Kiitamme Suomen molekyylilddketieteen instituutille FIMMille tarjotusta mahdollisuudesta
kommentoida Genomikeskuslakiesitysta.

Genomitiedon rooli terveydenhoidossa, tutkimuksessa seka ndita tukevassa liikketoiminnassa
tulee kasvamaan ldahivuosina merkittavasti. Myos kansalaisten omat terveys- ja elintapavalinnat
tulevat nojaamaan nykyista enemman genomitietoihin, kun tata tietoa tarjotaan heille yha
enemman ja paremmin tulkittuna. Nama kehityskulut tapahtuvat joka tapauksessa, mutta
oikein suunniteltuna Genomikeskus voi ohjata kehitysta ja tarjota mahdollisuuksia
terveydenhoidolle, yrityksille, tutkijoille ja kansalaisille itselleen.

Nykyisessa lakiesityksessa on kuitenkin joitakin kohtia, jotka vaativat uudelleenpohdintaa tai
teravoittamista, jotta laille asetetut tarkeat paamaarat voisivat toteutua. Tassa niista keskeiset:

1. Genomikeskuksen hallinnollinen jakaminen THL:n ja KELAn kanssa: THL tarjoaa
genomikeskukselle luontevan sijaintipaikan, mutta IT-toteutuksen kotipaikan kiinnittamista
KELAan tai muuhun yksittdiseen toimijaan lain tasolla on vaikeata perustella. Tama rajoittaisi
huomattavasti Genomikeskuksen kykya ohjata oman toimintansa ydinta tarjoamatta mydskaan
THL/Genomikeskukselle tyokaluja ohjata prosessia, jonka keskinen komponentti eli IT-toteutus
on riippuvaista toisen organisaation toiminnasta, yhteistydstd, resurssoinnista, osaamisesta jne.
Nakisimme merkittavasti hyodyllisemmaksi sen sijaan maarittaa lakitasolla riittavan turvatason
kuvaamisen, seka toimielimen (esim ohjausryhma) asettamisen, joka ohjaisi ja paattaisi
parhaasta tai parhaista toimintaymparistdista nopeasti muuttuvan ja kehittyvan teknologian
suhteen.

2. Tutkimuksen tukeminen: 6§:n mukaan Genomikeskuksen ensimmadisena tehtavana on
“edistdaa genomitiedon kayttoa terveydenhuollossa, tieteellisessa tutkimuksessa seka
kehittamis- ja innovaatiotoiminnassa”. Laki tai taustamuistio ei kuitenkaan maarittele, mita
tutkimuksella tarkoitetaan ja miten tutkimusta ja kehitysta oikein edistetdaan. Pelkka
variaatiotietokanta ei sitd tee, vaan tallennus- ja laskentaymparisto, jossa genomi- ja
terveystiedot voidaan yhdistaa yksilotasolla koko vaestélle. Vain talla voimme Suomessa parjata
UKBioplankille, Decodelle, Viron biopankille, amerikkalaisille suurhakkeille kuten Million
Veterans Studylle ja All Of Us-hankkeet. Nyt pelkona on, ettda Genomikeskukseen luodaan
suljettu jarjestelma genomeille, eika se hyddyta tutkijoita juuri lainkaan, vaan tutkijoiden
kannattaa siirtya analysoimaan muiden maiden avoimesti globaalille tutkijayhteisélle saatavilla
olevia datoja.

3. Tutkimuksen ja kehityksen nakdkulmasta olisi tarkedta kuvata konkreettisesti ne periaatteet
ja ylatason prosessit, joilla tutkijan on mahdollista padsta analysoimaan yhdistettya genomi- ja
terveystietoa suomalaisista.

4. Yksi kopio genomidatasta: Vaikka vaatimus voi olla realistinen kliinisesti tuotettujen
genomien tapauksessa, tutkimusprojektit tekevat merkittavaa yhteistyota kansainvalisten
sekvenointikeskusten ja tutkimusryhmien kanssa mittavan kansainvalisen rahoituksen turvin.
Usein rahoituksen ehtona on datan saatavuus laajasti tutkimusyhteisolle kansainvalisten



genomidatapalveluiden kautta. Ndiden projektien nakdkulmasta ei ole realistista ajatella, etta
data ei olisi projektiryhmien kdytdssa tai saatavilla kansainvalisista palveluista kuten dpGap tai
EGA, vaikka kopio datasta siirtyisikin Genomikeskukseen. Sen sijaan datan luovutusehtoja
kolmansille osapuolille voidaan rajoittaa.

5. Miten kansalaiset padsevat omiin genomidatoihinsa kasiksi? Tasta lakiesityksessa sanotaan
vain vahan, lahinna pykaldssa 28§ sanotaan, ettd genomitieto on luovutettava sita pyytavalle ja
tdma on tarkeata.

6. Lakiehdotuksen painopiste on vahvasti genomitietojen kdyttamisessa sairauksien
diagnosoinnissa ja hoitojen valinnassa. Ennaltaehkaisy puuttuu lakiehdotuksesta miltei
kokonaan, my6s kustannuslaskelmista. Kuitenkin kansantalouden kannalta genomitietojen
hyddyntaminen kansantautien ennaltaehkaisyssa ja prevention kohdentamisessa luo
suurimman potentiaalin kansanterveyden edistamiselle ja taloudellisille saastoille. Onko
tarkoituksena, ettd Genomikeskuksen tehtavaalueeseen ei kuulu sen tukeminen, etta
genomitietoa hyddynnettdisiin ennaltaehkaisyssa?

7. Mika on Genomikeskuksen perustamiselle asetettava konkreettinen tavoite: Montako
vaikeasti sairasta lasta saa diagnoosin? Moniko kansantautitapausta/kuolemaa ehkaistaan
vuodessa? Moniko yritys hyotyy Genomikeskuksen palveluista? Miten Genomikeskuksesta
hyotyvat 1) yksilo, 2) tutkija, 3) yritys, 4) perusterveydenhuolto, 5) erikoisterveydenhuolto?
Naihin kysymyksiin olisi tarkeata olla vastaus ainakin yleisella tasolla.

8. Lain perusteluissa mainitaan toistuvasti, etta Genomikeskus ei tee tutkimusta vaan keskittyy
palvelutoimintaan, neuvontaan ja koulutukseen. Kuitenkin genomeihin liittyvat kansainvaliset
standardit ja bioinformatiiviset tydkalut kehitetdaan suurelta osin tutkimusryhmissa ja
laitoksissa. Erityisesti bioinformatiivisen huippuosaamisen siirtymisen varmistaminen
tutkimusryhmista Genomikeskukseen toimiessa tulee turvata Genomikeskuksen
toimintaperiaatteita suunniteltaessa.



