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1. Genomikeskuksesta seka sen tehtdvistd, organisaatiosta ja ohjauksesta:

Suomen Perinndllisyyslaakariyhdistys ry pitaa tietyin edellytyksin hyvéna ja kannatettavana
asiana kansallisen Genomikeskuksen perustamista.

Genomikeskuksen ohjausryhmassé ja johdossa tulee olla riittavésti laaketieteen (erityisesti perin-
nollisyysladketieteen) ja terveydenhuollon osaamista eri yliopistosairaaloista (tai vastaavista). Osa
genomitiedosta on suoraan liitoksissa yksilon (ja myos vaeston) terveydentilaan (nyt ja tulevaisuu-
dessa). Se on osin myos erittdin arkaluontoista. Genomitiedon varomaton kéytto seké vaarinkaytto
on pyrittava estdamaan johdon ja ohjausryhmén kokoonpanolla seka tarkoin saadoksin.

Perinnollisyysladketiede on laéketieteen erikoisala, joka arvioi geneettisen tiedon merkitysta yksi-
I6lle (potilaalle) ja kyseisen tiedon suhdetta potilaan terveyteen ja terveydenhuollon palveluihin
(sitd, mita terveydenhuollon palveluja potilas tarvitsee kyseisen tiedon johdosta ). Genomilaki-
luonnoksessa on madritetty useita tehtavia genomikeskukselle (68), ja ndista miltei kaikkien koh-
dalla tarvitaan perinndéllisyyslaaketieteen osaamista ja nakemysta. Ohjausryhman kokoonpano lo-
pullisessa laissa/asetuksessa tulee maéritella tarkasti, jotta voidaan varmistaa, etta siihen kuuluu
myos perinndllisyysladketieteen erikoislaékari, jolla on seka terveydenhuollon etta erityisesti pe-
rinnollisyyslaaketieteen osaamista.

Genomikeskuksen organisaatiosta ja henkildstosta annetaan tarkempia sdannoksia asetuksella. Ge-
nomikeskuksella tulee olla my6s ladketieteellisen (ladkarin) koulutuksen saanut henkil johtota-
solla. Mikéli genomikeskuksen johtaja ei ole koulutukseltaan ladkari, tulisi genomikeskuksen pal-
veluksessa olla 14&kérin koulutuksen saanut ladketieteellinen johtaja. Tassakin tapauksessa edelli-
sessa kappaleessa mainitut seikat perinnéllisyyslaéketieteen erikoisalasta patevat.

2. Genomitiedon hallinta, sailytys ja kasittely

Genomitietokanta koostuu yksildiden genomitiedosta, joka on kasitettavissa terveystiedoksi,
koska se siséltad tietoa yksilon mahdollisista perinndllisista sairauksista ja/tai riskeista perinnolli-
siin sairauksiin. Jokaisen yksilén genomi on ainutlaatuinen ja yksilé on tunnistettavissa genomitie-
don perusteella.

Genomitietoa on yleisesti kaytetty yksilon terveydenhoidossa yksilon omalla suostumuksella. Yk-
silé on omalla tietoon perustuvalla suostumuksella liséksi voinut luovuttaa omaa geneettista tieto-
aan laéketieteellisen tutkimuksen hyvaksi. Yleisten kansainvalisten ohjeiden mukaan alaik&isen
geenitestausta on pidetty eettisesti perusteltuna vain, jos tiedosta ajatellaan olevan hyotya hénen
terveytensa kannalta jo ennen aikuisuutta.

Genomitietokannan pit&a olla viranomaisten hallinnassa.

Myo6s Genomitietokantaan tallennettavaan geneettiseen tietoon pitéa olla yksilén antama tietoon
perustuva suostumus. Esityksen kohdassa 4.8 kasitelldan alaikéisen suostumukseen liittyvia asi-
oita ja perustellaan lasten genomitiedon kerdadmisté lasten tasavertaisilla oikeuksilla aikuisiin néh-
den. Laajalti tunnistettua haastetta lapsen autonomian toteuttamiseksi genomitiedon hankkimiseen
liittyen tai ns. oikeutta olla tietdmatta ei esitell& lainkaan. Mikéli pienen lapsen suostumuksen voi



antaa huoltaja, ei lapsella kdytdnndssd myohemmin/taysi-ikdisend tule olemaan mahdollisuutta
vaikuttaa oman genomitietonsa kayttoon tilanteessa, jossa siihen mennessa naytetté olisi jo laajalti
kaytetty tiedon hankintaan. On tarkistettava, onko lasten naytteiden kerd&minen perusteltua em.
nékokulmista ja onko se EU:n tietosuoja-asetuksen mukaista.

Genomitietoa voidaan Genomikeskuksesta luovuttaa esityksen mukaan terveydenhuollon palvelun
antajalle potilaan terveyden edistamist4, laéketieteellisen diagnoosin tekemisté ja sairauden hoita-
mista varten. Sivulla 68 on kuitenkin maininta ettd genomitietoja olisi mahdollista kéyttaa vain
hoidon tai tutkimuksen edellyttdmén ajan eika niité saisi erikseen tallentaa potilasjarjestelméaén
vaan sinne tulisi vieda vain tieto genomitiedon kaytosta ja sen mahdollisesta tulkinnasta potilaan
hoidon kannalta. Kuitenkin yksittdinenkin mutaatiovastaus (varianttitieto) voidaan ké&sittaa
genomitiedoksi. Variantin tarkka kuvaus on oleellinen merkintéd potilaan sairauskertomuksessa,
koska esim. sen perusteella potilaalle voidaan asettaa diagnoosi tai aloittaa hoito. Mitadn ylimaa-
raistd genomitietoa ei luonnollisestikaan potilaskertomuksiin tule merkité eiké sité tule Ge-
nomikeskuksesta my6skaan luovuttaa.

Lakiluonnoksessa todetaan, ettd genomikeskuksen on luovutettava genomitieto sité pyytavélle
henkildlle, jonka néytteestd genomitieto on saatu. Liséksi todetaan, ettd genomitietoa annettaessa
henkil6lle on tarjottava mahdollisuus saada geneettistd neuvontaa. Toteamme, ettd genomitiedon
tulkinta ja siitd annettava neuvonta vaatii asianmukaisen koulutuksen. N&in ollen se on my®os re-
surssikysymys. Lisaksi heréa kysymys, mik& osa tallennetusta genomitiedosta palautetaan sité
pyytavélle henkildlle. Tdma osa vaatinee lakiin vield lisatarkennusta.

Lakia laatiessa on hyva kiinnittaa erityinen huomio varianttitietojen luovutukseen kehittamis- ja
innovaatiotoimintoihin. Erityisesti asia tulee méaritell& tarkkaan alaikaisten datan luovuttamista
koskevan lainsdadénnon osalta. Kayttélupaviranomaista ei ole tarkasti méaaritelty. Selkedasti tulee
todeta, ettd luovutettavien variantitietojen taytyy olla tdysin anonyymeja.

Pykalassa 15 kaytetddn kasitettd “alkuperdinen tunnisteella yksiloity kappale genomitiedosta”,
joka kasitteena olisi hyvé tarkentaa.

Luonnoksen kohdassa 4.5.3 Biopankkien ja tutkimuksen ndkékulma, otetaan ansiokkaasti huomi-
oon genomitiedon suuret mahdollisuudet seka tutkimukselle etté liiketoiminnalle, seka kansalli-
sesti ettd kansainvélisesti. Paaperiaatteet on luonnoksessa kuvattu hyvin, mutta genomitiedon luo-
vuttamisen kaytannon asetukset puuttuvat. T&ma lieneekin vaikein saddeltava asia. Paaperiaat-
teena voisi kuitenkin olla mainittuna se, etté tiedon luovuttamisesta tutkimukseen tulee olla enem-
man hyotya kuin haittaa, joskin hyddyn ndyttdminen etukdteen on hyvin vaikeaa. Lakiin tai ase-
tukseen kirjattuna tama toisi kuitenkin lapinakyvyytta ja perustelun virkamiehen tai muun toimijan
kuten genomikeskuksen tietojen luovuttamiselle.

Akateemisen ja julkisesti rahoitetun tutkimuksen kannalta asia lienee eettisesti helpompi, mutta
suuren ja enenevan maaran tutkimuksista suorittaa nykyaan myos kaupallinen sektori ja tallaiselle
toimijalle annettu genomitieto saattaa samanaikaisesti tuoda merkittévaa lisdhyotya seka yhteis-
kunnalle ettd kaupalliselle toimijalle, mik& on hyv& huomata.

Itse lakitekstiin ei ndyttdisi tulevan tutkimuksen kohdalla muutosta, silld ” Variaatiotietojen luo-
vuttamisesta yksittdistapauksessa ja salassapitovelvoitteiden estamaétta tieteellisen tutkimuksen tai
kehittdmis- ja innovaatiotoiminnan tarkoituksiin sd&detdan laissa sosiaali- ja terveystietojen toissi-
jaisesta kaytosta (159/2017)”

3. Geenitestien (geneettisten tutkimusten) suorittamisen edellytyksista



Yksilolle tehtavé terveyteen liittyva geenitutkimus (geenitesti) on la&ketieteellinen tutkimus, ja se
tulee tehda vain ladketieteellisin perustein ja laékarin maarddmana. Liiketoiminta, jossa kansalai-
sille myydaan ladketieteellisiin tarkoituksiin geenitestausta ilman asianmukaista ammattipate-
Vyyttd, on voitava kieltaa.

Ennustava geenitutkimus edellyttaa aina edeltavaa perinnéllisyysneuvontaa kansainvélista ohjeis-
tusta seuraten ja perinnéllisyyslaaketieteen yksikon valvonnassa.

Geenitiedon (genomitiedon) vélittdminen yksilolle tulee tapahtua asiaan perehtyneen ladketieteel-
lisen koulutuksen saaneen henkilén valvonnan alaisuudessa. Geenitieto on terveystietoa, jonka
merkityksen oikea tulkinta vaatii koulutusta ja perehtyneisyytta asiaan.

Pykalassa 35 todetaan, ettd geneettisia tutkimuksia saa suorittaa vain ladketieteellisen vastuuhen-
kilon valvonnan alaisuudessa. Termi “’ladketieteellinen vastuuhenkild ” on epdselva. Ladketieteel-
liset, terveyteen liittyvat geneettiset tutkimukset tulee suorittaa ladkarin valvonnan alaisuudessa ja
potilaan suostumuksella.

Yhteenvetona voidaan todeta, ettd Suomen Perinndllisyysladkariyhdistys kannattaa Genomikeskuksen
perustamista tietyin edellytyksin ja uskoo sen olevan tuki geneettisten sairauksien diagnostiikan ja hoidon
kehittamiselle. Genomitiedon arkaluonteisuuden vuoksi kansalaisten on saatava lapinakyvyyden ja avoi-
muuden perusteella selked kuva Genomikeskuksen toiminnasta. Genomikeskuksen pitéa olla luotettavasti
hallinnoitu. Riittdva perinnollisyyslaéketieteen asiantuntijuus tulee varmistaa Genomikeskuksessa ja sen
riippumattomassa ohjausryhmaéssa. Vaikka tiedon toissijaista kayttoa tullaan kasittelemaan erikseen laissa
sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta kaytostd, tulee padperiaatteet tiedon luovuttamisesta tutkimus- ja
innovaatiotoimintaa ja lasten datan kaytosta Kirjata Genomilakiin nykyistd ehdotusta tarkemmin l&pinéaky-
vyyden turvaamiseksi.

Yleisend kommenttina voidaan todeta, ettd koska lausuntopyynnon esittdmisajankohtana biopankkilakiuu-
distus, sosiaali- ja terveystietojen toissijaista kayttod koskeva laki seké tietosuojalaki ovat késittelyltaan
keskenerdisid, on vaikea arvioida genomilain ja edellda mainittujen lakien yhteisvaikutusta.
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