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LAUSUNTO LUONNOKSESTA HALLITUKSEN ESITYKSEKSI EDUSKUNNALLE LAIKSI
GENOMIKESKUKSESTA JA TERVEYTEEN LITTYVAN GENEETTISEN ANALYYSIN
SUORITTAMISEN EDELLYTYKSISTA

LAAKETIETEEN JA TERVEYSTEKNOLOGIAN TIEDEKUNTA 26.11.2021

Lausunto genomilakiluonnoksesta

Kiitamme mahdollisuudesta lausua luonnoksesta hallituksen esitykseksi eduskun-
nalle Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittami-
sen edellytyksista.

Vuonna 2015 julkaistussa kansallisessa genomistrategiassa tyoryhma esitti kan-
sallisen, kaikki toimijat yhdistavan Genomikeskuksen perustamista vastaamaan
valtakunnallisen genomitietokannan kehittamisesta ja useiden genomistrategiaan
sisaltyvien toimenpiteiden toimeenpanosta. Genomikeskuksen avulla terveyden-
huollossa syntyva genomitieto olisi mahdollista tallentaa keskitetysti genomitieto-
rekisteriin ja kayttaa myohemmin uudelleen terveydenhuollossa, kun ihmiselle ke-
hittyy uusia oireita tai sairauksia. Lakiehdotuksessa rajataan tieteellisessa tutki-
muksessa suoritettavat analyysit terveyteen liittyvien geneettisten analyysien ul-
kopuolelle, ellei havaintoa vahvisteta lisatutkimuksella, jossa tehdaan johtopaa-
toksia henkilon terveydentilasta tai geneettisesta kantajuudesta.

2 Nykytila ja sen arviointi

2.3.2. Genomitiedon tuottaminen ja tallentaminen terveydenhuollossa

Potilaan koko genomitiedon tallentaminen on kallista.

Menetelmien kehittyessa voi olla kuitenkin tarpeellista tuottaa data uudelleen, jotta
saadaan laadukkaampaa sekvenssia.

Suomen vaestohistorian takia tarvitsemme oman referenssiaineiston, jollainen on
jo talla hetkellad julkisissa SISu- ja GnomAD -tietokannoissa kliinikoiden ja tutkijoi-
den kaytossa.

2.3.4 Genomitiedon palauttaminen ihmisille

On tarkeaa, ettd EU-saantely mahdollistaa kansallisesti lisasuojatoimenpiteiden
asettamista, joilla voidaan valvoa suoraan kuluttajalle suunnattujen geenitestien
laatua.
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Epaselvaksi jaa koskeeko tama kappale koko genomin tai eksomien sekvenointia
tutkimusmielessa? Lisaksi tarvittaneen pieni tdsmennys kuuluvatko ns. geenipa-
neelitutkimukset Genomikeskukselle?

Kappaleessa on tarkeaa selkeasti ottaa kantaa jakoon tutkimus-/geenipankkitutki-
mus vs. diagnostinen geenitutkimus. Huomioitava on: jos geenitutkimuksia teh-
daan diagnostisessa mielessa, potilas saa niiden tuloksen.

3 Tavoitteet

Tavoitteet ovat hyvin perustellut ja selkeat. Niihin ei ole muuta kommentoitavaa.

4 Ehdotukset ja niiden vaikutukset

4.1.1-4.1.3 Genomikeskuksen perustaminen, hallinnollinen sijoituspaikka, orga-
nisaatio ja tehtavat seka alueellinen sijoituspaikka

Ehdotukset ovat kannatettavia ja hyvin perusteltuja. Olisi tarkeda saada Ge-
nomikeskukseen paras asiantuntemus, koska ala on nopeasti kehittyva. Peruste-
lumuistiosta ei kay selville, miten tama kaytannossa toteutetaan, ja miten henki-
|6ston tietotaitoa yllapidetaan.

Asiantuntijuutta on Genomikeskuksen toimintaymparistéssa ja perustelumuisti-
ossa ehdotetaankin verkostomallia. Genomikeskuksen toteutus ja kehittdminen
nojautuisivat olemassa olevien organisaatioiden varaan, mutta miten tama tapah-
tuu jaa epaselvaksi, esim.:

Genomikeskus ei nykyesityksen tietojen perusteella itse analysoi mitaan naytteita
vaan saa ne tutkimuksista. Epaselvaksi esityksessa jaa maksaako Genomikeskus
tuosta datasta vai miksi/miten se saa muiden tuottamaa tietoa.

Lisaksi lienee tarkeaa tasmentaa, onko Genomikeskuksella hallinta-/omistusoi-
keus geenidataan? Myykd keskus dataa tutkijoille tai firmoille? Eli mika on Ge-
nomikeskuksen ansaintalogiikka?

On hyva tasmentaa esitykseen, onko Genomikeskus myos kliinikoita ja potilaita
informoiva taho ja pyrkii tata kautta yhtenaistamaan hoitoa ja yksiléiden opastusta.
Tulee harkita voiko Genomikeskuksen kaltaisella toimijalla olla kaupallisia/talou-
dellisia tavoitteita ja niita varten tarvittavaa erillista byrokraattista porrasta.

Genomikeskuksen ohjausmallissa johtajavetoisuuden rinnalla/sijasta lienee syyta
harkita kullekin erikoisalalle paneelia, jonka yhteisella paatdksella ohjeistus tapah-
tuu. Yleisista kansallisista linjauksista paattaminen voi sopia huonosti johtajamal-
lin. Tasokkaaseen linjaamistydhon riittanee kettera ydinjoukko, joka tuntee alan
toimijat ja verkostot.
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Genomikeskuksen toimintaa tukisi Iaheinen toiminta esim. Finngen-tutkimushank-
keen ja sen muodostaman verkoston kanssa. Finngen on muodostunut Suomen
mittapuussa merkittavaksi geenitiedon kasittelijaksi ja tuottajaksi.

4.1.5 Suostumus geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksena
Tama kohta on hyvin perusteltu. Siihen ei ole huomautettavaa.

4.2 Paaasialliset vaikutukset

4.2.3-4.2.5 Muut yhteiskunnalliset vaikutukset
Ajankohtaisen tiedon valossa keskeiset hyodynnettavat kliiniset tutkimusalueet ja
ongelmakohdat on perusteltu riittavalla tavalla.

Riskiprofilointi ja riskiarviot ovat yleisissa sairauksissa nykytiedon valossa viela
epavarmalla pohjalla, taten naiden osuutta lain vaikutuksissa voisi keventaa.

Merkittavaa etua on mahdollista saavuttaa farmakogenetiikan alalla Genomikes-
kuksen toiminnassa, taman vaikutusten erittelya voisi esityksessa laajentaa ja tas-
mentaa enemman.

Sukupuolivaikutusten osalta voidaan todeta, ettd monogeeniset sairaudet ovat tar-
keita, mutta samalla harvinaisempia ja ndissa geenitesteja kaytetaan jo kohtalai-
sen kattavasti.

4.2.7 Yhdenvertaisuusvaikutukset
Nama on perusteltu hyvin ja riittavalla tavalla. Ei ole lisattavaa tahan.

5 Muut toteuttamisvaihtoehdot

5.12. Terveyteen liittyvat geneettiset analyysit
Lakiehdotus antaa mahdollisuuden valvoa kuluttajille suunnattujen geenitestien
ja muissa kaupallisissa (my®6s klinikoille tarjottavissa) laboratoriopalveluissa tar-
jottavien palvelujen laatua.
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