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Lausuntopyynto STM086:00/2016 ja STM/4454/2016
HALLITUKSEN ESITYS EDUSKUNNALLE GENOMILAIKSI

Sosiaali- ja terveysministerié on pyytanyt Terveysteknologia ry:ltd lausuntoa luon-
noksesta hallituksen esityksestd eduskunnalle genomilaiksi. Kiitdmme mahdollisuu-
desta kommentoida hallituksen esitysta, koska Terveysteknologia ry:n Genomiteolli-
suusjaosto edustaa perustettavan Genomikeskuksen tarkeitd yhteistydkumppaneita,
jotka tuottavat uudenlaisia palveluita, kuten kaupallisia DNA-laboratoriopalveluja,
geenitesteja, bio-IT-teknologioita, alyteknologiaa, geenineuvontaa seka genomitie-
don ymmarrysta lisdavaa koulutusta.

Haluamme myds kiittda luonnoksen laatineita virkamiehia ja Genomikeskustyoryh-
maa hyvin valmistellusta ja avoimesta tydsta, johon kuului myoés arviomuistion lau-
suntokierros alkuvuonna 2018.

Kuten luonnoksessa on mainittu, esityksella on liityntd paaministeri Sipilan hallitus-
ohjelmaan seka sosiaali- ja terveysministerion yksildllistetyn |aaketieteen hankeko-
konaisuuteen. Pidamme tarkedna, etta hallituksen esityksella on myo6s kytkenta hal-
lituksen tyollisyytta ja kilpailukykya koskevaan karkihankkeeseen, minka tulisi nakya
luonnoksessa nykyista paremmin. Esimerkiksi monessa kohdassa Genomikeskuksen
ekosysteemissa yritykset on jatetty mainitsematta, eika tulosmittareissa nay karki-
hankkeen tavoitteita. Yritysten rooli on tarke&, kun pyritdaan edistamaan genomien
hyédyntamiseen liittyvien yritysten taloudellista toimeliaisuutta ja uuden liiketoimin-
nan kehittymista.

Genomikeskus tulee olemaan tarkea toimija edesauttamaan genomitiedon hyddynta-
mistd Suomessa. Sen toiminta tulee ndkymaan myos julkisuudessa, jolloin mieles-
tamme Genomikeskuksen, Genomikeskuksen ekosysteemin ja ekosysteemin toimi-
joiden roolien tulee olla selkedt, ettei synny vaadrinkasityksia siitd, mita Genomikes-
kus tekee.

Hallituksen esityksessa Genomikeskuksen rooli antaa kuvan liiketoiminnan harjoitta-
misesta. Genomikeskuksen ei kuitenkaan pida kilpailla yritysten kanssa. Se ei myds-
kaan ole tutkimuslaitos eikd biopankkien kanssa kilpaileva tutkimusinfrastruktuuri
kuten Sandra Liede on esityksessdan (4.4.2018) todennut:

Genomikeskus

- ei tarjoa analyysipalveluja,

- ei tallenna, sailo eikd hallinnoi naytteita eikda DNA:ta,

- ei omista sekvensointilaitteita tai tutkimuslaboratorioita,
- ei koordinoi tutkimusryhmia,

- ei hallitse biopankkien tuottamaa genomitietoa,

- ei luovuta raakadataa sivullisille,

- eika paata raakadatan kayttélaajuuksista.
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Kiinnitimme huomiota, ettd asiantuntijatehtavien osalta yrityksissa tydskentelevia ei
pideta asiantuntijoina. Ihmiset kuitenkin vaihtavat ty6paikkoja, jolloin asiantuntijuus
ei voi olla tydnantajasta kiinni, etenkin kun genomialan palveluyritykset tarjoavat
uudenlaisia uramahdollisuuksia aiemmin julkisen sektorin palveluksessa olleille.

Huomiota heratti myos, etta jotkut arviomuistion lausunnon antajat on nimelta mai-
nittu. Tasapuolisuuden vuoksi olisi syyta mainita kaikki tai ei ketaan.

Hallituksen esitysluonnos antaa vaikutelman, ettd asiaa on valmisteltu kotimaisista
lahtdékohdista. On hyva muistaa, ettd Suomessa on kansainvalisia yrityksia ja naiden
lisaksi myo6s esimerkiksi kansainvalinen geenitestien verkkokauppa on taalla. Suomi
on osa kansainvalistd yhteiséa, mika tulisi ndkya paremmin myds hallituksen esityk-
sessa.

Haluaisimme kiinnittdd myos huomiota hallituksen esityksen pituuteen. Yleisperuste-
lut ja yksityiskohtaiset perustelut voisi tiivistaa lyhyempdan muotoon. Myds termino-
logiaan kannattaa kiinnittda huomiota. Esikerkiksi ihmisestd puhutaan valilla kulutta-
jana tai potilaana ja valilla henkiléna. Ehdottaisimme kayttamaan termia "yksild”.

Yleisperustelujen osalta tuomme esiin seuraavat kommentit ja ehdotukset:

Kohta 2 (Nykytila)

2.1.9 Laki terveydenhuollon laitteista ja tarvikkeista (s.22)

Kohdasta puuttuu maininta uusista EU-asetuksista. Asetukset toki kasitelldaan sivuilla
47-48, mutta kohta antaa virheellisen kuvan nykytilasta, jos asetuksia ei tdssa koh-
dassa mainita. Ehdotamme, etta 2.1.9 loppuun lisatéan: “Euroopan unionin neuvosto
ja Euroopan parlamentti ovat hyvaksyneet uudet asetukset ladkinnallisista laitteista
ja in vitro -diagnostiikkaan tarkoitetuista ldakinnallisista laitteista huhtikuussa 2017
ja uudet asetukset ovat sovellettavissa sellaisenaan. TLT-laki, pohjautuen direktiivei-
hin, seka uudet asetukset ovat voimassa siirtymaaikojen puitteissa. Uusien asetus-
ten ensi vaiheen kansallisen taytantéénpanon muutokset on tehty TLT-lakiin loppu-
vuodesta 2017 (HE/165/2017 vp ja laki 936/2017). Tarkempi kuvaus asetuksista on
sivuilla 47-48."

2.2.3 Euroopan unioni: Asetukset ldékinnéllisista laitteista sekd in vitro -diagnostiik-
kaan tarkoitetuista lddkinnéllisista laitteista (s.47-48)

Asetusten kuvaus kaipaa mielestamme vield tarkennuksia ja selkeytta siitd, etta

geenitestit ovat nimenomaan IVD-asetuksen piirissa. Ehdotamme, ettd muun mu-

assa seuraavat epatarkkuudet tulee korjata:

- Ensimmaisessa kappaleessa on ladkinnallisten laitteiden asetuksen tiedot vaarat,
tulee olla 2017/745 (nyt: 2017/45).
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- Ensimmaisen kappaleen viimeinen lause antaa vaaran tiedon siirtymaajoista.
MD-asetuksen (EU) 2017/745 siirtymaaika paattyy 26.5.2020 ja IVD-asetuksen
(EU) 2017/746 siirtymadaika paattyy 26.5.2022.

- Toisessa kappaleessa ennusteen laatiminen kannattaa liséatd kohtaan, jossa ku-
vataan geenitestien saantelyn laajentumista.

- Toisen ja kolmannen kappaleen jarjestyksen voisi vaihtaa ja lisatd kolmanteen
kappaleeseen, etta geenitestit ovat nimenomaan IVD-asetuksen piirissa.

- Neljannen kappaleen ensimmainen lause antaa virheellisen kuvan, silla asetus
antaa tarkan ohjeistuksen kayttajien velvollisuuksista ja laitteiden kaytosta. Ase-
tukset eivat kuitenkaan lahtékohtaisesti saada, miten esim. geenitesteja kuuluu
kayttaa terveydenhuollossa.

Kohta 3 (Nykytilan arviointi, esityksen keskeiset ehdotukset ja tavoitteet)

3.2.1 Viranomaistehtévét ja julkiset hallintotehtdvét (s.54-56)

Genomikeskus kuvataan kohdassa ekosysteemina, mita pidémme tarkeana. Ehdo-
tamme kuitenkin, ettd Genomikeskuksen ekosysteemiin, joka on kuvattu sivulla 54
ensimmaisessa kappaleessa, korvataan “innovaatiotoimijat” sanoilla "yritykset ja ra-
hoittajat”, koska muut innovaatiotoimijat on jo erikseen mainittu. Muualla hallituk-
sen esityksessa tulisi tehda vastaavat korjaukset, jotta esityksen terminologia olisi
yhtenainen.

Kiitdmme, ettd sivun 54 viimeisessa kappaleessa on huomioitu niin julkisten kuin yk-
sityisten toimijoiden ICT-ratkaisut, jolloin Genomikeskus voidaan toteuttaa monen
ICT-toimijan tuottamana. Haluamme kuitenkin muistuttaa, ettéd CSC Tieteen tieto-
tekniikan keskus Oy ei saa olla erityisasemassa suhteessa muihin yrityksiin, vaikka
se on opetus- ja kulttuuriministerion omistama yhti6. Kilpailuneutraliteetti on tar-
keaa tallakin alueella.

Mydhemmin sivun 55 kolmannessa kappaleessa Kela on mainittu ekosysteemitoimi-
jana, jonka tehtdvana on tekninen toteutus. Néaemme roolin tarkeana ja toivomme,
ettd avoimet rajapinnat varmistetaan, koska yhteistyon lisaksi tekniset ratkaisut
ovat edellytys toimivan ekosysteemin syntymiselle. Ndin varmistetaan, etta yritysten
tuottamia modulaarisia lisdosia olisi jatkossakin. Tama tarjoaa suuret mahdollisuudet
myds uudelle liiketoiminnalle sekéd mahdollisuuden Genomikeskuksen liiketoiminta-
mallin kehittymiselle.

3.2.1 Viranomaistehtévét ja julkiset hallintotehtdvét (s.56)

Sivun 56 neljénnessa kappaleessa kuvataan, miten Genomikeskus palvelee seka asi-
antuntijoita ettd vaestda genomitietoon liittyvissa kysymyksissa. Ehdotamme, etta
kappaleeseen lisatdan myos yritykset.
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Yritysten rooli ndhdaan usein vain tiedon hyédyntajana. Yritykset myds tuottavat tie-
toa ja palveluja ekosysteemiin seka osallistuvat teknisen jarjestelman rakentami-
seen. Hyva yhteistyd Genomikeskuksen kanssa tukee esimerkiksi palvelujen kehitta-
mistd, eika tama liity vain keskuksen kautta saatavaan tietoon.

3.2.2 Asiantuntijatehtdvét (s.56)

Kiitdmme, ettd sivun 57 toisessa kappaleessa Genomikeskuksen asiantuntijatehtavat
ehdotetaan toteutettavaksi laaja-alaisena valtakunnallisen yhteistydverkoston
kautta. Genomikeskuksen koordinoiva rooli on kuitenkin jaanyt vahaiselle huomiolle.
Hyva koordinaatio on edellytys toimivalle yhteistydlle.

Toisaalta verkostomalli ei saa rajoittua vain yliopistosairaaloihin, vaan siina tulee olla
koko Genomikeskuksen ekosysteemi mukana. Vaikka nykyaan korkein asiantunte-
mus geneettisen tiedon soveltamisesta terveydenhuollossa on yliopistosairaaloiden
perinndllisyysladketieteen yksikodissd, tulee Genomikeskuksen edistdaa laajemman
asiantuntijuuden syntymistd myds perusterveydenhuoltoon ja esimerkiksi syovan
hoitoon. Naiden osalta genomien hyddyntaminen luo erityisen suuria mahdollisuuk-
sia.

Pidamme myds tarkednd, ettd Genomikeskus voi sivun 57 neljannen kappaleen mu-
kaisesti antaa kaypahoitosuosituksiin verrattavia suosituksia ja ohjeita. Vastaavia
tehdaan myds muualla maailmassa, jolloin ehdotamme, ettd kansainvalisten ohjei-
den laadinnan seuranta ja tydhdn osallistuminen kuulisivat myds Genomikeskuksen
tehtaviin.

Ehdotamme, ettd ohjeistukset koskevat muun muassa geenitesteja koskien diagnos-
tiikkaa (yhden geenivirheen aiheuttama harvinainen sairaus), kantajuutta (harvi-
naissairauden oireeton kantaja) seka ennustavia geenitesteja (sairastumisalttius
kansantauteihin tai perinndlliseen syépaan) ja ladkehuoltoa (farmakogenetiikka eli
tehokas ja turvallinen laékehoito).

Kappaleessa on mainittu suositusten laadinnasta vastuussa oleva ryhma, joka koos-

tuu vain yliopistosairaaloiden edustajista. Ehdotamme, etta myds potilas- ja mahdol-
lisesti myo6s kuluttajajarjestdjen kuin myos yritysten edustajia kuuluisi ryhmaan ko-

konaisvaltaisen tarpeen maarittamiseksi. On myds tarkedd, etta ladkarikunnan edus-
tajina on seka erikoissairaanhoidon ettd perusterveydenhuollon edustajia.

Sivun 57 kolmas kappale vaatii ehdottomasti tarkennuksia, koska Valvira on ainoa
viranomainen, joka valvoo laakinnallisten laitteiden CE-merkkiin liittyvia vaatimuk-
sia. Genomikeskuksen toimivalta liittyy siihen, miten yhteiskunnan ndkdkulmasta ar-
vioidaan menetelmien tarpeellisuutta. Ehdotamme, ettda kolmannen kappaleen al-
kuun lisataan: "Valvira on vastuussa laakinnallisten laitteiden valvonnasta ja siihen
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liittyvasta viranomaisohjeistuksesta. Genomikeskus voi antaa ohjeita ja suosituksia
laitteiden kaytostad julkisen terveydenhuollon nakékulmasta”.

3.2.3 Palvelutehtédvéat (s.58)

Palvelutehtavat eivat saa olla ristiriildassa viranomaistehtavien ja muiden hallintoteh-
tdvien kanssa, minkad kasityksen kohdasta helposti nyt saa.

Ehdotamme myds, ettd asiakas nostettaisiin kohdan viimeisesta kappaleesta ensim-
maiseen kappaleeseen, jotta palvelutehtdvien laajuus ja tarkoitus nakyisi paremmin.
Kiinnitimme myds huomiota, ettd Genomikeskus palvelisi ammattilaisia ja heidan
hoidossaan olevia henkil6ita. Epaselvaksi jaa, tarkoitetaanko talla kaikkia terveyden-
huollon ammattilaisia, jotka genomitiedon kanssa ovat tekemissa vai pelkastaan laa-
kareité ja heidan potilaitaan. Lainsaddanndn pitéad varautua siihen, etta [dhivuosina
syntyy uusia ammattiryhmia, kuten geenineuvojat.

Ideaalitilanteessa Genomikeskus luo toimivan sisdmarkkinan, jossa sen luoma
ekosysteemi pystyy tarjoamaan kaikki ne genetiikan palvelut, joita tulevaisuudessa
tarvitaan. Samalla turvataan toimintamahdollisuudet yrityksille, jotka voivat myés
Genomikeskuksen tilauksesta tarjota maksullisia teknisia analyysi- ja aineistopalve-
luita, laskentatehon valityspalveluita ja genetiikan asiantuntija- ja koulutuspalve-
luita.

Myds geneettinen neuvonta, koskien yksildiden itse tilaamia ja tallentamia
genomitietoja omatietovarantoon, kannattaa ulkoistaa kaupallisille geenineuvonta-
palveluita tarjoaville asiantuntija- ja ohjelmistoyrityksille. N&ilta yksilét saavat neu-
vontaa oman tarpeensa mukaisesti. Osalle riittaa sahkoéinen tydkalu, toiset tarvitse-
vat henkilokohtaisen kontaktin. Joka tapauksessa genomitieto vaatii laaja-alaista ja
syvaa genetiikan ammattiosaamista ja hyvia kuuntelutaitoja.

3.2.5 ICT-palvelut (s.60)

ICT-palveluja kuvattaessa on sivulla 60 viidennessa kappaleessa otettu esiin ns. pil-
vipalvelut. Huomauttaisimme, etta kaytdnndssa pilvipalvelut ovat fyysisia palvelimia,
joilla on sijoituspaikka. Monikansallisilla palvelimilla (kuten Googlella) on Suomessa
palvelinkapasiteettia. Toisaalta osa sairaanhoitopiirien potilastiedoista on jo nyt kan-
sainvalisten yritysten palvelimilla ja tilaaja ei aina edes tieda, missa palvelin maan-
tieteellisesti sijaitsee. Rajanveto suomalaisten ja ulkomaalaisten tallennuspaikkojen
valilld on siis usein epdselvaa, joten palveluita ei kannata rajata palvelutarjoajan
kansallisuuden mukaan. Lainsaadannoén ja kaytanndén toimien pitda varmistaa, etta
genomitieto ei ajaudu ylikansallisten toimijoiden hallintaan.



6 (12)

I Healthtech
Finland

3.3.7 Tietoturvallinen kdyttéympéristé (s.72)

Tietoturvallinen kayttéymparistd on kuvattu kohdassa hyvin. Mikali genomitietorekis-
teri ei ole ladkinnallinen laite, MD-asetuksen vaatimukset eivat pade. Koska kuiten-
kin Genomikeskuksen tehtdavana on luovuttaa tietoa hoitotarkoitusta varten, tulee
Genomikeskuksen valmistelun yhteydessa selvittaa, onko rekisteri silloin ladkinnalli-
nen laite.

3.4 Geenitestien suorittamisen edellytykset (s.73)

Myds puhuttaessa geenitestien suorittamisen edellytyksistéa Genomikeskuksen rooli
korostuu. Sen laatimat ohjeet ja suositukset niin erikoissairaanhoidossa kuin perus-
terveydenhuollossa varmistavat, ettd genomitietoa hyédynnetaan potilaiden hoi-
dossa. Kuten lausuntomme kohdassa 4.1.1 Kansanterveys: Riskiprofilointi yleisissa
sairauksissa todetaan, kansantauteihin panostamisella saavutetaan merkittavat hyo-
dyt. Tassa korostuu erityisesti perusterveydenhuolto ja yksildiden omaa roolia tu-
keva palveluliiketoiminta. Ehdotamme Genomikeskukselle myds yhteistydta terveys-
taloustutkijoiden kanssa, jotta tamadkin nakdkulma huomioitaisiin Genomikeskuksen
toiminnassa.

Ehdotamme lisdksi, ettd kohtaa téaydennettaisiin kansainvalisen tilanteen osalta,
koska yksildiden saatavilla olevien geenitestien globaali markkina kehittyy ja kasvaa
kokoa ajan, mika vaikuttaa my6ds Suomeen. Geenitesteja on jo nyt saatavilla muun
muassa seuraavien verkkokauppojen kautta: 23andMe, MyHeritage, Amazon, Wal-
mart, CVC Pharmacy ja Meier Pharmacy. Usealla globaalilla geenitesteja tarjoavilla
yritykselld on myds oma biopankki. Nama kaupalliset biopankit ovat suurempia kuin
tutkimusyhteisdjen biopankit.

Geenitesteja tarjoavat yritykset, kuten 23andMe, tekevat nykydaan myoés yhteisty6ta
laaketeollisuuden kanssa kehittden geenipaneeleja seka terveyden edistédmiseksi
(sairastumisalttius eri tauteihin, kuten sydpaan tai muistisairauksiin) etta hyvinvoin-
nin lisdamiseksi (unen tarve, painonhallinta, riippuvuudet).

Naissa globaaleissa yrityksissa on jarjestetty my6s neuvontaa, huomioiden geenitu-
losten kliininen merkittavyys seka sairauden vakavuus ja yleisyys. Yhdysvalloissa ja
Euroopassa on jo geneettiseen neuvontaan perehtyneita akateemisia genetiikan am-
mattilaisia, kuten laillistettuja geenineuvojia, ladkareiden ohessa ja tukena.

On vain ajan kysymys, milloin globaalien geenitestiyritysten kaupallisten biopank-
kien tuotekehitys tuottaa tekodlyavusteisia ja yksildllistettyja valmennuksia, jotka
auttavat yksilon ja vaestdn terveyden edistédmisessa. Suomi on tekodlyn edelldka-
vija, joten samanlaisia palveluja tultaneen tuottamaan myds Suomessa. Tallainen
kehityssuunta tukee terveydenhuollon sadstdtavoitteiden saavuttamista, kun enna-
koivilla geenianalyyseilla tunnistetaan paremmin ja aiemmin riskissa olevat yksil6t.
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Sairaudet voidaan ennaltaehkadista oikea-aikaisesti ja -tasoisesti yksilén tarpeen mu-
kaisesti.

Lisaksi huomautamme, etta geenitestien kaytén yleistyminen edellyttéa niiden saa-
mista sairasvakuutuskorvattavuuden piiriin. On valitettavaa, etta korvausjarjestelma
on paatetty lopettaa, vaikka maakunnat eivat ole vield ottaneet vastuuta uuden so-
ten mukaisesta toiminnasta.

Kohta 4 (Esityksen vaikutukset)

4.1.1 Kansanterveys: Riskiprofilointi yleisissé sairauksissa (s.76)

Kohdan mukaan kansantautien geeniriskiprofiloinnin kayttd vaatii jatkotutkimuksia
ennen kuin sita voidaan soveltaa laajasti terveydenhuollossa. Rajalliset resurssit tuli-
sikin kayttaa niihin interventioihin, joista saa korkeimman marginaalisen terveyshydo-
dyn. Kansantautien genomiikkaan panostamisella saavutetaan merkittavat hyodyt.

Suomessa on ainutlaatuiset edellytykset tallaisille satunnaistetuille kliinisille tutki-
muksille. Tutkimusnayttéa genomiikan hyddyista elintapamuutoksen ajurina on jo
saatu esimerkiksi SalWen Yksil6llistetty diagnostiikka ja hoito-ohjelman GeneRisk-
osuudessa. Myo6s FinnGen-hankkeen mydta analysoidaan genominen riski yli
500.000 tutkimushenkildlle.

Tarkentuneen riskiprofiloinnin lisaksi Generisk-tutkimus on osoittanut, ettd genomi-
riskitiedon palauttamisella tutkittavalle on merkittava vaikutus sepelvaltimotaudin
riskien alentamiseksi. Myds kansainvalista nayttdéa tiedon palauttamisen hyddyista
tulee koko ajan lisaa.

Kansallisesti tulisi varmistaa, etta suurten tutkimusten tulokset myés hyddynnetaéan,
koska ottamalla tehokkaat riskiprofilointitydkalut kayttéén on mahdollista aikaan-
saada merkittava terveytta edistava kustannusvaikutus. Esimerkiksi 500.000 Finn-
Gen-tutkimukseen osallistuneelle riskitiedon palauttamisella saavutettaisiin 215 mil-
joonan euron saastot.

Toinen hyva esimerkki vaestdn geenitestauksen hyddyista on farmakogenetiikka,
joka ohjaa jo sairastuneen yksilén laakitysta ja nain ennaltaehkadisee mahdollisia tu-
levia komplikaatioita (sopimattoman lddkeaineen tai toimimattoman ladkkeen seu-
rauksena), jolla on suoranaiset yhteiskunnalliset saastét ja yksilon terveytta edista-
vat vaikutukset.

Yleisesti hyvaksyttyja standardeja kansantautien geeniriskitiedon palauttamiseksi
yksildlle ei kuitenkaan viela ole, joten ehdotamme, ettéd palauttamisen pilotointi seka
kokemusten ja vaikuttavuustietojen keradys olisivat Genomikeskuksen tehtavia. Kun
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riskitiedon jakoa on riittavasti kokeiltu, voidaan tiedonjako ja neuvonta ottaa perus-
terveydenhuollossa rutiininomaisiksi toimiksi ohjeiden ja suositusten avulla.

4.3 Yritysvaikutukset (s.80)

Mielestémme Genomikeskuksen yhtena paatehtavana on luoda Suomesta kaupalli-
sen genomitiedon hyotykayton edelldkavija eli mahdollistaa toimiva ja kannattava
lilketoimintaymparistd, joka luo uusia tyopaikkoja ja verotuloja ja joilla voidaan kat-
taa julkisia palveluja, kuten terveydenhuoltoa. On kaikin keinoin valtettava tilan-
netta, jossa Genomikeskus olisi jarru, joka julkisin varoin tuettuna rajoittaisi esimer-
kiksi geenitestivalikoimaa tai muita genetiikan palveluita, tai etta se kilpailisi yritys-
ten kanssa. Uskomme ettd hyva yhteistyd ja terve kilpailu synnyttda parhaan tilan-
teen kaikille osapuolille.

Jotta tdmankin tehtavan onnistumista voitaisiin mitata, tulisi Genomikeskuksen val-
mistelun yhteydessa laatia myo6s tulosmittarit, jotta voitaisiin aidosti kuvata toimin-
nan luoneen uutta ja kannattavaa liiketoimintaa.

Ehdotamme lisaksi sivun 80 kolmanteen kappaleeseen lisattdavaksi referenssimarkki-
nan tarpeen. Jos suomalainen terveydenhuolto ottaa kayttdén myods pienten yritys-
ten ratkaisut, on niita helpompi vieda maailmalle ja siten saada kasvua aikaiseksi.

4.5.2 Ammattilaisen nékékulma (s.89)

Hallituksen esitysluonnoksesta saa kasityksen, ettd asiantuntijat ovat paaasiallisesti
[dakareita ja tutkijoita. Tassakin kohdassa ammattilaisen nakékulmaa tarkastellaan
lahinna lddkarien nakokulmasta. Asiantuntijoiden joukko on kuitenkin laajempi, jo-
hon kuuluu myo6s esimerkiksi bioinformaatikot, sairaalageneetikot ja geneetikot.
Kansainvalisen mallin mukaan Suomeen voitaisiin luoda uusi akateeminen ammatti-
kunta - laillistetut geenineuvojat - osaksi moniammatillisia terveydenhuollon tii-
meja. Laillistetut geenineuvojat tukisivat [ddkareiden ammatillista vastuuta koskien
potilaiden diagnostiikkaa, hoitopaatdksia ja hoidon seurantaa.

Perinndllisyyslaakdreiden lisdksi naemme tarpeelliseksi tuoda mukaan sy6palaakarei-
den seka perusterveydenhuollon lddkareitd, joilla on vahva ymmarrys kansan-
taudeista. Kansallisella tasolla merkittdvat saastét tulevat nimenomaan kansantau-
tien ennakoitavuudesta ja niiden yksildllisesta ja tehokkaasta laakityksesta, jonka
geenitestaus mahdollistaa.
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Pykalien ja niiden perustelun osalta tuomme esiin seuraavat kommentit ja
ehdotukset. Muihin pykaliin meilla ei ole huomautettavaa.

Pykilsd 3 (Maaritelmit)

Ehdotamme, ettd selkeyden vuoksi “asiantuntija” ja “ammattilainen” maariteltaisiin.
Hallituksen esityksesta saa kasityksen, etta vain laakarit ovat ammattilaisia, vaikka
tama tuskin on tarkoitus. Tulevaisuudessa esimerkiksi geenineuvoja-nimikkeella toi-
mivat ammattilaiset tulevat olemaan keskeisessa roolissa.

Ehdotamme muuttamaan kohtaa seuraavaan muotoon: “"4) geenitestilla laboratorio-
tutkimusta, jossa analysoidaan periman rakennetta.” Talld hetkelld voidaan analy-
soida yhta tai muutamaa geenia, mutta hyvinkin pian voidaan analysoida useampia
geeneja. Taman vuoksi lakitekstissa ei tarvitse ottaa kantaa lukumaaraan.

Pykala 5 (Genomikeskus)

Pykala esittelee Genomikeskuksen hallintomallin, jossa sijoituspaikka on THL. Tulos-
ohjaus on sosiaali- ja terveysministeridossa. Lisdksi keskuksella on erillinen ohjaus-
ryhma. Mielestdmme hallintomalli on monimutkainen ja siksi haasteellinen. Mikali
tata rakennetta ei saada toimimaan, Genomikeskuksen toiminta halvaantuu. Toi-
meenpano vaatii tdman vuoksi erityishuomiota.

Pykala 6 (Tehtavat)

Kohdan 5) perusteluissa tulee mainita, etta tietojen luovutus hoitotarkoitukseen te-
kee genomirekisterista laakinnallisen laitteen, jos tietoa kaytetadn ja muokataan yk-
sittaisen potilaan hyvaksi.

Kohdan 10) asiakasraadin osalta toteamme, ettd genomialan yrityksissé on osaavaa
ja erittdin korkeasti koulutettuja genetiikan ammattilaisia. Heidén osaaminen kan-
nattaa hyddyntda raadin jasenina ja ulkopuolisina asiantuntijoina.

Pykdla 11 (Genomitietorekisterin tarkoitus ja tietosisdlto)

Ehdotamme lisattavaksi kolmanteen momenttiin uusi kohta: 5) yksildiden tallentaes-
saan tietojaan omavarantoon.

Pykdla 13 (Genomitietorekisterin rekisterinpitaja)
Perusteluihin tulee lisata rekisterinpitdjan velvollisuus huolehtia myo6s Iaakinnallisten

laitteiden asetuksen velvoitteiden tayttamisestd, mikali genomitietorekisteri todetaan
ldakinnalliseksi laitteeksi.
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Pykadld 14 (Genomitietojen tallentaminen kansalliseen genomitietorekiste-
riin)

Pykalaan liittyva velvoite tallentaa genomitietoa genomitietorekisteriin, mika koskee
myds Suomessa harjoitettavaa yritystoimintaa, asettaa asianomaille yrityksille vel-
voitteen, joka voi olla pienille yrityksille liiketoimintariski ja siten estaa liiketoiminnan
syntymista Suomeen. Mielestamme ei ole my6skdan oikeudenmukaista, etta yritys-
ten pitaa maksaa tietojen tallennuksesta. Periaatteessa yrityksille pitdisi maksaa
siita, ettd ne tallentavat tietoja rekisteriin. Ehdotammekin, ettd yritysten osalta ei
puhuttaisi velvoitteesta, vaan mahdollisuudesta. Rekisterin pitaisi pystya tuomaan
lisdarvoa — muutakin kuin rahaa - yrityksille, jotta néama antaisivat tietojaan rekiste-
rille.

Luku 5 (Geneettisten tutkimusten suorittamisen edellytykset)

Ehdotamme nimeamadan luvun ja pykalat 32 — 36 uudelleen, koska luvun perustelu-
tekstin lopussa todetaan, etta luku ei koske geneettista tutkimusta. "Geneettinen
tutkimus”, voitaisiin korvata sanoilla "Geneettinen analytiikka”, jota luvun pykalat
kaytanndssa kuvaavat. Vastaavasti korjaus tulee tehda pykalien 32-39 momenttei-
hin ja perusteluteksteihin.

Ehdotamme lisdksi, etta "kuluttajille” suunnatut geneettiset palvelut korvattaisiin
termilla "yksiloille” suunnatut palvelut, jolloin ne eroaisivat selkeasti tutkimuksista,
joissa kaytetaan vaestokohortteja.

Perustelutekstia voisi myds selkiyttaa, jotta olisi yksiselitteista, etta luku koskee
seka terveydenhuollon kdyttamia testeja etta yksildiden itse ostamia ja kayttamia
testeja.

Luku 5 on hallituksen esityksessa numerona kaksi kertaa (alkaen s. 127), joten seu-
raavien lukujen numerointi tulee tarkistaa.

Pykdla 32 (Hyotyjen ja haittojen vertailu)

Hydtyjen ja haittojen vertailussa kaytetaan ajatus- ja paatdésrakennelmaa, joka on
kehitetty lIadkeaineille. Taman vuoksi geneettisessa analytiikassa on huomioitava,
ettd tieto genomeista on lisdantyvaa ja naytdnvarmuus paivittyvaa. Geenitestin jay-
kistamista tiettyyn geenivariantti-valikoimaan useammaksi vuodeksi on hankalaa pe-
rustella.

Pykdla 34 (Terveyteen liittyvien geneettisten tutldmusten analyysien laatu)
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Pykala 35 (Ladketieteellinen valvonta)

Valvonnan suunnittelun osalta tulee pohdittavaksi, ketka terveydenhuollon ammatti-
laiset voivat toimia laaketieteellisena valvojina. Vastaavasti, millainen genetiikan pe-
rustietdmys ja osaaminen ladketieteelliselld valvojalla on oltava? Nyt maarittelyssa
nakyy perinndllisyysladkareiden ‘asiantuntijuustaakka’: Milloin ennustetaan perinndl-
lisyytta? Milloin edistetdaan terveytta ja milloin hyvinvointia?

Ehdotamme, ettd ndytteen ottaminen rajataan pois lddketieteellisestad tutkimuk-
sesta, jotta ennustavat kaupalliset genomitestit ovat edelleen mahdollisia myds Suo-
messa.

Mielestamme pykélén perusteluteksteissé oleva osuus ennakoivista testeista sivun
111 neljannen kappaleen keskelld on turha ja ehdotamme sen poistamista. Jossakin
muualla hallituksen esityksessa ennakoivien testien maaritelman pitaisi kuitenkin
olla, jotta eri toimijat voivat tulkita senkin yhtenaisesti.

Esimerkiksi pyydéamme huomioimaan, etta farmakogeneettinen tieto ei ole salaista
tietoa samalla tavalla kuin esimerkiksi perinnéllisiin sairauksiin liittyva tieto. Taman
vuoksi sita on kasiteltava arkaluontaisena tietona, mutta ei voida luokitella sa-
laiseksi. Farmakogenetiikka ei ole luonteeltaan ennustavaa, vaan ennaltaehkdisevaa
tietoa, joten se tulee luokitella terveydelle merkittavaksi tiedoksi.

Pykala 36 (Ennustavat geneettiset tutldmtteset analyysit)

Pykalan tulkintaa vaikeuttaa perustelutekstin puuttuminen. Nain kirjattuna pykala
voi tarkoittaa analyysejd, joihin varataan julkinen rahoitus. Joku toinen voi tulkita,
ettd kyseessa rajataan tulokset pois vakuutusyhtididen kaytosta tai estetaan syr-

jintd. Pykalan selkiytys ja/tai perustelutekstien kirjoitus on valttamatonta.

Ehdotamme lisdksi, ettd momentissa oleva "taipumus ja alttius” tulisi tarkentaa
muotoon “geneettinen taipumus ja alttius sairastua”.

Pykdla 37 (Tiedottaminen ja geneettinen neuvonta)

Pykalan kirjaukset mahdollistavat vaihteluvalin selkokielisesta ohjeesta aina perin-
nollisyyslaakarin tarjoamaan neuvontaan. Genomikeskuksen tulisi viranomaisena oh-
jeistaa, mika on riittdvaa neuvontaa minkdakin sairauden osalta.

Pykala 38 (Suostumus)

Ensimmainen momentin tulisi alkaa sanalla "Ennustava”, koska pykalassa on kyse
ennustavista geneettisistd analyyseista.
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Pykala 42 (Maksut)

Ehdotamme, ettd pykald muutettaisiin muotoon "Genomikeskus voi perida maksuja,
joiden perusteet maaritelladan asetuksessa”. Genomikeskuksella ei vield ole liiketoi-
mintamallia, joten lakiin ei kannata kirjata, mista tehtavista maksu voidaan kerata.

Sen voi mydhemmin kirjata sosiaali- ja terveysministerion asetukseen. Asetukseen
tule myos kirjata kenelle maksu osoitetaan ja kenelle lasku |ahetetaan.
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