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FINNGEN Laususunto Genomikeskuslakiesityksesta

Kiitamme mahdollisuudesta kommentoida Genomikeskuslakiesitystd ja toteamme FinnGen
tutkimuksen puolesta seuraavaa.

Piddmme tarkedana mahdollisuutena, ettda suomalaisista tuotettua genomitietoa voitaisiin kayttaa
laadukkaasti ja monipuolisesti tutkimuksessa, terveydenhuollossa, koulutuksessa ja
innovaatiotoiminnassa. Tama tarjoaa Suomelle yhden keskeisen mahdollisuuden hyédyntaa
vuosikymmenten investointeja kansalaisten hyvaksi. Oikein suunniteltuna ja toteutettuna
Genomikeskus voi olla kansallisesti ja kansainvalisesti merkittava alan toimija.

Genomikeskus on tarked osa kansallista genomistrategiaa ja voi keskeisella tavalla tukea
terveysalan kasvustrategian paamaadria. Tavoitteena lienee, ettd genomikeskus tarjoaa toimivan ja
sdaddsymparistéon hyvin suunnitellun instrumentin genomitiedon hyédyntamiselle.

Nykyinen lakiehdotus on mita ilmeisimmin laadittu useitten ristipaineitten ja jopa
epavarmuustekijoiden keskelld. On ilmeistd, ettd siksi lakiehdotuksessa on ehdotettu ratkaisuja,
jotka ovat keskenaan ristiriitaisia ja siksi todennakoisesti jopa estavat lain §1 tavoitteiden
toteuttamisen. Osa alla olevista kommenteista ovat varsin kriittisid, mutta toivomme niiden
helpottavan seuraavien versioiden rakentamisessa ja toivomme, ettd ne ndhdaan rakentavina.

Lakiehdotukseen on sisallytetty rajoituksia ja toimintaratkaisuja, jotka perustuvat perinteiseen tai
juuri nyt tarjolla olevan teknologian kayttoon ja kontrollointiin ja siksi erittdin todennékaoisesti
johtavat tilanteeseen, jossa genomikeskuksen tarjoamien palveluiden tuotto vaarantuu tai tulee
jopa mahdottomaksi. Tama puolestaan johtaa siihen, ettd varsinaiset suomalisista aineistoista
tehtavat kansalliset ja kansainvéliset genomianalyysit tehd&dan alkuperaisia tutkimusaineistoja
vhdistamalla genomikeskuksen ulkopuolella jatkotutkimuksina. Tama vaarantaa genomikeskuksen
hyvat tavoitteet.

Toinen haaste on, etta lakiehdotus yhdistda samaan kokonaisuuteen kliinisessa diagnostiikassa
tuotetun genomitiedon ja tutkimustoiminnassa syntyneen genomitiedon. Ajatus on sindnsa
tavoiteltava, mutta Kantaan sijoitettava yksilokohtainen genomitieto kliinista jatkokdytt6a varten
on tarpeiltaan ja laatuvaatimuksiltaan tdysin toisenlainen kuin tutkimustoimintaan kadytettava
genomitieto. Siksi niita ei voi, eikd pida niputtaa toiminnallisesti kaikilta osin yhteen. Tama
tutkimus- ja kliinisesti tuotetun tiedon niputtamisen ongelma vaikuttaa lahes koko lain kdytannén
soveltamiseen ja on lain teknisen kirjoittamisen kannalta hankala haaste. Tutkimukseen- ja
kliiniseen diagnostiikkaan tuotetun genomitiedon primaariset kdyttdsovellukset ja tavoitteet ovat
erilaisia ja vaativat siksi erilaisia ratkaisuja. Tdman tosiasian huomioonottaminen olisi tarkeaa
seuraavaa versiota tehdessa.

Erityinen haaste on lakiehdotuksessa esitetty tietotekninen ratkaisu, joka on eparealistinen.
Tietoteknista ratkaisua ei ehka pitdisi maarittaa laissa talla tarkkuudella; ala etenee erittdin
nopeasti ja mika tahansa madrittely nyt tehdaan, on se vanhentunut jo muutamassa vuodessa.
Ehdotamme vaihtoehtoista ratkaisua tietotekniikan kirjaamiseksi. Tietotekniset ratkaisut taytyisi
alistaa Genomikeskuksessa toimivalle erilliselle asiantuntijaryhmalle, jossa olisi useampien
organisaatioiden edustus (esim. KELA, STM, OKM, CSC, Biopankkiosuuskunta jne.) tdydennettyna
tarvittavilla muilla asiantuntijoilla. Tama asiantuntijaryhma esittelisi ratkaisut Genomikeskuksen
Ohjausryhmalle, joka tekee paatoksen kulloisestakin IT ratkaisusta. Tavoitteet, kuten
tietoturvallisen ympariston kaytto, voidaan hyvin (ja pitaakin) kirjata lakiin, mutta sen teknista
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toteutusta tai sijoitusta ei pida kirjata siten, ettd se kdytanndssa estada Genomikeskuksen
tavoitteiden toteutumisen. Uskomme, etta esittdamamme vaihtoehtoinen malli voisi ratkaista
taman ongelman.

Ajatus siitd, ettd genomitiedoista ei otettaisi (tai olisi) kopioita ja niista olisi olemassa vain yksi
alkuperdiskopio, on epdrealistinen ja tuskin kdytannossa edes toteutettavissa. Alkuperdisesti
ajatus yhdesta kopiosta lienee lahtoisin siitd, ettd on yksi validoitu, laatukriteerit tayttava
referenssikopio tutkimusten ja kliinisten sovellusten yhdenmukaistamiseksi. Toisena tavoitteena
lienee ollut taloudellisuus, ettei isojen, identtisten tiedostojen tallennuksesta makseta moneen
kertaan. Kolmantena tavoitteena lienee ollut, ettad ulkomailla sekvensoidut/genotyypitetyt tiedot
my0s tallentuvat Suomeen hallitusti. Léahtokohtana ei kdsittadksemme ole ollut regulatorinen
tarve, vaan laadun varmistaminen ja kustannustehokkuus. Eli perustavoitteet ovat
toiminnallisestikin valideja. Liian yksityiskohtaisesti saadettynd, tdma kuitenkin johtaa jarjestelman
toimimattomuuteen ja lisdksi EU:n sisalla tapahtuvan tiedon liikkkuvuuden estymiseen. Ajatus siit3,
ettd tutkimusprojekteissa kansainvalisissa yhteistoissa ulkomaisella rahalla, ulkomailla tuotetut
genomit tuhottaisiin ulkomailla ja ainoa kopio olisi Suomessa, ei sekdan ole realistinen, sen sijaan
datan luovuttaminen kolmansille osapuolille voidaan rajoittaa.

Yksityiskohtaiset kommentit:
1. Luku

81 Lain tarkoitus on keskeinen ja ndiden tavoitteiden tulisi ohjata lain muitakin osia.
Mainittujen tavoitteiden liséksi, tallennettu genomitieto pitaisi myos olla kdytettavissa
koulutukseen.
§2 Soveltamisalan 4 kohdan termi “geenitesti” on tdssa yhteydessa hiukan epaselvd, sita
kdytetaan mydhemminkin tekstissa erilaisissa tarkoituksissa, eika lukijalle ihan kirkastu
mita geenitesti tasmallisesti eri kohdissa tarkoittaa.
84 My0s tdssa geenitestin kasite epaselva, vaikka siita selitysosassa pyritdankin avaamaan.
Voisiko tdsmentaa, mita tassa yhteydessa tarkoittaa “laboratoriotutkimus”, onko se
tutkimuslaboratorio, kliininen laboratorio vai kuluttajalle suoraan suunnattuja palveluita
tuottava laboratorio?

2. Luku
§6 momentti 1: tahdn ehdotetaan lisattavaksi, etta “tulisi edistda genomitiedon kayttoa
terveydenhuollossa, tieteellisessa tutkimuksessa, koulutuksessa, seka kehittamis- ja
innovaatiotoiminnassa”. Koulutuksen sisallyttaminen olisi tarkeda ja realistista, mikali
henkilotieto sdanndkset sen sallivat.
Momentti 3: Tama muotoilu on yleisotsikolla OK, mutta tasta puuttunee asian ydin, eli
"luovuttaa genomitietoa terveydenhuoltoon, tutkimukseen, koulutukseen, seka
kehittamis- ja innovaatiotoimintaan”. Tieto pitda sitten luovuttaa tietoturvalliseen
ymparistoon.

3. Luku
§15, momentti 1: ”...vain yksi alkuperdinen tunnisteella yksiloity kappale”. Téma ajatus on
eparealistinen ja rohkenemme sanoa, suorastaan virheellinen. Samasta henkildstd on voitu
suorittaa enemman kuin yksi genomitutkimus, joiden kattavuus voi olla erilainen, miten
paatetdaan mika “kappale” poistetaan. Lisdksi, eri analyyseihin tarvitaan kopioita, jopa
genomikeskuksen sisalla, joten tallaista rajoitusta ei kannattaisi lakitekstissa tehda.
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Ehdotamme muotoilua, ettd ”....tavoitteena on, ettd kustakin yksilostd on mahdollisten
alkuperdiskappaleiden lisdksi yksi hyvin kuratoitu referenssikappale”. Lisaksi mitakohan
tarkoitetaan sanoilla “alkuperdinen kappale”; mita sekvenssitiedon tai genoyypitystiedon
tuoton vaihetta talla tarkoitetaan. Huolemme on, etta jos eri viranomaiset tulkitsevat naita
sanoja, voi syntya tulkintojen sekavuutta.

Momentti 2 on tarkead selvennys.

§18. Kansaneldkelaitoksen rooli vaatii lisaa pohtimista. §18 olisi suunniteltava uudestaan.
Kuten ylla on todettu, voi olla mielekasta, etta kliinisessa diagnostiikassa syntyneet
genomitiedot tallennetaan Kantaan ja on sieltd saatavissa, jotta niitten kadytettavyys
terveydenhuollossa on turvattu koko maassa, riippumatta siita missa genomitieto on
tuotettu. Tama ei kuitenkaan voi olla ratkaisu massiivisten tutkimustiedostojen
sailytykselle, puhumattakaan siita, etta se soveltuisi niiden analysoimiseen. Tama on
kriittinen haaste. Jos tavoitteena on, ettd genomikeskuksesta tulee tutkimusta palveleva
organisaatio, on olennaista, ettei laissa maaritetd missa ja mika organisaatio huolehtii
tiedon fyysisesta tallentamisesta ja varsinkaan sen laskentaymparistosta. Tama tulisi olla
genomikeskuksen keskeinen arviointitehtava, jotta kulloisetkin teknologian mahdollisuudet
kdytetaan hyvaksi tietoturvallisen ja kustannustehokkaan analysoimisen
mahdollistamiseksi. On esimerkiksi mitd todenndkdisimmin eparealistista, ettd KELA:n
tietokoneet pystyvat nopeaan ja kustannustehokkaaseen laskenta-analyysien
tuottamiseen, joita moderni genomitutkimus kadyttaa. Olisiko KELA:an suunniteltu
tietotekninen kokonaisuus ottamaan kansainvalisia tiedostoja (niin akateemisilta kuin
teollisilta yhteistyokumppaneilta) hallinnoitavaksi ja tarjoamaan niille laskentaympariston
silloin kun ne yhdistetdan suomalaisiin aineistoihin? Olisiko tdma kuitenkin luontevampaa
olla esim. CSC:n vastuulla, joka sekin tarvittaessa voisi alihankkia kapasiteetin joltakin
ulkopuoliselta toimijalta. Muissakin projekteissa maailmalla suunnitellaan suljettuja
jarjestelmia, mutta ne tahtaavat joustavampiin ratkaisuihin ja mahdollistavat kaupallisten,
tietoturvallisten palvelutuottajien kayton.

Konkreettisena ehdotuksenamme on, ettd Genomikeskukseen perustetaan
rippumaton asiantuntijaryhma, joka suunnittelee ja arvioi genomitiedon kdaytannon
tietoturvalliset sdilytys ja laskentamahdollisuudet vuosittain ja antaa ehdotuksensa
ohjausryhmalle. Tahan ryhmaan kuuluisivat edustajia tarpeellisista organisaatioista kuten
esim. KELA, STM, OKM, CSC, Biopankkiosuuskunta ja alan muita, tarpeen tulleen ulkomaisia
asiantuntijoita. Tekniset tarpeet ja ratkaisut kehittyvat niin nopeasti, etta millaan
lainsadadanndlla ei voida pysya ajantasalla, §18 ensimmadinen kohta vaatii aivan erityisesti
uudelleenpohdintaa.

Luku

Myds tassa luvussa kliinisessa tilanteessa ja tutkimustilanteessa keratty tieto olisi hyva
eritelld. Mm. epaselvaksi lukijalle jaa miten biopankkisuostumuksella keratyista naytteista
tuotettu genomitiedon suhteen toimitaan §22 viitatun informointivelvollisuuden suhteen.

§25, momentti 3: “variaatiotiedot on pseudonymisoitava ennen niiden luovutusta
tieteelliseen tutkimukseen”. Onkohan tama ihan loppuun asti ajateltu? Miten on ajateltu,
ettd fenotyyppitieto, joka voi tulla monista eri ldhteistd voidaan yhdistaa genomitietoon,
jos genomikeskuksen data aina pseudonymisoidaan tutkimusta varten?
Fenotyyppitietohan voi tulla rekistereistd, aikaisemmista tutkimuksista ym., eli jonkun
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taytyy kasitella henkilotunnisteita (tai aikaisempia analyysikoodeja) niin, etta fenotyyppi- ja
genotyyppitieto voidaan yhdistaa. Tama kohdan muotoilua olisi ehka hyva pohtia lisaa.

§28, momentti yksi ”...henkillélle on tarjottava mahdollisuus saada geneettistd neuvontaa”.
Viitataanko tassa diagnostisiin analyyseihin vai myos tieteellisessa tutkimuksessa
tuotettuun genomitietoon? Kuulostaa aika haastavalta, jos esim. FinnGenin kaltaisessa
tutkimusprojektissa 500 000:lle suomalaiselle pitda tarjota geneettista neuvontaa. Eli olisi
hyva selventaa.

§29,Tassa saattaa olla ristiriita. Tassa puhutaan tietoturvallisesta kdyttdymparistosta, jota
genomikeskus yllapitad, mutta luvun 3 §18 kuvataan, miten KELA tata yllapitda. Momentti
3 tulisi muuttaa tai poistaa “muita genomitietoja kuin viitetietoja ei voi luovuttaa
kasiteltaviksi 1 momentissa tarkoitetun kayttoympariston ulkopuolelle”. Tama tulisi
muuntaa niin, etta “voidaan luovuttaa vain Genomikeskuksen arvioimaan turvalliseen
kayttoymparistoon”. Mikali olemme oikein ymmarténeet, tdma olisi myés GDPR:n hengen
mukaista.

Luku

Geneettisen tutkimus olisi hyva maarittad, muuten on vaikea arvioida koko luvun sisaltoa.
Mm. ennustavan geneettisen testauksen kohdalla on epédselvdaa mita termeilla tassa
vhteydessa tarkoitetaan. §36 voi tuskin liittya tieteelliseen tutkimukseen?



