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HELSINGIN YLIOPISTON LAUSUNTO HALLITUKSEN ESITYKSESTA
LAIKSI GENOMIKESKUKSESTA JA TERVEYTEEN LIITTYVAN
GENEETTISEN ANALYYSIN SUORITTAMISEN EDELLYTYKSISTA

1 Genomilainsaadanto

Lausuttavana olevassa esityksessa ehdotetaan saadettavaksi laki Genomikeskuksesta ja
terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksistd. Genomilain tavoitteena on
tukea genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja tietoturvallista kaytt6a ihmisten terveyden
hyvéksi. Lakiehdotuksessa sdadetddn Genomikeskuksen perustamisesta ja sen tehtavista.
Genomikeskus toimisi asiantuntijakeskuksena ja asiointipisteena tutkijoille ja terveydenhuollon
tarpeisiin.

Nyt lausuttavana olevasta kokonaisuudesta Helsingin yliopisto nostaa ensimmaisena asiana esiin
kysymyksen siita, tarvitaanko erillistd genomitietoon liittyvaa lainsdadantdéa. Genomitieto ei
itsessaan poikkea ominaisuuksiltaan olennaisesti muista diagnostisista menetelmista ja/tai
henkildtietojen muodoista. Ihmisen perimén sekvenssitiedon perusteella ei voida suoraan
tunnistaa henkil6a ilman oikeaa vertailutietoa samasta henkilésta tai l1ahisukulaisesta. Lisaksi vain
harvoissa tapauksissa emasjarjestyksen tuntemisella voidaan ennustaa suoraviivaisesti henkilén
ilmiasuja, kuten sairausdiagnoosia yksildivalla tarkkuudella. Pikemminkin genomitieto antaa
ennusteen henkildn perinndllisesta alttiudesta jollekin sairaudelle tai ominaisuudelle muuhun
vaestddn nahden. Téllainen tieto ei sinallaan ole erityislaatuista verrattuna muuhun
terveystietoon, eikd tdman perusteella voi yksiléida henkilda. Jopa suureen osaan
monogeenisista ominaisuuksista liittyy geenivariantin epataydellinen penetranssi ja variantin
kantajien ilmiasut voivat olla vaihtelevia. Siten vain harvoin genomitiedosta voidaan ennustaa
kantajan ilmiasua tai ominaisuuksia 100%:sti yksil6ivalla tasolla.

Eli voidaankin kysya miksi genomitiedolle annettaisiin tallainen erityinen asema, kun monella
muullakin vastaavalla asialla on ns. laajat ja pitkalle kantavat vaikutukset ihmisten ja potilaan
elamaan. Nykyaan osana normaalia potilashoitoa tehddan geenimaarityksia jostain pienesta
osasta potilaan geeniperimasta yhdessa muiden terveydellisten selvitysten kanssa, kuten maksan
ph-arvo tai kuvantaminen. Joten miten nimenomaan geeniosuus eroaa muusta diagnostiikasta ja
miksi se on eri asemassa muiden diagnostisten analyysien kanssa? Lisdksi sukuanamneeni on
pitkalti mahdollista saada suoraan potilasta itsedan haastattelemalla ilman erillista
geenimaaritystakin.

Esityksen sivulla 55 viimeisessé kappaleessa viitataan nykyiseen lainsdadantétilanteeseen, joka
ei mahdollista genomitiedon kayttdmista parhaalla mahdollisella tavalla. Esityksen tavoitteena
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onkin tuoda ratkaisuja tdhan ongelmaan. Talldin on kuitenkin erittéin tarkeaa laatia huolelliset
selvitykset uuden lainsdadéanndén vaikutuksista ja erityisesti tehda selvitys lainsdadannésta
kokonaisuutena. Talla hetkellda olemme tilanteessa, jossa yritetdan tieteellisen tutkimuksen
kohdalla yhteensovittaa montaa uutta lainsaadantéa, joista osa on suoraan sovellettavia EU-
asetuksia ja osa kansallista erityislainsdadantda. Nykyisin ongelmia aiheuttaa myds kansallisten
viranomaisten erilaiset tulkinnat EU-asetuksista, kuten EU:n yleisesta tietosuoja-asetuksesta.
T&ahan lainsdaddantékehikkoon ollaan tuomassa jalleen aivan uutta lainsdadantéa, johon liittyisi
myds kokonaan uusi viranomainen. Kaytanndén toimijoiden kannalta tilanne nayttaa erittain
vaikealta, pohjautuen esimerkiksi kokemuksiin sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta kaytosta
annetusta laista eli ns. toisiolaista.

Esityksen sivulla 56 ensimmaisessa kappaleessa todetaan: "On syytd huomioida, ettd ainoastaan
selkedlla ja ohjaavalla lainsaadanndlla ja riittavan asiantuntemuksen omaavalla viranomaisella
voidaan ohjata vastuullista toimintaa, ja toisaalta rajoittaa haitallista toimintaa.” Tallaista selkeda
ja ohjaavaa lainsa&dantoa todellakin tarvitaan, mutta aikaisempiin kokemuksiin pohjaten tdméan
toteutuminen kaytannon tasolla vaikuttaa erittéin kyseenalaiselta.

Yhtena vaihtoehtona erilliselle genomilaille olisi, etta sdadettaisiin siith muun lainsdadanndn
yhteydessa tarvittavin osin, kuten esim. tyéterveydenhuoltolaissa, toisiolaissa ja l1adketieteen
tutkimuslainsdadanndssa. Talléin valtyttaisiin myds siltd ongelmalta, mik& olisi genomilain suhde
muuhun lainsdadantéén. Genomilain suhdett muuhun lainsdadantdon ei ole pystytty tdssa kohtaa
viela taysin selvittdmaan, koska on kaynnissd monia terveydenhuoltoon ja kliiniseen tutkimukseen
littyvid uudistuksia, kuten biopankkilakin uudistus.

2 Genomikeskus

2.1 Tarve Genomikeskukselle?

Kyseenalaistamme mygds tarpeen uuden viranomaisen perustamiselle eli erilliselle
Genomikeskukselle. Olisiko kansallisen genomistrategian tavoitteet toteutettavissa ilman erillista
Genomikeskustakin? Esimerkiksi THL tdman alan viranomaisena voisi perustaa
asiantuntijaryhman, joka antaisi esityksessa esiin nostettuja tarvittavia ohjeistuksia ja linjauksia.
Tama ratkaisu ei myodskaan vaatisi yhtd mittavia rahallisia ja ajallisia resursointeja, kuin kokonaan
uuden viranomaisen perustaminen.

Téssa kohtaa on myds hyva pitda mielessa, etta potilashoitoon liittyvia ohjeita ja linjauksia
tehd&@an jo nykyaankin eri toimijoiden puolesta eri erikoisaloille. N&in ollen itse potilashoidossa
hoitavan laakarin on otettava huomioon my6s monta muutakin asiaa kuin
genomilakihankkeeseen liittyvat asiat. Nain ollen erillisten genomilinjausten sijaan nama
tavoitellut asiat nivoutuisivat paremmin suoraan jokaisen erikoisalan ohjeistuksiin, koska
genomiasiat liittyvat moneen eri erikoisalaan.

Kun pohditaan uuden viranomaisen perustamista olisi hyva tarkastella tuoreita kokemuksia toisen
vastaavan, taysin uuden viranomaisen perustamisesta eli Findatasta. Sosiaali- ja terveysalan
tietolupaviranomaisen Findata on ollut toiminnassa noin 2 vuotta ja késitellyt yksilétason aineistoa
koskevia tietolupia 1,5 vuotta vuotta. Talla hetkellda Findatan ké&sittelyajat ovat uusien
tietolupahakemusten kohdalla jopa 9 kuukautta. Tama siitd huolimatta, etta lakisdateisesti
késittelyaika on 3 kuukautta. Tama on suora seuraus uudesta, lyhyilla siirtymaajoilla
voimaansaatetusta ja epataydellisesta lainsdddanndsta seka uudelle viranomaiselle, Findatalle,
annetuista liian pienista resursseista.

Esityksen sivulla 7 todetaan nain: "Toimenpiteilla tavoitellaan Suomen jatkuvaa kehittymista
edelldkdvijamaana ja kansainvalisesti haluttuna yhteistydkumppanina genomitietoa hyddyntéavalle
terveydenhuollolle, tutkimukselle ja innovaatiotoiminnalle.” Samanlainen tavoite on ollut mm.
toisiolainkin kohdalla, mutta monilta osin toisiolaki on aiheuttanut tai on aiheuttamassa
vastakkaista lopputulosta. Ulospain nayttaa hienolta, ettd Suomessa on kansallinen
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lupaviranomainen Findata, mutta kdytdnndn toimijoille asia nayttaytyy aivan toisenlaisena. Monta
tieteellistd tutkimushanketta on jaanyt tekematté johtuen toisiolain mukanaan tuomista
kustannuksista, hallinnollisesta tydmaarasta ja huomattavist ajallisista viiveista, kuten myds
julkisuudessa on useaan otteesee tuotu esiin.

Findatan perustamisesta saatu kdytanndn kokemus pitaisi ottaa huomioon, jos Genomikeskus
halutaan perustaa. Kun uusi viranomainen perustetaan, pitdd sen perustamiseen varata riittdvasti
aikaa ja resursseja myos kaytannén toimijoiden tasolla, eiké vain hallituksen esityksessa. Myds
alan asiantuntijoita pitéisi kuunnella ja tehda rohkeasti ratkaisuja niihin perustuen sen sijaan, etta
toteutetaan juhlapuheiden perusteella toimenpiteitd, jotka vain entisestdan vaikeuttavat ja myds
todellisuudessa estavat kdytanndn tason toimijoiden tyota.

2.2 Genomikeskuksen tehtavat

Genomikeskuksen ei olisi tarkoitus tehdd omaa tieteellista tutkimusta. Jos Genomikeskuksessa ei
tehda omaa tutkimusta, ei sille mydskaan kerry merkittdvaa tieteellistd asiantuntemusta, jota
saadaan vain tieteellisen tutkimuksen kautta. Tallaista asiantuntemusta pitaisi ehdottomasti olla
viranomaisella, joka rooli on ohjata ja neuvoa alan toimijoita ja asiantuntijoita. Esimerkiksi
Suomen Syodparekisterilla on velvoite kerata tietoja ja samaan aikaan harjoittaa omaa tutkimusta,
mika takaa heilld olevan asiantuntemuksen tason.

Genomikeskus toimisi asiantuntijakeskuksena ja asiointipisteena tutkijoille ja terveydenhuollon
yksikoille. Esityksessa mainitaan, ettd genomiikka tieteena kehittyy nopeaa vauhtia. Miten
kaytanndssa voidaan varmistaa, ettd viranomainen, joka ei tee tutkimusta, pystyisi toimimaan
ylimpéana asiantuntijana genomitiedon késittelyssa? Esityksessa mainittu FinnGen hanke on
hieno esimerkki, miten tutkimushanke on jarjestanyt genomitiedon turvallisen ja tehokkaan
analysoinnin ja tallentamisen juurikin etunenén tutkijoiden toimesta. Kannattaako tdma prosessi
aloittaa nyt alusta Genomikeskuksen nimissa, eiké olisi parempi hyédyntda FinnGen-hanketta
tassa?

Liséksi olemme huolissamme siita, miten kdytannon tasolla huolehditaan, ettd Genomikeskus on
osaava ja ettd kustannukset eivat nouse niin suuriksi, etta tutkimusryhmat eivat pysty aineistoja
hyddyntaméaan. Raskaat jarjestelmat tulevat kalliiksi tutkijoille ja pysayttaa tutkimuksen.
FinnGenin kaltaisia valtavia hankkeita ei Suomessa juuri tehdd, koska ne ovat erittain kalliita.
Laissa pitaisi my0s selvasti erotella biopankkihankkeet ja biopankkien rooli erotuksena
tutkimusryhmista ja yksittaisten tutkijoiden hankkeista. Kenella lopulta olisi vastuu genomitiedon
analysoinnista terveydenhuollon tarkoitusta varten? Tutkimushankkeita ei voi edellyttaa
hakemaan systemaattisesti variantteja, joilla voi olla 1aaketieteellistd merkitysta
tutkimushenkildlle.

Genomikeskukselle kaavailuissa toiminnoissa on myds kliinisten laboratorioiden osalta useita
ongelmakohtia. Kliinisten laboratorioiden osalta toimintamalli, jossa Genomikeskukselle alistetaan
esimerkiksi diagnostisessa tutkimuksessa todetun harvinaisen variantin tulkinta ja selvittely,
halvaannuttaa kliinisen genomidiagnostiikan kokonaan ja vaarantaa potilaiden hoidon. Osa
kliinisista laboratorioista tekee useita kymmenié ellei satoja genominlaajuisia tutkimuksia
kuukaudessa, ja vastaukset potilaille annetaan nopeimmillaan muutamien péivien
(vastasyntyneiden genomitutkimukset) ja hitaimmillaankin muutamien viikkojen sisalla. Kliinisessa
diagnostiikassa ei ole mahdollista jadda siten odottamaan mahdollisia Genomikeskuksen
tulkintoja todetuista varianteista. Genomidiagnostiikkaa tekevissa laboratorioissa harvinaisten
varianttien tulkitseminen, niiden esiintymisen selvittdminen ja potilaan taudinkuvaan liittAminen on
ydinosaamisaluetta ja rutiinitoimintaa. Liséksi variantteihin liittyvid uusimpia tietoja seurataan
aktiivisesti, ja potilaslausuntoja péivitetaan tarpeen vaatiessa muuttuneisiin tietoihin nahden.
Lakiesityksen perusteella ei ole nahtavissa, ettd Genomikeskuksen resurssit olisivat sellaiset, etta
se pystyisi vastaamaan varianttien tulkintaan kliinisen diagnostiikan vaatimassa ajassa kaikki
kliiniset erikoisalat kattaen. Kliinisten laboratorioiden nakdkulmasta Genomikeskus voisi siis
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tarvittaessa selvittda variantteihin liittyvia asioita, mutta vaatimuksena ei mitenkaan voi olla se,
ettd variantteja ei voida raportoida potilaalle ennen Genomikeskuksen mahdollista tulkintaa.

2.3 Mista Genomikeskus saisi tarvittavan asiantuntemuksen

Esityksessa on malli, jossa Genomikeskukseen ei erityisesti palkattaisi omaa asiantuntemusta,
vaan siind hyédynnettaisiin muissa organisaatioissa olevaa asiantuntemusta verkostomallina.
Pidamme taté periaatteessa hyvana mallina, mutta kannamme huolta tarvittavan
asiantuntemuksen riittdvyydesta. Kuten itse esityksessakin todetaan, genomiikan
asiantuntemuksesta on Suomessa puutetta. Alalle ei mydskaan saada uusia asiantuntijoita
hetkessa, vaikka koulutusta lisattaisiinkin. Onkin kyseenalaista, onko Suomessa tai Suomeen
saatavissa riittavasti alan asiantuntijoita, jotta hankkeen tavoitteet voidaan saavuttaa.

Hankkeen tavoitteiden lisdksi huolemme on kaytadnndn potilastyén vaikeutuminen. Suomessa
genomitiedon asiantuntijoiden joukko on edell& todetun mukaisesti suhteellisen pieni, ja
alueellisen hajauttamisen mallissa suurin osa tekisi paatyénaan muuta kuin Genomikeskukseen
liittyvia asioita. Asiantuntijatydskentely Genomikeskukselle vahentaa varsinaiseen paatyéhoén
kaytettya aikaa, eika ole selvda mista korvaava resurssi saadaan erityisesti kliinisessa
tydskentelyssa. Vaarana onkin, ettd on muodostumassa hidasliikkeinen ja kankea viranomainen
toisin kuin lakiesityksessa esitetaan, ja toisaalta resurssipula esimerkiksi palvelulaboratorioissa.
Talla on merkitysta jo potilasturvallisuuden kannalta.

3 Lain soveltamisala eli mika on geneettista analyysia

Lakiehdotuksessa esitetdén, etta terveyteen liittyviksi geneettisiksi analyyseiksi maaritellaan
kaikki sellaiset geneettiset laboratorioanalyysit, joiden tuloksena voidaan tehda johtopaatdksia
henkilén terveydentilasta tai geneettisesta kantajuudesta, ennakoida sairastumista tai hoidon
haittavaikutuksia, todeta ja vahvistaa sairaus tai tauti taikka maarittda hoitotoimenpide ja tarkkailla
sen vaikutuksia. Tahan maaritelmé&an sopivat monella eri menetelmalla tehtavét tutkimukset, jotka
eivat valttdmatta tuota variantti-informaatiota vaan muuntyyppista geneettista tietoa.
Lakiesityksesta ei kay ilmi, koskeeko suunnitelma genomivariaatio- ja viitetietokannasta myés
muilla kuin NGS-menetelmilla tehtyja tutkimuksia. Talta osin lakiesitysta tulee tarkentaa mikali
variaatiotietokanta halutaan perustaa.

4 Tutkimusetiikan nakokulma genomilakiesitykseen

Esityksen taustamateriaaleissa (nykytilan arviointi s.11-13) seka luvussa 12.1 (ihmisarvon
loukkaamattomuus ja itsemaaraamisoikeus) korostetaan aiemmassa kirjallisuudessa esille tullutta
kahdenlaista tulkintaa ihmisarvolle. Ensimmaéinen liberaaleissa yhteiskunnissa perinteisempi
liittdd sen kiinte&sti ihmisyksildiden autonomian ja itsemaaraamisen kunnioittamiseen ("ihmisarvo
itsemaaraamista suojaavien oikeuksien luojana”= “autonomia-ihmisarvo"). Toinen tulkintatraditio,
jonka merkityksen nousun kirjallisuus usein liittda bio- ja ladketieteellisen saantelyn
lisdantymiseen, ndkee ihmisarvon objektiivisena arvona (tai kirjallisuudessa puhutaan myds
statuksesta), jonka kunnioittaminen voi joskus myés merkita yksildiden itsemaardamisen
rajoittamista (“ihmisarvo itsemaaraamisoikeuden rajoittajana”= “objektiivinen arvo-inmisarvo").
Biolaaketieteen saatelyssa nama rajoitukset tarkoittavat tyypillisesti sita, ettei ihmisyksildn tietoon
perustuva suostumus ole riittdva oikeuttamaan hanen geneettisen tietonsa kayttamista esim
ihmisen geneettiseen jalostamiseen tai kloonaamiseen.

Sivulla 106 luvussa 12.1 todetaan, ettéa Ihmisarvon kéasitteen ymmartaminen jalkimmaisella tavalla
"laajasti saattaisi joidenkin ndkemysten mukaan johtaa siihen, etta perustuslain arvopohjaan
tukeutuen alettaisiin korostaa tietynlaista arvomaailmaa ja samalla tukahdutettaisiin nyky-
yhteiskunnalle ominaista arvopluralismia. Toisaalta on myds pidetty ongelmallisena sita, etta
Suomessa konkreettisten lainsdadantdhankkeiden yhteydessa perustuslain turvaaman
ihmisarvon ja biolaaketiedesopimuksen ihmisarvolle antaman suojan keskinaista yhteytta ei ole
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tuotu avoimesti esiin (Nieminen 2005). Kasilla olevassa lakiehdotuksessa esityksen
perustuslainmukaisuutta koskevassa arvioinnissa pyritddn huomioimaan sanottu perustuslain ja
bioladketiedesopimuksen keskinainen yhteys."

Pidamme hyvana ajastusta, etta perustuslain ja biolddketiedesopimuksen ylld mainitusti
poikkeavien ihmisarvokasitysten yhteys tuodaan selkeésti esiin. Esityksessa jaa kuitenkin hieman
epaselvaksi, miten tdma tapahtuu kasilla olevassa lakiehdotuksessa. Seuraavassa kappaleessa
annetaan ymmartaa etta "Kasilla oleva lakiehdotus edustaa keinoa, jolla yhteiskunta voi tukea
ihmisarvon [mahdollisesti jalkimmaisella tavalla ymmarrettyna?] kunnioittamista edistamalla
terveytta vastuullisesti, yhdenvertaisesti ja tietoturvallisesti laajemmin kuin yksilén tasolla. "

Tama perustelu on erittdin epaselva ja on omiaan herattamaan epailyja siita, etta taustalla jolisi
jokin tietty “biolaaketieteellisen” objektiivinen kasitys ihmisarvosta, jonka kunnioittamiseksi
itsemaaramisoikeudesta (esim. suostumuksen suhteen ylla kuvatulla tavalla) voidaan tinkia tai
jopa rajoittaa. Mikali naita kahta tulkintatraditiota néin vahvasti kaytetédén lain perusteluissa,
kaipaisimme tarkempaa kuvausta siitd, mika tdssa ehdotuksessa on autonomia-ihmissarvon ja
objektiivisen arvo-ihmisarvon vélinen suhde. Mik& on se ihmisarvo, jonka kunnioittamista
"yhteiskunta voi tukea edistamalla terveytta vastuullisesti, yhdenvertaisesti ja tietoturvallisesti
laajemmin kuin yksilén tasolla.” Onko ajatuksena ettad nykytilaan liittyy riski siita etta
geenianalyyseja kaytetdan “ihmisarvoa” halventavalla tavalla? Liittyykd tdma mm. em.
geneetttiseen jalostamiseen tai kloonaamiseen? Vai onko jotain muita riskeja yksil6tasoa
laajemmalle ja “autonomia-ihmisarvosta” irralliselle “ihmisarvolle”, joita lakiehdotus auttaa
minimoimaan ja hallitsemaan?

Esityksen sivuilla 55-56 lain tavoitteiksi todetaan mm. "Saantelya tarvitaan lisaksi sen
varmistamiseksi, etta tietoa ei kayteta haitallisesti ja siten ehdotetulla sédéntelyllda on vaeston
luottamuksen yllapitamistd koskeva tavoite. Ehdotetun saéntelyn tavoitteena on huomioida myés
tulevien sukupolvien oikeudet ja vapaudet.” Edelliseen liittyen ehdotus voisi olla tdsmallisempi
sen osalta mita tietojen haitallinen kayttd pitaa sisallaan ja mita tulevien sukupolvien oikeuksia
erityisesti suojellaan? Sivulla 67 annetaan ymmartaa, etta tulevien ihmisten oikeuksien
suojaaminen edellyttdd vahvempaa kontrollia kuin ihmisten suostumus. Tassé jaa epaselvaksi
miten lakiehdotus tata toteuttaa.

Kéytanndn tasolla ndma kysymykset liittyvat julkisuudessakin esilla olleeseen huoleen siita, etta
lakiehdotus vaatii suostumusta vain geneettisen analyysin suorittamiseen (mika on
kannatettavaa), mutta ei siihen mihin kaikkeen kerattya tietoa voi kayttda. Samoin tietojen
jatkokaytén osalta pitaisi tarkentaa miten lain my6ta syntyvésséa uudessa tilanteessa kerattyjen
tietojen tallennus ja mahdollinen jatkokaytté tapahtuu/kehittyy (esim mihin kokonaisuus kehittyy
sen jalkeen kun Genomikeskus on laiilla perustettu?) Kuitenkin juuri geneettisen tiedon suhteen
nama ovat seikkoja jotka usein huolestuttavat ihmisid. Kuten ehdotuksen sivulla 94 todetaan
valmistelun yhteydessa tehtyyn Ota kantaa-kyselyyn viitaten "Yhdeksan kymmenesta (94 %)
vastanneesta haluaisi, etta heiltd kysytdan lupa genomitietojen tallentamiseksi
Genomikeskukseen.” Jaa kuitenkin epaselvaksi milla tavoin lakiehdotus suhtautuu tdhan
toiveeseen, mikali Genomikeskukselle esim jatkossa téllaista roolia harkitaan? Ja ilmeisesti tama
on yksi vaihtoehto kun taté on kerran kyselyssa kysytty.

Tutkimuseettisiiin kysymyksiin liittyen piddmme erittéin kannatettavana, ettda 5 § 3 momentin
mukaiseen korkean tason asiantuntijaryhmaan, jonka tehtavana olisi laatia genomitiedon
kasittelya ja hyédyntamista koskevat Genomikeskuksen toiminnan periaatelinjaukset, jaseniksi
edellytetddn myds eetikoita.

5 Tulevaisuus/hankkeen jalkimmainen osa

Mikali genomivariaatiotietokanta tulee perustettavaksi, sen hyoddyllisyys kliinisessa
diagnostiikassa tulee selventaa. Talla hetkella 10-15 % tutkittavista potilaista on etniselta
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taustaltaan muu kuin suomalainen, ja maéara kasvaa koko ajan. Nailld potilailla varianttien
esiintyvyyksia selvitetddn useasta kansainvélisesté laajasta genomitietokannasta. On epaselvéaa,
miten nyt suunnitteilla oleva variaatiotietokanta pystyisi tuomaan lisdhydtya esimerkiksi naiden
potilaiden varianttien tulkintaan.

Liséksi tekniikka, analyysimenetelmét, osaaminen yms. kehittyy nopeasti, joten myds niiden
perusteella saatavat tiedot vanhenevat yha nopeammin. Kuten Aarno Palotie toteaa omassa
lausunnossaan, on sekvensointitekniikat kehittyneet viimeisen kymmenen vuoden aikana
merkittavasti. TAman johdosta kymmenen vuotta sitten analysoitu tulos ei ole en&a kaytanndssa
hyédyllinen, sen sijaan se kannattaa jo sekvensoida uudelleen. Kehitys kehittyy aina vain
nopeampaa tahtia, jolloin nyt tehtavat genomianalyysit eivat valttaméatta ole enéé viiden vuoden
jalkeen kovinkaan kayttékelpoisia. Talléin on kyseenalaista, onko tarvetta keskitetylle
genomitietorekisterille. Tama onkin syyta selvittaa perusteellisesti, kun Genomikeskuksen
tehtavia pohditaan.

Lakiesityksessa mainitaan yhdeksi tavoitteeksi, etta tieteelliseen tutkimukseen tuotettu
genomitieto olisi kaytettavissa yksilén terveyden hyvaksi. Esityksessa mainitaan erityisesti
biopankit ja niissa séilytettava tieto. Ajatus on hyva, mutta se on ongelmallinen. Tutkimukseen
tuotettu genomitieto ei ole tuotettu sellaisella tarkkuudella, kuin edellytetdan kliinisessa tyéssa.
Tama mainitaan esityksessa. Miten mm. toimitaan ndytesekaannusten yhteydessa, joita esiintyy
tutkimushankkeissa yleisesti? Suomessa tehdaan paljon tutkimusta mm. opiskelijoiden toimesta,
jolloin virheiden mahdollisuuskin kasvaa. Tutkimushankkeille ei voi siirtda vastuuta
tutkimushenkiléiden terveydesta. Lakiesitys ei ota kantaa siihen, ettd monissa pienissa
tutkimushankkeissa tuotetaan myds paljon genomitietoa. Pienilla tutkimusryhmill ei ole, eika
niille voi asettaa samanlaisia edellytyksiéa kuin esimerkiksi biopankeille. Kenelld on vastuu, jos
tutkimushankkeessa jaa huomaamatta tautivariantti tai muutoin virheellisestéa tuloksesta?
Tutkimusrahoituksella ei tulisi kattaa terveydenhuollon kustannuksia.

Voi olla hyva ajatus, etta kliinisessa tydssa kootaan genomidata ja se olisi kdytettdvissd myods
tutkimustarkoitusta varten. Tutkimukseen tuotettu genomidata ei kuitenkaan ole laadultaan
diagnostista, eika sellaista laatua voi edellyttaa. Yleisesti genomitiedon kerdédminen ja turvallinen
sdilytys on hyva ajatus, mutta kdytanndn toteutuksen pitaisi vastata myds kaytanndn tarpeita.

6 Yhteenveto
Pidamme hyvana, ettd genomiikasta pyritddn saamaan alantoimijoille linjauksia ja ohjeistuksia.

Mutta emme née tarvetta erilliselle genomilaille ja Genomikeskukselle, silla ndma tavoitteet ovat
paremmin saavutettavissa muilla, edelld esitetyilla keinoilla.

Helsingissa 23.11.2021

Paula Eerola Katariina Sirén
Vararehtori Valmistelija
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