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Hallituksen esitysluonnos hallituksen esitykseksi eduskunnalle laiksi
Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen
edellytyksista

Suomen Laakariliitto

Suomen Laakariliitto kiittad mahdollisuudesta lausua otsikon esityksesta.

Esitysluonnoksen mukaisessa laissa saadettaisiin genomikeskuksesta ja terveyteen liit-
tyvien geneettisten analyysien suorittamisen edellytyksista. Genomitietorekisterista saa-
dettaisiin vasta myohemmin.

Laakariliitto katsoo, etta vaikka em. erottelu ja eri aikataulu on ymmarrettadva genomitie-
torekisterin vaatimien lisdvalmistelujen vuoksi, se vaikeuttaa kokonaisuuden hahmotta-
mista. Liséksi kokonaisuuden hahmottamista vaikeuttaa se, ettd lakiesitykseen olennai-
sesti liittyva biopankkilaki ja toisiolaki ovat arvioitavana ja niitd tultaneen muuttamaan.
Samaan aikaan ollaan myds paivittamassa genomistrategiaa. Tasta herdd kysymys, pi-
taisikd ensin saada péivitetty ja selked genomistrategia ja vasta sitten tehdd strategian
mukaiset toimenpiteet mukaan lukien tarvittavien lakien sdatdminen?

Kokonaisuuden keskeneraisyys vaikeuttaa myds potilaiden/ndytteen antajien mahdolli-
suutta ymmartad, mihin kaikkeen he suostuvat, jos esimerkiksi antavat suostumuksen
biopankkinaytteen ottamiseen. Kytkokset biopankkindytteiden ja genomitiedon keraami-
sen ja tallentamisen seka toisiolain mukaan sallitun hyédyntamisen valilla eivat ole sel-
keitd alan ammattilaisillekaan, saati sitten véestdlle yleensa. Perinndllisyyslaaketieteen
erikoislaakarit ovat esittdaneet huolen potilaan itsemaaraamisoikeuden toteutumisesta,
kun yksilon koko perim& on tallennettu ja sen tulevaa kayttba potilas ei voi tietda eika
hallita. Liitto korostaa, ettd genomitiedon hyddyntdmisen vastapainona on vaeston luot-
tamuksen sailyttdminen tietojen turvalliseen sailyttamiseen ja sellaiseen kayttdon, minka
kukin henkild on valmis hyvaksymaan.

Hallituksen esitysluonnoksen tekstit genomitiedon rinnastamisesta yhtaalta rekisteritie-
toon (jonka kayttamiseen ei tarvita suostumusta) ja toisaalla taas EU:n tietosuoja-
asetuksen tarkoittamaan erityisiin henkilétietoryhmiin kuuluvana tietona, jonka kasittelyn
perusteista on saadetty asetuksessa ja joka paasaantoisesti edellyttda henkilon suostu-
musta, herattdvat kysymyksid. Eri kasityksia nayttdad olevan siitd, onko genomitiedon
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anonymisointi mahdollista ja milta osin. Naitd asioita tulisi viela selventaa esityksessa
kansantajuisesti ja yhtenaisesti.

Genomikeskus

Ehdotetun lain 2 luku sisaltdd sddnnokset genomikeskuksesta, joka toimisi itsendisené
yksikkoéna Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksessa. Genomikeskus voisi hyvin toteutues-
saan tuoda mahdollisuuden kansalliseen koordinaatioon ja parantaa potilaiden diagnos-
tikkaa yhteisen varianttitietokannan myota. Sen perustamiseen liittyy kuitenkin viela alla
kuvattavia kysymyksia, minka vuoksi Laakariliton ndkemyksen mukaan genomikeskuk-
sen tarvetta ja kerdttdvan genomitiedon laajuutta olisi syyté vield tarkemmin selvittaa.

Geenitutkimuksia on jo pitkd&dn kaytetty harvinaissairauksien diagnosoinnissa.
Genomitiedosta on hyétya tiettyja ladkehoitoja suunniteltaessa ja tata tietoa voitaisiin
hankkia ja hyddyntaa nykyistd enemman. Myds sydpasairauksissa on joitakin harvinaisia
periytyvia sy6patyyppeja, joissa perimén selvittdmisestd on hyotyd. Kuitenkin suuri osa
syOpdasairauksista on uusia mutaatioita, joissa geenitiedosta ei ole vastaavaa hyotya.

Tutkimukset ja tiedon tallentaminen on tahan asti hoidettu yliopistosairaaloiden perinnél-
lisyyspoliklinikoilla. Perinndéllisyysneuvontaa ovat sdddelleet pitkalti kansainvéliset suosi-
tukset ja toisaalta erikoisalan sisalla sovitut k&ytannot. Olisiko Genomikeskuksessa riit-
tdva osaaminen ja asiantuntemus antaa naita ohittavia kansallisia ohjeistuksia, ja milta
osin sellaiset olisivat tarpeen? Yliopistosairaaloiden perinnéllisyyslaaketieteen ja harvi-
naissairauksien yksikdiden osaaminen on keskeisté jatkossakin ajatellen potilaiden hoi-
toa. Siksi tulisi pohtia kohdennetaanko lisaresurssit genomikeskukseen vai sairaaloiden
yksikoihin, jotka hoitavat ja tapaavat nama potilaat ja heidan perheenjasenensa. Onko
genomikeskuksen perustamista vs. nykyinen toiminta arvioitu saavutettavissa olevan
terveyshyoddyn ndkodkulmasta?

Hallituksen esitysluonnoksessa mainitaan, etta genomitiedon hyoédyntaminen yleisten
sairauksien, kuten sepelvaltimotaudin, diabeteksen ja monien sydpien ennaltaehkaisys-
s& on yksi tulevaisuuden terveydenhuollon suurista mahdollisuuksista. Nykytiedon va-
lossa nayttaa kuitenkin siltd, ettd genomitiedon osuus kansansairauksien ennaltaehkai-
semisessa on jaamassa odotettua vahaisemmaksi. Kansantautien tavalliset riskitekijat
tupakointi, ylipaino, sukulaisten valtimosairaudet ja perusseulonnat kuten verenpaineen
ja kolesterolin mittaus antavat jokseenkin yhta hyvan riskiarvion ja perusteet terveysneu-
vonnalle kuin mita genomitieto antaisi. Laakariliitto katsoo, ettd genomitiedon kerdami-
sessé ja kAytdssa tulisi panostaa niihin toimenpiteisiin, joissa siité on lisdarvoa.

Esitysluonnoksen mukaan tavoitteena on, ettd genomitietoon perustuva riskitieto saa-
daan terveydenhuollon arkikaytt6on ja ettd terveydenhuollon ammattilaiset voisivat aktii-
visesti ohjata genomitiedon hyddyntamista Genomikeskuksen asiantuntijatuella. Samoin
todetaan, etta talla hetkella Suomessa on vain vahan perinnéllisyyslaéketieteeseen tai
kliiniseen genetiikkaan erikoistuneita laakareitd. Laakariliiton tietojen mukaan tyoéikaisia
perinndllisyyslaaketieteen erikoislaakareitd on hieman alle viisikymmenta. Genomitiedon
tulkinta ja potilaan informointi vaatii syvallistd osaamista, eika ole realistista olettaa, etta
jokainen Kliinikko pystyisi taman lisatehtavan ottamaan oman erikoisosaamisensa lisak-
si. Potilaalla on oikeus saada osaavaa tulkintaa ja tukea genomitutkimuksen tuloksista.
Jotta lakiesityksen hahmottelema genomitiedon laajempi hyddyntdminen toteutuisi, 14&-
kérit tarvitsisivat systemaattista koulutusta ja tietojen paivitystd osana perus- ja jatkokou-
lutusta sekd my6hemmin urallaan kehittdessdan osaamistaan.
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Ehdotuksen mukaan genomikeskuksen perustaminen rahoitettaisiin kansallisia osaa-
miskeskittymid koskevalta talousarviomomentilta 33.03.25. Esitykseen ei sisally euro-
maaraista arviota genomikeskuksen aiheuttamista kustannuksista. Esitykseen ei myos-
k&an sisélly arviota genomitiedon laajemman hyddyntdmisen edellyttdmasté terveyden-
huollon ammattihenkildiden koulutuksen kustannuksista. Néita voi toki olla vaikea arvioi-
da, mutta olisi hyva, jos esitys sisaltaisi jonkinlaisen arvion tarvittavasta henkildomaarasta
ja osaamisen lisdamistarpeiden kustannuksista verrattuna nykyiseen. Laakariliitto esittaa
huolensa siita, ettd osa jo perustetuista, tdhan kokonaisuuteen jollain tavalla liittyvista
toimijoista kuten kansallinen syopakeskus (FICAN), palveluvalikoimaneuvosto, THL:n
laaturekisterit ja Findata karsivat resurssivajeesta. Miten turvataan sen vision toteutumi-
nen, jota lakiesitys osaltaan toteuttaisi, jos nykyisillekaén toimijoille ei riitéd tehokkaan
toiminnan edellyttdmia resursseja?

Laakariliitto kiinnittd& huomiota siihen, etta esitysluonnoksen péaasiallisessa sisallossa
kerrotun mukaisesti lain tarkoituksena on tukea genomitiedon vastuullista, yhdenvertais-
ta ja tietoturvallista kayttoéa ihmisten terveyden hyvéaksi. Vastaavaa sanamuotoa ei Kui-
tenkaan ole kaytetty ehdotuksen 1 §:ssa eika sen yksityiskohtaisissa perusteluissa. Liitto
pitda tarke&nd, etta laki tukee my6s genomitiedon tietoturvallista kdytt6a ja esittda sanan
lisddmista pykalatekstiin.

Geneettisten analyysien edellytykset

Terveyteen liittyvien geneettisten analyysien suorittamisen edellytyksista saadettaisiin
lain 3 luvussa. Laakarilitto kannattaa lainséddanndn kehittdmista taltd osin ja pitaé eh-
dotettuja sdannoksid paasdantoisesti hyvaksyttavind. Yksilon itsemaaradmisoikeuden
nakokulmasta pidamme tarkeana esityksen mukaista suostumusedellytystd geneettisten
analyysien suorittamiseen. Kannatettavaa on, ettd suoraan kuluttajille tarjottavat geneet-
tiset tutkimukset tulisivat lain my6ta saatelyn ja valvonnan piiriin. Naemme hyvana mydos,
ettd laki koskisi kaikkia toimijoita. Lisdksi myodnteista on, etta perinndllisyysneuvontaa
saisi antaa vain terveydenhuollon ammattihenkil®.

Lakiehdotuksen 7 8:n 5 momentissa saddetddn geneettisen analyysin tekemisesta kiire-
tilanteessa ilman potilaan suostumusta tai hanen informointiaan. La&kariliitto katsoo, etta
henkil6d/potilasta tulisi informoida jalkikateen tehdysta geneettisesta analyysista. Ehdo-
tamme saanndksen sanamuotoa muutettavan seuraavasti:

7 8 5 mom: Terveyteen liittyva geneettinen analyysi voidaan suorittaa henkil6lle ilman
edella tarkoitettua suostumusta ja selvityksen antamista, jos suostumusta ei asian Kii-
reellisyyden ja henkilon terveydentilan vuoksi voida saada ja analyysin tuloksesta on
odotettavissa merkittavaa valitonta hyotya henkilon terveydelle. Henkilblle on jalkikateen
annettava tarvittava selvitys ja tieto tehdysté geneettisesta analyysista.

Yhteenvetona

Genomikeskuksen perustaminen on osa isoa ja monimutkaista kokonaisuutta. Taman
kokonaisuuden vaikutusarviointi ja mahdollisten riskien tunnistaminen on vaikeaa, kun
genomistrategian paivitys on vield kesken ja olennaisen muun s&adéspohjan paivittami-
nen (mm. toisiolaki, biopankkilaki) on viela kesken. Olisi tarkeaa arvioida uudistuksen
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kokonaiskustannukset ja pohtia resurssien kohdentamista suhteessa esimerkiksi kansal-
lisen syopakeskuksen voimavaroihin.

Ystavallisin terveisin

Tuula Rajaniemi Heikki Parnanen
puheenjohtaja johtaja
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