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Lausuntopyyntonne 18.10.2021 laista Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin
suorittamisen edellytyksista.
Diaarinumero VN/24821/2021, saddosvalmisteluhankkeen tunniste STM071:00/2018.

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos (THL) kiittda mahdollisuudesta saada lausua STM:n luonnoksesta hallituksen
esitykseksi genomilaiksi (jalj. genomilakiesitys). THL:n mielestd genomilakien vaiheistaminen kahteen
lakiesitykseen on hyva ratkaisu, joka todennakdisesti jouduttaa genomitietojen kdyton saattamista lainsaadannon
piiriin. THL kuitenkin ehdottaa vaihtoehtona, etta tassa vaiheessa saadettaisiin vain Genomikeskuksen
perustamisesta, sen johtamisesta ja sille kuuluvista tehtavista (ohjaaminen, neuvonta, seuranta, edistaminen,
kehittaminen....) eikd mentaisi yksityiskohtiin analyyseista tai suostumuksista (pykalat 6-10). Nuo maaritellyt
tehtavat pitaisivat sitten sisallaan sen mahdollisuuden, ettda Genomikeskus tai lainsaataja Genomikeskuksen ja sen
asiantuntijayhteistyoverkoston avulla jatkossa ohjeistaa tai saataa tarvittavista asioista. Yksi keskeinen
Genomikeskuksen tehtava olisi tata tukien, etta se seuraa ja osallistuu aktiivisesti kansainvaliseen keskusteluun ja
toimintaan liittyen genomitiedon tulkintaan, saantelyyn ja kaikenlaiseen kasittelyyn mukaan lukien erilainen
laatutyo.

Tama THL:n lausunto on laadittu siten, etta se kasittelee vain genomilakien vaiheistuksen ensimmaista vaihetta
eivatka mahdolliset tulevaisuuteen suuntaavat kommentit viittaa rinnakkain valmisteltavaan toisen vaiheen
lakiesitykseen, ellei erikseen nain todeta.

Lain perustelut ovat laajat ja kasittelevat perusteellisesti taustalla olevan kansallisen ja kansainvalisen saados- ja
sopimuskehikon. Jonkinlainen puute on se, etta perusteluissa ei kasitella iturata- ja somaattisen genomin eroja
genomitiedon kasittelyn kannalta. THL:n kanta on, etta genomilain tulisi padasiassa kasitella ituratagenomin
analyyseja ja esim. syopahoidossa kaytettavien tuumorisekvensointien genomitieto olisi relevanttia taman lain
kannalta vain niilta osin, miten se on rinnastettavissa ituratagenomin kasittelyyn. On kuitenkin huomioitava, etta
tuumorigenomin ja ituratagenomin erot voivat olla hyvin vahaiset ja etta tieto ituradan genomista tarvitaan
tuumorisekvensointien tulkintaan.

Kommentit, keskeiset ehdotukset:
4.1.1 Kansallisen Genomikeskuksen perustaminen

THL on samaa mielta esityksen perusteluissa mainitusta, hallituskaudet ylittavasta terveysalan kasvustrategian
tavoitteiden pitkdjanteisesta edistamisesta ja katsoo, etta tama genomilakiesitys tukee asiaa etenkin tassa
ensimmaisessa vaiheessa perustettavan Genomikeskuksen kohdalla. Genomikeskuksen perustaminen olisi
konkreettinen askel eteenpadin. Se edistaisi toiminnoillaan genomitiedon perusteltua kayttoa terveydenhuollon ja
tutkimuksen alalla ja auttaisi myos lain toisen vaiheen valmistelussa.

Monet Genomikeskuksen toiminnat ovat kuvattuina sellaisia, etta varsin epaselvaksi jaa, miksi tarvitaan erillinen
viranomainen tata suorittamaan. Riittavasti resursoituna ja ohjeistettuna voisivat asiantuntijapalvelut ja muutkin
lain toisen vaiheen madrittelemat tehtavat olla osa THL:n toimintoja esimerkiksi omana hallinnollisena
yksikkonaan. THL-lain (668/2008) 2 § mukaan laitoksen tehtdvana on mm. tutkia, seurata, arvioida ja kehittaa seka
ohjata sosiaali- ja terveydenhuollon toimintaa ja antaa asiantuntijatukea hyvinvointia ja terveytta edistavien
politiikkojen, toimintatapojen ja kaytantojen toteuttamiseksi seka yllapitaa alan tiedostoja ja rekistereita seka
huolehtia tehtavaalueensa tietoperustasta ja sen hyodyntamisesta. THL ei siten nde perusteita
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genomilakiesityksessa olevalle hallintomallille, vaan ehdottaa Genomikeskuksen perustamista osana THL:aa kuten
monet laitoksen muutkin viranomaistoiminnat ovat. STM voi normaalin THL:n tulosohjauksen kautta kehittaa
Genomikeskuksen toimintoja yhteistydssa asiantuntijaryhman ja mahdollisten muiden toimijoiden kanssa. Ndin
toimien THL:n pitka kokemus ja asiantuntemus sote-kentan ohjauksessa saataisiin hyddynnettya optimaalisesti ja
tarkoituksenmukaisesti johdettuna, ml. kokonaisarkkitehtuurin huomioimisen kansallisesti. Ks. esim.
https://thLfi/fi/thl/organisaatio/osastot-ja-yksikot/tietopalvelut/sote-tieto-ja-tiedonhallinta

THL ndkee kuitenkin Genomikeskuksen perustamisen tarpeellisena niin ihmisten yhdenvertaisen kohtelun,
genomitiedon eettisen ja tutkittuun tietoon perustuvan kayton tukemisen, terveydenhuollon kehittamisen,
biopankki- ja tutkimustoiminnan ja terveysalan kasvustrategian kannalta. Talla hetkelld genomitiedon
kadyttéonotto maassamme on hyvin paljon riippuvainen yksittaisten erikoisalojen kaytannoista tai joskus jopa
yksittaisten kliinikoiden tietotaidosta ja kiinnostuksesta. On myos genomitedon kayttoon hyvin varauksellisesti
suhtautuvia henkildita, myos genomitiedon suhteen ammattilaisia. Vaarana on, etta terveydenhuollon kayttoon
tulee geneettisia analyyseja ennenaikaisesti tai puutteellisen kliinisen evidenssin perusteella tai toisaalta etta
tarpeellinen geneettinen testi jaa ottamatta kayttoon tai sen kayttoonotto viivastyy merkittavasti. Asia on
ajankohtainen, ala kehittyy nopeaa vauhtia ja on selvaa etta Genomikeskuksen perustamisen viivastyminen eiole
suositeltavaa. Genomikeskus toisi alalle resursseja joilla voitaisiin tukea eri terveydenhuollon aloja genomitiedon
kayttéonoton ja kdyton kansallisessa arvioinnissa ja kdynnistamisessa. Genomikeskus voisi myos tukea
suosituksillaan ja kannanotoillaan tutkijoita ja biopankkeja tutkimustiedon palauttamisessa tutkittaville ja nain
auttaa biopankkilain maaraysten ja useiden kansainvalisten suositusten toteuttamisessa. Kansallista kaytantoa ei
ole muodostunut vaikka tutkittavat kayttavat jo oikeuttaan saada tietoa biopankeissa sdilytettavasta tiedosta,
myos genomitiedosta. Biopankeille on muodostunut omat kaytantonsa, jotka eivat valttamatta ole yhdenvertaisia
lapi Suomen eivatka valttamatta ajan funktiona edes yksittdisen biopankin sisalla.

THL on samaa mielta siita, etta tutkimus tai laboratoriopalvelujen tuottaminen ei kuulu nyt suunniteltavan
Genomikeskuksen toimintaan. Tama ei kuitenkaan ole vain kustannuskysymys, vaan liittyy lahinna
Genomikeskuksen suunniteltuun toimintamalliin. Mikali maahamme joskus tulevaisuudessa perustetaan
keskitettyja julkisia genomianalyysitoimintoja, olisi Genomikeskus tallaiselle toimijalle joko luonnollinen partneri
tai jopa sijoituspaikka. Nyt niille ei ole nahty tarvetta. Olisi tarkeaa kuitenkin, ettd Genomikeskus jo
nykymuodossaan olisi mahdollisimman paljon vuorovaikutuksessa tutkimusryhmien ja laboratoriopalvelujen
tuottajien kanssa, koska tietotaito niista on valttamatonta Genomikeskuksen asiantuntijatoiminnoille. Tata
mahdollistaisi myos Genomikeskuksen osallistuminen asiantuntijaorganisaationa esimerkiksi EU-projekteihin ja
Genomikeskuksen tyontekijoilla olisi mahdollisuus tehda osa-aikaista tyota tutkimuksessa ja/tai laboratoriotydssa.

S. 59: Genomiikka ja biomarkkerit-yksikko on lopetettu THL:ssa v. 2020 ja sen tutkijat tyoskentelevat hallinnollisesti
Vaestonterveys-yksikdssa nykyaan. THL:n biopankki on nykyaan hallinnollisesti oma yksikkonsa.

4.1.2 Hallinnollinen sijoituspaikka

THL on luonnollinen sijoituspaikka Genomikeskukselle ja asia on hallinnollista ratkaisua lukuunottamatta (vrt
edelld 4.1.1.) perusteltu hyvin genomilakiesityksessa seka aikaisemmissa lausunnoissamme asiasta.

4.1.3 Organisaatio ja tehtavat

THL nakee, ettd Genomikeskuksen tehtavien aiheuttamien ladketieteellisten vaikutusten takia olisi tarkeda nimeta
johtajan lisaksi Genomikeskukselle laaketieteellinen johtaja tai yliladkari, joka olisi Suomessa laillistettu
erikoislagkari soveltuvalta alalta. Asia on tarkea etenkin, jos Genomikeskuksen johtajalla ei ole tata patevyytta.
Tama olisi hyva mainita esityksen perusteluissa, koska sen mukaan Genomikeskuksen johtajalle jaa suuri valta
nimeta henkilokuntansa. Ladketieteellinen johtaja olisi kuitenkin Genomikeskuksen johtajan alainen. Olisi myds
suotavaa, etta niin Genomikeskuksen johtajalla kuin ladketieteellisella johtajalla olisi tieteellinen patevyys
(tohtorin tutkinto).


https://thl.fi/fi/thl/organisaatio/osastot-ja-yksikot/tietopalvelut/sote-tieto-ja-tiedonhallinta
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4.1.4 Alueellinen sijoituspaikka

Genomikeskuksen sijoittaminen padakaupunkiseudulle on genomilakiesityksessa asiallisesti perusteltu. Mikali
keskus sijoitetaan THL:dan, sen luontevin sijoituspaikka on THL:n padkampus Helsingin Tilkanmaelld. THL ei
kuitenkaan pida tarkoituksenmukaisena maarittaa keskuksen sijaintia hallituksen esityksessa kampuksen
tarkkuudella.

4.1.5 Suostumus geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksena

My0s tdssa kohdassa olisi hyva erikseen mainita séhkdisen suostumuksen mahdollisuus (kuten pykalakohtaisissa
perusteluissa jaljempana).

5.1 Vaihtoehdot ja niiden vaikutukset

On syyta myos huomioida, etta Genomikeskuksen perustaminen ei ole vain Suomessa tapahtuva ilmio vaan kuten
kohdassa 5.2. kaydaan lapi, vastaavaa aktiviteettia on kdynnissa monessa verrokkimaassamme. Genomikeskuksen
perustamatta jattaminen veisi pois mahdollisuuden, jonka aktiivinen kansallinen toimija toisi, mukaan lukien sen
tehtavien nopeastikin tapahtuva mahdollinen laajentaminen tai uudelleensuuntaaminen, mikali vaikkapa
kansainvalisten sisaryksikoiden esimerkki tai muu relevantti ilmio antaisi siihen aihetta. Genomikeskusta ei
perusteta ainoastaan tatd paivaa varten vaan myos (etenkin) tulevaisuutta varten. Muutosten ja reagointien tulee
olla usein nopeita -talloin on hyva olla kansallinen toimija, jolle tietyn alan paatokset on jyvitetty.

Saannoskohtaiset perustelut
18§. Lain tarkoitus

Vuoden 2019 versiosta on muuttunut sana "tukea” sanaksi "mahdollistaa”. Genomitietoa kaytetaan jo
terveydenhuollossa paivittain monella eri tavalla ja sen lain tarkoitukseksi esitetty "mahdollistaa vastuullinen ja
yhdenvertainen kasittely ihmisten hyvinvoinnin ja terveyden hyvaksi”on usein varsin mahdollista jo nyt.
Mielestamme vuoden 2019 versio viittaa paremmin nykytilaan. Vaikka genomitiedon kaytté mainitulla tavalla on jo
mahdollista, ei se tee tata lakia tarpeettomaksi: laki esitetyssa muodossaan saatelee ja standardisoi alan
kaytantoja, mika tukee genomitiedon oikeanlaista kayttoa. Sanaa "tukea” kaytetaan myos nykyisen dokumentin
ensimmaisen sivun johdantokappaleessa ja myos perusteluissa kohdassa 3 Tavoitteet, s. 55.

Tassa pykalassa puhutaan vain genomitiedosta mutta myohemmin §6 ja §7 puhuvat geneettisesta analyysista, joka
kasityksemme mukaan pitaa sisallaan myos yksittdiset geenianalyysit. Kasittelemme tatda myohemmin
pykaladkommenteissa.

3 §. Genomikeskus

THL kannattaa Genomikeskuksen perustamista THL:n yhteyteen, mutta ei nde tarvetta sen eriyttamiseen
Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksesta annetun lain (668/2008) 2 §:ssd saddetyista tehtavista. Genomikeskus
tarvitsee riittavat resurssit toimintaansa ja ne tulee budjetoida kestavasti ja osana THL:n budjettia. THL:n tulee
saada Genomikeskuksen aiheuttamista hallinnollisista kuluista korvaus.

4 §. Genomikeskuksen tehtavat

Tehtaviin kuuluva asiantuntijuus ja lausunnot voi joskus vaatia paasya esimerkiksi yritysten laatujarjestelmiin,
jotka eivat valttamatta ole julkisia, tama olisi hyva mainita joko tassa tai luvun kolme perusteluissa.
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5 §. Johtaminen ja ratkaisuvalta

Perusteluosan toisessa kappaleessa mainitaan: ”Johtajan tehtava olisi Genomikeskuksen pysyva tehtava eli
kyseessa on pysyva virka.” mutta kolmannessa taas: ” Genomikeskuksen johtaja olisi tarkoitus nimittaa virkaan
pitkaksi viiden vuoden maardajaksi.” Tama vaikuttaa ristiriitaiselta. THL kannattaa viiden vuoden maardaikaa
johtajalle ja ehdottaa, etta mikali Genomikeskus perustaan THL:aan, johtajan rekrytointi ja nimittaminen tapahtuisi
saman prosessin mukaisesti kuin muidenkin yli- ja osastonjohtajien rekrytointi laitokseen tehdaan.

Korkean tason asiantuntijaryhmassa on esitetty olevan ”genetiikan, perinnollisyyslaaketieteen, geeniteknologian,
etiikan, data-analytiikan, tietoturvan, tietosuojan, alan tutkimuksen, oikeustieteen, tilastotieteen ja tilastotoimen
asiantuntija sekd Genomikeskuksen edustaja.” THL:n mielesta ryhmdssa olisi hyva olla myos muun ldaketieteen
alan kuin perinnollisyyslaaketieteen edustajia. Samoin epidemiologinen osaaminen olisi suositeltavaa.

6 §. Terveyteen liittyva geneettinen analyysi

Korkeariskisen analyysin esiin nosto on tarkea asia. Tama pitaa sisallaan useita maariteltavia asioita
Genomikeskukselle kuten perusteluissa todetaan. Tama ei ole helppo tehtava ja vaatii niin kansainvalista kuin
kansallista verkottumista. THL kiinnittaa huomiota siihen, etta "vakavana pidetty sairaus” ei ole yksiselitteinen asia
eikd sen maarittelysta ole selkeaa laaketieteellista tai muunkaanlaista konsensusta.

Nykyaan valtaosa terveyteen liittyvista kokogenomitutkimuksista tapahtuu ulkomailla eika liene ohjeistettavissa,
mutta Genomikeskus voisi tiedottaa ko. toiminnan mahdollisista epaluotettavuuksista ja ohjeistaa niiden
kaytettavyydesta. Suurin asiakaskunta DTC-toiminnassa ovat sukuhistoriaan keskittyvien yritysten palveluissa.
Moni palvelu tarjoaa sukuhistoriapalvelujen lisaksi genomiraakadatan lataamista asiakkailleen, jota asiakas voi
sitten itse niin halutessaan kayttaa internetista loytyvissa palveluissa. Pykalan perusteluissa ei kdy ilmi, luetaanko
nama toimijat myos taman pykalan alle. Kdytannossa naiden toimijoiden kontrollointi olisi vaikeaa, jollei
mahdotonta. Genomikeskuksen kannalta olisi helpointa, jos jo lain perusteluissa suljettaisiin pois toimijat, jotka
tuottavat genomidataa mutta jotka eivat itse tarjoa sen tulkintaa terveysasioissa.

7 §. Suostumus

THL kannattaa kirjallista/sahkoista suostumusta genominlaajuisen analyysin perustana mutta samalla pitaa
hyvana, etta sita ei tarvita kirjallisena muissa kuin genominlaajuisissa analyyseissa, kuten momentti 1 toteaa.

THL kuitenkin haluaa nostaa esiin, etta mikali suullinen tietoinen suostumus pyydetaan momentin 1 perusteella
jatkossa kaikista geenitutkimuksista, vaikuttaa se tamanhetkiseen kliiniseen kaytantdon, jossa sita ei edellyteta.
Esimerkiksi koko Suomessa varsin laajassa kaytossa olevaan veritulppa-alttius -”pakettiin”, eli maariteltyyn sarjaan
laboratoriotutkimuksia, kuuluu kaksi geenitestia hyytymistutkimusten ohella ja tama tieto ei valttamatta ole edes
kaikilla tata tutkimusta maaraavilla laakareilla. Onkin syyta pohtia, ovatko tallaiset rutiinigeenitestit, jotka eivat ole
vahvasti ennustavia, niin erilaisia standardilaboratoriotutkimuksista, etta niita tulee nain vahvasti saadella. Jo
normaali biokemiallinen seulontatesti voi osoittaa esimeriksi syovan olemassaolon tai EKG geneettisen
sydanlihassairauden, eika tata asiaa lainsdadantoteitse saddella. Hyvaan kliiniseen kdytantdon toki kuuluu
potilaan informoiminen tehtavista tutkimuksista potilaslainkin mukaan, mutta tdma hoituu [ddkareiden
koulutuksella, jota ei ndin yksityiskohtaisesti ole ollut tapana saadostaa. Normaalissa kliinisessa kaytossa olevaa
geenitestia, joka ei ole vahvasti ennustava, ei tulisi erottaa muista potilaan terveytta tai ennustetta kuvaavista
testeista. Genomikeskus voi toisaalta ohjeistaa, miten toimitaan esimerkiksi perheneuvonnassa ja riskinarvionnissa
erityistapausten kohdalla, kuten sattumaldydosten, jotka nostavat riskia merkittavasti. Nama ovat tyypillisesti
erittdin harvinaisia tapahtumia.

THL ehdottaa, ettd momentti 1 muutetaan véahemman kliinista tyota rajoittavaan muotoon, eli etta erillista
normaalista kliinisesta kdytannosta poikkeavaa tietoista suostumusta ei vaadita muilta kuin pykalan 6
madrittelemilta korkeariskisilta analyyseilta ja genominlaajuisilta analyyseilta. Jos se jatetdaan nykyiseen muotoon,
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lisda se myos Genomikeskuksen ja terveydenhuollon toimijoiden tehtavataakkaa koulutuksen osalta, kun laki
silloin kdytannossa tarkoittaa joidenkin nykyisten rutiinityyppisten kliinisten kaytantojen muuttumista laittomiksi.
Tama tulee sitten arvioida lain vaikutus-osiossa, jos momentti 1 jaa nykymuotoon. Valta-osa Suomessa tehtavista
geenitesteistd on momentin 1 tapaisia, joten kdytanto tulee koskemaan kymmeniatuhansia terveydenhuollon
asiakkaita ja tuhansia laakareita vuodessa.

8 §. Alaikdisen henkilon suostumus

Alaikdisen henkilon kohdalla on tietoon perustuva suostumus paremmin perusteltu myos yksittaisten geenitestien
kohdalla (vaikka sekin on vastoin nykykdytantoa). Toisaalta esim. toistuvat vatsakivut ovat hyvin tavallinen
hyvanlaatuinen vaiva kouluikaisilld ja geenitestin ottaminen mahdollisen geneettisen laktoosi-intoleranssin
toteamiseksi on taman vaivan selvittelyssa tavallinen tutkimus. Lakiesityksessa kuvattu suostumusmenettely
suullisenakin olisi omiaan synnyttdmaan hammennysta ja tarpeettomia vaarinkasityksia taman vanhempien
laajasti tietdman tavanomaisen tutkimuksen yhteydessa. Lapsen laaketieteellisesti perusteltu tarve saada korkean
riskin geneettinen analyysi pitda olla mahdollinen my®ds tilanteissa, joissa molempien huoltajien suostumusta ei voi
saada. Voisiko ajatella asian jattamista muun lainsaadannon varaan, kuten lasten huollosta ja tapaamisoikeudesta
on muutoin saadetty. Lapsella on oikeus tarpeelliseen terveydenhuoltoon.

10 §. Perinnollisyysneuvonta

Aluksi tahan pykalaan kommenttina toteamme etta potilaslaki ja bioladketiedesopimuksen artikla 12
lisapoytakirjoineen jo ohjeistavat velvoittavasti kyseessa olevista asioista, emmeka siksi nde perusteita sanoa tasta
erikseen Genomilaissa. Genomikeskus aikanaan voisi sitten naita velvoittavia pykalia avata erilaisten
erikoistilanteiden selkiyttamiseksi. Mikali pykala kuitenkin pidetaan genomilakiesityksessa, muutama kommentti
alla.

Pykalan mukaan ”perinnéllisyysneuvontaa saisi antaa vain terveydenhuollon ammattihenkild, jolla on tehtavan
edellyttama koulutus, muu riittava ammatillinen patevyys seka asianmukaisen perinnollisyysneuvonnan antamisen
edellyttamat muut valmiudet.” Pykalasta ja perusteluista jaa epaselvaksi kuka taman koulutuksen riittavyyden
maarittaa: ainoa mainittu ammattihenkilonimike on perinnollisyyslaakari. Lisaksi pykala puhuu
perinnollisyysneuvonnasta, mutta ei erottele siita muuta genomitesteihin liittyvaa neuvontaa, kuten geenivariantin
vaikutusta henkilokohtaiseen riskiin. Genomitestauksen yleistyessa eivat perinndllisyyslaakarit pienena
erikoisalana millaan voi vastata kaikesta geenitestaukseen liittyvasta neuvonnasta, se ei ole status quo talla
hetkellakaan. Ei voida ajatella, etta esimerkiksi ennen laktaasigeenin testausta ja testin jalkeen henkild saa
halutessaan perinndllisyyslaakarilta perinnéllisyysneuvontaa (testia tehdaan Suomessa noin 50 000 vuodessa).
Aina kirjallinen neuvonta ei riita. THL katsoo, ettda myos muiden koulutettujen terveydenhuollon ammattilaisten
olisi pystyttava antamaan neuvontaa geenitesteistd, myos perinnollisyyden suhteen, vaikka dokumentteihin
tukeutuen. Genomikeskus voisi yhtena tehtavanaan, yhteistyossa asiantuntijoiden kanssa (perinnéllisyyslaakarit
tms. relevantin erikoisalan edustajat) maarittaa mika tietotaso vaaditaan naissa tapauksissa, milloin riittaa
kirjallinen informaatio, milloin esimerkiksi yleislaakarin tai terveydenhoitajan antama ohjeistus. Viittaamme tassa
myos pykalan 7 kommentteihimme.

11 §. Ohjaus, valvonta ja seuranta

Viitataan pykalan 4 kommenttiin edelld joka on relevantti myds tassa lainkohdassa.

Markku Tervahauta Terhi Kilpi
Paajohtaja Johtaja



