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selkiyttamiseksi

Lausunnonantajan lausunto
Kommentit tutkimusten saatavuusselvityksia koskevista ehdotuksista.

Harvinaiset-verkosto kannattaa esitettya saatavuusselvitysmallia, koska se selkeyttaa
rekisteritietojen kayttoa tutkimuksen suunnitteluvaiheessa ja vahentda hallinnollisia esteita
erityisesti harvinaissairauksien tutkimuksissa. Harvinaissairauksien kohdalla tama on kriittista, jotta
tutkijat pystyvat luotettavasti arvioimaan potilasryhmien kokoa ja aineistojen soveltuvuutta
tutkimushankkeisiin ja siten nopeuttamaan tutkimushankkeiden kaynnistymista. Mielestamme
ehdotus loisi nykyista selkeamman oikeusperustan rekisteri- ja tietovarantojen kaytoélle. Toivomme,
etta valtakunnallisia ohjeistuksia tasmennetaan ja laaditaan yhdessa harvinaissairaita edustavien
potilasjarjestdjen kanssa, jotta rekrytointi ja informointikdaytannot saadaan yhdenmukaisiksi ja
potilaslahtdisiksi. Lisdaksi pidamme tarkeana, etta saatavuusselvityksista perittavat maksut pidetaan
kohtuullisina, etteivat ne muodostu esteeksi pienille tai julkisrahoitteisille hankkeille.

Pidamme tarkednd, ettd ehdotettavassa mallissa huomioidaan ladketieteellisen tutkimuksen lisaksi
my0s sosiaali- ja yhteiskuntatieteellinen tutkimus. Naiden merkitys on erityisen suuri lisatiedon
kerryttamiseksi harvinaissairauksien vaikutuksista ndita sairastavien ja heidan laheistensa arkeen.
Tasta syysta on tarpeen vahvistaa mm. mahdollisuuksia yhdistaa tietoja useiden rekisterien valilla
my0s saatavuusselvityksia varten.

Kommentit kuolleita henkiloitda koskevien tutkimussaannosten muutosehdotuksista.

Harvinaiset-verkosto ndkee, ettd luonnoksessa kuvatut kuolleita henkiloitd koskevan
tutkimussaantelyn tdsmennykset ovat tarkeita harvinaissairauksien tutkimukselle, jossa naytteiden
saatavuus voi olla rajallista ja jokainen nayte on siksi merkityksellinen. Harvinaissairauksista valtaosa,
noin 80 % on liittyy perimdan ja merkittdva osa sairauksista on perinndllisia, jolloin myds kuolleiden
henkildiden tutkimusaineistojen merkitys korostuu. Selked ja johdonmukainen saantely mahdollistaa
naytteiden tarkoituksenmukaisemman hyddyntamisen uusien hoitomuotojen kehittamiseen.
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Kommentit hatatilatutkimuksia koskevista muutosehdotuksista.

Kommentit harvinaissairauksien tutkimuksia koskevista muutosehdotuksista.

Harvinaiset-verkosto kannattaa luonnoksessa esitettyja muutosehdotuksia. Harvinaissairauksien
tutkimus edellyttda lahes poikkeuksetta kansainvalista yhteistyotd, jotta aineistot ovat riittdvan
laajoja ja tutkimusasetelmat kestavia. Selkedmpi ja ennakoitavampi sdaantely lisda
potilasturvallisuutta sekd mahdollistaa tutkimuksen eettisen ja tehokkaan toteutuksen.

Piddmme vahvasti kannatettavana linjausta, jonka mukaan toisiolakia ei sovelleta
harvinaissairauksien tutkimuksissa silloin, kun henkil6tietojen kasittely perustuu tutkittavan
suostumukseen ja tutkimuseettisen toimikunnan puoltavaan lausuntoon. Merkittavaa on myds
kuolleiden henkildiden tietojen kdyton mahdollistaminen. Esitetyt muutokset poistavat esteita
tutkimuksen toteuttamiselta ja mahdollistaa harvinaissairaille elintdarkedan kansainvalisen yhteistyon.
Lisdaksi naemme, ettd mahdollisuus kasitelld henkilotietoja tutkimuksessa ilman toisiolain raskaita
menettelyja tukee merkittavasti ja mahdollisesti myos nopeuttaa harvinaissairauksien uusien
hoitojen ja diagnostiikan kehittamista.

On tarkeaa, etta muutosehdotuksilla mahdollistetaan tietojen turvallinen siirto ja yhteiskaytto EU- ja
ETA-alueella seka kansainvalisissa tutkimusverkostoissa. Tama edellyttda seka tietosuojan etta
turvallisuusvaatimusten joustavaa ja kansainvalisesti yhteensopivaa soveltamista, jossa keskeista on
varmistaa, etta kansainvalisen yhteistydén mahdollistava sadntely on linjassa EU:n datanhallinta-
asetusten ja tulevan EHDS-kehikon kanssa. Mielestamme esitysluonnoksen suunta tukee tata
tavoitetta.

Kudoslaista tutkimuslakiin siirrettavaa sadntelya koskevat kommentit.

Harvinaiset-verkosto kannattaa ladketieteellista tutkimusta koskevan saantelyn kokoamista
selkedammin tutkimuslakiin ja eettisten toimikuntien roolin vahvistamista. Mielestamme tama
selkiyttaa prosesseja ja vahentaa paallekkaisia lupamenettelyjs, ja siten parantaa ennakoitavuutta
myos harvinaissairauksien tutkimuksessa.

Kommentit eettisten toimikuntien lausunto- ja muutoksenhakumenettelyja koskevista
muutosehdotuksista.

Kommentit biopankkilain muutosehdotuksista.

Harvinaiset-verkosto pitdaa myodnteisena biopankkien roolin selkeyttamista
tutkimusinfrastruktuurina, mukaan lukien saatavuuspalvelut ja analyysitiedon palautus.
Takaisinkutsusuostumusta koskeva sdadntely vaatii selkeita siirtymasaannoksia, jotta aiemmin
kerattyja suostumuksia voidaan hyddyntaa jatkossakin. Saatavuustietojen (myos aggregoitujen)
tuottaminen tulee mahdollistaa tavalla, joka tukee harvinaissairauksien tutkimuksen suunnittelua,
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kuitenkaan vaarantamatta tutkittavien yksityisyytta. Naita kaytantoja ja erityisesti niihin liittyvia
potilasohjeistuksia on tarpeen kehittaa yhteistyossa harvinaissairaiden ja heitd edustavien
potilasjarjestdjen kanssa.

Muut hallituksen esitysluonnosta koskevat huomiot.

Harvinaissairauksien tutkimuksessa potilasmaarat ovat tyypillisesti pienia ja aineistot herkkia.
Kansainvalinen tutkimus on usein ainoa vaihtoehto. Nykyinen saantely on kuitenkin muodostanut
tosiasiallisen esteen tutkimuksen toteuttamiselle. Harvinaiset-verkosto pitaa esitysta
oikeansuuntaisena kokonaisuutena, joka purkaa tutkimuksen pullonkauloja.

Kiitdmme siitd, etta harvinaissairauksien tutkimuksen erityisluonne on tunnistettu luonnoksessa
aiempaa selkeammin. Kiitamme mya0s siitd, ettd luonnos huomioi lddketieteellisen tutkimuksen
lisdksi sosiaali- ja yhteiskuntatieteellisen tutkimuksen. Lisatiedon kerryttaminen harvinaissairauksien
vaikutuksista naita sairastavien ja heidan laheistensa arkeen edellyttda laajaa ja monitieteellista
tutkimusta.

Esityksen tavoitteet yhdenmukaistaa saantelya ja lisata rekisteritietojen kayton lapinakyvyytta
tutkimuksen mahdollistamiseksi ja potilaiden yhdenvertaisen kohtelun varmistamiseksi ovat erittdin
kannatettavia. Korostamme kuitenkin tarvetta varmistaa, etta muutokset myos kdytannossa
keventavat hallinnollisia esteitd, eivatka luo uusia epaselvyyksia erityisesti harvinaissairauksien
tutkimukseen liittyen.

Harvinaissairaiden oman harkintavallan vahvistaminen on merkittavaa. Harvinaissairaat ovat usein
aktiivisia oman hoitonsa ja tutkimukseen osallistumisensa suhteen. Harvinaissairaiden nakékulmasta
kyse on seka tutkimukseen osallistumisen mahdollisuudesta ettad oikeudesta omaan dataan.
Suostumusperusteinen malli vahvistaa heidan oikeuttaan paattdaa omien tietojensa kaytosta ja
tutkimuksiin osallistumisesta, ja keventdaa myos hallinnollista taakkaa. Pidédmme tarkeans, etta
suostumus on ymmarrettava, selked ja dokumentoitu ja sen peruuttamisen vaikutuksista sdadetdan
lapindkyvasti. Harvinaissairaiden kannalta keskeista on, ettd heidan yksityisyytensa turvataan
tietosuoja-asetuksen mukaisesti, mutta siten, ettei suoja muodostu tutkimusta estavaksi.

Saantely tulee toteuttaa siten, ettei se esta harvinaissairaita tulemasta |6ydetyksi tutkimuksiin.
Tuemme vahvasti useissa lausunnoissa esiin tuotua tarvetta varmistaa, etta rekrytointi on
mahdollistetaan my®ds silloin, kun potilaalla ei ole aktiivista tai jatkuvaa hoitokontaktia, mika on
harvinaissairauksien kohdalla tavallista.

Harvinaissairauksien tutkimuksissa eettisen arvioinnin tulee huomioida kohderyhmien pieni koko,
uudelleentunnistettavuuden riskit, mutta myos potilaan suostumuksen keskeinen rooli.
Harvinaissairauksien kontekstissa ndemme lisdksi tarvetta kansallisille toimintaohjeille ja
koulutukselle, jotta eettisten kdytantdjen yhdenmukaisuus voidaan turvata alueesta ja tilanteista
riippumatta. Selkeat ja yhdenmukaiset menettelytavat vahvistavat myos potilasturvallisuutta.
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Pidamme tarkedna, ettd harvinaissairaat ja heitad edustavat potilasjarjestot otetaan laajasti mukaan
jatkovalmisteluun, jotta sadntelyn kdytannon toteutuksen voidaan varmistaa vastaavan potilaiden
tarpeita, turvaavan heidan oikeutensa ja mahdollistavan harvinaissairauksiin liittyvan tutkimuksen
laadukkaan ja eettisen toteuttamisen. Potilasjarjestojen rooli korostuu erityisesti suostumukseen,
informointiin ja rekrytointimahdollisuuksiin liittyvassa tiedotuksessa ja ohjeistusten valmistelussa.

Saari Katriina
Harvinaiset-verkosto
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