yhteyttd genomitieto-
rekisterin perustamiseen tai sen vaestokattavuuteen. Kyseenalaistettavissa on myods
ajatus siita, etta yksildiden tietoturvaa jotenkin parantaisi se, etta genomitieto kerdtaan
keskitettyyn tietokantaan ikuisesti sdilytettavaksi vailla poistomahdollisuutta verrattuna
silhen, etta yksiloilla olisi todellinen mahdollisuus paattaa tietojen sailytyksesta,
kadytdstd ja poistosta esimerkiksi EU:n tietosuoja-asetuksen suostumuksen periaatteiden
mukaisesti.

Ihmisten tietosuojaan esitetyt rajoitukset eivat ole ehdottoman vilttamattomia
esityksen tavoitteiden kannalta. Jos geneettisten tietojen siirtamiseen genomikeskuk-
seen sielld tapahtuvaa lakiin perustuvaa jatkokdsittelya varten kysyttdisiin suostumus,
tavoitteet toteutuisivat edelleen, tietokannassa olevien henkildiden maard ainoastaan
olisi jonkin verran vahaisempi. Genomitiedon asiallista ja ladketieteellisesti perusteltua
kdyttoa edistavien ja terveydenhuollolle sadstdja tuottavien ohjeistuksien tuottaminen ja
koulutuksen edistaminen olisi edelleen taysin mahdollista, vaikka késittely perustuisi
suostumukseen tai vaikkei keskitettyd tai edes hajautettua genomitietokantaa olisi
ollenkaan. Kansallisen viitetietokannan luominen, vyksilotason variaatiotietokannan
luominen ja tiedon luovutukset rekisterinpitajilta olisivat mahdollisia hajautetussakin
tietokannassa ja kasittelyperusteesta riippumatta. Sairauksien genetiikan tieteellinen
tutkimus, biopankkitutkimus, ladkekehitys ja genomitiedon hyodyntaminen terveyden-
huollossa olisivat edelleen taysin mahdollisia. Genomildidketieteen kehittyminen ja
lisdantyva soveltaminen terveydenhuollossa ja DNA-sekvensoinnin yleistyminen ja
halventuminen ja tasméladketieteen muukin kehitys jatkuvat joka tapauksessa edelleen
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eikd nimenomaan suomalaisten ihmisten perusoikeuksien rajoittaminen sita varten ole
todellisuudessa millaan tavalla valttamatonta.

2. Esityksessd kuvatut suojatoimet tai erityiset toimenpiteet rekisterdityjen etujen
suojaamiseksi vaikuttavat puutteellisilta. Genomitieto sisdltaa erittdin arkaluontoista
tietoa henkilon sairastumisalttiuksista, joka voi altistaa hanet stigmatisaatiolle ja
syrjinnalle. Yli 2,5 miljoonalla suomalaisella on geneettisistd syista keskimadaraista
korkeampi riski sairastua johonkin. Todennakdisesti kymmenilla tubhansilla suomalaisilla
on yhden geenin virheistd johtuvien vakavien sairauksien geenivirheitd, jotka voivat
tarkoittaa heille suurta todennakoisyytta sairastua tai jopa varmaa sairastumista
mydhemmin sairauteen, johon ei valttamatta ole ennaltaehkdisyd tai hoitoa. Nama tiedot
varmastikin olisivat hyvin kiinnostavia esimerkiksi vakuutustoiminnassa tai tycnantajien
kannalta. Taman huomioiden esityksessa on joitakin erikoiselta vaikuttavia yksityiskohtia:

Esityksen 25 § 2 momentissa yksildiden variaatiotiedot edellytetddn pseudonymisoitavaksi
vain sillain, kun niitda luovutetaan tieteelliseen tutkimukseen, mutta ei silloin, kun niita
luovutetaan kehittamis- ja innovaatiotoimintaan. Yrityksille ihmisten geneettiset tiedot
siis voitaisiin ilmeisesti luovuttaa tunnisteetlisina.

Esityksessa annetaan henkildlle oikeus kieltdd itseddn koskevan genomitiedon
luovuttaminen (26 §), mutta pykalin 4 momentin mukaan luovuttamista terveyden-
huoltoon, tutkimukseen tai kehittamis- ja innovaatiotoimintaan ei voisi kieltda, jos
luovutuksen tarkoituksena on taata toiselle potilaalle kuuluvat oikeudet ja vapaudet.
Ilmeisesti siis mitdan luovutusta mihinkdaan tarkoitukseen ei olisi mahdollista kieltaa,
kunhan luovutuspyynnossa vain kerrotaan jossain pain maailmaa olevan jonkun yhden
ainckaisenkaan toisen potilaan, jonka oikeuksien ja vapauksien takaamiseksi tietoja
tarvitaan. Lahes missa tahansa tieteellisten tutkimuksen tai kehittamis- ja innovaatio-
toiminnan hankkeessa lienee mahdollista vedota sen tarpeellisuuteen muiden potilaiden
kannalta. Kielto-oikeutta ei siis tosiasiallisesti olisi.

Esityksen yleisperusteluissa kerrotaan lakiehdotuksessa kiellettavan kokonaan genomi-
tietorekisterissa olevien tietojen kayttd tyéhon liittyvin perustein. Kuitenkin 31 § kieltda
genomitiedon kayttamisen vain tyokyvyn arvicinnissa ja selvittamisessa. Esimerkiksi
tychyvinvointi, tyokyvyn edistdminen, tyohon soveltuvuuden arviointi jne. on jdtetty
kiellon ulkopuclelle. Lisaksi kielto on rajattu koskemaan vain genomikeskuksessa
sailytettavda genomitietoa, eli jos genomitietoa hetkellisestikadan on jossain genomi-
keskuksen ulkopuolella, esimerkiksi tyonantajan itsensd sitd tuottaessa, sen kaytto
tyokyvyn arviointiin ja selvittamiseen ei olekaan kieltettyd. Genomitiedon kayttoa luotto-
ja vakuutustoiminnassa koskeva kielto koskee samalla tavoin sekin vain genomi-
keskuksessa sdilytettavaa tietoa.

Syrjintd periman perusteella kielletdan (33 §) mutta on hieman epaselvda, onko siita
saadetty mitaan rangaistusta ainakaan tassa lakiesityksessa. Rangaistussaannokset (44 §)
on rajattu koskemaan vain sdadanndsten vastaista tietojen kisittelyd, ilmoitusvelvolli-
suutta, paljastamista, luovuttamista tai siirtamistd, joilla vaarannetaan rekisterdidyn
yksityisyyden suojaa tai hanen oikeuksiaan.

Rangaistussaannoksissa (44 §) genomilain sddnndsten rikkomisesta sdaddetddn
sakkorangaistus. Rikkomuksen laajuudella tai seurauksilla ei ndyta olevan merkitysta. Jos
joku lain vastaisesti vuotaisi genomikeskuksesta koko vdestdn genomitiedot ja niista
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johdetut sairastumisalttiustiedot esimerkiksi kotimaisille tai monikansallisille yrityksille
tai netissa myytavaksi niin han selviaisi siita sakolla.

3. Eri yliopistollisissa sairaaloissa ja yliopistoissa tehtava genetiikkaan liittyvd tutki-
mustyd. Tutkimusprojektit, tutkimushankkeet tai laajat tutkimusohjelmat ovat usein
isoja kokonaisuuksia, joissa geenitutkimukset muodostavat projekteissa yhden osan, jota
ei ole mahdollista irrottaa erilleen kokonaisuuden karsimattd. Humaanigenetiikassa
oleellista on osata yhdistaa genomitieto fenotyyppiin, jonka tarkassa kuvaamisessa
puolestaan tarvitaan kliinisen laaketieteen erityisosaamista ja resursseja (potilaan
huolellinen kliininen tutkimus, usein kalliita kuvantamistutkimuksia, laboratorio-
tutkimuksia yms.), jotka on tehty potilaan hoidosta vastaavan sairaalan/yo-sairaalan
toimesta. Monissa tutkimusprojekteissa yhdistetaan kliinisen ladketieteen ja kliinisen
genetiikan tutkimustuloksia bioldadketieteen sovellutuksiin hyddyntamalla solu- ja
elainmalleja, jolloin tarvitaan monien tutkimusryhmien ja eri tieteenalojen erityis-
osaamista, jota on eri yliopistoissa ja yliopistollisissa sairaaloissa. Monien tutkimus-
ryhmien erityisosaaminen on syntynyt vuosikymmenten systemaattisen kehittdamistytn
tuloksena ja tieteellisesti korkeatasoisten projektien toteuttaminen on mahdollistuttava
myds tulevaisuudessa Suomen eri yliopistoissa. Tutkijan/tutkimusryhmédn oikeudet
organisaatiossa (yliopistollinen sairaala ja yliopisto) koskien aiempia, kdynnissa olevia
ja tulevia tutkimusprojekteja. Tutkimusdata on tuotettu ko. tutkijan/tutkimusryhman
erityisosaamiseen pohjautuen useimmiten kilpaillun ulkopuolisen tutkimusrahoituksen,
oman yliopiston ja oman yliopistollisen sairaalan resurssien mahdollistamana. Tutkittava
tai hdnen huoltaja/edunvalvoja ovat antaneet tietoisen suostumuksensa vain kyseiseen
tutkimukseen osallistumiseen. Datan ja nadytteiden sdilyttaminen on maaritelty
tutkimussuunnitelmassa ja rekisteriselosteessa; tutkimukselle on anottu puoltava
lausunto alueellisessa eettisessa toimikunnassa. Toisiolain vaikutukset tulee huomiocida
erityisen tarkoin, jotta esim. tutkijan/tutkimusryhman tutkimusprojektit eivat
vaarantuisi siten, etta tutkijoiden keraamat kliiniset tiedot ja geenitutkimusten tulokset
koottaisiinkin tutkijoiden tietdmattd toisen tahon toimesta, jolloin seurauksena voisi
pahimmillaan olla, etta alun perin tutkimusdatan tuottaneen tutkimusryhman tulokset
julkaistaankin toisen tutkijaryhman toimesta. Lopputuloksena olisi, ettd tutkimusidean,
tutkimussuunnitelmat ja tutkimustulokset tuottanut ryhma ei saisikaan tutkimustulok-
siaan julkaistua, ja tutkimuksen julkaisutuotto menisi toiselle taholle ilman ko. taholle
muodostuneita tutkimuskuluja ja tutkimukseen kaytettyd aikaa ja erityisosaamista. Asia
on ratkaistavissa viiden yliopistollisen sairaatan/yliopiston ja alueellisten eettisten
tyoryhmien yhteistydlla (mukaan lukien sopimukset kansallisista tai kansainvalisista
monikeskustutkimuksista), mutta edelld mainittujen mahdollisten tilanteiden osalta
genomilakia tulisi tarkentaa.

Milld tahoilla on oikeus tuottaa genomidataa, keita hyvaksytddn palveluntuottajiksi? Ei
voida edellyttdd, ettd vain akkreditoidut, kaupalliset tutkimuslaboratoriot saavat
oikeuden genomidatan tuottamiseen. Tutkimusprojektit tuottavat erittdin paljon
genomitutkimustuloksia, jolloin tulokset mahdollistavat esim. aiemmin tuntemattomien
geneettisten syiden loytymisen, genomitietoon pohjautuvan hoidon suunnittelun ja
perinnéllisyysneuvonnan/sikiodiagnostiikan. Etenkin aiemmin tuntemattomien geneettis-
ten syiden kohdalla, taudin syy jaa tunnistamatta silloin, kun tehdaan yksinomaan
kaupallisten laboratorioiden tekemid geenipaneelitutkimuksia tai eksomisekvensointia.
Uusien tautigeenien patogeenisyyden varmistamisessa ja tautimekanismien selvittami-
sessd vaaditaan paljon erityisosaamista ja tutkimusresursseja sekda luottamuksellista
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potilas-ladkdrisuhdetta sekd kliinisen genetiikan erityisosaamista sisdltdaen potilaita ja
perheité lahellad olevat perinndllisyyslaakarin konsuitaatiopalvelut.

4, Biopankkindkokulma. Yliopistosairaalamme yhteydessa toimivan biopankin nako-
kulmasta genomikeskuksen keskeisid tehtdvid olisi geneettistda tietoa koskevien
tietokantojen luominen ja yllapitaminen, asiantuntijuuden tarjoaminen ja tulevaisuuden
lisaarvopalvelujen kehittaminen esimerkiksi tietojen ja aineistojen etsimiselle ja
muodostamiselle, analysointipalveluille ja -alustoille ja tutkimusluvitukselle. Genomi-
keskuksen organisoituminen voisi tarjota myds mallin muun uudentyyppisen yksildiden
terveyteen liittyvdn tiedon tallentamiseen ja kdyttdoon. Taman tyyppistd dataa voisi olla
esimerkiksi digitaalinen patologia tai muu kuvantamistieto, syopakasvainten geneettisten
muutosten kartoitus, metabolomiikka ja epigenomitieto, joka voi osin olla terveyden-
huollon toimintayksikdiden tuottamaa, biopankkien tuottamaa tai yksittaisten tutkimus-
projektien tuottamaa (ndyteanalyysitietoa, jonka biopankit edellyttavat tutkimus-
hankkeiden palauttavan biopankkiin, mika rikastuttaa edelleen biopankkien aineistoja ja
mahdollistaa monipuolisten biologisen tiedon varantojen muodostumisen). Pelisaannot
niiden kdytolle ja sdilytykselle voitaisiin ainakin osin muodostaa genomikeskuksen
esimerkin pohjalta, mikali se osoittautuu kdytanndssa toimivaksi ratkaisuksi.

Anonyymia tietoa sisdltava viitetietokanta hyddyttaisi huomattavasti kaikkea geneettista
tietoa hyodyntavaa tutkimusta. Genomitietokannan ja genomikeskuksen kautta tutkijoilla
olisi kaytettdvissddn kotimainen ratkaisu tiedon tallentamiseen ja luvittamiseen seka
analyysiympaéristd, josta tietoa ei saa kopioitua tai siirrettya, mika tietoturvan ohella on
omiaan sdilyttamaan kansalaisten mydnteista suhtautumista.

5. Kansallisen genomikeskuksen rakenne ja sijainti? Lakiluonnoksessa tuodaan esille
vertailua muiden maiden genomitutkimushankkeita koskeviin kaytdntdihin mm.
seuraavasti: "1. Ruotsissa kansallista Genomic Medicine Sweden hanketta rahoitetaan
julkisin varoin, hankkeen toteutus perustuu kliinisen genomiikan tarpeisiin ja sen
tavoitteena on pyrkida turvaamaan yhdenvertainen hoito kaikkialla Ruotsissa. Strategiaa
edistetddn alueellisessa (lahinnd yliopistolliset keskussairaalat) yhteistydssd ja sen
avulla rakennetaan kansallista resurssia ja infrastruktuuria. Hanketta johtaa Karoliininen
Instituutti, joka tekee yhteistyotd yliopistollisten keskussairaalapiirien seka
maakuntien kanssa. 2. Sveitsissd tavoitteena on luoda uusi kansallinen infrastruktuuri
kliinisen tiedon (ml. genomitiedon) jakamista varten yliopistollisten sairaaloiden,
tutkimuslaitosten ja muiden organisaatioiden vélilld ja luoda paikallisia tietoturvallisia
tutkimusympadristoja. Verkostossa syntyvaa genomitietoa tallennetaan alueellisiin
kliinisen bioinformatiikan osaamiskeskuksiin, joilla on liitynta verkostoon osallistuviin
tutkimussairaaloihin ja yliopistoihin. Verkoston datakoordinaatiokeskus tukee ja
koordinoi kyseisia osaamiskeskuksia muodostaen valtiollisen tutkimusinfra-
struktuurin. 3. Iso-Britanniassa Genomics England toimii tiiviissa yhteistyossa NHS:n ja
yliopistojen kanssa. Tavoitteena on perinndllisten sairauksien nopea diagnosointi
integroimalla genomitieto kiintedksi osaksi terveydenhuoltoa. Liséksi tavoitellaan
eettisen ja lapinakyvan suostumukseen pohjautuvan ohjelman (uomista, tutkimuksen
edistamistd sekd alan teollisuuden kaynnistdmistd. Korkea tietosuoja ja -turva sekd
kansallinen intressi ovat 100 000 Genomes -projektin toteutuksen ytimessa. Englannissa
toteutetaan  parhaillaan  genetiikan laboratoriouudistusta, jonka yhteydessa
muodostetaan 4 - 8 keskuslaboratoriota, joissa tehdddan genomisia tutkimuksia. Kliini-
selld puolella on 13 genomiladketieteen keskusta”.
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Edelld esitettyihin muiden Euroopan maiden kaytantoihin peilaten myos Suomessa maan
eri puolille sijoittuva genomitutkimukseen liittyva asiantuntijuus ja resurssit tulee
hyodyntda mahdollisimman tehokkaasti koko vdeston hyvidksi. Suomen alueelliset
nakoékulmat huomioiden lakiluonnoksessa esitettyda yhteen paikkaan sijoitettavaa
genomikeskusta parempi vaihtoehto olisi kansallinen genomikeskus viiden yliopistollisen
sairaalan ja yliopiston asiantuntijoiden muodostamana osaamisverkostona, jossa olisi viisi
alueellista genomikeskusta ja yksi kansallinen koordinoiva genomikeskus, jonka
yhteydessd olisi kansallinen genomikeskusarkisto (vrt. Kansallinen syopakeskus,
FICAN = viisi alueellista syopakeskusta ja koordinaatioyksikkt). Kansallisen koordinoi-
van keskuksen viranomaistehtdviin sisdltyisivdt suositukset, valvonta, lausunnot seka
tietyt keskitettavat erityispalvelut mukaan lukien kansallinen geneettisten tutkimusten
eettinen tyoryhma sisdltden kliinisen genetiitkan asiantuntijan lisaksi ladketieteen
etiikan ja juridiikan asiantuntijat erityisen haasteellisia tilanteita varten (koskien esim.
erityistd pohdintaa vaativia geenitutkimuksissa esille tulevia sattumaldydoksia yms.).
Tallaisia tyoryhmid on mm. Hollannissa, jossa on todettu niiden todella tarkea merkitys
geenitutkimusten tulosten merkityksen, informoinnin ja tutkittavan tai hinen perheen-
jasenen oikeusturvan kannalta.

6. Muita huomioita. Geneettisten tutkimusten suorittamisen edellytyksida kasittelevan
luvun lainkohtien kerrotaan vastaavan bioladketiedesopimuksen geenitestausta koskevaa
lisapdytakirjaa. Esityksen yksityiskohtaisissa perusteluissa ilmoitetaan, ettd luku ei
koskisi tutkimustarkoituksessa tai biopankkitociminnassa suoritettavia geneettisia
tutkimuksia eikd farmakogeneettisid tutkimuksia, mutta lisapdytakirjan mukaan namakin
sisaltyvat siihen, jos tulevaa terveytta ennustetaan. Esityksen 2 § ja 3 § geenitestin
madritelma lisdksi antavat ymmartaa, ettd luvun lainkohdilla tarkoitettaisiin vain yhden
tai muutaman geenin kattavia laboratoriotutkimuksia, jolloin saddokset eivat ollenkaan
koskisi esimerkiksi kaikki geenit yhdella tutkimuksella kattavia genominlaajuisia
tutkimuksia. Toisaalta luvun pykéalissa puhutaan geneettisistda tutkimuksista, kuten
kuuluukin, koska olisi absurdia sdddelld vain suppeita tutkimuksia mutta jattdaa vield
enemman saantelyd tarvitsevat laajat tutkimukset sdantelyn ulkopuolelle, N&iltd osin
tasmennykset ja yhteensopivuustarkastelu lisapoytakirjan kanssa voisivat olla
tarpeellisia.

3 § 1) kohdassa genomitiedon madritelmassa voi ehkad jadada avoimeksi, kuinka pientd
osaa perimdsta kuvaava tietoa katsotaan genomitiedoksi, eli ovatko esimerkiksi
yksittaisen eméaksen muutoksetkin sitd ja koskeeko tallentamisvelvoite genomikeskukseen
niinkin vdhaista tietoa.

3 8§ Samoin kuin biopankkilain ehdotetussa uudistuksessa, toisiolakiin liittyva erottelu
tieteelliseen tutkimukseen ja kehitys- ja innovaatiotoimintaan aiheuttaa haasteita siing,
mihin raja ndiden kahden valilla vedetaan.

6 § perustelut: esityksen mukaan genomikeskus valvoo sinne toimitetun tiedon laatua ja
formaattia, mikd voi johtaa haasteisiin genomitiedon monista lahteistd johtuen, vaikka
tavoite yhdenmukaisista tietomuodoista ja metatiedoista onkin periaatteessa
kannatettava.
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Lakiesityksessa seka genomikeskukselle ettd Kansanelakelaitokselle on kaavailtu paljon
vastuita, joten oikea resursointi on syytda turvata. Samoin resursointimielessd tulee
huomioida myds muut tahot (esim. biopankit ja terveydenhuollon toimintayksikot, jotka
tosiasiallisesti ovat ne tahot, joita sekundairiloydoksien tietojen palauttaminen
kansalaisille koskee); pelkka genomikeskuksen antama neuvonta ja ohjaus eivat rita.

7 § 3 momentin mukaan genomikeskuksen johtaja ratkaisisi genomikeskuksessa ratkais-
tavat asiat, joista ei ole erikseen saddetty, eli hanella olisi erittdin suuri valta genomi-
keskuksen terveydenhuoltoa sivuavien tehtdvien suhteen. Johtajan tulisi siksi olla ladke-
tieteen lisensiaatti, muiden tieteenalojen edustajilla, kuten bioinformaatikoilla ja
biologeilla ei voi olla soveltuvaa patevyyttd potilaan asemaan tai terveydenhuollon
toimintaan vaikuttavien paatosten tekemiseen. Edellytyksena pitdisi lisaksi olla ladke-
tieteellisen genetiikan substanssiosaaminen ja kdytannon osaaminen ja mm. etiikan
asiantuntemus.

Ohjausryhmassa (8 §) olisi oltava kunkin yliopistosairaalan edustaja. Ohjausryhmassa
yhtend intressiryhmana biopankkien, yo-sairaaloiden, yliopistojen ja muiden laédke-
tieteellisen tutkimuksen toimijoiden ohella voisi olla myds potilasndakdkulma.

Genomikeskuksen, Kelan, toisiolupaviranomaisen, terveydenhuollon toimintayksikdiden
ja biopankkien rooleja, vastuita, rekisterinpitajyytta ja luovutuksista paattamista +
tallentamista tulisi selventaa, esim. 14 § perusteluosassa.

12 § heraa kysymys, mita genomitiedon elinkaarella tarkoitetaan.

Rekisterinpitdjan ja aiemman tietoisen suostumuksen mukaisten kayttotarkoitusten
muuttuminen kesken tutkimuksen voi aiheuttaa hammennysta,

15 § 4 momentissa mainitun siirtymaajan tallentamiselle pitdisi olla riittavan pitka,
vahintaan 5 vuotta.

19 § genomitiedon sdilytysajassa kannattaisi pohtia, onko rinnastus perinnollisyysladke-
tieteen asiakirjoihin pysyvaissailytyksen perusteena yhteensopiva EU-lainsdadddannon ja
kansainvalisten sopimusten kanssa. Lisdaksi kannattaisi huomioida, ettd pysyvaissdilytys
periaatteessa tarkoittaisi genomitietokannan vaatiman sailytystilan ja sen maksajilleen
aiheuttamien kustannusten loputonta kasvua, jota sailytystilan halpeneminen toisaalta
voi kompensoida.

20 § 2 momentin rajoitus, jonka mukaan genomitietoja saa kayttda vain siind tarkoi-
tuksessa mihin ne on saatu, vaikuttaa tarpeelliselta ja hyddylliselta, mutta sen todellisen
merkityksen arvioimiseksi tarvittaisiin selvennystd sen suhteen, milld tavalla tdssa tai
muussa laissa oikeastaan sdddetdan tai on tarkoitus sddtda poikkeuksista tdhidn
periaatteeseen.

Genomitiedon luovuttamiskiellon kerrotaan voivan olla mahdollista kohdentaa joko
yksittdiseen luovutustapahtumaan tai luovuttamiseen kokonaisuudessaan (26 § 1
momentti). Koska vaihtoehtoja on vain nama kaksi, jaa epaselvaksi, voisiko henkilo
esimerkiksi sallia luovuttamisen omaan terveydenhoitoonsa pysyvasti ja kieltad
luovuttamisen muihin tarkoituksiin tapauskohtaisesti, mika voisi olla toivottavaa.
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Genomitiedon kasittelya koskevan kiellon antamisen (27 §) voimassaoloaikaa tai peruut-
tamismahdollisuutta ei mainita, vaikka peruuttamismahdollisuuden tietysti taytyisi olla
olemassa, jotta todellinen mahdollisuus kasittelykiellon antamiseen olisi olemassa.
Oikeus tiedon poistamiseen olisi hyvda myos lisaksi olla, jos mahdollisuus siihen olisi
kansallisessa lainsdadanndssa mahdollista antaa.

34 8 2 momentti vaikuttaa hieman ylimaardiseltd, koska sama asia sisdltynee 1 ja 3
momenteissa mainittuihin vaatimuksiin.

37 § yksityiskohtaisissa perusteluissa kirjattu suositus, etta tulosten tai biologisen mate-
riaalin jatkokaytostda, kuten biopankkitutkimuksesta tai genomikeskukseen tallentami-
sesta, ei saisi antaa tietoa samassa yhteydessa kuin itse tutkimusta koskevaa tietoa,
vaikuttaa interventioon vaadittavan tietoisen suostumuksen toteutumisen kannalta
vahintdaankin ongelmalliselta.

Alaikdisten geneettisia tutkimuksia koskien esityksessd halutaan poiketa (39 § 2
momentti) yleisesti hyvaksytystd periaatteesta, jonka mukaan lapsille voidaan tehdd
geneettisid tutkimuksia vain silloin, kun niistd on heille valitontd hyotyd. Jos 2
tietojenkdsittelyyn perustuvaa geneettista profilointia tulevan terveyden eli aikuisidn
sairauksien ennakoimiseksi ja elamantapoihin puuttumiseksi, niin tama vaatisi tarkempaa
juridista, yhteiskunnallista ja eettistd keskustelua.

Lisaksi 39 § 5 momentissa halutaan 15 vuotta tayttaneelle antaa mahdollisuus minka
tahansa geenitestin tai genomitutkimuksen teettamiseen vanhempiensa tahdosta
riippumatta, siis myds aikuisialla vadjaamatta kuolemaan johtavien geneettisten sairauk-
sien ennustavaan testaukseen. 15-vuotiaat eivdt missddn tapauksessa ole kypsid teke-
maan paatoksia sellaisen tiedon hankkimisesta eivatka sellaista tietoa vastaanottamaan.

7. Yhteenveto. Edella esitetyn perusteella toteamme, etta hallituksen muuten ansiok-
kaaseen esitykseen genomilaiksi sisdltyy toimenpiteita, joiden seurauksena olisi
yksiloiden perusoikeuksien huomattava kaventaminen, Tama erittdin merkittava
nakokohta sekd edelld esitetyt muut ongelmat huomioon ottaen toivoisimme ylimmilta
laillisuusvalvojilta ja tietosuojavaltuutetulta sekd suurelta yleisélta huolellista
perehtymista ja myos julkista keskustelua liittyen esityksen juridisiin perusteisiin seka
silhen, missa maarin esityksen tavoitteet ovat realistisia ja keinot oikeasuhtaisia ja
demokraattisessa yhteiskunnassa hyviaksyttdvia tavoitteisiin ndhden.

Nyt valmisteilla oleva genomilaki on yksi merkittdvimmistd yksilon oikeuksia ja
tietoturvaa maarittavista laeista ja siten sen valmistelussa tulisi erittdin tarkasti
huomioida sekd juridiset ettd eettiset nakokohdat, joissa tarvitaan eri alojen erityis-
asiantuntijoiden osaamista, mutta myds kansalaismielipiteiden huomioimista siten, etta
genomilakiluonnoksen sisallostd olisi laajasti ja avoimesti informoitu kansalaisia ja
mahdollistettu julkinen keskustelu, ja naille olisi tarkeaa varata riittavasti aikaa.
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Genomikeskuksen rakennetta ja sijoittelua koskien olisi erittdin tarkedd vield pohtia
huolellisesti alueellisia ndkokulmia ja tasa-arvoista palvelujen saatavuutta Suomessa seka
korkeatasoista genetiikkaan liittyvaa tutkimusta Suomen viidessa yliopistollisessa sairaa-
lassa ja yliopistojen ladketieteellisissd tiedekunnissa. Edelld mainitut nakdkulmat tuli-
sivat parhaiten toteutumaan kansallisessa genomikeskuksessa, joka muodostuisi viiden
yliopistollisen sairaalan ja yliopiston osaamisverkostona, jossa olisi viisi alueellista
genomikeskusta ja yksi kansallinen koordinoiva genomikeskus, jonka yhteydessad olisi
kansallinen genomikeskusarkisto (vrt. Kansallinen sydpakeskus, FICAN = viisi alueellista
syopakeskusta ja koordinaatioyksikkd).

Oulussa 28.6.2018

IfI ot

JJaha Korpelainen
Vs. johtajayliladkari
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