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Helsingin yliopiston lausunto

1. Yleisesti

Helsingin yliopisto kiittdd mahdollisuudesta antaa lausunto luonnoksesta hallituksen esitykseksi
genomilaista. Yliopisto lausuu lakiluonnoksesta seuraavasti:

Helsingin yliopisto pitaa tarke&an, etta suomalaisista tuotettua genomitietoa voidaan kayttaa
laadukkaasti ja monipuolisesti tutkimuksessa, terveydenhuollossa, koulutuksessa ja
innovaatiotoiminnassa genomistrategian ja terveysalan kasvustrategian mukaisesti. Tama tarjoaa
Suomelle mahdollisuuden hyddyntad vuosikymmenten investointeja kansalaisten hyvaksi. Oikein
suunniteltuna ja toteutettuna Genomikeskus voi olla kansallisesti ja kansainvalisesti merkittava
alan toimija.

On kuitenkin huomattava, ettd Suomessa geenitiedon tutkimuskayttoa ja hyédyntamista ei rajoita
niinkaan tiedon puutteellinen saatavuus kuin tutkimuksen puutteellinen rahoitus. Siksi genomilain
tavoitteiden toteutuminen edellyttad, ettd geenitutkimuksen julkista rahoitusta lisataan ja
genomikeskuksen resursointi jarjestetdan esimerkiksi kapitaatioperusteisesti muusta
rahoituksesta. Lakiluonnoksen perusteluissa pitaisikin kuvata selvasti lain taloudelliset vaikutukset
eri toimijoihin ja samalla varmistaa geenitutkimuksen rahoitus. Kaytanndssa geenitiedon
lAdketieteellisen merkityksen arviointi on osa laaketieteellista diagnostiikka ja hoitoa, joka yleensa
edellyttdd huomattavaa ladketieteellista patevyytta. Tulisi varmistaa, ettda Genomikeskuksella on
kaytossaan tarvittava eri laaketieteen erikoisalojen asiantuntemus.

Helsingin yliopisto toteaa, etta lakiluonnoksessa on vield tdssa vaiheessa ratkaisuja, jotka ovat
keskenaan ristiriitaisia ja jotka siksi jopa estavat lain 81 tavoitteiden toteuttamisen. Osa Helsingin
yliopiston alla olevista kommenteista on varsin kriittisia, mutta niiden toivotaan helpottavan
seuraavien versioiden laatimisessa. Helsingin yliopisto on lausunnossaan huomioinut Helsingin
yliopiston alaisen Suomen molekyylilaaketieteen instituutin (FIMM), FinnGenin sek& Biopankkien
osuuskunta Suomen ja HUS:n erilliset lausunnot.

Lakiluonnos sisaltaa rajoituksia ja toimintaratkaisuja, jotka eivat huomioi nopeasti kehittyvaa alaa
ja jotka painvastoin perustuvat perinteiseen tai juuri nyt tarjolla olevan teknologian kayttéon ja
kontrollointiin. N&in Kirjattuna voidaan paatya tilanteeseen, jossa Genomikeskuksen tarjoamien
palveluiden tuotto vaarantuu tai tulee jopa mahdottomaksi. TA&ma puolestaan johtaa siihen, etta
varsinaiset suomalaisista aineistoista tehtavét kansalliset ja kansainvéliset genomianalyysit
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tehdaan alkuperaisia tutkimusaineistoja yhdistamalla Genomikeskuksen ulkopuolella
jatkotutkimuksina. Tama vaarantaa Genomikeskuksen hyvat tavoitteet.

Helsingin yliopisto ndkee haasteena mygds sen, etta lakiluonnos yhdistdd samaan kokonaisuuteen
Kliinisessa diagnostiikassa tuotetun genomitiedon ja tutkimustoiminnassa syntyneen
genomitiedon. Ajatus on sindnsa tavoiteltava, mutta Kantaan sijoitettava yksildkohtainen
genomitieto kliinista jatkokayttéa varten on tarpeiltaan ja laatuvaatimuksiltaan taysin toisenlainen
kuin tutkimustoimintaan kaytettava genomitieto. Siksi niité ei pida niputtaa toiminnallisesti kaikilta
osin yhteen. Tama tutkimustiedon ja kliinisesti tuotetun tiedon niputtamisen ongelma vaikuttaa
lahes koko lain kaytanndn soveltamiseen ja on lain teknisen kirjoittamisen kannalta hankalin
haaste. Tutkimukseen ja kliiniseen diagnostiikkaan tuotetun genomitiedon primaariset
kayttoésovellukset ja tavoitteet ovat erilaisia ja vaativat siksi erilaisia ratkaisuja. Taméan tosiasian
huomioiminen olisi tarke&a.

Lakiluonnoksen haaste on my6s siind esitetty tietotekninen ratkaisu, joka on turhan rajoittava ja
eparealistinen. Tietoteknista ratkaisua ei ehka pitaisikdan maarittaa laissa luonnokseen kirjatulla
tarkkuudella: ala etenee erittdin nopeasti ja mika tahansa nyt tehtava maéarittely vanhenee
nopeasti. Vaihtoehtoisessa ratkaisussa tietotekniset ratkaisut alistettaisin Genomikeskuksessa
toimivalle erilliselle asiantuntijaryhmalle, jossa olisi useampien organisaatioiden edustus (esim.
KELA, STM, OKM, CSC, Biopankkiosuuskunta) tarvittavilla muilla asiantuntijoilla tdydennettyné.
Tama asiantuntijaryhma esittelisi ratkaisut Genomikeskuksen ohjausryhmalle, joka tekisi
paatdksen kulloisestakin IT-ratkaisusta ja toteuttajista mahdollisen kilpailun kautta. Tavoitteet,
kuten tietoturvallisen ympariston kaytto, pitaa kirjata lakiin, mutta sen teknista toteutusta tai
sijoitusta ei pida kirjata siten, etta se kaytannodssa estaa Genomikeskukselle asetettujen
tavoitteiden toteutumisen.

Ajatus siitd, ettd genomitiedoista ei olisi kopioita ja niista olisi olemassa vain yksi alkuperaiskopio,
on eparealistinen. Ajatus lienee lahtoisin siitd, etté on yksi validoitu, laatukriteerit tayttava
referenssikopio tutkimusten ja kliinisten sovellusten yhdenmukaistamiseksi. Toisena tavoitteena
lienee ollut taloudellisuus: ettei isojen, identtisten tiedostojen tallennuksesta maksettaisi moneen
kertaan. Kolmantena tavoitteena lienee ollut, ettéa ulkomailla sekvensoidut/genotyypitetyt tiedot
myds tallentuvat Suomeen hallitusti. Lahtékohtana on tuskin ollut regulatorinen tarve, vaan
laadun varmistaminen ja kustannustehokkuus. Vaikka perustavoitteet ovat toiminnallisestikin
valideja, liian yksityiskohtaisesti sdadettyna tama kuitenkin johtaa jarjestelmén
toimimattomuuteen ja lisaksi EU:n sisalla tapahtuvan tiedon liikkuvuuden estymiseen. Ei
mydskaan ole realistista, etta tutkimusprojekteissa kansainvalisissa yhteistéissa ulkomailla ja
ulkomaalaisella rahalla tuotetut genomit tuhottaisiin ulkomailla, ja niiden ainoa kopio olisi
Suomessa. Sen sijaan datan luovuttamista kolmansille osapuolille voidaan rajoittaa.

Ehdotuksen perusteella muodostettavan genomitietorekisterin ja kayttopalvelun rekisterinpidon
vastuut ja kayttboikeuksien myonto jadvat esityksen perusteella epaselviksi. Monimutkainen
jarjestelma todenndakoisesti vaikeuttaisi kaytanndssa yksittaisten tutkijoiden ja muiden
tiedonkayttgjien toimintaa. Lisaksi Helsingin yliopisto toteaa, ettd esitetyn genomilain suhde
biopankkilakiin on epaselva.

Il Yksityiskohtaisemmat kommentit:

1. Luku

81: Lain tavoitteet on paaosin hyvin kirjattu ja niiden tulisi nykyista selvemmin ohjata lain muita
osia. Puuttuva tavoite on genomitiedon hyédyntaminen koulutuksessa.

82: Soveltamisalan 4 kohdan termi "geenitesti” on tassa yhteydessa epaselva ja sita kaytetdan
my6hemminkin tekstissa erilaisissa tarkoituksissa, joista on vaikea hahmottaa, mita geenitesti eri
kohdissa tarkoittaa.



84: Geenitestin kasite on tassékin epaselva, vaikka sita selitysosassa pyritddnkin avaamaan.
Tasséa kohdassa tulisi tismentéaa, mita "laboratoriotutkimuksella” tarkoitetaan (onko se
tutkimuslaboratorio, kliininen laboratorio vai kuluttajalle suoraan suunnattuja palveluita tuottava
laboratorio).

2. Luku

86, Momentti 1: Ehdotetaan lisattavaksi, ettd "tulisi edistdd genomitiedon kayttoa
terveydenhuollossa, tieteellisessa tutkimuksessa, koulutuksessa, seka kehittamis- ja
innovaatiotoiminnassa”. Koulutuksen sisallyttaminen olisi tarkeéa ja realistista, mikali
henkilotietosddnnokset sen sallivat.

Momentti 3: kohdasta puuttuu asian ydin, eli "luovuttaa genomitietoa terveydenhuoltoon,
tutkimukseen, koulutukseen, seké kehittdmis- ja innovaatiotoimintaan”. Tieto pitaa luovuttaa
tietoturvalliseen ymparistoon.

3. Luku

815, Momentti 1: "...vain yksi alkuperainen tunnisteella yksiloity kappale”. Tama ajatus on
eparealistinen ja jopa virheellinen. Samasta henkilésta on voitu suorittaa useampi
genomitutkimus, joiden kattavuus voi olla erilainen. Siksi jaa epaselvaksi, miten paatetddn mika
"kappale” poistetaan. Lisaksi eri analyyseihin tarvitaan kopioita jopa Genomikeskuksen sisalla,
joten téllaista rajoitusta ei kannattaisi lakitekstiin tehdd. Ehdotetaan muotoilua, etta "....tavoitteena
on, ettd kustakin yksilostd on mahdollisten alkuperaiskappaleiden lisaksi yksi hyvin kuratoitu
referenssikappale”. Lisdksi on epaselvaa, mita tarkoitetaan ilmaisulla "alkuperainen kappale” el
mitd sekvenssitiedon tai genoyypitystiedon tuoton vaihetta talla tarkoitetaan. Huolena on, etta
viranomaiset tulkitsevat kasitteita eri tavoin.

Momentti 2 on tarked selvennys.

§18: Kansanelakelaitoksen rooli vaatisi tarkennusta. Kuten ylla on todettu, voi olla mielekasta etta
Kliinisessa diagnostiikassa syntyneet genomitiedot tallennetaan Kantaan, jotta niitten kaytettavyys
terveydenhuollossa on turvattu koko maassa riippumatta siitd missé genomitieto on tuotettu.
Tama ei kuitenkaan voi olla ratkaisu massiivisten tutkimustiedostojen sdilytykselle,
puhumattakaan siitd, etta se soveltuisi niiden analysoimiseen. Tama on kriittinen haaste. Jos
tavoitteena on, ettd Genomikeskuksesta tulee tutkimusta palveleva organisaatio, on olennaista,
ettei laissa maariteta missa ja mika organisaatio huolehtii tiedon fyysisesta tallentamisesta ja
varsinkaan sen laskentaymparistosta. Tama tulisi olla Genomikeskuksen keskeinen
arviointitehtava, jotta kulloisetkin teknologian mahdollisuudet kaytetaan hyvaksi tietoturvallisen ja
kustannustehokkaan analysoimisen mahdollistamiseksi. On eparealistista, ettd KELA:n
tietokoneet pystyvéat niihin laskenta-analyyseihin, joita moderni genomitutkimus kayttaa. Olisiko
KELA:an suunniteltu tietotekninen kokonaisuus kykeneva ottamaan kansainvalisia tiedostoja (niin
akateemisilta kuin teollisilta yhteistydkumppaneilta) hallinnoitavaksi ja tarjoamaan niille
laskentaympariston silloin kun ne yhdistetddn suomalaisiin aineistoihin? Muissakin projekteissa
maailmalla suunnitellaan suljettuja jarjestelmia, mutta ne tahtaavat joustavampiin ratkaisuihin ja
mahdollistavat kaupallisten, tietoturvallisten palvelutuottajien kayton.

Konkreettisena ehdotuksenamme on, ettd Genomikeskukseen perustetaan rippumaton
asiantuntijaryhma, joka suunnittelee ja arvioi genomitiedon kaytannon tietoturvalliset sailytys- ja
laskentamahdollisuudet vuosittain ja antaa ehdotuksensa ohjausryhmalle. Téhan ryhmaan
kuuluisivat edustajia tarpeellisista organisaatioista kuten esim. KELA, STM, OKM, CSC,
Biopankkiosuuskunta ja alan muita, tarpeen tullen ulkomaisia, asiantuntijoita. Tekniset tarpeet ja
ratkaisut kehittyvat niin nopeasti, ettei lainsdadanto voi pysya muutosten tasalla.



4. Luku

Myo0s tassé luvussa kliinisessa tilanteessa ja tutkimustilanteessa keratty tieto olisi hyva eritella.
Jaa epaselvaksi, miten biopankkisuostumuksella keratyista naytteista tuotetun genomitiedon
suhteen toimitaan 822 viitatun informointivelvollisuuden suhteen.

825, Momentti 3: "variaatiotiedot on pseudonymisoitava ennen niiden luovutusta tieteelliseen
tutkimukseen”. Tassa on epaselvaa, kuinka fenotyyppitieto, joka voi tulla monista eri lahteista,
voidaan yhdistda genomitietoon, jos genomikeskuksen data aina pseudonymisoidaan tutkimusta
varten. Fenotyyppitietohan voi tulla rekistereista, aikaisemmista tutkimuksista ym., eli jonkun
taytyy kasitella henkilétunnisteita (tai aikaisempia analyysikoodeja) niin, etta fenotyyppi- ja
genotyyppitieto voidaan yhdistaa. Tama kohta vaatisi selkeyttamista.

§28: Momentti 1: "...henkil6lle on tarjottava mahdollisuus saada geneettistd neuvontaa”. On
epaselvad, viitataanko tasséa diagnostisiin analyyseihin vai myds tieteellisessa tutkimuksessa
tuotettuun genomitietoon. Tassa pitdisi selventaa, kuinka neuvonta olisi toteutettavissa.

§29: Tassa puhutaan tietoturvallisesta kayttdymparistdsta, jota Genomikeskus yllapitad, mutta
luvun 3 818 kuvataan, miten KELA yllapitda tatd. Momentti 3 tulisi muuttaa tai poistaa "muita
genomitietoja kuin viitetietoja ei voi luovuttaa kasiteltdviksi 1 momentissa tarkoitetun
kayttéympariston ulkopuolelle”. TAma tulisi muuttaa niin, ettd "voidaan luovuttaa vain
Genomikeskuksen arvioimaan turvalliseen kayttoymparistoon”.

5. Luku

Geneettinen tutkimus olisi hyva maarittad, koska muuten luvun sisaltdéd on vaikea arvioida. Mm.
ennustavan geneettisen testauksen kohdalla on epaselvaa mitd termeilla tassé yhteydessa
tarkoitetaan. 836 "Terveyteen liittyva tarkoitus” on liian lavea ja epéatarkka maarittely.

Jari Niemela
Rehtori

Riikka Palonkorpi
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