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Lausuntopyynténne luonnoksesta hallituksen esitykseksi genomilaiksi STM/071:00/2018 ja STM/2688/2018

THL:N LAUSUNTO EHDOTUKSESTA LAIKS| GENOMIKESKUKSESTA JA GENOMITIETOJEN KASITTELYN EDELLYTYKSISTA

Yleista

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos (THL) kiittda mahdollisuudesta saada lausua STM:n luonnoksesta hallituksen
esitykseksi genomilaiksi (jalj. genomilakiehdotus). Genomikeskuksen perustaminen on kannatettava uudistus
ja lain tavoitteet hyvid pyrkiessdan tukemaan genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja tietoturvallista
kéyttda. Keskitetty asiantuntijarooli ohjaa genomitietojen tehokkaaseen ja laadukkaaseen hyddyntimisen
terveydenhuollossa ja tutkimuksessa seka edistdd genomitiedon tietoturvallista kisittelya.

Lakiehdotus on hyvin taustoitettu, mutta jattdd kuitenkin asioita vield epaselviksi. Monia keskeisid asioita ja
toimintaperiaatteita on hajallaan eri puolilla ehdotusta, mikd osaltaan vaikeuttaa kokonaisuuden
hahmottamista. Ehdotetut keinot vaikuttavat myés ylimitoitetuilta suhteessa tavoitteisiin. THL:n mielesti
genomidata ja muu sosiaali- ja terveydenhuollon data on yhtilailla arkaluonteista henkilétietoa, joiden
kdsittelystd eri tarkoituksiin ei pitdisi sddtdad eri tavoin. Sddntelyn pitdisi olla oikeasuhtaista tavoitteisiin
nihden eikd saisi tarpeettomasti rajoittaa eri toimijoiden toimintamahdollisuuksia; tutkimuksen,
terveydenhuollon, palvelunantajien ja muun elinkeinotoiminnan. Lakiehdotus on myés joltain jaljempani
kerrotuilta osin selkedsti EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen vastainen ja kansallinen lainséatsja on ajatellut
kdyttaa sdadosvaltaa asioissa, joissa sitd ei ole.

Sijainti ja organisointi

THL on luonteva sijoituspaikka Genomikeskukselle, koska silli on vastaavanlaisia viranomais- ja
ohjaustehtdvid palvelujarjestelmdssa kansallisella tasolla. Sijoitusta tukee THL:n vahva ja pitkdaikainen
genomiikan, epidemiologian ja bioinformatiikan osaaminen sekd kansallinen ja kansainvilinen yhteistyd alan
huippulaitosten kanssa. Myds ldheinen yhteistyd sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta kdytdstd annetun
lain (ns. toisiolain) mukaisen tietolupaviranomaisen kanssa on luontevaa saman organisaation puitteissa. THL
pohtii, onko kuitenkaan tarpeen perustaa kahta itseniistd erillistd organisaatiota, joiden tietoja on tarpeen
kasitelld yhdessd ja joita varten pitdd kehittdd tietoturvallinen kiyttéympéristd, silld niiden tiivis integraatio
on tarpeen. Tdma ei kuitenkaan heijastu lakitekstists.

Kelalla on vahva osaaminen Kanta-tyyppisten sovellusten vilittdmisessa terveydenhuollon kayttdén, mutta
tietojdrjestelmien toteutus ja genomidatan varsinainen sdilytys voidaan suorittaa monen muunkin
suomalaisen toimijan toimesta luotettavasti ja tietoturvallisesti. Lailla ei pitiisi sd4tai iian tiukkoja rooleja tai
rajoitteita, jotka hankaloittavat Genomikeskuksen tita.
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Laatu ja vastuu

Genomikeskuksen asiantuntijatehtdvdt ovat perusteltuja laatusyistd. Genomitiedon tulkinnan tulee olla
strukturoitua ja seurata tiettyjad laatukriteereja, jotta se on kliinisesti ja tutkimuksellisesti hyédynnettavissa.
Genomitiedon tuotto, niin laboratorio- kuin IT-sovellusten osalta on voimakkaan tutkimuksen ja
tuotekehityksen kohteena maailmanlaajuisesti ja on oletettavaa, ettd niissd tapahtuu suuria muutoksia ja
kehitystd lahivuosien aikana. illman systemaattista seurantaa, laadunvalvontaa ja ohjausta genomitieto
saattaisi paatya kliinisiin sovelluksiin varsin sattumanvaraisesti ja eri vaiheissa eri toimijoille.

Genomikeskuksen vastuu sen antamien tietojen kaytéstd terveydenhuollossa pitdisi mairitell3.
Genomikeskuksen asiantuntijoiden tulkinta ei voi olla tdysin autoritaarinen tulkinta terveydenhuolion
padtdksentekoa ajatellen. Ehdotettu ratkaisu ei tallaisenaan ole kestdva terveydenhuollon toiminnan laatu- ja
vastuukysymysten kannalta.

Suhde muuhun lainsdddanté6n ja lain soveltamisala

Ehdotetulla lailla on paljon yhteyksida muuhun lainsddddntéon, kuten esimerkiksi potilaslakiin  ja
biopankkilakiin, mutta niitd ei mainita 3 §:ssd eikd kyseisid lakeja olla samassa yhteydessad tasmentdmaissa.
Epdselvaksi jaa siten sddddstasolla, mitd genomitietoa potilasasiakirjoissa on tai toisaalta, mitd genomitietoa
biopankista voi kdyttdd. Myds liittymat toisiolakiin ovat niukat. Lainsdddannén ja kunkin lain sdatelykohteen
pitdisi olla selkedsti jasennetty kokonaisuus. Tama koskee my0s lain soveltamisalaa, joka pitdd selvasti laissa

madritella.

Tietosuojalain 6 §:n 1 momentin 8-kohdassa rajataan geneettisten tietojen yleishyddyllinen arkistointi
tutkimusaineistoista pois. Mahdollisuudesta geneettisten tutkimustietojen arkistointiiin olisi kuitenkin
taprpeen sddtdd tdssa laissa, silldi on paljon arvokkaita tutkimusaineistoja, jotka eivat kuulu
tallennusvelvoitteen piiriin, mutta jotka voisivat olla hyvin hyddyllisid Genomikeskuksen toiminnan kannalta.

Genomitiedon kdyttotarkoitukset jadvat epdselvaksi

Genomitiedon sallitut kdyttotarkoitukset jadvat ehdotuksessa puutteelliseksi ja paikoin ristiriitaisiksikin. THL:n
mielestd ei ole perusteltua rajata genomitiedon kayttdd merkittdvasti suppeammaksi kuin muiden
terveystietojen (s. 156, 161-164).

Ehdotuksen mukaan variaatiotietoa saisi kdyttdd 10 §:n mukaisesti vain tutkimukseen tai luovuttaa
terveydenhuoltoon 11 §:n mukaisesti. Tallaisenaan sddannds estda variaatiotiedon kdytdn mihinkddn muuhun
tarkoitukseen.

Genomitiedon tallennusvelvoite on variaatiotietoa huomattavasti laajempi eikd tallettajille saisi jadda omaa
kopiota genomitiedosta. Tutkimuksessa tai terveydenhuollossa on usein tarve saada koko genominlaajuinen
analyysitiedosto  kayttéon  yksityiskohtaisempaa syvéllisempdad analyysia varten. Jokin toinen
terveydenhuollon toimija, muu kuin tallettaja, saattaa haluata kdyda ldpi koko genomitiedoston esim. ns.
second opinionia varten eika tyytya vain Genomikeskuksen variaatiotietoa koskevaan tulkintaan.

Kehittdmis- ja innovaatiotoiminta ei kuulu ehdotetun lain sallimiin kdyttotarkoituksiin edes variaatiotiedon
osalta (s. 163). Tamd ratkaisu voi kohtuuttomasti estdd uusien terveydenhuoltoa palvelevien sovellusten
kehittdmistd, ja itse asiassa heikentdd genomitiedon kayttéd yhteiskunnassa yksiléd palvelevalla tavalla.
Tietosuoja-asetuksen mukaan kansallisesti voidaan sddtda rajoituksia geneettisten tietojen kdsittelyyn, mutta
rajoitusten ei tulisi vaikeuttaa henkildtietojen liikkuvuutta tapauksissa, joissa on kyse rajatylittavasta
henkilGtietojen kasittelystd. Geneettisten tietojen kasittely esimerkiksi suoraan tietosuoja-asetuksen
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mukaisen nimenomaisen suostumuksen perusteella tulisi olla selkedsti mahdollista, varsinkin kisiteltiess3
geneettisia tietoja kansainvilisessa toiminnassa.

Lain soveltamisala pitdisi olla tdysin selvd siten, ettd se ei koske biopankkilain alaista genomitietoa, vaikka se
on talletettu Genomikeskuksessa. Asia on nyt mainittu sivulla 147, mutta vaatii tarkennuksen siidéstasolla
lain soveltamisalan ja muun lainsdddénnén suhteita koskevilta osiltaan.

Genomikeskuksen on tarkoitus toimia 5 §:n mukaan kansallisena asiantuntijaviranomaisena genomitiedon
késittelyd ja terveyteen liittyvid geneettisid analyyseja koskevissa asioissa. Tatd tarkoitusta vasten tuntuu
erikoiselta, ettd esimerkiksi opetus, tilastointi, viranomaisohjaus ja viranomaisen suunnittelu- ja
selvitystehtdvat jatettdisiin Genomitiedon kayttétarkoituksen ulkopuolelle (s. 156, 237). Tami kaventaisi
Genomikeskuksen asiantuntijaroolia merkittdvasti, miké ei liene tarkoitus. Toisaalta sivulla 156 todetaan, etti
laki ei vaikuta siihen, miten genomitietoa kdytetdin tulevaisuudessa opetuksessa, suunnittelutydssa ja muissa
vastaavissa tarkoituksissa, mutta ehdotus kylld aika olennaisesti vaikuttaa tih&n, jos tallennusvelvoitetuilla ei
ole genomitiedosta kopiota itsellddn tai toisaalta oikeutta antaa kiyttdoikeuksiakaan.

Lainsddddnnén tulee selvdsti mahdollistaa Genomikeskukseen talletetun genomitiedon kiytté eri tilanteissa
Ja erilaisiin kdyttétarkoituksiin niitd tarpeettomasti rajaamatta. Ehdotuksen 3 §:ssé on jo viitattu EU yleiseen
tietosuoja-asetukseen ja kansalliseen tietosuojalakiin, joissa on useita sallittuja kayttétarkoituksia.
Perustuslakivaliokunta on todennut, ettd EU yleinen tietosuoja-asetus muodostaa riittdvdn yksildidyn
sddntelypohjan, joten kansallisesti tulisi vaittaa erityislainsddddnnén sdatdmistd ja varata se vain tilanteisiin,
joissa se on sallittua ja vélttdmatontd henkiltietojen suojan toteuttamiseksi (PeVL 14/2018 wp).
Mielestdimme genomitiedon kasittelyn muodostama riski yksilén oikeuksille ei ole sen suurempi kuin
muunkaan ns. arkaluonteisen henkilGtiedon. Sen vuoksi kiyttétarkoitukset pitdisi olla yhteneviiset mm.
toisiolain ja biopankkilain kanssa.

Laissa pitdisi olla suoraan sanottu, ettd Genomikeskuksesta saa toisiolain mukaisiin tarkoituksiin
genomitietoa, jos siitd kerran ei saisi olla kopioita muualla. Nyt 10 § on todella aika rajaava koskiessaan vain
variaatiotietoa, jos ajatus on, ettd myds palveluntarjoajien ja biopankkien genomitietoa voidaan kayttda vain
genomikeskuksen tietoturvallisessa ymparistossa.

Kaiken kaikkiaan THL pitd4 tarkednd, ettd tallennusvelvollisuuden piiriss3 olevilla toimijoilla on oikeus kisiteltd
genomitietoaan erilaisiin tarkoituksiin (tutkimus, biopankki, laadunvarmistus, uudelleen analysointi ym) ilman
tarpeettomia rajoitteita ja myds sdilyttaa ja kasitelld kopioita tarvittaessa. Tallaisista kopiosta ja kasittelysta
voisi olla merkintd Genomikeskuksen jarjestelméssi. Lakiehdotusta pitéisi tarkentaa seka variaatiotiedon etti
tallennusvelvoitteen alaisen genomitiedon kiyttétarkoitusten osalta.

Hallinto ja resurssit

Genomilakiehdotuksen mukaan 4 §:n mukaan Genomikeskus perustetaan THL:n yhteyteen itsendiseni
yksikkond. Johtamisen, riskien hallinnan ja sisdisen valvonnan kannalta esitetty malli on kuitenkin erittiin
epaselvd, kun samalla todetaan, ettd genomikeskus olisi hallinnollisesti osa THL:&3. Tietosuoja-asetuksen
mukaisesti THL on Genomikeskuksen rekisterinpitdja ja vastaa mm. genomikeskuksen henkilétietojen
tietosuojasta, tietoturvasta ja henkilGtietojen kasittelyn lainmukaisuudesta.

Ehdotuksen mukaan genomikeskukselle tehddan lisiksi oma tydjérjestys, jonka sen johtaja vahvistaisi. THL:n
sisdisen yksikbn oma johtamisjdrjestelmd tyGjarjestyksineen ja esityksen mukainen menettely,
jossa genomikeskuksen henkildstén olisi tdydentdvdsti noudatettava THL:n toimintachjeita on omiaan
lisddmaan johtamisen epéselvyytta.

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos * Institutet for hélsa och vélfard = National Institute for Health and Weifare
Mannerheimintie 166, Helsinki, Finland PL/PB/P.O. Box 30, FI-00271 Helsinki, puh/tel +358 29 524 6000



& TERVEYDEN JA LAUSUNTO 5.7.2019 4(6)
“o HYVINVOINNIN LAITOS

Sirpa Soini THL/912/4.00.00/2019

THL:n kasityksen mukaan olisi selkeintd, ettd Genomikeskuksen toimiessa THL:n organisaation sisdiseni
yksikkdnd, se noudattaisi soveltuvin osin THL:n tyGjarjestystd (ja kuten lakiehdotuksen perusteluissa todetaan
muita sisdisid maarayksid kuten taloussdaantéd, koska Genomikeskus ei ole oma kirjanpitoyksikkdnsa), johon
tehdaan erillinen liite Genomikeskusta koskien, vastaavasti kuten tietolupaviranomaiselle. Paras vaihtoehto
organisatoris-hallinnollisesti olisi kuitenkin, ettd Genomikeskus olisi THL:n alainen tulosohjattava virasto,
jolloin se saisi mm. oman y-tunnuksen.

Lakiesityksessd genomikeskuksen tulosohjaus hoidettaisiin osana THL:n tulossopimusta ja siitd vastaisi
sosiaali- ja terveysministerid, jolle kuuluisi myds toiminnan suunnittelu ohjaus ja valvonta. On epaselvdaa mita
tarkoittaa valvonta ja mikd rooli on esimerkiksi THL:n sisdiselld tarkastuksella genomikeskuksen suhteen tai
mikd on THL:n p&djohtajan vastuu genomikeskuksen toiminnassa havaituista puutteista tai virheisti tai
esimerkiksi tietoturva/tietosuoja asioista. Tama on riskienhallinnan kannalta haastavaa, jos THL ei johda eiki
ohjaa Genomikeskuksen toimintaa.

Lisdksi menettely, jossa THL:n tulossopimuksen allekirjoittaisi hallinnollisesti THL:n yhteyteen kuuluvan
vksikén paallikkd, on poikkeava. THL:n tulossopimusta ei nykyisin allekirjoita tietolupaviranomaisen johtaja,
eivdatkd samaan kirjanpitoyksikkdn kuuluvien alaisten yksikdiden johtajat (VTH, valtion mielisairaalat ja
valtion koulukodit).

THL:n mielestd on taloudellisesti ja toiminnallisesti jarkevdd, ettd THL tuottaa hallinnollisia palveluita
genomikeskuksen tuotettavaksi, jos se on osa THL:d4. THL:n tulee saada hallinnollista palveluista korvaus. Jos
genomikeskus on THL:n yhteydessa toimiva itsendinen yksikko, se kdyttda toiminnassaan THL:n y-tunnusta ja
on osa THL oikeushenkildd kuten tietolupaviranomainenkin. THL:n mielestd olisi kuitenkin selkeintd, jos
Genomikeskus olisi THL:n alainen tulosohjattava virasto, mista THL:I13 on kokemusta.

Genomikeskukselle on kaavailtu useita merkittdvia ja laaja-alaisia tehtdvid. Genomitietorekisterin
perustaminen on haastavaa ja pitkdjdnteistd, mikd edellyttdd riittdvad resursointia, laaja-alaista
asiantuntemusta ja yhteisty6td kansallisen genomitietoaineiston kerddmisen, rakenteellistamisen, kuvailun ja
saatavuuden luomiseksi. Genomitiedon hallinnan standardoinnissa ja tulkinnassa tarvitaan myés
kansainvélista yhteistyotd ja verkostoja, kuten esimerkiksi Global Alliance for Genomic Health (GA4GH).

Terveydenhuollon ammattihenkiléiden osaamisen kehittdminen ja ihmisten edellytysten parantaminen
geenitiedon kaytt6on ovat jo itsessddn erittdin laaja-alaisia kokonaisuuksia. Niiden asianmukainen
hoitaminen nopeasti muuttuvassa toimintaymparistossa edellyttdd systemaattisesti suunniteltua yhteistyéta
sekd palvelujarjestelman kentdn toimijoiden ettd yliopistojen ja ammattikorkeakoulujen kanssa.

Genomikeskuksen viranomaistehtavien rahoitukselle on varmistettava pysyva perusta
talousarviorahoituksella. Genomikeskuksen toiminta ei voi nojautua yksin maksullisen palvelutoiminnan
epavarmoihin tuottoihin. Erityisesti on huomioitava, ettd jos genomikeskukselle varattu valtion
budjettirahoitus ei riitd genomikeskuksen toiminnan kuluihin, alijadma kaatuu THL:n rahoitettavaksi sen
omalta toimintamenomomentilta.

Tietojirjestelmératkaisuista
Lakiehdotus jattdad epdselvaksi, mihin asettuu THL:n ja Kelan vastuut ja rajapinnat genomitietorekisterin
osalta. Tdma on haaste myds johtamisen ja resursoinnin ndkdkulmasta.

Lakiehdotuksen 8 §&:n mukaan Kela vastaisi henkil6tietojen kasittelijgnd genomitietorekisterin
tietojdrjestelmien ja teknisten rajapintojen tietoturvallisuustoimenpiteistd ja huolehtisi niiden yleisesti
teknisestd toiminnasta, ylldpidosta, tietoturvallisuudesta seka laadusta. Kela saisi ostaa teknisid palveluja niit3

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos * Institutet for halsa och vélfard « National Institute for Health and Welfare
Mannerheimintie 166, Helsinki, Finland PL/PB/P.O Box 30, FI-00271 Helsinki, puh/tel +358 29 524 6000



~ .V TERVEYDEN JA LAUSUNTO 5.7.2019 5(6)
“oeor  HYVINVOINNIN LAITOS

Sirpa Soini THL/912/4.00.00/2019

tarjoavilta palveluntuottajilta, jos se on tarpeen Kelalle sdiddetyn tehtdvdn tarkoituksenmukaiseksi
hoitamiseksi. Ehdotuksessa todetaan toisaalta, ettd erityisesti tutkimustiedon osalta olisi todennikéisesti
tarkoituksenmukaista ulkoistaa tekninen toteutus toimijalle, jolla on osaamista entuudestaan.

THL:n mielestd on syytd tarkoin harkita, onko lainkaan tarkoituksenmukaista s3itd3d Kelasta, tai mistéin
muustakaan lakisddteistd |CT-vastuutoimijasta. Kela ei ole tihin mennessd tuottanut tai tilannut
genomidataan liittyvid palveluita. Sen sijaan julkisomisteisella CSC:ll4 on parinkymmenen vuoden kokemus
ja kapasiteetti genomitietoa koskevien kisittelypalveluiden tuottamisesta tutkimukselle. THL:n ja CSC:n
viliselld puitesopimuksella tietoteknisen infran toteuttamisesta ohjataan jo nyt THL:n kaikkien
tietoaineistojen alustapalveluiden kehittdmista, mukaan lukien tietolupaviranomainen ja rekisterit. Olisi
luontevaa, ettd Genomikeskuksen tietojdrjestelmien kehitys tapahtuu tiaman yhteistydn puitteissa, ja
Kelaan siirretdan ylldpitoon vain kypsid ja korkeaa saatavuutta vaativia jarjestelmia myshemmin.

Koska raakadatan kdsittely ja siitd kliinisesti kayttokelpoisen tiedon tuottaminen vaatii spesifejs
bioinformaattisia taitoja, on se parasta suorittaa Genomikeskuksessa ilman rajapintoja ja lupaprosesseja.
Jos raakadatakin tallennettaisiin Kelassa, tulee kasittelyprosessin olla saumaton ja rajapintojen
nékymattdmid. Yksi mahdollinen vaihtoehto on, etti raakadatan kisittely hoidetaan esim. CSC:n
palvelimilla, joissa on jo runsaasti kokemusta tdmanlaisen datan hallinnoinnista ja Kelan kautta hoidetaan
varsinainen terveydenhuoltoon péin tapahtuva tiedonvilitys. Sopimusmenettelylld voitaisiin sopia, ett
tdllainen esim CSC:n palvelin olisi perusteluissa mainittu “Genomikeskuksen suojattu tietojarjestelma”.

THL:n mielestd tietojdrjestelmistd ja niiden sijoittumisesta, tiedon fyysisestd tallentamisesta tai
laskentaympdristdstd ei pitdisi sdatda lain tasolla vaan antaa Genomikeskukselle mahdollisuus jarjestis
tietojarjestelmépalvelut tarkoituksenmukaisesti, tietoturvallisesti ja kustannustehokkaasti. Sen sijaan faissa
voisi linjata ICT-toiminnan yleiset vaatimukset ja edellyttdd, ettd Genomikeskus tekisi paatokset ICT-
palvelujen hankinnasta tietenkin lain asettamien vaatimusten puitteissa. Sekd Kela ettd CSC voitaisiin
mainita potentiaalisina suomalaisina ja julkisomisteisina ICT-palveluntarjoajina lakiehdotuksessa.

Lakiehdotuksen 8 § edellyttdisi ymparivuorokautista péivystystdi myds poikkeusolot huomiciden. THL
kehottaa harkitsemaan, onko tdmi tarkoituksenmukaista suhteessa tallaisen ratkaisun aiheuttamiin

kustannuksiin.
Lakiehdotuksen 8 §:33 pitdisi muokata edelli esitetyt asiat huomioiden.

Lopuksi

THL on huolissaan sdddésympdriston monimutkaisuudesta sekd ehdotetun lain heijastelemasta
vanhanaikaisesta geneettisestd ekseptionalismista. Toisiolain tutkimuskdytén mahdollistavissa sosiaali- ja
terveydenhuollon rekistereissd on yksilon kannalta vihintdan yhtd arkaluontoista tietoa. Lainsiiidintd on
ristiriitainen eri tietojen erilaisten kdyttotarkoitusten suhteen. Kaiken kaikkiaan sindnsd hyvid tavoitteita
sisdltdvd ehdotus on omiaan johtamsaan eri toimijoiden toimintamahdollisuuksien tarpeettomaan
rajoittumiseen. Lakiehdotuksessa ei ole mydskdan riittdvisti otettu huomioon EU:n tietosuoja-asetuksen
rajoituksia kansalliseen lainsdédannélliseen liikkumavaraan erityisesti rajat ylittavin henkilétietojen kasittelyn

osalta.

Genomitiedon kaytdn arkipdivdistyessd on mahdollista, ettd tarve monelle genomikeskuksen kaltaiselle
toiminnalle muuttuu tai vdistyy. Siksi olisi tirkedd, kuten lakiehdotuksessa onkin esitetty, ettd genomilain
toteutumista seurattaisiin intensiivisesti vahvan asiantuntijaryhman toimesta ja oltaisiin valmiita nopeallakin
aikataululla muuttamaan lakia tai sddtelemian sen toteutusta asetuksin.
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Ehdotetuilla lakiratkaisuilla on my&s hyvin merkittdvid kustannusvaikutuksia, joita pitdisi huolellisesti harkita.
Lain tarkoitus on, ettd se koskee kaikkea Suomen lainsdadanndn piirissd tapahtuvaa terveydenhuollon
palvelunantajien ja biopankkien toimintaa (s. 212, 215), vaikka esimerkiksi kliininen palvelulaboratorio olisi
ulkomailla. Pahimmillaan geenitestien hinnat voivat nousta, jos palvelunantajille tulee uusia vaatimuksia ja
vastuita ja siten heijastua terveydenhuollon kustannuksiin. Toisaalta genomitiedon tallettaminen voi
sdastadkin kustannuksia, jos tulkittua tietoa on oikea-aikaisesti saatavilla.

Toiminnallisuuksien rakentaminen on vaatii aikaa ja resursseja, minka vuoksi lakeja sdddettdessa on riittavan
pitkien siirtymisaikojen avulla turvattava tutkimus- ja muun toiminnan jatkuminen nykyiselldén.

Yksityiskohtaiset kommentit ovat liitteessad 1.

Paajohtajan sijaisena  Antti Niemi

b —

Johtaja Terhi Kilpi
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Liite 1 THL:n lausuntoon Genomilakiehdotuksesta

Yleisid perusteluihin liittyvid tarkennuksia ja kommentteja

Genomitiedon tallentaminen vain yhden kerran

Sivulla 236 todetaan, ettd "genomitietorekisteriin tallennettaisiin vain ne vdilttéméttémdt
genomitiedot, jotka ovat laadultaan terveydenhuollon kéyttéén sopivia ja joihin voidaan liittdd
tulkintoja tiedon kliinisestd merkityksestd. Kenesttikédn ihmisesté ei tallennettaisi monikertaisesti
genomitietoa siindkddn tapauksessa, ettd saman ihmisen ndytteestd analysoitaisiin genomitietoa
monta kertaa ja mahdollisesti sekd biopankkitoiminnassa ettd palvelunantajien toiminnassa. Tieto
tallennettaisiin vain kerran, kunhan tieto on laadultaan terveydenhuoltoon sopivaa”.

Tama ldhestymistapa ei ole mielekas eika kaikki genomidata ole yhteismitallista. On sindnsa tarkeaa
pyrkid siihen, ettd tieto on laadukasta, jotta sitd voi terveydenhuoltoon kidyttda. Tama voi kuitenkin
asettaa biopankkitutkimusten datan laadulle tarpeettoman korkeita vaatimuksia, miki voi joko estia
tutkimukset, tai nostaa niiden hintaa silloinkin, kun se ei ole tarkoituksenmukaista. Genomikeskus
voisi ottaa kaiken datan vastaan, ja sitten jaotella niit3 laadun ja kdytt6tarkoituksen mukaan.

Genomidata vaihtelee ja eri aikoina voi olla erilaista. Menetelmit ja teknologiat kehittyvit. Onko
tarkoitus, ettd laadultaan tai tarkkuudeltaan heikompi versio havitetddn. Entd jos niiden luku on
kohdistunut eri alueille? Jos on laajan geenipaneelin analyysi ja eksomisekvensointia. Kumpi
sdilytetddn? Jos tutkimuksessa palautuu GWAS-dataa, mutta myShemmin tehddin koko genomin
sekvensointi terveydenhuollossa, niin pitddké havittdd GWAS? Tdma ei ole jarkevas, silld se estds
uudet tarkentavat analyysit. Esimerkiksi kopiolukuvarianttien {CNV) tutkiminen GWAS-datasta
edellyttdd pddsya raakadataan. Analyyseissa on mahdotonta yhdistid jarkevisti tietoja yhdesta
genominkohdasta chippi-raakadatasta ja toisesta genominkohdasta sekvenssidatasta. Laadullisestikin
jérkevaa ja luotettavampaa olisi tehdd molemmilla tavoilla ja katsoa, onko data yhtenevaista.

Téma kohta on aivan olennainen genomitiedon kasittelyn osalta, joten se tulisi muokata ja koota
samaan paikkaan muiden vastaavien madaritysten kanssa. Nyt se on vaikeasti havaittavissa luvussa 2
Suhde perustuslakiin ja sdatdmisjarjestys sivulla 236 véliotsikon arkaluonteisten tietojen kasittely -alla.
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Eritellyt kommentit pykdldkohtaisesti ja yksityiskohtaisten perustelujen osalta

2 § Méairitelmat

2) genomitiedolla tarkoitetaan genomin rakennetta ja toimintaa kokonaan tai osittain kuvaavaa
tietoa, jota saadaan genomin laajoihin kokonaisuuksiin kohdistuvalla geneettiselld analyysill3;

Madritelma on hyvin laaja, mikd on merkitykselld koko lain soveltamisalan kanssa, kun laki kuitenkin
rajaa genomitiedon kasittelyd huomattavasti. Koskeeko vain raakatietoa vai kaikkea genomietietoa ja
my6s kromosomianalyyseja, esimerkiksi fyysisid kromosomikuvia? Vai koskeeko vain digitaalista
dataa?

Lakiehdotus on myds ristiriitainen sen osalta, ovatko myds vyksittdiset geenisekvensoinnit ja
geenipaneelit genomitietoa. Sivulla 203 nimittdin todetaan, ettd “periman osaa kuvaava genomitieto
voi olla perimdaineksen kokonaisuutta kuvaavaa tietoa suppeampaa geneettistd tietoa, esimerkiksi
eksomeita (proteiinia koodittavat geenit, jotka edustavat alle 2 %:a koko genomista), variaatiotietoa
tai genotyyppitietoa (kuvaa ihmisen geneettistd rakennetta ja tarkoittaa myds tietyn geeniparin
geenien rakenneta tai useiden tutkittujen genomin variaatioiden kokonaisuutta). Naistd kaikista
voidaan tuottaa genomitutkimustiedosto.”

Edelleen sivulla 203 todetaan, ettd ei olisi merkitystd, onko kyse raakadatasta vai tulkitusta tiedosta.
On aivan keskeistd madritelld tallennusvelvoitteen kohde selvasti sen suhteen mitd pitda tallettaa ja
mita ei; mistd saa olla kopio ja mista ei.

Lisdksi on syytd huomata, ettd geneettinen tieto on jo madritelty tietosuoja-asetuksessa, eika sitd saa
midritelld uudestaan kansallisessa lainsaddannossa EU-lainsddadanndn etusijaperiaatteen vuoksi.
Tietosuoja-asetuksen kansallinen liikkumavara koskee geneettisten tietojen kdsittelyn rajoittamista,
eikd maaritelman uudelleen muotoilu kuulu kansallisen liikkkumavaran piiriin. Lakiehdotuksessa tulisi
selvittdd kuuluuko genomitiedon maarittely kansallisen lilkkkumavaran piiriin. Lisdksi lakiehdotuksessa
tulisi selvittdd lakiehdotuksen suhde tietosuoja-asetuksen mukaiseen geneettiseen tietoon, jos
genomitieto on jotain muuta kuin tietosuoja-asetuksen mukainen geneettinen tieto

4) viitetiedon maaritelmalla tarkoitettaisiin ehdotuksen mukaan aggregoitua tietoa genomin variaatioista ja
niiden yleisyydestda vdestOtasolla. Vaestotason yleisyyden arviointi edellyttds, ettd populaationdytteet
voidaan erotella korkean tautiriskin naytteistd. Genomikeskuksella pitdisi siis olla oikeus p&ddsta riittaviiin
tietoihin voidakseen erotella nama.

5) geneettisen analyysin madritelmd on my6s hyvin laaja; onko tarkoitus kattaa kaikki mahdolliset
kromosomianalyysitkin?

7) palvelunantajan maéaritelma sindnsd ok, mutta ei tulle tavoittaaman kaikkia niitd tahoja, joihin
lakiehdotuksella pyritddn (esim. 23andMe, MyHeritage, jne), silld ei ole ajateltavissa, ettd “ulkomaiset ei-
terveydenhuollon toimijat” rekisterdityisivat Suomessa yksityisiksi terveydenhuollon toimijoiksi.

3 § Suhde muuhun lainsdddantéon

Lain soveltamisala puuttuu toimialueen osalta; mitd kaikkea genomitiedon kdytt6a se koskee? Suhde muihin
lakeihin  vaatii  huomattavia  tdsmennyksid  koherentin  kokonaisuuden  saavuttamiseksi ja
tulkintaepdselvyyksien vilttdmiseksi. Mitd tarkoittaa Suomen lainsdddannon piirissd tapahtuva
terveydenhuollon toiminta? Milloin ulottuu esim. Kiinassa asuvaan suomalaiseen henkil6dn, joka asioi
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sikdldisessd terveydenhuollossa? Miten voidaan edellyttdd, ettd yhdysvaltalainen sukututkimusyritys
saatetaan suomalaisen terveydenhuollon piiriin, jos suomalainen tilaa sieltd verkkokaupasta analyysipaketin?

Jdsenvaltioiden olisi voitava pitdd voimassa tai ottaa kdyttoon lisdehtoja, kuten rajoituksia, jotka koskevat
geneettisten tietojen, biometristen tietojen tai terveystietojen kasittelyd. Timan ei kuitenkaan pitiisi saada
vaikeuttaa henkil6tietojen vapaata kulkua unionissa niissd tapauksissa, joissa niitd ehtoja sovelletaan
kyseisten henkil6tietojen rajat ylittavaan kisittelyyn.

Tietosuojalain 6 §:n 1 momentin 8-kohdassa rajataan geneettisten tietojen yleishyédyllinen arkistointi
tutkimusaineistoista pois. Onko geneettisten tietojen arkistoinnista osana tutkimusaineistoja tarkoitus saatia
tdssa laissa?

5 § Tehtdvit

THL nédkee kohdassa mddritellyt tehtédvat tarpeellisiksi ja perusteliuiksi kansallisiksi toiminnoiksi. THL myos
kannattaa sitd, ettei Genomikeskus toimi itsendisend tutkimuslaitoksena. On kuitenkin valttdmatonts, ettid
Genomikeskuksen asiantuntija- ja tutkijataustainen henkilokunta pysyy genomitutkimuksen kérjen
tuntumassa ja siten pdivittad osaamistaan jatkuvasti. Lisdksi osa-aikaiset toimet {o0sa ajasta tutkimusta, osa
genomikeskustydtd) olisi mahdollistettava. Genomikeskuksen sijainnilla genomitutkimusta tekevien
tutkimusryhmien ldheisyydessd on myos iso merkitys em. asian kannalta. Ndm3 asiat olisi hyva kasitelld myds
pykalien perusteissa.

7 § Genomitietorekisteriin tallennettavat genomitiedot

Genomitiedon tallennusvelvoite on aika tiukka ja voi aiheuttaa kdytinnén ongelmia, jos tallentajalla ei ole
valittdmasti kdytdssadn kdyttoyhteys omistamaansa dataan. Toisaalta tallennusvelvoitteen alaisen
genomitiedon madritelma on epdselvd, ks. edell.

Biopankin tehtdvadna on tarjota saatavuusndkymid omasta aineistostaan, jolloin sillid pitd4 olla suoraviivainen
pddsy omistamaansa genomidataan. Tdma oma kayttd jaa lakiehdotuksessa selkedsti sanomatta. On myds
mahdollista, ettd ulkomainen tutkimusryhmid on genotyypannut ja tallettanut datan isommassa
konsortiohankkeessa, jossa analyyseja tehdian useita vuosia.

Kielto sdilyttda kopiota on aika haastava, silld esim. vcf-tiedoston poiminta johtaa datan monistamiseen.

Voisiko 7 § 1 momenttia tarkentaa siten, ettd tallennusvelvoite koskisi “genomikeskuksen
taliennusvelvoitteen alla maarittelem&i genomitietoa”.

Ylipddtddn tallennusvelvoitteesta ja kopioiden sdilyttdmisestd pitdd perustellusta syystd voida poiketa.
Ehdotus oli muuttunut taltd osin tiukemmaksi kuin edelliselld lausuntokierroksella ollut ehdotusluonnos,
jonka toivomme palautettavaksi.

9 § Sdilytysaika

Tdssd huomioitaneen, ettd genomitiedot voivat olla my6s potilastietoja tai tutkimusaineistoja, joiden
sdilytysaikoja sdatelee omat lakinsa ja vaatimuksensa (esim. hyvd kliininen kdytanté). THL:n aineistojen
arkistoinnista on myds sdadetty lailla.

12 § Genomitiedon késittelya koskevat kiellot ja rajoitukset

THL:a huolestuttaa, miten laki tulee vaikuttamaan oikeusldsketieteessa tehtdviin geenitutkimuksiin. Nyt sen
tiukka tulkinta voi pahimmillaan rajoittaa tatd toimintaa. Laissa kielletddn Genomikeskuksessa sdilytettavin
genomitiedon luovutus ja kdytto lainvalvonnassa, rikostutkinnassa, luotonannossa, vakuutustoiminnassa,
tydkyvyn arvioinnissa tai selvittdmisessd sekd pelkdstdin vanhemmuuden tai sukulaisuuden
madrittamiseksi.

Suomen oikeuslddketieteellinen toiminta on keskitetty THL:een, joten tdmi on laitoksellemme erittain
relevantti asia. Rikostutkimuksiin liittyvdt geenitutkimukset tehddin pésasiassa Keskusrikospoliisin
toimesta. Oikeusladketieteessa geneettisilld tutkimuksilla on usein merkitystd, mm. sukulaisten
genomitietoa voidaan kdyttdd vainajien tunnistamisessa. Myds kuolemanjilkeiset geenitutkimukset ovat
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esimerkiksi syddamen rytmihairidlle altistavien geenivarianttien kannalta mielekkaitd, tdstd mm. on juuri
julkaistu European Society of Human Genetics:in suositus (PMID: 31235869). On huomattavaa, ettd
oikeuslddketieteelliset geenitutkimukset eivat usein liity millddn tavalla rikostutkintaan. Taman yksil6a ja
hdnen sukulaisiaan hyédyttdvdn toimen rajoittaminen ei palvele ketddn. Genomikeskuksessa oleva tieto
voisi suoraan auttaa kuvatuissa toiminnoissa samoin kuin oikeuslddketieteelliset genomitutkimukset
voisivat tuottaa dataa Genomikeskukseen, mukaan Ilukien tietoa geenivarianttien Kkliinisesta
merkittavyydesta. Siksi olisi tdrkedd, etta vahintaan lain perusteissa mutta mielummin jo tdssa pykaldssa
erikseen mainiten rajattaisiin  oikeuslddketieteelliset lddketieteellisin  perustein tai (vainajan)
yksilontunnistamiseen liittyvat genomitutkimukset tdman rajoituksen ulkopuolelle. Mikéli isyystutkimukset
on lakia kirjoitettaessa haluttu rajata tdssa pois voi sen lakiin erikseen kirjoittaa.

13 § Terveyteen liittyvdn geneettinen analyysi

On perusteltua, ettd terveydenhuollon palveluja tarjoavat yritykset kuuluvat terveydenhuollon toimijoista
annetun lain piiriin tietyilld reunaehdoilla sillon kun ne selkedsti toimivat tassa roolissa.

Lakiehdotuksen sivulla s. 220 médritellddn terveyttd koskevien analyysien joukkoon kuuluvaksi myés taysin
ilman terveydellistad tarkoitusta tehdyt analyysit kuten esimerkiksi sukututkimusta varten tehdyt testit, silla
ehdotuksen mukaan ndistd voisi kuitenkin tehdd myds terveyttd koskevia péatelmid. Taman vuoksi
ehdotuksen mukaan néiden toimijoiden pitdisi rekister&ityd yksityisiksi terveydenhuollon toimijoiksi. Tama
tuntuu aika ylimitoitetulta. Ehdotus on kohtuuton elinkeinotoiminnan ndkdkulmasta eika ole oikeasuhtainen
tavoitteisiin ndhden. On selvas, ettd terveydenhuollon alalla toimimaton yritys ei suostuisi siihen, ettd sen
tarjoamia geenitestipalveluita kdytetddn terveydenhuollossa ja ettd se vield katsottaisiin terveydenhuollon
toimijaksi.

Lakiehdotuksen mukaan laki koskisi myds esimerkiksi ulkomaisen palvelunantajan markkinoimia testeja.
Olisiko esim. amerikkalaisella sukututkimusyritykselld tallennusvelvoite Genomikeskukseen? Miten tama
juridisesti voidaan jarjestad etamyyntina tapahtuvassa kuluttajakaupassa?

Lakiehdotuksen 13 ja 14 §:n perusteella geenitesteja tarjoavien yritysten toimintaa rajoitetaan merkittavalla
tavalla asettamalla kohtuuttomia vaatimuksia myds kuluttajan omalla suostumuksella tehtaville
geenitesteille. Lisdksi se johtaisi siihen, ettd henkilGt eivdt enad voisi tehda sukututkimusta, jos yritykset eivat
tarjoa tallaisia palveluita jatkossa Suomessa.

Ehdotus onkin todenndkéisesti tietosuoja-asetuksen vastainen, silld geneettisida tietoja tulisi pystya
kasittelemaidn suostumuksella pelkistadn tietosuoja-asetuksen nojalla, varsinkin kun kyse on rajatylittavastad
kasittelysta.

EU:lla on toimivalta kv. kaupan ja sisamarkkinoiden osalta ja Suomi mahdollisesti rikkoo lakiehdotuksellaan
EU:n perussopimuksia. Lakiehdotuksessa tulisi arvioida mahdollisuutta asettaa ehdotuksen mukaisia
vaatimuksia geenitestejda tekeville vyritykselle ja vaatimusten vaikutuksia kv. kauppaan ja EU:n
sisdmarkkinoihin.

16 § Suostumus

Sdannodsehdotus kaipaa selkeyttamistd, silld siitd ei selvid, tarkoittaako se suostumusta interventioon vai
suostumusta genomitietojen kasittelyyn eikd se maarittele kayttotarkoitusta, vaikka onkin lukua koskevan
otsikon "“terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytykset” alla.

19 § Henkilon oikeus kieltda itseddn koskevan genomitiedon luovuttaminen

Suostumuksen peruuttaminen ja sen vaikutukset jadvat epdselvaksi, silla peruuttamisen oikeusvaikutukset
riippuvat siitd, onko kyse tietosuoja-asetuksen mukainen suostumus genomitiedon kasittelyyn tai
terveydenhuollon s&dntelyn (potilaslaki, tutkimuslaki, biopankkilaki) mukainen suostumus interventioon.
Potilas ei voi kieltda omaan terveydentilaansa varten tehdyn geenitutkimuta koskevaa merkintda ja tulkintaa
potilasasiakirjatiedoissa. Sdannosta pitaa siten selkeyttaa. Liittyy 16 §:83 koskevaan kommenttiin.
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Ehdotamme harkittavaksi, pitdisikd Genomikeskuksella olla tieto niists, jotka ovat peruneet suostumuksensa
tieteelliseen tutkimukseen biopankeissa tai muissa tutkimuksissa. Tistd oikeudesta tihin tietoon tulisi s3itii
tdssd laissa tai asetuksessa. Mikdli tutkimusryhmdlle tai biopankille ilmoitetaan suostumuksen
peruuttamisesta, on ndiden toimitettava tieto my6s Genomikeskukselle. Nyt kielto ehdotetaan annettavaksi
vain palvelunantajalle, mutta se ei silloin koske biopankkitoimijoita.

20 § Geneettinen neuvonta

Geneettinen neuvonta (genetic counselling) on kehittyvd oma ammattikuntansa, jonka parissa toimii myos
sairaanhoitajia ja muita terveydenhuollon ammattilaisia. Liéketieteen erikoisladkari ei sellaisenaan tayts
niitd  kriteereitd, joita asianmukaiselle perinnéllisyysneuvonnalle  asetetaan. Myds  nimike
perinnéllisyysneuvonta on parempi Suomessa kiytetty termi. Ehdotamme ettd pykéldn viimeinen lause
korvaataan esim muotoon: ..., voi vain Suomessa laillistettu erikoisldikari soveltuvalta erikoisalalta antaa
geneettistd neuvontaa. Vaihtoehtoisesti voidaan neuvonta antaa hidnen toimeksiannostaan hinen
ohjauksessaan olevan muun perinnéllisyysneuvontaan koulutetun terveydenhuollon ammattilaisen
toimesta.” — lauseilla.

Ehdottaisimme Euroopan neuvoston Biolddketiedesopimuksen ja sen geenitesteji koskevan lisipdytakirjan
mukaista maarittelyd "asianmukainen perinnéllisyysneuvonta”, jolloin alan kehitys ja eri tilanteet voidaan
huomioida.

Ks. Kddridinen, H ym. Recommendations for genetic counselling related to genetic testing, 2009. EuroGentest.
http://www.eurogentest.org/fileadmin/templates/eugt/pdf/guidelines of GC final.pdf

21 § Rekisterdidyn tiedonsaantioikeus

Lakiehdotuksen 21 § 1 momentti jad epdselvdksi. Miten se suhtautuu henkilén tarkastusoikeuteen
biopankkilain tai potilas- tai asiakaslain nojalla? Tallettajahan on kuitenkin rekisterinpitija edelleen
tallennusvelvoitteen alaisen genomitiedon osalta, vaikka sité siilytetddn Genomikeskuksessa.

Onko tarkoitus, ettd raakadataa saa ndhdd vain Genomikeskuksessa ja henkildn pitdad fyysisesti tulla
Genomikeskukseen tdta varten? Vai voisiko sen toteuttaa jonkin etikiyttéyhteyden kautta, silli muuten
vdestd on hyvin epatasa-arvoisessa asemassa oikeuden kdyttamisen suhteen.

Mitd / millaista on se tieto, jota henkild voi ndhda ja mitd henkilén voi kuvitella siitd paattelevin, vai onko
tarkoitus tarjota tukea sivulla 229 mainittujen ty6kalujen kdytt66n? Genomisen raakadatan kisittely ja siitd
kliinisesti kdyttokelpoisen tiedon tuottaminen vaatii spesifeji bioinformaattisia taitoja ja muuta osaamista.

Toinen momentti tulkinnan suhteen jaa toteutukseltaan epdselvdksi. Onko tarkoitus, ettd rekisterdity voi
kdyttaa tdtd oikeuttaan vain terveydenhuollon kautta, jos on olemassa potilassuhde, kuten sivulla 218 11 §:n
perusteluissa todetaan.
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