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Lausuntopyynto luonnoksesta hallituksen esitykseksi eduskunnalle laiksi
Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen
edellytyksista

Lausunnonantajan lausunto
Voitte kirjoittaa lausuntonne alla olevaan tekstikenttdan

Sosiaali- ja terveysministeriolle

HALIn lausunto genomikeskuslain luonnoksesta

Hallituksen esitysluonnoksen tarkoituksena on tukea genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja
tietoturvallista kaytt6a. Luonnoksessa sadadettaisiin Genomikeskuksesta ja sen tehtavista.
Genomikeskus olisi hallinnollisesti osa Terveyden ja hyvinvoinnin laitosta, mutta toimisi siita
itsendisena kansallisena asiantuntijaviranomaisena terveyteen liittyvia geneettisia analyyseja ja
genomitiedon kasittelya koskevissa asioissa. Lakiluonnos sisdltdad myos saannokset terveyteen
liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksista.

Terveyteen liittyva geneettinen analyysi

Lakiluonnoksen 6 §:ssa saadettaisiin terveyteen liittyvasta geneettisesta analyysista. Terveyteen
liittyvan geneettisen analyysin maaritelma on laaja, jattaen ulos kaytanndossa vain tieteellisessa
tutkimuksessa suoritettavat analyysit. Laaja maaritelma on perusteltu, mikali seka ensimmaisen ja
toisen vaiheen genomilainsdaadannot, ettd alemman asteinen saantely (esimerkiksi
Genomikeskuksen toimesta) eivat ylisdantele genomidatan kdytt6éa missdan muodossa.
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Esitysluonnoksen 6 §:n 3 momentissa todetaan, etta "terveyteen liittyva geneettinen analyysi on
korkeariskinen, jos sen tulos voi olla vakavana pidettya sairautta ennakoiva tai voi osoittaa korkeaa
riskid sairastua vakavana pidettyyn sairauteen”. Korkeariskinen geneettinen analyysi edellyttaisi
kirjallista suostumusta ja alaikdisen kohdalla molempien huoltajien suostumusta (seka lisaksi
alaikdisen suostumuksen, mikali han kykenee ymmartamaan analyysin merkityksen).

Geneettisen analyysin korkeariskisyys vaikuttaisi mahdollisesti my&s annettavan neuvonnan
vaatimuksiin. Sen osalta lakiluonnos on ristiriitainen. Esitdissa (s. 82) todetaan, ettd korkeariskisien
geneettisten analyysien yhteydessa neuvontaa saisi antaa vain perinnoéllisyysladketieteen
erikoislaakari. Toisaalta perinnollisyysneuvontaa koskevan 10 §:n perustelujen mukaan
"korkeariskisten analyysien suorittaminen ja niihin liittyvdan genomitiedon kommunikointi
yksittdiselle henkildlle kuuluvat useimmiten perinndllisyyslaakarin hoidettavaksi, ja edellyttaisi
henkilokohtaista perinndllisyysneuvontaa joko kasvotusten paikan paalla tai vastaavan
kommunikaation mahdollistavan etdayhteyden valityksella”.

Kuluttajille on tarjolla geenitesteja, joilla voidaan arvioida perinndllista riskia sairastua esimerkiksi
sepelvaltimotautiin. Koska sepelvaltimotauti voidaan tulkita vakavaksi sairaudeksi, voitaisiin
kyseinen geneettinen analyysi tulkita siten korkeariskiseksi. Terveydenhuollon resurssit eivat
kuitenkaan ole tehokkaassa kaytdssa, mikali perinndllisyysladketieteen erikoislaakarit ovat ainoita
mahdollisia tahoja antamaan neuvontaa esimerkiksi jokaisen sepelvaltimotautiriskia koskevan
geenitestin yhteydessa.

Euroopan neuvoston biolddketiedesopimus ja sen geneettista testausta koskeva lisapoytdkirja eivat
tunnista "korkeariskisia” geneettisia analyysejd, vaan sadntelevat kaikkia terveyteen liittyvia
geneettisia analyyseja yhtenaisesti. Hallituksen lakiluonnos mahdollistaa varsin laajan tulkinnan
korkeariskisille geneettisille analyyseille. Riski kansalliselle ylisdantelylle ja sen aiheuttamille
ongelmille on ilmeinen.

Suostumus

Lakiluonnoksen 7-9 §:ssa saadettaisiin terveyteen liittyvan geneettiseen analyysiin liittyvasta
suostumuksesta. Suostumusta koskeva saantely on muuten paaosin biolddketiedesopimuksen ja
geneettistd testausta koskevan lisapdytakirjan mukainen pois lukien 7 §:n 2 momentin vaatimus
kirjallisesta suostumuksesta, kun analyysi on koko genomin laajuinen. Positiivista on, etta suostumus
voidaan antaa myds sahkoisesti. Ehdotettu kirjaus tekee kuitenkin suullisesta suostumuksesta
asiakaspalvelutilanteessa mahdotonta. Taman takia ehdotettu vaatimus on tarpeetonta kansallista
ylisdantelya, jonka saatamisesta voidaan hyvin pitaytya.

On erittdin tarkeaa, ettei suostumuksesta tehda tarpeettoman hankalaa prosessia myoskaan
Genomikeskuksen antamilla ohjeistuksilla. Esimerkiksi laktoosi-intoleranssitestin toteuttaminen
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tuskin tarvitsee nykyistd enempaa byrokratiaa. Terveydenhuollon sujuva toiminta ja palvelujen
saatavuus on oltava lainvalmistelun ja Genomikeskuksen toiminnan keskiossa.

Perinndllisyysneuvonta

Lakiluonnoksen 10 §:ssa saddettaisiin perinndllisyysneuvonnasta. Terveydenhuollon resurssien
jarkevan kayton nakokulmasta on hyva, etta lakiluonnoksen mukaan neuvontaa saisi pyynnosta, ja
neuvonnan voisi toteuttaa kirjallisena, kun se on tarkoituksenmukaista. Perinnéllisyysneuvonnan
valtakunnallisetkin resurssit erityisesti perinnéllisyysldaadketieteen erikoisladkarien osalta ovat varsin
rajalliset.

Lakiluonnoksen sivulla 82 todetaan, etta bioladketiedesopimuksen geenitestausta koskevan
poytakirjan selitemuistiossa (kohta 81) on erikseen otettu kantaa perinnéllisyysneuvojan
patevyyteen todeten, etta tehtava ei edellyta perinndllisyysladketieteen erityisosaamista. Tama on
aivan oikein. Lakiluonnoksessa kuitenkin jatketaan (jo edelld mainitusti) todeten, etta “kasilla
olevassa lakiehdotuksessa on kuitenkin katsottu, etta korkeariskisissa geneettisissa analyyseissa,
joihin genominlaajuiset analyysit kuuluvat, neuvontaa saisi antaa vain perinndllisyyslaaketieteen
erikoislaakari”.

Vaatimus perinnollisyyslaaketieteen erikoislaakarista ei sisally lakiluonnoksen tekstiin, perusteluihin,
bioladketiedesopimukseen tai sen geenitestausta koskevaan lisapoytakirjaan. Terveydenhuollon
resursseja riskeeraava vaatimus on syyta poistaa myos lakiluonnoksen sivulta 82. Voidaan myds
kysya, onko lakiluonnoksen 10 §:n perustelutekstin vaatimus henkilokohtaisesta
perinnodllisyysneuvonnasta korkeariskisten geneettisten analyysien kohdalla tarkoituksenmukainen.
Mikali geneettiset analyysit tulkitaan laajasti korkeariskisiksi, voi vaatimus henkilokohtaisesta
neuvonnasta muodostua terveydenhuollon kannalta ongelmalliseksi.

Toisen vaiheen lainsaadanto

Lausuttavana olevaan lakiluonnokseen on sisdllytetty vain geneettista analyysia, suostumusta,
perinndllisyysneuvontaa ja Genomikeskusta koskeva saantely. Merkittava osa sdantelysta (mm.
genomitiedon kasittely ja genomitietorekisteri) on jatetty myohempaan vaiheeseen. Tama nakyy
myo0s lakiluonnoksen 4 §:ss3, jossa Genomikeskukselle asetettaisiin ensivaiheessa vain
asiantuntijarooli, eikd muita tehtavia. Genomikeskuksen THL:st3d eriytetty asema luo kuitenkin
odotuksen uusille tehtaville myohemmassa lainsaadantopaketissa.

Lakiluonnoksen tavoitteiden alla todetaan, etta genomi-, variaatio- ja viitetietorekisterien
perustaminen Genomikeskuksen alle olisi perusteltua genomitietojen yhtenaisen hallinnan kannalta.
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Aiemmat genomilakiluonnokset ovat saaneet laajaa, perusteltua kritiikkia, mm. keskusjohtoisuuden,
tallennusvelvoitteen ja kopiointikiellon osalta. STM:n on harkittava tarkoin, millainen lainsdaadanto
edistda genomidatan vastuullista ja tehokasta kayttoa, ja milloin ylisdantely tukahduttaa kehityksen.

Sote-, biopankki- ja tutkimuskentan kuuleminen on tassa tilanteessa erittain tarkeaa. STM:n tulisi
tiiviisti hyodyntaa biopankkilainsadadannon kokonaisuudistuksen ohjausryhmaa ja alaryhmaa toisen
vaiheen lainsadadannon valmistelussa. Lisaksi myds muita sidosryhmia on kuultava tiiviisti valmistelun
edetessa.
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