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Sosiaali- ja terveysministeric on pyytanyt lausuntoa hallituksen esityksesta
genomilaiksi. Pirkanmaan sairaanhoitopiirin osalta lausuntonsa/kommenttinsa
esitykseen ovat antaneet tutkimusjohtaja Tarja Laitinen, ylilaakari Tanja Saa-
rela, Tampereen Biopankin johtaja Kimmo Savinen, apulaisyliladkari, apulais-
professori Hannele Laivuori sekéa Fimlab Laboratoriot Oy:sta palvelujohtaja
Anu Mustila ja genetiikan erikoisalajohtaja Mauri Keinanen.

Eija Tomas
johtajaylildaakarin varahenkilé

Liite kommentit

Pirkanmaan sairaanhoitopiirin kuntayhtyma
Teiskontie 35, PL 2000, 33521 Tampere, puh. 03 311 611, faksi 03 311 64369, etunimi.sukunimi@pshp.fi, www.pshp.fi






Fimlab

Fimlabin kommentit genomilakiehdotukseen

Fimlab Laboratoriot Oy on kolmen sairaanhoitopiirin (Pirkanmaan, Kanta-Hameen ja Keski-
Suomen sairaanhoitopiirit) yhdessé ja kokonaan omistama laboratorioyhtio, joka tuottaa
laboratoriopalveluja terveydenhuollon tarpeisiin. Palvelutuotantomme kattaa seka polikliiniset etta
sairaalaymparistossa tarvittavat osasto- ja paivystysndytteenottopalvelut kaiken kaikkiaan 85
toimipisteessa. Analyysipalveluja tuotamme seitsemassé sairaalassa, joista kolmessa
keskussairaalassa (TAYS Tampereella, Kanta-Hadmeen keskussairaala Hameenlinnassa ja
Keski-Suomen keskussairaala Jyvaskylassa) laboratorio toimii 24/7/365 -periaatteella. Omaa
analyysipalvelutuotantoa Fimlabilla on kliinisen kemian, hematologian, mikrobiologian,
immunologian, patologian ja genetiikan erikoisaloilla. Liséksi huolehdimme toiminta-alueemme
verikeskuspalveluista. Naytteenottopisteissamme otetaan myés biopankkinaytteita.

Asiakkainamme on seka julkisia ettd yksityisiad terveydenhuollon toimijoita. Toiminta-alueemme
vaestdpohja on talla hetkelld noin 1 miljoona suomalaista. Tana vuonna 1.12.2018 toiminta-
alueemme ja toimintamme laajenee edelleen, kun Paijat-Hameen hyvinvointikuntayhtyman
laboratoriopalvelut siirtyvat Fimlabin hoidettaviksi.

Kommenttimme genomilakiehdotukseen on annettu ensisijaisesti |ladketieteellisen
laboratoriotoiminnan nakékulmasta.

Yleista

Kuten tiedetéan, geneettisen ja genomitiedon saatavuus ja kaytté ovat voimakkaassa kasvussa.
On hyva, ettd nykyisellaén hajallaan oleva tieto pyritdan keraamaan yhteen paikkaan, jotta
talteen saadaan yhdenmukainen, yhteisilla pelisdannailld hallinnoitava seka tietoturvallisesti
sdilytettava ja kaytettdvissa oleva tietoaineisto.

Syntyvén genomikeskuksen toimintaa saatelevien saaddésten tulisi olla yksiselitteiset. Myds
rahoitus- ja toimintamallien sekd organisaatiorakenteen tulisi olla selkeé&t, jotta kaikki
genomikeskukseen kertyva kansallinen tieto pystyttaisiin hyddyntdmaan ilman turhia
byrokraattisia esteitd ja hitautta. Genomirekisterin tietoteknisten ratkaisuiden tulisi olla hyvin
toimivia, jotta genomitieto olisi terveydenhuollon toimijoiden kaytettavissa silld nopeudella, mita
diagnostiset ja hoitoprosessit edellyttavat. Mikali rekisterissa olevan tiedon kaytettavyys kliinisen
paatdksenteon yhteydessa ei ole notkeaa, on suuri riski, ettéd analyyseja teetetdan tarpeettomasti
uudelleen, jolloin kustannukset kasvavat. Sindnsé genomitietoon terveydenhuollossa sisaltyy
suuri vaikuttavuusaspekti: nopeampi diagnosointi, oikean hoidon valinta, ennakoiva puuttuminen
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yksilon riskitekijoihin, ennakoivan terveydenhuollon toimenpiteiden oikea suuntaaminen
valtakunnallisesti, kansalaisvalistus jne.

Esittelytekstissd mainitaan mm. sivulla 53, ettd genomikeskuksen toiminta olisi tarkoitus rakentaa
olemassa olevien organisaatioiden, osaamisen ja asiantuntijuuden ympérille. Jotta koko maan
asiantuntijuus saataisiin hyédynnettyd, tulisi genomikeskus organisoida verkostomallilla missé&
yhteisvoimin hyédynnetéan kansainvalisesti maamme verraten niukkoja osaamisresursseja. Kun
genomikeskuksen tehtévana ei ole omien tutkimusten tai sekvensointipalvelun tuottaminen, ei
sijoituspaikan tulisi liikaa kytkeytya esim. suunniteltuun sekvensointikapasiteetti-investointiin,
vaan toiminnan sijoituspakan ja organisoitumisen tulisi aidosti tukea em. verkostomallimaista
toimintaa.

Genomikeskukselle esitetdan viranomaistehtavid, asiantuntijatehtavia ja maksullisia
palvelutehtavia. Maksullisten palvelutehtévien osalta, mikali niité ei ole selkeéasti méaaritelty,
joudutaan tn. toimimaan kilpailluilla markkinoilla, miké taas saattaa aiheuttaa
kilpailuneutraliteettiin liittyvia haasteita. On hyva muistaa, etté toimintaa sééatelee talléin myos
muu markkinaehtoista toimintaa saateleva lainséadanté, mm. hankintalaki.

Genomikeskukseen liittyvat toiminnot ja kunkin toimijan rooli olisi helpompi hahmottaa, mikali
genomikeskuksen prosesseista olisi piirrettyna kaaviokuvat.

Esityksessa genomikeskuksen ekosysteemiin mainitaan liittyvéksi yliopistosairaalat.
Mielestamme tassa yhteydessa olisi hyva mainita my6s kaikki muu julkinen ja yksityinen
terveydenhuolto, koska geneettisia tutkimuksia tilataan yliopistosairaaloiden liséksi muiltakin
terveydenhuollon tasoilta. Yksityisen ja julkisen terveydenhuollon kaytt66n genomitietoa
tuottavien laboratorioiden organisaatiorakenne ei saisi muodostua esteeksi ekosysteemiin
kuulumiselle. Nykyisellaan lagketieteelliset laboratoriot ovat julkisella sektorilla
organisaatiorakenteeltaan joko sairaaloiden omia yksikéité, liikelaitoksia tai niiden yhteenliittymia
seké myos julkisten toimijoiden omistamia osakeyhtidita. Yksityissektorille laboratoriopalveluja
tuottavat padsaantoisesti yksityisomistuksessa olevat kotimaiset ja ulkomaiset osakeyhtitt.
Kaikkien Suomessa toimivien laéketieteellisten diagnostisten laboratorioiden tulisi voida kuulua
genomikeskuksen ekosysteemiin, mikéli edellytetyt laatuvaatimukset (kuten akkreditointi)
tayttyvat, jotta genomitietoa kertyy kattavasti.

Laaketieteellisen laboratoriotoimijan ndkékulma

Nykyaikainen laboratoriodiagnostiikka hyédyntéa geeniteknologiaa monissa analyyseissaan.
Lakiehdotuksessa on epaselvas, luetaanko genomitiedoksi myos yksittdiset geenitestit ja
suppeammat sekvenssitiedot. Olisi tarkeaa, etta laissa maariteltaisiin tarkoin, mitd genomitiedolla
tarkoitetaan ja miten esimerkiksi epigeneettinen tieto otetaan huomioon.

Esittelytekstissa mainitaan tavoitteena, ettd kenestakaan ei ole tarpeen tallentaa genomitietoa
kuin kerran. Terveydenhuollossa/diagnostiikassa kaytettaville laboratoriotutkimuksille on asetettu
korkeita laatu- ja akkreditointivaatimuksia. Miten varmistutaan eri tahoilla tuotetun genomitiedon
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yhdenmukaisesta laadusta, kun terveydenhuollossa kaytetdan aiemmin esim. tutkimus- tai
biopankkitoiminnassa syntynytté tietoa, missa kriteerit saattavat poiketa diagnostisen
laboratoriotoiminnan laatuvaatimuksista. Samoin olisi syyta varmistua siita, etta jo kertaalleen
tallennettu genomitieto olisi kattavasti eri potilastietojarjestelmien kautta tiedossa aina
hoitopaatoksia tehtdessa. Kaytanndssa tama tarkoittanee tiedon valittdmista genomirekisterista
kaikkiin mahdollisiin kdytéssé oleviin potilastietojarjestelmiin. Relevantin genomitiedon potilaasta
pitéisi nakya laakarille valittdmasti, jotta se ei mychéasty paatéksenteosta (esimerkiksi
laakityspaatos 20 min mittaisella vastaanottokaynnilld).

Nykyisellaan terveydenhuolto tilaa tarvitsemansa geneettiset analyysit laboratoriosta joko
kayttden omaa potilastietojérjestelmaansa (kuten Pegasos, Lifecare, Mediatri tmv.) tai
laboratoriojarjestelman tilauskayttéliittymaa (kuten WebFimlab tai Weblab Clinical). Laboratorio
tekee sekvensoinnin ja analyysit itse tai alihankkii ne tai osan niista toisesta laboratoriosta.
Laitteilla syntyvé sekvenssidata (raakadata) sailytetdan laboratoriossa, asiantuntijoiden tekemét
analyysitulokset raakadatasta tallennetaan laboratorion omaan tietojarjestelméaan, josta ne
siirtyvéat osaksi potilaskertomusta potilastietojarjestelmaéan tai vaihtoehtoisesti naytetaan
terveydenhuollon yksikélle laboratoriojarjestelman tulosndkyman kautta (vrt. edelld). Genetiikan
tutkimuksista tehdyt asiantuntijalausunnot nékyvat myds genetiikan erikoisalalehdells, kuten mm.
Uranus-jarjestelméssa. Laboratorion tulee sailyttaa tuloksia osana potilastietojarjestelmaé sen
edellyttamien séilytysaikojen mukaisesti: 12 vuoden ajan potilaan kuolemasta tai jos kuolinaika ei
ole tiedossa, 120 vuotta potilaan syntymasta. Laboratoriotoimijan nakékulmasta kaivataan
tarkkaa maarittelya sille, mika tieto pitaa siirtda ja minne ja mista sen voi poistaa.

Haluamme kiinnittda huomiota siihen, ettéd ennen toiminnan aloittamista tulisi tarkkaan pohtia ja
maéaritella, miten genomitiedon siirtdmiseen vaadittavat tietojarjestelméalustat ja -yhteydet
rakennetaan ja rahoitetaan. Jo talla hetkella terveydenhuollossa tarvittavien
laboratoriotutkimusten tuottaminen on kansainvalistéa seka julkisella etta yksityisella sektorilla.
Naytelogistiikka on nopeaa minne tahansa maailmassa, ja digitalisaatio lyhentda Iahetetiedon
vélitysta seka vastausviiveita. Isoilla kansainvalisilla toimijoilla on puhtaassa hintakilpailussa
volyymietu puolellaan. Suomalaisten taytyy parjata kilpailussa muutoin kuin raa’alla
hintakilpailulla: tehokkailla toimintamalleilla, innovatiivisilla ratkaisuilla, huipputason osaamisella,
korkealla laadulla ja asiakkaita hyédyttavilla muilla lisdarvopalveluilla. Mikali kaikilta Suomessa
genomitietoa tuottavilta toimijoilta edellytetdan tietojen siirtéamista kansalliseen
genomikeskukseen, tarvittavien tietojarjestelméalustojen ja —yhteyksien pystyttaminen ja yllapito
eivat saisi kustannuksillaan kuormittaa alan toimijoita ja siten syéda suomalaisten kilpailukykyé
kansainvalisessé kilpailussa. Pitéisi turvata, etté alan toimijoilla séilyy toimintaedellytykset
Suomessa.

Jo nykyisellddn suomalaiset ladketieteelliset laboratoriot alihankkivat osan tarvittavista
tutkimuksista ulkomailta, jolloin geneettisten tutkimusten tapauksessa alkuperainen genomitieto
syntyy Suomen rajojen ulkopuolella jossakin toisessa organisaatiossa. Miten nissé tapauksissa
genomitieto siirtyisi genomirekisteriin? Téllaisissa tapauksissa olisi epdedullista, ettd suomalainen
laboratoriotoimija joutuisi rahoittamaan siirtdmisen kustannukset ulkomaisen toimijan puolesta.
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Lahtdkohtaisesti nakisimme, ettd genomirekisteriin tallennettua sekvenssidataa tulisi voida
sujuvin toimenpitein antaa alan toimijoiden kayttéon paitsi potilaan hoidossa my6s uusien
terveydenhuollon palveluiden kehittamisesséa. Fimlabin kaltaisen toimijan kilpailukyky voidaan
sailyttaa vain, mikali toimintaa voidaan jatkuvasti kehittéa. Tama tulisi turvata oikeudella kéasitella
ja analysoida dataa ja sen kautta tuotteistaa uusia terveydenhuollon palveluja asiakkaille.
Genomikeskuksesta ei saa muodostua vaaranlaista portinvartijaa genomirekisteriin kertyneen
tiedon kayttamiselle, mutta kuitenkin turvata sen tasapuolinen ja tietoturvallinen kaytto.

Anu Mustila Mauri Keindnen
palvelujohtaja genetiikan erikoisalajohtaja
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Tanja Saarela
Kimmo Savinainen 6.7.2017

Pirkanmaan sairaanhoitopiirin/Tampereen
Biopankin kommentteja genomilakiehdotukseen

Yleistda

Keskitetylla ratkaisulla Genomikeskuksesta on pyritty aikaan saamaan tiivis, kompakti paketti.
Tavoite on kunnianhimoinen ja tulee vaatimaan lisdaresursointia. Rahoituspohja vaatiikin
tarkennuksia. Osittain rahoitus tulee kayttajilta, mutta se ei varmastikaan tule kattamaan kaikkia
toiminnasta aiheutuvia kuluja.
Genomitiedon kasittelyyn liittyy Genomikeskuksen lisaksi my6s muita toimijoita, kuten Biopankit,
FINBB ja lupaviranomaiset. On tarkeaa, etta eri toimijoiden roolit ja vastuut kuvataan tarkasti ja
valtetaan paallekkdisyyksien syntyminen esim. biopankkitoimintojen kanssa.
Lakiluonnoksen pohjalta Suomen genomistrategiassa merkittava paatantavalta keskittyy
Genomikeskukseen. Alueellisuus tulisikin sen vuoksi huomioida mm. ohjausryhman jasenien
nimityksessa. Sen ei pitaisi ndyttaytya maardavana tekijana, vaan toiminnan pitaisi olla
koordinoivaa.
Tarkeda on varmistaa biopankkien ja muiden toimijoiden rooli Genomikeskuksen hallinnoiman
datan omistajana.
Tarkeaad on sdilyttaa henkildlle mahdollisuus seka kieltda tietojensa kayttaminen tutkimuksessa etta
tutkimuksessa I0ytyneiden tietojen vastaanottaminen, niin halutessaan.
Lakiesityksessa on Kansaneldkelaitokselle kaavailtu genomirekisterin tekniseen toteutukseen ja
kayttoon liittyvia vastuita. Toiminnan madrittelyt ovat — kuten pitdakin - erittdin vaativia. Lain tulisi
mahdollistaa, etta genomikeskus voi aloittaa toimintansa vaiheittain, vaikka kaikki
rekisteritoiminnot eivat olisikaan viela kdytettavissa, muutoin on vaara, etta kdaynnistyminen
pitkittyy kohtuuttomasti (vert. Kantahanke).
Koska genomitiedon hyddyntaminen on erittdin nopeasti kehittyvd/sensitiivinen tieteen- ja
tuotekehityksenala, on tarkeda, etta lain implementaation seurantaa varten on perustettu
riippumaton seurantaryhma (erillaan genomikeskuksen ohjausryhmasta), joka voi nopeasti tarttua
epakohtiin ja ohjata lainsdadantda esim. lisdasetuksin (vert. biopankkilaki)
Dataluovutukset julkaisujen tietokantoihin ja kansainvalisiin tutkimusyhteistyorekistereihin:

o varmistettava, ettd Suomi ja muut EU-maat toimivat samalla tavalla, ja etta laki on

yhtenevadinen EU:n tietosuojalainsaadannon kanssa

Biopankki- ja genomisuostumuskadytannot tulee linjata yhdessa. Suostumuskaytantéja linjattaessa
pitaa muistaa, etta monimutkaiset kaytannot vievat merkittavan maara biopankkiresurssia, kunnes
vaivattomat mobiilisovellukset ovat biopankin arkipaivaa.
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Esille nousseita kysymyksia?

e Kuinka varmistetaan, ettei kaikkea palvelua tuoteta yhdessa paikassa?
e Kuinka Biopankkilaki ja Genomilaki toimivat yhdessa?
e Epdselvaa vield, mitd kaikkea laki mahdollistaa ja mitd ei — moni kohta jaa lakiesityksessa yha
avoimeksi
e Mitd lupia genomikeskus myontda?
e Mihin dataa voidaan luovuttaa?
e Halutaanko myos lasten ja sikididen sekvenssien kerdamista ja onko sille yleinen hyvaksynta?
e Millaisia ikdrajoja on suunniteltu alle 18 -vuotiaiden naytteille?
e Kansaneldkelaitokselle kaavailluista tehtavista nousee esiin seuraavia kysymyksia:
o riittadko Kelan ammattitaito?
o aiotaanko Kelaan palkata data-analyytikkoja?
o vai ostaako se osaamista yrityksiltd alihankintana?
o kuinka turvataan datan laatu?
o kuinka helposti eri ldhteista tullut data on yhdisteltavissa?

Tarja Laitinen Kimmo Savinen Tanja Saarela
tutkimusjohtaja Tampereen Biopankin ylildakari
PSHP johtaja perinnollisyyspoliklinikka

PSHP PSHP
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Sosiaali- ja terveysministerio

Lausuntopyyntd STM086:00/2016 ja STM/4454/2016

Kiitokset mahdollisuudesta kommentoida Hallituksen esitysta genomilaiksi. Yleisperusteluissa esi-
tyksen valmisteluun vaikuttava lainsddadanto on kuvattu perusteellisesti ja kansainvélisesta kehi-
tyksesta on koottu kattavasti tietoa. Esityksen kdytannon toteutukseen vaikuttavat merkittavasti
eduskunnassa hyvaksyttavana oleva ehdotus laiksi sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta
kaytosta (toisiolaki) ja kdynnissd oleva biopankkilain kokonaisuudistus. Perustettavalla genomi-
keskuksella ei olisi esimerkiksi oikeutta itsendisesti luovuttaa biopankkitoiminnassa syntynytta
genomitietoa tai siitd johdettua variaatiotietoa tieteellisen tutkimuksen taikka kehittamis- ja in-
novaatiotoiminnan tarkoituksiin, vaan lupaviranomaisena toimisi toisiolaissa tarkoitettu
kayttdlupaviranomainen.

Lain tarkoitus edistaa yha lisaantyvan genomitiedon vastuullista ja yhdenvertaista kaytta ihmis-
ten terveyden edistamiseksi seka sairauksien ehkdisemiseksi, toteamiseksi ja hoitamiseksi on tar-
ked. Ehdotettu organisatorinen rakenne on hyva. Terveyden- ja hyvinvointilaitoksen yhteydessa
toimiva Genomikeskus loisi kansallisen genomitietorekisterin. Kayttopalvelujen teknisen toteu-
tuksen hoitaisi Kansaneldkelaitos, jolla on jo laajat teknologiset perusratkaisut. Pystyyké KELA
tuottamaan perusratkaisut myds tutkimusprojekteissa tuotetun massiivisen genomitietomaaran
hallintaan? Talla hetkelld puuttuu kokonaiskuva siitda missa ja minkalaisessa muodossa genomitie-
toa on. Tiedon kuratointi ja yhdenmukaisen varianttitiedon tuottaminen raakadatasta olisi mer-
kittava parannus genomitiedon kadyttoon potilaiden hoidossa. Tietoaineiston paivitettaisiin yhte-
ndisesti ja yhdenmukaisesti (s.53). Tietoaineisto mahdollistaisi myds kattavan viitetietokannan
luomisen. Tdsta on jo olemassa pilotti. Kliinikot ja tutkijat ovat aktiivisesti kdyttaneet Suomen mo-
lekyyliladketieteen instituutissa Sequencing Initiative Suomi (SISu) -projektissa suomalaisten ge-
neettisista varianteista luotua viitetietokantaa. Yksi asiointipiste terveydenhuollolle, tutkijoille ja
yrityksille genomiikkaan liittyvissa kysymyksissa olisi myds merkittava parannut nykytilanteeseen.
Vaikka laajaan genomitietorekisteriin voi kiistatta liittyd henkil6tietojen suojaa uhkaavia riskeja,
lakiehdotuksessa korostetaan suojaa yksilon, heidan sukulaistensa ja yhteiskunnan kannalta. EU:n
tietosuoja-asetus edellyttaa vaikutusten arviointia ja kansallisesti voidaan ottaa kayttdon lisdehto-
ja tai rajoituksia.

Genomikeskuksen tehtavakenttd on laaja: viranomaistehtavia, julkisia hallintotehtavis, asiantunti-
jatehtdvia ja palvelutehtdvia (s.54-59). "Lakiehdotuksen tavoitteena on tuoda genomitieto yhden-
vertaisesti kaikkien Suomen asukkaiden saataville siten, ettd myds perusterveydenhuollossa eri
puolilla maata genomitieto on Genomikeskuksen kautta ymmarrettdvassa muodossa lddkarin saa-
tavilla kaytettavaksi potilaan hoidossa”. (s.88). Kdyttopalvelut eivdt ole viranomaistoteutusta ja
asiantuntijatehtdvia esitetdan toteutettavaksi laaja-alaisen valtakunnallisen yhteistydverkoston
kautta. Olisi tarkea tarkentaa miten ne aiotaan koordinoida. resursoida ja toteuttaa. Genetiikan
koulutusta tulee lisata ladkarien peruskoulutuksessa ja erikoistumiskoulutuksessa. Perinnéllisyys-
ladkdrien tarve tulee lisdantymaan erilaisissa asiantuntijatehtavissa Heidan taytyy ymmartaa en-
tista paremmin molekyyligenetiikan laboratorioiden toimintaa kun esimerkiksi eksomisekvensoin-
titutkimkset tulevat laajempaan kayttoon. Riittdvdsta laboratoriokoulutuksesta on erityisesti hei-
dan kohdallaan huolehdittava.

Pirkanmaan sairaanhoitopiirin kuntayhtyma
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Kuluttajalle suunnattuja geenitesteja on markkinoilla ja ndiden palvelujen laatu on kirjava. Tassa
esitys genomikeskuksen roolista kehittdd sadntelya yhdessa alan toimijoiden kanssa on tervetullut
(s.81). Muutenkin pyrkimys osallistaa kansalaisia ndkyy hyvin esityksessa. Yksilon ei katsota voi-
van itse omistaa geenitietoaan (s.85). Tama saattaa olla monelle uusi ajattelumalli.

"Velvoite tallentaa genomitieto genomitietorekisteriin koskisi kaikkea Suomen lainsdddannon pii-
rissa tapahtuvaa toimintaa, jossa syntyy genomitietoa. Siten velvoite kattaisi niin terveydenhuol-
lon, biopankkitoiminnan, ladketieteellisen tutkimuksen kuin genomitietopalveluja tarjoavan yri-
tystoiminnan silloin kun niita harjoitetaan Suomessa, Suomen lainsaddannén mukaisesti”.(s.106)
Genomitietojen tallentamisvelvoitteesta voidaan sdadtaa Sosiaali- ja terveysministerion asetuksel-
la, mika olisi tarpeen. Rekisterinpitdjilla (mm. tutkijoilla ja biopankeilla) tulisi olla kdytettédvissa
riittdva ohjeistus esimerkiksi tallentamiseen liittyvasta informointivelvollisuudesta ja sekundaari-
|oydosten palauttamisesta.

Tampereella 2.7.2018

Hannele Laivuori

apulaisyliladkari, apulaisprofessori
naistentautien ja synnytysten vastuualue
PSHP
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