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Lausunto luonnoksesta hallituksen esitykseksi genomilaiksi

Blueprint Genetics Oy kiittdd mahdollisuudesta antaa lausunto
luonnoksesta hallituksen esitykseksi genomilaista.

Blueprint Genetics on suurin suomalainen genomialan kaupallinen
toimija, suurin sekvenssituottaja ja yksi suurimmista eurooppalaisista
laboratorioista, joka toimii harvinaissairauksien diagnostiikassa.
Yrityksen tarjoamat geenitestit tukevat vuosittain yli 25 000 potilaan
hoitoa. Seuraavan vuosikymmenen aikana genomitiedon suurin ja
tarkein hyédyntamiskohta potilaiden kannalta ovat monogeeniset
sairaudet, jotka yksindan ovat hyvin harvinaisia, mutta 3000-8000
taudin ryhm&nd muodostavat kansalliselle terveydenhuollolle
merkittdvan kokonaisuuden. Naiden tautien kustannustehokas
diagnostiikka edellyttda miljoonien, ellei satojen miljoonien ihmisten
diagnostiikkaa samassa yksikdssd. Suomalaisia, joilla on harvinainen
tauti, on vain vahan. Siten on erityisen tarkeaa, ettei suunniteltu
ehdotettu genomilaki rajoita kansainvélista tiedon ja naytteiden
likkumista ja mahdollistaa tautien diagnostiikassa ja hoidossa
tarvittavien palveluiden kustannustehokkaan hydédyntamisen.

Genomilailla on potentiaalia parantaa Suomen asemaa yhtena seka
geneettisen ettd ladketieteellisen tutkimuksen kérkimaana. Ehdotetun
lain tarkoituksena on edistdd genomitiedon vastuullista ja
yhdenvertaista kaytt6a inmisten terveyden edistédmiseksi seka
sairauksien ehkaisemiseksi, toteamiseksi ja hoitamiseksi. Kaytannéssa
suurin hyétyja on akateemisen tutkimuksen sektori. Sen sijaan
positiivinen vaikutus yritystoimintaan tai innovaatioiden méaréén on
epavarmaa, eika lakiehdotuksen liittyvd Suomen Genomikeskus tule
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merkittavasti parantamaan perinndllisista sairauksista kérsivien
potilaiden diagnostiikkaa tai hoitoa.

Kliinisen geenitestauksen nékdkulmasta olemme huolissamme
erityisesti seuraavista asioista:

Kielto sailyttaa kopiota genomidatasta palvelulaboratorion rekisterissa
tekisi mahdottomaksi alan kansainvalisten laatustandardien
noudattamisen ja vaarantaisi potilasturvallisuuden. Laatustandardien
noudattaminen on valttdmatonta akkreditoidun geenidiagnostiikan
jatkamiseksi Suomessa.

Velvoite siirtdd myds yksityissektorilla potilaan epaillyn sairauden
diagnosoimiseksi tuotettu genomitieto alkuperaiselté rekisterinpitajalta
Suomen Genomikeskukselle rajoittaisi merkittavasti genomialan
kilpailua.

Yleisen potilasturvallisuuden takia kansallisesta genomirekisterista
tulisi saada palauttaa potilasdiagnostiikkaa varten vain matalan riskin
geenitietoa, kuten monitekijaisten tautien riskiprofilointia tai
farmakogeneettistd tietoa. Monogeenisten sairauksien
potilasdiagnostiikkaan tulisi sitd vastoin kayttda ainoastaan
asianmukaisesti varmennettua kliinisen laatutason genomitietoa.

Genomikeskuksen julkisista hallintotehtavista ei tulisi aiheutua
yksityisille genomialan toimijoille edes vélillisesti merkittavia
kustannuksia tai toiminnan esteita.

Lisaksi lausumme huomioina ja ehdotuksina seuraavaa:

Potilasturvallisuus ja vaikutukset hoitoty6hoén

1)

Genomitietorekisterin maaradminen ainoaksi sallituksi genomitiedon
tietovarastoksi ja kasittelyalustaksi vaarantaa potilasturvallisuuden

Nykyaikaisessa kliinisessa geenidiagnostiikassa korostuvat
laatujarjestelmét, akkreditoinnit, toistettavuus, seka laajennettavat ja
paivitettavat diagnostiset analyysit. Diagnostisen laboratorion pitda
pystyd varmistamaan ja toistamaan kaikki laboratoriossa tehdyt data-
analyysit jalkikdteen. Samoin aikaisemmin sekvensoidusta datasta
tuotetut analyysit pitdd pystyéa paivittdmaan sitd mukaa kun olemassa
oleva geenitieto lisdantyy, ja/tai analyysitydkalut kehittyvat. Myos
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laajennetut analyysit, joissa esimerkiksi genominlaajuisesta datasta
analysoidaan ensin joukko tunnetuimpia tautigeeneja, ja myéhemmin
laajennetaan analyysi kattamaan my&s muut geenit, ovat kliinisessa
diagnostiikassa yleisiad. Terveydenhuollon toimijoille pitda pystya
jatkossakin toimittamaan palveluita, joissa genomidataa analysoidaan
jatkuvasti uudelleen viimeisimman tietdmyksen ja teknologian valossa,
ja hoitaville l1&akéareille ja potilaille ilmoitetaan valittdmasti havaittaessa
puutteita tai virheitéd aikaisemmissa diagnooseissa.

Na&ita potilasturvallisuudelle kriittisia palveluita tulee pystya tarjoamaan
jatkossakin Suomessa, jolloin alkuperaisen genomidatan tulee olla
datan toimittavan tahon kdytdssa, ja dataa tulee pystya uudelleen
analysoimaan milloin tahansa.

Luonnoksen sivulla 5 vaitetaan: “Esimerkiksi potilaiden diagnoosit
olisivat genomitietojen avulla saatavissa nopeammin, jolloin my&s hoito
voitaisiin aloittaa aikaisemmin.”

Nopeampi diagnostiikka on osin epérealistinen tavoite, sillda Suomessa
on jo talla hetkelléd saatavilla globaalistikin arvioituna erittdin nopeita
geenitestejd monogeenisiin sairauksiin ja on epavarmaa,
pystyttaisiinkd uudella organisaatiolla nykyistd nopeampaan
diagnostiikkaan.

Tama skenaario voisi olla realistinen yksilén farmakogeneettisten
ominaisuuksien vaikuttavien geenildyddsten siirtdmisessa
sairaalajarjestelmiin, mitd voitaisiin hyddyntéda mahdollisimman sopivan
la&kevalmisteen ja optimaalisen lddkeannoksen maarittamisessa.
Taman tyyppinen toiminta sisaltaisi vahemman riskeja kuin
monogeenisten tautien diagnostiikka, joka tulisi jattaa
Genomikeskuksen toiminnan ulkopuolelle.

Ehdotetussa infrastruktuurissa on siis suunniteltu tehtavaksi kliiniseen
potilastyéhdn sovellettavaa diagnostiikkaa, mutta t&han liittyvia
ongelmia ei esityksessé ole kéasitelty milldén tapaa. Talla hetkella
tutkimusty6ssé syntyva geenidata yksiloityy lakisaateisesti tutkittaville
siten, ettd potilaan yksil6intitiedot kuten nimi ja henkilétunnus ovat
korvattu potilaan koodinimelld samoin kuin naytteet ovat allokoitu
naiden taakse. Tyypillisesti vain tutkimusryhman johtajalla on tieto,
miten nimi ja koodi voidaan yhdist&4 toisiinsa. Yleisesti ottaen
tutkimustydsséa kaytetyt ndytteet keratdan ymparistdssa, joka ei tayta
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kliinisen diagnostiikan vaatimuksia. Kansainvélisten arvioiden mukaan
noin 2 % tutkimusymparistdssa keratyista naytteistd myods sekoittuu
matkalla siten, ettei tutkittavalle merkitty tulos olekaan hdnen omasta
naytteesta.

Siten on tarkeda, ettei tutkimusympéristdssa tuotettua geenitietoa
kéytetd suoraan kliiniseen potilasdiagnostiikkaan. Talla hetkella
kansainvélisten suositusten mukaisesti tutkimusymparistéssa I6ydetyt
geenimuutokset varmennetaan diagnostisessa laboratoriossa
validoidulla testilld ennen kuin niita kaytetd&n potilaan diagnostiikassa
tai hoidossa.

Luonnoksen sivulla 67 esitetdan seuraavaa: “Lakiehdotuksessa
korostetaan, ettd genomitiedon tallentamisella genomitietorekisteriin
edistetddn kansalaisten oikeusturvaa, koska potilaiden diagnoosit
olisivat genomitietojen avulla saatavissa nopeammin, jolloin hoito
voitaisiin aloittaa aikaisemmin. Liséksi olisi mahdollista saada
tehokkaampi taudinmdéritys, kohdennettuja seulontoja, turvallisempaa
Jja vaikuttavampaa laékitysté, yksilbllistettyd hoitoa sekd tehokkaampaa
sairauksien ehkéaisyéa.”

Luonnoksessa kuvattu infrastruktuuri on riittdmé&tén tdmankaltaisten
palvelujen tarjoamiseen. Diagnoosien siirtyminen tietokannasta
potilaille edellyttdd 1d4karin tai genetilikan ammattilaisen arviota,
yleensa varmistavia laboratoriotutkimuksia (esim. Sanger-
sekvensointi), potilaan tapaamista ja kliinista tutkimista. Monet
monogeenisistakin taudeista ilmaantuvat vasta myéhemmalla iall tai
eivat ole tdysin penetrantteja eli kaikki geenivirheen kantajat eivat
suinkaan sairastu. Talla hetkelld ei ole riittdvad ymmarrysta siitd, mitk&
ovat sellaisia geenivirheitd, jotka oikeuttaisivat yhteydenoton
potilaaseen ja mitka taas lisdisivéat terveydenhuollon kuormitusta ilman,
ettd sddstdja pystytdan synnyttdmaian. Osa naista yhteydenotoista
johtaisi tilanteeseen, jossa yksilén koettu terveydentilan huononee ja
samanaikaisesti kulutetaan terveydenhuollon rajallisia resursseja.
Tilanne on vield ongelmallisempi monitekijéisten tautien osalta kuten
sepelvaltimotaudin tai aikuistyypin diabeteksen osalta, silld nadiden
riskiarviointi geneettisin perustein on viela pilotointivaiheessa.

Luonnoksen sivulla 62 esitetdan seuraavaa: “Téllaisia ovat esimerkiksi
tutkimusjulkaisijoiden vaatimat geeniléyddsten séilytykseen tarkoitetut
tietokannat. Samoin Genomikeskuksen suunniteltu kliininen
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variaatiotietokanta vastaa kansainvélisia tietokantoja, joissa on kuvattu
yhteyksié sairauksien ja geenien vélilld. Genomikeskuksen toimintojen
aloittamisen yhteydessé tulisi arvioida mitkéd kansainvéliset tietokannat
olisivat kdyttékelpoisia Genomikeskuksen toiminnassa.”

On epaselvaa, mita hyotya olisi luoda suomalainen mutaatiotietokanta,
koska hyvid kansainvalisia ratkaisuja on jo kaytdssa, niin julkisia
(ClinVar, LOVD, UMD) kuin yksityisiakin (HGMD). Siten oman erillisen
suomalaisen tietokannan luominen ei valttamatta ole edullista
Suomelle, eika se olisi kokonsa takia kovin merkittédva ainakaan
monogeenisten tautien osalta.

Luonnoksen sivulla 76 selvitetaan riskiprofiloinnin kayttoa yleisissa
sairauksissa kansanterveyden kannalta.

Kuten luonnoksessa mainitaan, tdmé osa alue on epévarmalla pohjalla
eivatka todetut vahaiset assosiaatiot/riskit ole valttamatta toistettavia.
Ala kaipaa lisdtutkimusta. Erityisesti naita riskeja ei voida mitata
taysimaaraisesti esim. eksomidatasta koska merkittavé osa
tarvittavista datapisteistd puutuu. Kokemuksemme mukaan
esimerkiksi sydantautien erikoislaakarit eivat toistaiseksi ole kliinisessa
paatdksenteossa halukkaita kdyttdmaan taté dataa riskiarvioon, edes
siind tapauksessa, etté data olisi taydellista.

Luonnoksen sivulla 70 esitetdan seuraavaa: “Toisaalta, vakavasti
terveyteen vaikuttavan genomimuutokset I6ytyminen yksilésté voi
vaikuttaa koko perheeseen ja myds mybdhempdééan perhesuunnitteluun.
Télté osin on huomattava, ettd ehdotetun lain tavoitteena on varhentaa
diagnostiikkaa ja hoidon aloittamista, jolloin vaikutukset tulevat
yhdenvertaisesti kaikkien kotitalouksien eduksi eivdtké vain
valistuneiden tai varakkaiden kalliita yksityisié palveluja kdyttévien
ulottuville. Yhdenvertaisuuden toteutumisen kannalta on ensiarvoisen
tdrkedd, etta kotitalouksilla on kidytettadvisséén laadukkaita ja
vaikuttaviksi osoitettuja palveluita.”

Talla hetkelld kliinisesti merkittavat geenitestit rahoitetaan yliopisto- ja
keskussairaaloiden budjeteista. Paatdkset perustuvat
terveydenhuollon ammattilaisen tarveharkintaan eika merkittavaa
epatasa-arvoa toistaiseksi ole. Lakiehdotus ei siten vahentéisi
eriarvoistumisen syntymista.
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Luonnoksen sivulla 94 esitetdén seuraavaa: “Olennaista valvonnan
nékékulmasta olisi huomioida, ettd Genomikeskus ei tarjoaisi
terveydenhuollon palveluja, joten sen toimintaan ei sovelleta esimerkiksi
yksityisesté terveydenhuollosta annetun lain (152/1990) 13 §:ssé
tarkoitettua valvontaa aluehallintoviraston tai Sosiaali- ja terveysalan
lupa- ja valvontaviraston toimesta.”

Mikali kyseista dataa kaytettéisiin terveydenhuollon palveluiden
tuottamisessa kuten variaatioiden tulkinnassa ja néistéd paadyttaisiin
antamaan potilaille lausuntoja, olisi luonnollista ettd Genomikeskuksen
toimintaa valvottaisiin yksityisesta terveydenhuollosta annetun lain
(152/1990) 13 §:ssd mukaisesti aluehallintoviraston tai Sosiaali- ja
terveysalan lupa- ja valvontaviraston toimesta.

Luonnoksen sivulla 120 momentissa 5 esitetaan, ettd "Suomen
Genomikeskus voisi luovuttaa variaatiotietoa potilaan hoitotarkoituksia
varten”

Variaatiotiedon luovuttaminen hoitotarkoituksiin tekisi
Genomikeskuksesta kaytanndssé itsendisen geenitestausta tekevan
yksikdn, mika ei ole genomilain alkuperédinen tarkoitus. Lisaksi tdma
vaarantaisi kilpailuneutraliteetin Genomikeskuksen saadessa datan
kayttdonsa ilmaiseksi. Toisaalta kliinisesssa testauksessa variaatio
varmennetaan toisella teknologialla ennen kuin se raportoidaan
potilaalle. Siten tallaisen osin epavarman I6ydéksen raportoiminen
hoitotarkoitusta varten voisi merkittavasti lisata virhediagnoosin riskia.

Luonnoksen sivulla 102 esitetdan seuraavaa: “Genomikeskus voisi
luoda tietokannan genomitietorekisterissé olevasta viitetiedosta ja
mahdollistaa sen késittely julkisen avoimen rajapinnan kautta.
Viitetiedot siséltéisivét tietoa edelld 4 kohdassa tarkoitettujen perimén
muutosten yleisyydesté eli esiintyvyydestd Suomen asukkaissa ja
tulkinnan niiden ldéketieteellisestd merkityksestéa. Viitetiedot olisivat
verkossa vapaasti kdytettdvissd, mutta tietojen kdyttéa seurattaisiin
lokitiedostojen avulla. Viitetietojen luovuttaminen ei olisi mahdollista
silté osin kuin kyse olisi erittéin harvinaisista variaatioista.”

On hankala maarittd3, mika on harvinaista. Toisaalta juuri ndiden
harvinaisten geenivirheiden merkitys on usein merkittava, jolloin talla
tavalla rajoitettu luovutus véhentdisi datan arvoa ja kaytettavyytta.
Edelld mainittu kohta jattaa lisdksi epaselvaksi, mika harvinaisten
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varianttien luovutuksesta aiheutuva haitta olisi. Nykyaan kaytetyissa
viitetietokannoissa, joissa suomalaiset ovat mukana, harvinaisia
muutoksia ei ole poistettu muutoin kuin siin& tapauksessa, etta ne on
tunnistettu aiheuttavan vaikeaa lapsuusiassa ilmenevaa tautia.
Toivomme olemassa olevien kdytantéjen huomiointia
luovutusperiaatteiden jatkovalmistelussa.

10) Lakiehdotuksen 3 luvun 15 §:n mukaisia genomitietoja, jotka
genomikeskukseen on tallennettava, ei ole méaritelty.

Lakiesityksen tosiasiallisten vaikutusten ymmartamiseksi olisi
olennaista ymmartaa, mitd genomitietoja rekisteriin oltaisiin
tallentamassa ja missa muodossa. Yhdymme Valviran lausunnon (s. 3)
nakemykseen siitd, ettd tallennusvelvollisuudesta tulisi sdataa
laintasoisella sdanndksella. Tallentaminen olisi siind maarin alan
toimijoiden oikeuksien ja velvollisuuksien perusteisiin vaikuttava asia,
ettei sdatdminen ministerién asetuksella ole riittdvad oikeusvarmuuden
nakdkulmasta.

Toteutuskelpoisuus ja -ymparisto

11) Genomitietorekisterin keskitetyssa ja paikallisessa toteutuksessa on
huomioitava kompleksisuus tietojarjestelmien ja resurssien
nakdkulmasta.

Luonnos perusteluineen kasittelee yksinomaan keskitettya
Genomikeskuksen maérittelemaé ja Kansaneldkelaitoksen paikallisesti
toteuttamaa rekisteria ja laskenta-alustaa. Genomitietorekisterin
toteuttaminen Kansanelékelaitoksen IT-jarjestelmiin luonnoksessa
esitetylla tavalla lisdisi Kansanelékelaitoksen hallinnoiman datamé&éran
nykyiseen verrattuna vahintddn kymmenkertaiseksi ja mahdollisesti
vaatisi Kansaneldkelaitokselta uutta laskentakapasiteettia enemman
kuin milldén julkishallinnon toimijalla on télla hetkelld kaytettavissa.
Taménkaltaisen jarjestelman suunnittelu, toteutus, kayttéénotto ja
operointi olisi Suomen, Euroopan ja jopa maailman mittakaavassa
merkittava IT-projekti.

Esimerkiksi Kanta-rekisteriin liittyvissa toiminnoissa tydskentelee
ymmarryksemme mukaan lahes 1000 ihmista. Mikali
genomitietorekisteri sdddetéaén lailla ainoaksi sallituksi alkuperéisen
genomitiedon alustaksi, luonnoksesta ei kdy ilmi miten néin
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poikkeuksellisen laaja IT-hanke realistisesti toteutettaisiin ja
rahoitettaisiin.

Perusteluissa mainitaan, ettéd ICT-ratkaisu ei saisi olla pilvipohjainen
kansainvélinen ratkaisu, jolloin se tulisi toteuttaa paikallisesti ja
maantieteellisesti Suomessa. Epéselvaa on, miten paikallinen ratkaisu
pystyisi pitdmaan tallennus- ja laskentakapasiteetin hintatason samalla
tasolla kuin tdhan erikoistuneet kansainvéliset toimijat (esim. Google,
Amazon, Microsoft). Hintatason kilpailukyky olemassa olevien
toimijoiden kanssa vaatisi kdytanndssa kansallisen ratkaisun laaja-
alaista subventointia. Paikallisen toteutuksen kustannukset voivat olla
monikymmenkertaiset verrattuna kansainvélisen pilvipalvelutarjoajan
skaalautumisetuihin. N&in suomalainen toimija, joka talla hetkella
maksaa esim. miljoona euroa vuositasolla pilvipalveluista, joutuisi
potentiaalisesti maksamaan kymmeni& miljoonia kansalliselle
palvelulle, tai valtio joutuisi subventoimaan palvelua vastaavasti.

Useat suomalaiset genomialan tutkimusryhmat ovat joutuneet
turvautumaan ulkomaisiin pilvipalveluihin, koska julkishallinnolliset
toimijat kuten CSC eivat pysty tarjoamaan riittdvaa
laskentakapasiteettia. Luonnoksen mukainen laskentakapasiteetti ei
pysty vastaamaan lahimainkaan laskentatehon tarpeeseen.
Kapasiteetin tarve tulee myds kasvamaan eksponentiaalisesti
I&hivuosina, mihin varautumisessa luonnoksessa olisi hyva ottaa
kantaa.

Luonnoksessa hahmotellaan Genomikeskuksen
kokonaishenkilomaaraksi 25 henkil6d. Pelkdstaan Blueprint
Geneticsilla toimii [ahes kaksinkertainen maara henkildita
tiedonhallinnan ja data-analytiikan parissa, ja maarén oletetaan
kasvavan nopeasti tulevina vuosina. Genomikeskuksen suunniteltu
henkildstéresursointi on arviomme mukaan alimitoitettu vastaamaan
esimerkiksi yhden suuremman suomalaisen toimijan tuottaman datan
hallinnoinnista ja analytiikasta.

12) Suljettu ja nopeasti vanheneva analytiikka-alusta olisi merkittava
ongelma.

Genomialalla kaytettévat teknologiat paivittyvat jatkuvasti, minka takia
modernit pilvipohjaiset genomianalytiikkapalvelut mahdollistavat
kayttajien raataldimien ohjelmistojen joustavan ajamisen. Moderni
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kliininen geenidiagnostiikka myds vaatii, ettd ajettava data-analytiikka
raataldéidaan potilas- ja nayte-erdkohtaisilla ohjelmistoasetuksilla,
potilastapausta arvioivan analyytikon toimesta. Kliinisia potilasnaytteita
ei voi ajaa standardinomaisesti samoilla ohjelmistoasetuksilla kuin
esimerkiksi geneettisessa vaestdtutkimuksessa tehtdessa.
Luonnoksesta ei kdy ilmi, olisiko téllainen palvelu mahdollista
Genomikeskuksessa.

Ehdotamme arvioitavaksi, voisiko genomitiedon séilytys olla
korjattavissa esimerkiksi seuraavasti: Alkuperaisella rekisterinpitajalla
voisi sailya mahdollisuus sailyttda alkuperéisistd genomitiedoistaan
jaliennés myds muussa asianmukaisessa korkean tietoturvan
ympdaristéssad. Tama on tarkeds, jotta esim. geenitestausta tekevéat
palvelulaboratoriot pystyvat myos jatkossa tuottamaan luotettavia
kliinisia lausuntoja perustuen uusimpaan luotettavaan teknologiaan
seka tuottamaan viivytyksetté lisdanalyyseja potilaan hoidon niin
vaatiessa. Kaytanndn kliinisessa tydssa raakadataan joudutaan
palaamaan hyvin usein, jolloin alkuperéisen rekisterinpitgjan on
valttamatonta sailyttda datasta oma versionsa.

13) Luonnoksen sivulla 50 esitetddn seuraavaa: “Tietomdéré ei kasvaisi
genomitietorekisteriin tehtdvén tallennuksen vuoksi. Tietoa olisi
padsééntdisesti vain yksi alkuperéinen kappale, niitd ei olisi endé
muissa rekistereissé. Varjorekistereité ei ole tarkoitus synnyttéé
esimerkiksi tutkimustoiminnan tai kansainvélisten tietokantojen
yhteyteen, vaan rakentaa tietojen saatavuutta koskevat yhteydet, joita
kéytetdédn mydés kansainvélisessé yhteistybsséd. Kenestékéan ei olisi
tarpeen tallentaa genomitietoa kuin kerran. Jos tieto syntyy
biopankkitoiminnassa, sité ei olisi tarpeellista tuottaa uudestaan
terveydenhuollossa.”

Alan kehitysvauhdin valossa genomitiedon tallentaminen vain yhden
kerran ei ole realistista. Talla hetkelld kdytdssa olevilla menetelmilla
ihmisen genomia ei saada tutkittua silld tarkkuudella, ettd se edustaisi
laadukasta genomitietoa 3-10 vuoden kuluttua. Esimerkiksi
genominlaajuinen eksomisekvensointi tuottaa tietoa vain koodaavista
alueista, eika lyhyen lukupituuden ja DNA:n k&sittelyn vuoksi synny
tietoa ollenkaan monimutkaisista uudelleen jarjestymista. Taman lisaksi
toistojaksotautien -ja mitokondriogenomin liittyvaa dataa ei synny
nykyaén kaytetyssé eksomisekvensoinnissa ja kopionumeromuutosten
analytiikka muuttuu osin mahdottomaksi, kun yksittdinen data
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irrotetaan alkuperaisetd kontekstista (kuten sekvensointiajosta

ja -menetelmastd). Nykyiset genomisekvensointiteknologiat tulevat
todenndkoisesti korvautumaan lahivuosina pitkén lukupituuden
sekvensointiteknologioilla, jolloin genomitieto tulee korvautumaan
parempilaatuisella genomitiedolla. Vastaava teknologinen kehitys tulee
todenndkoisesti jatkumaan vahintdén seuraavat vuosikymmenet.

Jo lahitulevaisuudessa tuotettava data on monin verroin
arvokkaampaa ja taydellisempaa. Siten nyt tallennettavaa dataa pitaa
pystya paivittdmaan jo lahiaikoina, ja on luotava kaytanteita
paéllekkaisen datan sailytykselle. Kansallisen arkiston luominen
edesauttaa tutkimusta, mutta voi diagnostiikkaa ajatellen olla
puutteellista jo lahivuosina. On epavarmaa, kayttavatko sairaalat
kyseisté resurssia potilaan geenidiagnostiikkaan jos samanaikaisesti
laboratoriot tarjoavat kiihtyvalla tahdilla kokogenomisekvensointia
yhdistettynd RNA-analytiikkaan, epigenomiikkaan, metabolomiikkaan
ja muihin nykyaikaisiin tutkimusteknologioihin. Menetelmat kehittyvat
edelleen kiihtyvalla vauhdilla ja siten on epavarmaa, milloin keratty
data voidaan katsoa niin laadukkaaksi, ettei sitd tarvitsisi myéhemmin
korvata.

14) Luonnoksen sivulla 5 esitetdén seuraavaa: “Tietojen pysyvé
séilyttdminen on katsottu perustuslakivaliokunnan kdytdnnéssé
perustelluksi hyvin harvoin kuten silloin, kun tiedot ovat osin
muuttumattomia tai hitaasti muuttuvia eika niitd péaiviteta pelkén ajan
kulumisen vuoksi ja niiden pysyvé séilyttdminen on tarpeellista
tehtévien hoitamiseksi (PeVL 54/2010 vp). Téltéd osin todetaan, etta
genomitieto ei ole muuttuvaa muuten kuin syépien kohdalla eli se ei
padsééntdisesti mitenkddn muutu eldmén aikana. Jos genomissa
tapahtuisi muutoksia, olisi erittéin tdrkedd kohdehenkilén osalta, ettéd
hénesté on olemassa esimerkiksi lapsena tuotettua genomitietoa
vertailupohjana sairautensa hoidon osana aikuisena.”

Nykymuotoinen geenitieto tulee muuttumaan. Suurin osa naista
muutoksista liittyy nykymenetelmiin eli datassa esiintyy virheit4 tai
merkittavid puutteita. Lisdksi on huomioitava, etta nykyaan yli 90 %
tutkimusty6ssa kaytetysta sekvenssista syntyy eksomisekvensoinnin
yhteydessa (1,5 % genomista) ja I&hitulevaisuudessa (1-10 vuotta)
vastaavissa tilanteissa data keratdan kokogenomisekvensoinnilla (joka
kattaa lahes 100 % genomista). Liséksi monitekijaisten sairauksien
geenivirheet esiintyvat usein ei-koodaavalla alueella (jota ei kateta
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eksomisekvensoinnissa). Voidaan siis kysya, 16ytyisikd perusteita
odottaa tilannetta, jolloin infrastruktuuri olisi valmis ja datan laatu ja
maara mahdollistaisivat huomattavasti paremmat
kayttdmahdollisuudet.

Kilpailukyky ja taloudelliset vaikutukset

15) Kilpailukyky: Genomitietorekisterin maaraaminen ainoaksi sallituksi
genomitiedon tietovarastoksi ja kasittelyalustaksi aiheuttaisi
merkittavan kansainvalisen kilpailuhaitan suomalaisille genomialan
yrityksille.

Ulkomaiset toimijat pystyisivat hyddyntdmaéan teknisten
ominaisuuksien ja hinnoittelun suhteen jatkuvasti kehittyvaa globaalia
tarjontaa, kun taas Suomen lain alaisuudessa toimivat yritykset olisivat
pakotettuja kdyttdmaan kansallisen monopolin maarittelemaa ja
hinnoittelemaa alustaa. Ulkomaiset toimijat voisivat tarjota
suomalaisille potilaille palvelua maailmalla nopeasti kehittyvilla
teknologioilla nopeammin ja edullisemmin, mika lisda eriarvoistumisen
riskia. Talléin myds suomalaisella kansainvélisesti toimivalla yrityksella
pitéisi olla eri analyysialustat suomalaisille ja ulkomaalaisille potilaille.
Tama olisi kustannustehokkuutta ja alan kehitysta ajatellen haitallinen
rakenne.

Kaytanndssa kansainvalisesti toimivat suomalaiset toimijat, joilla on jo
olemassa olevat tietoturvalliset jarjestelmat genomidatan hallintaan ja
analytiikkaan, joutuisivat yllapitdmaan kahta eri jarjestelmaé. Toisessa
jarjestelméssé hallinnoitaisiin ja analysoitaisiin genomilain alaisia
aineistoja, ja toisessa muita aineistoja. Riskind on, ettd jarjestelmien
maara tulee kasvamaan entisestdén. Vaihtoehtoisesti kaikki aineistot
tultaisiin tallentamaan ja analysoimaan Genomikeskuksen
ymparistdssd. Tama vaatisi kuitenkin, ettd Genomikeskuksen tyokalut
olisivat 1) modernien genomianalytiikkapilvipalveluiden mukaisesti
taysin asiakasorganisaation muokattavissa ja 2) hinnaltaan
kilpailukykyisid nykyisten pilvipalveluiden hinnoittelun kanssa.
Luonnoksen perusteella kumpikaan néisté reunaehdoista ei ole
toteumassa.

16) Luonnoksen mukaan Genomikeskus saa tuottaa esim.
kayttdpalveluita, mutta toisaalta velvoitetta tallaisten palveluiden
tuottamiseen ei ole. Tamé& potentiaalisesti vaarantaa genomitietoja
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hyoédyntévén liiketoiminnan kehittdmisen Suomessa
toimintaymparistdssa tapahtuvien muutosten takia.

17) Mikali alkuperéiselta rekisterinpitdjalta vaaditaan lakisdateisesti
datansiirto Genomikeskukseen, tulisi siirtoja ja niiden vaatimaa
jarjestelmaintegraatiotydtd myods rahoittaa julkisin varoin.

Aikaisempien kokemusten perusteella dataintensiivisen
jarjestelmaintegraatiotyén kustannukset ovat 0,5 — 10 m€ luokkaa per
jarjestelma, terveydenhuollon tietojérjestelmien ollessa kyseessé jopa
enemman. N&itd kustannuksia ja niiden vaikutuksia terveydenhuollon
toimijoille ja yrityksille ei ole kasitelty luonnoksessa.

18) Kilpailuvaikutukset: Yhdymme KKV:n ndkemykseen siitd, ettei
Genomikeskuksen tulisi toimia lainkaan kilpailutilanteessa markkinoilla.
Vaikka viranomais- ja kaupalliset funktiot pyrittaisiin erottamaan
organisatorisesti toisistaan niin pitkalle kuin mahdollista, vaaristyy
kilpailu valttamatta, mikali keskus kykenee hydédyntamaéan
hallinnollisilla pakkokeinoilla kerédmé&énsé dataa kaupallisesti.
Toisaalta kiinnitimme jo alkuvuoden arviomuistiota koskevassa
kommentissamme huomiota relevantin hyédykemarkkinan
maarittelyyn, eiké tdhan ole lakiehdotuksessa saatu viela selvyytta.
Kun lisdksi Genomikeskuksen palveluvalikoima on vield méaaritelty
hyvin yleiselld tasolla, herda kysymys, pyrittaisiinkd keskuksen
toimimista markkinoilla jollain tapaa hillitsemaan.
Lainvalmisteluaineistossa kuvatut genomialan palvelut, joissa
vaihtoehtoisia palveluntuottajia on tarjolla, tulisi yksiselitteisesti jattaa
Genomikeskuksen palveluvalikoiman ulkopuolelle, jotta kilpailuneutraali
tilanne voidaan varmistaa. Genomikeskuksen tarkoituksena on
synnyttda uutta liiketoimintaa, ei kilpailla yksityisilla markkinoille.

19) Luonnoksen sivulla 79 esitetdédn seuraavaa: “Tdhédn [genomipalvelujen]
tarpeeseen Genomikeskus tarjoaisi vastauksen, toimimalla
asiantuntijaresurssina ja antamalla julkiselle ja yksityiselle
terveydenhuollolle ohjeita ja suosituksia erilaisista menettelytavoista,
Jjotka liittyvét esimerkiksi geneettiseen neuvontaan tai geenitestien
Suorittamiseen.”

Luonnoksessa ei ole kasitelty Genomikeskuksen suositusten suhdetta
alalle vakiintuneisiin kansainvalisiin suosituksiin. Naita antavat
esimerkiksi European Society of Human Genetics (ESHG) ja American
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College of Medical Genetics and Genomics (ACMG), joissa on jo
suomalaista edustusta. Paallekkaisten toimintojen rakentamista tulisi
vélttaa. Lisaksi on syyta harkita, miten ja missd maarin kansallisia
suosituksia laaditaan. Tassakin on hyva huomioida, ettd suomalaisten
potilaiden geenidiagnostiikkaa tehdaan talla hetkella myés monessa
muussa maassa.

20) Liittyen 2 luvun 6 §:n 3 momenttiin; yritysten kannalta on ongelmallista,
etta lakiin on muotoiltu, ettd Genomikeskus saa (mutta silla ei ole
velvollisuutta) tuottaa maksullisia palveluita.

Tama johtaisi siihen, ettd genomialan toimijoilla olisi velvoite tallentaa
tietoja Genomikeskukseen, muttei varmuutta siitd, mihin hintaan ja
kuinka kauan kayttépalveluita voisi Genomikeskukselta ostaa.

Mikali lakiin kirjattaisiin my6s kielto séilyttdd data alkuperaisen
rekisterinpitgjan toimesta, tulisi téllainen kielto saattaa voimaan vasta
siirtymé&ajan jalkeen, kun ensin on tarkasti maaritelty
Genomikeskuksen palvelutaso oikeudellisesti sitovalla tavalla. Muuten
tutkimus- ja yritystoiminta vaarantuu kriittisesti.

Suhde sdantelyyn ja standardeihin

21) Luonnoksen sivulla 6 esitetddn seuraavaa: “Potilaslain 12 §:ssé
sédéadetéén potilasasiakirjoista ja hoitoon liittyvédstd muusta materiaalista.
Lainkohdan 1 momentin mukaan potilasasiakirjat seké tutkimuksessa ja
hoidossa syntyvét biologista materiaalia siséltdvéat néytteet ja elinmallit
potilaan hoidon jérjestdmisen ja toteuttamisen, hoitoon liittyvien
mahdollisten korvausvaatimusten ja tieteellisen tutkimuksen
edellyttdmé aika.”

Haluamme tuoda esiin, etta eri laatu- ja akkreditointijarjestelmien (mm.
ISO 15589 ja 13425, CAP, CLIA, FDA etc.) kriteerit datan paikallisesta
sdilyttdmisesta ovat vahvasti ristiriidassa lakiehdotuksen kanssa.
Alkuperaisen rekisterinpitdjan luopuminen datan sailytyksestéa johtaisi
siihen, ettei suomalainen laboratorio pystyisi toimimaan
akkreditointivaatimusten mukaisesti. Lisaksi analyysiprosessin eri
vaiheet pitda pystya jaljittdmaan IVD-asetuksen mukaisesti.
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22) Luonnoksen sivulla 67 viitataan perustuslakivaliokunnan lausuntoon:
“Lausunnossaan PeVL 29/2016 perustuslakivaliokunta ilmoitti, ettd sen
mielesté valtioneuvoston olisi syytéd suhtautua torjuvasti ehdotuksiin
keskitetyn rekisterin perustamisesta.”

Blueprint Genetics yhtyy perustuslakivaliokunnan huoliin keskitetyn
rekisterin perustamisesta ja toivoo, etta naiden perusoikeushuolien
késittelya jatketaan lain jatkovalmistelussa.

Yhden kaikkia kaupallisia ja julkisia k&yttétarkoituksia palvelevan
rekisterin sijaan Genomikeskus voisi luoda pienempia ja
tehokkaammin hyddynnettavia rekistereitd pelk&dstdan tutkimusta
varten, jolloin laajan keskitetyn tietokannan ongelmia ei syntyisi ja
myds kayttétarkoitussidonnaisuus olisi paremmin hallittavissa.

23) Luonnoksen sivulla 81 esitetdan seuraavaa: “Genomikeskuksen
tehtéviin kuuluisi arvioida yritysten palveluiden laatua, jotta yksilét
voisivat luottavaisin mielin hybdyntéé heille tarjottavia tuotteita ja
palveluja ja jotta uuden alan maine ja arvo muodostuisivat
asianmukaisiksi. Yritykset voisivat mainostaa téyttédvéanséa
Genomikeskuksen asettamat kriteerit.”

Laboratoriotestien laatua s&&delldan jo monin tavoin, ja maailman
mittaluokassa kansallisen toimijan tae korkeasta laadusta ei olisi
riittdvan etabloitunut verrattaessa kansainvalisiin akkreditoituihin
laadunarviointijarjestelmiin ja yhteiséihin esim. ILAC (International
Laboratory Accreditation Cooperation) ja CAP (College of American
Pathologists). Paéllekkaisten toimintojen rakentamista tulisi valttaa.

Yhdymme niinikd&n oikeuskanslerin kommentteihin Genomikeskuksen
suunnitellusta roolista erilaisten suositusten antajana ja toivomme tata
roolia selvennettavéan jatkovalmistelussa. Nyt on tulkittavissa, etta
Genomikeskuksella olisi kaytettavissaan yksityisiin ndhden
merkittavaakin valtaa, joka ei toteutuisi valituskelpoisten paatdsten
kautta. Mikali esimerkiksi Genomikeskuksella olisi oikeus arvioida
yritysten palvelujen laatua (s. 81), tulisi yrityksille saataa tatéa varten
kaytt6onsa jonkinlaisia oikeussuojakeinoja. Muutoin oikeusturva
vaarantuu.

24) Luonnoksen sivulla 85 esitetdan seuraavaa: “Genomilakia koskeva
ehdotus tukee ihmisldhtéisté periaatetta mahdollistamalla kuluttajille
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suunnattujen geenitestien kautta yksiléstéd saadun genomitiedon
tallentamisen genomitietorekisterissé olevalla tallennusalustalle ja
tiedon kontrolloinnin seké luovutuksen erilaisiin kdyttStarkoituksiin
genomitietorekisterin omatietovarannon kautta.”

Genomikeskuksen alustaa hyddyntavat kuluttajatestit eivat valttamatta
olisi yhteensopivia EU:n tai kansainvalisen laakinnallisia laitteita
koskevan saantelyn kanssa, jonka lahtdkohtana on, etta
laitevalmistajan on kyettava kontrolloimaan koko testin
tuotantoprosessia. Esimerkiksi Blueprint Geneticsin ei luultavasti olisi
mahdollista tarjota CE-merkittyja testejdan markkinoille
Genomikeskuksen kautta. Taman tyyppiset testit tulee validoida joka
kerta kun tyokaluihin tehdaan muutoksia tai toimintaymparisté6 muuttuu,
mika helposti kaytanndssa edellyttaisi Genomikeskukselta ja
kumppaniyritykselta yhteistéd organisaatiota ja laatujarjestelmaa.
Genomikeskukseen suunnitelluilla resursseilla naihin toimenpiteisiin ei
ole mahdollisuutta. Toisaalta, vaikka resurssit olisivatkin olemassa, ei
IVD-asetuksen mukaisen laitteen valmistaminen olisi valttamatta
mahdollista ehdotettuun infrastruktuuriin nojautuen. Siten
Genomikeskuksen dataa ei valttamatta pystyisi hyddyntamaan IVD-
asetuksen mukaisten testilaitteiden valmistamiseen.

25) Valvira on omassa lakiluonnosta koskevassa lausunnossaan kasitellyt

Yhteenveto

ansiokkaasti IVD-asetuksen vaatimuksia geenitesteille (s. 9) ja
todennut, ettd on arvioitava, onko ehdotettu laatusdéntely tarpeellista
IVD-asetuksen rinnalle. Yhdymme Valviran ndkemykseen ja toivomme,
ettd jatkovalmistelussa kiinnitetdan erityistd huomiota kansallisen
sédantelyn ja IVD-asetuksen suhteeseen. Talla hetkelld tuo suhde on
epaselva, mika tekee kansallisen ratkaisun tarkoituksenmukaisuuden
arvioinnista vaikeaa.

Lakiehdotus on tarked avaus genomitiedon hyédyntamisen saralla ja
palvelee merkittdvasti suomalaista alan tutkimusta. Se sisaltéda
kuitenkin viela tasséa vaiheessa virheellisia olettamuksia, vaittamia ja
uskomuksia. Ehdotettu sdantely on ristiriidassa useiden
kansainvalisten sdadodsten, kaytantdjen ja laadunvarmistusjarjestelmien
kanssa. Lakiehdotus vinouttaisi toteutuessaan merkittavasti
diagnostiikka-alan yritysten kilpailumahdollisuuksia ja vaarantaisi
suomalaisten yritysten laajenemisen kansainvalisilla markkinoilla.
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Pidamme lakiehdotusta ylla esitettyjen yksityiskohtaisten perustelujen
valossa vield keskeneréisena ja sen toteuttamista sellaisenaan
haitallisena ja osin potilasturvallisuutta vaarantavana.
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