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

Sosiaali- ja terveysministeri6 pyytaa Suomen Kuntaliitolta lausuntoa lakiehdotuksesta, jossa
esitetdadn perustettavaksi Kansallinen genomikeskus ja saadettavaksi terveyteen liittyvan
geneettisen analyysin edellytyksista.

Kuntaliitto on aiemmin antanut lausuntonsa hallituksen esitysluonnokseen genomilaiksi.
Jatkovalmistelussa genomilainsaadannostd on eriytetty genomikeskuksen perustamista ja
terveyteen liittyvda geneettistd analyysia koskeva sdadantely omaksi lakiehdotuksekseen. Mahdollista
kansallista genomitietorekisteria koskeva lakiehdotus annetaan myohemmin.

Kansallisen genomikeskuksen perustaminen
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Ehdotus genomitiedon hyodyntamista terveydenhuollossa ja tutkimuksessa edistavaksi ja naissa
asioissa neuvoa antavaksi kansalliseksi asiantuntijaviranomaiseksi on tarpeellinen. Lain tavoite
genomitiedon vastuullisesta ja yhdenvertaisesta kasittelysta on kannatettava. Genomikeskuksen
toimivaltaa olisi kuitenkin tarpeen selventaa.

Lakiluonnoksessa genomikeskuksen tehtadviksi ehdotetaan asiantuntijaviranomaisena toimimista ja
kansainvaliseen toimintaan osallistumista toimialallaan. Lain perusteluissa genomikeskuksen
toimivalta on kuitenkin kuvattu laajaksi, sisdltden kansallista ohjeistusta sekd geneettisten analyysien
arviointia esimerkiksi validiteetin ja kustannusvaikuttavuuden osalta.

Erilaisten arviointien ja tietotuotteiden luominen tukee olemassa olevien terveydenhuollon
ohjaukseen osallistuvien viranomaisten, kuten Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen ja
Palveluvalikoimaneuvoston, toimintaa. Samoin vdestoélle suunnattu tiedottaminen esimerkiksi
markkinoilla olevista ns. “kuluttajatesteista" on tarpeellista. Genomikeskuksen perustamisen
yhteydessa tulisi kuitenkin varmistaa, ettei uuden asiantuntijaviranomaisen toimivallasta aiheudu
kansallisen ohjeistuksen paallekkaisyytta ja terveydenhuollon ohjauksen monimutkaistumista.

Viranomaisohjeiden antamisen sijaan Genomikeskuksen tulisi toimia tietoa tuottavana
asiantuntijaviranomaisena esimerkiksi suhteessa biopankkitoimintaan, |adketieteellisen tutkimuksen
eettisiin nakokohtiin seka yksilollistetyn terveydenhuollon kehittamiseen ja menetelmien arviointiin.

Genomikeskuksen johtajalle ehdotetaan merkittavaa ratkaisuvaltaa genomikeskuksen toimialalla.
Paatosvallan selventaminen johtajan operatiivisen tason ratkaisujen ja korkean tason
asiantuntijaryhman periaatelinjausten valilla tukisi verkostomaisen toimintatavan tavoitetta ja
toiminnan yhteensovittamista terveydenhuollon kansallisen ohjauksen kokonaisuuteen.

Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin edellytykset

Lakiehdotukseen sisaltyva terveyteen liittyvan geneettisen analyysin maaritelma kattaa geneettisten
analyysien kadyttotarkoitukset terveydenhuollossa hyvin.

Geneettisen analyysin korkeariskisyys on tarpeellinen kasite siltd osin, kun se ohjaa alaikaisen tai
alentuneesti itsemaaraamiskykyisen henkilén geenitietoon liittyvaa paatoksentekoa.
Korkeariskisyyteen liittyy kuitenkin merkittavaa tulkinnanvaraa.

Jotkin tilanteet kuuluvat selkedsti korkeariskisen geneettisen analyysin kasitteen piiriin, esimerkiksi
kun tietyn geenimuunnoksen toteaminen osoittaa korkeaa riskid sairastua. Tiettyjen geenien
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yhteistoimintaan liittyvat alttiuskysymykset eivat kuitenkaan ole yhta selkeita arvioida. S3annos ei
myoskaan selvenna, millaista sairautta on pidettava sadanndksen tarkoittamalla tavalla vakavana.
Kansalliselle genomikeskukselle jda merkittava tulkintatehtdva ohjata terveydenhuollon toimijoita
siitd, millaiset geneettiset analyysit katsotaan korkeariskisiksi.

Hallituksen esitysluonnoksessa ehdotetaan saddettavaksi terveyteen liittyvan geneettisen analyysin
edellytyksista. Analyysin saisi 6.4 §:n mukaan toteuttaa vain, jos sen “tuloksen arvioitu
terveydellinen hyoty on suurempi kuin siita aiheutuva riski tai haitta”.

Vaikka ldhtokohtana terveydenhuollon toteuttamisessa on jo nyt hyotyjen ja haittojen vertailu,
saadoksen sanamuoto painottaa mahdollisesti ulkopuolista mittapuuta vasten objektiivisesti
arvioitua hyodyn ja haitan suhdetta tilanne- ja potilaskohtaisen arvion sijaan. Seurauksena voi
esimerkiksi laillisuusvalvonnan tasolla olla, etta rajatapauksissa kansallisen genomikeskuksen
suositukset maarittelisivat tulevaisuudessa kynnyksen lain sallimalle geneettisen analyysin
suorittamiselle erilaisissa tilanteissa.

Esimerkiksi terveydenhuollon ammattihenkil6ista annetun lain 15 §:ssa sadadetadan ammattihenkilon
velvollisuudesta “tasapuolisesti ottaa huomioon ammattitoiminnasta potilaalle koituva hyoty ja sen
mahdolliset haitat”. Yleiseen ammattieettiseen velvollisuuteen ndhden terveydenhuollon
ammattihenkildille jatetdan ehdotetussa 6.4 §:ssd vaihemman harkinnan varaa geneettisen analyysin
suosittelemisesta potilaalleen kuin muun terveydenhuollon toiminnan osalta.

Nayttoon perustuva arvio hyodyista ja haitoista terveyteen liittyvan geneettisen analyysin
suorittamisen edellytyksena on tarpeen. Ehdotetun 6 §:n 4. momentin osalta on kuitenkin
arvioitava, miten saados mahdollistaa potilaslahtéisen hoidon kannalta tarkedn terveydenhuollon
ammattihenkilon kliinisen autonomian toteutumisen terveydenhuollon kdytannon arjessa.
Ehdotettavan lain 6 §:n 4. momenttia tulisi muuttaa yhdensuuntaiseksi ammattihenkil6lain 15 §:n 1.
momentin kanssa.

Vapaaehtoinen tietoon perustuva suostumus lakiluonnoksessa

Lakiluonnoksessa lahtokohtana terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamiselle on potilaan
vapaaehtoinen tietoon perustuva suostumus. Pykalada tulkitaan yhdessa potilaslain 5 ja 6 §:ien
kanssa potilaslain sdantelya tasmentdvana saannoksena.

Lakiluonnoksen 7 §:ssa potilaan tiedonsaantioikeus on maaritelty yksityiskohtaisemmin kuin
potilaslaissa. Jos potilas kieltdaytyy vastaanottamasta geneettista analyysia koskevaa tietoa, 7 §:n
edellyttamaa tietoon perustuvaa suostumusta ei voida saada. Tama on korostaa geneettisen
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analyysin erityista luonnetta henkilon ja taman ldaheisten perimasta tietoa antavana toimenpiteena.
Tama potilaslakiin ndhden tiukempi edellytys analyysin suorittamiseksi on perusteltu. Myos
vaatimus kirjallisen suostumuksen saamisesta genominlaajuisen analyysin suorittamiseksi on
kannatettava.

Potilaan tiedonsaantioikeutta koskevaan saanndkseen tulisi lisata vaatimus kertoa potilaalle hdnen
perimaansa koskevan tiedon sailyttamisesta ja mahdollisuudesta tiedon toisiokdayttoon esimerkiksi
tutkimustarkoituksiin. Koska kaikkea genomitietoa ei ole mahdollista anonymisoida niin, etta
tiedosta olisi poistettu kaikki yksiloiva tieto, toisiolain sallima mahdollinen toisiokaytt6 voi olla
potilaan suostumuksen kannalta oleellinen tieto.

Tiedon antaminen mahdollisesta toisiokdytosta olisi tarpeen myos siksi, etta potilaan yksilollisen
geenitiedon tarkastelu potilaan muiden tietojen suhteen on eri asia, kuin potilaan kliinisen tiedon
yhdisteleminen laajempaan geenitietoon. Laajan datan tuominen yhteen pooliin on eettisesti herkka
kysymys, johon ei ole vield sdddetty geenitiedon osalta erityissdantelya.

Genomitietoon liittyy myos eettinen kysymys henkilén oikeudesta saada tieto sukulaiselle tehdyn
geneettisen analyysin seurauksena tehdysta hdanen terveytensa kannalta merkittavasta 16ydoksesta
seka oikeudesta olla tietamatta sukulaista koskevasta 16ydoksesta. Siten genomitietoa koskevan
lainsddadannon jatkovalmistelussa tulee ottaa huomioon taman lakiehdotuksen perusteella annetun
lain aikana saadut suostumukset geneettisen analyysin suorittamiseksi, jos myéhemmin saddetdan
tarkemmin genomitiedon kasittelysta tai genomitietoa pyritdaan kokoamaan kansalliseen
genomitietorekisteriin.

Kiireellisessa tapauksessa geneettisen analyysin voisi suorittaa tietyin edellytyksin. Momentissa
saadettaviin edellytyksiin tulisi lisata alaikdisen geneettista analyysia vastaavalla tavalla haitan
valttaminen “tai jos analyysin suorittamatta jattaminen vaikuttaisi haitallisesti potilaan terveyteen
tai hyvinvointiin”. Lisaksi momenttia tulisi arvioida kriittisesti potilaslain itsemaaraamisoikeutta ja
tajuttoman potilaan hoitoa koskevaa paatoksentekoa koskevaan saantelyyn nahden.

Alaikdisen potilaan terveyteen liittyvasta geneettisestd analyysistd paattaminen

Lakiluonnoksessa alaikdisen henkilon terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisesta
paattamiseksi on asetettu potilaslaista merkittavasti poikkeavat edellytykset. Lapsen edun
ensisijaisuus on tarkea lahtdkohta geneettisestd analyysista paatettdessa.

Alaikdisen henkilon kohdalla olisi 8.1 §:ssé lisdedellytyksend, ettd analyysin saa suorittaa vain ”jos
analyysin tuloksella on valitonta terveydellista hyotya tai jos analyysin suorittamatta jattaminen
vaikuttaisi haitallisesti alaikdisen terveyteen tai hyvinvointiin”. Alaikdisen henkilén hoidossa
geneettisen analyysin suorittamisen kynnyksen asettaminen korkeammalle kuin 18 vuotta
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tayttaneen potilaan kohdalla on perusteltua, koska omaa perimaa koskevan tiedon saamiseen
liittyvat riskit ovat sitd suuremmat, mita aikaisemmin henkil6 on ottanut ne vastaan. Lisdksi
alaikdisen henkilon kohdalla genomitiedolla voi olla vaikutusta henkilon identiteetin kehitykseen.

Esitysluonnoksessa alaikdisen henkilon geneettista analyysia koskevan paatdksenteon lahtékohdat
poikkeavat merkittavasti potilaslaista. Potilaslaista poiketen ehdotetaan, etta alaikdinen voisi
olla geneettisen analyysin suorittamisen suhteen itsemaaraava vasta taytettyaan 15 vuotta. Tata
nuorempi henkil6 ei voisi saada terveyteen liittyvda geneettista analyysia ilman huoltajansa
suostumusta.

Pykalan mukaan alaikdisen mielipidetta on "hanen ikdansa ja kehitystasonsa huomioon ottaen
noudatettava”, jos han vastustaa geneettisen analyysin suorittamista. Vastaavaa edellytysta
alaikdisen mielipiteen huomioimiseksi ei ole, jos alaikdinen toivoo analyysin suorittamista
vanhempiensa vastustuksesta huolimatta. Ehdotetun 8 §:n mukaan 15 vuoden ikdan asti
vanhemmat voivat estda geneettisen analyysin suorittamisen, vaikka analyysin tuloksella voisi olla
merkittdavaa hyotya lapsen hoidossa. Ehdotettu 8 § sisdltdd mahdollisuuden, ettd lapsen vanhemman
suoja perimaa koskevan tiedon saamista vastaan on vahvempi, kuin hanen lapsensa oikeus
terveyden kannalta tarkean tiedon saamiseksi.

8 §:n 4. momentin tavoite alaikdisen ikdan ja ymmartamiskykyyn sovitetusta tavasta antaa tietoa
geneettisestd analyysistd on kannatettava. Momentin perusteluissa tulisi kuitenkin tasmentaa, mita
tarkoitetaan alaikdisten parissa tyoskentelystda kokemusta omaavalla henkil6lla. Esimerkiksi
ehdotettu sanamuoto ei edellyta, ettd henkil6 olisi terveydenhuollon ammattihenkilo.

Pykalan 5. momenttiin sisdltyva tiedonantovelvollisuus lisdisi terveydenhuollon ammattihenkilon
vastuita antaa potilastaan koskevia tietoja oma-aloitteisesti taman huoltajille.
Tiedonantovelvollisuus poikkeaa potilaslain ldhtokohdista itsem&aradvan alaikaisen potilaan
hoidossa, missé tietoa on voitu antaa huoltajille potilaan kanssa yhteisymmarryksessa. Tasta voi
seurata odottamattomia haasteita, jos esimerkiksi tiedonantovelvollisuutta ei ole ehditty toteuttaa
ennen kuin itsemaaraava alaikainen itse kertoo vanhemmilleen geneettisen analyysin tuloksista.
Pykalassa tulisi tasmentaa terveydenhuollon ammattihenkilon vastuuta tiedonantovelvollisuuden
osalta.

Alentuneesti itsemaaraamiskykyisen potilaan terveyteen liittyvasta geneettisesta analyysista
paattaminen

Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamiseksi alentuneesti itsemaaraamiskykyiselle
henkil6lle saadettaisiin ehdotetun lain 9 §:ssa. Talle potilasryhmalle on perusteltua maaritella
padtoksenteon perusteet, jotta kyvyttdmyys antaa tietoon perustuvaa suostumusta ei muodostu
esteeksi potilaalle tarpeellisen ja tdman tahtoa vastaavan hoidon saamiseksi.
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Niiden tilanteiden varalle, joissa potilaan tahdosta ei ole saatavilla riittavaa tietoa, ehdotetaan
edellytysta, etta analyysin tuloksilla on ”valitonta terveydellistd hyotya tai analyysin suorittamatta
jattadminen vaikuttaisi haitallisesti henkilon terveyteen tai hyvinvointiin”. Ehdotetun momentin
perusteluissa tulisi tdsmentaa, miten potilaan tahtoa koskevan riittavan tiedon olemassaoloa tulisi
arvioida. On myos otettava huomioon, ettd arvio on erilainen koko ikdnsa alentuneesti
itsemaaraamiskykyisen henkilon ja toisaalta ikdantymisen seurauksena itsemaaraamiskykynsa
menettaneen henkilon valilla.

Perinndllisyysneuvonta

Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen yhteydessa annettava
perinndllisyysneuvonta on potilaan tietoon perustuvan suostumuksen seka analyysin tulosten
hyédyntamisen ja riskien vahentamisen kannalta tarkeda. Terveydenhuollon resurssien
kohdentamisen kannalta on tarkeaa, ettd neuvonnan laajuus suhteutetaan suoritetun analyysin
laatuun ja laajuuteen.
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