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HALLITUKSEN ESITYS EDUSKUNNALLE LAIKS| GENOMIKESKUKSESTA JA GENOMITIETOJEN
KASITTELYN EDELLYTYKSISTA

Sosiaali- ja terveysministerié pyytda Pohjois-Pohjoismaan sairaanhoitopiirilta lausuntoa
hallituksen esityksestad eduskunnalle laiksi genomikeskuksesta ja genomitietojen
kasittelyn edellytyksista. Sairaanhoitopiirin asiantuntijat ovat perehtyneet lakiesityksen
sisaltoon ja sen vaikutuksiin sairaanhoitopiirille ja potilaiden asemaan. Asiantuntijoiden
muodostamaan nakemykseen perustuen Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiiri pyytaa
kunnioittaen saada ilmoittaa {ausuntonaan kohteliaimmin seuraavaa:

Vastustamme lakiesitysta tassa muodossaan, joskin lain sisdaltoon ja Genomikeskuksen
tehtaviin liittyvien muutosten jalkeen se voisi olla varauksin kannatettavissa.

Erityisesti tietojen siirtamisen Genomikeskukseen tulisi perustua nimenomaisesti
kysyttyyn suostumukseen, tietojen kasittelyn vastustamisen ja poistamisen tulisi olla
muutokset eivdt ole mahdollisia, hanke ja sen taustalla olevat lahtokohdat olisi syyta
arvioida kriittisesti uudelleen.

Kansantaloudelle ja -terveydelle koituvista hyddyista ei esitetd konkreettista arviota
vaan viitataan etaiseen tulevaisuuteen. Tasmentamatta on myds, mita kustannuksia
tasmaladaketieteen tavoitteet tayttavan genomitietorekisterin kerddminen
terveydenhuollosta Genomikeskuksen chjeistamana esimerkiksi sairaanhoitopiireille
aiheuttaisi.

Yksityiskohtaiset perustelut:

Kyseessa on nyt toinen kerta, kun Suomen valtio pyrkii genetiikkaa koskevalla
lainsdadannolla edistamaan kansanterveydellisid ja yhteiskunnallisia tavoitteita.
Edellinen kerta oli pakkosterilisaatiolain sdatdminen 1935. Genetiikkaa koskevan lain
tavoitteiden ja keinojen on tarkeda olla yleisesti hyvaksyttavid, perusteltuja ja
lapinakyvia.

Yksi lain keskeisista taustatavoitteista on toteuttaa yksilollistetyn ladketieteen eli
tasmalaaketieteen periaatteet. Yksilollistetylla ladketieteella tdssa tarkoitetaan
erityisesti sita, etta laaketieteellinen hoito ja ennaltaehkaisy suunniteltaisiin tai
sairastumisen riski maariteltaisiin perityn periman muutoksiin perustuen. Uskotaan siis,
etta jokaisella on perimassaan jotain terveyden kannalta tarkedd ja vaikka sellaista ei
juuri nyt tunnistettaisikaan, niin tasmaldaketieteen tutkimus mydhemmin sellaisia
loytaisi. Sita varten kaikki geneettinen ja muu tieto ihmisistd taytyy pystya keraamaan,
yhdistelemdan ja saattamaan tutkijoiden ja laakekehityksen saataville ja tutkimuksen
tulokset palauttaa potilaiden hoitoon.
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Tama ei valitettavasti ole mikaan uusi idea, vaan samanlaisia lupauksia alan
huippututkijayhteisé on esittanyt jo 20 vuoden ajan, mutta tutkimukseen
maailmanlaajuisesti sijoitetuista miljardeista euroista huolimatta mitdan kdytannon
laaketieteeseen vaikuttavia tuloksia ei ole tullut. Islannissa vaeston genomitieto kerattiin
jo vuosia sitten ilman, etta siita tiettavasti koitui kansanterveydelle tai kenellekdan
mitaan erityisempaa hyotya. Suurten lupausten ollessa edelleen tayttymatta tutkimuksen
jatkamiseen tarvitaan aina vain isompia aineistoja, joiden hankkimisen keinoksi esim.
tietoisesta suostumuksesta luopuminen, opt-out -menettelyt ja terveydenhuollon
valjastaminen tiedonkeruun valineeksi soveltuvat hyvin. lhmisten itsemadraamisoikeutta
ja oikeutta yksityisyyteen ehka jopa ajatellaan olevan valttamatonta heikentaa, jotta
tasmalaaketieteen tavoitteet voidaan saavuttaa.

Lakiesityksessd kuvaillut yksildlle ja terveydenhuollolle seka yhteiskunnalle koituvat
hyodyt perustuvat suurelta osin perustelemattomiin lupauksiin. Genomitietorekisterista
hyotyisivat ennen kaikkea tutkijat. Lakiesityksen kohta Vaikutukset kansantalouteen ja
kokonaistaloudellinen selvitys vaikutuksista (4.1.4) ei nadyta sisdltdvan mitdaan
konkreettista sisaltda, joskin todetaan, ettd keskitetysti tallennetun ja standardoidun
(s. 179, 2. kappale). Toistaiseksi ainoastaan Tanskassa on toteutettu tassa esitettya
muistuttava genomikeskus ja lainsdadantd, joiden seurauksista ei viela ole tietoa
yksityisten toimijoiden genomikeskuksen luomiseen ja toimintaan myontamia rahoituksia
ja lahjoituksia lukuunottamatta (s. 68-69).

Nama tavoitteet voivat olla hyvaksyttaviakin, mutta ne olisi huomioitava ihmisten
perusoikeuksiin puuttumisen oikeutusta ja esimerkiksi genomitietorekisterin paaasiallista
kayttotarkoitusta arvioitaessa.

Valtiollisen genomitietorekisterin perustaminen ja lakisaateinen tallennusvelvoite siihen
merkitsisivat sitd, ettd valtio ottaisi haltuunsa kaiken sen tiedon, mita kansalaisten
genomissa on kunkin yksilollisista ominaisuuksista, nykyisista ja tulevista sairauksista ja
sairastumisalttiuksista ja sukulaisuussuhteista. Yksityisyyden suojaa valtion suuntaan ei
enaa olisi.

Yhteiskunnallista keskustelua tasta linjauksesta tai siihen liittyvista eettisista
kysymyksista ei ole kdyty. Lakiesityksesta ei loydy viittauksia eettiseen pohdintaan.

1. Tallennusvelvoite

Lakisddteinen tallennusvelvoite terveydenhuollossa on epdeettinen ja tulisi korvata
tietoisella suostumuksella, joka koskisi syntyvan genomitiedon siirtamista
genomitietorekisteriin. Komission mukaan suostumusta olisi mahdollista kayttaa
sucjatoimenpiteena (s. 113 5. kappale) ja tdllainen suostumus nimenomaan olisi
suojatoimenpide yksilolle hanen yksityisyyden suojaansa kajoavaa valtiota vastaan.
Kasittely Genomikeskuksessa voinee silti perustua lakiin.

Esitetty tallennusvelvoite merkitsisi kdytannossa sitd, etta kun potilas terveydenhuollossa
tarvitsisi sairautensa diagnosointiin genominlaajuista tutkimusta, han joutuisi joko
hyvaksymaan kaiken analyysissa syntyvan genomitiedon tatlentamisen valtion
tietokantaan ja oletusarvoisen kayttamisen muihinkin tarkoituksiin, tai kieltdytymaan
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koke tutkimuksesta, jolloin hanta olisi hoidettava jollain muulla tavalla, jota luultavasti
ei ole. Vaikka potilaan antama suostumus naytteen ottamiseen ja geneettisen analyysin
suorittamiseen olisikin tietoinen, siihen kytketty suostumus tietojen tallentamiseen ja
kasittelyyn genomikeskuksessa ei tassa tilanteessa voisi olla vapaaehtoinen vaan
painostuksen alla annettu. Tama todenndkdisesti haittaisi erittdin paljon potilaiden
hoitoa heidan kieltaytyessaan diagnostisista laboratoriotutkimuksista. Lakiesityksen
mukaan vain 6 % ihmisista ei pida tarpeellisena, etta tallentamiseen kysytdan lupa (s.
201).

Kun potilaalle tehddan genominlaajuinen analyysi haettaessa vastausta johonkin
rajattuun kysymykseen, sen sivutuotteena syntyy tavattomasti muutakin tietoa. Koko
genomin laajuinen tieto sisaltdad kaiken informaation ihmisen geneettisista synnynnaisista
ominaisuuksista; esim. ulkonako johtuu lahes kokonaan geeneista; pienelld osalla
ihmisistad nakyy geenivirheitd, joista voidaan ennustaa tulevia vakavia sairauksia, joihin ei
valttamatta ole mitaan hoitoa; biologiset sukulaisuussuhteet paljastuvat (vaeston
laajuinen genomitietokanta sisaltaa taysin kattavan tietovarannon siitd, keiden isa on
joku muu kuin oletetaan ja kuka se on).

Genomitieto sisaltaa siis kaiken tiedettadvissa olevan (mutta ei kattavan) tiedon siitd
mista kukin on "tehty” ja mita hanelle tulee myéhemmin tapahtumaan. Kyse on aivan eri
laajuisesta ja tyyppisestéd tiedosta kuin esimerkiksi sairauskertomustiedot, eika niita voi
rinnastaa. Genomitiedon sdilyttamiseen liittyy erilaisia ja varmaankin vield
ennakoimattomia riskejd, jonka vuoksi ihmisilla tulisi olla tosiasiallinen oikeus paattaa
siita, sailytetaanko syntynytta genomitietoa valtion hallussa ollenkaan vai ei.

Jos tiedon tallentaminen olisi aidosti vapaaehtoista ja kasittelyn tavoitteet ja keinot
olisivat lapinakyvia ja yleisesti hyvaksyttyja, niin erityisesti Suomen kaltaisessa
tutkimusmyonteisessa maassa ihmisten olettaisi mielellaan antavan kayttaa tietojaan
myos tutkimukseen.

2. Kasittelyn vastustamisoikeus ja oikeus tulla unohdetuksi

Lakiesityksessd rajoitetaan tietosuoja-asetuksen mukaista vastustamisoikeutta
sanamuodolla "ei ole oikeutta rajoittaa variaatiotietojensa .. kasittelyd, jos niitd
kadytetadn toisen potilaan terveyden ja sairauden hoitoa tai sairauden ennaltaehkaisya
varten” (11 §). Perusteluissa viitataan kdytannossa hyvin harvoin vastaantulevaan
ongelmaan, jossa potilas ei halua informoida sukulaistaan hanella todetusta
geenivirheesta, mutta pykaldssa ei suinkaan puhuta "sukulaisesta” vaan "toisesta
potilaasta”. Lisdksi ilmoitetaan olevan todennakdistd, ettd "jokaisella on perimassaan
tietoa, josta on kdaytannon hyotya seka henkildlle itselleen, hanta hoitavalle lddkarille,
sukulaisille ettd vdeston terveyden edistamiselle laajemmin” (s. 118-119). Onko tama
ymmarrettavissa muuten kuin ettd jokaisella olisi perimédssaén jotain, joka on tarkeda
jollekin toiselle, joten kenelldkdan ei olisi vastustamisoikeutta?

Jos yksilolld on koko genomissaan yksi ainoa geenivirhe, jonka tietamisella olisi
merkitystd sukulaisille, niin han ei ilmeisesti voisi vastustaa sita, ettd koko hanen
genomitietoaan kasitellaan?

Tietosuoja-asetuksen 21 artiklan kchdassa 1 todetaan, etta kasittelya voi vastustaa
henkildkohtaiseen erityiseen tilanteeseensa liittyvdlld perusteella, mutta se ei onnistu,
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jos rekisterinpitdja voi osoittaa, ettd kasittelyyn on olemassa huomattavan tarkea ja
perusteltu syy, joka syrjayttaa rekisterdidyn edut ja vapaudet. Kun toisten potilaiden etu
lakiesityksessa nyt katsotaan niin tarkeaksi, ettd se syrjdyttaa rekisterdidyn omat edut,
niin eiko tamakin tarkoita sitd, etta Genomikeskus voisi aina vedota toisten potilaiden
etuun ja kasittelyn vastustaminen ei onnistuisi?

Henkilokohtaisen erityisen tilanteen vaatimus myds tekisi vastustamisyrityksista
poikkeuksellisia ja yhteiskunnalliseksi normiksi sen, ettd kaikki tieto on valtion hallussa.

Olisiko tietojen kasittelya tieteellisiin tutkimustarkoituksiin (mukaan lukien yritysten
tieteellisen tutkimuksin menetelmin harjoittama toiminta) todellisuudessa mahdollista
vastustaa, kun tietosuoja-asetuksen 21 artiklan kohdassa 6 todetaan, ettd oikeutta ei ole,
jos kasittely on tarpeen yleista etua koskevan tehtavan suorittamiseksi, ja
Genomikeskuksen kasittelyperusteeksi on valittu nimenomaan yleinen etu?

Tietosuoja-asetuksen 17 artiklan oikeus saada tietonsa poistetuksi (tulla unohdetuksi) ei
ilmeisesti sekaan voisi toteutua, jos Genomikeskuksella on kasittelyyn perusteltu syy,
kuten yleinen etu, toisten potilaiden etu ja tieteellinen tutkimus?

Naita olisi hyva selventdd, eli olisivatko vastustamisoikeus ja oikeus tulla unohdetuksi
todellisia ollenkaan, vai jo lahtokohtaisesti tietosuoja-asetuksen vastaisia, tai ainakin
Genomikeskuksen kumottavissa perusteluilla, jotka tassa lakiesityksessa sille valmiiksi
tarjotaan.

3. Yhdenvertaisuuden turvaaminen

Lakiesityksessd pidetdan tarkeana tavoitteena yhdenvertaisuuden turvaamista.
Yhdenvertaisuus ei kuitenkaan riipu genomitietorekisterin olemassaolosta vaan siita,
tehdaanko genomin laajuisia tutkimuksia vai ei. Ne voidaan tulkita ja hyddyntaa
yhdenvertaisesti ilmankin Genomikeskusta. Jos esitetddn, etta kaikkien taytyisi
yhdenvertaisesti paasta "hydtymaan” Genomikeskuksen palveluista, se edellyttdisi, etta
kaikille pitdisi tehdd genomisekvensointi, mikd merkitsisi yhteiskunnalle aivan valtavia
kustannuksia hyvin matalalla hyéty/panos-suhteella.

Lakiesityksessd ei ole lahdetty tarkemmin avaamaan sitd, mitd tasmalaaketieteen
tavoitteisiin riittavan kattavan genomitietorekisterin keradminen terveydenhuollosta
esimerkiksi sairaanhoitopiireille tulisi maksamaan, kauanko se kestdisi jos
genominlaajuisia tutkimuksia tehtaisiin vain silloin, kun niille on ladketieteellisesti
perusteltu tarve, ja mita silld konkreettisesti saavutettaisiin.

Genomikeskuksen perustaminen ei ole edellytys sille, ettd genetiikkaa ja genomitietoa
voidaan hyodyntaa terveydenhuollossa tehokkaasti silloin kuin ladketieteellisesti
perusteltua, vaan niin jo tapahtuu.

4. Asiantuntijaviranomainen

Genomikeskuksen tehtavista tulisi poistaa rooli kansallisena asiantuntijaviranomaisena
genomitiedon kasittelyd ja terveyteen liittyvid geneettisid analyyseja koskevissa asioissa.
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Lakiesityksen perusteluiden mukaan se voisi viranomaisena ohjeistaa palvelunantajia,
biopankkitoiminnan harjoittajia jne. koskien mm. genomitiedon kerdaamista,
tallentamista, tulkintaa, kayttoa ym. ja geneettisten analyysien suorittamista (s. 206-
207). Asiantuntijaviranomainen siis pystyisi suoraan vaikuttamaan esimerkiksi
palvelulaboratorioiden, terveydenhuollon toimijoiden ja tutkijoiden toimintaan ja
kilpailuasetelmiin.

Taman huomioon ottaen lakiesityksen perusteluissa yllattavankin avoimesti kuvaillaan,
kuinka viranomaisen asiantuntijoilla taytyy olla "pdivittain mahdollisuus olla
vuorovaikutuksessa kasvotusten” Helsingin Meilahden kampuksen asiantuntijoiden kanssa
ja kuinka Genomikeskuksen "hallinnollinen tai alueellinen eriyttdminen” muiden
palvelulaboratorioiden kanssa kilpailevasta HUSLAB:n Genomiyksikon (HUS:n ja FIMM:n
yhteisyksikko) "suurtehosekvensaattorin toiminnasta ei olisi pitkalld aikavélilla hyva
vaihtoehto” (s. 134-135).

Viranomaisen puolueettomuuden, vapaan kilpailun ja genominlaajuisten tutkimusten
ladketieteellisesti perustellun ohjeistamisen nakokulmasta (yksittdisen toimijan
taloudellisten ja tutkimuksellisten intressien edistamisen sijaan} edellisestd ilmenevia
visio vaikuttaa epaasialliselta.

Lakiesityksessa saadettava tallennusvelvoite, maksullisuus ja kopionpitokielto olisivat
myds omiaan haittaamaan palvelulaboratorioiden kilpailumahdollisuuksia ja voisivat
esim. estdd sekvensointipatveluiden alihankkimisen ulkomailta, jos palvelulaboratoriot
sielld eivat ndkisi genomilain pykaliin ja HUSLAB:n Genomiyksikdsta eriytymattéman
Genomikeskuksen maarayksiin mukautumista mahdollisena.

Genomikeskuksen sijoituspaikasta riippumatta vapaan kilpailun ja terveydenhuollon
itsesadtelyn pitdisi hyvin riittaa genetiikassa kuten muillakin ldaketieteen erikoisaloilla,
ja Genomikeskus voisi hyvin keskittya vain omaan toimintaansa eli esim. ottamaan
vastaan sellaista tietoa kuin muut toimijat katsovat parhaaksi tuottaa ja minka
ldhettdmiseen potilaat ovat antaneet suostumuksensa.

Genomikeskuksen ei pitdisi millaan lailla toimia terveydenhuollon palveluntarjoajana eika
antaa ihmisille henkilokohtaisia tuloksia tai neuvontaa esim. perinnollisyyshoitajan
valityksella.

5. Genomitiedon vastuullisen kayton ja yksityisyyden suojan turvaaminen

Palveluntarjoajia ja biopankkitoiminnan harjoittajia koskeva raakadatan kopionpitokielto
ja tallennusvelvoite eivat valttamatta lisaisi yksityisyyden suojaa ja genomitiedon
vastuullista kayttoa paljoakaan. Palvelutaboratorioiden kilpailuasetelmiin kohdistuvien
vaikutustensa lisaksi ne kuitenkin saisivat aikaan sen, etta missaan ei voisi olla sellaista
genomitietoa, joka ei olisi Genomikeskuksen prosessoimana viipymatta sivullisten
saatavilla toisiolupaviranomaisen kautta. Genomitiedon pitkaaikainen sailyttaminen
genomitietorekisterissa kaiken varalta ja sivullisten tarpeita varten lisdisivat riskeja.
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6. Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittaminen (5. luku)

Luku 5 vaikuttaa paasaantdisesti asialliselta ja tarpeelliseita Genomikeskuksen
perustamisesta riippumatta.

14 § 3 momentti avaisi ilman kunnolla perusteltua syytd mahdollisuuden siihen, etta
lapselle voitaisiin tehda geneettinen analyysi ilman, ettd tuloksilla olisi hanelle valitonta
hybtyd. Momentti olisi ehka syytd poistaa tai ainakin perustella tarkemmin, mita
konkreettisesti tarkoitetaan.

19 § tulisi korjata siten, etta geneettisen analyysin tuloksena syntyvadn genomitieton
siirtdmiseen Genomikeskukseen pyydettaisiin suostumus.

Oulu 27.6.2019

——

Paivi Laurila
Vs. johtajayliladkari
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