Hallituksen esitys eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen
analyysin suorittamisen edellytyksista

ESITYKSEN PAAASIALLINEN SISALTO

Esityksessd ehdotetaan saédettavaksi laki Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneetti-
sen analyysin suorittamisen edellytyksista.

Ehdotetun lain tarkoituksena on tukea genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja tietoturval-
lista kéyttoa ihmisten terveyden hyvaksi. Ehdotetussa laissa saddetddn Genomikeskuksesta ja
sen tehtavistad. Genomikeskus olisi hallinnollisesti osa Terveyden ja hyvinvoinnin laitosta, mutta
toimisi siitd itsendisend kansallisena asiantuntijaviranomaisena terveyteen liittyvid geneettisié
analyyseja ja genomitiedon kasittelya koskevissa asioissa.

Ehdotettu laki sisaltdisi saéannokset terveyteen liittyvien geneettisten analyysien suorittamisen
edellytyksista.

Laki on tarkoitettu tulemaan voimaan 1.6.2022.
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PERUSTELUT
1 Asian tausta ja valmistelu
1.1 Tausta

Jokaiselle on turvattu oikeus nauttia korkeimmasta saavutettavissa olevasta fyysisesta ja psyyk-
kisestd terveydestd. Tama taloudellisia, sosiaalisia ja sivistyksellisid oikeuksia koskeva YK:n
vuoden 1966 yleissopimuksen (SopS 6/1976, jaljempénd TSS-sopimus) 12 artiklassa turvattu
oikeus terveyteen tulkitaan usein oikeudeksi, joka vaatii valtiolta positiivisia toimia terveyden
edistamiseksi. Hallituksen esitys laiksi Genomikeskuksesta ja geneettisen analyysin suorittami-
sen edellytyksista, jaljempéné genomilaki, edustaa uudenlaista keinoa edistéa jokaisen terveytta
tukemalla genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja tietoturvallista k&yttoa terveyden hy-
vaksi. Genomitiedolla tarkoitetaan ihmisen perimén eli genomin rakenteen ja toiminnan laajoja
kokonaisuuksia koskevaa tietoa, jota saadaan geneettisid menetelmid hyddyntéen ihmisperai-
sestd materiaalista analysoimalla. Genomitiedon maara kasvaa yhteiskunnassa lahivuosina mer-
kittavasti ja on tulevaisuudessa olennainen osa ihmisten terveydentilan maarittdmista, sairauk-
sien diagnosointia, hoitojen valintaa ja seurantaa sek& ennaltaehk&isevéa terveydenhuoltoa.
Genomitiedon lisaédntymiseen ja sen hallittuun késittelyyn pitaa valmistautua huolellisesti.

Ihmisen perimaén, genomiin, kohdistuvia tutkimuksia on sairauksien diagnosoimiseksi tehty jo
1950-luvun lopulta alkaen ihmisen genomin kromosomirakenteen selvittyd vuonna 1956. Mo-
net tiedossa ja teknologioissa tapahtuneet muutokset ovat sen jalkeen edistéaneet mahdollisuuk-
sia genomitiedon kayttdon ihmisten ja koko ihmiskunnan terveyden hyvéksi, erityisesti Human
Genome -projektin (HGP) valmistuminen vuonna 2003 ja sita seurannut uuden sekvensointi-
teknologian kehittyminen (Aittoméki, Kristiina: Genomikeskuksen perustaminen: Selvityshen-
kilon raportti. STM 5.12.2018. Raportteja ja muistioita 33/2018). HGP:n kunnianhimoisena ta-
voitteena oli koko ihmisen genomin emasrakenteen (sekvenssi) ja siind olevien geenien selvit-
tdminen (eli ihmisen viitegenomi).

Tarkan genomirakenteen selvittdminen sekvensoimalla on perinteisesti ollut hyvin hidasta ja
kallista. Tasta johtuen ensimmadiset laajat perinndllisten sairauksien etiologiaa koskevat tutki-
mukset olivat assosiaatiotutkimuksia, joissa seurattiin geenimerkkien avulla genomialueiden
periytyvyytta jonkin ominaisuuden tai sairauden mukana, yleensa suvun sisélla. Teknologioiden
kehityksen myota naita tutkimuksia voidaan nyt tehdé koko genomin laajuisesti (genome -wide
association studies, GWAS), Naiden tutkimusten kohteena on ollut useita satoja erilaisia yleisié
sairauksia, alttiuksia ja ihmisen perinndllisid ominaisuuksia. GWAS-tutkimusten tavoite oli tut-
kittujen sairauksien ja ominaisuuksien geneettisen taustan selvittdminen ja edelleen mahdollis-
ten uusien kohteiden tunnistaminen kehittyvélle hoidolle. Tutkimusten my6ta on selvinnyt, etta
vaikka tutkittuihin tauteihin liittyy perinnéllinen alttius, geneettinen tausta on vaihteleva. Sai-
raus voi johtua joko yksittaisista geeneista tai monien geenien yhteisvaikutuksesta ja koostua
suuresta maarasté, jopa tuhansista genomin variaatioista (polygeeniset sairaudet).

Laajat, ihmisen koko genomin kattavat, yksittaisen nukleotidin tasolle ulottuvat sekvensointi-
tutkimukset mahdollistuivat, kun uusi ns. ”seuraavan sukupolven sekvensointimenetelma (next
generation sequencing, NGS), toiselta nimeltdan massiiviparalleelisekvensointi (massive paral-
lel sequencing, MPS), kehitettiin. MPS on ryhmanimi nykyisin vield melko uusille, huippute-
hokkaille sekvensointimenetelmille, joissa suurta joukkoa perimédn DNA-fragmentteja (esim.
valitut genomin alueet, joiden rakenteelliset poikkeavuuksien voidaan esimerkiksi epdilla ai-
heuttavan tai olevan yhteydessa johonkin sairauteen) tutkitaan samanaikaisesti ja tuloksena saa-
tua genomin rakennetta verrataan sopivaan ihmisen vertailusekvenssiin, jolloin siitd poikkeavat
emékset tai genomin rakenteet voidaan tunnistaa. Kun teknologia on mahdollistanut edullisen
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ja nopean sekvensoinnin, on diagnostisten tutkimusten painopiste siirtynyt yksittdisten geenien
tutkimuksesta geenipaneeleihin ja edelleen laajempaan kokoeksomisekvensointiin (whole
exome sequencing, WES). Eksomin laajuisessa sekvensoinnissa analysoidaan kaikki tunnetut
ihmisen proteiineja koodaavat geenialueet, jotka muodostavat arvioidusti 1-2 % ihmisen geno-
mista. Nailla alueilla tapahtuvat geneettiset muutokset valittyvéat geenid koodavan proteiinin ra-
kenteeseen ja toimintaan. Eksomien alueella sijaitsee suuri osa patogeenisista eli sairautta tai
muuttunutta toimintoa aiheuttavista muutoksista. Koko genomin kattavien sekvenssianalyysien
(whole genome sequencing, WGS) tultua mahdollisiksi, on voitu tarkasti tunnistaa myos erilai-
sia sairauksiin liittyvia genomin rakennemuutoksia, joita ei voida todeta WES-menetelmilla.

Monet genomitietoa hyddyntévista kliinisista sovelluksista ovat vasta koekéayttssa tai suunnit-
teluasteella ja vain harvat lagkérit kasittelevat nykytilassa potilaiden genomitietoa. Vaikka koko
genomin kattavat tutkimukset ovat toistaiseksi olleet padosin tieteellisessa kayttssa, arvioidaan
niiden kuitenkin l&hitulevaisuudessa siirtyvan myos kliiniseen arkikayttéon osaksi potilaiden
hoitoa seka sairauksien ja tautien ennaltaehkaisya. Global Alliance of Genomics and Health
(GA4GH) ennustaa, ettd kliinisia sekvensointeja tehdaan vuoteen 2025 mennessa ainakin 60
miljoonaa (Birney et al, Genomics in healthcare: GA4GH looks to 2022). Kun koko genomin-
laajuinen sekvensointi on siis téhdn mennessa ollut p&&osin tutkimuspainotteista, tulevat tervey-
denhuollon tuottamat sekvenssit todennakoisesti ohittamaan tutkimustarkoituksessa suoritetut
sekvensoinnit ja korvaamaan muun muassa nykyisin kéytdssa olevat paneeli- ja eksomisekven-
soinnit, sek& monet perinteisen diagnostisen geenilaboratorion menetelmista.

Genominlaajuisen tiedon terveydellinen hydty on ensimmaiseksi osoitettu erityisesti erilaisten
perinndllisten ja harvinaissairauksien diagnostiikassa. Monet ndistd ilmenevét lapsuusiéssé ja
niihin on liittynyt potilaalle hyvin raskaita, pitki&, seka terveydenhuoltoa kuormittavia diagnos-
tisia prosesseja. Uuden genomitiedon avulla on diagnostiikkaa voitu olennaisesti lyhent&a ja
tehostaa. My0s sydvan hoidossa genomitietoa kéytetaan jo nyt tehokkaasti hoidon valinnassa ja
seurannassa. Uuden genomitiedon avulla on luotu uusia tiettyihin syopiin liittyville, hyvin tar-
kasti tunnetuille rakennemuutoksille, kohdennettuja hoitoja ja ladkkeita, joilla on erittéin véhén
sivuvaikutuksia kohteen spesifisyyden takia.

Genomitiedon hyddyntaminen yleisten sairauksien, kuten sepelvaltimotaudin, diabeteksen ja
monien sydpien ennaltaehkaisyssa on yksi tulevaisuuden terveydenhuollon suurista mahdolli-
suuksista, silla tallaiset sairaudet ovat kansanterveydellisesti merkittava ryhma. Tavoitteena on,
ettd genomitietoon perustuva riskitieto saadaan terveydenhuollon arkikayttoon ja etta tervey-
denhuollon ammattilaiset voisivat aktiivisesti ohjata genomitiedon hyédyntdmista Genomikes-
kuksen asiantuntijatuella. Hyo6tyjen saavuttamiseksi ihmisié tulisi voida kutsua aktiivisiin ter-
veysinterventioihin, joihin siséltyisi terveydenhuollon ammattilaisten henkildkohtaista ohjausta
esimerkiksi varhaisen hoidon, lisatutkimusten tai elintapamuutosten avulla. Naihin olisi mah-
dollista liittdéd mukaan myds laakehoitojen seka terveyspalvelujen kehitystd. Monien ladkeai-
neiden, kuten tiettyjen mielialalddkkeiden, rytmihdirioladkkeiden, verenohennusléédkkeiden ja
kipul&déke kodeiinin tehokkuuteen vaikuttaa ihmisen genomi.

Genominlaajuisiin analyyseihin ja niiden tulosten hyddyntamiseen yksil6tasolla liittyy myos
haasteita, joita ei ole perinteisemmissa kohdennetuissa geenitutkimuksissa. Téllaisia ovat muun
muassa merkitykseltadn epaselvien 16yddsten (variant of unknown significance, VUS) seka se-
kundaariloydosten tulkintaan ja niitd koskevaan tiedonvélittdmiseen liittyvat kysymykset. Se-
kundaariloydokset eli sattumaldydokset ovat ihmisen terveyden kannalta merkittévid odotta-
mattomia oheisloyddksia, joiden selvittdminen ei valttamatta ollut suoritetun analyysin alkupe-
réisend tavoitteena. Tallainen voi olla esimerkiksi jokin sairaus tai sairauteen altistava geeni-
virhe, kuten korkean sy6pariskin aiheuttava patogeeninen eli sairautta aiheuttava muutos. Siita,



tulisiko tallaisista sekundaariloydoksisté kertoa ihmisille ja mita menettelyé soveltaen, on eri-
laisia nakemyksid. Selvéa on, etta naihin tulisi olla yndenmukaiset kansalliset toimintatavat niin
palvelunantajien toiminnassa kuin biopankkitoiminnassakin. Epaselvien 16yddsten merkitysta
selvitetd&n puolestaan kansainvélisten variaatio- ja viitetietokantojen avulla.

Genomitiedon nopea lisd&ntyminen terveydenhuollossa ei kuitenkaan tarkoita sitd, ettd kaikki
syntyva tieto otetaan valittémésti kayttéon osana ihmisten hoitoa, sairauksien diagnosointia tai
niiden ennaltaehkaisya. Jokaisessa hoitosuhteessa genominlaajuisen analyysin Kliininen tarve
ja sen tuloksena syntyvan genomitiedon hyoty olisi arvioitava yksilollisesti ja tapauskohtaisesti.
Alaikéisten kohdalla olisi arvioitava erityisesti lapsen etua. Lisaksi olisi huomioitava vaihtoeh-
toiset tavat hoitaa ihmistd. Laadunvarmistukseen ja tuloksen oikeellisuuteen liittyvat kysymyk-
set ovat erityisen tarkeita tilanteissa, joissa yksittainen variaatio méarittelee analyysin tuloksen.
Tulosten varmentamisessa tarvitaan tiivista yhteistyotd diagnostisten laboratorioiden kanssa, ja
tutkimusasetelmassa syntyneet genomitiedot ja muut tulokset tulee varmentaa diagnostisin me-
netelmin ennen kuin niitd kdytetdan ihmisen terveyden hyvéksi.

Haasteina tulevat lisaksi olemaan laaketieteen ja muiden alojen ammattilaisten, kuten bioinfor-
maatikkojen, sairaalageneetikkojen ja varsinkin hoitavien ladkareiden osaamisen vieminen sille
tasolle, ettd genomitiedon kéytto olisi mahdollista osana jokapdivaista toimintaa. Talla hetkelld
Suomessa on vain vahan perinnollisyyslaéketieteeseen tai kliiniseen genetiikkaan erikoistuneita
ladkareitd. Laakarit tarvitsisivat systemaattista koulutusta ja tietojen péivitystd osana perus- ja
jatkokoulutusta sekda my&hemmin urallaan kehittaessadn osaamistaan. Genomitiedon hyodyn-
tdminen kuuluu tulevaisuudessa useimpien laakérien tyéhon jollakin tasolla. Potilaan hoito
edellyttdisi tiedon saatavilla oloa sellaisessa muodossa, etta laakari voisi tehda tiedosta péatel-
mid. Erittdin merkittdva huomio on, etta jo kevyell&kin data-analytiikalla ja automaation hy6-
dyntédmiselld voidaan muun muassa helpottaa ammattilaisten ty6ta (kokonaisvaltaisempi arvio
potilaasta) seké siirtdéd terveydenhuollon painopistetta kohti ennaltaehkaisya (elintapavalmen-
nus ja yksilollinen palvelu).

1.2 Valmistelu
Ehdotus kansalliseksi genomistrategiaksi

Sosiaali- ja terveysministerio asetti 12.8.2014 tekemallaan paatoksella (STM098:00/2014)
ajalle 1.9.2014 — 30.4.2015 tyéryhman laatimaan kansallisen genomistrategian (Genomitiedon
hyodyntaminen terveydenhuollossa -tyéryhma). Ehdotus kansalliseksi genomistrategiaksi (Ra-
portteja ja muistioita (STM): 2015:24) valmistui vuonna 2015 ja sen vision, "Vuonna 2020
hyédynndmme genomitietoa tehokkaasti ihmisten terveyden hyvaksi”, tavoittelemiseksi ty6-
ryhma tunnisti seitsemén tavoitetta:
1) genomitiedon kaytolle on eettiset periaatteet ja lainsaddanto,
2) Suomessa on genomitiedon tehokkaan hyédyntdmisen mahdollistavat tietojarjestelmait,
3) terveydenhuollon henkilostolld on valmiudet genomitiedon kayttoon,
4) genomitutkimus on liitetty kiintedsti terveydenhuollon toimintaan,
5) genomitietoa kaytetdan laajasti terveydenhuollossa yksilon ja vaeston tarpeista l&htien,
6) genomiikassa eli ihmisen genomin rakenteen ja toiminnan laajojen kokonaisuuksien
tutkimuksessa Suomi on kansainvélisesti houkutteleva tutkimus- ja liiketoimintaympa-
risto, ja
7) ihmiset kykenevét hyddyntdméén genomitietoa omassa elaméssaan.

Kansallisen genomistrategian laatineen tydoryhmén keskeinen huomio oli, ett4 genomitieto olisi
muun terveystiedon ohella saatava tehokkaaseen kéyttéon Suomessa ja ettd tiedon hajaantu-



mista tulisi valttaa. Strategiatyon johtopaatoksend oli, ettd Suomeen tarvitaan kansallinen geno-
mikeskus eli asiantuntijakeskus, joka tarjoaa palvelunantajille ja tieteelliselle tutkimukselle yh-
den asiointipisteen genomiikkaan (eli genomin rakenteen ja toiminnan laajojen kokonaisuuk-
sien tutkimukseen) liittyvissé kysymyksissa.

Genomistrategiaehdotuksessa esitettiin, ettd kansallinen genomikeskus palvelisi ihmisten ter-
veyden ja hyvinvoinnin edistdmistd osana terveysalan innovaatioekosysteemid. Innovaatio-
ekosysteemilla tarkoitetaan ké&silla olevassa lakiehdotuksessa keskeisia terveysalan toimijoita,
jotka yhteistyohon ja tyonjakoon perustuen pyrkivat edistdmaan tutkimuksen, tuotekehityksen
ja innovaatiotoiminnan edellytyksid terveysalan kasvun ja paremman terveyden saavutta-
miseksi. Innovaatioekosysteemin keskeisié toimijoita ovat esimerkiksi yliopistot, sairaanhoito-
piirit, biopankkitoiminnan harjoittajat, osaamiskeskukset, yritykset ja viranomaiset.

Genomistrategiaehdotuksessa arvioitiin, ettd potilaiden diagnoosit olisivat genomitietojen
avulla saatavissa nopeammin, jolloin myds hoito voitaisiin aloittaa aikaisemmin. Tama koskisi
erityisesti harvinaissairaita, joille ei ole aiemmin pystytty maaritteleméan diagnoosia. Pitkan
aikavélin kansantaloudelliset hyodyt olisivat odotusarvoisesti suuremmat kuin genomitietojen
hyddyntdmisestd aiheutuvat valittoméat kustannukset. Kiinnostava innovaatioymparistd seké
laaja kansallinen tietopohja mahdollistaisivat palveluiden, tuotteiden ja koko palvelujarjestel-
man kehityksen. Ottaen huomioon, ettd genomitutkimus perustuu huomattavin osin kansainva-
liseen yhteistydhon, olisi huolehdittava saavutettujen hyotyjen ja tulosten konkreettisesta palau-
tumisesta suomalaiseen yhteiskuntaan.

Genomitiedon hyddyntdmisen odotetaan konkretisoituvan hyotyind ihmisille sekd innovaatio-
ekosysteemin toimijoille vaikuttaen siten koko yhteiskunnan tasolla. Odotettuja hyotyjé olisivat
tehokkaampi taudinmaadritys, kohdennetut seulonnat, turvallisempi ja vaikuttavampi laakitys,
yksil6llistetty hoito, tehokkaampi sairauksien ehkaisy, ihmisen paremmat mahdollisuudet edis-
taa terveyttaan, tuloksellisempi tutkimus ja tutkimustiedon hyddyntdminen potilaan hoidossa,
seka taloudellisen toimeliaisuuden lisddntyminen. Yksilollistetyn hoidon tavoitteena on edistaa
terveyttd ja suunnitella sairauksien hoitoa ja ennaltaehkdisyd muun muassa ihmisen genomitie-
toa hyodyntéen ja sitd varten terveydenhuollossa tulisi ottaa kayttéon uutta teknologiaa. Tavoit-
teiden saavuttaminen edellyttéisi lisaksi kliinisen toiminnan ja tutkimustoiminnan yhteistyotéa
ja yhdistamista.

Genomistrategiaehdotus toteuttaa Terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrategi-
assa (TEM raportteja 12/2014, jaljempana terveysalan kasvustrategia) omaksuttuja linjauksia
ja paatoksia. Eri sidosryhmat toteuttavat omalta osaltaan strategian tavoitteita. Strategian toi-
meenpanoa ohjaavat kolmen ministerion (TEM, STM, OKM) sekd Tekesin ja Suomen Akate-
mian edustajat. Genomistrategiaa koskevan ehdotuksen jatkotyd, eli Genomikeskuksesta ja
genomitietojen kasittelyn edellytyksista annetun lakiehdotuksen valmistelu, on keskeinen osa
terveysalan kasvustrategian tiekartan toimeenpanoa. Toimenpiteilld tavoitellaan Suomen jatku-
vaa kehittymistad edelldkdvijamaana ja kansainvalisesti haluttuna yhteistydkumppanina
genomitietoa hyddyntavélle terveydenhuollolle, tutkimukselle ja innovaatiotoiminnalle.

Tyo6- ja elinkeinoministerion tilaamassa, ja Owal Groupin toteuttamassa, terveysalan kasvustra-
tegian valiarvioinnissa (raportti 17.1.2019) todettiin, ettd strategiassa asetetut tavoitteet ovat
edelleen relevantteja ja tyotd niiden saavuttamiseksi tulisi jatkaa yli hallituskausien
(https://tem.fi/documents/1410877/2921014/Terveysalan+kasvustrategian+v%C3%Ad4liarvi-
0inti/806d5b61-dede-2ea9-0a93-43fa0bda281c/Terveysalan+kasvustrategian+v%C3%Adliar-
viointi.pdf/Terveysalan+kasvustrategian+v%C3%Ad4liarviointi.pdf/Terveysalan+kasvustrate-
gian+v%C3%Adliarviointi.pdf). Terveysalalla tarvitaan pitkdjanteistd, hallituskaudet ylittavaa
ty6ta kasvustrategian tavoitteiden saavuttamiseksi. Uusien tavoitteiden sijaan tulisi varmistaa,
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ettd kasvustrategiassa edistetyt aloitteet, kuten ehdotus Genomikeskuksen perustamiseksi, to-
teutetaan.

Valmistelun aiemmat vaiheet 2017-2019

Hallitus péétti huhtikuussa 2017, ettd Suomeen perustetaan genomikeskus ja kansallinen syo-
pakeskus. Koska genomitietoa hyddyntévé tutkimus tapahtuu pitk&lti biopankkitoiminnan puit-
teissa, paatti hallitus tehostaa liséksi julkisten biopankkien toimintoja yhtenéistamalla toiminta-
tavat ja varmistamalla niiden tehokas yhteistyd genomikeskuksen kanssa. Hallitus esitti talous-
arviossaan naihin kaikkiin toimiin yhteensa 17 miljoonaa euroa vuosina 2017-2020. Toimenpi-
teilla tavoitellaan Suomen kehittymista edellakévijdmaaksi ja kansainvalisesti halutuksi yhteis-
tyokumppaniksi genomitietoa hyodyntavélle terveydenhuollolle, huippututkimukselle ja inno-
vaatiotoiminnalle.

Hallituksen toimenpiteet toteuttavat terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrate-
gian tiekartan toimeenpanoa, jonka osana sosiaali- ja terveysministerion (STM) asettama ty6-
ryhmé (STM098:00/2014) laati ehdotuksen kansalliseksi genomistrategiaksi. Genomistrategia-
ehdotuksessa esitettiin keskeiset toimenpiteet, joilla tulisi valmistautua genomitiedon tehokkaa-
seen hyddyntamiseen terveydenhuollossa, terveytta ja hyvinvointia edistavéassa paatoksenteossa
sekd tutkimus- ja tuotekehitystoiminnassa. Naihin toimenpiteisiin sisaltyi ehdotus genomikes-
kuksen perustamiseksi. Lailla perustettavan genomikeskuksen tehtavéksi esitettiin muun mu-
assa kansallisen genomitietokannan luominen ja kehittdminen. Genomitiedon luonteen vuoksi
sen kaytolle esitettiin vahvistettavaksi tiedon asianmukaista kdyttéa turvaava lainsaadanto suo-
jatoimenpiteineen.

Sosiaali- ja terveysministeri6 vastaa hallituksen toimenpiteiden valmistelusta ja toimeenpanosta
yhteisty0ssa tyo- ja elinkeinoministerion, opetus- ja kulttuuriministerion ja muiden hallinnon-
alojen ja toimijoiden (sairaanhoitopiirit, korkeakoulut, asiantuntijalaitokset) kanssa. Valmiste-
lua ja toimeenpanoa varten STM:ssé asetettiin 12.10.2016 tydryhma valmistelemaan ehdotusta
genomikeskuksen perustamiseksi ja genomitiedon asianmukaiselle kaytélle. Lisaksi tydéryhman
tehtavaksi asetettiin ehdotuksen tekeminen toimintamallista kansalliselle genomitietokannalle
seka geenitestien tulkintapalveluille. Tyéryhman tehtdvand on myds esittdé rakenteet ja proses-
sit genomikeskuksen muille toiminnoille, joilla mahdollistetaan genomitiedon tehokas hyddyn-
tdminen terveydenhuollossa, terveytté ja hyvinvointia edistdvassa paatoksenteossa ja tutkimus-
ja tuotekehitystoiminnassa. Tyéryhman ensimmaéinen toimikausi paattyi 31.12.2017 ja se ase-
tettiin jatkokaudelle 1.1.2018-31.12.2019 valiselle ajalle.

Genomikeskustyoryhma laati ensimmadisen kauden tydstadn arviomuistion, joka lahetettiin lau-
suntokierrokselle 22.12.2017. Arviomuistiossa esiteltiin tydryhman keskeiset ehdotukset, joita
olivat ehdotus uudeksi genomilaiksi, genomikeskuksen perustamiseksi, genomitietokannan luo-
miseksi ja menettelytavoiksi tutkimuksessa tuotetun sekundaaritiedon ja geenitestien tulosten
palauttamiseksi ihmisille. Ehdotukset olivat osaltaan yleisluontoisia ja niiden tarkoituksena oli
ohjata genomikeskustyéryhman jatkoty6ta ja hallituksen esityksen valmistelua.

Genomikeskuksen suunnittelua, genomitietorekisterin luomista ja kasilla olevaa lakiehdotusta
on valmisteltu avoimesti ja vuorovaikutuksessa alan toimijoiden kanssa. Tyoryhma jarjesti vuo-
sina 2017 ja 2018 sidosryhmatilaisuuksia tutkimustoimijoille, terveydenhuollon ammattilaisille,
eettisten toimikuntien edustajille, jérjestdille, biopankki- ja syopékeskushankkeiden sidosryh-
mille ja yrityksille. Lisaksi STM jdrjesti Helsingissé ja Oulussa kaksi vaestdlle suunnattua kes-
kustelutilaisuutta. Genomikeskushanketta on esitelty myos yksittaisissa sidosryhmien itse jar-
jestdmissa tilaisuuksissa. Tiedon valittdmistd koskevia keskusteluja on kéyty saanndllisesti
genomiteollisuuden yritysten kanssa.



Genomikeskuksen keskeisid tehtavia ja toimintamalleja suunnittelemaan kiinnitettiin valtion-
avustuksella asiantuntija, professori Kristiina Aittoméki. Selvityshenkilo antoi raporttinsa ge-
nomikeskuksen perustamisesta 28.2.2018 (http://julkaisut.valtioneuvosto.fi/han-
dle/10024/161222 ). Raporttia on hyddynnetty Genomikeskuksen toimintaa ja tehtavia koske-
vassa valmistelussa.

Genomikeskuksen mahdollisista ansaintamalleista on tilattu konsulttiyhtiolta selvitys (Deloitte
28.2.2018). Selvityksen pohjalta on arvioitu Genomikeskuksen rahoitusta ja palvelutoimintaa.
Genomikeskustyéryhmén kayttéon tuotettiin myds raportti genomitiedon ryhmakeskusteluista
(VTT, Karoliina Snell, 2018: http://julkaisut.valtioneuvosto.fi/handle/10024/161223). Rapor-
tissa selvitetddn miten suomalaiset ja suomalaisia terveyspalveluja kayttavat ihmiset suhtautu-
vat genomitietoon ja sen erilaisiin kayttotarkoituksiin, miten he ymmartavét eettiset kysymykset
ja mité he tunnistavat suurimmiksi riskeiksi tai genomitiedon tuomiksi mahdollisuuksiksi. Ra-
porttia on kaytetty lainvalmistelun ja viestinndn tukena. Lisaksi lainvalmistelun alkuvaiheessa
vuonna 2017 tilattiin OTT, dosentti Marjut Salokannelilta kaksi selvitysty6td. Ensimmaisessa
kasiteltiin Suomen kansainvalisten velvoitteiden ja EU:n lainsaddannon vaikutusta geneettisten
tietojen késittelyyn Suomessa. Toisessa kasiteltiin genomilééketiedettd maailmalla (Kansainva-
linen selvitys geeniteknologiaa hyodyntavaa laéketiedetté tukevista institutionaalisista ratkai-
suista). Molempia néaisté selvityksista on hyddynnetty tdman lakiehdotuksen valmistelussa.

Paaministeri Sanna Marinin hallitusohjelma

Padministeri Sanna Marinin hallituksen ohjelman ”Osallistava ja osaava Suomi — sosiaalisesti,
taloudellisesti ja ekologisesti kestdva yhteiskunta™ strategisessa kokonaisuudessa 3.6 ”Oikeu-
denmukainen, yhdenvertainen ja mukaan ottava Suomi” todetaan sosiaali- ja terveydenhuollon
palveluiden parantamisen (tavoite 4) tavoitteen toteuttamiskeinoihin lukeutuvan palvelujarjes-
telmén kehittdmiseen ja kaynnistettaviin uudistushankkeisiin lukeutuva genomi- ja biopankki-
lainsd&dd&nnon saataminen.

Genomilain valmistelua jatkettiin virkatyon& vuonna 2020. Lain valmistelun aiemmissa vai-
heissa esiin nousseiden selvitystarpeiden johdosta STM pdatti toteuttaa selvitysprojektin
genomitiedon séilyttdmisen ja kayttamisen ICT-jarjestelmista ja resursseista. Gofore Oyj:n toi-
mittamassa projektissa selvitettiin hallinnollisella, organisatorisella, teknisella ja taloudellisella
tasolla genomitiedon sailyttamisen ja kayttamisen ICT-jarjestelmien alustavien skenaarioiden
toteuttamista seka terveydenhuollon etta tutkimuksen hyvéksi huomioiden liittymat muihin toi-
mijoihin ja jarjestelmiin. Selvitysty0 aloitettiin elokuussa 2020 ja se valmistui joulukuussa
2020. STM:n liséksi selvitystyohon osallistui asiantuntijoita CSC — Tieteen tietotekniikan kes-
kus IOy:slié, II—Ielsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiristd, Kelasta seké Terveyden ja hyvinvoin-
nin laitokselta.

Osana STM:n Yksilollistetyn ladketieteen hanketta, STM ja Terveyden ja hyvinvoinnin laitos
tekivét toteuttamissopimuksen Genomikeskuksen kehittdmisen suunnitelmasta (kokonaisarkki-
tehtuuri) ja valmisteluun liittyvasta asiantuntijatydsta Genomikeskuksen suunnittelun ja valmis-
telun tueksi. Sopimuksen mukaiset ty6t aloitettiin THL:ssd syyskuussa 2020 ja niiden on maaré
valmistua kesékuussa 2022.

Helmikuussa 2021 STM pyysi Terveyden ja hyvinvoinnin laitosta asettamaan genomilééketie-
teen asiantuntijaryhmén genomitiedon kayton edistamiseksi 1.3.2021-30.6.2022 véliseksi toi-
mikaudeksi, silla STM katsoi laajamittaisen ja tarkoituksenmukaisen genomitiedon hyddynta-
misen terveyden hyvaksi seké turvallisen ja tehokkaasti eri kayttdtarkoituksia palvelevan toi-
mintaympériston luomisen edellyttdvén useiden eri sektoreiden valista vuoropuhelua.



Maaliskuussa 2021 Terveyden ja hyvinvoinnin laitos paatti asettaa kansallisen genomilaéketie-
teen asiantuntijaryhmén STM:n pyytdmaélle toimikaudelle. Ryhman tytskentelyn tavoitteeksi
nimettiin yhteisten linjauksien ja ehdotuksien muodostaminen genomitiedon kéytén kansal-
liseksi implementoimiseksi seka genomilain valmistelun tueksi, vuonna 2015 julkaistun geno-
mistrategian paivittdminen vastaamaan tdmén hetken tietdmysta ja tarpeita, genomitiedon kéyt-
toon liittyvan tieteellisen kehityksen seuraaminen ja selvityksen laatiminen implementaation
kannalta merkityksellisistd uusista teknologisista ja tieteellisista saavutuksista, seka temaattis-
ten tyOpajojen ja seminaarien jarjestaminen.

Genomilain valmistelun edetesséd on kéynyt ilmeiseksi, etté erityisesti valmisteilla olevaan kan-
salliseen genomitietorekisteriin liittyvat seikat vaativat viela lisdvalmistelua. Tasta syysta joh-
tuen aiemman mallinen genomilakiluonnos pééatettiin vaiheistaa kahteen toisistaan erilliseen,
mutta rinnakkain valmisteltavaan lakiesitykseen, jotta Genomikeskukseen asiantuntijaviran-
omaisena liittyvan sééntely antaminen sek& Genomikeskuksen perustaminen eivat kohtuutto-
masti viivastyisi. Liséksi genomitietorekisterin valmistelun kannalta katsottiin suotavaksi pe-
rustaa ensin varsinainen Genomikeskus, jotta valmiudet genomitietorekisterin perustamiseen
lujittuisivat, kun Genomikeskus itse voisi osallistua tdhan valmisteluty6hon. Nyt annettava hal-
lituksen esitys on ndistd vaiheistamisen osista ensimmaéinen.

2 Nykytila ja sen arviointi
2.1 Lainsadadanto ja kaytanto
2.1.1 Perus- ja ihmisoikeudet

Suomen perustuslaissa vahvistetaan Suomen valtiosdéntd, jonka arvoperusta on ilmaistu perus-
tuslain 1 8:n 2 momentissa. Sen mukaan valtiosaanto turvaa ihmisarvon loukkaamattomuuden
ja yksilon vapauden ja oikeudet seka edistdé oikeudenmukaisuutta yhteiskunnassa. Ihmisarvon
loukkaamattomuuden vaatimuksella on ilmaistu perustavanlaatuisten oikeuksien yleisinhimilli-
nen perusta ja silla on viitattu kaikkien ihmisyksildiden periaatteelliseen yhdenvertaisuuteen.
Yksilon oikeuksien ja vapauden turvaamisella perustuslaissa korostetaan perusoikeuksien kes-
keistd asemaa ja viitataan yksilon itsemaarda@misoikeuden perustavanlaatuiseen lahtokohtaan
monien muiden oikeuksien kayton perustana. Jokainen yksilé on lahtdkohtaisesti vapaa méaa-
rédmaan itsestdan ja toimistaan. Itsemadraamisoikeuden on lisaksi katsottu kiinnittyvan myos
perustuslain 7 8:n sadannoksiin henkilokohtaisesta vapaudesta ja koskemattomuudesta seka
10 §:n sd&nnoksiin yksityiselaman suojasta (ks. esim. PeVL 15/2015 vp, s. 3, PeVL 26/2017 vp,
s. 36 ja PeVL 15/2018 vp). Henkilokohtainen vapaus on luonteeltaan yleisperusoikeus, jolla
suojataan ihmisen fyysisen vapauden ohella my6s hénen tahdonvapauttaan ja itsemaaraamisoi-
keuttaan. Oikeus henkil6kohtaiseen koskemattomuuteen antaa suojaa esimerkiksi pakolla to-
teutettavia ladketieteellisia ja vastaavia toimenpiteitd vastaan. Ruumiillisen koskemattomuuden
lisdksi suojan piiriin kuuluu myds merkittava puuttuminen yksilon henkiseen koskemattomuu-
teen. Henkilokohtaiseen koskemattomuuteen puuttuvina toimenpiteind on perustuslakivalio-
kunnan kaytannossa pidetty esimerkiksi DNA- tai verindytteiden ottamista seké geneettisia tut-
kimuksia. Oikeudella henkildkohtaiseen turvallisuuteen korostetaan julkisen vallan positiivisia
toimintavelvoitteita ihmisten suojaamiseksi rikoksilta ja muilta heihin kohdistuvilta oikeuden-
vastaisilta teoilta. Oikeudenmukaisuudella viitataan yhdenvertaisuuteen seka taloudellisiin, so-
siaalisiin ja sivistyksellisiin oikeuksiin.

Euroopan ihmisoikeussopimuksen 3 artiklan mukaan ketdén ei saa kiduttaa, eikd kohdella tai

rangaista epdinhimillisell& tai halventavalla tavalla. Sopimuksen 5 artiklan mukaan jokaisella
on oikeus vapauteen ja henkilokohtaiseen turvallisuuteen. Sopimuksen 8 artiklan mukaan jo-
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kaisella on oikeus nauttia yksityis- ja perhe-elaméénsa, kotiinsa ja kirjeenvaihtoonsa kohdistu-
vaa kunnioitusta. Viranomaiset eivét saa puuttua tdman oikeuden kayttdmiseen, paitsi kun laki
sen sallii ja se on valttdmatontad demokraattisessa yhteiskunnassa kansallisen ja yleisen turval-
lisuuden tai maan taloudellisen hyvinvoinnin vuoksi, tai epdjarjestyksen tai rikollisuuden esté-
miseksi, terveyden tai moraalin suojaamiseksi, tai muiden henkil6iden oikeuksien ja vapauksien
turvaamiseksi. Artikla kattaa myds henkilGtietojen suojan.

Euroopan unionin perusoikeuskirjaan on koottu unionin kansalaisten ja kaikkien EU:n alueella
asuvien henkil6iden kansalais-, poliittiset-, taloudelliset- ja sosiaaliset oikeudet. Se on ensisijai-
nen oikeuslahde arvioitaessa kansallisen lainsaddannon perusoikeussaéntelyn lainmukaisuutta.
Perusoikeuskirja taydentdd muita kansainvalisia asiakirjoja, kuten Euroopan ihmisoikeussopi-
musta. Euroopan ihmisoikeustuomioistuimen oikeuskaytantoa voidaan kayttad apuna tulkitta-
essa, onko tietty rajoitus perusoikeuskirjan mukainen. Perusoikeuskirja suojaa muun muassa
ihmisarvoa (1 artikla), oikeutta elamaan (2 artikla), oikeutta ruumiilliseen ja henkiseen koske-
mattomuuteen (3 artikla), oikeutta vapauteen ja henkilokohtaiseen turvallisuuteen (6 artikla),
oikeutta yksityis- ja perhe-elamén kunnioittamiseen (7 artikla), oikeutta henkil6tietojen suojaan
(8 artikla) ja kieltda kidutuksen seké epéinhimillisen tai halventavan rangaistuksen ja kohtelun
(4 artikla).

Unionin perusoikeudet ovat pitkalti linjassa muiden kansainvélisten ihmisoikeussopimuksien ja
my0s Suomen perustuslain kanssa. Perusoikeuskirjan 51 artiklan mukaan perusoikeuskirjan
madraykset koskevat jasenvaltioita ainoastaan silloin, kun ne soveltavat unionin oikeutta. Unio-
nin toimielimet ja jasenvaltiot kunnioittavat perusoikeuskirjan mukaisia oikeuksia, noudattavat
sen siséltamid periaatteita ja edistdvat niiden soveltamista kukin toimivaltansa mukaisesti ja
unionille perussopimuksissa annetun toimivallan rajoja noudattaen. Perusoikeuskirjan 52 artik-
lan mukaan oikeuksien ja vapauksien kayttamistd voidaan rajoittaa ainoastaan lailla sek& ky-
seisten oikeuksien ja vapauksien keskeista sisaltoa kunnioittaen.

Ihmisarvon loukkaamattomuus

Ihmisarvon kasitteen keskeinen asema lansimaisessa oikeusperinteessé nakyy ihmisoikeusjulis-
tuksissa ja -sopimuksissa sekd useiden lantisten valtioiden perustuslaeissa. Esimerkiksi Yhdis-
tyneiden Kansakuntien (YK) vuoden 1948 ihmisoikeuksien yleismaailmallisen julistuksen 1 ar-
tiklassa todetaan, etta kaikki ihmiset syntyvat vapaina ja tasavertaisina arvoltaan ja oikeuksil-
taan. Ihmisarvon kunnioittamisen vaatimus ilmenee myods Unescon laatimassa Y leismaailmal-
lisessa bioetiikan ja ihmisoikeuksien julistuksessa (2005). Euroopan neuvoston biolaaketiede-
sopimus (1997) mainitsee ihmisarvon jo otsikossaan. Ihmisarvon kunnioittamisen vaatimus si-
séltyy lisdksi YK:n lasten oikeuksien yleissopimukseen (1989), Maailman L&akariliiton Helsin-
gin julistukseen (1964), ihmiskloonausta koskevaan YK:n julistukseen (2005) sekd Unescon
ihmisen geeniperimaa ja ihmisoikeuksia koskevaan yleismaailmalliseen julistukseen (1997) ja
ihmisen geenitietoa koskevaan kansainvaliseen julistukseen (2003).

Ihmisarvolle annetaan oikeudessa eri merkityksid, joita ei voi yleistdd (Melander, Sakari: Ih-
misarvon muuttuva oikeudellinen merkitys — erityisesti rikosoikeudessa. Oikeus 2008 (37); 2:
181-199). Ihmisarvon kaésite, sellaisena kuin se ilmenee kansallisista ja kansainvélisista oikeu-
dellisista asiakirjoista, on melko nuori. Sen merkitys on kuitenkin viime aikoina korostunut ja
muuttunut, mihin on vaikuttanut etenkin bio- ja ladketieteen nopea kehitys sekd ihmisarvon
merkityksen kasvu kansainvalisissad ihmisoikeusasiakirjoissa. Oikeusteoreettisessa keskuste-
lussa ihmisarvo on noussut avainkésitteeksi, jonka avulla muun muassa pyritdan turvaamaan
toisen ihmisen kunnioittaminen vapauksiin ja oikeuksiin puututtaessa.
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Suomessa tai kansainvélisesti ei ole muodostettu yksimielistad ndkemysté siita, mitd ihnmisarvolla
tarkoitetaan perus- ja ihmisoikeuksien suojan yhteydessa. Liséksi on epéselvéd, onko perustus-
lain turvaamalla ihmisarvolla itsendista merkitysta vai olisiko perusoikeussdannostd ymmarret-
tava ihmisarvon loukkaamattomuuden periaatteen tulkinnaksi ja konkretisoimiseksi (Nieminen,
Liisa: Ihmisarvon loukkaamattomuus perus- ja ihmisoikeussuojan ladhtékohtana. Lakimies
1/2005 s. 49-78.).

Ihmisarvolla on pitkaan tarkoitettu liberaalia vapausoikeuksiin liittyvéaa yksilon autonomian tur-
vaamista. Yksilolla tulisi liberaalin nakemyksen mukaan olla vapaus paattaa itse omasta auto-
nomiastaan ja muiden tulisi vastaavasti pidattya puuttumasta siihen. Perinteinen liberaali k&sitys
yksiléiden vapaudesta ja autonomiasta edellyttaa valtion kunnioittavan yksiléiden valinnanva-
pautta. Ihmisarvon loukkaamattomuus ymmaérretdén perinteisen kasityksen mukaan lahtkoh-
taisesti vain perus- ja ihmisoikeuksien taustalla vaikuttavana arvona eika itsendisend subjektii-
visena oikeutena. Euroopan neuvoston ihmisoikeussopimuksessa ei mainita ihmisarvoa lain-
kaan, vaan sen johdannossa viitataan YK:n ihmisoikeuksien julistukseen. Myds TSS- ja KP-
sopimuksissa ihmisarvoon viitataan kummankin sopimuksen johdanto-osassa. Taman on oi-
keuskirjallisuudessa katsottu olevan tulkittavissa siten, ettd sopimuksissa turvattujen ihmisoi-
keuksien lahtokohtana on ihmisen synnynnéinen arvo (Nieminen 2005, Melander 2008).

Sosiaalisten oikeuksien yhteydessa ihmisarvolla tarkoitetaan vahan eri asioita kuin vapausoi-
keuksien yhteydessd, mutta kummankin tyyppiset oikeudet edellyttavat valtioilta myds aktiivi-
sia toimia ihmisarvon toteutumiseksi (Nieminen 2005). Esimerkiksi tapauksessa VO v. Ranska
ihmisoikeustuomioistuin edellytti julkiselta vallalta aktiivista toimintaa ihmisarvon toteutta-
miseksi.

Euroopan neuvoston bioldaketiedesopimuksessa omaksuttu ndkemys ihmisarvosta poikkeaa pe-
rinteisesta liberaalista ndkemyksesta ja liittyy enemmaén paternalismiin. Bioldaketiedesopimus
on vahentanyt autonomisuuden ja ihmisen vapaan valinnan korostamista ja nostanut ihmisarvon
objektiiviseksi arvoksi. Ihmisarvo on bioladketiedesopimuksen mukaan liséksi perustavaa laa-
tua oleva perustuslaillinen arvo tai periaate. Siten ihmisarvon loukkaamattomuus rajoittaa myos
yksilén omaa toimintaa, ja ihmisarvoa tulee suojata myos yksilon omalta maaraysvallalta. Bio-
laéketiedesopimuksessa ihmisarvo ymmarretdan ikaan kuin itsemadradmisoikeuden rajoitta-
jaksi mika edustaa uutta bioeettista ajattelua. Ihmisarvo on liitetty objektiivisesti koko ihmisla-
jiin, ei yksittaisen ihmiseen. Tastd seuraa, ettd yhteiskunnassa voidaan madritella laajemmalla
kuin yksilon tasolla, miké on ihmisarvon mukaista ja miké ei. Samoin voidaan méaaritella, mitka
ihmisarvoon liittyvét toiminnot ovat ihmisarvoa loukkaavia. Ihmisarvon loukkaamattomuuden
ankkurointi perustuslakiin tekee toimintaan puuttumisesta perustuslaillisesti hyvéaksyttavaa,
riippumatta yksilén omasta valinnasta ja preferensseistd. Ihmisen omaa vapautta voidaan rajoit-
taa, koska rajoituksen uskotaan toimivan kaikkien ihmisarvon hyviéksi. Rajoittaminen perustuu
oletettuun objektiivisen ihmisarvon ja ihmisarvoa loukkaavan toiminnan méaarittamiseen. (Nie-
minen 2005, Melander 2008).

EU:n perusoikeuskirjassa yhdistyy kaksi erillistd ihmisoikeustraditiota ja ihmisarvon késitetta
(Nieminen 2005). Perusoikeuskirjan 1 artiklassa on varsinainen ihmisarvoa koskeva maarays,
jonka mukaan ihmisarvo on loukkaamaton ja sitd on kunnioitettava ja suojeltava. Taméan lisaksi
perusoikeuskirjan johdannossa todetaan, ettd ihmisarvo on yksi osa Euroopan unionin perustaa.
Ihmisarvo ymmarretdan perusoikeuskirjan 1 artiklassa perinteisessa liberaalissa merkityksessa
eli kyseessa on ihmisarvo oikeuksien luojana. Asiassa C-36/02, Omega Spielhallen- und Auto-
matenaufstellungs-GmbH v. Oberburgermeisterin der Bundesstadt Bonn, yhteisdjen tuomiois-
tuin vahvisti ihmisarvon kiistattoman aseman yleisend oikeusperiaatteena.
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Perusoikeuskirjan tarkoittamalla ihmisarvon kasitteelld on kytkenta perusoikeuskirjan 3 ar-
tiklaan, jonka 1 kohta turvaa jokaisen ruumiillisen ja henkisen koskemattomuuden. Ihmisarvo
ymmarretdédn tassa itsemaaraamisoikeuden rajoittajana ja heijastaa paternalismia. Artiklan 2
kohta korostaa biologian ja laéketieteen asemaa verrattuna aikaisempiin yleisiin ihmisoikeus-
asiakirjoihin ja siihen haluttiin kiinnittdd nimenomaista huomiota (Melander 2008). Perusoi-
keuskirjassa haluttiin maéaritell& laajemmalla kuin yksilon tasolla, mika on laéketieteen ja bio-
logian alalla ihmisarvon mukaista ja mika ei.

Perusoikeuskirjan 3 artiklan 2 kohdan mukaan laéketieteen ja biologian alalla on noudatettava
erityisesti seuraavia vaatimuksia ja Kieltoja: a) asianomaisen henkilon vapaaehtoinen ja asiaan
vaikuttavista seikoista tietoisena annettu suostumus, joka on hankittu laissa sdadettyja menette-
lytapoja noudattaen; b) ihmisen geneettiseen jalostamiseen tahtadvien kaytantojen kielto, erityi-
sesti sellaisten, joiden tavoitteena on ihmisten valikointi; c) kielto hankkia taloudellista hyotya
ihmisruumiista ja sen osista sellaisenaan; d) ihmisten jaljentdmistarkoituksessa tapahtuvan
kloonauksen kielto. Yhteisojen tuomioistuin vahvisti asiassa C—377/98, Alankomaat v. Euroo-
pan parlamentti ja neuvosto, 9.10.2001 antamansa tuomion, Kok. 2001, s. I-7079, perusteluissa
nro 70-77, ettd ihmisarvo on unionin oikeuteen kuuluva perusoikeus, mika ladketieteen ja bio-
logian alalla edellyttdd luovuttajan ja vastaanottajan vapaaehtoista ja asiaan vaikuttavista sei-
koista tietoisena annettua suostumusta. Siten artiklan 2 kohta heijastaa yksilon autonomiaa ja
perinteista liberaalia ihmisarvokasitysta l&aaketieteen ja biologian alalla.

Henkilotietojen suojaa koskeva perusoikeus on sijoitettu perusoikeuskirjassa ladketieteen ja
biologiaan erityisyyttd korostavasta 3 artiklasta erilleen 8 artiklaan. Sen mukaan henkil6tietojen
késittelyn on tapahduttava joko suostumuksella tai muun laissa oikeuttavan perusteen nojalla.
Henkilotietojen kasittely pitaa sisalladn myos geneettisten tietojen késittelyn. Asiassa C-36/02
tuomioistuin totesi, ettd yhteisén oikeusjarjestyksessé ei ole epdilystakéan siita, etteikd ihmis-
arvon suojaamisen tavoite olisi sopusoinnussa yhteison oikeuden kanssa.

Suomen perustuslaki on ajalta, jolloin Euroopan neuvoston biolaaketiedesopimuksen valmistelu
oli jo pitkalla. Suomen perustuslain ihmisarvoa koskevassa séantelyssa on oikeuskirjallisuu-
dessa tulkittu yhdistyvan edell& kuvatut kaksi eri traditiota (Nieminen 2005).

Yhdenvertaisuus ja syrjinnan Kielto

Ihmisten yhdenvertaisuus ja syrjinnan Kielto on vahvistettu seka perustuslaissa ettda EU:n perus-
oikeuskirjassa. EU:n perusoikeuskirjan syrjintad koskevassa 21 artiklassa kielletaan kaikenlai-
nen syrjintd, joka perustuu sukupuoleen, rotuun, ihonvariin tai etniseen taikka yhteiskunnalli-
seen alkuperaén, geneettisiin ominaisuuksiin, kieleen, uskontoon tai vakaumukseen, poliittisiin
tai muihin mielipiteisiin, kansalliseen vahemmistodn kuulumiseen, varallisuuteen, syntyperaén,
vammaisuuteen, ikdan tai sukupuoliseen suuntautumiseen tai muuhun sellaiseen seikkaan.

Perustuslain 6 8:n 1 momentissa saadetylla yleiselld yhdenvertaisuuslausekkeella ilmaistaan yh-
denvertaisuutta ja tasa-arvoa koskeva péaaperiaate. Siihen siséltyy mielivallan kielto ja vaatimus
samanlaisesta kohtelusta samanlaisissa tapauksissa. Yleinen yhdenvertaisuuslauseke kohdistuu
my0s lainsdatajaan. Lailla ei voida mielivaltaisesti asettaa ihmisia tai ihmisryhmié toisia edul-
lisempaan tai epaedullisempaan asemaan. Lausekkeella ei kuitenkaan edellytetd kaikkien ih-
misten kaikissa suhteissa samanlaista kohtelua, elleivét asiaan vaikuttavat olosuhteet ole saman-
laisia. Perustuslakivaliokunnan ratkaisukdaytannén mukaan yhdenvertaisuusperiaatteesta ei voi
johtua tiukkoja rajoja lainséatajan harkinnalle pyrittdessd kulloisenkin yhteiskuntakehityksen
vaatimaan séantelyyn. Olennaista on, voidaanko erottelu perustella perusoikeusjarjestelmén
kannalta hyvéksyttavélla tavalla (PeVVL 1/2006 vp, PeVL 8/2003 vp, PeVL 65/2002 vp, PeVL
58/2001 vp, PeVL 16/2006 vp).
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Syrjintékieltosddnnokselld tdydennetédan yleistd yhdenvertaisuuslauseketta. Perustuslain 6 8:n 2
momentissa on syrjintékielto ja luettelo eréista kielletyisté erotteluperusteista, joista on erikseen
mainittu syrjint& terveydentilan perusteella. Luettelo ei ole tyhjentava ja kiellettyihin erottelu-
perusteisiin rinnastetaan muutkin henkild6n liittyvat syyt. Niita ovat esimerkiksi yhteiskunnal-
linen asema, varallisuus, yhdistystoimintaan osallistuminen, perhesuhteet, raskaus, aviollinen
syntyperd, sukupuolinen suuntautuminen ja asuinpaikka (ks. esim. PeVVL 15/2018 vp). Syrjin-
tasadnnoksella ei ole kielletty kaikenlaista eron tekoa ihmisten valilld, vaikka erottelu perustuisi
sdénnoksessa nimenomaan mainittuun syyhyn. Olennaista on, voidaanko erottelu perustella pe-
rusoikeusjarjestelman kannalta hyvaksyttavalla tavalla. Perustelulle asetettavat vaatimukset
ovat erityisesti sddnnoksessa lueteltujen kiellettyjen erotteluperusteiden kohdalla kuitenkin kor-
keat. Perustuslakivaliokunnan kéytdnndssa on erottelun hyvaksyttavyyden lisdksi Kkiinnitetty
huomiota valitun keinon oikeasuhtaisuuteen.

Syrjintékielto koskee myds pelkkaé erilliskohtelua (segregaatio). Sindnsé yhtéldisten palvelujen
tarjoaminen erikseen eri vaestoryhmille on kiellettyd, jollei sitd voida jonkun hyvaksyttavan
syyn perusteella pit4a jossakin tilanteessa oikeutettuna.

Yhdenvertaisuussaantelylld edellytetadn lahtokohtaisesti samanlaista kohtelua muun muassa
asuinpaikkaan katsomatta. Perustuslakivaliokunta on kunta- ja palvelurakenneuudistusta seké
sosiaali- ja terveyspalvelujen kokonaisuudistusta arvioidessaan pitanyt tarkednd, ettd uudistusta
toimeenpantaessa kiinnitetddn vakavaa huomiota maan eri osissa olevien kuntien asukkaiden
yhdenvertaiseen kohteluun ja heidan tosiasiallisiin mahdollisuuksiinsa saada perusoikeuksien
toteutumisen kannalta valttamattémia palveluja (ks. PeVL 67/2014 vp ja PeVVL 37/2006 vp, s.
2—3). Valiokunta painotti myds perusoikeusuudistuksen yhteydessa, ettd perustuslain 19 §:n 3
mom/en)tin sédannoksessa turvataan riittavat palvelut maan eri osissa asuville (PeVM 25/1994 vp,
s, 32/11).

Perustuslakivaliokunta on kuitenkin pitanyt jonkinasteiseen erilaisuuteen johtavaa kokeilulain-
sdadantoa sindnsa hyvaksyttavana yhdenvertaisuuden kannalta. Valiokunta on talldin korosta-
nut, ettei yhdenvertaisuusperiaatteesta johdu tiukkoja rajoja lainsaétdjan harkinnalle pyrittadessa
kulloisenkin yhteiskuntakehityksen vaatimaan sééntelyyn, ja ettd kokeilu saattaa ainakin joissa-
kin rajoissa muodostaa sellaisen hyvéksyttavén perusteen, jonka nojalla muodollisesta yhden-
vertaisuudesta voidaan tinkia alueellisessa suhteessa.

Perustuslaissa kielletadn myds vélillinen syrjinta eli sellaiset toimenpiteet, joiden vaikutukset
tosiasiallisesti, vaikkakin vain valillisesti, johtaisivat syrjivain lopputulokseen. Suosinta tai jon-
kin yksilon tai ryhmén asettaminen etuoikeutettuun asemaan on niin ikaén kiellettya, jos se asi-
allisesti merkitsisi toisiin kohdistuvaa syrjintaa.

Perustuslain yhdenvertaisuussaannoksilla ei esteté tosiasiallisen tasa-arvon turvaamiseksi tar-
peellista positiivista erityiskohtelua eli tietyn ryhmén (esimerkiksi naiset, lapset, vahemmistot,
ty6ttdmat) asemaa ja olosuhteita parantavia toimia.

Perustuslain 6 8:n 3 momentin mukaan lapsia on kohdeltava tasa-arvoisesti yksil9ind, ja heidan
tulee saada vaikuttaa itsedan koskeviin asioihin kehitystaan vastaavasti. Alaikaisen kuulemista
ja kannan huomioon ottamisessa on otettava huomioon myds Suomea laintasoisesti sitova YK:n
lapsen oikeuksien yleissopimus (SopS 59-60/1991, jaljempéna lasten oikeuksien sopimus). Las-
ten oikeuksien sopimus edellyttad lasten yhdenvertaista kohtelua. Lasta ei saa syrjia hénen tai
hanen vanhempiensa, laillisten huoltajiensa taikka muiden perheenjdsenten ominaisuuksien,
mielipiteiden tai alkuperdn vuoksi. Yleissopimuksen perusteella julkisen vallan lapsia koske-
vissa toimissa on ensisijaisesti otettava huomioon lapsen etu. Sopimusvaltiot sitoutuvat takaa-
maan lapsen hyvinvoinnille vélttdméattdman suojelun ja huolenpidon huomioiden vanhempien,
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laillisten huoltajien tai muiden lapsesta oikeudellisessa vastuussa olevien henkildiden oikeudet
ja velvollisuudet. Lapsen molemmilla vanhemmilla on ensisijainen velvollisuus huolehtia lap-
sen tarvitsemasta huolenpidosta ja kasvatuksesta.

Lasten oikeuksien sopimuksen 12 artiklan mukaan sopimusvaltiot takaavat lapselle, joka kyke-
nee muodostamaan omat ndkemyksensé, oikeuden vapaasti ilmaista nadma nakemyksensa kai-
kissa lasta koskevissa asioissa. Lapsen ndkemykset on otettava huomioon lapsen ién ja kehitys-
tason mukaisesti. Tdman toteuttamiseksi lapselle on annettava erityisesti mahdollisuus tulla
kuulluksi hanta koskevissa oikeudellisissa ja hallinnollisissa toimissa joko suoraan tai edustajan
tai asianomaisen toimielimen valitykselld kansallisen lainsdadannén menettelytapojen mukai-
sesti.

Perustuslain 6 8:n 4 momentti sisdltaa yleisen velvollisuuden edistad sukupuolten tasa-arvoa
yhteiskunnallisessa toiminnassa seka tyoelamassa, erityisesti palkkauksesta ja muista palvelus-
suhteen ehdoista maarattaessa, sen mukaan kuin lailla tarkemmin saadetaan.

Yksityiselamén ja henkilttietojen suoja

Perustuslain 10 8:n 1 momentin mukaan jokaisen yksityiseldmad, kunnia ja kotirauha on turvattu.
Saannoksen esitdiden mukaan yksityiselaman suojan takaamiseksi valtiolta on jo perinteisesti
edellytetty sen ohella, ettd se itse pidattaytyy loukkaamasta kansalaisten yksityiselaméaa, myods
aktiivisia toimenpiteitd yksityiselaman suojaamiseksi toisten yksildiden loukkauksia vastaan.
Saannoksen on todettu edellyttavan, ettd lainsaataja yllapitad tehokasta sdédnndksen turvaamien
oikeushyvien suojaa (HE 309/1993 vp, s. 53). Saéntely on kuitenkin sovitettava oikealla tavalla
yhteen muiden perustuslaissa turvattujen oikeuksien kanssa. Perustuslain mukaan henkilétieto-
jen suojasta sédadetadn tarkemmin lailla.

Perustuslakivaliokunta on painottanut, ettd yksityiselaman ja henkil6tietojen suojalla ei ole etu-
sijaa muihin perusoikeuksiin nahden, vaan ristiriitatilanteissa tulee yhteen sovittaa ja punnita
kahta tai useampaa perusoikeussédanndosté (ks. esim. PeVL 54/2014 vp, s. 2/11, PeVL 10/2014
vp, s. 4/11).

Euroopan ihmisoikeussopimuksen 8 artiklan mukaan jokaisella on oikeus nauttia yksityis- ja
perhe-elaméansd, kotiinsa ja kirjeenvaihtoonsa kohdistuvaa kunnioitusta. Euroopan ihmisoi-
keustuomioistuimen oikeuskaytanndssa artiklan on katsottu kattavan myds henkil6tietojen suo-
jan (PeVL 28/2016 vp, s. 5).

Euroopan parlamentti ja neuvosto antoivat kevaalla 2016 asetuksen luonnollisten henkildiden
suojelusta henkil6tietojen kasittelyssd seka ndiden tietojen vapaasta liikkuvuudesta (EU
2016/679, jaljempana yleinen tietosuoja-asetus). Suomessa suoraan sovellettavan tietosuoja-
asetuksen kansallinen soveltaminen alkoi 25.5.2018. Yleisella tietosuoja-asetuksella kumottiin
Euroopan parlamentin ja neuvoston direktiivi 95/46/EY (jaljempéna henkilGtietodirektiivi), joka
on Suomessa pantu taytantdon henkildtietolailla (523/1999). Henkil6tietolaki kumottiin uudella
tietosuojalailla (1050/2018), jonka eduskunta hyvaksyi muiden tietosuojalakiin liittyvien lakien
kanssa 13.11.2018. Lait astuivat voimaan 1.1.2019. Tietosuojalailla kumottiin laki tietosuoja-
lautakunnasta ja tietosuojavaltuutetusta. Tietosuojalaki toimii henkil6tietojen kasittelyd koske-
vana kansallisena yleislakina.

Tietosuoja-asetus on 0sa Euroopan unionin suurta tietosuojalainsdéddannén uudistusta. Uudistus

on tarpeellinen informaatioteknologian nopean kehityksen ja jasenvaltioiden hajanaisten henki-
I6tietojensuojaa koskevien saddosten ja niiden epdyhtendisen soveltamisen vuoksi. Tavoitteena
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on vahvistaa henkildiden oikeuksia henkilGtietoja kasiteltéessa ja parantaa EU:n digitaalisten
sisamarkkinoiden toimintaedellytyksid yhdenmukaistamalla EU:n jasenvaltioiden henkilGtieto-
jen suojaa koskevat sdéannokset. Toimintaympariston muutoksesta huolimatta henkil6tietodirek-
tilvissa (95/46/EY) saddetyt henkilttietojen késittelya koskevat yleiset periaatteet ovat olleet
kestavid, ja vastaavat periaatteet sisaltyvat myds tietosuoja-asetukseen. Keskeisia periaatteita
ovat siten edelleen kayttotarkoitussidonnaisuus, kasittelyn lainmukaisuus, kohtuullisuus ja I1a-
pinékyvyys, tietojen minimointi, tietojen tasmallisyys, tietojen sailytyksen rajoittaminen seké
tietojen eheys ja luottamuksellisuus. Tietosuoja-asetuksessa henkilttietodirektiiviin ja henkild-
tietolakiin (523/1999) néhden uusi periaate on osoitusvelvollisuus, jonka mukaan rekisterinpi-
tajan on kyettava osoittamaan, ettd henkilotietojen késittely on tietosuoja-asetuksen mukaista.
Henkilotietojen kasittelyn periaatteet koskevat kaikkea henkil6tietojen kasittelyd. (HaVM
13/2018 vp).

Vaikka tietosuoja-asetus on kansallisesti suoraan sovellettava sdadds, se ei kaikilta osin harmo-
nisoi EU:n jasenvaltioiden henkil&tietojen suojaa koskevaa lainsdédantod, vaan jattaa jasenval-
tioille jonkin verran kansallista, asetuksen sadnnoksid tdsmentavaa ja tdydentavaa lilkkumava-
raa. Suomessa tietosuoja-asetusta tdydennetddn ja tdsmennetddn ensisijaisesti tietosuojalailla.
Yleistd tietosuoja-asetusta tdydentdvand ja tdsmentévana tietosuojalaki ei muodosta itsendista
ja kattavaa séantelykokonaisuutta, vaan sitd sovelletaan rinnakkain tietosuoja-asetuksen kanssa.
Tietosuojalain sadntelysta voidaan erityislainsdaddadnndssa poiketa, jos poikkeaminen on mah-
dollista tietosuoja-asetuksen kansalliselle lainsaatédjélle antaman harkintamarginaalin puitteissa.

Perustuslakivaliokunta on tietosuojalain lahtdkohtia arvioidessaan viitannut lausuntokaytan-
toonsd, jonka mukaan estetta ei ole sille, ettd henkil6tietojen suojaan liittyvat saantelyn katta-
vuuden, tdsmallisyyden ja tarkkarajaisuuden vaatimukset voidaan joiltain osin tayttad myos
yleisella Euroopan unionin asetuksella tai kansalliseen oikeuteen sisaltyvalla yleislailla. Perus-
tuslakivaliokunnan mielesta tietosuoja-asetusta taydentdva tietosuojalaki oli perusteiltaan hy-
vaksyttava (PeVL 14/2018 vp). Tietosuojalaissa saddetdan henkil6tietojen kasittelyn oikeuspe-
rusteesta ja erityisiin henkil6tietoryhmiin kuuluvien tietojen kasittelysta eréissa tilanteissa, tie-
toyhteiskunnan palvelujen tarjoamiseen lapselle sovellettavasta ikarajasta, valvontaviranomai-
sesta, oikeusturvasta seka erdista tietojenkasittelyn erityistilanteista.

Tietosuoja-asetuksen 9 artiklassa sdadetaan niin sanotuista erityisista henkilotietoryhmista. Ar-
tiklan 1 kohdan mukaan sellaisten henkil6tietojen kasittely, joista ilmenee rotu tai etninen alku-
perd, poliittisia mielipiteitd, uskonnollinen tai filosofinen vakaumus tai ammattiliiton jasenyys
sekd geneettisten tai biometristen tietojen kasittely henkilon yksiselitteista tunnistamista varten
tai terveytté koskevien tietojen taikka luonnollisen henkilon seksuaalista kéyttaytymisté ja suun-
tautumista koskevien tietojen kasittely on kiellettya.

Tietosuojalain 6 §:ssa (erityisia henkilotietoryhmid koskeva kasittely) saddetdén tilanteista,
joissa tietosuoja-asetuksen 9 artiklan 1 kohtaa ei sovelleta. Pykalan 1 momentin 4 kohdan mu-
kaan tietosuoja-asetuksen 9 artiklan 1 kohtaa ei sovelleta, kun terveydenhuollon palveluntar-
joaja jérjestdessadn tai tuottaessaan palveluja késittelee tassa toiminnassa saamiaan tietoja hen-
kilon terveydentilasta tai vammaisuudesta taikka hdnen saamastaan terveydenhuollon ja kun-
toutuksen palvelusta taikka muita rekisterdidyn hoidon kannalta vélttaméattomia tietoja.

Tieteen vapaus
Perustuslain 16.3 §:ssd turvataan sivistyksellisiin oikeuksiin lukeutuva tieteen vapaus. Tieteel-

lisen tutkimuksen vapautta suojataan myds Euroopan unionin perusoikeuskirjan 13 artiklassa,
TSS-sopimuksen 15 artiklassa ja biol&daketiedesopimuksen 15 artiklassa. Tieteen vapaudessa on
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kyse ensinnakin yksittdisen tutkijan aseman suojaamisesta. Tutkijalla on oikeus valita tutkimus-
aiheensa ja -menetelméansa. Suoja ei mydskaan rajoitu yliopistotutkimukseen, vaan se kattaa
my0s yliopistojen ulkopuolella harjoitettavan tutkimustyon. Tieteellisen tutkimuksen harjoitta-
jalla on laajat tiedonsaanti- ja késittelyoikeudet, joista on sééddetty yksityiskohtaisemmin erityi-
sesti julkisuuslaissa ja EU:n yleisessa tietosuoja-asetuksessa. Perusoikeuksien kokonaisuudis-
tusta koskevassa hallituksen esityksessa (HE 309/1993 vp) todetaan, ettd tieteen vapautta tur-
vaavalla séannoksellé on kiinted yhteys sananvapautta koskevaan 12 8:4an, joka puolestaan an-
taa oikeuden ilmaista ja julkistaa tutkimustuloksia ilman ennakkosensuuria. Sama yhteys on
nostettu esille myds perustuslakivaliokunnan lausunnoissa (PeVL 28/2004 vp, PeVL 13/2006

vp).

Tieteen vapautta saattavat rajoittaa muut perusoikeudet, ennen kaikkea perustuslain 10.1 §:8&n
perustuva yksityiseldmén suoja. Ristiriitatilanteisiin on otettu nimenomaisesti kantaa hallituk-
sen esityksessa biolddketiedesopimuksen ratifioimisesta (HE 216/2008 vp), jossa todetaan, ettd
silloin, kun tutkijan oikeus tehda vapaasti tutkimusta on ristiriidassa tutkittavan yksilonsuojan
kanssa (molemmat ovat myds bioldaketiedesopimuksen turvaamia oikeuksia), asia ratkaistaan
yleissopimuksen 1 artiklan avulla, jolloin tulee huomioitavaksi yksilén edun ensisijaisuus tut-
kijan tutkimuksenteko-oikeuteen nahden. Silloin kun tieteen vapauteen katsotaan perustelluksi
puuttua, siihen kohdistuvat rajoitukset tulee toteuttaa perusoikeuksien yleisten rajoitusedelly-
tysten puitteissa ilman puuttumista perusoikeuden ydinalueeseen. Oikeuskirjallisuudessa tahan
tieteenharjoittajan itsemaaraamisoikeuden ytimeen on katsottu kuuluvaksi tutkijan oikeus tehda
tutkimusta, valita tutkimusaiheensa ja -metodinsa, sekd oikeus paattaa tutkimustulostensa jul-
kistamisesta (Miettinen: Tieteen vapaus, s. 465). Ydinalueen tarkka maarittely on perustuslaki-
valiokunnan késissd, eiké ydinté ole valiokunnan toimesta maaritelty kuin osalle perusoikeuk-
sista. Perustuslakivaliokunta on kuitenkin pitanyt tarkeéna pyrkimystéd mahdollisimman hyvaéan
tasapainoon tieteen vapauden ja yksilon vapausoikeuksien valilla (PeVL 48/2014 vp), ja erdan-
laiseksi lahtokohdaksi perus- ja ihmisoikeuksien huomioimisessa valiokunta on ehdottanut bio-
laéketiedesopimuksen 2 artiklassa ilmaistua periaatetta, jonka mukaan ihmisen etu ja hyvin-
vointi ovat tarkeampia kuin pelkka yhteiskunnan tai tieteen hyoty (PeVL 48/2014 vp, PeVL
10/2012 vp).

Tietosuoja-asetuksessa ei ole maaritelmaé tieteelliselle tutkimukselle, mutta asetuksen joh-
danto-osan kappaleen 159 mukaan henkil6tietojen kasittelya tieteellisia tutkimustarkoituksia
varten on tulkittava laajasti, ja kasitteen alle kuuluvat myods esimerkiksi teknologian kehittami-
nen ja yksityisin varoin rahoitettu tutkimus. Johdantokappaleen mukaan tulkinnassa on huomi-
oitava myds SEUT 179.1 artikla, jossa késitellaan tutkijoiden ja tieteellisen tietdmyksen vapaata
liikkuvuutta, sekd niihin liittyvaa unionin kilpailukyvyn kehittdmisté ja kaiken perussopimusten
perusteella tarpeelliseksi katsotun tutkimustoiminnan edistdmista. Tietosuojatydryhma on otta-
nut myos kantaa edell&d mainittuun tietosuoja-asetuksen johdanto-osan 159 kohtaan ja todennut,
ettd tieteellisen tutkimuksen késitetta ei voida ulottaa sen yleista tarkoitusta pidemmalle, ja ’fie-
teelliselld tutkimuksella’ tarkoitetaan tassé yhteydessa tutkimushanketta, joka on perustettu so-
veltuvien alakohtaisten metodologisten ja eettisten standardien seka hyvien kaytantéjen mukai-
sesti.

Elinkeinovapaus

Perustuslain 18 §:n 1 momentin mukaan jokaisella on oikeus lain mukaan hankkia toimeentu-
lonsa valitsemallaan ty6114, ammatilla tai elinkeinolla. Vaikka kyse on yksilon oikeudesta, ta-
man elinkeinovapauden periaatteen on katsottu yksildiden kautta koskevan suurtenkin yritysten
toimintaa. Ammatin ja elinkeinon siséllyttdminen taas tarkoittaa kdytannéssa myos yrittdjyyden
vapauden tunnustamista. ”Lain mukaan” -lausekkeen on oikeuskirjallisuudessa katsottu sallivan
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lailla toteutettavat elinkeinovapauden rajoitukset, kuten joidenkin elinkeinojen luvanvaraisuu-
den esimerkiksi terveyden ja turvallisuuden suojaamiseksi. Elinkeinovapaus on kuitenkin pe-
rustuslain mukainen paasaanto, ja luvanvaraistaminen on poikkeus, jonka tulee tapahtua perus-
oikeusjarjestelman kannalta hyvaksyttavasta syysta. Elinkeinovapauden ydinaluetta ei saa lou-
kata.

Véeston terveyden edistdminen

Perustuslain 19 §:n 3 momentin mukaan julkisen vallan on turvattava, sen mukaan kuin lailla
tarkemmin séadetadn, jokaiselle riittavat sosiaali- ja terveyspalvelut ja edistettava vaeston ter-
veyttd. S&annds viittaa yhtaalta sosiaali- ja terveydenhuollon ehkdisevaan toimintaan ja toisaalta
yhteiskunnan olosuhteiden kehittdmiseen julkisen vallan eri toimintalohkoilla yleisesti vaeston
terveyttd edistdvadn suuntaan. Kysymys on etenkin palvelujen saatavuuden turvaamisesta
(PeVL 15/2018 vp). Palvelujen jéarjestamistapaan ja saatavuuteen vaikuttavat kuitenkin vélilli-
sesti myds muut perusoikeussadnnokset, kuten yhdenvertaisuus ja syrjinnan kielto (PeVL
63/2016 vp, s. 2, PeVL 67/2014 vp, s. 3/11, ks. my6s HE 309/1993 vp, s. 71). Lisaksi perustuslain
19 §:n 3 momentissa kaytetylla saantelyvaraustyypilla ("sen mukaan kuin lailla tarkemmin séa-
detdé@n™) on haluttu korostaa lainsaatéjan rajoitettua, perustuslain ilmaisemaan péasaantoon si-
dottua liikkuma-alaa (PeVM 25/1994 vp, s. 6/1).

Vaikka perustuslain 19 §:n 3 momentin sadnndksessé viitataan nimenomaan julkisella vallalla
olevaan turvaamisvelvoitteeseen, ei se kuitenkaan perustuslakivaliokunnan kannan mukaan
(PeVL 15/2018 vp) esté sosiaali- ja terveyspalvelujen toteuttamista myds muiden kuin julkisen
vallan toimesta. Perustuslain 19 8:n 3 momentin sddnndksessa ei maaritelld sosiaali- ja terveys-
palvelujen jérjestdmistapaa. Siten se ei edellytd, ettd julkisyhteisot itse huolehtisivat kaikkien
sosiaali- ja terveyspalvelujen tuottamisesta. Samoin jo perusoikeusuudistusta koskevassa halli-
tuksen esityksessa lahdettiin siitd, ettei perustuslainsaannos sido sosiaali- ja terveyspalvelujen
jarjestamisté silloiseen lainsaddantdon (ks. HE 309/1993 vp, s. 71/11). Vastaava kanta on sittem-
min toistettu useita kertoja perustuslakivaliokunnan kaytannossa (ks. PeVL 26/2017 vp, s. 32,
PeVL 63/2016 vp, PeVL 67/2014 vp ja PeVL 41/2010 vp). Esimerkiksi asiakasseteli&d muistut-
tava palveluseteli on valiokunnan aiemman kannan mukaan yksi tapa toteuttaa julkiselle vallalle
perustuslain 19 §:n 3 momentissa asetettua velvollisuutta turvata jokaiselle riittavat sosiaali- ja
terveyspalvelut (ks. PeVL 26/2017 vp, s. 32 ja 54 ja PeVVL 10/2009 vp).

Perustuslain 19 §:n 3 momentissa mainitulle oikeudelle riittaviin sosiaali- ja terveyspalveluihin
on vakiintunut tietty oikeudellinen sisalto ja arviointiperusteet. Palvelujen riittdvyyden arvioi-
misessa lahtokohtana on niiden mukaan sellainen palvelujen taso, joka luo "jokaiselle ihmiselle
edellytykset toimia yhteiskunnan taysivaltaisena jasenend" (ks. HE 309/1993 vp, s. 71/11). Viit-
taus jokaiseen ihmiseen terveyspalveluihin oikeutettuna edellyttaa perustuslakivaliokunnan mu-
kaan viime kadessa yksilokohtaista arviointia palvelujen riittdvyydesta (ks. PeVL 30/2013 vp,
s. 3/1). Oikeus riittaviin terveyspalveluihin turvaa vakavimmissa tilanteissa perustuslain 7 8:ssa
perusoikeutena turvattua oikeutta elamdén (ks. PeVL 65/2014 vp, s. 4/11).

Perustuslakivaliokunta on korostanut, ettd vaikka perustuslain 19 8:n 3 momentin sddnnéksen
ensimmainen virke ei turvaa mitdan nimenomaista tapaa tarjota palveluja, talta osin perustuslain
mukainen edellytys on, ettd palveluja on riittavasti (ks. PeVL 26/2017 vp, s. 32 ja 36-41 ja
PeVL 12/2015 vp, s. 3 ja PeVL 11/1995 vp, s. 2). Valiokunta on painottanut nimenomaisesti,
ettd sadnnokselld velvoitetaan julkinen valta turvaamaan palvelujen saatavuus (ks. PeVL
26/2017 vp, erit. s. 44-45 ja PeVL 54/2014 vp, s. 2/1). Sddnnos merkitsee siten vaatimusta pal-
velujen riittdvasta tarjonnasta maan eri osissa asuville (PeVM 25/1994 vp, s, 32/11).
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Perustuslakivaliokunta on, kasitelless&an terveydenhuollon palveluvalikoimaa koskevaa halli-
tuksen esitystd, pitdnyt ongelmallisena sitd, ettd yksityiskohtaisemmat méaéaritelmat niista hoi-
doista, jotka kuuluvat julkisesti rahoitettuun ja jarjestettyyn terveydenhuoltoon tydentyvat va-
hitellen, ja ettei palveluvalikoimaa ja hoitoja ollut vield lain voimaan tullessa ilmeisesti lainkaan
madritelty. Valiokunta piti tallaista saantelematonta tilannetta perustuslain 19 §:n 3 momentin
ja muutoinkin perusoikeusjérjestelman kannalta "kestamattomana" ja piti vélttamattomana, etta
kyseisen sadnnoksen voimaantuloa tai soveltamisen alkamista lyk&téan siihen ajankohtaan, jol-
loin toimielimen méaaritteleméan suomalaisen terveydenhuollon palveluvalikoiman voidaan kat-
soa olevan riittdvén kattava (ks. PeVL 30/2013 vp, s. 3/11 ja 4/1).

Oikeusturva

Perustuslain 21 8:n 1 momentin mukaan jokaisella on oikeus saada asiansa kasitellyksi asian-
mukaisesti ja ilman aiheetonta viivytysta lain mukaan toimivaltaisessa tuomioistuimessa tai
muussa viranomaisessa seké oikeus saada oikeuksiaan ja velvollisuuksiaan koskeva paatos tuo-
mioistuimen tai muun riippumattoman lainkéyttoelimen kasiteltavaksi. Lisaksi 2 momentin mu-
kaan kasittelyn julkisuus seké oikeus tulla kuulluksi, saada perusteltu paatés ja hakea muutosta
Isa_rnoin kuin muut oikeudenmukaisen oikeudenkdynnin ja hyvan hallinnon takeet turvataan
ailla.

Perustuslakivaliokunta on katsonut, ettd perustuslain 21 §:n 1 momentin ilmaus oikeuksiaan ja
velvollisuuksiaan koskevasta paéatoksesta liittyy Suomen oikeuden mukaan oikeuksiksi ja vel-
vollisuuksiksi tarkoitettuihin seikkoihin. Mika tahansa yksilon kannalta mydnteinen viran-
omaistoimi ei kuitenkaan ole yksilon oikeutta koskeva p&atds perustuslain mielessa. Perustus-
lain kannalta on edellytyksend, ettd lainsaddanndssa on riittdvan tdsmallinen perusta oikeutena
pidettdvan suhteen syntymiselle yksilon ja julkisen vallan vélille. Myos sadnnokset ns. subjek-
tiivista oikeutta harkinnanvaraisempienkin oikeuksien tai etuuksien myéntamisedellytyksista
voivat sindnsd muodostaa riittdvan tdsmallisen perustan perustuslain 21 §:n 1 momentissa tar-
koitettuna oikeutena pidettdvan suhteen syntymiselle yksilon ja julkisen vallan valille (PeVL
51/2010 vp, s. 2, PeVL 42/2010 vp, s. 4/11, PeVL 16/2000 vp, s. 4-5, PeVL 12/1997 vp, s. 1/11).
Tallaista perustetta ei kuitenkaan yleensa synny, jos etuuden tai palvelun saaminen riippuu ko-
konaan viranomaisen harkinnasta, kéytettavissa olevista maérarahoista tai esimerkiksi suunni-
telmista (PeVL 63/2010 vp, s. 2/11, PeVL 16/2000 vp, s. 4/11). Talléinkin voi tosin olla aiheel-
lista avata valitusmahdollisuus muun muassa viranomaistoiminnan asianmukaisuuden ja muun
tasapuolisuuden valvomiseksi (PeVL 10/2009 vp, s. 4/1l, PeVL 46/2002 vp, s. 9/11) seké sovel-
tamisk&ytdnnon yhdenmukaisuuden varmistamiseksi (PeVVL 30/2005 vp, s. 5/1).

Sita vastoin ns. tosiasialliset hallintotoimet ovat sellaisia viranomaisen suoritettaviksi luonneh-
dittavia toimenpiteitd, joista ei tehda valituskelpoista hallintopaétdsta ja joihin ei siten ole mah-
dollista hakea muutosta. Tosiasiallisia hallintotoimia koskevista muutoksenhakukielloista ei ole
tarpeen eiké syyta ottaa saannoksia lakiin. Tosiasialliset hallintotoimet rajautuvat muutoksen-
haun ulkopuolelle ilman nimenomaista lain saanngstakin (ks. esim. PeVL 32/2012 vp, s. 5/1,
PeVL 51/2006 vp, s. 6 ja PeVL 52/2005 vp, s. 2/11).

Perusoikeuksien turvaaminen

Perustuslain 22 §:n mukaan julkisen vallan on turvattava perusoikeuksien ja ihmisoikeuksien
toteutuminen. P&&sddnndn mukaan perusoikeudet suojaavat jokaista Suomen oikeudenkaytto-
piirissa olevaa ihmisyksiléa (luonnollista henkil6d) hanen elinaikanaan. Ihminen tulee taysi-
maardisesti perusoikeuksien haltijaksi syntymdnsa hetkell& ja on perusoikeuksien suojan pii-
rissa kuolemaansa asti. Oikeushenkil@itd perusoikeudet suojaavat vélillisesti, silld oikeushenki-
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16n aseman puuttuminen saattaa merkita kajoamista oikeushenkilon taustalla olevan yksilon oi-
keuksiin. Perustuslakivaliokunnan lausunnon (PeVL 15/2018 vp) mukaan keskeisiin turvaamis-
keinoihin kuuluu perusoikeuden kayttdd turvaavan ja tdsmentavan lainsdadannon sédataminen
(ks. HE 309/1993 vp ja PeVL 26/2017 vp).

Ahvenanmaan erityisasema

Perustuslain 120 §:n mukaan Ahvenanmaan maakunnalla on itsehallinto sen mukaan kuin Ah-
venanmaan itsehallintolaissa (1144/1991) erikseen séadetaan.

Ahvenanmaan itsehallintolaki on eduskunnan saatama laki, jonka voimaan tulemiselle Ahve-
nanmaan maakuntapéivét on antanut suostumuksensa. Itsehallintolaki ei muodollisesti ole pe-
rustuslaki, mutta se on sdddetty samassa jarjestyksessé kuin perustuslaki ja maakuntapéivien
péatos on tehty maardenemmistolld. Itsehallintolakia ei voida kumota eiké sitd voida muuttaa
ilman Ahvenanmaan maakuntapéivien suostumusta.

Ahvenanmaan itsehallintolain mukaan Ahvenanmaan maakuntaa koskeva yleinen lainsaadan-
tovalta on jaettu valtakunnan ja maakunnan kesken. Maakunnan lainsdadéntovallasta sdédetédan
lain 18 §:ssd ja valtakunnan lainsdddantovallasta 27 ja 29 §:ssd. Viimeksi mainitun pykalan mu-
kaan siind tarkoitettuihin oikeudenaloihin liittyva lainsd&dantévalta voidaan maakuntapéivien
suostumuksella kokonaan tai osittain siirtaa lailla maakunnalle. Muutoin maakunnan ja valta-
kunnan vélisté lainsdaddantovallan jakoa voidaan muuttaa vain itsehallintolakia muuttamalla.

Itsehallintolain mukainen lainsdadantévallan jako on ehdoton siind mielessa, ettd eduskunta ei
voi maakunnan osalta s&4taa niisté asioista, jotka kuuluvat maakunnan toimivaltaan. VVastaavasti
maakuntalain séannokset eivét voi ulottua valtakunnan lainsdédantévallassa oleviin asioihin.
Siindkaan tapauksessa, ettd maakuntapaivat ei ole saatanyt lainsaadantdvaltaansa kuuluvasta
asiasta, eduskunnan saatama laki ei tule toissijaisesti sovellettavaksi maakunnassa, vaan asiaa
on pidettdva siella sdantelemattdmana. Sen sijaan asian kuuluessa valtakunnan lainsaadantéval-
taan, eduskunnan saatamat lait tulevat automaattisesti voimaan Ahvenanmaalla.

Myds Euroopan unionin lainsaadannon taytantdonpanossa jakautuu vastuu itsehallintolain toi-
mivallanjaon mukaisesti. Nain ollen maakunta vastaa Euroopan unionin saaddsten taytantoon-
panosta, siltd osin kuin asia itsehallintolain mukaan kuuluu sen toimivaltaan.

Ehdotettu laki liittyy uuteen oikeudenalaan, jota ei ole edell& mainituissa lainkohdissa huomi-
oitu nimenomaisesti. Itsehallintolain 18 §:n 12 kohdan mukaan terveyden- ja sairaanhoito kuu-
luvat maakunnan lainsaddantdvaltaan, lukuun ottamatta 27 §:n kohtia 24, 29 ja 30. Lakiehdo-
tuksen soveltamisalaan eivat kuulu terveyden- ja sairaanhoito, eikd ehdotettu Genomikeskus
tarjoaisi terveydenhuollon palveluja. Ehdotettu laki on eettisesti herkkéné toimintana laheisessa
yhteydessé perusoikeuksien toteutumiseen ja koskee melko erityisia kysymyksia.

Ahvenanmaan maakunnan hallitus on ottanut kantaa lainsdédantoa koskevaan toimivaltakysy-
mykseen ja pitd4 ihmisen genomia ja biopankkeja valtakunnan lainsaddantovaltaan kuuluvina
asioina. Nakemyksensa tueksi Ahvenanmaa viittasi korkeimman oikeuden lausuntoon
1046/21.3.1996 geenitekniikkaa ja geneettisesti muunneltuja organismeja koskevasta Ahvenan-
maan maakuntalakiesityksestd, jossa geenitekniikka todetaan valtakunnan lainsdadantévaltaan
kuuluvaksi. Ahvenanmaan maakunnan hallitus totesi lisaksi, ettd laki ladketieteellisesta tutki-
muksesta (488/1999) on katsottu kuuluvaksi valtakunnan lainsaadantdvaltaan, mika omalta
osaltaan tukee esitettyd kantaa.

Hallintotehtavan antaminen muulle kuin viranomaiselle
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Perustuslakivaliokunta on arvioinut julkisen hallintotehtévéan antamista muulle kuin viranomai-
selle lausunnossaan PeVL 15/2018. Julkinen hallintotehtévé voidaan perustuslain 124 §:n mu-
kaan antaa muulle kuin viranomaiselle vain lailla tai lain nojalla, jos se on tarpeen tehtévén
tarkoituksenmukaiseksi hoitamiseksi eika vaaranna perusoikeuksia, oikeusturvaa tai muita hy-
van hallinnon vaatimuksia. Merkittavaa julkisen vallan kayttoa sisaltavia tehtavid voidaan kui-
tenkin antaa vain viranomaiselle. Perustuslain 124 §:n sanamuodolla korostetaan sitg, etté jul-
kisten hallintotehtévien hoitamisen tulee paédsaantoisesti kuulua viranomaisille ja etta tallaisia
tehtavia voidaan antaa muille kuin viranomaisille vain rajoitetusti (HE 1/1998 vp, s. 179/1).
Saannoksen tarkoituksena on rajoittaa julkisten hallintotehtavien osoittamista varsinaisen viran-
omaiskoneiston ulkopuolelle (PeVL 10/1998 vp, s. 35/1l, HE 1/1998 vp, s. 178/11).

Julkisella hallintotehtavélla viitataan perustuslaissa verraten laajaan hallinnollisten tehtévien
kokonaisuuteen, johon kuuluu esimerkiksi lakien toimeenpanoon seké yksityisten henkildiden
ja yhteisojen oikeuksia, velvollisuuksia ja etuja koskevaan paatoksentekoon liittyvié tehtéviéa.
Perustuslakivaliokunnan lausunnossa PeVL 26/2017 vp (s. 48) on tehty esimerkinomaisesti sel-
koa tehtévistd, joita valiokunta on pitanyt julkisina hallintotehtavina.

Perustuslain 124 8:n esitdiden mukaan l&htokohtana on, ettd julkisen hallintotehtdvén antami-
sesta muulle kuin viranomaiselle sdadetéan lailla. Koska etenkin julkisten palvelutehtavien hoi-
taminen on voitava jarjestéa joustavasti eika téllaisten tehtdvien antamisesta ole saantelyn ta-
voitteiden kannalta tarpeen edellyttad sdadettavaksi yksityiskohtaisesti lailla, voidaan hallinto-
tehtdvan antamisesta muulle kuin viranomaiselle saataa tai paattaa myos lain nojalla. Tehtavan
antamiseen oikeuttavan toimivallan on téalldinkin perustuttava lakiin (HE 1/1998 vp, s. 179/1).
Perustuslakivaliokunta on todennut, etté julkinen hallintotehtdva voidaan antaa muulle kuin vi-
ranomaiselle myos lain nojalla tehtavalla sopimuksella (PeVVL 11/2004 vp, s. 2/1, PeVL 11/2002
vp, s. 5/1).

Julkinen hallintotehtévé voidaan perustuslain 124 §:n mukaan antaa muulle kuin viranomaiselle
vain, jos se on tarpeen tehtavan tarkoituksenmukaiseksi hoitamiseksi. Tarkoituksenmukaisuus-
arvioinnissa tulee hallinnon tehokkuuden ja muiden hallinnon siséisiksi luonnehdittavien tar-
peiden lisaksi kiinnittad erityistd huomiota yksityisten henkildiden ja yhteisojen tarpeisiin (HE
1/1998 vp, s. 179/11, PeVL 16/2016 vp, s. 3 ja PeVL 8/2014 vp, s. 3/11). My0s hallintotehtdvan
luonne on otettava huomioon (HE 1/1998 vp, s. 179/11, ks. esim. PeVVL 6/2013 vp, s. 2/1l, PeVL
65/2010 vp, s. 2/11, PeVL 57/2010 vp, s. 5/1). Siten tarkoituksenmukaisuusvaatimus voi palve-
luiden tuottamiseen liittyvien tehtévien kohdalla tayttya helpommin kuin esimerkiksi yksilon
tai yhteison keskeisid oikeuksia koskevan paatoksenteon kohdalla (HE 1/1998 vp, s. 179/11, ks.
my0s PeVL 8/2014 vp, s. 4/1).

Perustuslakivaliokunta on painottanut tarkoituksenmukaisuusvaatimuksen olevan oikeudellinen
edellytys, jonka tayttyminen jaa tapauskohtaisesti arvioitavaksi (ks. PeVL 26/2017 vp ja siina
viitatut lausunnot seka HE 1/1998 vp, s. 179/1l). Tarkoituksenmukaisuusvaatimuksen taytty-
misté tulee arvioida tapauskohtaisesti kunkin viranomaisorganisaation ulkopuolelle annetta-
vaksi ehdotetun julkisen hallintotehtavan kohdalla erikseen (ks. esim. PeVL 44/2016 vp, s. 5).

Edellytyksena julkisen hallintotehtdavan antamiselle muulle kuin viranomaiselle on perustuslain
124 §:n mukaan lisaksi se, ettei hallintotehtdvan antaminen saa vaarantaa perusoikeuksia, oi-
keusturvaa eikd muita hyvan hallinnon vaatimuksia. Sdannos korostaa julkisia hallintotehtavia
hoitavien henkilGiden koulutuksen ja asiantuntemuksen merkitysta seka sit4, etta ndiden henki-
I6iden julkisen valvonnan on oltava asianmukaista (HE 1/1998 vp, s. 179/I1). Oikeusturvan ja
hyvén hallinnon vaatimusten toteutumisen varmistamisen kannalta on perustuslakivaliokunnan
kaytdnnossa tarkasteltu kysymyksia hallinnon yleislakien soveltamisesta, virkavastuusta, san-
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telyn yleisesta tarkkuudesta ja muusta asianmukaisuudesta, hallintotehtdvaa hoitavien henkilgi-
den sopivuudesta ja patevyydesta sekéd toiminnan valvonnasta (ks. PeVL 26/2017 vp, s. 49-50
ja siina mainitut lausunnot).

Perustuslakivaliokunnan kaytannossé on katsottu, ettd oikeusturvan ja hyvan hallinnon vaati-
musten toteutumisen varmistaminen perustuslain 124 8:n tarkoittamassa merkityksessé edellyt-
tad, ettd asian kasittelyssa noudatetaan hallinnon yleislakeja ja etté asioita k&sittelevat toimivat
virkavastuulla (esim. PeVVL 3/2009 vp, s. 4/11 ja PeVL 20/2006 vp, s. 2). Téllaista viittausta ei
kuitenkaan ole perustuslain 124 §:n takia valttamatont sisallyttéa lakiin, koska hallinnon yleis-
lakeja sovelletaan niiden siséltdamien soveltamisalaa, viranomaisten maaritelmaa tai yksityisen
kielellista palveluvelvollisuutta koskevien sdanndsten nojalla myos yksityisiin niiden hoitaessa
julkisia hallintotehtévia (PeVL 42/2005 vp, s. 3/11).

Merkittavaa julkisen vallan kayttoa siséltavia tehtévia voidaan perustuslain 124 8:n mukaan an-
taa vain viranomaisille. Merkittavana julkisen vallan kayttamisena pidetaan esimerkiksi itsendi-
seen harkintaan perustuvaa oikeutta kayttaa voimakeinoja tai puuttua muuten merkittavalla ta-
valla yksilon perusoikeuksiin (HE 1/1998 vp, s. 179/1l, ks. esim. PeVL 62/2010 vp, s. 6/l ja
PeVL 28/2001 vp, s. 5/11).

2.1.2 Terveystiedot
Terveydenhuoltolaki

Terveydenhuoltolakia (1326/2010) sovelletaan lain 1 8:n mukaan kunnan jérjestdmisvastuuseen
kuuluvan terveydenhuollon toteuttamiseen ja sisaltéon, jollei muussa laissa toisin sdédeté. Ter-
veydenhuoltoon sisaltyvét terveyden ja hyvinvoinnin edistdminen, perusterveydenhuolto ja eri-
koissairaanhoito.

Lain tarkoituksena on sen 2 §:n mukaan 1) edistaa ja yllapitaa vaeston terveyttd, hyvinvointia,
ty6- ja toimintakykya seké sosiaalista turvallisuutta; 2) kaventaa véestoryhmien vélisié terveys-
eroja; 3) toteuttaa véeston tarvitsemien palvelujen yhdenvertaista saatavuutta, laatua ja potilas-
turvallisuutta; 4) vahvistaa terveydenhuollon palvelujen asiakaskeskeisyyttd; sekd 5) vahvistaa
perusterveydenhuollon toimintaedellytyksia ja parantaa terveydenhuollon toimi-joiden, kunnan
eri toimialojen valista seka muiden toimijoiden kanssa tehtavaa yhteistyota terveyden ja hyvin-
voinnin edistdmisessé seka sosiaali- ja terveydenhuollon jérjestamisessa.

Potilastietojen kasittelysté terveydenhoidossa on sdadetty terveydenhuoltolain 9 §:ssé. Sen 1
momentin mukaan sairaanhoitopiirin kuntayhtymén alueen kunnallisen perusterveydenhuollon
ja erikoissairaanhoidon potilasasiakirjat muodostavat terveydenhuollon yhteisen potilastietore-
kisterin. Kaikki rekisteriin liittyneet terveydenhuollon toimintayksikot ovat omien potilasasia-
kirjojen osalta yhteisen potilasrekisterin rekisterinpitdjia. Kukin terveydenhuollon toimintayk-
sikko vastaa omassa toiminnassaan syntyneiden potilasasiakirjojen rekisterinpidosta henkildtie-
tolain (523/1999) mukaisesti.

Terveydenhuoltolain 9 8§:n 2 momentin mukaan yhteisessa potilasrekisterissa olevia toisen toi-
mintayksikon tietoja saa kayttaa potilaan hoidon edellyttamassa laajuudessa potilasta hoitavassa
terveydenhuollon toimintayksikossa. Yhteiseen potilasrekisteriin liittyneiden terveydenhuollon
toimintayksikdiden valinen potilastietojen kayttd ei edellytd potilaan nimenomaista suostu-
musta. Potilaalla on kuitenkin oikeus kieltaa toisen toimintayksikon tietojen kayttd. Potilas saa
tehdd ja peruuttaa kiellon milloin tahansa.
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Jotta potilas voi kayttaa kielto-oikeuttaan, hénelle on annettava selvitys yhteisesté potilastieto-
rekisteristd, tietojen késittelysta ja hanen mahdollisuudestaan kieltdd toimintayksikoiden véli-
nen tietojen luovutus. Selvitys on annettava ennen ensimmadistad toimintayksikoiden valista tie-
tojen luovutusta. Potilasasiakirjoihin on merkittava tieto potilaalle annetusta selvityksesta seka
hénen tekemistdan luovutuskielloista.

Lain 9 §:n 4 momentti edellyttad, ettd potilastietojen kayttod on seurattava sosiaali- ja tervey-
denhuollon asiakastietojen sahkdisesta késittelystd annetun lain (159/2007) 5 §:n edellyttdmalla
tavalla, kun toisen terveydenhuollon toimintayksikdn tietoja kaytetdan tietojarjestelmien véli-
tyksella. Hoitosuhde potilaan ja luovutuspyynnén tekijan valilla on varmistettava tietotekni-
sesti. Asiakastietojen sahkoisesta kasittelysta annetun lain 5 §:ssé sédadetaan sosiaalihuollon ja
terveydenhuollon rekisterien kdyton ja luovutuksen seurannasta.

Laki potilaan asemasta ja oikeuksista

Laki potilaan asemasta ja oikeuksista (785/1992, jéljempéna potilaslaki) tuli voimaan 1 péivana
maaliskuuta 1993. Laki siséltda potilaan hoitoon ja kohteluun liittyvét keskeiset periaatteet ja
se koskee seka julkista ettéd yksityistd terveyden- ja sairaanhoitoa. Laissa saddetddn muun mu-
assa potilasasiakirjojen siséllosta seka niihin siséltyvien tietojen salassapidosta ja luovuttami-
sesta.

Potilaslain 2 8:n maéaritelméséanndsten mukaan potilaalla tarkoitetaan terveyden- ja sairaanhoi-
topalveluja kéyttdvaa tai muuten niiden kohteena olevaa henkildéd. Terveyden- ja sairaanhoi-
dolla puolestaan tarkoitetaan potilaan terveydentilan maarittdmiseksi taikka hanen terveytensé
palauttamiseksi tai yllapitamiseksi tehtavia toimenpiteitd, joita suorittavat terveydenhuollon
ammattihenkil6t tai joita suoritetaan terveydenhuollon toimintayksikdssa. Potilasasiakirjoilla
tarkoitetaan potilaan hoidon jarjestamisessa ja toteuttamisessa kaytettavia, laadittuja tai saapu-
neita asiakirjoja taikka teknisia tallenteita, jotka siséltavat h&nen terveydentilaansa koskevia tai
muita henkil6kohtaisia tietoja.

Jokaisella Suomessa pysyvasti asuvalla henkil6lla on potilaslain 3 §:n mukaan oikeus ilman
syrjintaa hanen terveydentilansa edellyttamaan terveyden- ja sairaanhoitoon niiden voimavaro-
jen rajoissa, jotka kulloinkin ovat terveydenhuollon kéytettavissa. Potilaalla on oikeus laadul-
taan hyvaan terveyden- ja sairaanhoitoon. Laadukkaassa terveyden- ja sairaanhoidossa tekno-
logian arvioinnin kehittamiselld on tarke& merkitys. Potilaan hoito on jarjestettavé ja potilasta
on kohdeltava siten, ettei hdnen ihmisarvoaan loukata sekd h&dnen vakaumustaan ja hanen yksi-
tyisyyttdan kunnioitetaan. Potilaan yksil6lliset tarpeet on mahdollisuuksien mukaan otettava ha-
nen hoidossaan ja kohtelussaan huomioon.

Potilaslain 5 8:n mukaan potilaalle on annettava selvitys hanen terveydentilastaan, hoidon mer-
kityksestd, eri hoitovaihtoehdoista ja niiden vaikutuksista seka muista hanen hoitoonsa liitty-
vistd seikoista, joilla on merkitystd paatettdessa hanen hoitamisestaan. Selvitysté ei kuitenkaan
tule antaa vastoin potilaan tahtoa tai silloin, kun on ilmeista, etté selvityksen antamisesta aiheu-
tuisi vakavaa vaaraa potilaan hengelle tai terveydelle. Terveydenhuollon ammattihenkilén on
annettava selvitys siten, etté potilas riittavasti ymmartaa sen sisallon.

Vajaavaltaisen potilaan tahdon selvittdmiseksi on potilaslain 6 §:n mukaan kuultava potilaan
laillista edustajaa taikka lahiomaista tai muuta l&heisté ennen tarkedn hoitopéatoksen tekemisté.
Muuten potilasta on hoidettava tavalla, jota voidaan pitd4 hanen henkildkohtaisen etunsa mu-
kaisena. Hoitoon tulee lisdksi saada potilaan laillisen edustajan tai 1&hiomaisen tai muun l&hei-
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sen suostumus, jota varten tulee huomioida potilaan aiemmin ilmaisema tahto tai hanen henki-
I6kohtainen etunsa. Jos potilasta edustava henkilo kieltd4 hoidon antamisen tai hoitotoimenpi-
teen tekemisen potilaalle, potilasta on mahdollisuuksien mukaan hoidettava yhteisymmarryk-
sessa suostumisesta kieltdytyvéan henkilon kanssa muulla ladketieteellisesti hyvaksyttavalla ta-
valla. Jos ndkemykset ovat ristiriitaiset, potilasta on hoidettava hanen henkilokohtaisen etunsa
mukaisesti.

Potilaslain 7 §:ssé séadetdan alaikdisen potilaan asemasta. Alaikaistd potilasta on pykalan mu-
kaan hoidettava yhteisymmarryksessa hanen huoltajansa tai muun laillisen edustajansa kanssa,
mikéli alaikainen itse ei kykene paattamaan hoidostaan. Pienten lasten huoltajilla olisi siten oi-
keus paattada lapsen puolesta ladketieteellisesti perusteltujen toimenpiteiden suorittamisesta.
Korkein oikeus on ratkaisussaan KKO 2008:93 kohdassa 6 katsonut, ettd jos lapselle tehtdvaa
toimenpidettd ei suoriteta ladketieteellisista tai terveydellisista syistd, lapsen huoltajalla ei olisi
potilaslain 7 8:n nojalla oikeutta p&attad lapselle tehtavasta toimenpiteestd, joka sinalldén pe-
ruuttamattomasti loukkaa lapsen ruumiillista koskemattomuutta.

2.1.3 Tutkimussaantely

Laki ladketieteellisesta tutkimuksesta

Laissa laéketieteellisesta tutkimuksesta (488/1999, jaljempéna tutkimuslaki) saddetaén ladketie-
teellisestd tutkimuksesta siltd osin kuin siité ei lailla toisin saddetd. Laissa on myds sdannokset
kliinisesta ladketutkimuksesta. Lé&dketieteelliselld tutkimuksella tarkoitetaan sellaista tutki-
musta, jossa puututaan ihmisen tai ihmisen alkion taikka sikion koskemattomuuteen (interven-
tio) ja jonka tarkoituksena on lisaté tietoa terveydestd, sairauksien syistd, oireista, diagnostii-
kasta, hoidosta, ehkaisysté tai tautien olemuksesta yleensa.

Tutkimuslain 1 8§:n 4 kohdan mukaan tutkijalla tarkoitetaan ladkaria tai hammaslaakaria taikka,
kun kyseessd on muu laaketieteellinen, hoitotieteellinen tai terveystieteellinen tutkimus kuin
kliininen laaketutkimus, myos muuta henkilda, jolla on asianmukainen ammatillinen ja tieteel-
linen pétevyys ja joka vastaa tutkimuksen suorittamisesta tutkimuspaikassa; jos tutkimuksen
jossakin tutkimuspaikassa suorittaa tutkimusryhma, tutkijalla tarkoitetaan ryhman johtajana toi-
mivaa ladkaria, hammasladkaria tai muuta henkiloa.

Ladketieteellisessa tutkimuksessa tulee lain 3 §:n 1 momentin mukaan kunnioittaa ihmisarvon
loukkaamattomuuden periaatetta. Tutkimuslain 3 §:n 2 momentin mukaan ennen ladketieteelli-
seen tutkimukseen ryhtymisté on tutkimussuunnitelmasta saatava eettisen toimikunnan myon-
teinen lausunto. Suomessa laaketieteellisia tutkimuksia arvioivat alueelliset eettiset toimikunnat
seké valtakunnallinen la&ketieteellinen tutkimuseettinen toimikunta (TUKIJA). Eettisista toimi-
kunnista saadetdan tutkimuslain 4 luvussa. Tutkimuslain 17 8:n 2 momentin mukaan eettisen
toimikunnan on lausuntoaan varten selvitettdvé, onko tutkimussuunnitelmassa otettu huomioon
tutkimuslaissa tai muussa laissa taikka lain nojalla annetut laaketieteellistd tutkimusta koskevat
sdannokset tai madraykset. Lausunnossa on esitettava perusteltu ndkemys siitd, onko tutkimus
eettisesti hyvaksyttava.

Tutkimuslain 4 §:ssd sdadetddn hyotyjen ja haittojen vertailusta. L&aketieteellisessa tutkimuk-
sessa tutkittavan etu ja hyvinvointi on aina asetettava tieteen ja yhteiskunnan etujen edelle. Tut-
kittavalle mahdollisesti aiheutuvat riskit ja haitat on pyrittdva ehkaiseméan. Tutkittavan saa
asettaa alttiiksi vain sellaisille toimenpiteille, joista odotettavissa oleva terveydellinen tai tie-
teellinen hyoty on selvésti suurempi kuin tutkittavalle mahdollisesti aiheutuvat riskit ja haitat.
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Tutkimuslaissa saadetaan tutkimuksen suorittamiselle myos joukko menettelyllisia vaatimuk-
sia.

Lisaksi tutkimuslain 5 §:ssé séadetddn tutkimuksesta vastaavasta henkilosta. Pykalan mukaan
laéketieteelliseen tutkimukseen saa ryhtya vain, kun tutkimuksesta vastaa laékari tai hammas-
1a4kari, jolla on asianmukainen ammatillinen ja tieteellinen pétevyys. Kun kyseesséd on muu
kuin Kliininen l&&ketutkimus, tutkimuksesta vastaavana voi toimia myds muu kuin l148kéri tai
hammasla&kari, jos henkilolla on kyseisen tutkimuksen edellyttdma ammatillinen ja tieteellinen

patevyys.

Ihmiseen kohdistuvaa ladketieteellista tutkimusta ei 6 §:n nojalla saa suorittaa ilman tutkittavan
kirjallista, tietoon perustuvaa suostumusta. Tastd voidaan poiketa, jos suostumusta ei asian Kii-
reellisyyden ja potilaan terveydentilan vuoksi voida saada ja toimenpiteestd on odotettavissa
valitonta hyotya potilaan terveydelle. Tutkittavalle on annettava riittava selvitys hanen oikeuk-
sistaan, tutkimuksen tarkoituksesta, luonteesta ja siina kéaytettavista menetelmista. Hanelle on
my0s annettava riittava selvitys mahdollisista riskeista ja haitoista. Selvitys on annettava siten,
ettd tutkittava pystyy paattdmadn suostumuksestaan tietoisena tutkimukseen liittyvistd, hanen
paatoksentekoonsa vaikuttavista seikoista. Tutkimuslaki ei suoraan edellytd tutkittavan tiedot-
tamista esimerkiksi tutkimuksen kayttamastéa tallennus- tai sdilytysratkaisusta.

Tutkittavalla on oikeus peruuttaa suostumuksensa milloin tahansa ennen tutkimuksen paatty-
mistd. Hanelle on annettava tieto tastd oikeudesta ennen tutkimuksen aloittamista. Suostumuk-
sen peruuttamisesta ja tasta seuraavasta tutkimuksesta luopumisesta ei saa aiheutua kielteisia
seurauksia tutkittavalle. Suostumusasiakirjan sisallosta ja suullisesta suostumuksesta tutkimus-
asiakirjoihin merkittavisté tiedoista sdédetdan tarkemmin valtioneuvoston asetuksella laéketie-
teellisestd tutkimuksesta (986/1999). Suostumusasiakirjan tulee asetuksen 3 §:n 5 kohdan mu-
kaan siséltaa selvitys siita, kenelle tutkimuksen aikana kerattyja tietoja, kuten genomitietoja,
voidaan luovuttaa sekd miten tietojen luottamuksellisuus on suojattu.

Tutkittavan henkil6tietoja saa tutkittavan suostumuksen peruuttamisen jalkeen kasitella tutki-
muslain 6 a §:n nojalla siind tutkimuksessa, johon tutkittava on antanut suostumuksensa, jos se
on valttamatonta ladkkeen, terveydenhuollon laitteen tai tarvikkeen taikka menetelmén kaytto-
tarkoituksen, ominaisuuksien, vaikutusten tai vaikuttavuuden selvittamiseksi tai arvioimiseksi
taikka ladkkeen, terveydenhuollon laitteen tai tarvikkeen tai menetelman laadun, tehon tai tur-
vallisuuden varmistamiseksi ja tutkittava tiesi suostumusta antaessaan, etta suostumuksen pe-
ruuttamiseen mennessé keréattyja tietoja késitelladn osana tutkimusaineistoa.

Tutkimuslain 7 §8:n mukaan henkild, joka ei kykene pétevasti antamaan suostumustaan mielen-
terveyden hairion, kehitysvammaisuuden tai muun vastaavan syyn vuoksi, voi olla tutkittavana
vain silloin, jos samoja tieteellisia tuloksia ei voida saavuttaa muilla tutkittavilla ja jos tutki-
muksesta voi koitua vain vahaistd vahingon vaaraa tai rasitusta tutkittavalle. Vajaakykyisena
pidetdédn esimerkiksi taysi-ikaistd pitkdaikaisesti tajutonta tai vanhuudenheikkoa henkilod (HE
229/1998 vp, s. 15). Tamén liséksi edellytyksina ovat tutkimuksesta odotettava suora hyéty ha-
nen terveydelleen sekd erityinen hy6ty ialtdan tai terveydentilaltaan samaan ryhméan kuuluvien
henkildiden terveydelle. Erityisend hydtyna voidaan pitdd sairauden aiheuttajan tai altistajan
tutkimista (HE 229/1998 vp, s. 15). Vajaakykyisen osallistumiselle tulee olla hanen lahiomaisen
tai muun laheisen taikka hanen laillisen edustajansa kirjallinen suostumus, jota ennen suostu-
muksen antajalle on annettu 6 8:n 2 momentissa tarkoitettu selvitys. Suostumuksen tulee edus-
taa tutkittavan oletettua tahtoa. Vajaakykyisella tutkittavalla on 6 §:n 4 momentin mukainen
oikeus peruuttaa suostumuksensa. Tutkittavalle on annettava hdnen ymmartamiskykyéaén vas-
taavaa tietoa tutkimuksesta sekd sen riskeistd ja hyddyistd. Tutkimusta tai tutkimustoimenpi-
dettd ei saa suorittaa, mikali tutkittava vastustaa sita.
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Tutkimuslain 8 8:n mukaan alaikdinen saa olla tutkimuksessa vain, jos samoja tieteellisia tulok-
sia ei voida saavuttaa muilla tutkittavilla ja tutkimuksesta on vain vahainen vahingon vaara tai
rasitus alaikaiselle. Liséksi tutkimuksesta on oltava odotettavissa suoraa hyétya hanen ter-
veydelleen tai erityista hyotya idltdan tai terveydentilaltaan samaan ryhméaan kuuluvien henki-
I6iden terveydelle. Henkild, joka on tayttanyt 15 vuotta, ja joka ikéansa, kehitystasoonsa seka
sairauden ja tutkimuksen laatuun nahden kykenee ymmaértdméaan tutkimuksen tai tutkimustoi-
menpiteen merkityksen, voi antaa itse tietoon perustuvan kirjallisen suostumuksensa. Vastaa-
vasti esimerkiksi potilaslain nojalla alaikéinen voi tietyissa tapauksissa paattdd haneen kohdis-
tuvista toimenpiteistd ilman huoltajan tai uskotun miehen kuulemista tai suostumusta (HE
229/1998 vp, s. 15). Huoltajalle on kuitenkin ilmoitettava asiasta. Muussa tapauksessa alaikai-
sen osallistumiseen antaa suostumuksen hénen huoltajansa tai muu laillinen edustaja. Suostu-
muksen tulee edustaa alaikdisen oletettua tahtoa. Tutkimuksen aiheista seké sen riskeistd ja hyo-
dyistd on annettava alaikéisen ymmartamiskykya vastaavaa tietoa. Tietoja antaa alaik&isten pa-
rissa tyoskentelystéd kokemusta omaava henkildstd. Mikéli alaikainen tutkittava, joka ei voi olla
tutkittavana ilman huoltajan tai muun laillisen edustajan suostumusta, kykenee ymmartamaan
héneen kohdistuvan tutkimustoimenpiteen merkityksen, tulee myos tutkittavalta pyytaa Kirjal-
linen suostumus. Alaikaisen ika ja kehitystaso huomioiden on tutkimuksesta tai tutkimustoi-
menpiteen tekemisesté luovuttava tutkittavan vastustaessa sitd. Parhaillaan on eduskunnan ka-
sittelyssé tutkimuslakia koskeva uudistus ihmisille tarkoitettujen ladkkeiden kliinisisté ladketut-
kimuksista ja direktiivin 2001/20/EY kumoamisesta annetun Euroopan parlamentin ja neuvos-
ton asetuksen (EU) N:o 536/2014 kansalliseksi voimaan saattamiseksi.

Laki ihmisen elimien, kudoksien ja solujen ladketieteellisesta kaytosta

Ihmisen elimien, kudoksien ja solujen irrottamisesta, varastoinnista ja kaytdsta ihmisen sairau-
den tai vamman hoitoa ja muita kéyttotarkoituksia varten saadetaan laissa ihmisen elimien, ku-
doksien ja solujen laéketieteellisesta kaytostd (101/2001, jaljempané kudoslaki). Lain 6 8:n mu-
kaan elimid, kudoksia ja soluja, jotka on irrotettu potilaasta taudinmaarityksen tai hoidon yh-
teydessd, voidaan ottaa talteen ja varastoida ladketieteellistd kayttod varten. Alkioita saa kayttaa
vain hedelmadityshoitoon tai ladketieteelliseen tutkimukseen. Elimen, kudoksen tai solujen tal-
teen ottamiseen seka sen jalkeiseen varastointiin ja kayttdon tulee 7 §8:n mukaan olla potilaan
kirjallinen, tietoon perustuva suostumus. Jos potilas on vajaakykyinen tai ei alaikédisyyden
vuoksi kykene ymmartamadn asian merkitystg, talteenotolle tulee olla h&nen laillisen edusta-
jansa kirjallinen suostumus. Potilaalla tai hénen laillisella edustajallaan on oikeus syyta ilmoit-
tamatta peruuttaa suostumuksensa milloin tahansa ennen elimen, kudoksen tai solun lopullista
kayttamistd. Potilaalle on ennen suostumuksen antamista annettava selvitys talteenoton tarkoi-
tuksesta ja merkityksestd, mahdollisesti tehtavista analyyttisista tutkimuksista ja niiden tulok-
sista, luovuttajan tietojen rekisterdinnista ja tietosuojasta, luovuttajan suojaamiseksi sovelletta-
vista turvatoimista seka siitd, ettd luovuttaja voi peruuttaa suostumuksensa ennen elimen, ku-
doksen tai solun lopullista k&yttamista. Potilasta hoitavan 14&kérin on elimi talteen otettaessa
annettava selvitys henkilokohtaisesti potilaalle tai hdnen lailliselle edustajalleen. Kudoksia tai
soluja talteen otettaessa selvityksen antajana voi olla mys muu terveydenhuollon ammattihen-
kild. Jos elimid, kudoksia tai soluja otetaan talteen raskauden keskeyttamisen tai keskenmenon
yhteydess4, tulee toimintaan olla Fimean lupa.

Kudoslain 11 §:n mukaan ruumiinavausten yhteydessa ruumiita sek& niisté irrotettuja elimi,
kudoksia, soluja ja muita ndytteitd voidaan kayttdd myds muuhun kuin kuolemansyyn selvitta-
miseen liittyvaan laaketieteelliseen tutkimukseen tai opetukseen. Naytteet voidaan lisaksi siirtaa
biopankkilaissa (688/2012) tarkoitettuun biopankkiin. Edellytyksend on, etté ladketieteellisesta
tutkimuksesta annetussa laissa (488/1999) tarkoitettu toimivaltainen eettinen toimikunta on an-
tanut myonteisen lausunnon ruumiiden ja naytteiden kéytosta laéketieteelliseen tutkimukseen
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tai ndytteiden siirtdmisesté biopankkiin, ja Fimea on antanut luvan ruumiiden ja naytteiden kay-
tOsta opetustarkoituksessa. Jos eettisen toimikunnan lausunto on kielteinen, Fimea tekee hake-
muksesta asiasta paatoksen.

Lain 12 8§:n mukaan ruumista ei saa kéyttéa eika elimid, kudoksia tai soluja irrottaa tutkimus-
tai opetustoimintaan, jos se haittaa kuolemansyyn selvittdmista taikka laissa saddettyd elimien,
kudoksien tai solujen irrottamista ihmisen sairauden tai vamman hoitoon. Tutkimus- tai opetus-
toimintaan ei saa ryhtyd, jos poliisin on suoritettava tutkinta kuolemansyyn selvittdmiseksi ja
poliisi vastustaa toimintaan ryhtymista. Tutkimus- ja opetustoimintaa on harjoitettava vainajaa
kunnioittaen ja siten, ettei vainajan ulkondko olennaisesti muutu. Tutkimus- ja opetustoimintaa
ei saa harjoittaa, jos on syytd olettaa, etté vainaja elédessaan olisi vastustanut sita.

Kudoslain 19 8:ss& sdédetdan elimen, kudoksen tai solun muuttuneesta kayttotarkoituksesta.
Sen mukaan elavasta ihmisestd irrotettu, talteen otettu tai varastoitu elin, kudos tai solu, jota ei
laéketieteellisen syyn vuoksi voida kéyttad aiottuun tarkoitukseen, saadaan kdyttda muuhun pe-
rusteltuun laéketieteelliseen tarkoitukseen, jos tdhdn saadaan luovuttajan suostumus. Jos elin,
kudos tai solut on irrotettu alaikdisesta tai vajaakykyisestd, kayttoon tarvitaan laillisen edustajan
suostumus. Jos elimen, kudoksen tai solujen irrottaminen tai talteenotto edellyttdd Fimean lu-
paa, kayttotarkoituksen muutos edellyttdd 1 momentissa séadetyn suostumuksen lisaksi, ettd
toimintaan on Fimean lupa taikka jos kyseessa on ladketieteellinen tutkimus tai naytteen siirto
biopankkilaissa tarkoitettuun biopankkiin, ladketieteellisesté tutkimuksesta annetussa laissa tar-
koitetun toimivaltaisen eettisen toimikunnan myonteinen lausunto. Kuolleesta ihmisestéa irro-
tettu tai varastoitu elin, kudos tai solu, jota ei ladketieteellisen syyn takia voida kéyttaa siihen
tarkoitukseen, johon se on irrotettu, saadaan kayttaa ladketieteelliseen tutkimukseen ja siirtdé
biopankkiin, jos suunnitellusta kdytdstd on saatu 2 momentissa tarkoitetun eettisen toimikunnan
myonteinen lausunto tai muuhun ladketieteelliseen kdyttéén Fimean luvalla. Jos eettisen toimi-
kunnan 2 tai 3 momentissa tarkoitettu lausunto on kielteinen, Fimea tekee hakemuksesta asiasta
paatoksen.

Terveydenhuollossa otettujen nédytteiden kaytosta saddetdén kudoslain 20 §:ssd, jonka mukaan
hoidon tai taudinmaarityksen vuoksi otettuja kudosndytteitd saa luovuttaa ja kéyttaa laéketie-
teelliseen tutkimukseen potilaan suostumuksella. Jos henkil6 on alaikainen tai vajaakykyinen,
suostumus tulee saada hanen lailliselta edustajaltaan.

Edelleen kudoslain 20 §:n mukaan, jos suostumusta henkilon kuoleman johdosta ei ole mahdol-
lista hankkia, néytteitd voi kayttdd ladketieteelliseen tutkimukseen tai siirtdd biopankkilaissa
tarkoitettuun biopankkiin la&ketieteellisestd tutkimuksesta annetussa laissa tarkoitetun eettisen
toimikunnan annettua asiasta myonteisen lausunnon. Jos eettisen toimikunnan lausunto on kiel-
teinen, Fimea tekee hakemuksesta asiasta paatoksen. Jos on syyta olettaa, ettd henkild elédessaan
olisi vastustanut naytteidensa tutkimuksellista kdyttdd, ndytetta ei saa siirtad biopankkiin. Nayt-
teiden siirtdmisen ja kéasittelyn edellytyksista sdédetéan lisaksi biopankkilaissa.

Korvauksista ja taloudellisen hyddyn tavoittelun kiellosta séadetdan kudoslain 18 8:ssa. Laissa
tarkoitettu kudoslaitos (kudospankkia, terveydenhuollon toimintayksikko tai sen osa tai muuta
yksikkd, jossa suoritetaan ihmiskudosten ja -solujen kasittelyyn, sdildmiseen, sailytykseen tai
jakeluun liittyvia toimia taikka joka vastaa kudosten ja solujen hankinnasta tai testaamisesta) ei
saa tavoitella laissa sdadetysta toiminnasta taloudellista hy6tya. Laitos voi peria korvausta eli-
mien, kudoksien tai solujen késittelystd, kuljettamisesta, turvallisuuden varmistamiseksi tar-
peellisten tutkimusten suorittamisesta ja varastoinnista toiselta terveydenhuollon yksikolté tai
kudoslaitokselta. Maksu saa olla enintdén palvelun tuottamisesta aiheutuvien kustannusten ver-
ran.
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Kudoslain 21 a 8:n mukaan Fimea voi antaa luvan hoidon ja taudinmaérityksen vuoksi otettujen
kudosnéaytteiden kayttamiseen ladketieteelliseen tutkimukseen. Edellytyksend on, ettd tutkimus
on laaketieteellisesti tai yhteiskunnallisesti merkittava, ladketieteellisestd tutkimuksesta anne-
tussa laissa tarkoitettu eettinen toimikunta on antanut asiasta mydnteisen lausunnon, tarvittavat
naytteet eivat ole saatavissa biopankista, tutkimusta varten on asianmukaiset tilat, laitteet ja
henkildstd, tutkimukselle on nimetty tutkimuksesta vastaava laékéri ja ettd henkildiden yksityi-
syyden suoja ei vaarannu. Lupaan voidaan liittd4 tarkempia henkildiden yksityisyyden suojan
ja oikeuksien turvaamista koskevia ehtoja. Terveydenhuollon toimintayksikkd saa luovuttaa
Fimean paatoksessa tarkoitetut naytteet tutkimuksesta vastaavalle laékérille, jos henkilon ei tie-
detd vastustaneen naytteidensad kayttod ladketieteelliseen tutkimukseen.

Biopankkilaki

Biopankkilaki (688/2012) astui voimaan 1.9.2013 ja loi suomalaiselle biopankkitoiminnalle
globaalisti ainutlaatuisen oikeudellisen viitekehyksen, joka tasapainottaa tutkittavien ja tutki-
joiden intressejé luoden samalla yhdenmukaiset puitteet laajamittaiselle tutkimustoiminnalle ja
mahdollistaen pitk&&n rakennetun suomalaisen bioldédketieteen tutkimusympaériston hyédynté-
misen ja vahvistamisen. Biopankkilaki on antanut toisaalta uutta valjyytta tutkimusasetelmiin
samalla kun se on vahvistanut yksilon itsemaaradmisoikeutta seka tietosuojaa. Vastineena li-
sdéntyneestd joustosta, joutuu tutkija useimmiten toimimaan koodattujen ndytteiden varassa.

Biopankkilain tarkoitus on lain 1 §:n mukaan tukea tutkimusta, jossa hyddynnet&dan ihmisperéi-
sid naytteitd, edistdd ndytteiden kdytén avoimuutta seka turvata yksityisyyden suoja ja itsemaa-
radmisoikeus naytteitd kasiteltdessa. Biopankkilaki on siten luonteeltaan mahdollistavaa tutki-
muslainsaadantoa. Biopankkitoiminnassa syntyy myos téalla hetkelld suurin osa ehdotetun lain
soveltamisen kannalta keskeisestd genomitietoaineistosta, jota tuotetaan ihmisperaisia naytteita
analysoimalla.

Biopankkien laillinen toiminta edellyttaa, etta valtakunnallinen laéketieteellinen tutkimuseetti-
nen toimikunta (TUKIJA) on arvioinut biopankin perustamisen edellytykset ja Fimea toiminnan
lainmukaisuuden. Suomessa on télla hetkella kymmenen Fimean yllapitamaan valtakunnalli-
seen biopankkirekisteriin merkittyé biopankkia.

Naytteen ja naytteeseen liittyvéan tiedon késittelyperusteista on biopankkilaissa saadetty kol-
messa eri lainkohdassa (11 §, 13 § seka 14 8). Kasittelyperusteen ohella kyseiset pykalét saate-
levat myds sitd, misséa laajuudessa naytteen antajaa koskevia henkil6tietoja voidaan keréata tai
siirtad biopankkiin. Biopankkilain 11 § luo biopankille perusteen kasitella naytteitd ja niihin
liittyvia tietoja henkilén suostumuksella biopankkitutkimuksen edellyttdmassa laajuudessa.
Biopankkien ohjauksesta aiemmin vastanneena viranomaisena Valvira sekd tietosuojavaltuu-
tettu ovat antaneet yhteisen ohjauksen siitd, mit4 voidaan pitad naytteisiin liittyvina tietoina.
(Valvira 7.7.2015) Nait4 ovat muun muassa ndytteistd maaritetyt tiedot (kuten DNA, RNA ja
proteiinianalyysit) seka naytteista analysoidut tutkimustulokset. Madarityksista ja analyyseista
syntyy myds ihmisen koko periman rakennetta tai sen osaa seké periman toimintaa kuvaavaa
tietoa eli genomitietoa.

Biopankkilain 13 8:n nojalla voidaan poiketa suostumuksen periaatteesta ja siirtdd vanhoja
néytteitd ja niihin liittyvia tietoja biopankkiin suoraan lain nojalla salassapitosaanndsten esté-
mattd, kun laissa séadetyt siirron edellytykset tayttyvat. Koska 13 8:5sd saddetty siirtoperuste
on poikkeus siihen, ettd pyydetddn suostumus, on naytteisiin liittyvien tietojen tietosisaltoa tul-
kittava viranomaisohjeistuksen mukaan suppeasti. Biopankkilain 14 § tdsmentd4 tietojen ke-
ruun laajuutta seké kasittelyperustetta. Sen mukaan, kun néytteeseen ja niihin liittyviin tietoihin
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halutaan liittdd laaja-alaisemmin rekisterdityd koskevia tietoja (esimeriksi rekisterdidyltd saa-
tuja ja mahdollisesti omatietovarantoon tallennettuja hyvinvointitietoja), edellyttad tallainen
laajempi tietojen kerdys biopankkilain 11 8:n mukaista suostumusta, myos siirrettdessa ndytteita
biopankkiin 13 8:n nojalla. Lisaksi tietojen tarpeellisuus biopankkitutkimuksen kannalta on tar-
vittaessa voitava perustella viranomaiselle.

Henkil6ll4 on lain 12 §:n mukaan milloin tahansa oikeus peruuttaa suostumus tai muuttaa sita
taikka kieltdd 13 8:ssd tarkoitetun ndytteen kayttod tutkimuksessa tai rajata kayttod, kun nayte
séilytetddn biopankissa tunnisteellisena.

Biopankissa sailytettavia naytteitd ja henkilOtietoja voidaan luovuttaa biopankkitutkimukseen
biopankkilain 26—29 §:ssd sdédettyjen edellytysten mukaisesti. Biopankkilain 27 §:n 3 mo-
mentissa séadetdan, ettd mitd julkisuuslain 28 8:ss& sdédetadn viranomaisen oikeudesta antaa
yksittéistapauksessa lupa tietojen saamiseen salassa pidettavésté asiakirjasta, sovelletaan myos
biopankkiin, joka ei ole viranomainen.

Biopankkilain 26 § madrittaa naytteiden ja tietojen luovuttamisen periaatteet. Naytteet ja niihin
liittyvét tiedot on koodattava ennen tutkimukseen luovuttamista, jollei ole erityista syytd mene-
tella toisin. Tunnisteellisen ndytteen ja siihen liittyvat tiedot saa luovuttaa biopankista vain re-
kisterdidyn tai muun suostumuksen antamiseen oikeutetun suostumuksen perusteella, jollei tie-
don saamiseen ole muuta biopankkilaissa sdadettya perustetta.

Biopankki saa 28 §:n mukaan luovuttaa valttdmattomat henkil6tiedot Terveyden ja hyvinvoin-
nin laitokselle tai muulle rekisterinpitajalle, jos sen yllapitamien henkiltrekisterien tietojen yh-
distdminen biopankin ndytteisiin tai tietoihin on perusteltua tutkimuksen toteuttamiseksi ja luo-
vutus tayttdd 26 8:n 1 momentissa saddetyt edellytykset. Viranomaisndkemyksen mukaan muu
rekisterinpitdja voi olla yksittainen tutkija, tutkijaryhma tai tutkimusta tekevé organisaatio. Esi-
merkiksi silloin, kun tutkimuksen rekisterinpitaja on saanut tutkimusrekisteriinsa tietoja viran-
omaisten henkil6rekistereista luvan nojalla ja tutkimusrekisteriin sisaltyvien henkil6tietojen ka-
sittelylle on henkil6tietolain mukainen késittelyperuste ja muut kasittelyn edellytykset tayttyvat,
mya0s tunnisteellisten ndytteiden ja niihin liittyvien tietojen luovuttaminen biopankkilain 28 §:n
nojalla voi olla mahdollista. Biopankkilain 28 § ei kuitenkaan luo biopankille velvoitetta luo-
vuttaa ndytteitd ja niihin liittyvia tietoja.

Biopankkilakia koskeva kokonaisuudistus on parhaillaan vireilla ja sen yhteydesséa tullaan arvi-
oimaan sainndsten yhdenmukaisuus ehdotetun genomilain kanssa.

2.1.4 Laakinnalliset laitteet

Ladkinnéllisista laitteista sdadetédadn 26.5.2021 sovellettavaksi tulleessa ladkinnallisista laitteista
annetussa Euroopan parlamentin ja neuvoston asetuksessa (EU) 2017/745 (jaljempénd medical
device- eli MD-asetus) sekd in vitro -diagnostiikkaan tarkoitetuista la&kinnallisista laitteista an-
netussa Euroopan parlamentin ja neuvoston asetuksessa (EU) 2017/746 (jaljempana 1VD-ase-
tus). IVD-asetusta sovelletaan vasta 26.5.2022 l&htien. Laakinnallisista laitteista annetussa
laissa ( 719/2021, ) saaddetdan MD- ja IVD-asetuksen kansalliseen taytantéonpanoon liittyvat
sdannokset silta osin kuin asetukset mahdollistavat ja edellyttavét kansallisia sadnndksia. MD-
ja IVD asetus kumoavat ja korvaavat kolme aikaisempaa laitedirektiivia eli niin sanotut MD-
AIMD ja IVD-direktiivit. Siirtymé&ajan voimassa on myos eréista EU-direktiiveissa séadetyista
laékinnallisista laitteista annettu laki (629/2010), aikaisemmalta nimikkeeltaén laki terveyden-
huollon laitteista ja tarvikkeista.
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Kansallisessa lainsd&ddénndssa ja 1VD-asetuksessa sédénnelldén sellaisista geenitesteistd, joita
voidaan pitad IVD-laitteena eli laitteena, jolla voidaan tutkia ihmisesté otettua ladketieteellista
naytettd kehon ulkopuolella diagnostisessa (kliinisessa) kéyttotarkoituksessa. 1V D-asetus séan-
telee aikaisempaa IVD-direktiivié ja kansallista lainsaadantoa tarkemmin geenitesteisté (geneet-
tisista analyyseistd). Terveydenhuollon geenitesteja pidetaan 1VD-laitteena, mutta asetus tas-
menta& saantelyé selkeammin koskemaan myos sellaisia geenitesteja, jotka esimerkiksi enna-
koivat alttiutta sairastua. Asetus madrittelee geenitestien riskiluokituksen aina vahintaén
toiseksi korkeimpaan C-luokkaan, miké& edellyttad niilt4 aina ulkopuolisen tarkastuslaitoksen eli
ilmoitetun laitoksen arviointia. Lisaksi niin sanottujen ladkehoidon ja diagnostiikan yhdistévien
laitteiden (kuten la&keaineiden vaikutuksia ennakoivien farmakogeneettisten testien) vaatimus-
tenmukaisuuden arvioinnin osaksi tulee myos ladkeviranomaisen kuuleminen.

Laakinnallisella laitteella tarkoitetaan MD-asetuksen 2 artiklan 1 kohdan mukaan instrumenttia,
laitteistoa, valinettd, ohjelmistoa, implanttia, reagenssia, materiaalia tai muuta tarviketta, jonka
valmistaja on tarkoittanut kéytettavaksi ihmisilld, joko yksindén tai yhdistelming, seuraaviin
ladketieteellisiin tarkoituksiin: sairauden diagnosointi, ehkdisy, ennakointi, ennusteen laatimi-
nen, tarkkailu, hoito tai lievitys, vamman tai toimintarajoitteen diagnosointi, tarkkailu, hoito,
lievitys tai kompensointi, anatomian taikka fysiologisen tai patologisen toiminnon tai tilan tut-
kiminen, korvaaminen tai muuntaminen, tietojen saaminen ihmiskehon ulkopuolella (in vitro)
suoritettavien tutkimusten avulla ihmiskehosta otetuista ndytteistd, mukaan lukien elinten, veren
ja kudosten luovutukset, ja jonka péaasiallista aiottua vaikutusta ihmiskehossa tai -kehoon ei
saavuteta farmakologisin, immunologisin tai metabolisin keinoin, mutta jonka toimintaa voi-
daan téllaisilla keinoilla edistéaé.

In vitro -diagnostiikkaan tarkoitetuilla 1agkinnallisill& laitteilla tarkoitetaan 1\VVD-asetuksen 2 ar-
tiklan 2 kohdan mukaan sellaista laékinnéllista laitetta, joka on esimerkiksi reagenssi, kalibraat-
tori, vertailumateriaali, diagnostiikkasarja, instrumentti, laite, laitteiston osa, ohjelmisto tai jar-
jestelma, jota kaytetaan joko yksin tai yhdessd muiden kanssa ja jonka valmistaja on tarkoittanut
kaytettavaksi ihmiskehon ulkopuolella (in vitro) suoritettavissa tutkimuksissa, joiden yksin-
omaisena tai paaasiallisena tarkoituksena on saada ihmiskehosta otettujen néytteiden, myos ve-
ren ja kudosten luovutusten, perusteella tietoa yhdest4 tai useammasta seuraavista: a) fysiologi-
sesta tai patologisesta toiminnosta tai tilasta, b) synnynnéisesté fyysisestd vammasta tai alylli-
sestd kehitysvammasta, ¢) alttiudesta sairaudelle tai taudille, d) turvallisuuden ja yhteensopi-
vuuden maarittdmiseksi mahdollisten vastaanottajien kannalta, e) hoitovasteen tai -reaktioiden
ennustamiseksi, f) hoitotoimenpiteiden maarittelemiseksi tai tarkkailemiseksi. Téllaisia ovat
esimerkiksi laitteet, jotka on tarkoitettu veriryhman tai kudostyypin madritykseen, syévan seu-
lontaan, diagnosointiin tai vaiheiden madrittelyyn tai ihmisen geenitestaukseen. Johdanto-osan
10 kappaleessa tdsmennetdén, etté kaikki testit, joilla saadaan tietoa alttiudesta sairaudelle tai
taudille, kuten geenitestit, ovat in vitro -diagnostiikkaan tarkoitettuja ladkinnallisia laitteita.

IVD-asetus jaottelee 1V D-laitteet riskiluokkiin, joita on nelja (A-D) ja joille on omat turvalli-
suus- ja suorituskykyvaatimukset. Geenitestit kuuluvat toiseksi korkeimpaan riskiluokkaan C ja
néytteenottoastiat alimman riskin luokkaan A. Kéaytanndssa kuluttajalle myytévét testit, jotka
lahetetdén kotiin, ovat ndytteenottoastioita, ja itse geenitesti tehdaén laboratoriossa. Geenitestit
eivét ole itse suoritettavia testeja asetuksen maaritelman mukaisesti. Itse suoritettavasta testista
saisi vastauksen heti. Téllainen olisi esimerkiksi raskaustesti.

MD-asetus ja IVD-asetus sddntelevat erityisesti ladkinnallisille laitteille ja talouden toimijoille
asetettavia vaatimuksia ja laitteiden valvontaan liittyvia seikkoja. Asetuksissa on vain eréitd
terveydenhuollon organisaatioihin kohdistuvia velvoitteita. Ne koskevat erityisesti laitteiden
jaljitettavyyttd, vaaratilanteiden raportointia, terveydenhuollon yksikén omaa laitevalmistusta
seka terveydenhuollon velvoitteita antaa tietoa asennetusta implantista. Asetukset eivat niiden

30



1 artiklojen nojalla vaikuta kansallisen lainsdddannén vaatimuksiin, jotka koskevat terveyspal-
velujen ja sairaanhoidon jarjestamista, tarjoamista tai rahoittamista, kuten vaatimukseen, etta
tiettyja laitteita voi toimittaa ainoastaan laakarin maarayksen perusteella, vaatimukseen, etta
vain tietyt terveydenhuollon ammattihenkilét tai terveydenhuollon toimintayksikot saavat luo-
vuttaa kayttoon tai kayttaa tiettyja laitteita tai ettd laitteiden kaytto edellyttaa erityista ammatil-
lista neuvontaa.

IVD-asetuksen 4 artiklassa on sadnnokset geenitesteistd, jotka tehd&d&n Euroopan parlamentin
ja neuvoston direktiivin 2011/24/EU (direktiivi potilaiden oikeuksien soveltamisesta rajatylit-
tavassa terveydenhuollossa, jaljempana potilasdirektiivi) 3 artiklan a alakohdassa maéritellyn
terveydenhuollon yhteydessa ja ladketieteellisiin tarkoituksiin diagnoosia, hoidon parantamista,
ennustavaa tai syntymaé edeltavaa testausta varten. Terveydenhuollolla tarkoitetaan potilasdi-
rektiivin mukaan terveydenhuollon ammattihenkilon potilaalle antamia terveyspalveluita poti-
laan terveydentilan arvioimiseksi, yllapitdmiseksi tai palauttamiseksi, mukaan lukien laékkei-
den ja ladkinnallisten laitteiden madraaminen, toimittaminen ja tarjoaminen. 1VD-asetuksen 4
artiklan 1 kohdan mukaan jasenvaltioiden on varmistettava téallaisessa tilanteessa, etté testatta-
valle henkildlle tai tarvittaessa hanen laillisesti nimetylle edustajalleen annetaan merkitykselli-
set tiedot geenitestin luonteesta, merkityksesta ja seurauksista asianmukaisesti.

Artiklan 2 kohdan mukaan jasenvaltioiden on ndiden velvoitteiden yhteydessa erityisesti var-
mistettava, ettd on mahdollista saada asianmukaista neuvontaa, jos kaytetadn geenitesteja, joista
saadaan tietoa geneettisesta alttiudesta sairauksille ja/tai taudeille, joita pidetaan yleisesti mah-
dottomina hoitaa nykyisen tieteen ja teknologian valossa. Tama ei koske tilannetta, jossa sellai-
sen sairauden ja/tai taudin diagnoosi, joka testattavalla henkil6lla tiedetaan jo olevan, vahviste-
taan geenitestill3 tai jos kdytetdan ladkehoidon ja diagnostiikan yhdistévaa laitetta. Jasenvaltiot
voivat kuitenkin hyvéksya tai sailyttada kansallisia toimenpiteitd, joilla potilaat saavat parempaa
suojelua, jotka ovat yksityiskohtaisempia tai jotka koskevat tietoon perustuvaa suostumusta.

Kyseisen 4 artiklan sisaltdma neuvontavelvoite on vielda merkitykseltddn avoin, mutta sen voi-
daan tulkita koskevan terveydenhuollon ammattihenkilon potilaalle maaradmaa geenitestia. Ja-
senvaltion tulee varmistaa, etta potilaalle annetaan merkitykselliset tiedot geenitestista ja 10y-
doksen sattuessa neuvontaa, ellei sairaudesta tai taudista ollut jo tietoa. Velvoite koskee sana-
muodon mukaisesti vain terveydenhuollon yhteydessa ja ladketieteellisiin tarkoituksiin tehtavaa
geenitestia, myos sellaisessa tilanteessa, jossa potilas pyytaa geenitestia aloitteellisesti tervey-
denhuollon ammattihenkil6lta. Velvoite ei luultavasti koskisi tilannetta, jossa geenitestin val-
mistaja ja kuluttaja ovat suorassa yhteydessa ilman terveydenhuollon toimeksiantoa.

2.2 Kansainvélinen kehitys
2.2.1 Euroopan neuvosto
Bioladketiedesopimus

Suomi allekirjoitti Euroopan neuvoston yleissopimuksen ihmisoikeuksien ja ihmisarvon suo-
jaamiseksi biologian ja laaketieteen alalla (SopS 23-24/2010, jaljempana biolaaketiedesopimus)
vuonna 1997 (CETS No. 164). Sopimus ratifioitiin vuonna 1999 ja sen maaraykset tulivat Suo-
messa sellaisinaan lakina voimaan 1.3.2010. Yleissopimus on ainoa bioladketieteen alalla tdhdn
mennessa tehty oikeudellisesti sitova kansainvélinen asiakirja. Bioladketiedesopimus on Euroo-
pan ihmisoikeussopimusta biol&éketieteen alalla tdydentévé ja tdsmentdva puiteyleissopimus,
Jjohon siséltyy varsinainen teksti yleisine periaatteineen seké erityiskysymyksia koskevia lisé-
poytakirjoja. Lisdpoytékirjat tdydentdvat ja tdsmentavat bioldéketiedesopimusta ja niita sovel-
letaan yhdessé yleissopimuksen kanssa yhtena oikeudellisena instrumenttina.
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Euroopan neuvoston jdsenmaista vain runsas puolet on ratifioinut biolddketiedesopimuksen.
Tast4 huolimatta Euroopan ihmisoikeustuomioistuin voi ratkaisuissaan viitata Euroopan ihmis-
oikeussopimuksen tueksi myds biolééketiedesopimukseen sellaistenkin valtioiden kohdalla,
jotka eivét ole biolaaketiedesopimusta ratifioineet. On my6s huomattava, ettd biolédéketiede-
sopimuksesta on ammennettu siséltdd Euroopan unionin perusoikeuskirjaan, ja tata kautta sopi-
muksen séantely on valillisesti saanut Euroopassa huomattavaa merkitysta.

Bioladketiedesopimus sallii dynaamisen, ajanmukaisen tulkinnan, ja ratifioinnin helpotta-
miseksi valtioille on haluttu jattad mahdollisimman laaja harkintamarginaali sen soveltamisessa.
Tasta huolimatta sopimuksen tulkinta ei ole ollut ongelmatonta tieteen ja yhteiskunnan kehitty-
essd, ja esimerkiksi alkiotutkimusta koskeva artikla 18 on osoittautunut ladketiedetta rajoitta-
vaksi. Periaatteessa onkin mahdollista, ettd valtiot, jotka eivét ole sopimusosapuolina, voivat
edetd nopeammin ja pidemmélle tieteen kehityksen mukana. Toisaalta sopimusta on myds ar-
vosteltu sen liiallisesta sallivuudesta sen hyvaksyessa tietyin edellytyksin esimerkiksi tutkimuk-
sen, jonka kohteena on suostumuksen antamiseen kykenematdn henkild. Muun muassa Saksa
ei tasta syysté ole sopimuksessa mukana.

Biol&aketiedesopimuksen ja sen lisdpoytékirjojen keskeinen soveltamisala rajautuu terveyden-
huollon piirissa tehtdviin terveydenhoidollisiin toimenpiteisiin ja la&ketieteelliseen tutkimuk-
seen. Yleissopimus ja lisdpoytékirjat asettavat sopimusvaltioille vahimmadisvelvoitteet, mutta
valtiot voivat soveltaa my6s laajempaa suojaa kansallisella tasolla. Suomen lainsédadéanté oli
sopimuksen voimaantullessa padosin sopusoinnussa sopimuksen saanndsten kanssa. Yleissopi-
muksen voimaansaattaminen edellytti vain perimén ja vammaisuuden lisaamista rikoslakiin syr-
jintéperusteiksi. Bioldaketiedesopimuksen 11 artiklassa kielletddn kaikenlainen syrjinta peri-
man perusteella ja vastaava saannos sisaltyy Suomen rikoslain 11 luvun 11 8:8an.

Yleissopimukseen sisaltyy joitakin maarayksid, joista Suomessa ei ole erikseen kansallisesti
séadetty ja jotka tulevat suoraan sovellettaviksi erillislainsaddannon puuttuessa. Esimerkiksi en-
nustavia geenitesteja saa yleissopimuksen perusteella tehdé vain terveydellistd tarkoitusta tai
terveyteen liittyvaa tieteellista tutkimusta varten. Sosiaali- ja terveysvaliokunta totesi jo vuonna
2009 biolaéketiedesopimuksen voimaansaattamista koskevassa mietinngssaan (StvVM 25/2009
vp), ettd yleissopimusta tasmentdvaa kansallista lainsaadantda on tarvittaessa lisattava.

Biolaaketiedesopimuksen sdédnnokset eivat kaikilta osin ole kattavia suhteessa geneettisiin tut-
kimuksiin, biolaaketieteelliseen tutkimukseen ja ihmisperaisten naytteiden sailyttamiseen tule-
via tutkimustarkoituksia varten. Sen vuoksi sopimuksen artikloja on myéhemmin taydennetty
antamalla tutkimusta koskeva lisépoytakirja (CETS No. 195), geenitesteja koskeva lisapoyta-
kirja (CETS No. 203) seké ihmisperaisten biologisten ndytteiden séilyttdmisté tulevia tutkimus-
tarkoituksia varten koskeva suositus CM/Rec(2016)6.

Biolaaketiedesopimuksen 1 artiklassa maarataan sopimuksen tarkoituksesta ja padmaéarasta. Ar-
tiklan mukaan yleissopimuksen sopimuspuolet suojelevat kaikkien ihmisarvoa ja identiteettia
ja takaavat ketdan syrjiméttd, ettd jokaisen koskemattomuutta ja muita oikeuksia ja perusva-
pauksia kunnioitetaan biologian ja l&&ketieteen sovellusten alalla. Biold&ketiedesopimuksen
keskeiset velvoitteet koskevat terveydenhuoltopalveluiden ja niiden ammatillisuuden turvaa-
mista, henkildn suostumusta ladketieteellisiin toimenpiteisiin, yksityiselaman suojaa ja tiedon-
saantioikeutta terveyttd koskevista tiedoista, yksilon perimaan liittyvid kysymyksia, yksilon
suojaa bioladketieteellisissé tutkimuksissa sekd ihmisen elinten ja kudosten irrottamista elinsiir-
toa varten (biol&aketiedesopimuksen voimaansaattamista koskeva HE 216/2008 vp). Y leissopi-
muksen soveltamisala on rajattu ihmista tutkivaan bioladketieteeseen ja kattaa kaikki yksiloéd
koskevat bioladketieteen soveltamisalat mukaan lukien sairauksien ennaltaehkaisyn, diagnoosit,
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hoidon ja tutkimuksen. Biold&ketiedesopimuksessa, sen selitysmuistiossa tai sopimuksen voi-
maansaattamista koskevissa lainvalmisteluasiakirjoissa ei oteta kantaa siihen, onko sopimusta
tarkoitus soveltaa my®os silloin, kun toimenpide tehdaédn ilman ladketieteellista perustetta (esi-
merkiksi uskonnolliset tai kuluttajille suunnattujen geenitestien osalta uteliaisuuteen liittyvat
syyt) ja mahdollisesti varsinaisen terveydenhuoltojarjestelman ulkopuolella. Korkein oikeus on
ratkaisussa KK0:2016:24 katsonut, ettd biolaéketieteen sovelluksia silméll& pitden séddetyn so-
pimuksen madrayksié ei voida suoraan soveltaa, kun arvioidaan muista kuin ladketieteellisista
tai terveydenhoidollisista syistd tehtdvien toimenpiteiden oikeutusta. Korkeimman oikeuden
mukaan sopimuksesta ilmenevat yleiset periaatteet voivat kuitenkin tulla huomioon otetuiksi ei-
laéketieteellisten toimenpiteiden oikeutusta arvioitaessa.

Bioladketiedesopimuksen ja sen lisapoytékirjojen kantavana periaatteena on, ettd ihmisten etu-
jen on aina oltava yhteiskunnan ja tieteen etujen edelld. TAma tarkoittaa muun muassa sita, etta
tulkintatilanteessa yksilon etu menee yhteiskunnan ja tutkimuksen edun edelle. Tdma on tutki-
muslakia koskevan muutosesityksen (HE 184/2014 vp, s. 14) mukaan koko sopimuksen ja eten-
kin sen tieteellista tutkimusta koskevaan 5 lukuun sisaltyvien maaraysten tarkein tulkintaohje.
Sen vuoksi biolaaketiedesopimuksen 5 artiklassa painotetaan suostumusta potilaan hoidon edel-
Iytyksend. Kun kyseessa on potilaan tutkimukseen osallistuminen, suostumuksen on oltava ni-
menomainen ja tietoinen. IThmisten etujen ensisijaisuutta turvataan myos 26 artiklalla, jonka
mukaan sopimuksen sisaltdmien oikeuksien kédytolle ja oikeusturvaa koskeville maarayksille ei
saa asettaa muita kuin sellaisia rajoituksia, joista on saddetty laissa ja jotka ovat valttamattomia
demokraattisessa yhteiskunnassa yleisen turvallisuuden vuoksi, rikollisuuden estamiseksi, ylei-
sen terveyden suojaamiseksi tai muiden henkildiden oikeuksien ja vapauksien turvaamiseksi.
Yleissopimuksessa kielletddn nimenomaisesti rajoittamasta tiettyja, esimerkiksi 16 artiklan
madrayksia tutkimuksen kohteena olevan henkilén suojelusta.

Sopimuksen 5 ja 16 artiklojen mukaan terveyteen kohdistuva hoidollinen tai tutkimuksellinen
toimenpide (interventio) voidaan suorittaa vain, jos kyseinen henkild on antanut suostumuk-
sensa vapaasta tahdostaan ja tietoisena kaikista asiaan vaikuttavista seikoista. Sopimuksen 6
artiklan 1 kappaleen mukaan, jos henkil6 ei voi antaa suostumustaan, toimenpide voidaan suo-
rittaa vain, jos siitd on hanelle vélitonta hyotya. Valittémén hyddyn kasitettd ei ole méaritelty
artiklassa tai sen selitysmuistiossa. Korkein oikeus on ratkaisussa KKO:2016:24 katsonut, ett&
koska 6 artikla ei rajaa valitonta hydtya nimenomaisesti terveydelliseen hyétyyn (toisin kuin
artikla 17), voisi se merkita myos muuta kuin terveydellista hyotyd, kuten esimerkiksi kulttuu-
rista tai sosiaalista hyotyd. Saman artiklan 2 kappaleen mukaan, jos alaikainen ei lain mukaan
VoI antaa suostumustaan toimenpiteeseen, voidaan toimenpide suorittaa vain hanen laillisen
edustajansa tai laissa méaratyn viranomaisen, henkildn tai muun tahon luvalla. Bioladketiede-
sopimuksen voimaansaattamista koskevassa hallituksen esityksessé on katsottu yleissopimuk-
sen 6 artiklan 2 kohdan vastaavan potilaslain 7 §:n maarayksia (HE 216/2008 vp).

Sopimuksen 10 artiklassa vahvistetaan jokaisen oikeus yksityiselamansd kunnioitukseen ter-
veyttd koskevien tietojen osalta. Artiklassa vahvistetaan seké potilaan yksityisyyden suoja, etté
mahdollisuus saada tietoonsa omasta terveydentilastaan kerétyt tiedot. Artikla pohjautuu Eu-
roopan neuvoston ihmisoikeussopimuksen 8 artiklaan sek& laajemmin Euroopan neuvoston
henkildtietojen automaattista késittelya koskevaan yleissopimukseen (ETS No. 108). Jokaisella
on 10 artiklan mukaisesti oikeus saada tietoonsa terveydentilastaan keratyt tiedot. Jos henkil®
ei kuitenkaan halua ndita tietoja, hanen toivomuksensa tulee ottaa huomioon. Artiklassa tarkoi-
tettujen oikeuksien kayttoa voidaan poikkeustapauksessa rajoittaa lailla, jos se on potilaan edun
mukaista.
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Sopimuksen 5 artiklassa tarkoitettu suostumusta koskeva vaatimus on sidottu intervention het-
keen ja koskee intervention hetkell& tiedossa olevia néytteitd ja ndytteistd syntyvan datan kéyt-
totarkoituksia. Siten jos intervention hetkell& on tiedossa, etta nédyte tai genomitieto taikka mo-
lemmat tallennetaan jatkokéyttoa varten, tulisi henkildlle antaa sitd koskeva informaatio. Suos-
tumuksen antamiseen vaikuttaa keskeisesti myos se, voidaanko henkil6tietoja kasitell& suostu-
muksen peruuttamisen jalkeen. Hoitotarkoituksessa suostumus voi olla suullinen, kirjallinen tai
oletettu. Suostumus on dokumentoitava, jos intervention tarkoituksena on tuottaa genomitietoa
sairauden ennustamiseksi tai tietyn geenin kantajuuden tai alttiuden tutkimiseksi. Tutkimuksen
osalta yleissopimuksen 16 artikla edellyttad nimenomaista, yksiloitya ja dokumentoitua suostu-
musta, joka annetaan tiettyd nimenomaista interventiota varten tutkimustarkoituksessa.

Biol&aketiedesopimuksen 21 artiklan mukaan ihmisruumista ja sen osia ei saa sellaisenaan kayt-
taa taloudellisen hyodyn tavoittelemiseksi. Vastaava taloudellisen hyddyn kielto on kirjattu
muun muassa elimid koskevaan yleissopimuksen lisdpoytékirjan (ETS 186) 21 artiklaan seka
Euroopan unionin perusoikeuskirjan 3 artiklan 2 kohdan ¢ -alakohtaan koskien jalkimmaéisessa
laéketieteen ja biologian alaa kokonaisuudessaan. Taloudellisen hyddyn kieltdmisen tavoitteena
on edistaa altruistiseen luovuttamiseen perustuvaa solidaarisuutta ja yhtenaisyytta yhteiskun-
nassa. Kielto ei estd perimésta korvausta teknisista toimenpiteistd, kuten ndyteaineiston testaa-
misesta, puhdistamisesta, sailyttdmisesta tai jalostamisesta.

Yleissopimuksen 22 artikla sallii intervention yhteydessa irrotetun biologisen materiaalin sai-
Iyttamisen ja kéyttdmisen muuhun kayttotarkoitukseen kuin siihen, mihin se alun perin irrotet-
tiin (muuttunut kayttotarkoitus). Kayttotarkoituksen muutoksen yhteydessa on huomionarvoista
biola&ketiedesopimuksen selitysmuistion 22 artiklaa (ihmiskehon irrotetun osan kaytto) késit-
televé kohta 137. Sen mukaan yksityisyydensuojan turvaamiseen laheisesti liittyvat tiedonanto-
ja suostumusmenettelyt voivat vaihdella olosuhteiden mukaan, eikd mitddn systemaattista edel-
Iytystd nimenomaiselle suostumukselle ole. Artikla on tehty tarkoituksella joustavaksi. Selitys-
muistiossa todetaan, ettd joskus voi olla mahdotonta tai erittdin vaikeaa 10ytaa asianosainen
henkild suostumuksen pyytamista varten. Joissain tapauksissa on riittavaa, ettei potilas tai hanen
edustajansa, jota on asianmukaisesti informoitu (esimerkiksi sairaalassa jaettavilla esitteilld)
kiella kdyttdad. Nimenomainen suostumus on muistion mukaan kuitenkin edellytyksend tiedon-
keruulle silloin, kun kyseessé on tunnisteellinen ndyte. (Explanatory Report to the Convention
for the protection of Human Rights and Dignity of the Human Being with regard to the Appli-
cation of Biology and Medicine, kohta 137). Todettakoon kuitenkin, ettd EU:n tietosuoja-ase-
tuksessa, joka saatad ylikansallisesti henkilOtietojen kaytostd, suostumus on vain yksi mahdol-
linen kasittelyperuste arkaluonteisille henkildtiedoille. Tietosuoja-asetuksen asema suhteessa
biola&ketiedesopimuksen suostumusvaatimukseen maérittyy muun muassa EU:n perusoikeus-
kirjan 3 ja 8 artiklojen mukaisesti.

Ladketieteellista tutkimusta koskeva bioléddketiedesopimuksen lisapdytakirja

Tutkimusta koskevan lisapoytéakirjan tausta-asiakirjoissa on tarkemmin maaritelty potilaan in-
novatiivisen Kkliinisen hoidon ja ladketieteellisen tutkimuksen ero. Sen mukaan kliinisessa hoi-
dossa on kysymys aina yksittdisen potilaan hoidosta riippumatta siitd, syntyyko hoidon tulok-
sena myos laajemmin hyoddynnettavissa olevaa tietoa. Sen sijaan potilaaseen kohdistuvassa laa-
ketieteellisessa tutkimuksessa ensisijaisena tarkoituksena on saada yleisempad, kaikkia potilaita
hyodyntavaa tietoa, josta yksittainen potilas voi mahdollisesti hyotya tai olla hyotymétta.

Lis&poytakirjan mukaan tutkittavalle annettavan informaation tulee kattaa tutkimuksen tarkoi-

tus, tutkimussuunnitelman ja tutkimushankkeeseen osallistumisen mahdolliset riskit ja hyddyt
sekd eettisen arvioinnin tulos. Mahdollisiin riskeihin nyt kyseessa olevan lakiehdotuksen sovel-
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tamisalalla kuuluisi muun muassa genomitietojen ennakoitu ja ennakoimaton jatkokayttd. En-
nen suostumuksen antamista tutkittavaa on informoitava hankkeeseen soveltuvin osin yksityis-
kohtaisesti lisapdytakirjassa mainituista asioista.

Tutkittavalle taytyy selvittdéd ne toimenpiteet, mihin on ryhdytty hanen yksityisyyden suojansa
takaamiseksi ja sen turvaamiseksi, ettd hanen henkil6tietonsa pysyvét salassa. Tallainen tieto
voisi olla esimerkiksi se, miten henkilGtietoja sailytetddn ja minkalaisin tietoturvatoimenpitein,
vaikka annettavaa tietoa ei ole t&ssé tarkoitetulla tasolla méériteltyk&an lisapoytakirjassa. Naméa
ovat kuitenkin selkedsti henkil6tietojen turvaamiseen liittyvia seikkoja. Tutkittavalle on myos
kerrottava, miten hanelle taataan paasy hankkeen tuloksista syntyviin, tutkittavalle merkityksel-
lisiin tietoihin.

Tutkittavan informointivelvollisuus kattaa my6s kaiken tutkimuksesta syntyvén datan uudel-
leenhy6dyntamistavat. Lisdpoytakirjan mukaan tutkittavalle on kerrottava tutkimustulosten, da-
tan tai biologisen materiaalin suunnitelluista edelleen hyédyntdmismahdollisuuksista. Tiedotta-
misen yhteydessé on erikseen selvitettava, onko tarkoituksena hyddyntééa tuloksia, dataa tai bio-
logista materiaalia kaupallisesti. Talla viitataan muun muassa hankkeen tutkimustuloksiin tai
datan hyddyntdmiseen liittyviin immateriaalioikeuspohjaisiin omistusoikeusjéarjestelyihin,
joista tutkittavaa on informoitava, ja johon on saatava hanen suostumuksensa. Lisapoytékirjan
vaatimus siitg, ettd tutkittavalle on kerrottava tutkimushankkeen rahoitus, liittyy myos osaltaan
tutkimustulosten omistajuuteen, julkaisuun ja jatkohyddyntamissuunnitelmiin.

Tutkittavalle on my6s kerrottava lain takaamista oikeuksista ja suojatoimenpiteista heidan oi-
keuksiensa turvaamiseksi. Taman taytyy sisaltaa erityisesti selvitys siitd, ettd tutkittavalla on
oikeus olla antamatta suostumusta geneettiseen tutkimukseen tai perua suostumus, milloin ta-
hansa ilman, ettd h&n joutuu minkaan syrjivén toimenpiteen kohteeksi erityisesti koskien hénen
oikeuttaan terveydenhoitoon. Toisin sanottuna tutkittavan suostumuksella tai sen perumisella ei
saa olla vaikutusta h&dnen saamansa hoidon tasoon.

Lisapoytakirjassa todetaan, ettd sellaisten biologisten materiaalien tutkimuskaytto, jotka on en-
nen tutkimushanketta irrotettu kliinisen intervention yhteydessd, ei periaatteessa kuulu lisdpdy-
tékirjan alaisuuteen. Jos tasta huolimatta on tarkoituksena myéhemmin hyddyntéa kliinisen in-
tervention yhteydessé irrotettuja biologisia materiaaleja tai tassa yhteydessa saatuja henkil6tie-
toja, on lisdpOytékirjan tausta-asiakirjan mukaan hyvan kaytannén mukaista, etta tallaiseen, klii-
nisen intervention yli menevéaan hyddyntdmiseen hankitaan erityinen suostumus.

Biol&aketiedesopimus seka sen tutkimusta koskeva lisapoytakirjasisaltavat erityistd saantelya
lapsiin kohdistuvan biol&aketieteellisen tutkimuksen osalta. Sopimus ja lisapoytakirja tunnista-
vat kollektiivisen tarpeen kehittaa lapsille tutkittuun nayttdén perustuvia hoitoja ja ladkkeita,
mutta rajoittavat lasten osallistumista sellaisiin tutkimuksiin, joista ei ole heille valitonta hyotya.
Tutkimukset, joista ei ole tutkimukseen osallistuvalle lapselle valitonta hyotyd, voidaan poik-
keuksellisesti katsoa hyvaksyttaviksi, mikali niiden tuloksista voi olla hy6tyd muille saman ikéi-
sille tai samasta sairaudesta karsiville lapsille, ja tutkimuksesta aiheutuu vain vahainen riski tai
rasitus. Siten esimerkiksi lapsen osallistuminen tutkimuksen kontrolliryhmaén tai perustutki-
mukseen edellyttdisi tutkimuskohtaista arviointia intervention asteesta seka lapsen mielipiteen
huomioimisesta.

Mikali tutkimuksen aikana syntyy tutkittavan nykyisen tai tulevan terveyden tai eldménlaadun
kannalta merkittavaa tietoa, on taté tietoa bioladketiedesopimuksen 27 artiklan (ns. duty of care)
nojalla tarjottava tutkittavalle terveydenhuollon tai terveysneuvonnan piirissa. Tutkittavan oi-
keutta olla tietdmatta esimerkiksi perimééansa koskevaa tietoa on kunnioitettava.
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Biol&aketiedesopimus ja tutkimusta koskeva lisapoytakirja antavat vain rajoitettua suojaa alki-
oille ja sikidille. Biol&&ketiedesopimus kielt&a alkioiden tuottamisen puhtaasti tutkimustarkoi-
tuksia varten ja edellyttda riittavan suojan antamista tutkimusalkioille.

Suomi ei ole allekirjoittanut tutkimusta koskevaa biola&ketiedesopimuksen lisapoytakirjaa.
Geenitestausta koskeva bioladketiedesopimuksen lisapdytakirja

Geenitesteja koskeva biolaaketiedesopimuksen neljés lisdpdytakirja hyvaksyttiin 7 toukokuuta
2008 ja se tuli kansainvalisesti voimaan heindkuussa 2018. Suomi, Norja ja Islanti ovat ainoat
pohjoismaat, jotka ovat allekirjoittaneet lisdpoytéakirjan. Suomi allekirjoitti lisapdytakirjan 27
marraskuuta 2008, mutta ei ole toistaiseksi ratifioinut sitd. Suomen lainsdadantt on padsaantoi-
sesti sopusoinnussa lisdpoytékirjassa asetettujen velvoitteiden kanssa, joskaan erityisia geeneja
tai eri tekniikoita koskevia sd&nnoksid ei ole esimerkiksi terveydenhuollon tai 1aaketieteellistd
tutkimusta koskevassa lainsdadanndssa. Esimerkiksi lisdpoytakirjan 6 artiklassa edellytetysté
kliinisestd hyodysta (“Clinical utility of a genetic test shall be an essential criterion for deciding
to offer this test to a person or a group of persons.”) seké 9 artiklan mukaisesta suostumuksesta
(“A genetic test may only be carried out after the person concerned has given free and informed
consent to it.””) on yleiselld tasolla s&&detty potilaslain 3 8:ssd (Oikeus hyvéan terveyden- ja
sairaanhoitoon ja siihen liittyvaan kohteluun) ja 6 §:ssid (”Potilasta on hoidettava yhteisymmar-
ryksessd hianen kanssaan.”). Lisapoytikirjan allekirjoittaminen on jo itsessdén viitannut siihen,
ettd kansallinen lainsdadantd on lahtdkohtaisesti katsottu lisapdytakirjan maardyksid vastaa-
vaksi.

Geenitesteja koskevan lisapoytakirjan tarkoittamana geenitestind pidetdan 2 artiklan mukaan
terveydellistd tarkoitusta varten tehtya geenitestid, jonka yhteydessa analysoidaan ihmisperéista
biologista materiaalia tarkoituksena tunnistaa syntyneen tai kuolleen henkilon periytyvia tai var-
haisessa prenataalisessa kehitysvaiheessa ennen syntyméaa hankittuja geneettisia piirteitd. Siten
esimerkiksi terveyden- ja sairaanhoidon yhteydessa suoritettavissa geneettisissa tutkimuksissa
olisi noudatettava lisapoytakirjan sadnnoksid. Oleellista tdssa madritelméssé on, etta geenitesti
tehd&an ihmisesta irrotetusta biologisesta materiaalista, jolloin geenitestissd on soveltuvin osin
kyse henkiléon kohdistuvasta interventiosta ja sitd kautta syntyvan geneettisen tiedon analyy-
sistd. Lisapoytékirjan soveltamisala kattaa my®s alun perin muuta tarkoitusta varten irrotetun
biologisen materiaalin analyysin. Soveltamisalan ulkopuolelle jaavét alkiolle ja sikidlle tehtavat
analyysit. Lisdpoytéakirjan soveltamisalan ulkopuolelle jadvat lisaksi tutkimustarkoituksessa
tehtavat geenitestit, paitsi kun kyseessa on ennustavat geenitestit terveyttd koskevassa tutkimuk-
sessa, jolloin edellytetddn perinndllisyysneuvonnan antamista. Ennustavat geenitestit ovat erit-
téin suuri osa nykypdivan tieteellistd tutkimusta, joten perinnéllisyysneuvontaa koskevan vaa-
timuksen voisi lahtékohtaisesti arvioida soveltuvan tutkimustarkoituksiin. Biolaaketiedesopi-
muksen tutkimusta koskevassa lisapoytakirjassa on tarkemmat sdédnnokset tutkimuksessa nou-
datettavista periaatteista. Niiden mukaan, jos tutkimuksessa havaitaan tutkittavan kannalta klii-
nisesti merkittdvaa tietoa, tulisi hanelle tarjota neuvontaa terveydenhuollon toimintaymparis-
tossd. Euroopan neuvoston kantaa séilytyksessa olevien naytteiden tulevaan tutkimukseen so-
vellettavista periaatteista on puolestaan tasmennetty erikseen suosituksessa CM/Rec(2016)6.

Lisapoytékirja kattaa kaikki diagnostiset ja ennustavat seké kantajuutta osoittavat geenitestit, ja
lisdksi farmakogeneettiset geenitestit, joita tehdaan terveydellisia tarkoituksia varten. Tervey-
dellistd hyotyd syntyy geenitestin kautta, jos siitd saatavan tiedon avulla on mahdollista ehkdista
sairastumista tai vahentaa sen riskia muuttamalla esimerkiksi elintapoja. Soveltamisalaan kuu-
luvat myds esimerkiksi geneettisen seulontachjelman puitteissa tehdyt testit. My6s kuluttajille
suunnatut geenitestit sisaltyvat lisapoytakirjan soveltamisalaan siltd osin kuin ne liittyvét ihmi-
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sen terveyteen ja niiden tarkoitus on tunnistaa geneettisia piirteita edell& kuvatulla tavalla. Li-
sapoytékirjaa ei sovelleta geenitesteihin, joita tehddén yksilon tunnistamista varten esimerkiksi
oikeuslaaketieteellisté tarkoitusta varten taikka vakuutustoimintaan tai tyéhon liittyviin tarkoi-
tuksiin. Lisdpdytakirjan selitysraportissa todetaan, etta elaman aikana hankittujen ja tiettyihin
soluihin rajoittuvien geneettisten ominaisuuksien tutkiminen ei kuulu lisapéytakirjan sovelta-
misalaan.

Lisapoytékirjan mukaan jokaisella on oikeus yksityisyyden suojaan ja erityisesti geneettisen
testin avulla hankittujen henkil6tietojen suojaan. Jokaisella on myds oikeus saada kaikki ter-
veyttddn koskeva tieto, mikd on keratty geenitestin avulla. Mikéli henkil6 ei halua tata tietoa,
hénen toivettaan on 16 artiklan mukaan kunnioitettava. Jos geenitestin perusteella ilmenee tie-
toja, joista testatun henkilon perheelle olisi hy6ty4, 18 artikla edellyttad hanen informoimistaan
asiasta.

Geenitestin on aina perustuttava vapaasti annettuun, tietoon pohjautuvaan suostumukseen.
Suostumus on dokumentoitava, jos intervention tarkoituksena on tuottaa genomitietoa sairau-
den ennustamiseksi tai tietyn geenin kantajuuden tai alttiuden tutkimiseksi. Tutkimuksen osalta
edellytet&an kirjallista suostumusta.

Biold&ketiedesopimus ja sen geenitestausta koskevan lisdpoytakirjan 8 artikla mahdollistavat
ennustavien geenitestien tekemisen vain terveydenhoidollisissa tai tutkimuksellisissa tarkoituk-
sissa ja edellyttavat asianmukaisen perinnéllisyysneuvonnan antamista. Perinnéllisyysneuvonta
olisi lisapdytakirjan selitysmuistion kohdan 81 mukaan ymmarrettava laajasti kattaen kaiken
kommunikaation, joka mahdollistaa henkildiden geenitestejé koskevan paéatoksenteon eika sel-
laisenaan edellyta perinndllisyysléaketieteen erikoisosaamista.

Lisapoytékirja edellyttaa, etta geenitesti tehdaan lahtdkohtaisesti henkilékohtaisen ladketieteel-
lisen valvonnan alaisuudessa. Tasta voidaan poiketa, jos geenitestin merkitys joko yksilon tai
hénen perheenjéasentensa terveyden tai lisdantymista koskevien valintojen suhteen on véahéinen.
Mahdollisuus puhelinkeskusteluun ei tayta lisdpoytakirjan edellytyksia. Termind ladketieteelli-
nen valvonta on epdméaréinen ja sen on kéytdnnossa katsottu viittaavan siihen, ettd laéketie-
teelliset, terveyteen liittyvét geneettiset tutkimukset tulee aina suorittaa ladkarin valvonnan alai-
suudessa ja potilaan suostumuksella. Talla poissuljetaan mahdollisuus siihen, ettd esimerkiksi
kuluttajamarkkinoilla suoritettaisiin laéketieteellisia geenitesteja ilman laillistetun laakarin val-
vontaa.

Geenitesti voidaan tehda myods hyddyntéen aikaisemmin irrotettua biologista materiaalia silloin,
kun ei ole mahdollista kohtuullisesti saada yhteytta henkil66n tapauksessa, jossa geenitesti teh-
taisiin hanen perheenjasentensa hyvéksi. Tassa tapauksessa laki voi sallia suhteellisuusperiaat-
teen mukaisesti geenitestin suorittamisen edellytykselld, ettd odotettavissa olevaa hyoétya ei voi
muuten saavuttaa eika testin tekemista voi lykata. On kuitenkin lisapoytakirjan 14 artiklaa vas-
taavasti otettava huomioon mahdollisuus, ettd alkuperéisen biologisen materiaalin luovuttanut
henkil® on vastustanut biologisen materiaalin kayttoa tallaisen testin tekemiseen.

Alaikéisten osalta lisdpdytakirjan 10 artikla edellyttad, ettd geenitestista on oltava testattavalle
valitonta hyotya. Lasten testaamisesta tulisi pidattya siihen asti, kunnes heilld on lainmukainen
kyky antaa suostumuksensa, ellei viivyttelemisestd ole negatiivista vaikutusta lapsen tervey-
delle tai hyvinvoinnille esimerkiksi, jos testi mahdollistaisi ennaltaehkaisevien tai hoidollisten
toimenpiteiden oikea-aikaisen aloittamisen. Hyvinvoinnin késitteell4 viitataan seka lapsen fyy-
siseen etté psyykkiseen hyvinvointiin.
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Potilaslain 6 8:n 2 — 3 momenttien ja 7 §:n edellytykset ovat lisapoytékirjan vaatimuksia val-
jemmét ja asettavat alaikdisen henkilokohtaisen edun hoidon ldhtokohdaksi. Liséksi laki edel-
Iyttad potilaan mielipiteen selvittdmista silloin, kun se on hanen ik&ansé ja kehitystasoonsa nah-
den mahdollista. Euroopan neuvoston bioetiikkakomitean tilaamassa tutkimuksessa on todettu,
ettd suostumuksen painottaminen geenitestausta koskevassa lisapdytakirjassa ei riittavasti huo-
mioi alaik&isten ian ja kehitystason mukaista kykya harkita testiin osallistumista ja ett4d menet-
telytapoja olisi kehitettdva muun ohella lapsen oman mielipiteen selvittdmiseksi (Ton Liefaard,
Aart Hendriks & Daniella Zlotnik. From Law to Practice: Towards a roadmap to strengthen
children’s rights in the era of biomedicine. Leiden, 30 June 2017).

Geenitestausta koskeva poytékirja siséltaa lisaksi geneettisia palveluja eli geenitesteja, labora-
torioita ja palveluntuottajia koskevia laatuvaatimuksia. Geenitestien tulee tayttaa yleisesti hy-
vaksytyt tieteellistd ja Kliinista patevyytta osoittavat vaatimukset. Liséksi laboratorioilta edelly-
tetddn laatustandardien omaksumista. Laboratorioihin on kohdistettava séannonmukaista val-
vontaa. Geneettisid palveluja tarjoavilla henkildilla on oltava asianmukainen péatevyys ase-
maansa liittyvan tehtdvan hoitamiseksi ammattivaatimusten ja -standardien mukaisesti. Klii-
nistd kaytettavyyttd on pidettava olennaisena valintakriteering, kun geenitestia tarjotaan henki-
I6lle tai ryhmélle.

Euroopan neuvoston suositus tutkimuksesta ihmisperaisella biologisella materiaalilla

Euroopan neuvoston ministerikomitea on 11.5.2016 antanut ihmisperdisell4 materiaalilla tehté-
vaa tutkimusta koskevan suosituksen CM/Rec(2016)6. Sen tarkoituksena on ohjata Euroopan
neuvoston jésenvaltioita saattamaan kansallinen lainsdadantonsa seké kaytantonsa vastaamaan
suosituksessa annettuja ohjeistuksia. Suosituksen tavoitteena on edelleen luoda hyvia yhteisié
kaytantoja tutkimuksen alueella, jossa kasitelladn ihmisperdisia biologisia néytteitd. Téssé tar-
koitettu vuonna 2016 annettu suositus ei ole oikeudellisesti sitova, mutta osoittaa yhteiseuroop-
palaisia suuntaviivoja, joita kohden naytetutkimusta pyritaan ohjaamaan. Huomionarvoista kan-
sallisen lainsdéddannon osalta on, ettd suositus on annettu vuonna 2016, eli biolddketiedesopi-
muksen ja sen lisapoytakirjojen antamisen jalkeen. Tdma néyttaisi viittaavan siihen, etta kyseis-
ten sopimusasiakirjojen ei ole katsottu riittdneen lainsdadantdjen harmonisoimiseksi alueella,
joka koskee sdilytyksessa olevilla ihmisperéisilla naytteilla tehtdvaa tulevaa tutkimusta.

Soveltamisalaa koskevan 2 artiklan mukaan suositusta sovelletaan ihmisperaisten néytteiden
ottamiseen, sailyttamiseen ja kayttdmiseen tulevia tutkimustarkoituksia varten. Suositus koskee
my0s sellaisia ihmisperdisia naytteitd, jotka on alun perin irrotettu tai tallennettu muuta kaytto-
tarkoitusta kuin tutkimustarkoitusta varten (esimerkiksi hoitoa tai aiempaa tutkimusta varten).
Tassé tarkoitettu kohta viittaa toimintaan, jota Suomessa saannellaan biopankkilailla.

Tiedottamista koskeva 10 artikla koskee henkilén informointia ennen suostumuksen pyyta-
mistd. Sen mukaan henkildlle olisi annettava ymmarrettavaa tietoa, joka on niin tismallista kuin
mahdollista liittyen tutkimusk&yton luonteeseen, henkilon mahdollisuuksiin tehd& valintoja,
séilytysté koskeviin ehtoihin, ndytteiden saatavuuteen, ndytteiden siirtoperiaatteisiin sek& mui-
hin olennaisiin ehtoihin, jotka koskevat materiaalin kéyttoa. Artikla koskee my6s uutta yhtey-
denottoa henkildtn seka palautteen antamista. Vastaavat tiedot tulisi kokonaisuudessaan antaa
my0s silloin, kun suostumuksen sijasta ndytteiden sailyttdminen tulevia tutkimustarkoituksia
varten perustuisi esimerkiksi viranomaispaatokseen (authorisation). Henkil6lle tulisi lisaksi ker-
toa hénen lainmukaisista oikeuksistaan ja suojatoimenpiteistd seka erityisesti oikeudestaan kiel-
taytya suostumuksen antamisesta tai viranomaispéaatoksesta taikka peruuttaa suostumus tai vi-
ranomaispaatods vastaavasti. Annettavan informaation tulisi sisaltda lisaksi tietoa siitd, voi-
daanko oikeudelle vetaytyd suostumuksesta tai viranomaisauktorisoinnille asettaa rajoituksia.
Ennen biologisen materiaalin irrottamista, henkildlle on annettava informaatiota irrottamista
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koskevasta interventiosta. Informaatio tulee antaa vajaakykyisille sellaisella tavalla, joka vastaa
heidan ymmarryskykyaan.

Suosituksen 11 artikla koskee suostumusta taysikykyisilta henkil6iltd. Sen mukaan biologisia
materiaaleja saisi irrottaa tulevia tutkimustarkoituksia ja sdilytysté varten edellyttaen, ettd hen-
kilo on etukateen antanut vapaan, nimenomaisen ja dokumentoidun suostumuksen. Sen tulee
olla nimenomainen suhteessa kasilla olevaan interventioon sek& mahdollisimman tdsmallinen
aiotun tutkimuskayton suhteen. Muuta kéyttotarkoitusta varten irrotettuja naytteitd saisi sdilyt-
t&d tulevia tutkimustarkoituksia varten vain henkilon laillisella suostumuksella. Aina kun mah-
dollista, suostumus tulisi pyytéa ennen biologisen materiaalin irrottamista. Muuta kayttétarkoi-
tusta varten irrotettuja materiaaleja, jotka eivét ole tunnisteellisia saisi séilyttaa tulevia tutki-
mustarkoituksia varten viranomaisluvan perusteella siten kuin kansallisessa laissa on séadetty.

Suosituksen 13 artiklassa ohjeistetaan suostumuksen peruuttamisesta. Ihmisella tulisi olla syr-
jimattémasti, erityisesti suhteessa ladketieteelliseen hoitoon, oikeus peruuttaa antamansa suos-
tumus koska tahansa ja sikali kuin mahdollista myds muuttaa suostumustaan. Jos tunnisteellisia
biologisia materiaaleja sailytetaan vain tutkimustarkoituksia varten, tulisi henkil611a olla oikeus
saada ndytteet ja siihen liittyvat tiedot tuhottavaksi tai muutettua ei-tunnisteelliseen muotoon.
Henkil6lle tulisi antaa jo ennen suostumuksen antamista tieto kaikista rajoituksista, jotka kos-
kevat hdnen mahdollisuuttaan perua biologisten materiaalien kaytto.

2.2.2 Maailman laakariliitto

Maailman laakariliitto (WMA) on laatinut Helsingin julistuksen tuodakseen julki ne eettiset pe-
riaatteet, joiden tarkoituksena on ohjata ihmiseen kohdistuvaa ladketieteellistd tutkimustyoté,
mukaan lukien tutkimus, joka koskee tunnistettavaa ihmisperdista ainesta tai yksiloon henkildi-
tavissa olevia tietoja. WMA:n valtuuksien mukaisesti julistus on suunnattu ensisijaisesti laaka-
reille. WMA kannustaa myds muita ihmiseen kohdistuvaan laéketieteelliseen tutkimustydhon
osallistuvia omaksumaan ndma periaatteet. Helsingin julistus on oikeudellisesti sitomaton asia-
Kirja, mutta sen sisaltamat periaatteet ovat vakiintuneet osaksi ladkareiden eettisia toimintape-
riaatteita.

Julistuksessa korostetaan tutkittavan henkilon ihmisarvon kunnioittamista, yksilon edun asetta-
mista tutkimuksen intressien ylapuolelle, tutkittavien ihmisoikeuksien suojelua, tutkimuksen
perustumista tutkittavien vapaaehtoisuuteen, jossa keskeisend on tietoon perustuva suostumus,
sekd tutkimushankkeiden riippumattoman eettisen arvioinnin valttaméattomyytta. Tutkittavien
yksityisyytta ja heidan henkilokohtaisten tietojensa luottamuksellisuutta on suojattava kaikin
tavoin. Mahdollisille tutkittaville on annettava tietoa heidan oikeudestaan kieltaytya osallistu-
masta tutkimukseen tai peruuttaa osallistumista koskeva suostumus milloin tahansa ilman seu-
raamuksia. Tunnisteellisia ihmisperdisia naytteita hyddyntava tutkimus on sisallytetty julistuk-
sen piiriin. Helsingin julistukseen lisattiin vuonna 2008 uusi artikla 25, joka koskee ihmisku-
doksen tai tiedon kéyttoa laéketieteellisessa tutkimuksessa. Artiklan mukaan l&akarin tulee pyr-
kid saamaan suostumus ndytteiden ker&damiselle, tutkimiselle, varastoinnille ja uudelleen kay-
tolle. Artikla kuitenkin huomioi tilanteet, joissa suostumuksen saaminen on mahdotonta tai epé-
kaytannollista tai se uhkaa tutkimuksen laatua. Talldin eettisen toimikunnan harkinta ja hyvak-
synté voisi korvata yksilon suostumuksen.

Vuonna 2017 WMA laati Taipein julistuksen koskien terveyteen liittyvid tietokantoja ja
biopankkeja (WMA declaration of Taipei on ethical considerations regarding health databases
and biobanks). Julistuksen soveltamisala kattaa Helsingin julistuksen tavoin ensisijaisesti laa-
kérit eik& ole oikeudellisesti sitova. Julistuksen tarkoituksena oli kattaa Helsingin julistusta tar-
kemmin potilaan hoidon ylittdvan biologisen materiaalin ja tunnisteellisen tiedon kerd&minen,
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séilyttaminen ja k&yttd. Julistuksen suositukset tarjoavat Helsingin julistusta tdydentdvia eettisia
periaatteita suhteessa terveystietokantoihin ja biopankkeihin. Julistus edellyttdé vapaaehtoisesti
annettua suostumusta tiedon ja biologisen materiaalin keraamista, sailyttamista ja kéayttoa var-
ten. Mikali tiedot ja materiaalit on kerétty tiettya tutkimustarkoitusta varten, edellytetdan Hel-
singin julistuksen mukaista nimenomaista, vapaaehtoista ja tietoon perustuvaa suostumusta.

Ihmisilld on julistuksen mukaan koska tahansa oikeus muuttaa suostumustaan tai pyytaa tunnis-
teellisten tietojen poistamista tietokannasta tai ndytteiden poistamista biopankista. Riippumat-
toman eettisen toimikunnan tulisi hyvaksya terveyttd koskevien tietokantojen ja biopankkien
perustaminen tutkimustarkoituksia seka muita tarkoituksia varten. Lisaksi eettisen toimikunnan
tulisi hyvéksyé tiedon ja naytteiden kasittely ja varmistaa, ettd annettu suostumus vastaa tiedon
tai ndytteiden aiottua kayttod taikka ettd on otettu k&yttoon muita henkilon suojeluun liittyvié
suojatoimenpiteitd. Eettiselld toimikunnalla tulisi olla oikeus valvoa meneill&&n olevia toimin-
toja.

2.2.3 Yhdistyneet Kansakunnat
YK:n lapsen oikeuksien sopimus

Yhdistyneiden kansakuntien (YK) lapsen oikeuksien sopimus on kaikkia alle 18-vuotiaita lapsia
koskeva yleissopimus, joka hyvaksyttiin YK: yleiskokouksessa 20.11.1989. Suomi ratifioi so-
pimuksen toukokuussa 1991 ja se tuli voimaan heindkuussa 1991. Lapsen oikeuksien sopimuk-
sen nelja yleista periaatetta ovat syrjimattdmyys (artikla 2), lapsen edun huomioiminen (artikla
3), oikeus eldméan ja kehittymiseen (artikla 6) seké lapsen ndkemysten kunnioittaminen (artikla
12). Artiklan 12 mukaan sopimusvaltiot takaavat lapselle, joka kykenee muodostamaan omat
nédkemyksensd, oikeuden vapaasti ilmaista ndma nakemyksensa kaikissa lasta koskevissa asi-
oissa. Lapsen nakemykset on otettava huomioon lapsen ian ja kehitystason mukaisesti. Taman
toteuttamiseksi lapselle on annettava erityisesti mahdollisuus tulla kuulluksi hént& koskevissa
oikeudellisissa ja hallinnollisissa toimissa joko suoraan tai edustajan tai asianomaisen toimieli-
men valityksella kansallisen lainsddd&nnon menettelytapojen mukaisesti.

Sopimuksen 24 artiklan 1 kohdan mukaan sopimusvaltiot tunnustavat, etté lapsella on oikeus
nauttia parhaasta mahdollisesta terveydentilasta seké sairauksien hoitamiseen ja kuntoutukseen
tarkoitetuista palveluista. Sopimusvaltiot pyrkivat varmistamaan, ettei yksikéan lapsi joudu luo-
pumaan oikeudestaan nauttia tallaisista terveyspalveluista.

Yleissopimuksen velvoitteiden noudattamista varten on perustettu lapsen oikeuksien komitea.
Sopimusvaltiot antavat komitealle joka viides vuosi raportin suorittamistaan toimenpiteista,
joilla pannaan taytantdon yleissopimuksessa tunnustettuja oikeuksia, ja naiden oikeuksien naut-
timisessa tapahtuneesta edistymisesta. Komitea késittelee sopimusvaltioiden antamat raportit ja
voi niiden johdosta tehdé ehdotuksia ja yleisia suosituksia, jotka toimitetaan sopimusvaltioille.

Komitea julkaisee myds yleiskommentteja, joissa se esittda tulkintansa yleissopimuksessa taa-
tuista oikeuksista seké yksittéisten artiklojen osalta ettd kohdennetuissa erityiskysymyksissa.
Tahan mennessa komitea on julkaissut yhteenséd 23 yleiskommenttia. Yleiskommentit ovat tér-
ked tyokalu yleissopimuksen siséllon ja sen asettamien velvoitteiden ymmartamiseksi jokai-
selle, jonka toiminta koskettaa lapsia. Komitean yleiskommentti nro 14 (2013) koskee lapsen
oikeutta saada etunsa otetuksi ensisijaisesti huomioon yleissopimuksen 3 artiklan 1 kohdan tar-
koittamalla tavalla, jossa todetaan ettd ”Kaikissa julkisen tai yksityisen sosiaalihuollon, tuo-
mioistuinten, hallintoviranomaisten tai lainsdaadantdelimien toimissa, jotka koskevat lapsia, on
ensisijaisesti otettava huomioon lapsen etu.”. Toimella tarkoitetaan kaikkia tekoja, menettely-
tapoja, ehdotuksia, palveluita, menettelyja ja muita toimenpiteitd. Ilmaus "jotka koskevat™ on
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ymmarrettava laajasti ja se viittaa niin lasta, lapsiryhméaa tai yleisesti lapsia suoraan koskeviin
toimenpiteisiin kuin paatoksiin ja toisaalta muihin toimenpiteisiin, jotka vaikuttavat yksittaiseen
lapseen, lapsiryhmaan tai lapsiin yleensa, vaikka toimenpide ei suoraan kohdistuisi heihin. 1l-
mauksella lapset viitataan kaikkiin alle 18-vuotiaisiin henkilihin (niin yksildihin, lapsiryhmiin
kuin lapsiin yleisesti) ilman minkaanlaista syrjintaa.

Komitean mukaan lapsen etu on joustava ja mukautuva kasite, jonka siséltd madritetadan tapaus-
kohtaisesti. Lainsaatajat, tuomarit ja hallinto-, sosiaali- tai koulutusviranomaiset pystyvat sel-
ventamaan ja kayttdmaan kasitettd tulkitsemalla ja soveltamalla 3 artiklan 1 kohtaa yleissopi-
muksen muiden maardysten mukaisesti. Se pitaisi sopeuttaa ja maéritella tapauskohtaisesti ky-
seessd olevan lapsen tai kyseessd olevien lasten erityistilanteen mukaisesti, jolloin otetaan huo-
mioon heid&n henkilokohtainen tilanteensa, olosuhteet ja tarpeet. Kollektiivisissa péatoksissé,
joita tekevat muun muassa lainsaatéjat, lasten yleinen etu on arvioitava ja méaaritettdva tietyn
lapsiryhman ja/tai lasten yleisten olosuhteiden perusteella.

Suomen neljannen madraaikaisraportin johdosta antamissaan paatelmissa vuonna 2011
(CRCI/C/FIN/CQO/4) lapsen oikeuksien komitea kehotti Suomea tehostamaan pyrkimyksiaan
varmistaa, ettd lapsen edun periaate otetaan asianmukaisesti huomioon kaikissa lainsdadanto-,
hallinto- ja oikeudenkdyntimenettelyissa sekd kaikissa lapsia koskevissa ja lapsiin vaikuttavissa
toimintapolitiikoissa, ohjelmissa ja hankkeissa ja etta sitd sovelletaan niissa johdonmukaisesti.
Edelleen komitea suositteli, ettd Suomi poistaa ikérajat kansallisesta lainsaadannostaan ja var-
mistaa, ettd kaikkia alle 18-vuotiaita lapsia kuullaan asianmukaisesti, heidan kehitystasonsa
huomioon ottaen, heita koskevissa oikeudenkaynti- ja hallintomenettelyissa. Lapsia olisi kuul-
tava lapsiystavallisesti, lapsen edun periaate huomioon ottaen. Lasten, myds vammaisten lasten,
mielipiteille olisi annettava asianmukainen paino lapsen ién ja kehitystason mukaisesti.

YK:n vammaissopimus

Suomi ratifioi YK:n yleissopimuksen vammaisten henkildiden oikeuksista (YK:n vammaisso-
pimus) toukokuussa 2016 ja se tuli lakina voimaan 10.6.2016. Sopimuksella vahvistetaan kaik-
kien ihmisoikeuksien ja perusvapauksien kuuluminen myds vammaisille henkilGille, ja heille
taataan mahdollisuus nauttia ndista oikeuksista ja vapauksista taysimadraisesti ilman syrjintaa.
Néihin tavoitteisiin liittyvat yleisperiaatteet ovat sopimuksen artiklassa 3, ja sopimusvaltioiden
yleiset velvoitteet luetellaan artiklassa 4. Lisédksi artikla 21 koskee tiedonsaantia seké palvelujen
saavutettavuutta ja tarjoamista kayttokelpoisessa muodossa. Artikla 25 koskee vammaisten hen-
kildiden oikeutta parhaaseen mahdolliseen terveyden tasoon ilman vammaisuuteen perustuvaa
syrjintéa. Artiklan 31 mukaan sopimuspuolet sitoutuvat kokoamaan asianmukaista tietoa, muun
muassa tilasto- ja tutkimustietoa, jonka pohjalta ne voivat muodostaa ja toteuttaa menettelyta-
poja yleissopimuksen soveltamiseksi. Artiklan 32 kohdan 1 mukaan sopimuspuolet tunnustavat
kansainvalisen yhteistydn merkityksen ja sitoutuvat toteuttamaan asianmukaiset ja tehokkaat
toimet tavoitteen saavuttamiseksi. Kohdan 1 alakohdassa c téllaisten toimien todetaan helpotta-
van tutkimusyhteistyota seka tieteellisen ja teknisen tiedon saatavuutta.

Unesco
Unescon eli YK:n kasvatus-, tiede- ja kulttuurijarjestén (United Nations Educational, Scientific
and Cultural Organisation) kansainvélinen bioetiikkakomitea seuraa biologisten tieteiden tutki-

musta. Unescon yleiskokouksessa hyvéksyttiin vuonna 1997 ihmisen perimaé ja inmisoikeuksia
koskeva yleismaailmallinen julistus (Universal Declaration on the Human Genome and Human
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Rights), vuonna 2003 tatd yksityiskohtaisempi ihmisen geenitietoa koskeva kansainvalinen ju-
listus (International Declaration on Human Genetic Data) ja vuonna 2005 kansainvalinen bio-
etiikan ja ihmisoikeuksien julistus (Universal Declaration on Bioethics and Human Rights).

Edelld mainituista suosituksista ihmisen geenitietoa koskeva kansainvalinen julistus koskee
naytteistd saadun geenitiedon, proteiineja koskevan tiedon ja ndytteiden kayttoa muun muassa
laéketieteellisessa ja tieteellisessa tutkimuksessa. Julistuksen tarkoituksena on ihmisarvon seké
ihmisoikeuksien ja perusvapauksien suojaaminen geenitietoa ja proteiineista saatua tietoa seka
ihmisperéisid naytteita kerattdessa, kasiteltdessd, kaytettdessa ja sailytettdessa. Julistuksessa
asetetaan periaatteet sddntelylle, joka ohjaa valtioita niiden lainsdddanndn valmistelussa ja po-
litiikassa seka maarittaa toimijoille alan hyvat kaytannesadnnat. Julistus mahdollistaa geenitie-
don ja proteiineista saadun tiedon sek& ihmisperdisten naytteiden kéyton laéketieteellisessa ja
muussa tieteellisessa tutkimuksessa mukaan lukien epidemiologiset ja muut véestoon kohdistu-
vat geneettiset tutkimukset, seké& antropologiset ja arkeologiset tutkimukset. Ihmisperéisella
naytteelld julistuksessa tarkoitetaan mita tahansa biologista naytettd, kuten verta, ihoa, luuta tai
plasmaa, jossa on tumallisia soluja ja joka siten siséltaa tiedon henkildn perimésté.

Julistuksessa painotetaan henkilon tietoon perustuvaa vapaata ja nimenomaista suostumusta ge-
neettisen tiedon, proteiineista saadun tiedon seka ihmisperéisten néytteiden kayton perusteena.
Suostumusta pyydettaessa tulee yksiléida, mihin tarkoitukseen geneettista dataa ja proteiineista
saatua tietoa analysoidaan, kdytetaan ja sailytetaan.

Julistuksen suostumusta koskevaa edellytysta voidaan rajoittaa vain pakottavista syista kansal-
lisella lailla ottaen huomioon kansainvaliset ihmisoikeussopimukset. Jos jo keréattyja naytteita
on tarkoitus kdyttad uuteen kayttotarkoitukseen, paasaantona on uuden suostumuksen hankki-
minen. Naytteitd voidaan kayttdd muuhun kayttotarkoitukseen, jos asiasta on saadetty kansalli-
sella lailla tai kdyttd on arvioitu eettisessd komiteassa. Naytteen tai siitd saadun tiedon kéayttod
uuteen kayttotarkoitukseen on mahdollista, kun se palvelee tarkeéa julkista intressié ja on yh-
denmukainen kansainvalisten ihmisoikeussaannosten kanssa, tai jos tieto on merkittavaa ladke-
tieteellisessa tarkoituksessa tai tieteellisen tutkimuksen kannalta (esimerkiksi epidemiologisissa
tutkimuksissa) tai kansanterveyssyisté.

Tiedon yhdistamisen eri lahteista saatavaan tietoon tulisi perustua henkilén suostumukseen.
Tasta voidaan poiketa vain erityisestd syysta saatamalld asiasta kansallisessa laissa, joka on yh-
denmukainen kansainvélisten ihmisoikeussdanndsten kanssa.

Julistuksen mukaan, kun geenitietoa, proteiineista saatua tietoa tai ihmisperéisia naytteita kera-
taan ladketieteellistd tai tieteellista tutkimusta varten, henkilon tulee voida peruuttaa suostumuk-
sensa niin tahtoessaan.

Suostumuksen peruuttamisesta seuraa, ettd saatua tietoa ja naytteitd ei pitdisi endd kayttaa.
Kéytto tunnisteettomana on kuitenkin mahdollista. Tiedon ja ndytteiden osalta tulisi toimia hen-
kilon toiveiden mukaisesti. Julistuksessa kasitellaan yksityisyyden ja luottamuksellisuuden suo-
jaa. Tutkimuksessa, jossa kéytetdan geneettisté tietoa, proteiineista saatua tietoa tai ihmisperéi-
sid naytteitd, tulee tutkimushenkildiden yksityisyys turvata ja késitella saatua tietoa luottamuk-
sellisena.

Tieteellistd tutkimusta varten kerattya tietoa ei pitaisi sdilyttaa tunnisteellisena. Kun tieto tai
naytteet sdilytetddn koodattuna, tulisi huolehtia valttaméattomisté varokeinoista tiedon ja néyt-
teiden luottamuksellisuuden sdilymiseksi. Ladketieteellista tai tieteellista tutkimusta varten ke-
ratty tieto voidaan sdilyttad tunnisteellisena vain, kun tieto on valttdmatonta tutkimuksen teke-
misen kannalta ja edellyttéen, ettd henkildn yksityisyytta koskevat ja salassa pidettavat tiedot
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turvataan kansallisella lailla. Kun tunnisteellisen tiedon kaytto ei ole enadi tarpeen, tieto tulee
koodata tai tehda tunnisteettomaksi.

2.2.4 EU:n 1 Million Genomes —aloite

Vuoden 2018 huhtikuussa Suomi sek& 12 muuta Euroopan unionin (EU) jésenvaltiota allekir-
joittivat Digital Day 2 -nimisessa tilaisuudessa julistuksen (Towards access to at least 1 million
sequenced Genomes in the EU by 2022, jéljempénd 1MGenomes), jonka tavoitteena on edistaa
eri maissa olevien genomitietokantojen hallintaa ja genomitietojen saatavuutta koskevaa jasen-
maiden vélistd yhteistyota (https://ec.europa.eu/digital-single-market/en/news/eu-countries-
will-cooperate-linking-genomic-databases-across-borders). Aloitteentekijana oli Euroopan ko-
missio ja jasenvaltioille annettiin mahdollisuus liittyd julistukseen allekirjoituksellaan. Julistuk-
sen allekirjoittivat ensivaiheessa Suomen liséksi Tsekki, Kypros, Viro, Italia, Liettua, Luxem-
burg, Malta, Portugal, Slovenia, Espanja, Ruotsi ja Iso-Britannia. 24.4.2019 mennessa myds
Bulgaria, Kreikka, Itdvalta, Kroatia, Alankomaat seké Latvia ovat liittyneet allekirjoituksellaan
julistukseen. Lisédksi kahdeksan maata — Tanska, Unkari, Norja, Belgia, Irlanti, Saksa, Puola ja
Sveitsi — osallistuvat julistuksen puitteissa tehtavaan tyéhon tarkkailijamaina. IMGenomes -ju-
listus on erityisesti allekirjoittajamaiden terveysministerididen vahvasti tukema aloite, mika
viittaa siihen, ettd kyseessd on terveyspainotteiden, eik& tutkimuspainotteinen aloite.

1MGenomes -julistuksella on laheinen yhteys moniin muihin EU:n strategisiin aloitteisiin, joita
ovat muun muassa seuraavat Euroopan unionin neuvoston johtopaatokset:

- The Council Conclusions on "Encouraging Member States driven Voluntary Coopera-
tion between Health Systems” adopted on 16 June 2017, inviting Member States to
"explore areas in which voluntary cross-border collation of data and the development
of common principles on data collection in compliance with data protection legislation,
may provide added value, while fully respecting Member States' competences"; seka

- The Council conclusions on "Personalised medicine for patients"”, adopted on 7 Decem-
ber 2015, inviting the European Commission to pursue a "dialogue with Member States’
authorities and stakeholders to facilitate step-by-step implementation of the public
health genomics approach both at European Union and national level on the basis of
past European Union initiatives

1MGenomes -aloitteen tavoitteena on vuoteen 2022 mennessa luoda eettisesti ja oikeudellisesti
kestavét menettelytavat, joilla voidaan edistaé rajat ylittdvad genomitiedon ja niihin liittyvien
terveystietojen saatavuutta. Toimenpiteiden tavoitteena on mahdollistaa uuden, kliinisesti vai-
kuttavan tutkimuksen seka hoidollisen ja ennaltaehkéisevén terveydenhuollon kehittdmisen
EU:ssa. Julistuksen tavoitteena on liséksi tarjota keskitetty palveluyhteys olemassa oleviin
genomitietokantoihin ja tietoturvallisiin kayttéymparistdihin.

Monilla mailla on toisiaan taydentévia mutta erillisid genomitiedon hyddyntdmiseen perustuvia
yksilollistetyn ladketieteen hankkeita. T&man vuoksi EU:ssa on katsottu nykyhetki sopivaksi
ajaksi pohtia, miten maiden valinen yhteisty6 voisi nopeuttaa genomitiedon hyddyntédmista ter-
veyden hyvéksi. Aloitteessa keskitytddn nithin diagnostiikan, hoidon ja ennaltaehkaisyn aluei-
siin, joilla yhteisty® voi tuottaa terveyshydtyja nopeimmin.

Vahvistamalla EU:n jasenvaltioiden vélistd yhteisty6ta genomitietojen ja niihin liittyvien ter-
veystietojen kasittelyssd, voidaan saavuttaa terveyshyotyja ja myos vaikuttaa investointeihin,
talouskasvuun ja tyollisyyteen. Kansallisten hankkeiden keskindisella koordinoinnilla vélte-
t&én siiloutumista, joka voi tulevaisuudessa haitata yksilollistetyn la&ketieteen edistymista.
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2.3 Nykytilan arviointi
2.3.1 Genomitiedon oikeudellinen luonne

Tietosuoja-asetuksen 4 artiklan 1 kohdan mukaan henkil6tiedoilla tarkoitetaan kaikkia tunnis-
tettuun tai tunnistettavissa olevaan luonnolliseen henkild6n liittyvié tietoja. Tunnistettavissa
olevana pidet&an luonnollista henkil9d, joka voidaan suoraan tai epasuorasti tunnistaa erityisesti
tunnistetietojen, kuten nimen, henkil6tunnuksen, sijaintitiedon, verkkotunnistetietojen, taikka
yhden tai useamman hénelle tunnusomaisen fyysisen, fysiologisen, geneettisen, psyykkisen, ta-
loudellisen, kulttuurillisen tai sosiaalisen tekijan perusteella. Geneettiset tiedot, jotka maéritel-
14&n tietosuoja-asetuksessa, kuuluvat aina henkilotiedon méaaritelman piiriin.

Tietosuoja-asetuksen 4 artiklan 13 kohdan mukaan geneettiset tiedot olisi maériteltava henkilo-
tiedoiksi, jotka liittyvat luonnollisen henkildn perittyihin tai hankittuihin ominaisuuksiin, koska
ne on saatu kyseisen luonnollisen henkilén biologisesta ndytteesta analysoimalla, erityisesti kro-
mosomien DNA:sta tai RNA:sta tai muusta vastaavia tietoja tarjoavasta tekijasta tehdylla ana-
lyysilla.

Huomionarvoista on, ettd tietosuoja-asetus ei vaikuta tunnistavan genomitiedon eri osiin liitty-
vid vaihtelevia tunnistamisen riskejé ja oikeudellista luonnetta, vaan luokittelee geneettiset tie-
dot kaikilta osin henkil6tiedoiksi, vaikka riskid henkilon tunnistamiseksi ei kdytanndssa olisi
ollenkaan olemassa. Siten pitdisi ymmartada myos tietosuoja-asetuksen valossa, etta genomitieto
ei ole oikeudellisesti aina henkil6tietoa tai yleisen tietosuoja-asetuksen tarkoittamaa geneettistéa
tietoa, vaikka tieto liittyisikin luonnollisen henkilon perittyihin tai hankittuihin ominaisuuksiin,
jotka on saatu biologisesta ndytteestd analysoimalla. Arvioinnissa olisi keskeisté tunnistaa, onko
henkild genomitiedosta tai siihen liitetyn muun tiedon kautta tunnistettavissa. Ratkaisun tunnis-
tettavuudesta tekisi viime kadessé toisiolaissa tarkoitettu tietolupaviranomainen, jonne on tar-
koitus keskittad tietosuojaa ja eri anonymisointitekniikoita koskeva valtakunnan paras osaami-
nen.

Jos kyseessa on koko genomia kuvaava tieto, henkilon tunnistamiseen tarvitaan yleensa vertai-
lundyte samasta tai l&heista sukua olevasta henkil6std, tieto vertailunéytteen antaneen henkil6l-
lisyydesta seka teknologiaa ja osaamista tunnistamista varten. Koska taustalla oleva henkild
voidaan télla tavoin epédsuorasti tunnistaa, voidaan genomitiedossa talta osin todeta oikeudelli-
sesti olevan kyse tietosuoja-asetuksen tarkoittamasta geneettisesta tiedosta.

Toisaalta genomin osaa kuvaavasta tiedosta taikka variaatiotiedosta (joka kuvaa ihmisen peri-
massd tunnistettua vaihtelua suhteessa vertailussa kéytettavan genomin rakenteeseen néhden)
tai viitetiedosta (joka kuvaa aggregoitujen variaatioiden yleisyytté ja merkitysta véestotasolla)
ei valttdmatta valillisestikéan selvia tunnistettavissa olevaa luonnollista henkil6a yksildivaa tie-
toa, eivatka ne ole siten vélttamatta tulkittavissa valittomasti henkildtiedoksi. Ihmiset eivat siis
lahtokohtaisesti ole tunnistettavissa yksittdista variaatiota kuvaavan tiedon avulla. Jos tiedossa
on kuitenkin yksittaisen ihmisen genomin useampi variaatiotieto, voidaan variaatioiden valiin
jadvé DNA:n rakenne ennakoida k&yttdmalla geneettisen analyysin menetelmid. Lopputulos on
silloin oikeudellisesti sama kuin jos kéaytettavissa olisi ihmisen koko genomia kuvaava tieto eli
kyse olisi tietosuoja-asetuksen 9 artiklan 1 kohdan tarkoittamasta geneettisesta tiedosta, jonka
kasittely on lahtokohtaisesti kiellettyd ilman siihen oikeuttavaa perustetta.

Viitetiedot sisaltavat yleisesti tunnetun tiedon ihmisen periméan variaatioista, seké niiden ylei-

syydesta ja merkityksesta véestotasolla. Viitetieto on koottu useiden eri luovuttajien DNA-sek-
venssien avulla, eika se edusta ainuttakaan yksiloityd ihmisté eik siten ole oikeudellisesti tie-
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tosuoja-asetuksen tarkoittamaa henkilGtietoa tai geneettisté tietoa, jonka kasittelyé olisi pidet-
tava kiellettynd. Huomionarvoista on kuitenkin se, ettd kun kyse on erittdin harvinaisista vari-
aatioista, on olemassa mahdollisuus ihmisten tunnistamisesta. Analogisesti voidaan todeta, ettd
yksittéiseen tai yksittéisiin geeneihin perustuva, tiettya sairautta koskeva tieto, kuten laktoosi-
intoleranssi ja gluteeniallergia, ei sellaisenaan paljasta henkil6sté tai hanen lahisukulaisistaan
enempad kuin muun muassa niitd koskeva diagnoosi. Jos kuitenkin kyse on harvinaisesta sai-
raudesta, saattavat ihmiset olla tunnistettavissa my®s genomin osaa koskevan tiedon avulla.

Tietosuojavaltuutettu on 6.3.2016 antanut avoimen tieteen periaatteiden toteuttamisesta henki-
I6tietoja sisdltdvan tutkimusaineiston osalta lausunnon (dnro 3744/41/2016), jossa on arvioitu
geneettisten tietojen henkilGtietoluonnetta. Myo6s kyseinen lausunto osoittaa, etta tunnistetta-
vuus geneettisten tietojen avulla ei ole yksiselitteistd. Sen mukaan henkil6tietojen suojaa kos-
kevan sééantelyn soveltaminen on yksiselitteista, kun henkilé voidaan suoraan tunnistaa geneet-
tisesta tiedosta, esimerkiksi nimen tai muun suoran tunnisteen perusteella. Valillisella tai epé-
suoralla tunnistamisella tarkoitetaan puolestaan sitd, etta kaytettavissa olevat tunnisteet eivat ole
riittavia henkilon tunnistamiseen tietyssa tilanteessa. Tiedot voidaan kuitenkin muuttaa tunnis-
teellisiksi jostain muualta (muun kuin rekisterinpitajan hallussa olevan) saatavan tiedon avulla.
Esimerkiksi verkossa olevien sukutaulujen, kuolinilmoitusten tai hakukonetulosten avulla.
Myas tallaiset vélillisesti tai epasuorasti tunnistettavat tiedot ovat henkil6tietoja.

Jos genomitietoja (niin koko genomia kuvaavia tietoja kuin sen osia, ml. variaatiotietoja) séily-
tetaan henkilétunnisteellisina, on silloin yksiselitteistd, etta niiden kasittelyyn sovelletaan hen-
kil6tietojen suojaa koskevia sdannoksia. Henkildtunnisteellinen genomitiedon séilyttdminen voi
olla valttamatonta esimerkiksi, jotta genomitietoja voidaan hyddyntdé osana yksittaisten ihmis-
ten hoitoa.

2.3.2 Genomitiedon tuottaminen ja tallentaminen terveydenhuollossa

Geneettisten analyysien kaytto on yleistynyt ja niita tehdaan nykyisin lahes kaikilla 1adketieteen
erikoisaloilla. Paéasiassa tehddan lahinnda kohdennettuja geenipaneelitutkimuksia, mutta ge-
neettisen tiedon ja siten mahdollisten kohdegeenien méaran lisdéntyessa paneelien koot kasva-
vat jatkuvasti ja niiden tuottamisessa aletaan siirtyd entistd useammin eksomisekvensointeihin.
Genomitasoisia tutkimuksia, lahinnd eksomisekvensointeja (whole exome sequencing, WES),
voidaan nykytilanteessa tilata missa tahansa yliopistosairaaloiden yksikdissa, mutta kaytan-
ndssa niita tilataan enimmakseen perinnéllisyyslaaketieteen yksikoissa seka lasten neurologi-
assa sellaisten sairauksien diagnosoimiseksi ja hoidon ohjaamiseksi, joissa oletetaan olevan ge-
neettinen tausta. Koko genomin sekvensointeja (whole genome sequencing, WGS) ei vield ny-
kytilanteessa niiden korkeiden kustannusten vuoksi tehdéa sddénnonmukaisesti osana potilaan ru-
tilninomaista diagnostiikkaa ja hoitoa, mutta hyotyna potilaalle olisi koko geneettisen periman
selvittdaminen yhdella kattavalla analyysilla. Genomikeskuksen avulla terveydenhuollossa syn-
tyva genomitieto olisi mahdollista tallentaa keskitetysti genomitietorekisteriin ja kdyttad myo-
hemmin uudelleen terveydenhuollossa, kun ihmiselle kehittyy uusia oireita tai sairauksia. Hyo-
dyt korostuisivat erityisesti tilanteissa, joissa selvitetddn sairauksien geneettistd pohjaa tai kun
diagnoosia on vaikea maarittdd perustuen potilaan oireistoon tai geenipaneeleilla saatavaan
usein varsin rajoitettuun tietoon, erityisesti harvinaisissa sairauksissa.

Patilaalle suoritettavan geneettisen analyysin edellytyksiin sovelletaan nykytilanteessa mité po-
tilaslain 2 luvussa saddetdan potilaan itseméaaraédmisoikeudesta. Potilaslaki tai muu kansallinen
terveydenhuollon lainsaadanto ei sisalla erityisid geneettisia analyysejd, niiden eri menetelmié
tai niitd varten annettavaa suostumusta koskevia sadnnoksid, vaan geneettisiin analyyseihin so-
velletaan mité potilaslaissa séadetddn yleiselld tasolla potilaalle annettavan hoidon ja hénelle
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suoritettavien tutkimusten edellytyksistd. Geneettiset analyysit toteutetaan yhteisymmaérryk-
sessa potilaan kanssa ilman erillisia suostumusvaatimuksia.

Genomitieto on terveydenhuollossa syntyesséddn osa potilastietojen kokonaisuutta. Potilaslain
12 8:n 1 momentti edellyttdd, ettd potilasasiakirjat seka tutkimuksessa ja hoidossa syntyvat bio-
logista materiaalia siséltavat naytteet ja elinmallit séilytetd&n potilaan hoidon jérjestdmisen ja
toteuttamisen, hoitoon liittyvien mahdollisten korvausvaatimusten ja tieteellisen tutkimuksen
edellyttama aika. Tieteellinen tutkimus ei tassa tarkoittane yksiloitya tutkimushanketta vaan tie-
dettd yleisesti, kun naytteilla on tieteellistd arvoa. Tarkemmat sdilytysajat vaihtelevat, miké on
0s0itus muun muassa siitd, ettd myds ihmisen hoitopolut voivat vaihdella ja olla toisaalta varsin
pitkiakin ja potilastietoaineiston elinkaaren tulee heijastaa néité erilaisia hoitotarpeita. Pysyvasti
séilytettdvia asiakirjoja ovat muun muassa perinnollisyyslaédketieteellisten yksikoiden tutki-
muksissa ja hoidoissa muodostuvat asiakirjat. Naiden sdilytysaika perustuu arkistolaitoksen
16.2.2009 antamaan paatokseen (AL/14372/07.01.01.03.01/2008) arkistolain (831/1994) 8 §:n
nojalla. Arkistolaitoksen paatdsta noudatetaan kunnallisessa ja yksityisessd sekéd vankeinhoito-
laitoksen terveydenhuollossa. Olennaista on havaita, etta terveydenhuollossa syntyvat tiedot tal-
lennetaan ja sailytetdan suoraan lain nojalla eiké tallennus perustu siten esimerkiksi potilaan
suostumukseen.

Potilasasiakirja-asetus méaarittelee potilasasiakirjojen sisaltoon liittyvat tarkemmat edellytykset.
Esimerkiksi asetuksen 11 8:ssa madritelladn mitké ovat potilaskertomukseen merkittavia kes-
keisia hoitotietoja. Naita ovat palvelutapahtumaan liittyvat tiedot, joita ovat tulosyy, esitiedot,
nykytila, havainnot, tutkimustulokset, ongelmat, taudinméaritys tai terveysriski, johtopaattkset,
hoidon suunnittelu, toteutus ja seuranta, sairauden kulku seké loppulausunto. Késilla olevassa
lakiehdotuksessa katsotaan, ettd genomianalyysisté saatu genomitieto, kuten yksittdinen mutaa-
tiovastaus (variaatiotieto) on lahtokohtaisesti potilasasiakirja-asetuksen tarkoittama tutkimustu-
los ja my6s olennainen osa esimerkiksi potilaan nykytilan (terveydentilan fyysisté tai patolo-
gista) kuvaamista, taudinmaaritysta (diagnoosi) tai terveysriskin maaritysta seka hoidon suun-
nittelua, toteutusta ja seurantaa (esim. ladkehoito). Genomitieto on térked osa potilaan hoitoon
liittyvad aineistoa, koska sen avulla voidaan selvittda taudinméaarityksen, valitun hoidon ja teh-
tyjen hoitoratkaisujen perusteet. Genomitiedon avulla voidaan todentaa ne perusteet, joilla va-
littuun tutkimus- tai hoitomenetelméén on paadytty. Todentamisen tarve liittyy tilanteisiin,
joissa genomitieto on ollut keskeinen kéaytetyn hoitomenetelmén valintaan liittyva peruste. Ge-
nomitieto on siten lahtokohtaisesti potilasasiakirjoihin suoraan potilaslain ja potilasasiakirja-
asetuksen nojalla merkittava tieto. Kasilla olevassa lakiehdotuksessa halutaan kuitenkin erityi-
sesti korostaa, etté potilasasiakirja-asetuksen sisaltoa madriteltdessa ei ole ollut vield nahtavissa,
ettd tulevaisuudessa olisi mahdollista saada analyysin tuloksena potilaan koko genomitieto.

Koko genomia koskeva tieto poikkeaa luonteeltaan merkittavasti muista laboratoriotuloksista,
joissa analyysit keskittyvat etsimaan vastauksia tasmaéllisesti kohdennettuihin kysymyksenaset-
teluihin. Terveydenhuollon nykykéytantd heijastaa tata lahestymistapaa, silla talla hetkella toi-
minta on hyvin kohdennettua ja diagnostisluonteista, jolloin padasiassa tutkitaan ja raportoidaan
vain sairauteen liittyvét todetut geenivirheet. Muuta kertynyttd genomitietoa ei tallenneta jar-
jestelmallisesti mihink&&n. Laboratorion tietojarjestelmissa on joitakin mainintoja tai vastauksia
I6ydetyista variaatiotiedoista ja lisdksi sairaskertomustiedoissa on mainintoja genomitiedon
kliinisesta merkityksesté potilaan hoidon kannalta.

Potilasasiakirjojen sailytystd ja kayttoa palveleva arkistointipalvelu on asiakastietolaissa séa-
detty Kansaneldkelaitoksen tehtdvaksi (14 8). Arkistointipalveluun voidaan tallentaa potilas-
asiakirjojen lisaksi myds muita terveydenhuollon jérjestamiseen ja tiedonhallintaan liittyvia
asiakirjoja. Genomitieto kuuluu potilasasiakirjoihin kuuluvana osana lahtokohtaisesti Kelan yl-
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lapitaméaan arkistointipalveluun tallennettaviin tietoihin. Sosiaali- ja terveysministerion asetuk-
sella terveydenhuollon valtakunnallisista tietojarjestelmapalveluista (1257/2015, jéljempéna
asetus tietojarjestelméapalveluista) on kuitenkin saadetty rajoituksia sithen, mitka asiakirjat ja
missa laajuudessa tallennetaan valtakunnalliseen arkistointipalveluun. Asetuksen 1 §:n mukaan
arkistointipalveluun ei tarvitse tallentaa potilasasiakirja-asetuksen liitteessé (N:0 298) mainit-
tuja asiakirjoja, jollei toisin saddetd. N&ihin asiakirjoihin kuuluvat muun muassa perinndéllisyys-
laéketieteellisten yksikdiden tutkimuksissa ja hoidoissa muodostuvat asiakirjat. Potilaan hoidon
kannalta merkityksellinen genomitieto, joka vaikuttaa kliinisen kysymyksen asetteluun merki-
tdan naiden osalta paperisiin liitetiedostoihin, joita ei tallenneta arkistointipalveluun. Tama ei
kuitenkaan tarkoita, etta perinndllisyyslaédketieteen yksikoissé tallennetaan koko digitaalinen
genomitieto tai sen kuvaus tietojarjestelmaan tai paperisiin liitetiedostoihin, vaan lahinna niita
koskevat lausunnot.

Perinnollisyyslaéketieteen pdivittdis- ja yhteenvetomerkinnat ovat potilasasiakirja-asetuksen 4
8:n 3 momentin nojalla erityissuojattavia tietoja, joiden kéyttdoikeuksia on rajoitettu terveyden-
huollon palvelunantajien potilastietojarjestelmissé. Suojausvaatimus ei kuitenkaan koske néihin
tietoihin mahdollisesti sisaltyvia laakitystietoja ja kriittisia riskitietoja. Kriittisten riskitietojen
ja laékitystietojen sdilytysajat ovat nykyisin 120 vuotta potilaan kuolemasta tai, jos siita ei ole
tietoa, 120 vuotta potilaan syntymasta. Esimerkiksi farmakogeneettinen tieto ei kuuluisi suo-
jausvaatimuksen alaisuuteen, sill& tiedon avulla tulisi varmistaa, ettei potilaille pdady tehotto-
mia tai haitallisia ladkkeita. Tietojarjestelmapalveluja koskevan asetuksen 2 §:n mukaan labo-
ratoriotulosten, laakityksen, diagnoosien ja riskitietojen tulee olla potilaan tiedonhallintapalve-
lussa nahtévissa. Tiedot saa nayttaa tiedonhallintapalvelun kautta vain, jos potilas on antanut
asiakastietolain 10 §:n 1 momentissa tarkoitetun suostumuksen tietojen luovutukseen tai jos
tietojen luovutukseen on muu mainitussa lainkohdassa tarkoitettu peruste kuten esimerkiksi,
gtta tiedon antamisesta tai oikeudesta tiedon saamiseen on laissa erikseen nimenomaisesti séa-
etty.

Potilastietoja saa kaikissa edelld kuvatuissa tapauksissa kasitella potilasasiakirja-asetuksen 4.1
8:n nojalla hoitotarkoituksessa vain potilaan hoitoon tai siihen liittyviin tehtaviin osallistuva
siind laajuudessa kuin heidan ty6tehtdvéansa ja vastuunsa sitéd edellyttavat. Siten késittelyn laa-
juus voi vaihdella tydtehtdvien mukaisesti ja kasittelylaajuuksia ei méaritelld tarkemmin lailla.
Terveydenhuollon toimintayksikossa tydskentelevien kayttdoikeudet potilasasiakirjoihin sisal-
tyviin tietoihin tulee kuitenkin méaaritella aina yksityiskohtaisesti kytanndn toiminnassa. Kriit-
tisten riskitietojen maarittdminen on muualla kuin lainsaadannossa maariteltava asia ja vaatii
asiantuntemusta potilaan hoidollisesta kokonaistilanteesta. T&mé on siten rekisterinpitajan vas-
tuuseen liittyva kysymys, jonka yksityiskohdista on mahdollista keskustella tietosuojaviran-
omaisten kanssa. Genomikeskus voisi tulevaisuudessa antaa asiantuntemustaan tiedon Kriitti-
syyden arvioimiseksi.

Olennaista on huomata, etta potilasasiakirjojen arkistointipalveluun ei ole mielekésta eikd mah-
dollista tallentaa kaikkea sita genomitietoa mité tulevaisuudessa arvioidaan syntyvéan osana po-
tilaan hoitoa, johtuen muun muassa genomitiedon suuresta koosta seka yksityisyydensuojaan ja
tietoturvaan liittyvistd ndkokohdista. Yksityisyydensuojaan liittyvét perustelut ovat yhdenmu-
kaisia nykykaytannon kanssa, jonka mukaan perinndllisyysladketieteen asiakirjat ovat erityis-
suojattavia ja kayttdoikeuksiltaan rajoitettuja, minkd vuoksi genomitietojen kasittelyd varten
tulisi saataa laissa lisasuojatoimenpiteita. Lisaksi genomitiedon tallentamista varten tulisi tiedon
suuren koon vuoksi luoda toinen, potilasjéarjestelmalle rinnakkainen rekisteri genomitiedon tal-
lennusta varten. Nykytilanteessa ne sairaanhoitopiirit, joissa ryhdytaén itse tekemdan genomin-
lagjuisia sekvensointeja (kuten Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiri), valmistautuvat
genomitiedon vastaanottamiseen ja tallentamiseen erillisjarjestelmin.
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Nykytilanteessa korkein asiantuntemus genomitiedon soveltamisesta potilaan hoidossa on jul-
kisessa terveydenhuollossa eli erityisesti yliopistosairaaloissa, joissa toimivat harvinaissairauk-
sien yksikot ja kliinisen genetiikan eli perinnollisyyslaaketieteen yksikot. Ne edistavat ja toteut-
tavat genomitiedon, asianmukaista ja laaketieteellisesti perusteltua kayttod omilla alueillaan
muun muassa harvinaissairauksien kansallisen ohjelman ja erikoissairaanhoidon tyénjaosta ja
erdiden tehtdvien keskittdmisestd annetun valtioneuvoston asetuksen (582/2017, keskittamis-
asetus) mukaisen Kliinisen genetiikan palveluiden jéarjestamisvastuun perusteella. On olennaista
huomata, ettd esimerkiksi harvinaissairailla on usein monia muitakin tauteja ja sairauksia, joi-
den keskindisten yhteyksien ymmartamiseksi olisi tdrkeaa kansallisesti kehittad yhtendista tul-
kintajarjestelmaa.

Genomitiedon hyddyntdminen potilaan hoidon ohjauksessa on kuitenkin talla hetkelld pisim-
malla sydpatautien hoidon valinnassa. Jopa syopien luokittelu on muuttumassa kohti tilannetta,
jossa syopékudoksessa tapahtuneet geneettiset muutokset ovat luokittelun peruste. Uusien, spe-
sifisesti tietyn geneettisestd muutoksesta aiheutuvan sydvén hoitoon kehitettyjen ladkkeiden
markkinoille tulo on johtamassa nopeasti uusiin syépahoitomahdollisuuksiin. Koska yksittéais-
ten geenimuutosten ja -varianttien kliinisesta merkityksesta kertyy jatkuvasti paljon uutta tietoa,
tiedon ajantasaisena sdilyttdminen vaatii suuria ponnisteluja. Vain luomalla keskitetty valtakun-
nallinen genomitiedon tulkintajérjestelma voidaan mahdollistaa, ettei geenivariantin kliinisen
merkityksen arviointi ja luokittelu poikkea oleellisesti Suomen eri osissa.

Terveydenhuollon erityistilanteista voidaan lopuksi mainita lisaksi raskauteen liittyvat tilanteet
ja niissé tuotettu genomitieto. Ennen syntymaa kuolleiden sikididen genomitietoa ja mahdolli-
sesti myds ennen syntymaa alkiosta tai sikioisté tuotettua genomitietoa sisaltyy nykyséaantelyn
nojalla raskaana olleen naisen potilasasiakirjoihin. Esimerkiksi jos raskaana olevan naisen lap-
sivesindytteestd on analysoitu ennen syntymaa kuolleen sikion genomitietoa, sisaltyy tulos (eli
16ytyiko jokin syy ja mikd) kyseisen naisen potilasasiakirjoihin. Naihin potilasasiakirjoihin ei
sisallytetd koko genomitietoa, vaan ainoastaan tieto siitd, ettd mitd merkityksellista siitd mah-
dollisesti 16ytyi. Sikion sairauden syyn selvittdminen on normaalia ja rutiininomaista tervey-
denhuollon toimintaa. Alle 1-vuotiaina kuolleiden tietoja séilytetddn 120 vuotta lapsen synty-
masta.

2.3.3 Genomitiedon kasittely biopankkitoiminnassa

Suomi on ollut monelta osin pioneerimaa periméaéan kohdistuvassa perustutkimuksessa, silla
maassamme on tehty jo vuosikymmenia korkeatasoisia epidemiologisia tutkimuksia véestota-
solla hyddyntden muun muassa terveydenhuollon rekistereissa sdilytettdvaa seurantatietoa ih-
misten elintavoista ja sairauksista. Missadn muualla maailmassa ei ole niin kattavia rekisteriai-
neistoja kuin Suomessa. Maassamme on epidemiologian lisdksi panostettu myds muuhun tieto-
taitoon, kuten geeni- ja molekyylitutkimukseen seka tilastotieteen ja biolaskennan asiantunte-
mukseen. Suomen kansainvalinen maine on talta osin erinomainen. Epidemiologisia tutkimuk-
sia tarvitaan, kun halutaan selvittdd monitekijéisten sairauksien syntyhistoriaa ja ymmartaa,
mika on periman ja mika elintapojen osuus sairauden tai taudin puhkeamisessa ja sen etenemi-
sessd. Hyvié esimerkkejé epidemiologisista tutkimuskohteista ovat kansanterveydellisesti mer-
kittavat sairaudet, kuten sydan- ja verisuonitaudit, diabetes seké aineenvaihduntasairaudet.

Monen tekijan vaikuttaessa sairauden ja taudin taustalla, vaaditaan laajoja vaestotasoisia nayte-
aineistoja, jotta eri tekijoiden valiset yhteydet (assosiaatiot) tunnistetaan. Siihen tarvitaan muun
muassa biopankkitoimintaa. Nykyisin Suomessa tuotetaankin genomitietoa terveysalalla eniten
biopankkitoiminnassa, jonka tarkoituksena on tukea laaja-alaista ihmisperaisilla biologisilla
naytteilld tehtdvad tutkimusta. N&yteaineistot muodostuvat biologisessa muodossa olevasta
DNA:sta, plasmasta, seerumista, kokoverestd, soluista, RNA:sta ja virtsasta. Naytteiden fyysista

48



kokonaismadrad arvioitaessa on tarked ymmartéa, etta yksittaisista ihmisisté on biopankkeihin
tallennettu useita eri ndytteita tai ndytetyyppeja. On myos hyvé tiedostaa, etté yksittdinen nayte
on saatettu jakaa useaan eri putkeen tai alierdan, joten biopankkien séilytyksessé olevien nayte-
putkien lukumaara on huomattavasti korkeampi kuin ndytteidenluovuttajien maara. Varsinaisen
tutkimuksen suorittamisen kannalta ndytemaaria tarkeampéaa on se, kuinka monesta ihmisesté
on kéytettavissa naytteita.

Kaikista edelld mainituista ndytetyypeista ei ole mahdollista selvittdd genomitietoa, eikd néin
ole Suomessa tehty. Silloin kun genomitiedon selvittdminen on mahdollista ja tarkoituksenmu-
kaista tutkimuksen suorittamiseksi, voidaan genomitietojen avulla yhdistettyna muihin yksilol-
lisiin elintapa-, terveydentila- ja diagnoositietoihin yha yksityiskohtaisemmin selvittaa eri sai-
rauksien ja tautien syntymekanismeja, ennustaa hoitotuloksia seké selvittdd sairastumisriskeja
véestotasolla. Ndiden liséksi biopankkitoiminnassa sailytettdvalla ndyte- ja tietoaineistolla on
kayttokohteita tuotekehityksen parissa, jota toteutetaan tieteellisen tutkimuksen viitekehyk-
Sessa.

Biopankkitoiminta eroaa perinteisesta tutkimuksesta siten, etta toiminnassa itsessaan ei ole kyse
varsinaisesta tutkimuksen tekemisestd, vaan tutkimuksen tukemisesta biopankki-infrastruktuu-
ria hyddyntéen. Siten valtaosa tuotetusta genomitiedosta syntyy biopankkiaineistoja hyddynta-
vissa tutkimushankkeissa, ei itse biopankeissa. Genomitietoja palautuu ajan myota biopankki-
toiminnanharjoittajien sailytettavaksi, jos aineiston luovutusta koskevassa sopimuksessa nain
sovitaan.

Biopankin tehtdvana on biopankkilain 5 §:n nojalla palvella biopankkitutkimusta. Tehtdvansa
toteuttamiseksi biopankki voi kerétd ja vastaanottaa ndytteitd ja niihin liittyvié tietoja, ml.
genomitietoja, sdilyttad naytteitd ja niihin liittyvia tietoja sekd luovuttaa niita biopankkitutki-
mukseen. Biopankkitoimintaan ei kerdtd naytteita yksiloityja tutkimushankkeita varten vaan
yleisemmin tulevaa biopankkitutkimusta varten. Nayte- ja tietoaineistoja on tarkoitus hyddyn-
taa siten, ettd niiden avulla voidaan vastata laaja-alaisesti ja pitkalla aikajanteella monenlaisiin
tutkimuskysymyksiin.

Biopankki voi 5 §:n nojalla liséksi analysoida, tutkia tai muutoin kasitella néytteitd. Biopankki-
toiminnan harjoittaja voi siten joko itse analysoida naytteita ja tuottaa genomitietoa palvelutuot-
teena asiakkailleen tai sitten luovuttaa tutkimushankkeille néytteitd, joita analysoidaan erilai-
sissa tutkimuslaboratorioissa. Biopankkilaki ei sadda siitd, minkélaisessa laboratoriossa néayt-
teitd analysoidaan tai mitd laatustandardeja laboratorioiden on noudatettava. Siten biopankki-
toiminnassa syntyva genomitieto voi vaihdella laadultaan merkittavastikin. Tulevaisuudessa ti-
lanne saattaa muuttua ainakin osittain, silla kansainvalisesti on sovittu, etta biopankkitoimin-
nassa ryhdytaan kayttdamaan uutta ISO 20387:2018 standardia. Suomalaiset biopankkitoimin-
nan harjoittajat eivat ole yhteisesti paattaneet standardin kdyttoonotosta, mutta saattavat tehda
kayttoonottoa koskevia paatdksia myds itsendisesti.

Biopankkitoiminta perustuu avoimuuteen ja lapindkyvyyteen. Siksi ihmisill& on aina biopank-
kilain 39 8:n nojalla oikeus saada tieto siita, sailytetddnko biopankkitoiminnassa hénté koskevia
naytteitd, sailyttdmisen perusteesta ja siitd, mistd hanta koskevia tietoja on saatu ja mihin ha-
nesta otettuja naytteitd ja naytteisiin liittyvia tietoja on luovutettu tai siirretty biopankista. Tie-
donsaantioikeus voidaan toteuttaa myds sédhkoisen katseluyhteyden avulla. Tiedon antamisesta
voi perid maksun, joka on enintdan tiedon antamisesta aiheutuvia kustannuksia vastaava.
Biopankkitoiminnassa ei ole mitdan keskitettyd kommunikointikanavaa rekisterdityjen suun-
taan, joten nykytilassa ihmisten tulee ottaa yhteytta biopankkitoiminnan harjoittajiin jokaiseen
erikseen kéyttadkseen biopankkilain 39 §:ssd tarkoitettua oikeuttaan. Biopankkitoiminnan har-
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joittajat suunnittelevat parhaillaan yhteisen osallistamisportaalin kehittdmist4, jotta laissa sa-
detty oikeus saataisiin toteutettua sahkoisen katseluyhteyden avulla keskitetysti ja kansallisesti
yhtenevdisella tavalla. Joissakin biopankeissa tietopyyntdja saapuu nykytilanteessa viikoittain,
toisissa ei lainkaan.

Ihmisill& on biopankkilain 39 §:n nojalla lisaksi oikeus saada terveydentilaansa koskeva néyt-
teestd maaritetty tieto, milla viitataan kdytannossa genomitietoon silloin, kun tietoa on tuotettu
biopankkitoiminnassa tai sen tutkimushankkeissa, ja jalkimmaisessd tapauksessa genomitieto
on vield palautettu biopankkitoiminnan harjoittajalle. Naytteesta madritettya tietoa annettaessa
henkildlle on tarjottava mahdollisuus saada selvitys tiedon merkityksesta. Talla viitataan siihen,
ettd tietoa tulkitaan kyseisen henkilon yksil6llisen kokonaistilanteen nakdkulmasta. Tiedon
merkityksen selvittdmisestéd saa perid maksun, joka on enintéan selvityksen antamisesta aiheu-
tuvia kustannuksia vastaava. Noin 99 % suostumuksensa biopankkitoimintaa varten antaneista
ihmisistd on ilmoittanut suostumuslomakkeessa, etta toivovat yhteydenottoa, mikéli tutkimuk-
sessa selviad terveyden kannalta merkityksellista tietoa. Biopankkitoiminnassa valmistaudutaan
suurten genomitietoaineistojen palautumiseen biopankkeihin ja sen my6ta on kartoitettu mah-
dollisuutta kommunikoida genomitiedon palauttamista ihmisille ja selvitetty siihen liittyvia
haasteita. Biopankkitoiminnan harjoittajille tehdyissa kyselyissa on selvinnyt, ettd yhteisia kan-
sallisia kaytantgja tiedon palauttamiseksi ei viela toistaiseksi ole, mutta niité kehitetdén parhail-
laan.

Biopankkitoiminnassa on sekd uusia ettd vanhoja naytteitd, joten genomitietojen laatu tulee
vaihtelemaan niiden valilla merkittavasti. Talla on merkitysta arvioitaessa genomitiedon hyo-
dynnettavyytté diagnostiikka- ja hoitotarkoituksissa seké sairauksien ennaltaehkaisyssa yksilo-
tasolla. Terveydenhuollossa genomitutkimuksia tehd&an useimmiten akkreditoiduissa kliini-
sissé laboratorioissa, joiden toiminnan korkea laatu on varmennettu ja kirjattu asianmukaisesti.
Biopankki-infrastruktuurin puitteissa toteutettavat geneettiset analyysit tehddan sen sijaan usein
laboratorioissa, jotka eivat valttamatta tayta diagnostisten laboratorioiden vaatimuksia. Samoin
analyysimenetelmaét eivat aina vastaa kliinisen laboratorion tarkkuutta. Suurimmissa biopank-
kihankkeissa genomitiedon laatu lahenee kliinisten laboratorioiden tuottaman tiedon laatua ja
tarkkuutta. Biopankkitutkimusten tulosten voidaan yleisellé tasolla katsoa soveltuvan péatel-
mien tekoon suurista ndyte- ja tietomassoista, mutta niita ei ole suunniteltu hyédynnettavaksi
valittomasti terveydenhuollossa. Jos biopankkitoiminnassa tuotettua genomitietoa kaytetaan
osana diagnoosia tai hoitoa, edellyttéisi se tulosten varmistamista joko analysoimalla uudesta
naytteesta tai jo olemassa olevasta naytteestad. Mikali ndytteenotto- ja kasittelyprosessi on vali-
doitu, ja tulos on mahdollista uusia toisella tutkimusmenetelmélla tai toisessa laboratoriossa, on
my0s biopankkitoiminnassa tuotettu genomitieto k&ytettavissa ihmisten terveyden hyvaksi.

Olennaista genomitiedon palauttamista koskevan kysymyksen arvioinnissa on huomata, etta
biopankkitoiminnassa ei ole kyse terveydenhuollon palvelusta vaan tutkimuksen tukemisesta ja
siten genomitiedon kommunikointi ihmisille ei ole ensisijaisesti biopankkitoiminnassa ratkais-
tava asia. Kansallisesti on kuitenkin tarkeéd, ettd biopankkitutkimuksista palautuvat genomitie-
dot olisivat my6s terveydenhuollon kaytettaviss, sillé tiedoilla voitaisiin tukea kliinista paatok-
sentekoa ihmisten terveyden hyvéksi. Nykytilaa olisi mahdollista parantaa maarittelemalla hoi-
toon ohjaavia polkuja, kun kyseessa on kliinisesti merkittdva genomitieto. Jotta ihmisia kohdel-
taisiin yhdenvertaisesti, tulisi tdmé prosessi olla kansallisesti yndenmukainen. Biopankkikentén
toiveissa olisi, ettd tuleva Genomikeskus antaisi kdytannon ohjeistusta genomitiedon kansal-
liseksi palauttamiseksi ihmisille. Osana kyseistd ohjeistusta tulisi méaaritelld, ettd mitka ovat
niitd genomitietoja, joita ihmisille palautetaan, sill4 vain osa genomitiedosta on selkedsti tulkit-
tavaa. Genomikeskus voisi esimerkiksi yllapitaa ja paivittaa listausta sellaisesta genomitiedosta
tai 10ydoksistd, jotka olisi seulottava sekd biopankkitoiminnasta etté terveydenhuollosta tallen-
nettavasta genomitiedosta.
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2.3.4 Genomitiedon palauttaminen ihmisille

Genomitiedosta voidaan tutkia yksittdisia variaatiotietoja tai muodostaa variaatioiden joukosta
erilaisia analyysejd ja tuottaa niistd raportteja palautettavaksi ihmisille terveyshyétyjen toivossa.
Genomitiedon kayttdminen yksittaisten ihmisten terveyden hyvéksi ei ole mahdollista ilman
asianmukaista tulkintaa. Tulkinta puolestaan edellyttaa riittavasti resursseja sekéd genetiikan asi-
antuntemusta.

Genomitiedon tulkinnan yhteydessé ihmisille on annettava tulosten edellyttdméa neuvontaa ja
hénet tulisi tarvittaessa ohjata jatkotutkimuksiin esimerkiksi asianmukaisen hoidon antamista
varten. Neuvonta voi olla esimerkiksi kirjallista, videon kautta annettavaa tai suullista ja henki-
I6kohtaista perinndllisyysneuvontaa. Neuvonnan muoto ja laajuus riippuvat siitd, ettd minkalai-
sesta tiedosta on kyse. Kirjallinen neuvonta voi olla riittavad véestossé esiintyvien yleisten ge-
nomin muutosten kohdalla. Téllaisia yleisia muutoksia ovat esimerkiksi laktoosi-intoleranssi
sekd Faktori V Leiden. Ndit4 koskevien tulosten yhteyteen olisi mahdollista liittd4 ohjeistus
muun muassa perusterveydenhuollon laakarille tuloksen tulkinnan tueksi.

Kun kyse on rajatusta maarasté variaatiotietoja, on niiden perusteella mahdollista muodostaa
yksinkertaisia raportteja, ja vélilla tatd tehdd&n myos ilman geneettistd neuvontaa. Tarjolla on
esimerkiksi kaupallisia palveluja, jotka tarjoavat ennalta maariteltyjen genomin osien sekven-
sointia ja siihen liittyvaa tulkintaa, joiden perusteella laaditaan raportti suoraan palvelun osta-
jalle.

Genomitietoa voidaan palautta myds eri muotoisena ns. raakadatana ja nédin tehdaan esimerkiksi
kaupallisissa kuluttajille suunnatuissa geneettisten analyysien palveluissa. Usein varsinaisen
tulkinnan voi tilata ulkoiselta kolmannelta toimijalta, jonka tarjoamalle palvelimelle henkild voi
ladata muualta saamansa genomitiedon ja kayttaa kyseisen toimijan tarjoamia tulkintapalveluja.
Henkild voi paattaa mita analyyseja haluaa datalle tehtdvan ja mité on siita valmis maksamaan.
Tassé tarkoitettuja palveluja tarjotaan suomalaisille verkkopohjaisesti ulkomailta késin, mutta
niihin liittyy riskeja. Esimerkiksi tulkinnan kattavuus ja oikeellisuus voidaan kyseenalaistaa sa-
moin se, ettd kuinka asianmukaista neuvontaa tai ohjeistusta palvelujen kéyttoon liittyy. Hoi-
toonohjaus voi olla puutteellista. Léyddsten perusteella henkil6 saattaa kuitenkin hakeutua ter-
veydenhuollon palvelujen piiriin, jolloin tulosten tulkintaan, varmistukseen ja neuvontaan liit-
tyvat kustannukset koituvat terveydenhuollon katettavaksi.

Genomitiedon palauttamiseen ja tulkintaan liittyvid haasteita on arvioitu myds biopankkitoi-
minnassa, jossa on arvioitu muun muassa sitd, etta tulisiko ihmisille palauttaa yhteenvetotulok-
sia, yksil6llisia tuloksia vai molempia. Biopankkitoiminnassa ei ole vélittdmasti kaytdssa pal-
velunantajan valmiuksia tai toiminnallisia edellytyksid, minka johdosta biopankkitoiminnassa
ei voida ottaa hoito- tai neuvontavastuuta ihmisten terveydestd. Biopankkitoiminnassa on ryh-
dytty valmistelemaan yhteisty6ta kliinisen genetiikan yksikoiden kanssa siten, ettd tulkintapal-
velut olisivat yhtendisié kaikkien biopankkitoiminnan harjoittajien valilla Suomessa.

Tutkimustarkoituksissa tuotettuja genomitietoja on vain harvoin palautettu ihmisille. Suomessa
tietoja on palautettu lahinna yksittaisista tutkimushankkeista. Suomessa on parhaillaan kayn-
nissa hankkeita, joissa terveystietoja ja tutkimustuloksia palautetaan ihmisille.

Kuluttajille suunnatut geneettiset analyysit ja niiden liitannaispalvelut
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Suomessa vaikuttaisi olevan talla hetkelld epaselvad, miten suoraan kuluttajille suunnattujen
geneettisten analyysien tarjontaa tai laatua voidaan valvoa ja minkalaisia edellytyksia toimin-
nalle voidaan lakisééateisesti asettaa.

Kuluttajille suunnattujen geneettisten analyysien ja liitanndispalveluiden markkinat (ns. direct
to consumer (DTC) -markkinat) ovat viime vuosina monipuolistuneet, laajentuneet ja kansain-
vélistyneet. Kuluttajille suunnatut geneettiset analyysit ja niihin liittyvat palvelut voidaan ylei-
sella tasolla jakaa a) suoraan kotiin l&hetettaviin ndytteenottoastioihin, b) laboratoriotutkimuk-
siin, jotka tuottavat DNA:sta laboratorioanalyysin kautta genotyyppitietoa (genomitietoa), seké
c) tulkintapalveluihin, joilla kyseisestd genomitiedosta saadaan merkityksellistd, joskin useim-
miten vain suuntaa-antavaa tietoa ihmisen terveydentilasta. Lisaksi kuluttajille tarjotaan d) pa-
ketteja, jossa henkild saa kokonaisvaltaisen palvelun osana hanelle réataloityd terveyssuunnit-
telua. Viimeksi mainituissa kohderyhména ovat erityisesti pitk&aikaissairaat tai riskiryhmiin
kuuluvat ihmiset. Kaikissa edell& a) - d) kohdissa kuvatuissa palveluissa varsinainen geneettinen
laboratorioanalyysi saatetaan suorittaa kaytdnnossa alihankintana ja syntyvéaa genomitietoa kay-
tetadn jatkopalvelun tuottamiseksi. Avainasemassa palveluissa on nimenomaan genomitieto,
jota yritykset pyrkivat kerdamaan mahdollisimman laajasti esimerkiksi myydékseen ja luovut-
taakseen sitd eteenpdin tutkimuksen ja ladkekehityksen tarpeisiin. Yritysten ansaintalogiikan
arvioidaan perustuvan genomitiedon korkean kayttoarvon oletukseen. Vaikka geneettisen ana-
lyysin alkuperéinen kéyttotarkoitus ei olisikaan liittynyt henkilOn terveyteen tai sairauteen, on
mahdollista, ettd analyysin kautta saatua genomitietoa luovutetaan maksua vastaan kolmansille
osapuolille terveyteen liittyvan tiedon analysoimiseksi. Myds Suomen kuluttajamarkkinoilla
toimii geneettisia analyyseja ja palveluja tarjoavia yrityksia. Luonteenomaisinta markkinoille
on, etta geneettisten tutkimusten ja palvelujen jakelukanavana toimii lahes yksinomaan internet,
markkinoinnin kohteena ovat tavalliset kuluttajat ja ett& tuotteiden tilaus ja raportointi tapahtu-
vat verkkopohjaisesti ilman kytkent&é terveydenhuoltojérjestelmdan tai terveydenhuollon am-
mattihenkildihin. Tuloksen kommunikointi asiakkaalle tapahtuu tyypillisesti verkon kautta
kayttajatunnuksen avulla ja toteutetaan useimmiten englannin kielella.

Kuluttajille suunnatut geneettiset analyysit ja palvelut on koettu monin tavoin ongelmallisiksi.
Huolia on noussut esimerkiksi kuluttajille suunnattujen geneettisten analyysien laadusta ja tark-
kuudesta seka tulosten luotettavuudesta muun muassa ihmisen terveydentilan toteamisen, sai-
rastumisriskin maarittelyn tai sairauksien ja tautien diagnosoimisen tarkoituksen nakdkulmasta.
Erityisen vaikeaksi kuluttajille suunnatut geneettisten analyysien markkinat koetaan silloin, kun
toiminnassa lahestytdan tai jopa toteutetaan terveydenhuollon ammattihenkilén tehtévia seka
toimitaan muutoin terveydenhuollon sadntelyn soveltamisalan rajapinnoilla. Vaatimukset sain-
telyn lisddmiseksi asiakkaiden ja erityisesti haavoittuvien ihmisryhmien oikeusturvan suojele-
miseksi ovat vuosien aikana lisadntyneet ja myds EU-sdéntely nayttaisi mahdollistavan lisasuo-
jatoimenpiteiden asettamisen kansallisesti.

EU:n IVD-asetus tuottaa osaltaan ratkaisuja toimintakentalle, jota koskevien saantdjen viran-
omaistulkinnassa ja soveltamisessa on ollut huomattavia eroja ja rajanveto-ongelmia. Laakin-
néllisista laitteista annetun lain 37 8:n mukaan Fimea on 1VVD-asetuksessa tarkoitettu in vitro —
diagnostiikkaan tarkoitettujen ladkinnallisten laitteiden toimivaltainen viranomainen. Asetuk-
sen soveltaminen ei kuitenkaan ratkaise kaikkia markkinoiden ongelmia. Geneettisten analyy-
sien néytteenottoastioiden myynti ja lahettdminen kuluttajalle ei tulevaisuudessakaan edellyté
Euroopan unionissa myyntilupamenettelyd, kuten ladkepuolella, vaan CE-merkittyé tuotetta saa
myyda vapaasti unionin alueella esimerkiksi Kiinasta tai Yhdysvalloista kdsin. Etdmyyntid kos-
keva asetuksen 6 artikla mahdollistaa kyllakin jasenvaltion rajoittaa tai vaatia palveluntarjoajaa
lopettamaan toimintansa kansanterveyden suojeluun liittyvista syistd. Talta osin kyse olisi
Fimean toimivaltaan kuuluvasta asiasta. Kansanterveyden on esitetty Euroopan parlamentin ja
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neuvoston asetuksen (EY) N:o 1338/2008 (1) 3 artiklan c alakohdassa tarkoittavan kaikkia osa-
tekijoitd, jotka koskevat terveyttd, erityisesti terveydentilaa, myos sairastavuutta ja vammai-
suutta, terveydentilaan vaikuttavia tekijoita, terveydenhuoltopalveluiden tarvetta, terveyden-
huoltoon mydnnettyja resursseja, terveydenhuoltopalvelujen tarjontaa ja yleista saatavuutta, ter-
veydenhuollon menoja ja rahoitusta seka kuolleisuuden syitd. Suomessa ei kuitenkaan keskite-
tysti valvota téllaisten tuotteiden kansanterveydellista vaikutusta ja riskejd, minka vuoksi itse-
naiselle ja riippumattomalle geneettisia analyyseja arvioivalle asiantuntijaviranomaiselle on
nahty tarvetta.

Myyntivaitteitd koskevan IVD-asetuksen 7 artiklan mukaan ei saa mainostaa, ilmaista kaytto-
ohjeissa tai merkinnoissé kayttaa tekstid, nimia, tavaramerkkeja, kuvia tai figuratiivisia tai muita
merkkej&, jotka voivat johtaa kayttdjaa harhaan kéyttotarkoituksen, turvallisuuden ja suoritus-
kyvyn osalta muun muassa antamalla virheellisen vaikutelman hoidosta tai diagnoosista tai jat-
tamalld ilmoittamatta kayttajélle tai potilaalle riskeista. Laakinnallisten laitteiden valvontaa kos-
kevien sadnndsten mukaan Fimea voi kieltda jatkamasta tai uudistamasta lainvastaista markki-
nointia. Valvonta kuuluu osaltaan myds kuluttajasuojalain (38/1978) soveltamisalaan. Kyseisen
lain 2 luvun 2 §:n mukaan markkinointia pidetaan hyvan tavan vastaisena esimerkiksi, jos siina
suhtaudutaan hyvéksyvasti toimintaan, jossa vaarannetaan terveytta ilman, etté tallaisen toimin-
nan esittdmiseen on markkinoitavaan hyddykkeeseen liittyvaa asiallista perustetta (kohta 3).
Pykalan 2 momentissa todetaan, ettd alaikaisille suunnattua tai alaik&iset yleisesti tavoittavaa
markkinointia pidetadn hyvan tavan vastaisena erityisesti, jos siind kaytetaan hyvaksi alaikdisen
kokemattomuutta tai herkkéuskoisuutta. Kuluttajansuojalain 2 luvun 6 §:ssd saadetaan kiellosta
antaa totuudenvastaisia tai harhaanjohtavia tietoja, kun tiedot ovat omiaan johtamaan siihen,
ettd kuluttaja tekee ostopaatoksen tai muun kulutushyddykkeeseen liittyvan paatoksen, jota han
ei ilman annettuja tietoja olisi tehnyt. Markkinointia ja menettelyja asiakassuhteessa kuluttajan-
suojan kannalta valvoo kuluttaja-asiamies. Kuluttaja-asiamiehen toimivalta on talt4 osin rinnak-
kainen erityissadnndsten nojalla valvovan Fimean kanssa. Geneettisiin analyyseihin liittyvia
markkinointivaitteita ja sopivia menettelytapoja on kuitenkin aarettdman vaikea arvioida ilman
genomitiedon luonteeseen liittyvaa syvaosaamista, jota asiantuntijaviranomainen voisi tarjota.

Muusta IV D-asetuksen sisallosta poiketen asetuksen 4 artiklaan on siséllytetty geenitestien suo-
rittamista koskevia lisdedellytyksia ja ne koskevat vain terveydenhuoltoa. Jos geenitesti tehd&an
terveydenhuollon yhteydessa ja laaketieteellisiin tarkoituksiin, edellyttad asetuksen 4 artikla
henkilon informointia ja asianmukaista neuvontaa artiklan erikseen maérittelemissa tapauk-
sissa. Velvoite ei luultavasti koskisi tilannetta, jossa geneettisen analyysin valmistaja ja kulut-
taja ovat suorassa yhteydessé ilman terveydenhuollon toimeksiantoa. Suomessa on jaljempéna
esitetyin tavoin todettu rajanveto-ongelmia sen suhteen, ettd milloin ollaan terveydenhuollon
toiminta-alueella ja milloin on kyse muusta kuluttajakaupasta. Talt4 osin on koettu tarvetta sel-
keammélle kansalliselle saantelylle. Asetus ei sindnsa estaisi jasenvaltioita hyvaksymasta tai
séilyttamasta kansallisia toimenpiteité, joilla potilaat saisivat parempaa suojelua, jotka ovat yk-
sityiskohtaisempia tai jotka koskevat tietoon perustuvaa suostumusta.

IVD-asetus mahdollistaa kuluttajien antamien ndytteiden l&hettdmisen tarvittaessa ulkomaille
my06s Euroopan unionin ulkopuolelle analysoitavaksi, jolloin ndytteiden ja niista johdettavan
tiedon viranomaisvalvonnan mahdollisuudet Suomessa véhenevat tai muuttuvat mahdotto-
miksi. Suomessa toimivien laboratorioiden patevyytta voidaan valvoa ja korostaa niiden vas-
tuuta kayttaessaan alihankintana kotimaisia ja ulkomaisia palvelulaboratorioita. Vaatimuksia
seuraa myo6s esimerkiksi laboratorioiden kayttdmista laatustandardeista. Esimerkiksi laborato-
rioiden usein kayttdmésséd SFS-EN ISO 15189 standardin kohdassa 4.5.1 todetaan, ettd ”labo-
ratorio on - - vastuussa lahetelaboratorioiden ja asiantuntijoiden valinnasta ja ndiden toiminnan
seuraamisesta. Laboratorion on varmistettava, ettd Idhetelaboratorio tai ulkopuolinen asiantun-
tija on pitevd tekeméén vaaditut tutkimukset”. Yksi tapa Suomessa toimivalle laboratoriolle
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huolehtia alihankinnan laadusta on valita vain akkreditoituja geneettisten analyysipalvelujen
tuottajia. Mutta jos analysointilaboratorio sijaitsee muualla kuin Suomessa, ei Suomen viran-
omaisten valvontavalta ulotu valittdmasti kyseisiin laboratorioihin. Jos tuote on CE-merkKitty,
saa analyysin tuloksen lahettaa suoraan EU-kansalaiselle. Palveluihin siséltyy usein lisaksi tu-
losten jakamiseen kannustavia sosiaalisen median toimintoja.

Kansallisen terveydenhuollon lainsdadannon soveltamisen kautta olisi mahdollista ratkaista mo-
nia geneettisiin analyyseihin ja palveluihin liittyvid ongelmia, joita syntyy kuluttajamarkki-
noilla. Suomessa terveydenhuollon palvelut, joiden tuottamiseen tarvitaan yksityisesta tervey-
denhuollosta annetun lain mukainen lupa (tai itsendisten ammatinharjoittajien osalta ilmoitus),
madritelladn yksityisestéd terveydenhuollosta annetun lain (152/1990) 2 8:ssd. Toimivaltainen
lupaviranomainen on Valvira silloin, kun palvelun tuottaja toimii kahden tai useamman alue-
hallintoviraston alueella. Yhden aluehallintoviraston alueella toimivalle palvelujen tuottajalle
lupaviranomainen on aluehallintovirasto. Yksityisesta terveydenhuollosta annetun lain 2 8:n 1
momentin 1 kohdassa séadetaan, etta laboratoriotoiminta on sellaista terveydenhuollon palve-
lua, jonka tuottamiseen tarvitaan lupa. Lain esitdiden (HE 46/1989 vp) mukaan laboratoriotoi-
minnalla tarkoitetaan kliinisen farmakologian, kemian, mikrobiologian, fysiologian, neurofy-
siologian sekd patologian alaan kuuluvia laboratoriotutkimuksia ja muita vastaavanlaisia labo-
ratoriotutkimuksia. Lain 2 §:n 1 momentin 3 kohdan mukaan terveydenhuollon palveluilla tar-
koitetaan myds muita terveydentilan tai sairauden toteamiseksi taikka hoidon méaarittelemiseksi
tehtévia tutkimuksia ja toimenpiteitd. Méaaritelmét kattavat jo nykytilassa laajuudessaan tervey-
teen liittyvét geneettiset tutkimukset siten kuin ne on méaaritelty késilla olevassa lakiehdotuk-
sessa. My0s laboratoriot, jotka tekevat geneettisia tutkimuksia, vaikka eivat ota verikokeita,
kuuluvat lain soveltamisalan piiriin. On huomattava, etté terveydenhuollon palvelutoimintojen
madritelma on tarkoitettu laaja-alaiseksi, jotta terveydenhuollon kehityksen mukanaan tuomat
uudet palvelualat voitaisiin tulevaisuudessakin joustavasti siséllyttad lain soveltamisalaan. Tata
ei ole viela taysin ymmarretty tai omaksuttu geneettisten analyysien markkinoilla, joilla yrityk-
set eivat syysté tai toisesta ole katsoneet omaa toimintaansa terveydenhuollon toiminnaksi.
Myo6skéaan viranomaisten ratkaisukaytantd ei ole ollut alueellisesti yhdenmukaista. Suomessa
esimerkiksi kaikki geneettisid tutkimuksia suorittavat organisaatiot eivét ole saaneet yksityisen
terveydenhuollon lupaa, koska toimintaa ei ole viranomaisessa yksiselitteisesti katsottu sel-
laiseksi, ettd siihen tarvitaan lupa. Viranomaiset toivoisivat tilanteeseen selventavaa saantelya.

Tarkentavan kansallisen saantelyn avulla laboratorioanalyysit, joiden tuloksilla voidaan tehda
johtopéatoksia ihmisen terveydentilasta tai geneettisestd rakenteesta, ennakoida sairastumisris-
kia tai hoidon haittavaikutuksia, todeta sairauksia tai tauteja, vahvistaa diagnoosi tai maarittaa
hoitotoimenpide ja tarkkailla sen vaikutuksia, voitaisiin ihmisten oikeusturvaa vahvistavasti sel-
kedmmin tulkita terveydenhuollon palveluiksi ja saattaa yksityisesta terveydenhuollosta anne-
tun lain soveltamisalan piiriin. Nykykaytannén mukaan viranomaiset ovat myontaneet yksityi-
sen terveydenhuollon luvan palvelunantajille, mikali ne suorittavat sellaisia laboratoriodiagnoo-
seja, joilla on tai voi olla vaikutusta potilaan hoitoon. Tulkinta siitd, ettd minkélaisilla geneetti-
silla analyyseilla voi olla vaikutusta potilaan hoitoon vaatii syvdosaamista geneettisista analyy-
seistd seka genomitiedon luonteesta.

Ihmisten oikeusturvaa lisdisi se, etta yksityisesta terveydenhuollosta annetun lain soveltamisen
kautta tulisivat sovellettaviksi kyseisen lain vaatimukset kokonaisuudessaan mukaan lukien asi-
antuntemusta koskevat edellytykset. Yksityisesta terveydenhuollosta annetussa laissa ei ole suo-
raa vaatimusta siitd, etta lain tarkoittamassa toiminnassa tyontekijéiden tulisi olla juuri tervey-
denhuollon ammattihenkilGitd. Lain 4 8:n mukaan riittdvad on, ettd henkilokunta on tuotetta-
vaan palveluun ndhden asianmukaisen koulutuksen saanutta henkil6kuntaa. Viranomaisten pit-
kaaikaisessa tulkintakdytdnnossa on aiemmin katsottu, ettd terveydenhuollon palvelujen tuotta-
miseen tarvitaan myds terveydenhuollon ammattihenkil@istd annetun lain (559/1994) mukainen
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koulutus. Tdma johtunee siitd, ettd yksityisesté terveydenhuollosta annetun lain esitdiden mu-
kaan terveydenhuollon palveluilla tarkoitetaan niité4 terveyden- ja sairaanhoidon alaan kuuluvia
palveluita, joita terveydenhuollon ammattihenkildstd antaa. Korkein hallinto-oikeus péaatyi
vuonna 2016 uudempaan, ja lain tarkoitus ja tavoitteet paremmin huomioivaan tulkintalinjaan
ratkaisullaan (KHO:2016:138), jonka mukaan palveluntuottajan kaytettavissa tulee olla henki-
I6kuntaa vain sikali ja siind maarin, kuin toiminta tata edellyttad. Tulkinta vastaa myos yksityi-
sestd terveydenhuollosta annetun lain 4 §:44, jossa séadetdan lupaedellytyksena pelkéstadn asi-
anmukaisesta koulutuksesta (’tehtdvéan soveltuva asianmukainen koulutus”). On kuitenkin tul-
kinnanvaraista, ettd minkélainen asianmukainen koulutus edellytetéan, jotta geneettisia palve-
luja voidaan tarjota ihmisille ja myo6s télle alueelle olisi tarvetta kansalliselle ohjaukselle.

3 Tavoitteet

Genomitietoa on nykyteknologian ja -osaamisen valossa mahdollista kéyttad tehokkaasti ennen
kaikkea terveyteen liittyvissé tarkoituksissa ja siten terveys on lakiehdotuksen lépileikkaava
teema. Lakiehdotuksen tavoitteena on tukea genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja tieto-
turvallista kdyttéa ihmisten terveyden hyvaksi.

Ehdotettu laki heijastaa strategisesti terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrate-
gian (TEM raportteja 12/2014) sek& genomistrategiaa koskevan tyéryhméehdotuksen
(STMO098:00/2014) tavoitteita. Kasvustrategian tavoitteena on osaamispohjaisesti parantaa ih-
misten terveyttd ja hyvinvointia muun muassa tutkimuksen ja teknologian kehityksen luomien
mahdollisuuksien avulla. Tdman lakiehdotuksen strategisena taustatavoitteena on siten, etta
Suomessa keskitytdadn genomitiedon k&ytossé korkeaan lisdarvon tuottamiseen terveysalalla ih-
misten terveyden hyvéksi. Genomitiedon arvon tarkastelussa huomioidaan seké yksittaisille ih-
misille ja véestdlle koituvat terveyshyodyt ettd ne kokonaistaloudelliset hy6dyt, joita saadaan
kustannusvaikuttavalla terveydenhuollolla, tehostetulla tutkimuksella seka liiketoiminta- ja in-
novaatioymparistén kehittymisella Suomessa.

Genomistrategiaehdotuksessa esitettiin keskeiset toimenpiteet, joilla varmistetaan genomitie-
don tehokas hyddyntdminen terveydenhuollossa ihmisen oikeusturvaa ja oikeudenmukaista
kohtelua kunnioittaen. Tavoitteisiin pdadseminen edellyttéisi kansallisen genomitietorekisterin
perustamista ja sen tietosisallon hyddyntamista potilaiden hoidossa ja tieteellisessa tutkimuk-
sessa. Lisdksi olisi vahvistettava terveydenhuollon ammattilaisten valmiuksia kayttaa
genomitietoa seka ihmisten kykya tehda terveyteensa liittyvia paatoksia. Genomistrategiaehdo-
tuksen laatinut tyoryhma esitti kansallisen genomikeskuksen perustamista. Sen tehtévana olisi
vastata valtakunnallisen genomitietorekisterin luomisesta, yll&pitdmisesta ja hallinnasta. Ge-
nomikeskuksen perustamisesta olisi sd&dettdva lailla ja sen kansallinen rahoitus olisi varmistet-
tava.

Genomitiedon kasittelyyn liittyy lisaksi haasteita ja riskeja, joita olisi pyrittava lainsdadannolla
hallitsemaan. Yksi ehdotetun lainsdddanndn keskeisimmista taustatavoitteista liittyy oikeusvar-
muuden lisd&dmiseen. Toimintakentall&, niin biopankkitoiminnassa kuin terveydenhuollossakin,
on koettu yleistd epdvarmuutta siitd, ettd miten, missé laajuudessa ja kenen toimesta syntyvéa
genomitietoa voidaan kasitella yksittdisen ihmisen terveyden hyvaksi. Riippumatta EU:n ylei-
sen tietosuoja-asetuksen sadntelyn joustavuudesta, moniin genomitiedon kayttétapauksiin liit-
tyy hyvin erityisia eettisoikeudellisia ongelmia, joita ei voida ratkaista vain tietosuoja-asetuksen
sdénnosten puitteissa, vaan ne edellyttévat tuekseen seka lisasééntelya ettd kansallisten suosi-
tusten ja ohjeiden antamista. Sdéntelyn puute tai epaselvyys seka ristiriitaiset tulkinnat on nahty
genomitiedon hyddyntdmisen esteind. S&antelya tarvitaan liséksi sen varmistamiseksi, ett tie-
toa ei kdytetd haitallisesti ja siten ehdotetulla sdintelylld on vaeston luottamuksen yllapitamista
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koskeva tavoite. Ehdotetun saéntelyn tavoitteena on huomioida my®s tulevien sukupolvien oi-
keudet ja vapaudet.

On syytd huomioida, ettd ainoastaan selkedlla ja ohjaavalla lainsaadanndlla ja riittdvan asian-
tuntemuksen omaavalla viranomaisella voidaan ohjata vastuullista toimintaa, ja toisaalta rajoit-
taa haitallista toimintaa. Siten esimerkiksi virheelliselld tai puutteellisesti toteutetulla
genomitiedon tulkinnalla ei aiheuteta kohtuutonta rasitusta terveydenhuollon jarjestelmille,
jonne henkil ajautuu saadessaan tuloksen, jonka merkitysté han ei ymmarré. Esimerkiksi vaa-
rin ymmarretty sydpariski voi johtaa suuriin henkilékohtaisiin tragedioihin.

Genomitiedon laajamittainen hyodyntaminen terveydenhuollossa edellyttdisi muun muassa eri
rekistereissé olevien ja eri kasittelyperusteilla kerattyjen genomitietojen yhdistdmista yli eri tie-
tojarjestelmien ja rajapintojen. Genomitietojen yhtenéiseksi hallinnoimiseksi olisi perusteltua
luoda Suomeen yksi yhteinen genomitietorekisteri ja sen yhteyteen variaatio- ja viitetietorekis-
terit, joissa keskitetysti kerattyd genomitietoa ja sen tulkintaa pidetaan ajantasaisena. Lisaksi
tdma tieto olisi suomalaisen terveydenhuollon kdytdssa sijaintipaikasta riippumatta. Néiden re-
kisterien luominen on tarkoitus toteuttaa ehdotetun lain muutoksena my6hemmassa lainvalmis-
telussa.

Ehdotetun sééntelyn tavoitteena on lisaksi edistéé eri lahteistd tuotetun genomitiedon tehokasta
hyodyntamistd terveydenhuollossa potilaan hoidossa. Toistaiseksi terveydenhuollossa tallen-
nettuja genomitietoa on voinut kayttaa viranomaisluvalla tieteelliseen tutkimukseen. Padinvas-
tainen genomitiedon kaytto, tieteellisesta tutkimuksesta potilaan hoitoon, on ollut vahéaisempaa.
Tutkimuksessa syntyneestd laadukkaasta genomitiedosta olisi kuitenkin hyotya esimerkiksi ter-
veydenhuollon seulonnoissa, riskiarvioiden tekemisessd, diagnostiikassa, hoidon valinnassa
sekd ladke- tai tutkimusméaérdysten tekemisessa ja seurannassa. Liséksi tavoitteena on luoda
menettelytapa, jolla arvioidaan, milloin ja miten tutkimuksessa ilmenneista sattumaldydoksista
tai kliinisesti merkittavista tiedoista informoidaan henkil 4.

Genomitiedon muuttuessa jokaisen terveydenhuollon ammattihenkilén on mahdotonta seurata
muuttuvaa kenttéa riittavalla tarkkuudella ja ammattitaidolla. Tavoitteena on luoda Genomikes-
kuksesta taho ohjaamaan ja seuraamaan geneettisten analyysien tehokasta ja vaikuttavaa kayttoa
suomalaisessa terveydenhuollossa. Genomikeskukseen kertyisi keskitetysti asiantuntemusta
kansainvalisista suosituksista, alan kansainvalisesta kehityksesta ja laadukkaiden genomilaédke-
tieteeseen liittyvien palveluiden saatavuudesta erityisesti muissa EU-jasenmaissa. Jokaiseen
analyysimenetelmaén liittyy aina teknisia haasteita, mistd johtuen yksi analyysimenetelmd so-
veltuu tietyn kysymyksenasettelun analysoimiseksi paremmin kuin toinen. Genomikeskuksesta
saisi tietoa muun muassa geneettisten tutkimusten analyysien sopivuudesta seka siitd, mita ana-
lyysien tulosten perusteella voidaan paatelld, ja ennen kaikkea mita niista ei voi paatella. Lisaksi
olisi mahdollista saada tietoa siitd, miten tuloksia voidaan soveltaa terveydenhuollon ammatti-
henkildn kdytannon tydssa.

Ehdotetun s&antelyn erityinen painopiste on voimavarojen keskitetty hyddyntdminen luomalla
yksi taho, Genomikeskus, jonka kanssa genomitietoa kéayttavat tahot voivat asioida. Toiseksi
lain my6ta luodaan yhdenmukaiset toimintatavat terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suo-
rittamiseksi. Naiden painopisteiden nojalla ehdotetaan saddettavaksi uusi laki, laki Genomikes-
kuksesta ja terveyteen liittyvén geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksista.

Ehdotettu laki pitéisi sisélldan sdannokset, joiden tavoitteena on:
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1. Perustaa Genomikeskus, joka toimisi genomitiedon kasittelyd ja terveyteen liittyvié ge-
neettisié analyyseja koskevien asioiden itsendisend asiantuntijaviranomaisena Tervey-
den ja hyvinvoinnin laitoksen yhteydessd. Genomikeskus toimisi sosiaali- ja terveys-
ministeridn suorassa tulosohjauksessa osana Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen tu-
losohjausta.

2. Yhdenmukaistaa terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytykset
seké kehittaa genomitiedon késittelya ohjaavia viranomaissuosituksia erityisesti tervey-
denhuollon palvelunantajille Genomikeskuksen toimintojen kautta.

3. Parantaa genomitiedon saatavuutta, I0ydettavyytta ja kaytettavyytta terveydenhuollossa
ja tieteellisessa tutkimuksessa.

4. Edistéa kansainvalista yhteistyoté ja hyvien menettelytapojen luomista genomitiedon
kasittelyssa.

4 Ehdotukset ja niiden vaikutukset
4.1 Keskeiset ehdotukset
4.1.1 Kansallisen Genomikeskuksen perustaminen

Lakiesityksessé ehdotetaan, ettd Suomeen perustetaan uusi viranomaistoimija, kansallinen Ge-
nomikeskus. Genomikeskuksen perustamisen tavoitteena on luoda riippumaton ja puolueeton
asiantuntijaresurssi sekd uusimpaan tietotaitoon nojautuva kansallinen infrastruktuuri yksilol-
listetyn ladketieteen eli tdsmaladketieteen strategisen kehittdmisen tueksi tulevina vuosina. Ge-
nomikeskus olisi itsendinen viranomaistoimija. Keskuksen toiminta kattaisi koko Suomen
maantieteellisen alueen.

Genomikeskuksen perustaminen on osa padministeri Sanna Marinin hallitusohjelman taytan-
tdonpanoa. Genomikeskuksen taustat ovat liséksi kahdessa kansallisessa strategiassa. Hallituk-
sen toimenpiteet toteuttavat terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrategian tie-
kartan toimeenpanoa, jonka osana sosiaali- ja terveysministerion asettama tyéryhma
(STMO098:00/2014) laati ehdotuksen kansalliseksi genomistrategiaksi ja genomikeskuksen pe-
rustamiseksi sen osana.

Genomikeskuksen toiminta olisi tarkoitus rakentaa olemassa olevien organisaatioiden, osaami-
sen ja asiantuntijuuden ympaérille. Genomikeskuksella olisi pysyva henkildstd keskuksen ope-
ratiivisen toiminnan yllapitamista varten, mutta muilta osin lakiehdotuksessa korostetaan kan-
sallista yhteisty6té siten, ettd asiantuntijoiden ei tarvitsisi siirtyd valittomésti Genomikeskuksen
palvelukseen, vaan osaamista voitaisiin hyddyntaa ns. verkostomallina. Genomikeskus toimisi
tiiviissd, usean toimijan muodostamassa toimintaymparistdssa — ekosysteemissd, johon Geno-
mikeskus loisi lisdarvoa asiantuntijapalveluiden kautta erityisesti terveyden- ja sairaanhoidon,
sairauksien ennaltaehkaisyn seka tieteellisen tutkimuksen tarpeisiin. Ekosysteemiin kuuluisivat
olennaisesti biopankit, Suomen Biopankkiosuuskunta - FINBB, sydpa-, neuro- ja ladkekehitys-
keskukset, yliopistosairaalat, yliopistot, Terveyden ja hyvinvoinnin laitos, Kansanel&kelaitos,
Tietolupaviranomainen, tutkimus- ja kehittdmisalan toimijat sekd yritykset ja rahoittajat. Kun
Genomikeskuksen toteutus ja kehittdminen nojautuvat olemassa olevien organisaatioiden ja
osaamisen varaan, voidaan toiminnan kaynnistdmiseen kuluvaa aikaa lyhentda olennaisesti.
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Genomikeskuksessa ei kasiteltaisi ihmisperaisia biologisia néytteitd, joiden osalta asiantunte-
mus ja osaaminen keskittyisivat biopankkitoimintaan. Genomikeskukselle ei olisi tarkoituksen-
mukaista luoda myodsk&an omaa sekvensointiyksikkod, koska sekvensointilaitteet ovat hyvin
kalliita, ja edellyttavat uusimista 3-4 vuoden valein vaatien pitkaaikaisen investointisuunnitel-
man toteutusta varten. Lisdksi Genomikeskuksen perustamiskustannukset ovat pienemmat, jos
tukeudutaan jo olemassa olevaan infrastruktuuriin. Lakiehdotuksessa ei muutenkaan ehdoteta
keskittymista vain sekvensointidataan vaan teknologiariippumattomasti eri tavoin tuotettuun
genomitietoon, jolloin voidaan saada laaja-alaisemmin hyotyja terveyden- ja sairaudenhoitoon,
ennaltaehkaisyyn ja tieteelliselle tutkimukselle. Koko genomin méarityksia olisi edelleen mah-
dollista tehdé seka kotimaisissa ettd ulkomaisissa laboratorioissa. Ruotsissa ja Tanskassa on
tehty strategiset paatokset sekvensointien toteuttamisesta kyseisten maiden rajojen sisélla. Suo-
messa muutamat toimijat ovat jo joko investoineet sekvensointilaitteiden hankintaan tai selvit-
tavat parhaillaan tarvetta siihen ja ndit4 ratkaisuja voidaan hyddyntéa kansallisesti ilman, ett&
niitd kytketaan virallisesti Genomikeskuksen toimintaan.

Genomikeskukseen ei olisi tarkoitus luoda omaa tutkimus- tai palvelulaboratoriota, silla Suo-
messa alan keskeisilla toimijoilla on jo hyviksi todetut vakiintuneet tutkimus- ja laboratoriome-
nettelyt, joita voidaan niin ikdan hyddyntdd Genomikeskuksen toiminnassa. Lainvalmistelun
yhteydessé on huomioitu, ettd Genomikeskuksen olisi sailytettavéd kosketuspinta eturivin tutki-
mukseen, mika heijastuu ehdotuksessa Genomikeskuksen sijaintipaikaksi. Lakiehdotuksessa ar-
vioidaan, ettd Genomikeskuksen oman tutkimuksen sijasta on olennaisempaa varmistaa, etta
biopankki- ja tutkimustoiminta tukisivat Genomikeskuksen toimintoja ja kaynnistdisivat
genomitiedon hyddyntdmiseen kohdistuvia tutkimushankkeita.

4.1.2 Hallinnollinen sijoituspaikka

Genomikeskuksen perustamiseen ja toimintaan liittyy merkittavia tietohallinto- ja henkildstdin-
vestointeja. Investointitarpeiden minimoimiseksi esitetddn, ettd Genomikeskus rakentuisi
ekosysteemin eri toimijoiden eli olemassa olevan osaamisen, asiantuntijuuden, aineistojen ja
rakenteiden varaan. Siten Suomeen ei ldhtokohtaisesti olisi tarkoituksenmukaista perustaa ko-
konaan uutta organisaatiota, vaan tavoitteena olisi hyodynt&dd olemassa olevaa ekosysteemia
kokonaisuutena ja tarjota eri organisaatioille niiden vahvuuksien mukaisia tehtavia.

Lakiehdotuksessa ehdotetaan Genomikeskuksen hallinnolliseksi sijoituspaikaksi Terveyden ja
hyvinvoinnin laitosta ja sen toiminnan kansallista ohjausta sosiaali- ja terveysministeritlle. Ge-
nomikeskus perustettaisiin Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteyteen (ei “alaisuuteen’)
itsendisend Genomikeskus -nimisend viranomaisena, jolla on oma pysyva henkildsté genomitie-
torekisterin ja palvelujen yll&pitdmiseksi sekd viranomaistehtdvien hoitamiseksi. Genomikes-
kuksella olisi itsendinen tydjarjestys ja toimintaohjeet. Genomikeskuksen tehtavat maariteltai-
siin tdssa ehdotetulla lailla. Genomikeskusta koskevat asiat ratkaisisi padasiassa Genomikes-
kuksen johtaja.

Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yksikkojen erityisasemasta on aiemmin séé&detty muun
muassa valtion mielisairaaloiden, lastensuojeluyksikdiden ja vankiterveydenhuollon osalta,
jotka ovat itsendisid, mutta toimivat Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen alaisuudessa ja tulos-
ohjauksessa. Toisin kuin muissa Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen itsendisissa yksikoissa,
Genomikeskuksen tulosohjauksesta, yleisesta ohjauksesta, seké kehittamisesta vastaisi sosiaali-
ja terveysministerio.

Genomikeskuksen sijoittamista sosiaali- ja terveysministerion hallinnonalalle puoltavat erityis-
osaamisen tarve arvioitaessa genomitiedon tuottamista biopankkitoiminnassa ja terveydenhuol-
lossa sekd kayttdd terveyden- ja sairaanhoidossa, sairauksien ennaltaehkaisyssa ja terveysalan
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tieteellisessd tutkimuksessa. Lain soveltamisalan piiriin kuuluvat terveydenhuollossa ja
biopankkitoiminnassa tuotetut ja tallennetut ihmisperéiset genomitiedot. Genomikeskuksen teh-
tavat palvelevat terveyshyotyjen saavuttamista ja ovat siten kiintedssa yhteydessé sosiaali- ja
terveydenhuollon toimintamallien uudistamiseen. Muista Pohjoismaista ainakin Norjassa ja
Tanskassa paikallista genomikeskusta tai genomitiedon keskitettyja hallintaratkaisuja valmis-
tellaan kyseisten maiden terveysministerididen hallinnonalalla. Genomitiedon hyddyntdmisessa
ovat keskeisessd asemassa myds muut sosiaali- ja terveysministerion hallinnonalan terveytta
koskevat rekisteritiedot, joista suuri osa on arkaluonteisiksi luonnehdittavia tietosuoja-asetuk-
sen 9 artiklan 1 kohdassa tarkoitettuja tietoja ja jotka vaativat omia kasittelysdadnnoksiaén.

Julkishallinnon toimintaan ja sitd ohjaavaan lainsdadantddn on perinteisesti liittynyt korostettu
puolueettomuuden, lainmukaisuuden ja riippumattomuuden vaatimus, mika ilmenee muun mu-
assa hallintolain (434/2003) 6 §:st§, jonka mukaan viranomaisten toimien on oltava puolueetto-
mia. Kansallisen genomitietorekisterin yll&pidosta ja hallinnasta vastaavan tahon tulisi siten olla
mahdollisimman neutraali suhteessa kaikkiin genomitiedon tuottajiin (muun muassa biopank-
kitoiminnan harjoittajiin) ja kayttajiin (terveydenhuollon palveluntuottajat ja tutkijat), mill& on
huomattava merkitys arvioitaessa Genomikeskuksen hallinnollista sijoituspaikkaa Terveyden ja
hyvinvoinnin laitoksen yhteyteen. Hallintolaki ohjaa viranomaisen menettelya siten, ett4 kaik-
kien eri osapuolten etuja on tarkasteltava yhdenvertaisista lahtokohdista.

Jotta epdilystd Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen biopankin, Genomiikka- ja biomarkkerit -
yksikon, lupaviranomaistoiminnan ja Genomikeskuksen keskinaisesté riippuvuudesta ei syn-
tyisi, Genomikeskus on perusteltua perustaa erillisessa Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yh-
teydessé olevassa yksikossd, jolla on tulosohjaus sosiaali- ja terveysministerion alaisuudessa.

Sosiaali- ja terveysvaliokunta piti toisiolakia koskevassa lausunnossaan (StVM 37/2018 vp) lu-
paviranomaisen sijoittamista THL:n yhteyteen perusteltuna. THL toimii useiden voimassa ole-
vien eri lakien nojalla alan merkittavien tietoaineistojen rekisterinpitijana ja lupaviranomaisena
my®ds muiden rekisterinpitdjien tietoihin. Valiokunta kastoi, ettd sijoittamalla uusi lupaviran-
omainen THL:n yhteyteen kyet&an saavuttamaan seké osaamiseen liittyvié etté taloudellisia sy-
nergiaetuja. Vastaavia synergiaetuja arvioidaan syntyvan Genomikeskuksen sijoittamisesta hal-
linnollisesti THL:n yhteyteen. Lupaviranomaisen itsendinen asema suhteessa THL:aan oli va-
liokunnan nakemyksen mukaan valttdmatonta, jotta voidaan turvata sen toiminnan puolueetto-
muus ja objektiivisuus suhteessa THL:n omiin lupatarpeisiin. THL:11a on paljon omaa rekiste-
ripohjaista tutkimusta, ja rekistereitd kootaan seka hyodynnetdan THL:n tilastoviranomaistoi-
minnassa sek& muissa THL.:lle séddetyissa tehtdvissa. Niin lupaviranomaiselle kuin Genomikes-
kuksellekin uskottavan toimivallan ndkdkulmasta on erittdin tarkedd, ettd ne ovat selkedsti
THL.:sta erillisia viranomaisia. THL on merkittdva ehdotetussa laissa tarkoitettujen genomitie-
tojen tuottaja ja hyodyntéja. Toisiolain kasittelyssa valiokunta piti intressiristiriidan estdmiseksi
valttdmattomana, etta uuden viranomaisen toiminta olisi eriytetty ja sen johdolla olisi itsendinen
asema suhteessa THL:n muuhun toimintaan. Lupaviranomaisen itsendisen aseman korosta-
miseksi valiokunta ehdotti, etté lakia tdsmennetédén siten, ettd lupaviranomaisen johtajan nimit-
téisi STM.

4.1.3 Organisaatio ja tehtavat
Henkil6sto
Genomikeskus olisi pysyvasti ty6llistava viranomaistoimija, jolla olisi Terveyden ja hyvinvoin-

nin laitoksen ohjauksesta erillinen johtajansa. Lakiehdotuksessa korostetaan Genomikeskuksen
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johtajan aseman merkitystd, paatosvaltaa ja itsendisyyttd Genomikeskuksen johtamisessa suh-
teessa Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen p&&johtajan ratkaisuvaltaan. Genomikeskukselle
kuuluvat asiat ratkaisisi sen johtaja eik& Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen paajohtajalla olisi
oikeutta pidattaa ratkaistavakseen Genomikeskuksen toimivaltaan tai rahoitukseen kuuluvia asi-
oita. Sen sijaan Genomikeskuksen johtaja voisi tarvittaessa ja Genomikeskuksen tydjarjestyk-
sessé tarkemmin maériteltavin tavoin informoida esimerkiksi vahintadn vuosittain Terveyden
ja hyvinvoinnin laitoksen paéjohtajaa katsauksella Genomikeskuksen ajankohtaisista asioista ja
tulevan vuoden toiminnan suunnittelusta. Erityisesti Genomikeskuksen toiminnan k&ynnista-
misvaiheessa on tarkeadd, ettd Genomikeskuksen johtajalla on itsendinen rooli keskuksen toi-
minnan suunnittelussa. Perustamisvaiheen tehtaviin kuuluisivat muun muassa yksikon henki-
16ston rekrytointi, palveluprosessien rakentaminen seké jo valmisteltavana olevien Genomikes-
kuksen teknisid valmiuksia suunnittelevien projektien haltuunotto ja ldpivienti. Ehdotetulla
lailla tavoitellaan genomitiedon hallintaa keskitetysti, mika edellytta4, ettd johtajalla on riittavéat
hallinnolliset keinot johtaa genomitietorekisterin luomiseen, yllapitoon ja hallinnointiin liitty-
vaa tyoté.

Sosiaali- ja terveysministerid nimittéisi johtajan pysyvaan virkaan viiden vuoden maaréajaksi.
Huomioiden, ettd Genomikeskuksen olennaisena tehtdvana on tuottaa genomitiedon tulkintoja
terveydenhuollon kdytdnnon operatiivisen toiminnan tueksi, olisi keskuksen johtajan kelpoisuu-
delle asetettava koulutukseen, kokemukseen sekd syvalliseen substanssiosaamiseen liittyvié
vaatimuksia. Johtaja vastaisi toiminnan tuloksellisuudesta ja kehittdmisesta seka tavoitteiden
saavuttamisesta suoraan ministeriélle. Hanen tulisi johtaa ehdotetun lain tavoitteiden toimeen-
panoa seké kehitystydtd Genomikeskuksessa. Johtajan tulisi tehda yhteisty6ta kaikkien sidos-
ryhmien kanssa, ohjata ja arvioida muun henkiloston tyotd, varmistaa keskuksen yhteiskunta-
vastuun toteutuminen, johtaa riskien arviointia ja hallintaa sekd valvoa Genomikeskuksen ta-
loudenpitoa.

Muun henkildston nimittdisi Genomikeskuksen johtaja tai muu keskuksen henkildstéon kuu-
luva siten kuin Genomikeskuksen tydjarjestyksessa maarataan. Erityisesti genomitietorekisterin
perustamisen jalkeen Genomikeskuksen henkilGstd edustaisi laaja-alaista asiantuntemusta
(muun muassa l&akarit, IT-asiantuntijat, bioinformaatikot, geneettinen epidemiologi, tietoturva-
asiantuntija, kyberturvaosaaja, koulutusvastaava, perinnéllisyyshoitaja, juristi). Genomikes-
kuksen siséisesta organisoitumisesta annettaisiin tarkemmat ohjeet tydjarjestyksessa.

Keskuksella voisi liséksi olla maaraaikaisesti nimettyja asiantuntijoita, joihin Genomikeskus
voisi olla yhteydessé eri asiantuntemuksen aloihin liittyvissa kysymyksissé. Erityisesti asian-
tuntijapalveluyksikon toiminnoissa tulisi huomioida laéaketieteen erikoisalat ja genetiikan alan
tieteellisen tutkimuksen edustavuus. Asiantuntijoita hyddyntdmélla turvattaisiin genomilééke-
tieteen asianmukainen soveltaminen terveydenhuollossa, osaaminen kaikissa viidessa yliopis-
tosairaalassa ja kunkin yhteistoiminta-alueen asiantuntijapalvelut alueen vaestdlle. Samalla
mahdollistettaisiin eri puolille Suomea sijoittuvan erityisasiantuntijuuden ja resurssien hyédyn-
tdmisen mahdollisimman tehokkaasti koko véeston hyvéksi. Asiantuntijatehtévien toteutuksen
osalta tulisi huomioida, ettd myds alan palveluyrityksissa ja laajemmin koko ekosysteemissé
tyoskentelee asiantuntijoita, joiden osaamista tulisi tarpeen mukaan hyddyntdd osana Ge-
nomikeskuksen asiantuntijaresurssia. Myos yritykset tuottavat tietoa ja palveluja ekosysteemiin
seka osallistuvat teknisen jarjestelméan rakentamiseen.

Asiantuntijapalvelut ja genomitietopalvelut
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Genomikeskuksen tehtavat olisivat kaikki perustuslain 124 §:ssa tarkoitettuja julkisia hallinto-
tehtavid, joita toteutetaan virkavastuulla ja joihin sovelletaan hallinnon yleislakeja ja jotka kuu-
luvat oikeusasiamiehen seka oikeuskanslerin laillisuusvalvonnan piiriin.

Genomikeskuksen pysyvéan ydintehtavaan kuuluisi toimia suomalaisena genomilaédketieteen
asiantuntijaresurssina. Genomikeskus toimisi asiantuntijaviranomaisena kaikissa genomitiedon
kasittelyyn ja geneettisiin analyyseihin liittyvissa asioissa. Keskuksen asiantuntijatehtéviin kuu-
luisi olennaisena osana esimerkiksi terveyteen liittyvien geneettisten analyysien suorittamista
seka sekundaarildyddsten ja muiden kliinisesti merkittavien genomitietojen antamista koskeva
kansallinen ohjeistaminen. Geneettisten analyysien suorittamiseen liittyvéan ohjeistuksen liséksi
Genomikeskus voisi asiantuntijana arvioida geneettisten analyysien validiteettia, kliinista hyo-
tyd ja kustannusvaikuttavuutta. Genomikeskus palvelisi ja ohjeistaisi terveyden- ja sairauden-
hoitoa, sairauksien ennaltaehkaisyé seka tieteellistd tutkimusta. Keskus voisi palvella myds suo-
raan yksittaisia ihmisia esimerkiksi lisddmalla ihmisten yleisia edellytyksia ymmartaa
genomitietoa tai kaymalla tdhén aihepiiriin liittyvaa kansalaisvuoropuhelua. Koska Genomikes-
kus ei olisi terveydenhuollon toimintayksikko, ei sen tehtaviin kuuluisi palvella ihmisia vélitto-
masti terveyden- ja sairaanhoitoon liittyvissa kysymyksissé.

Genomikeskus voisi viranomaisena antaa laissa saddetyn tehtdvansé alalla itsendisia ohjeita ja
suosituksia ilman erityisté valtuutusta laissa. Genomikeskuksen viranomaisohjeet olisivat vah-
voja kansallisia suosituksia muun muassa palvelunantajille ja biopankkitoiminnan harjoittajille.
Tama ei olisi valitontd palveluvalikoiman ohjeistamista, vaan osa Genomikeskuksen viran-
omaisaseman mukaista tehtdvad. Genomikeskuksen ohjeistus yhdenmukaistaisi tutkimuskentan
menettelytapoja, jotka ovat talla hetkell& toisistaan poikkeavia esimerkiksi sen suhteen, mité
kliinisesti merkittavéa tietoa ja miten niit4 ihmisille annetaan. Ohjeilla olisi tata kautta valilli-
sesti ihmisten terveyteen ulottuvia vaikutuksia. Ohjeiden ja suositusten avulla olisi mahdollista
varmistaa se, etta kliinisesti merkittavista genomitiedoista, joilla voidaan esimerkiksi ennalta-
ehkdista tietyn sairauden puhkeaminen, annetaan ihmisille tietoa ajoissa ja kansallisesti yhte-
nevéisella tavalla. Liséksi olisi tarkeaa, ettd Genomikeskus loisi strategioita esimerkiksi farma-
kogenomiikan kaytosté julkisessa terveydenhuollossa. Genomikeskuksen ohjeilla olisi vaiku-
tusta erikoissairaanhoitoa laajemmin myds sielld, missd genomitiedon kasittely ei ole tois-
taiseksi ollut ajankohtaista.

Genomikeskuksen ohjeissa ja suosituksissa olisi mahdollista ottaa huomioon sairauksien seu-
lonnan diagnostiikan sek& hoidon ja seurannan eri menetelmien vaikuttavuuteen liittyva tieteel-
linen naytto, jota dokumentoidaan ja arvioidaan Ladkariseura Duodecimin yhdessé erikoislaa-
kariyhdistyksen kanssa laatimissa Kéaypéa hoito -suosituksissa sek& muissa, kuten yliopistosai-
raaloiden tuottamissa ohjeissa. Koska Genomikeskuksen ohjeet ja suositukset olisivat itsendisia
viranomaisohjeita, poikkeaisivat ne tissa suhteessa Kédypa hoito -suosituksista ja saattavat vai-
kuttaa muun muassa tyéhon osallistuvien asiantuntijoiden vastuisiin. Genomikeskuksen suosi-
tusten laatimisen ja paivittdmisen tulisi olla jatkuvaa ja keskuksen olisi kyettdva reagoimaan
huomattavasti nykyisid suosituksia nopeammin ja joustavammin genetiikan kentéssa tapahtu-
viin muutoksiin. Suositusten kaytto tulee edellyttamaén niiden kytkemista sdhkaisiin potilastie-
tojarjestelmiin, ja siksi suositusten tulisi olla kdytettdvissa myds tahan soveltuvassa muodossa.
Genomikeskus voisi hyddyntaa olemassa olevaa metodi-, teknisté ja implementaatio-osaamista.
Kokonaisvaltaisen tarpeen maarittamiseksi Genomikeskus voisi kuulla erikoissairaanhoidon,
perusterveydenhuollon, potilas- ja kuluttajajarjesttjen seké yritysten edustajia.

Genomikeskuksen asiantuntijatehtévét eivat olisi ristiriidassa erikoissairaanhoidon tydnjaosta

ja eréiden tehtévien keskittamisesta annetun asetuksen (582/2017, jaljempana keskittamisase-
tus) kanssa. Keskittdmisasetuksen 1 §:n 2 momentin mukaan toiminnan valtakunnallisen koko-
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naisuuden suunnittelua ja toimintojen yhteen sovittamista varten asetuksella nimetéan ja val-
tuutetaan valtakunnallisia ja alueellisia toimijoita, joiden tulee yhteistydssa huolehtia toiminnan
yhdenvertaisesta ja vaikuttavasta toteuttamisesta koko maassa. Genomikeskuksen toiminta-alu-
eella yhteistyota olisi mahdollista tehda esimerkiksi syévén diagnostiikan seka terveydenhuol-
lon menetelmien (esim. geneettisten analyysien) arvioinnissa. Geneettisten menetelmien arvi-
oinnissa nakdkulmana voi olla esimerkiksi menetelman tai tutkimuskohteena olevan geneettisen
muutoksen kliininen vaikuttavuus, menetelman luotettavuus, turvallisuus ja kustannukset seka
menetelmén kayttdon liittyvat sosiaaliset, eettiset, organisatoriset ja juridiset vaikutukset. Ge-
nomikeskus toimisi tassa tarkoitetussa tilanteessa genomitiedon osalta keskittamisasetusta tay-
dentdvana asiantuntijaresurssina. Genomikeskus voisi koota ja yhdistaa parhaan saatavilla ole-
van tiedon tukemaan terveyspoliittisia ja kliinisia paatoksia. Genomikeskus voisi tuottaa erityi-
sesti tietoa kansainvélisista kéytannoista ja tarjota tietoa muissa maissa tehdyisté arvioinneista.
Kansallisen ohjeistuksen tulisi perustua ndyttoon, joka on keréatty ja arvioitu kansainvalisesti
hyvaksyttyjen menetelmien ja periaatteiden mukaisesti. Siten kansainvélisten ohjeiden laadin-
nan seuranta ja tyohon osallistuminen kuuluisivat myds Genomikeskuksen tehtéviin.

Genomikeskuksen tehtédvat eivat olisi ristiriidassa myodskadn Fimean tehtédvien kanssa. Fimea
on vastuussa lagkinnallisten laitteiden valvonnasta ja siihen liittyvasta viranomaisohjeistuk-
sesta. Genomikeskus Vvoisi antaa ohjeita ja suosituksia laitteiden kaytosta julkisen ja yksityisen
terveydenhuollon ndkokulmasta edelld kuvatulla tavalla. Ohjeistukset voisivat koskea muun
muassa geneettisten sairauksien diagnostiikkaa (esimerkiksi geenivirheen aiheuttama harvinai-
nen sairaus), kantajuutta (harvinaissairauden oireeton kantaja) seké ennustavia geenitesteja (sai-
rastumisalttius kansantauteihin tai perinnélliseen syopaan) ja ladkehoitoa (farmakogenetiikka
eli tehokas ja turvallinen la&kehoito).

Genomikeskuksen asiantuntijatehtdvaan voisi sisaltya lisaksi kansalaisvuoropuhelun aktivoimi-
nen ja seuraaminen. Tasta ei tarvitsisi erikseen saataa, koska viranomaisten tehtavana on tiedot-
taa toiminnastaan ja olla avoimia myos kansalaiskeskustelulle ja eri tavoin myds rohkaista sita.
Genomikeskus voisi kansalaisvuoropuhelua varten perustaa asiakasraadin, joka osallistuisi kes-
kuksen toiminnan kehittdmiseen. Siind voisivat olla edustettuina esimerkiksi palvelunantajat,
tutkimuskenttd, biopankkitoiminnan harjoittajat, yritykset sekd véestd. Genomikeskus pyrkisi
asiantuntijana parantamaan ihmisten edellytyksia hyddyntda genomitietoa ja sitd varten tulisi
olla vaestda, asiantuntijoita ja asiakkaita palvelevat verkkosivut suomen-, ruotsin- ja englannin-
kielisend. Genomikeskus voisi luoda verkkoon véestdlle suunnattua yleista tietoa ihmisen peri-
masté ja sen merkityksesta henkilén terveydelle ja hyvinvoinnille. Genomikeskus voisi myos
tuottaa tietoa genomitiedon vaikuttavuudesta ryhmiteltyna esimerkiksi alueittain ja sairaus- tai
tautityypeittéin. Sitd vaeston osaa varten, jolle verkkopalvelut eivét ole kaytettavissa, Genomi-
keskus voisi perustaa perinndllisyyshoitaja-tasoisen asiantuntijan puhelinpalvelun. Téllaista
palvelua voisi yllapitaa asiantuntijatuella esimerkiksi perinndllisyyshoitaja, joka pystyisi ohjaa-
maan tietoa tarvitsevia sinne, missa heidan ongelmiaan voidaan konkreettisesti ratkaista.

Genomikeskus olisi myos aktiivinen toimija kansainvalisessa genomilaéketieteen yhteisty(ssa.
Genomiikka, kuten kaikki laéketiede, on kansainvalistd ja Genomikeskuksen tulisi asemoitua
aktiiviseksi toimijaksi kansainvalisessa toimintaympéristossa. Samalla tulisi varmistaa, etta va-
eston genomitiedon kayton hyddyt palautuvat Suomeen. Suomi allekirjoitti 10. huhtikuuta 2018
EU:n Digital Day 2018 -nimisessa tilaisuudessa julistuksen, joka tavoitteena on tarjota Euroo-
pan unionin jasenille rajat ylittavéd, tiedosta johdettua terveytta ja hoitoa (ks. tarkemmin luku
2.2.4). Kyseessa on jasenmaiden ja komission tukema aloite, jossa julistuksen allekirjoittaneet
valtiot sitoutuvat edistamaan genomitiedon saatavuutta EU:ssa lisaéamalla tietoa eri infrastruk-
tuurien genomitietokannoista. Genomikeskus voisi tulevaisuudessa toimia tassé tarkoitetussa
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yhteistyGssa asiantuntijaroolissa ja olla mukana sosiaali- ja terveysministerion tukena varmis-
tamassa, ettd genomitiedon saatavuutta parannetaan Suomen lainsd&ddédnnén mukaisesti ja Suo-
mea hyddyttavalla tavalla.

4.1.4 Alueellinen sijoituspaikka

Genomikeskuksen tulisi sijaintipaikastaan rijppumatta muodostua vahvaksi valtakunnalliseksi
asiantuntijaresurssiksi, jonka organisatorisesti keskitetyssa toiminnassa taysimaaraisesti hyo-
dynnetéén kansallisen ekosysteemin toimijoiden osaamista niiden vahvuuksien ja kyvykkyyk-
sien mukaisesti. Genomikeskuksen tulisi lisaksi muodostaa kansainvéliselld tasollakin arvos-
tettu ja vahva osaamiskeskittymé, jonka palvelut houkuttelisivat Suomeen alan parhaita asian-
tuntijoita, tutkimushankkeita ja merkittavia uusia investointeja. Genomikeskuksen toimintojen
toteuttamista varten tarvitaan laaja-alaista osaamista, joten oikeanlaisella osaamispohjalla ole-
van henkil6ston rekrytoinnin merkitys on aivan keskeinen.

Genomikeskuksen tulisi fyysisesti sijaita toimintaymparistdssa, jossa sen asiantuntijoilla on pai-
vittdin mahdollisuus olla vuorovaikutuksessa muiden genomildaketieteen ja -tutkimuksen asi-
antuntijoiden kanssa. Genomikeskuksen toiminnan kannalta on vélttdmatonta, ettd keskus lin-
kittyy vahvasti alan kliiniseen toimintaan seka tutkimus- ja kehitystoimintaan niin Suomessa
kuin kansainvalisestikin. Vain riittdvan suurella asiantuntijuuden Kriittisella massalla varustettu
Genomikeskus sailyy ajantasaisena ja voi kehittya tehtdvassaan edesauttaen osaltaan tdsmalaa-
ketieteen kehittymisté.

Ladketiede, genomituotantoteknologiat, bioinformatiikka ja muu tietdmys kehittyvat erittdin no-
peasti, ja ilman oikeaa toimintaympéristdd osaaminen vastaavasti vanhenee nopeasti. Ge-
nomikeskuksen ydintehtavat vaativat kapeaa erityisosaamista. Alan huippuosaajista on valtava
kansainvalinen kilpailu. Osaajien rekrytoinnin kannalta on oleellista, ettd Genomikeskus sijait-
see yhdessa keskitetyssa paikassa, jossa on mahdollisuus sdilyttaa kiinted yhteys alan huippu-
tutkimukseen ja kehitykseen. Tietotaidon yll&pidon ja Genomikeskuksen toimintojen kehityk-
sen nakokulmista Genomikeskuksen tulisi alueellisesti sijaita laheisessd, joskin riippumatto-
massa yhteydessa vahvan genomiladketieteen kliinisen yksikon ja akateemisten genomitutki-
musyksikdiden kanssa.

Olemassa olevaan osaamiseen, asiantuntijuuteen, aineistoihin ja rakenteisiin perustuen lakieh-
dotuksessa esitetadn Genomikeskuksen alueellista sijoittamista Terveyden ja hyvinvoinnin lai-
toksen yhteyteen, Helsingin Meilahden kampukselle.

Helsingin kampuksella sijaitsee Suomen Molekyylilaédketieteen instituutti (FIMM), joka on
Suomen merKkittavin toimija genomitutkimuksessa, jopa globaalilla tasolla. Sen yhteistydver-
kosto on mittava. FIMM on Suomessa genomialan vahvin toimija niin genomitiedon késitte-
lyyn, laskentaan kuin séilytykseen liittyen. Toistaiseksi ainoat laajamittaisen genomitiedon ké&-
sittelijat (SISu-projektissa ja FinnGen-projektissa) ovat Helsingin yliopiston FIMMissa ja Hi-
Lifessa (Helsinki Institute of Life Science) toimivat tutkijat.

Genomikeskus tulisi tarvitsemaan myds vahvaa kansantautien epidemiologian osaamista, joka
on Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen Helsingin toimintojen vahva osaamisalue. THL:n Hel-
singin yksikoll4 ja FIMMIlla on pitka yhteinen historia suomalaisten véestokohorttien tutki-
muksessa.

Helsingin yliopistossa ja Aalto yliopistossa perus- ja jatkokoulutetaan genetiikan ja bioinforma-
tilkan alan asiantuntijoita kuten myds ladketieteen alan asiantuntijoita enemman kuin missaan
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muualla Suomessa, ja alaan liittyvia vaitoskirjoja tuotetaan eniten nimenomaan Meilahden kam-
puksella. Genetiikan opintotarjonta, koulutusmahdollisuudet ja ajankohtaisten huipputason ge-
netiikan seminaarien tarjonta ovat Helsingin kampuksilla (Meilahti-Otaniemi-Viikki) ainutlaa-
tuista Suomessa. Helsingin yliopistossa on Suomen ainoa farmakogenetiikan oppituoli seka hy-
vin aktiivista ja kansainvalista huippua olevaa alan tutkimusta. Farmakogenetiikkaa pidetdan
yhtend ensimmaisistd kaytdnnon sovelluksista, joista odotetaan laajasti hyotya potilaille.

Suomella on pitkd korkealaatuisen geeni- ja genomitutkimuksen perinne, ja suomalaiset alan
tutkijat ovat kansainvalisesti arvostettuja ja haluttuja yhteistydkumppaneita. Menestykseen ovat
vaikuttaneet monet suomalaisen toimintaympériston vahvuudet, ja vuonna 2017 kdynnistynyt
Helsingin yliopiston johtama FinnGen-tutkimushanke osoittaa osaltaan suomalaisen tutkimuk-
sen ja biopankkitoiminnan yhteistyon voiman ja mahdollisuudet paitsi tutkimuksessa myos mer-
kittdvien tutkimusinvestointien houkuttelemisessa Suomeen. FinnGen-hanke on noin 60 mil-
joonan euron kansainvalinen 6-vuotinen suurhanke, joka tuottaa genomitietoa 500 000 suoma-
laisesta eli 10 % Suomen véestosta. FinnGen-projektista biopankkeihin palautuvan genomitie-
don avulla voidaan ensivaiheessa toteuttaa ensimmaisié vaestotasoisia tutkimuksia tulosten in-
tegroimisesta osaksi kliinista paatoksentekoa ehdotetun genomilain tavoitteiden mukaisesti.
Naiden ensivaiheen toteutusten on suunniteltu tapahtuvan Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen
Helsingin toimintojen ohjaaman projektin kautta.

Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiri (HUS) on yliopistosairaaloista suurin, ja sen kliinisen
genetiikan yksikkd on yhta suuri kuin kaikkien muiden yliopistosairaaloiden (Oulu, Turku,
Tampere ja Kuopio) kliinisen genetiikan yksikot yhteensa. HUSin Genetiikan linjalla tyosken-
telee 1dhes 100 genetiikan ammattilaista seké geneettisen laboratoriodiagnostiikan etta kliinisen
genetiikan alalla. Genetiikan palveluja kéyttavien ladketieteen erikoisalojen osaamista ja toi-
mintaa on laajimmin Meilahden kampuksella ja yhteisty® on tiivista.

HUS on liséksi vastikaan hankkinut uuden suurtehosekvensaattorin Meilahden kampuksella si-
jaitsevaan HUSLABIin. Samassa yhteydessa HUSLABIn Genetiikan linjaan perustettiin uusi
Genomiyksikkd uusien laajojen genominlaajuisten sekvensointitutkimusten tuottajaksi.
HUSLABIn Genomiyksikké on HUSIn ja FIMMin yhteisyksikko, jossa FIMMin teknista ge-
nomiosaamista yhdistetddn HUSLABIn akkreditoituun genetiikan palvelulaboratorioon ja uu-
simpaan genomitiedon tuotanto- ja kasittelylaitteistoon, jolloin syntyy valtakunnallisestikin kat-
soen selkeésti suurin ja merkittavin kliinisen genomitiedon tuotantoyksikkd. Sekvensointilait-
teen kapasiteetti tulee riittdmaan nykysuunnitelmien mukaiseen diagnostiseen eksomi- ja osin
jopa genomitason sekvensointipalveluun tarvittaessa koko Suomen tarpeeseen. Hyvin toimivan
laboratorioinfrastruktuurin ja riittdvan tehokkaiden tiedonsiirto- ja kasittelyjarjestelmien varaan
voidaan helposti kasvattaa tuotantokapasiteettia tarpeiden mukaan.

HUSilla on Meilahden kampuksella jatkuvaa tekoalyn hyodyntamiskehitysta yhdesséa Aalto yli-
opiston tutkijoiden kanssa ja HUSIn tietoaltaaseen tallennetaan erittdin paljon kliinisia tietoja.
Tasmaéladketieteen tarpeisiin Meilahdessa on valtakunnan parhaat edellytykset yhdistaa
genomitietoa potilaan muuhun Kliiniseen tietoon.

Genomikeskuksen hallinnollinen tai alueellinen eriyttdminen genetiikan suurtehosekvensaatto-
rin toiminnasta ei olisi pitkalla aikavalilla hyva vaihtoehto. Valtakunnallisen genomitiedon hyo-
dyntamisen edellytys on riittava potilaiden sekvensointi koko Suomen alueella. Genomikeskus
voisi valtakunnallisesti tukea asiantuntijoiden yhteisesti tarkeiksi katsomia genomitutkimuksia,
jolloin riskid, ettd henkil6t joutuvat valtakunnallisesti erilaiseen asemaan, voidaan minimoida.
Esimerkiksi farmakogeneettinen tutkimus voisi riittdvan nuorena tehtyné tehostaa ladkehoitoja
ja vahent&d haittavaikutuksia koko henkilon elinajan.
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Espoossa sijaitseva CSC — tieteen tietotekniikan keskus on yli 300 asiantuntijan organisaatio.
CSC on valtion erityistehtavayhtid, jolla on kyvykkyys tukea genomitiedon hallintaa valtakun-
nallisesti. CSC johtaa muun muassa Suomen ELIXIR life science osakeskusta (Valtiosopimus
7/2015) ja koordinoi tietokantojen, tydkalujen, koulutusmateriaalien, tallennuspalvelujen ja
suurteholaskennan resursseja Suomessa. CSC:ll4, FIMMIilla ja THL:n Helsingin Meilahden toi-
mipisteelld on jo nyt vahva genomitiedon hallinnan infrastruktuuri, joka perustuu nédiden kol-
men organisaation maératietoisesti rakentamaan myos kansainvalisesti nékyvaéan asiantuntijoi-
den valiseen yhteistyohon. Y hteistyotd tukemaan on muun muassa rakennettu yksityiset ja suu-
ritehoiset tietoliikenneyhteydet organisaatioiden valille. Liséksi sosiaali- ja terveystietojen tois-
sijaisesta kaytosta annetun lain (552/2019, jaljempana toisiolaki) tarkoittama kayttdlupaviran-
omainen ja palveluoperaattori sijaitsee Helsingissd, joka voi helpottaa ndiden saumatonta yh-
teistyotéa.

Suuri osa genomitiedon huippuosaajista on kansainvélisia, ja Genomikeskuksen asiantuntijoi-
den taytyy yllapitaa hyvia kansainvalisia suhteita. Suorien lentojen mahdollisuus liséa kansain-
vilisten vierailujen maéraa ja helpottaa Genomikeskuksen asiantuntijoiden matkustamista. Ge-
nomikeskuksen sijoituspaikan tulisi siksi olla lahell4 Helsinkid, tukien kansainvalisten asian-
tuntijoiden suoraviivaista vierailua Genomikeskuksen asiantuntijoiden luona ja tilaisuuksissa,
ja séastden Genomikeskuksen asiantuntijoiden aikaa matkustaessa.

Koska THL on monipaikkainen organisaatio ja silla on toimipisteita useissa Suomen kaupun-
geissa, on lakiehdotuksessa arvioitu Genomikeskuksen toimintojen alueellista sijoittamista
myos paakaupunkiseudun ulkopuolelle. Alueellistamista koskeva arviointi perustuu lakiin
(362/2002) ja valtioneuvoston asetukseen (567/2002) valtion yksikkdjen ja toimintojen sijoitta-
mista koskevasta toimivallasta. Lakiehdotuksessa on arvioitu Genomikeskuksen alueellista si-
joittautumista Helsingin ohella myés muun THL:n toimipisteen l&heisyyteen, kuten Ouluun,
Tampereelle ja Kuopioon. Néiden osalta lakiesityksessa on tunnistettu, ettd Genomikeskuksen
sijoittaminen muualle kuin Helsinkiin avaisi kansallisesti uusia yhteistydmahdollisuuksia ja in-
tegroisi terveydenhuollon toimijat muualla maassa tiiviimmin osaksi Genomikeskuksen toimin-
taa. Genomikeskuksen sijoittaminen muualle kuin Helsinkiin hajauttaisi osaamista paakaupun-
kiseudun ulkopuolelle ja edistéisi genomilaéketieteen osaamisen ja Genomikeskuksen ympé-
rille muodostuvan tutkimus- ja yritystoiminnan tasapainoista alueellista kehitystd Suomessa.

Fyysisen etdisyyden ei ole arvioinnissa lahtokohtaisesti katsottu muodostavan estetta valtakun-
nalliselle yhteistyélle, tiedonsiirrolle ja tiedon tallentamiselle taikka genomitietorekisterin ja
tietoturvallisen kayttoympériston luontiin, hallinnointiin tai yll&pitoon. VVdestolle suunnattu tie-
dottaminen, oppimateriaalin laatiminen ja julkaiseminen, viestintd kansalaisvuoropuhelun akti-
voimiseksi sekd viestinndn seuraaminen tai kansalaismielipiteen kerd&minen voisivat olla pai-
kasta riippumatonta toimintaa, johon Genomikeskuksen fyysisella sijaintipaikalla ei olisi vai-
kutusta.

Tampereella on pitkat traditiot geneettisista tutkimuksista, maan johtavia kansainvalisia tutki-
musryhmid keskeisista kansantaudeista, sekd korkeatasoista bioinformatiikkaan, mallintami-
seen ja koneoppimiseen liittyvéa tutkimusta. Kaupin kampuksella on jatkuvat aktiiviset yhtey-
det kymmeniin eri kansainvalisiin konsortiumeihin. Tampereelle on perustettu TKI-keskus,
joka tarjoaa tutkimushallintoon, tietosuojaan, eettisiin kysymyksiin/lausuntoihin ja innovaatio
(IPR) toimintoihin liittyvia palveluja virtaviivaistettuina yhdestd paikasta. Tampere tarjoaa
my0s genotyyppaus- ja sekvensointipalveluita sekéd erinomaiset puitteet modernille l1aakekehi-
tykselle.

Oulun vahvuudet liittyvat erityisesti digitaalisuuden ja langattomuuden edistamiseen. Oulun
yliopisto on tehnyt aloitteen kansallisen Terveys ICT -osaamiskeskuksen perustamisesta, ja talla
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keskuksella olisi mahdollisuus tukea Genomikeskusta ICT-ratkaisuissa seka tietosuoja- ja tie-
toturva-asioissa. Oulussa olisi suuren siirtokapasiteetin yhdysliikennepisteitd, jollaiseen liityt-
tyadn Genomikeskuksella olisi vahintdankin riittdva tiedonsiirtokapasiteetti esimerkiksi Kan-
sanelékelaitoksen fyysisesti hallinnoimien genomitiedon tallennuspalvelimien yllapitoon, niilla
tapahtuvaan kehitysty6hon ja muihin etdyhteyksiin. Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiirin
(PPSHP) vastuulle on valtioneuvoston asetuksessa (582/2017) annettu koordinaatiovastuu ter-
veydenhuollon menetelmien arvioinnista, joka siséltad myos geneettisten tutkimusten arvioin-
nin. THL:n toimipiste Oulussa sijaitsee Kontinkankaan kampuksella, jonne sijoitettuna Geno-
mikeskus sijoittuisi Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiirin (PPSHP) Oulun yliopistollisen sai-
raalan (OYS) ja Oulun yliopiston (OY) laaketieteellisen tiedekunnan (LTK) seka biokemian ja
molekyylildaketieteen tiedekunnan (BMTK) valittdémééan yhteyteen. Kuopion eduksi voidaan
lukea, ettd I1ta-Suomen yliopisto on Suomen laajin terveysalan kouluttaja. Kuopiossa toimii kan-
sallisia tai merkittavié terveysalan kokonaisuuksia, kuten L&akealan turvallisuus- ja kehittamis-
keskus (Fimea), kansallisen neurokeskuksen koordinointihanke, Ita-Suomen Biopankki, Kuo-
pion yliopistollinen sairaala, Itd-Suomen genomikeskus (UEF infrastruktuuri), Bioinformatiik-
kakeskus (UEF infrastruktuuri), Kuopion kaupungin ja KYSin terveystiedon tietoallas, lukuisia
tekodlya terveystiedon kasittelyssa hyddyntavia hankkeita, seka vaikuttavuusosaamista (Vai-
kuttavuuden talo). Savilahti-hankkeessa Kuopion kaupungin tavoitteena on rakentaa merkittavé
kokonaisuus KYS-UEF-Savonia —kampukselle. 2020-luvulla tavoitteena on saavuttaa 15 000
opiskelijaa ja 13 000 tyopaikkaa.

Vaikka Suomi on aktiivinen genomitutkimuksen maa sen pohjoisosia myéten, on genomiosaa-
jien joukko kovin pieni ja voidaan kysya, 16ytyyko osaajakuntaa riittavasti Suomesta. Tété haas-
tetta voitaisiin todenndkdisesti purkaa sijoittamalla Genomikeskus alueellisesti jo nyt aktiivi-
sesti huippuluokan genomitutkimusta tekevien laitosten yhteyteen, joita sijaitsee Meilahden
kampuksella. Samalla helpottuisivat seka kotimaisen etta kansainvalisen rekrytoinnin haasteet.

Jotta Genomikeskuksesta syntyisi toimiva kokonaisuus mielekkéaalla aikataululla, olisi se sijoi-
tettava olemassa olevien, suurten genomitietojen kasittelyyn tottuneiden organisaatioiden valit-
tdmaan fyysiseen laheisyyteen ja samalla tuettava saumatonta valtakunnallista yhteisty6ta. Siksi
lakiehdotuksessa esitetaan, ettd Helsinki ja Meilahden kampus on ainoa mahdollinen sijoitus-
paikka toimivalle Genomikeskukselle.

4.1.5 Suostumus geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksena

Vapaaehtoinen tietoon perustuva suostumus on yksi lansimaisen tutkimusetiikan ja -saantelyn
kantavimmista periaatteista. Jo vuonna 1947 Nirnbergin koodiston ensimmaéisessa lauseessa
todettiin, ettd: “Koehenkilon vapaachtoinen suostumus on olennainen.”. Tietoon perustuvan
suostumuksen periaate kirjattiin myéhemmin vuonna 1964 Maailman laékériliiton Helsingin
julistukseen, jota noudatetaan useimmissa laaketieteellisissa tutkimuksissa ympéari maailman.
Naéihin oikeudellisesti suosituksenluonteisiin kansainvalisiin asiakirjoihin sisaltynyt perustava
periaate kodifioitiin vuonna 1997 Euroopan neuvoston bioldaketiedesopimukseen, joka on en-
simmainen biol&aketieteen kenttdd oikeudellisesti sitova kansainvalinen asiakirja. Biolaaketie-
desopimuksen 5 artiklan mukaan: “Terveyteen kohdistuva toimenpide voidaan suorittaa vain,
jos kyseinen henkil6 on antanut suostumuksensa vapaasta tahdostaan ja tietoisena kaikista asi-
aan vaikuttavista seikoista.”. Biolddketiedesopimus vaikutti my6s EU:n perusoikeuskirjan 3 ar-
tiklan taustalla. Artiklan 2 kohdan mukaan laaketieteen ja biologian alalla on noudatettava vaa-
timusta asianomaisen henkilén vapaaehtoisesta ja asiaan vaikuttavista seikoista tietoisena anne-
tusta suostumuksesta, joka on hankittu laissa saddettyja menettelytapoja noudattaen. Perusoi-
keuskirjan ei ole tassé suhteessa tarkoitus poiketa esimerkiksi bioladketiedesopimuksen suostu-
musta koskevista vaatimuksista ja viitannee siten suostumuksen antamiseen henkilékohtaiseen
koskemattomuuteen puuttumisen edellytyksend l&&ketieteen ja biologian alalla. Tata tulkintaa
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tukevat useat Euroopan ihmisoikeustuomioistuimen ratkaisut, joissa on viitattu biolddketiede-
sopimuksen 5 artiklaan.

Euroopan ihmisoikeustuomioistuin on useammassa ratkaisussaan kasitellyt bioladketiedesopi-
muksen 5 artiklaa ja suostumusta koskevaa kysymysta laédketieteellisten toimenpiteiden yhtey-
dessd. Tapauksessa Glass v. the United Kingdom kyse oli suostumuksen antamisesta lapsen
puolesta hoitoa varten. Tapauksessa iti oli vastustanut hoidon antamista lapselle, mutta inter-
ventio toteutettiin didin vastustuksesta huolimatta. Tapauksessa V.C. v. Slovakia kasiteltiin puo-
lestaan tdysivaltaisen naisen henkildkohtaiseen integriteettiin kuuluvaa pakkosterilisaatiota,
joka oli toteutettu synnytyksen yhteydessa pyydetyn ja lopulta pateméattdmaksi katsotun suos-
tumuksen perusteella. M.A.K. ja R.K. v. the United Kingdom -tapauksessa kasiteltiin yksityis-
elamén loukkausta ja toimenpiteiden tekemisté alaikaiselle lapselle ilman vanhempien suostu-
musta. Kaikille naille tapauksille on yhteisté se, ettd suostumusta arvioitiin osana ladketieteel-
list4 toimenpidetta.

N&mé kansainvaliset asiakirjat ja oikeustapaukset osoittavat vapaaehtoisen tietoisen suostumuk-
sen tarkedn merkityksen bioeettisend periaatteena, kun puututaan ihmisen fyysiseen koskemat-
tomuuteen. Tietosuoja-asetuksen tarkoittamaa suostumusta ei kuitenkaan voi automaattisesti pi-
t&a tarkoituksenmukaisimpana henkil6tietojen késittelyperusteena kaikissa tilanteissa edes sil-
loin, kun muista eettisista tai oikeudellisista normeista, kuten biold&ketiedesopimuksesta tai
EU:n perusoikeuskirjasta seuraa vaatimus pyytaa suostumus tietyn toiminnan edellytyksena laa-
ketieteen ja biologian alueella. Tahan viittaavat myds ihmisoikeustuomioistuimen ratkaisut,
joissa on ollut kyse henkil6tietojen kasittelyd koskevasta arvioinnista.

Ihmisoikeustuomioistuin on ratkaisukdytannosséan katsonut, ettd henkil6tietojen, ml potilastie-
tojen, luottamuksellisuus ja suojelu ovat fundamentaalinen osa yksityiseldmén suojaa seké elin-
tarkeitd periaatteita kaikissa ihmisoikeussopimuksen jasenvaltioissa. Tallaisten tietojen paljas-
taminen saattaa ihmisoikeustuomioistuimen mukaan vakavasti vaikuttaa henkilon yksityisela-
maan ja perhe-elaméaan, samoin kuin yhteiskunnalliseen asemaan ja tydelamaan asettamalla ha-
net alttiiksi. Terveystietojen luottamuksellisuus on katsottu olennaisen térkeéksi, jotta henkild
séilyttaisi luottamuksen laéketieteen ammattiin ja terveyspalveluihin yleisemmin. liman ter-
veystietojen luottamuksellisuuden suojaa on vaarana, ettd avuntarvitsijat jattaytyvat hoidon ul-
kopuolelle vaarantaen siten oman terveytensa. lhmisoikeustuomioistuin on tietojen luottamuk-
sellisuuden turvaamiseksi edellyttdnyt tuomioissaan lisdsuojatoimenpiteiden asettamista. Esi-
merkiksi tapauksessa I. v. Finland oli kyse suojatoimenpiteiden riittdvyydesta kasiteltaessa hen-
kilotietoja. Tapauksessa arvioitiin sitd, ettd HIV-positiivisen sairaanhoitajan potilasasiakirjoja
oli kasitellyt henkild, jolla ei ollut siihen laillista oikeutta. Ankara lainsdadéanté olisi lahtékoh-
taisesti toiminut riittdvana suojatoimenpiteend henkilon eduksi, mutta sairaalan jarjestelmat ei-
vat mahdollistaneet jalkikateistd valvontaa siitd, ettd oliko muilla kuin hoitoon osallistuvilla
henkildilla paasy tietoihin. Ad hoc -tyyppisia toimenpiteitéd ei katsottu tapauksessa riittaviksi
turvaamaan henkilén yksityisyydensuojaa. Ihmisoikeustuomioistuimen ratkaisukaytanndssa ei
ole edellytetty suostumusta henkil6tietojen kasittelyn oikeuttavana perusteena.

Edelld kuvattuun perustuen on olennaista huomata, ettd suostumus toiminnan edellytyksend on
eri asia kuin tietosuoja-asetuksen tarkoittama suostumus henkil&tietojen késittelyperusteena.
Esimerkiksi terveydenhuollossa laaketieteellisten toimenpiteiden yhteydessa vaadittu suostu-
mus on erotettava terveydenhuollon palvelunantajan tietosuojavelvoitteista. Terveydenhuol-
lossa kéytetty vapaamuotoinen suostumus (suullinen, oletettu tai hiljainen) ei oikeudellisesti
vastaa sitd suostumusta, jota edellytetdén arkaluonteisten henkil6tietojen kasittelylta tietosuoja-
asetuksen mukaisesti. Henkil6tietojen kasittelyperusteista tulisi tietosuojan ndkokulmasta aina
valita se, joka parhaiten heijastaa henkil6tietojen késittelijan ja rekisterdidyn vélisen suhteen
todellista luonnetta, henkil6tietojen kayttotarkoitusta ja joka tarkoituksenmukaisimmalla tavalla
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suojaa seka nykyisten etté tulevien sukupolvien oikeuksia. Geneettisten tietojen osalta sukulais-
ten tai tulevien sukupolvien oikeuksien suojaaminen ei voi olla riippuvaista muiden ihmisten
suostumuksesta vaan edellyttdd vahvempaa kontrollia henkil6tietojen suojaamiseksi. Vaihtoeh-
toisia kasittelyperusteita on aina harkittava.

4.2 Paaasialliset vaikutukset
4.2.1 Taloudelliset vaikutukset
Vaikutukset kotitalouksien asemaan

Kotitalouksia koskevassa vaikutustenarvioinnissa on tarkoitus arvioida lakiehdotuksen vaiku-
tuksia eri vdestoryhmien ja kotitalouksien taloudelliseen asemaan seka kotitalouksien kayttay-
tymiseen.

Lakiehdotuksella ei olisi valittdmia vaikutuksia eri vaestoryhmien ja kotitalouksien kulutuk-
seen, hintatasoon, tuloihin ja investointeihin. Ehdotus vaikuttaisi kotitalouksien kayttaytymi-
seen kuitenkin valillisesti terveydenhuollon pitkan aikavalin kustannusten laskemisen kautta,
mika heijastuisi myds palvelujen kehittdmiseen, jossa painopiste tulee kasvavassa maarin ole-
maan ennaltaehkéisevissa toimenpiteissd. Genomitiedon tehokkaan kéaytén ennakoidaan pit-
kalla aikajanteelld laskevan diagnostiikan ja ladkehoidon hintaa. Toteutuessaan tdma heijastuisi
kotitalouksien asemaan mahdollisina laskeneina ladkekustannuksina. Kustannukset laskevat
my0s, jos voidaan véhent&a ladkkeistd aiheutuvia haittavaikutuksia. Toisaalta vaatimukset uu-
sista hoidoista voivat aiheuttaa myds uusia kustannuksia. Uusien hoitojen vaikutusta kotitalouk-
sien kokonaiskustannuksiin on vaikea arvioida, koska niiden my6ta voidaan saavuttaa myods
sdastoja potilaan mydhemmassa elamassa. Varsinkin paljon palveluja tarvitseville ihmisille
muutos voisi tuoda merkittavia vuosittaisia sdastoja. Kotitalouksien taloudellisen aseman ei kui-
tenkaan voida arvioida paranevan, mikéli julkinen terveydenhuolto ei osaltaan pysty vastaa-
maan kasvavaan palvelujen kysyntéan ja jarjestdmaan asiakkaille tarvittava neuvontaa, hoitoa
ja ohjausta. Tahan tarpeeseen Genomikeskus tarjoaisi vastauksen, toimimalla asiantuntijare-
surssina ja antamalla julkiselle ja yksityiselle terveydenhuollolle ohjeita ja suosituksia erilaisista
menettelytavoista, jotka liittyvat esimerkiksi geneettiseen neuvontaan tai geneettisten analyy-
sien suorittamiseen.

Genomikeskus voisi asiantuntijana myos pyrkid parantamaan ihmisten edellytyksida ymmértaa
genomitietoa. Genomikeskuksella voisi esimerkiksi olla vaestdd, asiantuntijoita ja asiakkaita
palvelevat verkkosivut, jonne se voisi tuottaa vaestolle suunnattua yleisté tietoa ihmisen peri-
masté ja sen merkityksesta henkilén terveydelle ja hyvinvoinnille. Genomikeskus voisi myos
tuottaa tietoa genomitiedon hyddyntamisen vaikuttavuudesta ryhmiteltyna esimerkiksi alueit-
tain ja toimialoittain. Viranomaistoimijana Genomikeskuksen yleisiin tehtaviin sisaltyisi ge-
neettisia analyyseja, niiden luonnetta, riskejé ja mahdollisia vaikutuksia koskeva yleinen ja ob-
jektiivinen tiedottaminen esimerkiksi verkkopalvelun, erilaisten tiedotuskampanjoiden tai kou-
luttamisen kautta. Genomikeskus voisi antaa ihmisille tietoa muun ohella geneettisten analyy-
sien eri tyypeistd, niiden kdytosta terveyden edistamiseksi sekd myds niiden kyvysta tuottaa
ihmisen terveyden kannalta merkittavaa tietoa. Annettava informaatio vaikuttaisi valittémasti
geneettisiin analyyseihin liittyvan stigmatisoinnin vahentamiseen ja my®os valillisesti kotita-
louksien kayttaytymiseen. Tiedottaminen saattaa johtaa kulutuskysynndn kasvuun. Siten vées-
tolle suunnattu tiedotus voisi pitda sisalladn myds sellaisten geneettisten analyysien arvioinnin,
joita tuotetaan terveydenhuoltosektorin ulkopuolella kuluttajille suunnattuina palveluina. Néi-
den testien osalta markkinoinnissa ei vélttdméattad anneta kuluttajille kaikkea sitd tietoa, mité
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informoidun pa&toksen tekeminen edellyttaisi. Kuluttajapalveluiden osalta objektiivisen tiedon
saatavuus on erityisen tarkeéa.

Lakiehdotuksella pyritdan ennaltachkdisevan laéaketieteen tukemiseen ja sen myo6ta sellaisiin
kulutuskayttaytymisen muutoksiin, joilla voi olla merkittavidkin taloudellisia vaikutuksia.

Vaikutukset yrityksiin

Lakiehdotuksella on todennakdisesti vaikutuksia pieniin ja keskisuuriin yrityksiin, uuden yri-
tystoiminnan aloittamiseen seké yritysten kasvumahdollisuuksiin siltd osin kuin yritykset toi-
mivat kuluttajille suunnatuilla geneettisen analyysien markkinoilla. Lakiehdotuksen 3 luku joh-
taisi siihen, etté terveyteen liittyvat geneettiset analyysit tulkittaisiin jatkossa aina terveyden-
huollon palveluksi, jolloin tallaisia palveluja tarjoavien yritysten tulisi tayttad yksityisesta ter-
veydenhuollosta annetun lain tarkoittamat edellytykset. Yleinen tietoisuuden nostaminen kulut-
tajille suunnattuihin geneettisiin analyysipalveluihin voi herattaa kiinnostusta kuluttajille tarjot-
taviin geneettisiin analyyseihin ja niita tarjoavia yrityksia kohtaan. Talla voi olla merkittavia
valillisia vaikutuksia esimerkiksi henkildkohtaiseen terveyden seurantaan keskittyvien yritysten
markkinanakymiin. Genomikeskus voisi toisaalta tosiasiallisesti myos estdd geneettisia analyy-
sejé tai niihin liittyvié oheispalveluja tarjoavien yritysten toimintaa, koska sen tehtaviin kuuluisi
seurata markkinoita, tarjottavia tuotteita ja niiden vaikutuksia. Genomikeskuksen tehtaviin kuu-
luisi arvioida yritysten palveluiden laatua, jotta ihmiset voisivat luottavaisin mielin hyédyntaa
heille tarjottavia tuotteita ja palveluja ja jotta uuden alan maine ja arvo muodostuisivat asian-
mukaisiksi. Yritykset voisivat mainostaa tayttavansa Genomikeskuksen asettamat Kriteerit.
Alan laatuséantelya voisi toisaalta kehittad my6s Genomikeskuksen ja toimijoiden vélisena yh-
teistyona ja silla tavoin kaantaa vaikutukset positiivisiksi.

Lakiehdotuksen vaikutukset yritysten investointeihin tai tutkimus- ja kehittdmistoimintaan ja
innovaatioihin on arvioitu positiivisiksi. Ehdotettu Genomikeskus kuuluisi toteutuessaan raken-
teilla olevaan terveysalan ainutlaatuiseen innovaatioekosysteemiin, jonka tarkoituksena on
luoda yrityksille ja muille toimijoille uudenlaisia mahdollisuuksia ja kasvuedellytyksi& geno-
miikan alueella sekd koko terveysalalla. Genomikeskuksen rooli ja vélilliset vaikutukset yritys-
ten liiketoiminnan kehittdmisessa sekd investointien houkuttelussa ndhdaén téssé kokonaisuu-
dessa erittain tarkeana. Esimerkiksi genomitietorekisterin luominen sekd mahdollisuus yhdistaa
genomitietoja muihin terveystietoihin toisiolaissa tarkoitetun keskitetyn lupahallinnon kautta
houkuttelee tieteellista tutkimusta tekevia yrityksia ja luo samalla suomalaisille yrityksille uusia
liiketoimintamahdollisuuksia yhteistydn kautta. Terveyden ja hyvinvoinnin alueen ekosysteemi
mahdollistaisi yritysten verkottumisen seké yhteistydkumppaneiden, asiakkaiden, rahoituksen
ja asiantuntija-avun ldytdmisen, pilottihankkeiden aloittamisen, kansainvalisen liiketoiminta-
mentoroinnin ja sijoitusten keskittymisen sekd Suomen nakyvyyden kasvattamisen. Erityisesti
start-up yrityksille seka pk-yrityksille vahvojen kumppaneiden l0ytdminen on tarkeéa. Toisaalta
esimerkiksi suuret ladkeyhtiot hyotyisivat yhteistyosta pienten innovatiivisten yritysten kanssa,
muun muassa uusien biomarkkereiden etsimisessa ja kliinisten tutkimusten toteuttamisessa. On
arvioidusti huomattavasti helpompaa ja kustannustehokkaampaa rakentaa yhteistydsuhteita,
kun luodaan yhtendiset sddnnokset ja vastuulliset edellytykset genomitiedon kasittelyyn perus-
tuvalle toiminnalle. Siten lainsaadannéllisen pohjan rakentaminen on erittdin tarkeaa terveys-
alan tutkimustoiminnan yritysten kehittymisen kannalta.

Terveysalan innovaatioekosysteemissd on jo olemassa ja toisaalta myds perusteilla useita

genomitiedon hyddyntamiseen suoraan tai valillisesti liittyvid toimijoita ja infrastruktuureja,
kuten biopankki-infrastruktuuri, alueelliset sy6péakeskukset, Neurokeskus, Ladkekehityskeskus
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seké terveysalan tutkimusinfrastruktuurit kuten ELIXIR, BBMRI.fi ja EATRIS. Naiden yhteis-
ty6 ja synergia Genomikeskuksen toiminnan ja kehittdmisen kanssa varmistetaan lakiehdotuk-
sen toimeenpanovaiheessa. Yhteistyota voidaan toteuttaa esimerkiksi sellaisissa toiminnoissa,
jotka ovat kaikille toimijoille yhteisié.

Lakiehdotuksen arvioidaan vaikuttavan positiivisesti yritysten investointeihin ja niiden edelly-
tyksiin. Selkeat kansalliset rakenteet, vastuut, koordinointipalvelu seka selkeé lainsdadanto te-
kevat investoinnit Suomeen helpommaksi. Taman arvioidaan edistavan niin tutkimustoimintaa
kuin yritysten suoria investointeja. Tasta on hyvé esimerkki FinnGen -hanke, joka osoittaa, ettd
Suomi nahdéaan kiinnostavana investointikohteena myos kansainvaliselle ladketeollisuudelle.
Hanke tuo toteutuessaan kymmenid miljoonia euroja ulkomaista investointia Suomeen. Ge-
nomikeskuksen suunnitellut toiminnot tukevat vahvasti tulevia suurien ja pienempienkin tutki-
musinvestointien tuomista Suomeen. Positiiviset investointivaikutukset voivat syntyd mydos,
mikali palveluekosysteemin tasapuolisuus, toimivuus ja kansainvalisten standardien noudatta-
minen toteutuvat. Suomesta voi pienesta markkinakoostaan huolimatta tulla houkutteleva koh-
demaa, mikali muualla kehitettyjd menetelmia voisi soveltaa myds suomalaiseen tutkimusda-
taan ja ihmisten genomitiedon kayttémahdollisuudet ja -kehykset ovat selkedsti maariteltyjéa.

Lakiehdotuksella arvioidaan olevan myonteisid vaikutuksia yritysten kansainvéliseen kilpailu-
kykyyn. Suomalaisista yrityksista suuri osa suuntaa kansainvalisille markkinoille. Siten kaikki
kansainvalinen yhteisty0 ja avoimuus globaaliin suuntaan on yrityksille tarkedd. Ehdotettu Ge-
nomikeskus auttaisi tarkean Suomi-kuvan luomisessa ja nakyvyyden lisadmisessa ulkomaiden
suuntaan. Genomikeskuksen harmonisoivat toiminnot ja laatuarviointi tukisivat entisestaan yri-
tysten kansainvélistd yhteistyota. Jarjestelmé on suunniteltu toteutettavaksi siten, etta se toimii
tehokkaasti ja palvelee tasapuolisesti kaikkia tietoa tarvitsevia tahoja.

4.2.2 Vaikutukset viranomaisten toimintaan

Genomikeskuksen toiminnan yleinen suunnittelu, ohjaus ja valvonta kuuluisivat sosiaali- ja ter-
veysministeridlle (STM). T&lloin ministerion vastuu olisi samanlainen kuin sen vastuu muu-
toinkin sosiaali- ja terveydenhuollon valtakunnallisesta suunnittelusta ja ohjauksesta. Ge-
nomikeskuksen johtaja vastaa toiminnan tuloksellisuudesta ja tavoitteiden saavuttamisesta suo-
raan sosiaali- ja terveysministeridlle. Genomikeskuksen johtaja vahvistaa keskuksen tydjarjes-
tyksen.

Genomikeskus toimisi THL:n hallinnollisessa yhteydessa itsendisend asiantuntijaviranomai-
sena. Genomikeskus olisi eriytetty THL:n muista tehtévistd heijastaen sen itsendisyytté ja riip-
pumattomuutta THL:n paatosvallasta ja muista toiminnoista. THL:114 ei olisi toimivaltaa maa-
ratd Genomikeskuksen tulosohjauksesta, budjetista, tydjarjestyksesta tai tydntekijoiden palk-
kauksesta. Genomikeskus laatisi itse toimintaa koskevat sopimukset ja huolehtii hankintame-
nettelyistd, mutta THL voisi tuottaa sille hallinnollista tukea.

Léaakealan turvallisuus. ja kehittdmiskeskuksen (Fimea) tehtdvana on L&ékealan turvallisuus- ja
kehittdmiskeskuksesta annetun lain (593/2009) 2 8:n mukaan huolehtia ldakinnéllisia laitteita
koskevassa lainsdadanndssa sille séadetyista ohjaus-, lupa- ja valvontatehtévastd, huolehtia
biopankkilaissa (688/2012) sille saddetysta lupa-, ohjaus- ja valvontatehtavistd, seka huolehtia
geenitekniikkaa koskevassa lainsdadanndssa sille sdadetyista valvontatehtavistd. Muita Fime-
alle lakiséateisesti (593/2009) kuuluvia tehtévid ovat laékkeisiin ja ladketutkimukseen liittyva
valvonta, ihmisveren laadun ja turvallisuuden ja veripalvelulaitosten valvonta, ihmiselinten, -
kudosten ja —solujen laadun ja turvallisuuden ja kudoslaitosten valvonta sekd Fimealle s&ade-
tyiltd osin huumausaineisiin liittyva valvonta. Ehdotetussa laissa ei esitetd Fimealle mitdan uu-
sia tehtdvid tdman toimialueen ulkopuolelta. Genomikeskuksen ohjauksessa ja valvonnassa olisi
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huomioitava myds biopankkien toimintaa ja valvontaa ohjaava lainsaadanto siten, etta saantely
ja ohjaus tukisivat viranomaisten ja toimijoiden valista yhteistyota.

Genomikeskus ei tarjoaisi terveydenhuollon palveluja, joten sen toimintaan ei sovelleta yksityi-
sesta terveydenhuollosta annetun lain (152/1990) 13 §:ssd tarkoitettua valvontaa aluehallintovi-
raston tai Valviran toimesta. Genomikeskuksen toiminnassa ei mydskaan olisi kyse terveyden-
huoltolaissa (1326/2010) tarkoitetusta kunnan jarjestdmisvastuuseen kuuluvan terveydenhuol-
lon toteuttamiseen ja sis@ltoon kuuluvasta tehtdvéstad. Ehdotetun lain tavoitteilla on kuitenkin
vahva liityntd terveydenhuoltolaissa tarkoitetun terveyden ja hyvinvoinnin edistamiseen.

4.2.3 Muut yhteiskunnalliset vaikutukset
Perinndlliset, pdaosin yhden geenivirheen perusteella maaraytyvat harvinaiset sairaudet

Suurin geneettisista analyyseista ja tulkitusta variaatiotiedosta saatava hyoty on toistaiseksi
osoitettu yksittaisilla ihmisilla tai perheissd, joissa on todettu perinndllinen sairaus tai alttius
sairastua. Suurin osa perinnéllisista sairauksista on harvinaissairauksia. Kun taudinkuva on har-
vinainen tai epatyypillinen, on syyta epdill& perinnéllisté sairautta (Saarela Tanja: Kenet kuuluu
lahettdd perinndllisyysneuvontaan? Ladkarilehti 14/2019 vsk 74, s. 887-889). Toisinaan oire,
16ydos tai sairaus voi olla yleinen mutta esiintyd poikkeuksellisessa idssé tai olla alatyypiltdén
harvinainen. Myo6s samanlaisten oireiden kerdaantyminen samaan perheeseen voi viitata perin-
nollisyyteen. Erilaisia harvinaisia sairauksia ja vammoja tunnistetaan télla hetkelld maailmassa
arviolta 8000. Suomessa sairaus katsotaan harvinaiseksi, kun sita sairastaa enintaan viisi henki-
164 10 000:ta asukasta kohden. Vaikka yksittaiset perinndlliset sairaudet ovat vaestdssa harvi-
naisia, niita arvioidaan sairastavan noin 6 % vaestosta.

Naéille henkil6lle ja perheille oikean diagnoosin asettaminen on erityisen vaikeaa, joten tasmal-
lisen diagnoosin saaminen ja siihen liittyvan tulkintajarjestelman kehittdminen on ensiarvoisen
tarkedd. Tiedetddn, ettd jo diagnoosi itsessadn on seké sairaalle ettd hoitavalle taholle arvokas
tieto ja Genomikeskus voisi auttaa sellaisen méérittamisessd. Genomikeskuksesta voitaisiin
pyytaa esimerkiksi tietoa kyseiseen harvinaissairauteen liittyvistd tunnistetuista variaatioista,
mik& saattaisi auttaa diagnostiikassa. Jos diagnoosi saadaan varmistettua, on selvitettdva seu-
raavaksi mita hoitoja on tarjolla. 5,5 miljoonan asukkaan maassa on olennaista, etta tulkinnassa
hyodynnetéan osaamista ja tietoa Suomea laajemmin, minka vuoksi kansainvélinen yhteistyo ja
tietojenvaihto korostuu. Koska suuret kansainvaliset genomitietokannat eivét kuitenkaan anna
riittavasti tietoa yksinomaan suomalaisten genomista tai sairastavuudesta, on vélttamatonta, etta
Suomessa luodaan muun muassa edelld kuvattuja kéyttotarkoituksia varten mahdollisuus muo-
gosthaa \I/ariaatio- ja viitetietorekisterit ja kayttda niiden siséltdméa genomitietoa osana tervey-
enhuoltoa.

Geneettisten analyysien kadyttd on harvinaissairauksissa kustannustehokasta, silla monissa sai-
rauksissa diagnoosi voidaan asettaa vain geneettisen analyysin avulla. Tdsmallinen diagnoosi
lopettaa turhat tutkimukset ja sen sijaan ohjaa ihmiset tarpeellisiin tutkimuksiin sek& mahdol-
listaa perheenjésenten riskin méaérittdmisen ja perheenperustamisen vaihtoehtojen pohdinnan.
Harvinaisten sairauksien diagnostiikan tehostamiseen on kiinnitetty huomiota myos EU:n ta-
solla osana harvinaisten sairauksien ohjelmaa. Harvinaisen sairauden diagnoosia edeltaa keski-
madrin 7,3 eri ladkérin vastaanotto ja diagnoosin saaminen kestaa keskimaarin 4-7 vuotta. Diag-
noosin tekeminen edellyttdé usein myos muiden sairauksien poissulkua. Jos harvinaisten perin-
nollisten sairauksien diagnostiikkaa halutaan tehostaa, tdma edellyttaisi nykyisté aktiivisempaa
genomisten analyysien kayttoa.

Korkean riskin perinndllinen alttius
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Korkean riskin perinndlliset alttiudet koskevat erityisesti monia perheittain esiintyvié, mutta
vaestOssa yleisia syopid kuten rinta- ja munasarjasyopia ja suolistosydpid. Nama eroavat perin-
nollisista sairauksista sairastumisriskin suhteen, joka vaihtelee, ollen esimerkiksi BRCA1-gee-
niin liittyvassé rintasyovan alttiudessa 50-80 % elinikéiseksi riskiksi muutettuna. Naissa alt-
tiuksissa voidaan geneettisten analyysien avulla tunnistaa riskiryhmid, mutta ei ennustaa sita,
kuka tulee sairastumaan. Korkean riskin perinndllisessa alttiudessa seuranta- ja ehkaisevat toi-
menpiteet ovat perusteltuja ja geneettiset tutkimukset tarpeellisia. Testaus kohdistuu sairastu-
neisiin henkildihin ja heidan perheisiinsa. Nama geneettiset tutkimukset tehdaan yleensé eri-
koissairaanhoidossa, silla korkean riskin alttiuden toteamisella on laajamittaiset vaikutukset
henkilon perheessa ja usein laajemminkin suvussa.

Yleiset alttiudet vaestdssa

Véestdssa yleisista alttiuksista tavallisimpia ovat laskimotukoksille altistava faktori V (Leiden)
mutaatio ja laktoosi-intoleranssi. Naiden alttiuksien kantajia on vaestdssd huomattava maara,
Leiden mutaatio todetaan 2—-3 %:lla ja laktoosi-intoleranssi noin 18 %:lla aikuisvéestdsta Suo-
messa. Tutkimukset tehddén perusterveydenhuollossa, jonne ne luonteensa puolesta kuuluvat ja
jossa asianmukainen neuvonta voidaan jarjestad. Naissakin geneettisissa analyyseissa saatetaan
tarvita ohjeistusta esimerkiksi siitd, tuleeko perheenjasenille jarjestaa tutkimuksia ja miten.

Riskiprofilointi yleisissa sairauksissa

Niissé tilanteissa, joissa potilaan sairastumisen riski on epavarmalla alueella, tieto geneettisesta
riskisté (esimerkiksi riskikertoimen muodossa) auttaisi maarittelemaén, kuuluuko potilas suuren
riskin ryhma@an, jolloin hoito kannattaisi antaa, vai pienen riskin ryhmaén, jossa hoitoa ei kan-
nattaisi antaa. Suuremmalla riskilla hoidosta voidaan arvioida olevan enemman hyétya kuin
haittaa. Kliinisten paatdsten ytimessa ovat siten riski-hyoétysuhteen arviointi: potentiaalisen hyo-
dyn on oltava riskeja suurempi. Geneettisilla riskipaneeleilla yritetaan tarkentaa kynnysarvoja,
joita edellytetddn jokaiselta interventiolta. Nayttoon perustuvan ladketieteen standardimenetel-
mill& (joita muun muassa Kaypé hoito -suositukset kayttavat) arvioidaan, milloin ndytén perus-
teella voidaan antaa hoitosuosituksia. Genomitiedon kéayton suosituksissa tulisi maaritella, mil-
loin genomitietoa otetaan kayttoon tietyn yksittdisen henkilon hoitopéaatdksissa.

Sydan- ja verisuonitautien riskinarviointiin tarkoitettuja laskureita on maailmalla rakennettu
useita, kuten eurooppalainen SCORE ja yhdysvaltalainen ACC/AHA-laskuri. Suomessa sydan-
tautien ennaltaehkaisyssa kaytetaan laajalti internetissa vapaasti tarjolla olevaa ja suomalaisiin
Finriski-tutkimuksiin perustuvaa sepelvaltimotaudin ja aivoinfarktin riskeja arvioivaa Finriski-
laskuria. Laskurilla on mahdollista peilata, kuinka suuri osuus Finriski-tutkimuksissa saman-
kaltaisilla riskitekijoilla varustetuista henkildista on sairastunut sydan- ja verisuonitauteihin ja
tutkia, miten henkilon riski vertautuu suomalaisen vaeston riskiin. Koholla oleva riski voi osal-
taan ohjata ja kannustaa henkil6a ja hanta hoitavaa laékéria toimiin, joilla tahdatéan riskin alen-
tamiseen eli taudin puhkeamisen todennédkdisyyden laskemiseen.

GWAS-tutkimusten kautta on listattu satoja tilastollisesti erittain merkittdvia geneettisia asso-
siaatioita, mutta niiden osoitettu populaatiotason ennustearvo on jaanyt vaatimattomaksi eika
ennustearvoja ole siten otettu kliiniseen kdyttéon. Tahan ovat vaikuttaneet muun muassa riski-
suhdelukujen pienuus ja véhéinen tuntemus yhdistelmien vaikutuksista. Kun ajan myota on ym-
marretty siirtyd tuhansien, jopa kymmenien tuhansien geenimerkkien k&yttoon, ovat samalla
ennustearvot parantuneet. Jos tuhannet tai kymmenet tuhannet geenimerkit yhdistetdén algorit-
meihin, parantaa geenitieto selvasti ennustearvoa ja tunnistaa alaryhmi. Siten tieteellistd nayt-
t04 on olemassa siitd, ettd genomin variaatiot assosioituvat sydan- ja verisuonitautiriskiin ja ettd
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niilla on ennustearvoa, erityisesti kun ne yhdistetdan perinteisiin riskitekijoihin. Nykykasityk-
sen mukaan, kun Finriski-laskurin riskiarvioita on verrattu toteutuneisiin sydan- ja verisuonita-
pahtumiin riskiarvion jalkeisessd kymmenen vuoden seurannassa, noin reilu 50 % sydan- ja ve-
risuonitautiin sairastuneista riskiarvot eivét ole hélyttaneet henkildiden kuulumisesta riskiryh-
miin. (eli vain alle 50 % :lla riskiarvo on halyttanyt korkeasta riskistd). Erityisen puutteellisesti
riskiarvio on ennakoinut riskié nuorilla aikuisilla ja yleisemmin naisilla.

Kun ndihin on jalkik&teen sovellettu periménlaajuista geneettista analyysié ja on saatu tieto ris-
kid kuvaavista variaatioista ja erityisesti niiden yhteenlaskuun perustuvista riskipistemaaristé,
on ennustearvo selkeasti parantunut. Genominen riski mittaa tasapuolisesti kaikkia sydan- ja
verisuonitaudeille altistavia biologisia reitteja eika juuri korreloi perinteisten kolesteroli- tai ve-
renpainemittauksien kanssa. Siksi riskisuhdelukuja olisi mahdollista kayttad tdydentdvana ris-
kitietona auttamaan tunnistamaan sellaisia kohonneen riskin henkil@itd, joita perinteiset mittarit
jattavat tunnistamatta.

Riskiprofiloinnin kaytto vaatii tieteellisia jatkotutkimuksia ennen kuin sitd voidaan soveltaa laa-
jasti terveydenhuollossa. Suomessa olisi ainutlaatuiset edellytykset téllaisille satunnaistetuille
kliinisille tutkimuksille. FinnGen-hankkeen my6ta tullaan maéarittdméan genominen riski yli
500 000 ihmiselle. Tieto palautuu ajan my6ta biopankkeihin ja biopankeilla olisi lakisééteinen
oikeus palauttaa tietoa ihmisille, mikali he ovat antaneet suostumuksensa siihen etukéteen ja
mikéli keinot riskin alentamiseksi ovat kéytettdvissa. Menettelytapoja riskitiedon palautta-
miseksi ei ole lainsdadanndllisesti luotu ja tulevaisuudessa kansalliseen hoitopolkuun tahtaavan
kehitystyon voitaisiin katsoa kuuluvan Genomikeskuksen asiantuntijuuden piiriin. Ennen riski-
tiedon viemisté rutiiniomaisesti osaksi terveydenhuoltoa, tarvitaan kuitenkin kokemusta ja klii-
nisesti tutkittua tietoa riskitiedon vaikuttavuudesta ihmisten elintapoihin. Monitekijdisten tau-
tien ollessa kyseessa olisi liséksi tarkead, etté riskinarvioinnissa huomioidaan genomitiedon li-
séksi kaikkia muita riskiin vaikuttavia tekijoitd mahdollisimman kattavasti. Genomitiedon ru-
tiinikaytolla muiden tekijoiden rinnalla kansantautien ehkaisyssé tulee olemaan selva tilaus ja
asema sairauksien ehkaisyssa ja vaeston terveyden edistamisessa. Rajalliset resurssit tulisi Kui-
tenkin kayttaa niihin interventioihin, joista saa korkeimman marginaalisen terveyshyodyn.

Farmakogenetiikka

Vuonna 2017 julkaistiin tulokset tutkimuksesta, jossa analysoitiin yleista PGx-testaamisen kus-
tannustehokkuutta eri ladkkeille ja todettiin, ettd isolla osalla ladkkeista ennakoiva tes-taus on
hyodyllista (Verbelen M., Weale M.E. ja Lewis C.M.: Cost-effectiveness of phar-macogenetic-
guided treatment: are we there yet? Pharmacogenomics J. 2017 Oct; 17(5): 395-402). Kustan-
nustehokkuus olisi vield yleisempad, jos geneettisen analyysin tulos on "freely available" eli
testattu ennakoivasti eiké sen kustannuksesta tarvitse vélittad juuri ky-seisen laakkeen kohdalla
hyOtyéd puntaroitaessa. Paneelin avulla saisi samalla kustannuksella testattua yli 100 laékeai-
netta.

Farmakogenetiikka tutkii perintétekijoiden yksiloerojen vaikutusta ladkevasteeseen seka 1aak-
keiden hyodyllisiin ja haitallisiin vaikutuksiin. Perintttekijoiden erot voivat vaikuttaa ladkeai-
neiden farmakokinetiikkaan (imeytyminen, jakautuminen, aineenvaihdunta, erittyminen) tai
farmakodynamiikkaan (ladkkeen vaikutukset elimistdon), tai ne voivat suoraan altistaa ladkkeen
aiheuttamalle haittavaikutukselle. Nykyaan tunnetaan kymmenié kliinisesti merkityksellisia
geeni-ladke-yhteisvaikutuksia, mutta farmakogeneettisia geenimuunnoksia tutkitaan kliinisesséa
ty6ssd muutamaa poikkeusta lukuun ottamatta vain harvoin. N&itd muunnoksia tutkitaan
yleensé yhté ladkehoitoa varten kerrallaan, mutta tulevaisuudessa voisi olla jarkeva tutkia en-
nakoivasti kultakin potilaalta kaikki tarkeimmat ladkehoitoihin vaikuttavat geenimuunnokset ja
tallentaa tiedot tulevaa tarvetta varten. Jotta ennakoiva farmakogeneettinen testaus osattaisiin
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kohdistaa sellaisille potilaille jotka siit4 eniten hyotyvét, tarvitaan tietoa geenimuunnosten ja
niiden suhteen relevanttien laakehoitojen yleisyyksista.

4.2.4 Vaikutukset lapsiin

Ehdotetun lain valmistelun yhteydessa on kuultu lapsiasianvaltuutetun toimiston edustajaa ja
pyritty huomioimaan lapsen edun periaatteen toteutuminen erityisesti geneettisten analyysien
suorittamisen edellytyksid koskevan 3 luvun sd&nnoksissd, joilla on heijastevaikutuksia myos
lain muihin saannoksiin, kuten jaljempéané lapsia koskevassa vaikutustenarvioinnissa esitetaan.

Alaikéisten genomitiedon kasittely terveydenhuollossa ei ole ehdotetun lain mukanaan tuoma
uutuus, vaan alaikéisten genomitietoa kasitellaan jo tallakin hetkelld, ja alaikaisille tehd&én seké
yksittéisten geenien ettd laajempia geneettisid analyysejé silloin, kun kliininen tarve sitd vaatii.
Diagnostisia analyyseja tehdadn alaik&isen sairauden mahdollisimman tarkan diagnoosin saa-
miseksi, seké oikean hoidon ja seurannan toteuttamiseksi. Sairautta ennakoiva geneettinen ana-
lyysi tehdédén ainoastaan silloin, kun tuloksella on merkitysta alaikaisen oman terveyden kan-
nalta, esimerkiksi seurannan jarjestamiseksi. Selvasti yleisintd Suomessa suoritettavaa geneet-
tistd analyysid, laktaasigeenianalyysid, tehdaan paljon nuorille ja lapsille. Toisaalta genomitie-
toa hyédynnetéén jatkuvasti vakavasti sairastuneen tai vammaisen lapsen vaikean diagnoosin
teossa, samaten esimerkiksi lasten leukemian hoidossa ja seurannassa. Samoin jos alaikaisella
on sy0pé, tehddén sukuselvitys, ja genomitietoa kéaytetaan siina suvun mahdollista syopaalttiutta
lisd&van variantin etsinnéssé.

Kun arvioidaan lasten osallistumismahdollisuuksia geneettisiin analyyseihin, on huomattava,
ettd osallistuminen palvelee ennen kaikkea lapsen omaa etua. Tapausesimerkiksi farmakogene-
tilkan tarkeydestd lasten ladkehoidossa voidaan nostaa kipu- ja yskanléddkkeend kaytetty ko-
deiini. Kodeiinin polymorfinen CYP2D6-entsyymi muuttuu elimistdssa vaikuttavaksi aineeksi,
morfiiniksi, ja jos ihminen on geneettisesti nopea CYP2D6-metaboloija, morfiinia syntyy enem-
man. Kanadassa sattuneessa tapauksessa taysiaikainen, normaalisti syntynyt vauva oli meneh-
tynyt yllattden morfiinimyrkytykseen sen jalkeen, kun diti oli saanut kipuihinsa parasetamoli-
kodeiiniyhdistelmavalmistetta. Tutkimuksissa &iti osoittautui erittéin nopeaksi CYP2D6-meta-
boloijaksi, minka seurauksena vauva sai didinmaidosta jatkuvasti ison annoksen morfiinia. Tun-
netaan myos tapauksia, joissa erittain nopeiksi CYP2D6-metaboloijiksi osoittautuneita lapsia
on laékitty kodeiinilla, ja heille on kehittynyt kitarisaleikkauksen jalkeen hengityksen vajaatoi-
minta, joka on muutamassa tapauksessa johtanut jopa lapsen menehtymiseen. Euroopan laéke-
virasto EMA onkin suositellut, ettei kodeiinia tule antaa alle 12-vuotiaille tehon epéselvyyden
VUOKsi.

Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamista alaikaiselle koskeva asia on ehdotetun
lain 8 8:n nojalla ratkaistava siten, etta ensisijaisesti otetaan huomioon lapsen etu. Saantely ra-
kentuu talta osin lasten oikeuksien yleissopimuksen periaatteiden varaan. Lapsen edun huomi-
oiminen sadntelyssé heijastaa liséksi geenitestausta koskevan bioldaketiedesopimuksen lisapoy-
tékirjan 10 artiklan periaatteita, jotka perustuvat lapsen edun turvaamiseen.

Alaikéiselle voisi ehdotetun 8 8:n 1 momentin mukaan suorittaa terveyteen liittyvan geneettisen
analyysin vain, jos analyysin tuloksilla on hanelle valitonta laaketieteellistd hydtyd. Momentin
mukaan alaikdiselle voidaan suorittaa terveyteen liittyva geneettinen analyysi, jos sen suoritta-
matta jattdminen vaikuttaisi haitallisesti alaikdisen terveyteen tai hyvinvointiin. S&éntelylla on
haluttu varmistaa, ettd geneettinen analyysi voidaan tehdd, jos se on alaikéisen edun mukaista
esimerkiksi mahdollistamalla ennaltaehkaisevat toimenpiteet. Saantelyll4 ei pyritd muuttamaan
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hyvéksi koettuja nykykaytantoja lasten sairauksien diagnostiikassa ja hoidossa terveydenhuol-
lossa, vaan varmistamaan etta kaikissa, myos terveydenhuollon ulkopuolisissa, geneettisten
analyysien palveluissa toimitaan vastuullisesti ja valtakunnallisesti yhdenmukaisella tavalla.

Lapsen oikeuksien komitea suositteli, ettd lapsia olisi kuultava lapsiystavallisesti, lapsen edun
periaate huomioon ottaen. Lasten, my6s vammaisten lasten, mielipiteille olisi annettava asian-
mukainen paino lapsen ién ja kehitystason mukaisesti. Lakiehdotuksen 8 §:ssa on huomioitu
alaikdisen oikeus mielipiteen muodostamiseen. Liséaksi ehdotetussa pykaldssa asetetaan huolta-
jille yhteistoimintavelvoite. Mikéli huoltajat eivat paédse yhteisymmarrykseen, olisi asia ratkais-
tava lapsen edun mukaisesti.

Lapsen etu ja oikeus tulla kuulluksi

Lapsen etua arvioitaessa on kunnioitettava lapsen oikeutta vapaasti ilmaista ndkemyksensa kai-
kissa lasta koskevissa asioissa ja saada nama nakemykset otetuksi asianmukaisesti huomioon.
Tama on ilmaistu selkeasti komitean yleiskommentissa nro 12, jossa myos korostetaan 3 artik-
lan 1 kohdan ja 12 artiklan (lapsen nakemyksen huomioiminen) valista erottamatonta yhteytta.
N&ma kaksi artiklaa tdydentavét toisiaan: ensimmadisella pyritddn toteuttamaan lapsen etu ja toi-
sessa tarjotaan menettely lapsen tai lasten ndkemysten kuulemiselle ja niiden ottamiselle huo-
mioon kaikissa lasta koskevissa asioissa, myds lapsen edun arvioinnissa. Lapsen oikeuksienso-
pimuksen 3 artiklan 1 kohtaa ei voida soveltaa oikein, jos 12 artiklan vaatimukset eivat tayty.
Samoin 3 artiklan 1 kohta vahvistaa 12 artiklan soveltamista tukemalla lasten olennaista asemaa
kaikissa heidan elamaénsa vaikuttavissa padtoksissa.

Lapsen mielipiteen huomioiminen hénté itsedan koskevissa asioissa ian ja kehitystason mukaan
on turvattu yleissopimuksen 12 artiklan lisdksi Suomen perustuslain 6 8:n 3 momentissa. Ala-
ikaisia koskevia saannoksia on myds biolaaketiedesopimuksessa ja sen lisapdytékirjoissa. Ala-
ikaisen potilaan mielipiteen huomioimisesta potilaan ian ja kehitystason sen mahdollistaessa on
saadetty myos potilaslain 7 §:ssé (alaikéisen potilaan asema). Patilaslaissa kyse on nimenomai-
sesti potilaana olevan lapsen itsemadradmisoikeudesta, ja silloin, kun alaikdinen kykenee paat-
tdméaéan hoidostaan, hantd on hoidettava yhteisymmaérryksessd hanen kanssaan. Mitéén ikérajaa
itsemé&aradamisoikeudelle ei ole asetettu, vaan arvio on aina yksilo- ja hoitokertakohtainen. Ti-
lanteessa, jossa lapsi ei itse vieléd pysty paattamaan hoidostaan, hanta tulee hoitaa yhteisymmar-
ryksessa hanen huoltajansa tai muun laillisen edustajansa kanssa (potilaslain 7 §:n 2 momentti).
Sijaispaattajana toimivan huoltajan paatantavallalle on kuitenkin asetettu rajat, eiké hanella ole
oikeutta kieltaa potilaan henkea tai terveyttd uhkaavan vaaran torjumiseksi annettavaa tarpeel-
lista hoitoa (potilaslain 9 §:n 4 momentti).

Lakiehdotuksessa on kansainvalisten sopimusten edellyttamalla tavalla saadetty, etté alaikaisia
koskevat geneettisiin analyyseihin liittyvat asiat on ratkaistava lapsen edun mukaisesti. Lapsen
etu on korkein ratkaiseva periaate esimerkiksi tilanteissa, joissa on kyse vauvoista tai hyvin
pienista lapselle tehtévéstd geneettisesta analyysistd, jolloin lapsi itse ei valttdmattd pysty ilmai-
semaan mielipidettddn. Vauvoilla ja hyvin nuorilla lapsilla on sama oikeus kuin kaikilla muil-
lakin lapsilla saada etunsa arvioiduksi, vaikka he eivat pysty ilmaisemaan nakemyksidan tai
edustamaan itseddn samalla tavalla kuin vanhemmat lapset. Valtioiden on taattava lasten edun
arviointiin asianmukaiset jarjestelyt, jotka myds tarvittaessa mahdollistavat lasten edustamisen.
Sama patee myds lapsiin, jotka eivat pysty ilmaisemaan tai halua ilmaista nékemystaan.

Lakiehdotuksen yksityiskohtaisissa perusteluissa on kuvattu, ettd lapsen edun arvioinnin on ta-
pahduttava tapauskohtaisesti huomioiden alaikdisen mielipide, tilanne ja olosuhteet seka hyodyt
Jja haitat ja lisaksi on annettava tarpeellista geneettistd neuvontaa. Lapsen oma mielipide on sel-
vitettdva ikdan ja kehitystasoon sopivalla tavalla, ohjaamatta ja painostamatta lasta. Vastuu on
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ensisijaisesti kohdistettu terveydenhuollon palvelunantajalle, mutta koskee yhté lailla myds lap-
sen huoltajia.

Genomikeskus voisi laatia menettelytapoja yhdenmukaistavia ohjeistuksia esimerkiksi siita, mi-
ten lapsen kuuleminen, mielipiteen selvittaminen, seka vastustuksen huomioiminen olisi kéy-
tannossa mahdollista toteuttaa pyydettéessa lasta osallistumaan geneettiseen analyysiin. Samoin
Genomikeskus voisi asiantuntijaviranomaisena osallistua lapsille suunnatun informaation laati-
miseen.

4.2.5 Sukupuolivaikutukset

Lakiehdotuksen esitykset genomitiedon hyédyntdmisestd ovat p&dosin sukupuolineutraaleja.
Esityksen vaikutukset eivat kohdistu mihink&an yksittéiseen ihmisryhmaan, vaan laaja-alaisesti
koko véestdon. Vaikutukset kohdistuvat niin naisiin kuin miehiin eika lakihankkeen kohdealu-
eella tehda eroja sukupuolten valille. Siten ehdotuksesta ei lahtokohtaisesti seuraa eroja naisten
ja miesten taloudelliseen asemaan, osallistumis- tai vaikutusmahdollisuuksiin, asemaan tydela-
massé, yritystoimintaan, koulutusmahdollisuuksiin ja ammatilliseen kehitykseen, vanhemmuu-
teen, palveluihin ja tukimuotoihin, hyvinvointiin ja terveyteen, turvallisuuteen, ymparistoon ja
elinoloihin tai vapaa-aikaan. Joitakin esimerkkej& genomitiedon kayttoon liittyvista terveysvai-
kutuksista ja niiden jakautumisesta naisten ja miesten valill4 voidaan kuitenkin esittaa.

Monogeeniset taudit, jotka ovat usein vaikeita lapsena alkavia sairauksia, johtavat usein perin-
nollisyysneuvonnallisiin kysymyksiin. Usein tallaiset taudit ovat syntyneet uudesta mutaatiosta
(muutoksesta periméssd), mika on usein helpottava tieto seké naiselle ettd miehelle. Jos néin ei
kuitenkaan ole ja jos taudilla on toistumisriskié perheen tulevissa raskauksissa, kohtaavat seu-
raamukset pahemmin naista kuin miesta. Naiselle tulee tehda istukkabiopsia (ndytteenotto) tai
hén saattaa joutua vaativiin lapsettomuushoitoihin, joihin saattaa siséltya alkiodiagnostiikkaa.
Nainen joutuu myos kestamaan mahdollisen raskauden keskeytyksen.

Kun kyseessa on sairastumisen suurta alttiutta koskeva genomitieto (monogeenisten ja monite-
kijéisten tautien valimaastossa), on joukossa myos sellaisia tauteja, joiden riskin tunnistaminen
hyodyttad enemman naisia kuin miehié. Esimerkiksi varhaisen rintasyovén geenimuutokset
(BRCAL ja BRCAZ2) ja Lynchin syndrooma ovat tallaisia, mutta niissa sairastumisriskin tunte-
minen toisaalta kuormittaa naisia hankalammin. Esimerkiksi Lynchin syndroomassa miesten
tulisi kdyda saannollisessa paksusuolitahystyksessd, jossa voidaan 16ytaa hyvalaatuisen syvan
esiaste. Vastaavasti naisten pitdisi kayda kohtusydpaseulonnassa, joskaan kohtusyovélla ei ole
hyvéanlaatuista esiastetta. Varhaisen rintasyévéan geenimuutokset ovat harvinaisia ja ldhes aina
suvussa esiintyvié. Siksi kohonnut riski on useimmiten jo ennalta tiedossa, ja kliinisille geeni-
testeille on huolellisesti suunnitellut kaytanteet.

Varsinaiset monitekijaiset sairaudet ovat tasa-arvoisempia miehille ja naisille. Monitekijaisten
tautien tulosten voisi kuitenkin ldhtékohtaisesti arvioida kiinnostavan enemman naisia, koska
naisten on osoitettu olevan yleensa terveystietoisempia, vaestootoksiin osallistuu enemman nai-
sia ja koska naiset asioivat enemman terveydenhuollossa. Esimerkiksi terveys, toimintakyky ja
hyvinvointi Suomessa —FinTerveys 2017 —tutkimukseen osallistui raportin mukaan enemman
naisia kuin miehia (Koponen P, Borodulin K, Lundgvist A, Saaksjarvi K, Koskela T & Koski-
nen S. FinTerveys -tutkimuksen perustulokset 2018. Verkkojulkaisu: www.terveytemme.fi/fin-

terveys).

Perinndllisissa sairauksissa diagnoosin tekemisessd hyddynnetaédn yleensa sukulaisia koskevia
tietoja, jolloin pakollisesti joudutaan kasittelemd&n muun muassa vanhemmuutta. Genomitie-
don k&yttdmisessé tulee varautua myo6s negatiivisiin tilanteisiin, joissa odottamattomasti voi
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paljastua yllattavié asioita perhesuhteista, niin naisesta kuin miehesté. Esimerkiksi, ettd henki-
10N oletettu isa ei olisikaan biologinen isé&.

4.2.6 Kielelliset vaikutukset

Lakiehdotuksella ei arvioida olevan kielellisia vaikutuksia. Genomikeskus olisi kaksikielinen
viranomainen, jolloin sen on kielilain (423/2003) mukaan tarjottava palveluita sekd suomen etta
ruotsin kielella.

4.2.7 Yhdenvertaisuusvaikutukset

Vaestoryhmien vélilla on FinTerveys 2017 -tutkimuksessa osoitettu olevan suuria eroja monien
terveydentilan ja toimintakyvyn osoittimien mukaan (Koponen P, Borodulin K, Lundgvist A,
Sadksjarvi K, Koskela T & Koskinen S. FinTerveys -tutkimuksen perustulokset 2018. Verkko-
julkaisu: www.terveytemme.fi/finterveys). Esimerkiksi asuinalue ja monet sosioekonomisen
aseman mittarit ovat yhteydessa terveyteen ja toimintakykyyn (Palosuo ym. 2007; THL:n sai-
rastavuusindeksi 2017). Tilanne on edullisin korkea-asteen koulutuksen saaneilla ja heikoin pe-
rusasteen koulutuksen saaneilla. Vaestoryhmien valisia eroja pidetdén eriarvoisuuden ilmenty-
mind silloin, kun voidaan perustellusti olettaa, ettd niitd voitaisiin erilaisin toimenpitein kaven-
taa. Terveyden eriarvoisuuden vahentdminen on ollut jo monien vuosikymmenten ajan terveys-
politiikan tarked tavoite Suomessa (Palosuo ym. 2007; Kansallinen terveyserojen kaventamisen
toimintaohjelma 2008-2011 2008), mutta toistaiseksi tavoitteen saavuttamisessa on onnistuttu
verrattain huonosti (Kansallinen terveyserojen kaventamisen toimintaohjelma 2008-2011
2008).

Kaésill4 olevan lakiehdotuksen ihmisiin kohdistuvien vaikutusten on tarkoitus olla valtakunnal-
lisia ja koskea kaikkia ihmisia yhdenvertaisesti sukupuolesta, idstd, sosioekonomisesta asemasta
tai asuinpaikasta riippumatta. Tavoitteena on kaventaa eri vaestéryhmien terveyseroja ja lisata
ihmisten yhdenvertaisuutta siten, ettd genomitiedon kéytto terveyden hyvaksi olisi jokaisen etu-
oikeus eika vain niiden, joiden asuinalue on suurten genomiosaamiskeskusten laheisyydessé.
Genomitiedon kasittelyn tehostaminen sujuvoittaisi palvelujen kohdentamista niille vaestéryh-
mille, joiden osoitetaan hy6tyvan niistd eniten. Samoin diagnoosin maarittamisté seka ladkehoi-
don kohdentamista optimaalisella tavalla voidaan helpottaa. Ennalta ehkaisevissa toimissa va-
littomid vaikutuksia kotitalouksien asemaan ei valttamaétta olisi lainkaan, mutta vaikutusten
merkitys kotitalouksille tulisikin arvioida pitkalla aikavalilla.

Ihmisten yhdenvertaisen kohtelun kannalta lakiehdotus turvaisi sen, ettd genomitietojen tulkin-
nat muodostuisivat valtakunnallisesti mahdollisimman yhdenmukaisiksi. Lakiehdotuksen olisi
tarkoitus saattaa ihmiset perustuslain 6 §:n 1 momentissa tarkoitettuun yhdenvertaiseen ase-
maan palvelujen tarjoamisen ja saatavuuden osalta.

Genetiikkaa kasittelevassé kirjallisuudessa on kuvattu, kuinka parannettavissa olevissa sairauk-
sissa, jotka hoitamattomina saattavat johtaa jopa kuolemaan, ihmiset ovat kieltdytyneet geneet-
tisista analyyseista sairauteen liittyvan sosiaalisen stigman ja vakuutuksen saamisen hankaloi-
tumisen vuoksi. Pelko syrjinnésta on ulottunut myds erityisesti ndiden henkildiden lapsiin. Suo-
messa syrjinnan kielto tulee suoraan perustuslain 6 §:std, ja syrjinta perimén perusteella on saa-
detty rangaistavaksi rikoslain 11 luvun 11 §:ssd. Syrjinnan ja sosiaalisen leimautumisen torju-
minen on térke&d, ja genomilain tarkoituksena on turvata genomitiedon vastuullinen ja asian-
mukainen k&ytté myds lasten yhdenvertaisen ja syrjimattdman kohtelun toteutumiseksi.
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5 Muut toteuttamisvaihtoehdot
5.1 Vaihtoehdot ja niiden vaikutukset

Taman lakiehdotuksen tavoitteita ja vaihtoehtoja arvioitaessa on todettu, ettd Suomessa ei ole
voimassa olevaa lainsdadantod, jonka puitteissa lakiehdotuksen kansalliset tavoitteet olisi mah-
dollista saavuttaa. Suomessa ei myoskaan ole vireilla tassé lakiehdotuksessa esitettyjen toimen-
piteiden kanssa kilpailevia tai niille vaihtoehtoista mallia esittavid genomitiedon kansalliseen
hyodyntamiseen liittyvia hankkeita. Yksi maan merkittdvimmistd genomihankkeista, FinnGen-
hanke, on kyllakin koko Suomen kattava tutkimushanke, joka pyrkii biopankkilainsdadannon
puitteissa tieteellisiin lapimurtoihin sairauksien ennaltaehkaisyssé ja diagnostiikassa seka jal-
kauttamaan tutkimusldydokset aikanaan terveydenhuollon kayttoon. Téssa yhteydessé on tarkeé
huomata, ett4 jotta tutkimustulokset saadaan skaalautumaan kansalliselle tasolle koko Suomen
terveydenhuollon kayttoon vastuullisesti, yhdenvertaisesti ja tietoturvallisesti, on ohjauksen ta-
pahduttava yhteistyossa lainsaatdjan ja poliittisen paatoksenteon kanssa, kuten EU:ssa on laa-
jemmin ryhdytty tekeméaan eri maiden vélisessa yhteistydssa. Tassé tarkoitetussa EU-yhteis-
tyossé pyritdan parantamaan genomitiedon saatavuutta ja l1dydettavyyttd EU-maissa ja varmis-
tamaan, ettd Suomi ja muut EU-maat toimivat samalla tavalla tulkiten EU:n yleista tietosuoja-
asetusta yhtenevaisella tavalla.

Biopankkisadntelyn lahtokohtana on tutkimuksen tukeminen ja se luo tutkimuksellisia mah-
dollisuuksia myos kaupallisille ja ulkomaisille toimijoille, joilla ei ole osaa Suomen tervey-
denhuoltojérjestelmassa. Potilaiden hoito ja terveyteen liittyvien geneettisten analyysien suo-
rittaminen on aina terveydenhuollon toimintaa, kun tutkitaan tai tulkitaan yksittdisen ihmisen
genomista terveyteen liittyvié alueita. Siten tutkimukseen kohdennetulla biopankkilainsaadan-
noll& ei ole mahdollista toteuttaa tassé lakiehdotuksessa tavoiteltuja laajempia yhteiskunnalli-
sia tavoitteita. Biopankkilakia ollaan parhaillaan uudistamassa, jotta siina voitaisiin tulevai-
suudessa paremmin huomioida tarve integroida genomitutkimus tiiviimmin osaksi terveyden-
huoltoa, mutta terveydenhuoltoa ei voida ohjeistaa tutkimuksen ldhtékohdista kasin, vaan sita
tehtavad varten tarvitaan riippumaton asiantuntijaorganisaatio. Biopankki-infrastruktuurin yl-
lapitdminen on lisaksi erittéin kallista, minka vuoksi myos resurssimielessé on jarkevaa koh-
dentaa biopankkitoiminnan taloudelliset resurssit nimenomaan tutkimuksen tukemiseen. T&ssé
lakiehdotuksessa pyritdadn luomaan kansallisesti yksi riippumaton viranomaistaho, jonka laki-
saateiseksi velvollisuudeksi voidaan sdataa genomitiedon hyddyntamisen kansallinen koordi-
nointi ja ohjeistaminen niin tutkimuksen kuin terveydenhuollonkin suuntaan seka sen resur-
sointi erilliselta valtion budjettimomentilta.

5.1.1 Genomikeskuksen vaihtoehto

Genomikeskuksen kaikki tehtdvat ovat julkisia hallintotehtévid. Perustuslain 124 §:ssd sadde-
taan hallintotehtdvan antamisesta muulle kuin viranomaiselle. Sen mukaan julkinen hallintoteh-
tava voidaan antaa muulle kuin viranomaiselle vain lailla tai lain nojalla, jos se on tarpeen teh-
tavan tarkoituksenmukaiseksi hoitamiseksi eikd vaaranna perusoikeuksia, oikeusturvaa tai
muita hyvan hallinnon vaatimuksia. Perustuslain 124 §:n perustelujen sek& perustuslakivalio-
kunnan tulkintakdytinnon mukaan ”julkisella hallintotehtdvalla” viitataan ”julkisen vallan kéyt-
t0d” laajempaan kokonaisuuteen. Julkisella hallintotehtdvéalld viitataan perustuslaissa verraten
laajaan hallinnollisten tehtdvien kokonaisuuteen, johon kuuluu esimerkiksi lakien toimeenpa-
noon sek& yksityisten henkildiden ja yhteisojen oikeuksia, velvollisuuksia ja etuja koskevaan
paatoksentekoon liittyvia tehtavia (HE 1/1998 vp, s. 179).
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Julkisen hallintotehtdvéan hoitaminen on perustuslain pykalan perusteella paasaantoisesti viran-
omaisen tehtévé ja se voidaan antaa muille kuin viranomaisille vain rajoitetusti. Perustuslaki-
valiokunnan tulkintakéytanndsta ilmenee, etté perustuslain 124 §:n mukaisella hallintotehtavan
antamisella muulle kuin viranomaiselle voi etenkin yksityisen oikeusasemaan olennaisesti vai-
kuttavissa tilanteissa olla vain viranomaistoimintaa tdydentévé ja avustava luonne. Perustusla-
kivaliokunnan kéytdnnodssa on arvioitu muun muassa lennonvarmistustehtévien jakamista
(PeVL 47/2005 vp), passin antamista koskevan menettelyn ulkoistamista (PeVL 6/2013 vp),
viranomaisten turvallisuusverkkotoiminnan antamista valtionyhtitlle (PeVL 8/2014 vp), rauta-
tieliikenteen vaatimuksenmukaisuuden teknisen arvioinnin ja tarkastustehtavien antamista yk-
sityiselle oikeushenkil6lle (PeVL 16/2002 vp). Kyse on ollut viranomaistoiminnalle edellytyk-
sid luovasta, teknisluontoisesta tai epaitsenéisesta toimintakokonaisuudesta.

Perustuslain 124 §:n esitdiden mukaan lahtokohtana on, ettd julkisen hallintotehtéavan antami-
sesta muulle kuin viranomaiselle sdadetaan lailla. Koska etenkin julkisten palvelutehtavien hoi-
taminen on voitava jarjestaa joustavasti eika tallaisten tehtdvien antamisesta ole saédntelyn ta-
voitteiden kannalta tarpeen edellyttad sdadettavéksi yksityiskohtaisesti lailla, voidaan hallinto-
tehtdvan antamisesta muulle kuin viranomaiselle saataa tai paattada myos lain nojalla. Tehtavan
antamiseen oikeuttavan toimivallan on talldinkin perustuttava lakiin (HE 1/1998 vp, s. 179/1).
Perustuslakivaliokunta on todennut, ettd julkinen hallintotehtdva voidaan antaa muulle kuin vi-
ranomaiselle myds lain nojalla tehtavalla sopimuksella (PeVL 11/2004 vp, s. 2/1, PeVL 11/2002
vp, s. 5/1).

Julkinen hallintotehtévé voidaan perustuslain 124 §:n mukaan antaa muulle kuin viranomaiselle
vain, jos se on tarpeen tehtévan tarkoituksenmukaiseksi hoitamiseksi. Tarkoituksenmukaisuus-
arvioinnissa tulee hallinnon tehokkuuden ja muiden hallinnon siséisiksi luonnehdittavien tar-
peiden lisaksi kiinnittad erityistd huomiota yksityisten henkildiden ja yhteisojen tarpeisiin (HE
1/1998 vp, s. 179/11, PeVVL 16/2016 vp, s. 3 ja PeVL 8/2014 vp, s. 3/11). Myds hallintotehtévén
luonne on otettava huomioon (HE 1/1998 vp, s. 179/11, ks. esim. PeVVL 6/2013 vp, s. 2/1l, PeVL
65/2010 vp, s. 2/11, PeVL 57/2010 vp, s. 5/1). Siten tarkoituksenmukaisuusvaatimus voi palve-
luiden tuottamiseen liittyvien tehtdvien kohdalla tayttya helpommin kuin esimerkiksi yksilon
tai yhteison keskeisid oikeuksia koskevan paatoksenteon kohdalla (HE 1/1998 vp, s. 179/11, ks.
my0s PeVL 8/2014 vp, s. 4/1).

Perustuslakivaliokunta on painottanut tarkoituksenmukaisuusvaatimuksen olevan oikeudellinen
edellytys, jonka tayttyminen jaa tapauskohtaisesti arvioitavaksi (ks. PeVL 26/2017 vp ja siina
viitatut lausunnot sekd HE 1/1998 vp, s. 179/11). Tarkoituksenmukaisuusvaatimuksen taytty-
misté tulee arvioida tapauskohtaisesti kunkin viranomaisorganisaation ulkopuolelle annetta-
vaksi ehdotetun julkisen hallintotehtavan kohdalla erikseen (ks. esim. PeVL 44/2016 vp, s. 5).

Edellytyksena julkisen hallintotehtavan antamiselle muulle kuin viranomaiselle on perustuslain
124 §:n mukaan lisaksi se, ettei hallintotehtdvdn antaminen saa vaarantaa perusoikeuksia, oi-
keusturvaa eik& muita hyvan hallinnon vaatimuksia. S4dnnos korostaa julkisia hallintotehtévié
hoitavien henkilGiden koulutuksen ja asiantuntemuksen merkitysta seké sitd, etta ndiden henki-
I6iden julkisen valvonnan on oltava asianmukaista (HE 1/1998 vp, s. 179/I1). Oikeusturvan ja
hyvan hallinnon vaatimusten toteutumisen varmistamisen kannalta on perustuslakivaliokunnan
kaytanndssa tarkasteltu kysymyksia hallinnon yleislakien soveltamisesta, virkavastuusta, sdan-
telyn yleisesta tarkkuudesta ja muusta asianmukaisuudesta, hallintotehtdvaa hoitavien henkil6i-
den sopivuudesta ja patevyydesta seké toiminnan valvonnasta (ks. PeVL 26/2017 vp, s. 49—50
ja siind mainitut lausunnot).

Perustuslakivaliokunta on lausunnossaan (15/2018 vp) tuonut esille, ettd yksityiselle siirretyn
julkisen hallintotehtdvan edelleen siirtdmiseen (subdelegointiin) on perustuslakivaliokunnan
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kaytdnnossa suhtauduttu lahtokohtaisesti kielteisesti. Ehdotonta kieltoa tallaiselle siirtdamiselle
ei kuitenkaan ole ollut osoitettavissa tilanteissa, joissa on kyse teknisluonteisesta tehtavésté ja
joissa alihankkijaan kohdistuvat samat laatuvaatimukset ja vastaava valvonta kuin alkuperéi-
seen palveluntuottajaan (PeVL 6/2013 vp, s. 4).

Genomikeskuksen perustamisen vaihtoehtona on arvioitu mahdollisuutta saavuttaa lakiehdo-
tuksen tavoitteet ilman erikseen perustettavaa kansallista viranomaistoimijaa. Vaihtoehdoiksi
on esitetty mahdollisuutta rakentaa lakiehdotuksessa esitetyt toiminnot joko alueellisesti yli-
opistosairaaloiden tai biopankkitoiminnan harjoittajien valisen yhteistyon pohjalle. Viimeksi
mainittuun yhteistyéhon kuuluisi myos kaupallisia toimijoita.

Yliopistosairaaloiden tai biopankkitoiminnan harjoittajien valiseen yhteisty6hon perustuva to-
teutus vastaisi lahtokohdiltaan sosiaali- ja terveysministerion yksil6llistetyn ladketieteen hank-
keen toisessa osakokonaisuudessa eli Syopakeskuksen valmistelussa ehdotettua mallia. Se tar-
koittaisi sitd, ettd yliopistollisten sairaaloiden sairaanhoitopiirit tai biopankkitoiminnan harjoit-
tajat vastaisivat ehdotetun lain tarkoittamien lakisaateisten tehtavien suunnittelusta, kdynnista-
misestéd sekd toiminnasta yhdessa. Malli todennakdisesti edellyttaisi sité, ettd koordinaatiovas-
tuu olisi ndistd yhdelld, jotta genomil&aketiedettd koordinoitaisiin mahdollisimman vahvasti
kansallisesti huomioiden palvelujarjestelmén tarkoituksenmukainen voimavarojen kaytto. Yli-
opistolliset sairaanhoitopiirit huolehtisivat tehtévistdén alueellisesti. Biopankkitoiminnalle,
joka edustaa tutkimusinfrastruktuuria, ei voi saataa palvelujarjestelméan toteuttamiseen tai voi-
mavaroista paattamiseen liittyvia tehtavia.

Edell4 tarkoitettu yliopistosairaaloiden tai biopankkitoiminnan harjoittajien vélinen toteutus tar-
koittaisi sité, ettd yliopistolliset sairaalat tai biopankit antaisivat esimerkiksi genomitiedon laa-
dullista harmonisointia, genomitiedon tallennusta sekd geneettisten analyysien kayttoa koskevat
kansalliset ohjeistukset. Taman vaihtoehdon haittapuoleksi on arvioitu se, ettd yliopistolliset
sairaalat tai sairaanhoitopiirit eivéat voisi ohjeistaa kuin terveydenhuoltoa ja omaa biopankkitoi-
mintaansa. Toisaalta biopankit voisivat ohjeistaa vain biopankkitoimintaa. Terveydenhuollon
ohjeistus ei voisi ulottua esimerkiksi kaupallisten biopankkien tai THL Biopankin tuottamaan
genomitietoon, jollei yhteistydhtn oteta mukaan esimerkiksi biopankkien osuuskuntaa
(FINBB), johon eivét kuitenkaan toistaiseksi kuulu kaikki Suomen biopankkitoiminnan harjoit-
tajat. Epaselvéksi jaisi siten muun muassa se, ettd mika taho ottaisi kansallisesti kantaa eettisiin
kysymyksiin, kuka veisi kehitysta strategisesti eteenpdin ja miten toteutetaan ihmisten yhden-
vertaisuus genomitiedon késittelyssa niin terveydenhuollossa kuin liiketoiminnassakin.

Molemmissa esitetyissa vaihtoehdoissa on puutteensa. Julkiseen vallan kayttoon liittyvien pe-
rustuslaillisten seikkojen seka kansallisen ohjeistuksen ja valvonnan yhdenmukaisuuden ohella
hajautettu toteutus kuitenkin merkittavasti haittaisi lisaksi kansallisesti keskitetyn kansainvéli-
sen yhteistyon koordinaation jarjestamisté.

5.1.2 Terveyteen liittyvat geneettiset analyysit

Lakiesityksessé ehdotetaan saddettavaksi terveyteen liittyvien geneettisten analyysien suoritta-
misen edellytyksistd. Lakiehdotus méarittelisi terveyteen liittyvat geneettiset analyysit ja sda-
taisi niihin liittyvien hy6tyjen ja haittojen vertailusta, analyysien riskiluokittelusta, annettavasta
suostumuksesta ja sen peruuttamisesta, alaikaisten suostumuksesta sekd geneettisesta neuvon-
nasta. Tavoitteena on saattaa kansallinen lainsaddantd vastaamaan Biol&aketiedesopimuksen
geenitestausta koskevaa lisdpdytakirjan sadnnoksia, lisatd EU-sééntelyn (IVD-asetus) mahdol-
listamia lisdsuojatoimenpiteitd erityisesti haavoittuvien ihmisryhmien oikeusturvan suojele-
miseksi, tukea Fimeaa, aluehallintovirastoja ja kuluttaja-asiamiestd heidan toimialueillaan ter-
veydenhuollon palvelujen, tuotteiden, laitteiden ja tarvikkeiden valvonnassa sekd muiltakin osin
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selkeyttad oikeustilaa tutkimusten laadun ja valvonnan seka tutkittavien oikeuksien nakokul-
masta.

Lakiehdotuksessa esitetaan, etta terveyteen liittyviksi geneettisiksi analyyseiksi méaéritelldan
kaikki sellaiset geneettiset laboratorioanalyysit, joiden tuloksena voidaan tehdé johtopaétoksia
henkilon terveydentilasta tai geneettisesta kantajuudesta, ennakoida sairastumista tai hoidon
haittavaikutuksia, todeta ja vahvistaa sairaus tai tauti taikka maarittd4 hoitotoimenpide ja tark-
kailla sen vaikutuksia. Inmisen terveydentilalla tarkoitetaan fysiologista tai patologista toimin-
toa tai tilaa. Jos geneettiselld analyysilla on mahdollista tehda néitd koskevia johtopééatoksia,
kuuluvat ne lainkohdan soveltamisalaan. Lakiehdotuksen soveltamisalaan kuuluvat ennakoivat
ja sairastumisriskin maarittamiseksi seka sairauden ennaltaehkéisemiseksi suoritettavat analyy-
sit. Lakiehdotus kattaa my0s sairauden tai taudin diagnosoimiseksi ja diagnoosin vahvista-
miseksi suoritettavat geneettiset analyysit. Lisaksi farmakogeneettiset analyysit eli analyysit,
joilla ennakoidaan l&d&kevastetta tai -reaktiota ovat osa lainkohdan tarkoittamaa hoidon maérit-
tamista.

Lakiehdotus ja Genomikeskuksen antama ohjaus selventéisivat yhdessa sitd, miten kuluttajille
suunnatuilla (Direct to Consumer, DTC) markkinoilla sekd muissa kaupallisissa (myos klini-
koille tarjottavissa) laboratoriopalveluissa voidaan valvoa palvelujen laatua erityisesti tilan-
teissa, joissa toimitaan terveydenhuollon sdantelyn rajapinnoilla. Merkitysta ei olisi silla, ettd
mité tarkoitusta varten analyysi on tehty, vaan mita tiedolla voidaan tehdd analyysin jalkeen.
Siten vaikka palveluun ei kuuluisi tuloksen tulkinta, olisi analyysissé kyse lakiehdotuksen tar-
koittamasta terveyteen liittyvasta geneettisesta analyysistd, jos analyysin jalkeen esimerkiksi
erillisend palveluna voidaan tarjota tee-se-itse -ohjelmistoa tai henkilokohtaista tulkintaa ter-
veydentilan maarittdmiseksi tai ennaltaehkaisevien toimenpiteiden aloittamiseksi.

Oikeudesta antaa vaestolle yksityisesti terveydenhuollon palveluja ja niiden tarkemmista edel-
Iytyksista sdadetdan yksityisesta terveydenhuollosta annetussa laissa (152/1990). Genomikes-
kuksen tulisi ehdotuksen mukaan arvioida geneettisten analyysien vaikutuksia ja riskeja. Ter-
veyteen liittyvien geneettisten analyysien kytkemista terveyspalveluihin on pidetty tarkeénd,
koska johtopééatosten tekeminen genomitiedosta voi aiheuttaa huomattavia haittoja ihmisille,
mikali tietoa ei tulkita laaketieteellisesti oikealla tavalla.

Lakiehdotuksen soveltamisalaan eivat kuuluisi terveyteen liittyvét analyysit, joita tehdaan tie-
teellisen tutkimuksen tarkoituksessa. Siten muun muassa biopankkitoiminnassa joko tutkimuk-
sen tukipalveluna tai suoraan tutkimushankkeissa suoritettava geneettiset analyysit eivét ole sel-
laisenaan lakiehdotuksen tarkoittamia terveyteen liittyvié geneettisia analyysejd, jotka olisi tul-
kittava terveydenhuollon palveluksi. T&mé johtuu siitd, ettd tieteellisen tutkimuksen tavoittei-
siin kuuluu tuottaa yleistettdvissa olevaa uutta tietoa, jota voidaan mydhemmin hyddyntda
muissa kayttotarkoituksissa eli esimerkiksi potilaiden hoidossa. Jos tieteellisessa tutkimuksessa
osoitetaan esimerkiksi, ettd tietty verindytteestd mitattava merkkiaine saattaa auttaa taudin tai
sairauden toteamisessa ennen oireiden alkamista, ei téllaista tulosta pidettaisi terveyteen liitty-
vana geneettisend analyysiné tai terveyspalveluna. Sen sijaan havainnon vahvistaminen lisatut-
kimuksilla yksittaisen ihmisen diagnoosin tukena seka tuloksen tai datan tulkinta terveydentilan
tai sairauden toteamiseksi taikka hoidon tai ennaltachkdisevien toimenpiteiden madrittele-
miseksi on lakiehdotuksen tarkoittama terveyteen liittyva geneettinen analyysi ja terveyspalve-
lua, johon on sovellettava terveyspalveluja koskevia vaatimuksia.

Edelld sanottu ei kuitenkaan tarkoita sitd, ettd tutkimusyksikoill olisi jatkossa oltava lupavi-
ranomaisen myoéntdma lupa terveydenhuollon palvelujen antamiseen. Sen sijaan tutkimushank-
keissa tulisi varmistaa, etté tuloksia tai dataa tulkitsee henkil6lle terveydenhuollon palvelunan-
taja esimerkiksi hankkeen ja itsendisen ammatinharjoittavan vélisen yhteistydsopimuksen
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kautta. Jos kyseessa on itsendinen ammatinharjoittaja, hanen tulee tehd& kirjallinen ilmoitus
toiminnastaan aluehallintovirastolle ennen terveyden- ja sairaanhoidon palvelujen antamisen
aloittamista. Yhteistydmuotona ei riittdisi se, ettd tutkimushankkeen jasen saa palvelunantajalta
konsultaatiota tai ohjausta tiedon tulkinnasta henkilon terveydelle. Lakiehdotus vastaa talta osin
bioladketiedesopimuksen tutkimusta koskevan lisapoytakirjan 27 artiklan vaatimuksia, jotka ei-
vét ole Suomea sitovia, mutta ohjaavat epévirallisesti asianmukaisiin toimintatapoihin. Kysei-
sen artiklan mukaan, jos tutkimuksessa havaitaan tutkittavan nykyisen tai tulevan terveyden tai
elaménlaadun kannalta merkittavaa tietoa, tulisi hanelle tarjota kyseista tietoa. Tietoa koskevan
kommunikoinnin on tapahduttava terveydenhuollon taikka terveysneuvonnan kautta (“If re-
search gives rise to information of relevance to the current or future health or quality of life of
research participants, this information must be offered to them. That shall be done within a
framework of health care or counselling.”). Geenitestausta koskevan poytékirjan selitemuisti-
ossa (kohta 81) on erikseen otettu kantaa perinn6llisyysneuvojan pétevyyteen ja siiné todetaan,
ettd tehtdva ei edellyta kuitenkaan perinndllisyyslaaketieteen erityisosaamista. Késilla olevassa
lakiehdotuksessa on kuitenkin katsottu, ettd korkeariskisissd geneettisissd analyyseissd, joihin
genominlaajuiset analyysit kuuluvat, neuvontaa saisi antaa vain perinnéllisyyslaaketieteen eri-
koisl&akari.

Lakiehdotuksen tavoitteena on pyrkid kirkastamaan niin tutkimuskentalle, DTC-palveluita tar-
joaville yrityksille kuin kaupallisille laboratorioille, etté tutkittaessa edella kuvattujen johtopaa-
tosten tekemista mahdollistavia terveyteen kuuluvia genomin alueita, on kyse terveydenhuollon
palvelusta, jolloin on varmistettava toimiminen terveydenhuollon sééantelyn vaatimusten mu-
kaisesti.

Ehdotus vastaisi geenitestausta koskevaa lisapoytakirjaa, jonka Suomi on allekirjoittanut ja joka
tuli kansainvalisesti voimaan vuonna 2018. Suomi ei ole vield ratifioinut lisdpdytakirjaa, mutta
jo sen allekirjoittaminen osoittaa sitoutumista lisapdytakirjassa ilmaistuihin periaatteisiin. jonka
soveltamisalan piiriin kuuluvat kaikki diagnostiset, ennakoivat ja kantajuutta osoittavat seké
farmakogeneettiset tutkimukset. Lisapoytakirjan mukaan olennaista on se, ettd geenitesti teh-
daén ihmisesta irrotetusta biologisesta materiaalista, jolloin geenitestissa on soveltuvin osin
kyse henkiléon kohdistuvasta interventiosta ja sitd kautta syntyvan geneettisen tiedon analyy-
sistd. Lis&poytékirjan soveltamisala kattaa my6s alun perin muuta tarkoitusta varten irrotetun
biologisen materiaalin analyysin.

5.2 Ulkomaiden lainsaadanto ja muut ulkomailla kaytetyt keinot

Genomitiedon systemaattinen kerddminen on lisddntynyt useissa maissa viime vuosina, kun
genomitietoa hyodyntavan laaketieteen mahdollisuudet on tunnistettu maailmalla. Useat maat
ovat laatineet tai laatimassa genomitiedon hyddyntamisen strategioita ja toimintasuunnitelmia.
Kansainvélista lainsdddantdvertailua on tehty maista, joissa tiedetddn olevan kasilla olevan la-
kiehdotuksen tavoitteita vastaavia ratkaisuja tai joissa suunnitellaan ihmisten genomitiedon ke-
raédmista, sailyttamista ja kasittelya yksilollistetyn tasmélééketieteen tarpeisiin.

Iso-Britannia

Genomics England

Vuonna 2013 Iso-Britannian hallitus kaynnisti yksil6llistettyd ladketiedetté toteuttavan 100 000
Genomes -projektin, jonka tavoitteeksi asetettiin 100 000 genomia sisaltdvan tietoaineiston luo-
minen kansallisen terveyspalvelun (National Health Service, NHS) tarkasti valikoiduista asiak-
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kaista ja heidan perheenjésenistadn harvinaissairauksien ja syopésairauksien alueelta. Tietova-
rantoa hallinnoi terveysministerion perustama ja rahoittama Genomics England -niminen yritys.
Genomics England toimii tiiviissa yhteistydssa NHS:n ja yliopistojen kanssa ja sielld tyosken-
telee noin 270 henkil6a. Genomics England on moniammatillinen yritys, jossa tydskentelee
muun muassa akateemikkoja, juristeja, rahoitusalan ihmisia ja it-osaajia. Projektin alkuperadinen
tavoite oli sekvensoida (WGS) 100 000 genomia 70 000 henkildstd. Sekvensointeja on tassa
vaiheessa suoritettu harvinaissairauksissa 81 073 (tilanne 12.4.2019) ja syOpésairauksissa
23705 (tilanne 12.4.2019). Sekvensoituun dataan on liitetty taydelliset kliiniset tiedot seké seu-
rantatietoa. Genomitietoaineistoa sailytetadn ja kasitellddn Genomics Englandin tietoturvalli-
sessa dataymparistdssa ja aineisto on kaytettavissa seka tutkimus- ettd hoitotarkoituksissa. Nai-
den lisaksi Genomics England -projektin puitteissa keratadn (WES-)sekvensointeja kehityksen
hidastumista tutkivan osahankkeen piirissa ja niitd sdilytetadn Sanger-keskuksessa. Naitd sek-
vensointeja on harvinaissairauksissa suoritettu 33 000 (tilanne 12.4.2019) ja sy0pésairauksissa
34 000 (tilanne 12.4.2019), joista jalkimmaisia voi kayttad vain tutkimushankkeissa, eika lain-
kaan hoitotarkoituksessa. Kaikki kerétyt sekvensoinnit ovat tutkimushankkeiden saatavilla Ge-
nomics Englandin maarittdmin ehdoin. Hankkeessa on seuraavaksi tavoitteeksi asetettu mil-
joona sekvensoitua genomia. Projektin tavoitteena, ja samalla sen merkittavimpana lyhyen ai-
kavélin hyotynd, on perinndllisten sairauksien nopea diagnosointi integroimalla genomitieto
kiintedksi osaksi terveydenhuoltoa. Liséksi siina tavoitellaan eettisen ja lapinékyvan, suostu-
mukseen pohjautuvan ohjelman luomista, tutkimuksen edistamista seka alan teollisuuden kayn-
nistamista.

Osallistuminen 100 000 genomes -hankkeeseen perustuu vapaaehtoisesti annettuun tietoiseen
suostumukseen, mutta henkildtietojen késittely perustuu tietosuoja-asetuksen 6 artiklan 1 koh-
dan f alakohdassa tarkoitettuun oikeutettuun etuun. Suostumuksen osallistumista varten potilas
voisi antaa my6s puhelimitse, silla esimerkiksi syépépotilailta tarvitaan kasvaimen tuorekudos-
nayte, minka vuoksi potilaalta tulee saada suostumus jo ennen leikkausta. Genomics Englandin
verkkosivuilla ilmoitetun tiedon mukaan varsinainen henkil6tietojen késittely perustuu tieto-
suoja-asetuksen 6 artiklan 1 kohdan f alakohtaan, joka oikeuttaa henkil6tietojen kasittelyn sil-
loin, kun se on tarpeen rekisterinpitdjan tai kolmannen osapuolen oikeutettujen etujen toteutta-
miseksi, paitsi milloin henkil6tietojen suojaa edellyttavat rekisterdidyn edut tai perusoikeudet
ja -vapaudet syrjayttavét tallaiset edut, erityisesti jos rekisterdity on lapsi (Privacy Notice for
Participants in the 100,000 Genomes Project. Version 1. Dated 24 May 2018). Genomics Eng-
land on ilmoittanut oikeutetuiksi eduikseen laaketieteellisen tutkimuksen suorittamisen seka po-
tilaan hoidon. Lisaksi erityisten (arkaluonteisten) henkil6tietoryhmien osalta yritys ilmeisesti
soveltaa tietosuoja-asetuksen 9 artiklan 2 kohdan j alakohtaa tieteellisen tutkimuksen tarkoituk-
sia varten sekd 9 artiklan 2 kohdan h alakohtaa potilaan hoitotarkoitusta varten. Aineiston re-
kisterinpitdja on Genomics England. Luovuttajilta pyydetéan erillinen suostumus tietojen luo-
vuttamiseksi yritysten hyddynnettavaksi. Vakuutus- ja suoramarkkinointiyhtiét on rajattu toteu-
tuksen ulkopuolelle.

Korkea tietosuoja ja -turva seké kansallinen intressi ovat 100 000 Genomes -projektin toteutuk-
sen ytimessé. Genomics England ei ole hankkinut sekvensointilaitteita eikd perustanut omaa
laboratoriota. Naytteiden analysointi on kokonaan ulkoistettu, mutta analysoinnin on tapahdut-
tava Ison-Britannian maaperalld. Naytteiden analysointi on tilattu yhdysvaltalaiselta Hlumi-
nalta, jonka kanssa Genomics England solmi yhteistyésopimuksen vuonna 2016 ja joka rakensi
tyota varten Englantiin uuden laitoksen Sanger-instituutin yhteyteen. Englannissa toteutetaan
parhaillaan genetiikan laboratoriouudistusta, jonka yhteydessd muodostetaan 4-8 keskuslabo-
ratoriota, joissa tehddin genomisia tutkimuksia. Kliinisell& puolella on 13 genomil&aketieteen
keskusta, joiden kautta potilaita rekrytoidaan hankkeeseen mukaan. Genomics England noudat-
taa toiminnassaan 1SO 15189 standardia (laboratoriotoiminta), mutta on vastikdin paattanyt
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noudattaa myos standardia 1ISO 27001 liittyen tietoturvaan. Genomics England rahoittaa geno-
miset tutkimukset, mutta rahoituksen edellytyksend on potilaan suostumus tiedon jakamiseen.

Genomitiedon tallennukseen ja hallintaan kaytetaan valtio-omisteista tietoturvallista keskusta
(data center). Genomitietoja sailytetadn Genomics Englandissa tunnisteellisina, mutta tiedot sa-
lataan. Tieteellisen tutkimuksen tarkoitukseen niitd voidaan hyédynt&a vain anonymisoidussa
tai pseudonymisoidussa (de-identified) muodossa Genomics Englandin tietoturvallisessa, tutki-
mukseen tarkoitetussa kayttdymparistossa. Kenenkaan ihmisen genomitietoja ei luovuteta jar-
jestelmasta ulos, vaan niihin saa vain rajoitetun nakyman. Kaytanndossa tietoliikenne kulkee vain
yhteen suuntaan eli genomitietoa voi luovuttaa tekniseen kayttdympéristoon ja kasitelld sitd
sielld, mutta tietoa ei saa ottaa sielta ulos.

Yrityksid tunnistaa genomitiedosta yksittéisia ihmisia ehkaistaan useilla eri proaktiivisilla ja
reaktiivisilla menetelmill4, jotka voivat liittyé itse tietoon, niita k&sitteleviin ihmisiin, tiedonké-
sittelyjarjestelmadn seka teknologiaan. Esimerkiksi harvinaissairauksien osalta genomitiedot
salataan tai vaimennetaan (small number suppression) ja lisaksi tietoja vahvennetaan (bolster)
lisatiedoilla. Tietojen anonymisointiin sovelletaan ISB 1523 -standardia. Jokaisen tutkijan, jolle
myonnetdén tietoturvalliseen tutkimusympériston paasy, on osoitettava patevyytensa kayttaa
genomitietoaineistoa (due-diligence). Genomics Englandin tietoturvavastaava hyvaksyy jokai-
sen kéyttajan henkilokohtaisesti. Tutkijan tulee suorittaa tietosuojaa koskeva verkkopohjainen
kurssi, minka jalkeen kokeella varmistetaan, etté tutkija ymmartaa oppimansa. Genomics Eng-
land voi estaa tutkijan paasyn kayttdymparistoon, mikali kayttédja tarkoituksellisesti rikkoo kéyt-
toympariston saantoja. Lisaksi yrityksistd tunnistaa yksittaisia henkilditd voidaan antaa tieto-
suojasédannosten (Data Protection Act) rikkomista koskeva rangaistus. Tutkimushankkeen tulee
olla todellinen siten, ettd se voidaan oikeuttaa nimenomaan potilaan hoitoon liittyvan vaikutta-
vuuden nakokulmasta. Teknologian osalta voidaan mainita, ettd tutkija voi saada tietoturvalli-
seen kayttdymparistoon (verkko-osoitteeseen) yhteyden omalta selaimeltaan ja koneeltaan. Tie-
toturvaa on rakennettu teknologian ymparille siten, ettd jarjestelméa ei mahdollista genomitieto-
jen muokkausta eikd ndkyméstéd voi ottaa kuvakaappauksia, joten tutkijoiden mahdollisuudet
kasitell& genomitietoja ovat hyvin rajalliset. Lisaksi Genomics England toteuttaa reaktiivista
valvontaa. Yritys toimii tiiviissé yhteistydssa kansallisen tietoturvaviranomaisen (UK Security
Services) kanssa, jotka sdanndllisesti testaavat jarjestelman vahvuuksia ja heikkouksia.

Kéyttéymparistossd on yli 5000 tyokalua, joilla mahdollistetaan analyysien tekeminen
genomitiedolla. Lisaksi tutkijat voivat vieda kayttéymparistdon omia ohjelmistojaan, jotta voi-
vat tehdd analyysejé ja tuottaa vastauksia tutkimuskysymyksiinsd. Tulosten vieminen jarjestel-
masta ulos on sallittua, mutta sekin edellyttda ennalta maéaritellyn prosessin Iapikéyntid. Sen
liséksi on yksityinen pilviratkaisu tietojen tallennusta varten. Aineistosta voi myos tilata tarkas-
teluja, jolloin sita késittelee ja analysoi asiakkaan puolesta tietokone keskuksen suojissa. Asi-
akkaille luovutetaan vain tulkittuja tuloksia ja vastauksia kysymyksiin, ei koskaan yksil6llisia
raakasekvensseja. Tutkimusymparistd avattiin tutkijoiden kdyttoon vuoden 2017 kesakuussa.
Kaikki aineistoa tutkimustarkoituksessa kayttavat kansalliset ja kansainvéliset tutkimushank-
keet on ilmoitettu Genomics Englandin verkkosivuilla.

100 000 genomes -hankkeen tavoitteena on edistaa tieteellista tutkimusta ja nopeuttaa tulosten
viemista terveydenhuoltoon. Kéytanndssa kliininen kayttd toteutetaan siten, etta terveydenhuol-
lon ammattihenkildlle mydnnetaédn padsy vain sen potilaan tietoihin, jonka hoidossa kyseinen
ammattihenkil® on mukana. Padsy myonnetdédn kayttajatunnuksen ja salasanan muodossa ja se
toteutetaan terveydenhuollon yksikdn oman pilviratkaisun kautta. Terveydenhuollon ammatti-
henkild saa kayttoonsa tiivistelman 16ydoksista ja niihin liitetyista toimenpidesuosituksista seka
paasyn BAM- ja VCF —tiedostoihin kayttden péatdksenteon tukijarjestelmié. Koska jokaisella
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klinikalla on omat ja erilliset tietojarjestelmat, ei tiedon integrointia terveydenhuoltojarjestel-
miin pystyta toteuttamaan valtakunnallisesti yhtenaiselld tavalla. Koska hankkeeseen kuuluu
valtakunnallisesti vain 13 eri keskusta, on paasy myonnetty nykytiedon mukaan vain noin 150
terveydenhuollon ammattihenkil6lle. Koska toiminta kasvaa jatkuvasti ja yha useammat ladka-
rit ovat alkaneet kiinnostua mahdollisuudesta hyodyntaa genomitietoa osana potilaidensa hoi-
toa, tulee tiedon hyddyntdjien méara kasvamaan huomattavasti tulevaisuudessa. Genomics Eng-
land selvittdd parhaillaan mahdollisuutta myontéa terveydenhuollon ammattihenkil@ille paéasy
my0s hoitamansa potilaan sukulaisten genomitietoihin, jos niiden k&ytt64 pidetaan tarpeelli-
sena.

Genomitietoihin liitettdva fenotyyppitieto eli sairauden ilmiasua tai oireistoa koskeva tieto ke-
ratéan terveydenhuollossa HPO (Human Phenotype Ontology) -termeja kdyttden ja se tallenne-
taan Genomics Englandin sovellusta kéyttaen. Standardoitua I&hestymistapaa pidetdén Englan-
nissa tarkednd, ja se osaltaan mahdollistaa yhden keskitetyn tietokannan kayttamisen. Ongel-
malliseksi on osoittautunut Kliinikoiden kiire, jonka vuoksi fenotyyppi-informaation koodaami-
nen on ajoittain hankalaa.

UK Biobank

Harvinais- ja syOpasairauksien liséksi Iso-Britanniassa tehdaan merkittavaa tutkimustyoté yleis-
ten, monitekijdisten sairauksien alueella, jossa painopiste on populaatiotasoisessa ennaltaeh-
kaisyyn ja farmakogenomiikkaan kohdistuvassa tutkimuksessa. Tallaista WES- ja WGS -tek-
nologioihin perustuvaa genomitutkimusta tehdaan kansallisella tasolla erityisesti UK Biobankin
toiminnassa ja sen puitteissa on kerétty 500 000 sekvensoitua WES -genomia sekd 50 000 WGS
-genomia. WES-pohjaista genomitietoa sailytetddn Hinxtonissa Euroopan bioinformatiikan ins-
tituutissa (European Bioinformatics Insitute, EBI) ja WGS-genomeja TBC:ssd. Ndmad tiedot,
joihin on litetty kliinista dataa ovat UK Biobankin kautta saatavilla tutkimuskéyttoon.

Scottish Genomes Partnership

Iso-Britanniassa tehdaén liséksi alueellista yhteisty6td Skotlannin kanssa Scottish Genomes
Partnership -hankkeen puitteissa. Kyseisessa hankkeessa painopiste on yleisissé, monitekijai-
sissa sairauksissa, kuten UK Biobankissa. Saatavilla on 12 000 WGS- ja WES -tekniikoilla
tuotettua genomia, joita séilytetdan Skotlannissa.

Tanska

Tanskan mallissa on useita yhtélaisyyksia kasilla olevan lakiehdotuksen keskeisten ehdotusten
kanssa, joskin myds eroavaisuuksia I0ytyy. Keskeisin yhdistava tekija on se, ettd molempien
maiden vékiluku on kutakuinkin sama ja molemmat maat perustavat yhtaldisiin tarpeisiin Ge-
nomikeskusta ja keskitettyd genomitietorekisterid. Tanska on niin ikaéan julkaissut kansallisen
yksil6llistetyn ladketieteen strategian vuosille 2017 — 2020 ja on varannut valtion budjettiin inf-
rastruktuurin perustamista ja strategian toimeenpanoa varten 100 000 000 DKK (noin 13,5 mil-
joonan euron) siemenrahoituksen. Toiminnan rahoitukseen osallistuvat merkittavalla panok-
sella myds yksityiset toimijat, kuten erityisesti Novo Nordisk ja erilaiset saatiot. Novo Nordisk
on 21.12.2018 julkaissut tekevansa kansallisen genomikeskuksen luomista varten miljardin
kruunun lahjoituksen Tanskan terveyspalveluille. Strategian toimeenpanosta vastaavat Tanskan
terveysministerio sekd Danske Regioner, joka on alueita edustava poliittinen organisaatio. Tans-
kassa terveydenhuolto- ja sairaalajarjestelméé hallinnoidaan aluetasolla. Strategian toimeenpa-
noa varten on nimetty ohjausryhma seké kansainvélinen neuvoa antava toimikunta.
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Yksilollistetyn ladketieteen strategia osoittaa suuntaviivat yksilollistetyn la&ketieteen kehitta-
miselle Tanskassa ja siind suositetaan kansallisen genomikeskuksen perustamista lailla vuoden
2018 alussa joko Kddpenhaminaan tai sen lahialueelle. Genomikeskuksen operatiivinen toi-
minta on alkanut vuonna 2019. Joitakin genomikeskuksen toimintoja Kilpailutetaan ja sijoite-
taan Aarhusiin ja muille alueille. Genomikeskus palvelisi seka hoito- etta tutkimustarkoituksia.
Toiminnot on tarkoitus rakentaa olemassa olevan osaamisen ja asiantuntijuuden paélle hy6dyn-
téen sidosryhmid yliopistoista, sairaaloista ja teollisuudesta. Yksilollistetyn laéketieteen infra-
struktuuriin, kuten sekvensointikapasiteettiin, IT-ratkaisuihin ja biopankkeihin on liséksi jo
aiempina vuosina sijoitettu noin 500 000 000 DKK (noin 67 miljoonaa euroa). Vuonna 2016
viisi tanskalaista biopankkia loivat yhteisen asiakasrajapinnan, jonka kautta biopankkeja voi
lahestya. Genomikeskuksen keskeisin tehtdva liittyisi kansalliseen koordinaatioon. Keskuksen
henkildstomaara olisi noin 15-20 ihmista. Ty perustuisi maanlaajuiseen verkostointiin ja yh-
teistyohon.

Tanskan yksilOllistetyn ladketieteen strategian seké tulevan genomikeskuksen tehtévien yti-
messé on kahden eri paikkoihin sijoitetun sekvensointikeskuksen ja keskitetyn genomitietokan-
nan luominen genomitiedon pitkaaikaissailytysta varten seké genomitiedon integrointi sahkois-
ten potilasasiakirjojen kautta osaksi potilaiden hoitoa. Strategia kohdistuu nimenomaisesti po-
tilaiden hoitoon, ei terveisiin ihmisiin. Genomisekvensoinnit suunnitellaan toteutettavaksi jul-
kisella sektorilla ja tiedon tallentamiseen luodaan kansallisia tietoturvallisia pilviratkaisuja. Yk-
sityiset toimijat voivat rahoittaa tutkimusta ja kehitysty6td, mutta eivat saa sopimuksiin liittyvaa
itsendista oikeutta genomitiedon kayttoon. Yksityisella rahoituksella tulee kuitenkin olemaan
merkitystd Genomikeskuksen tulevien painotusten ja fokusalueiden suhteen. Genomitiedon
kayttoon liittyvat viranomaistehtavat ja rekisterinpito ovat julkisen sektorin vastuulla. Suunnit-
telun aikajanne on noin viisi vuotta, mutta koko strategian toteuttamiseen on arvioitu kuluvan
useampia vuosia.

Kesékuussa 2018 Tanskan terveydenhuoltolakiin (Sundhedsloven) lisattiin uusi, genomikes-
kusta koskeva luku 68. Sen 223 8:n mukaan kansallinen genomikeskus toimii terveysministe-
rion alaisuudessa ja tukee yksilollistetyn l&aketieteen kehittdmista yhteistydssd muun muassa
maan terveydenhuollon, tutkimuslaitosten ja potilasjarjestdjen kanssa. Taté tarkoitusta varten
genomikeskus kehittaa kansallista genomitietokantaa, ja silla on my6s oikeus luovuttaa tietoja
terveydenhuollolle potilaan hoitoa varten (2 mom.). Lain 223 a &:n mukaan terveysministerio
voi antaa saantoja, jotka koskevat velvollisuutta siirtdd genomitietoja genomikeskukseen, silta
osin kuin kyse on genomikeskuksen tehtdvien suorittamisen kannalta oleellisista tiedoista.
Saant6ja voidaan antaa myds vapaaehtoisesta genomitietojen luovuttamisesta genomikeskuk-
selle (2 mom.). Genomikeskuksen kaytettdvissa olevia genomitietoja ja muita terveystietoja voi-
daan lain 223 b §:n mukaan késitell& vain, jos se on tarpeellista sairauksien ennaltaehkaisyssa,
ladketieteellisessa diagnosoinnissa, hoidossa tai terveydenhuollon palvelujen hallinnointitarkoi-
tuksissa, ja jos ndita tietoja kéasittelee terveydenhuollon ammattihenkild, jota koskee salassapi-
tovelvollisuus, tai jos kasittelyn ainoana tarkoituksena on tilastollinen tai tieteellinen tutkimus,
jolla on térkeédd yhteiskunnallista merkitysté ja k&sittely on valttdmatdnta tutkimuksen suoritta-
miselle. Tanskassa on kayty keskustelua genomitietojen kaytosta poikkeustilanteissa myos ri-
kosten selvittamisessa. Sen johdosta lakiin on otettu kohta, jonka nojalla genomitietoja olisi
mahdollista kdyttad poikkeuksellisesti myods vakavien rikosten selvittdmiseen. Lakia tarkentavia
alemman asteisia sdannoksié ei ole vield annettu.

Tanskan terveydenhuoltolakiin tehtiin myés yksittaisia itsemadradmisoikeutta koskevia muu-
toksia, joita sovelletaan sellaisten geneettisten tietojen kasittelyyn, jotka ovat kansallisen ge-
nomikeskuksen sailytyksessé ja jotka on saatu potilaan hoidon yhteydessa biologisesta materi-
aalista madrittelemalld. Esimerkiksi 17 8:&an liséttiin kohta, jonka mukaan 15 vuotta tayttanyt
potilas voi paattda itse genomikeskukseen tallennettujen geneettisten tietojensa kaytosta 28-35
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8:ien mukaisesti. 29 8:n mukaan potilas voi paattad, ettd hoidon yhteydessé biologisesta mate-
riaalista méaritettyd geneettista tietoa, joka on tallennettu genomikeskukseen, voidaan kéayttaa
vain hoitotarkoituksiin tai sellaisiin tarkoituksiin, joilla on véliton yhteys asianomaisen potilaan
hoitoon. P&4tos ei ole tdssa yhteydessé sama kuin 16 §:ssd tarkoitettu potilaan hoidon edellyt-
tdmad tietoon perustuva suostumus vaan vastaa tietosuoja-asetuksen 6 artiklan e (yleinen etu tai
julkinen valta) tai f (oikeutettu etu) alakohtaan nojautuvaa henkilttietojen késittelyperustetta,
johon sisaltyy 21 artiklassa méaritelty oikeus vastustaa kasittelyd. Potilaan pa&tos rekisterdidaan
kudoskayttorekisteriin (Vaevsanvendelsesregisteret) ja hdn voi myos peruuttaa paatoksensa.
Paatos koskee siis genomikeskukseen tallennettua geneettista tietoa ja on erillinen hoitoa kos-
kevasta suostumuksesta. 32 §:44n puolestaan lisattiin s4dnnds hoidon yhteydessé saadun ja ge-
nomikeskukseen tallennetun tiedon tutkimuskaytosta. 46 §:n mukaan genomitiedot voidaan luo-
vuttaa tutkijalle méariteltya terveystieteellistd tutkimusta varten, jos hankkeelle on myonnetty
tutkimusta koskevan erillislainsdadannon edellyttdma lupa (lov om videnskabsetisk behandling
af sundhedsvidenskabelige forskningsprojekter tai lov om kliniske forsgg med leegemidlerja).
Jos hanke ei kuulu ensimmaisend mainitun lainsdddannén soveltamisalaan, geneettiset tiedot
voidaan luovuttaa tutkimuskayttéén myos silloin, kun tutkimuksella on tarkea yhteiskunnalli-
nen merkitys ja potilasturvallisuusvirasto on hyvaksynyt. Tietoja ei kuitenkaan voida luovuttaa,
jos potilas on kayttanyt 29 §:n mukaista rajoitusoikeuttaan. Tanskan keskitetty tallennusratkaisu
tarkoittaisi sitd, ettd genomitietoa ei olisi mahdollista tallentaa minnekaan muualle eli vaihtoeh-
toisratkaisua ei olisi, mikali henkild kieltaisi tietojensa jatkokayton.

Tietoturvan osalta Tanskassa on otettu mallia Genomics Englandista. Tietoturvallisesta kéyt-
toymparistosta ei ole mahdollista vieda genomitietoja ulos. Kaikki datan kaytté nakyy lokitie-
doissa ja kayttajia sek& heidén toimintaansa tietoturvallisessa kéyttOymparistossa monitoroi-
daan. Kayttoluvitus on moniportaista. Genomitieto kryptataan ja tietoa tallennetaan eri tallen-
nuslevyille. Tietoturvaa testataan ja jarjestelmad auditoidaan. Tilat ovat ymparivuorokautisessa
valvonnassa ja halytysvalmiudessa. Tietoturvaan sovelletaan 1SO 27001- sekd HITRUST- ser-
tifiointeja.

Tanskan terveysministerio on myds julkaissut sivuillaan listauksen, jossa kéydaan l&pi ge-
nomikeskukseen liittyvia myytteja ja totuuksia (Myter og sandheder om Nationalt Genom Cen-
ter, 12.2.2017). Tarkoituksena on oikaista julkisuudessa esitettyjé virheellisia kasityksia kes-
kuksen toiminnasta. Esimerkiksi tietosuojan osalta ministerié painottaa korkeaa tietoturvaa ja
sitd, etta kaikki genomitiedot pseudonymisoidaan. Pseudonymisointi tarkoittaa henkilGtietojen
kasittelemistéa siten, ettd henkil6tietoja ei voida endé yhdistaa tiettyyn henkilodn ilman lisétie-
toja. Lisaksi sivuilla todetaan, ettd suostumus vaaditaan aina ennen genomianalyysin tekemisté
terveydenhuollossa. Taman lisaksi ihmisilla on oikeus kieltd4 geneettisten tietojen kéytté muu-
hun kuin hoitotarkoitukseen. Genomikeskuksen tietoja saa lain nojalla kayttaa vain terveyden-
huollon, tutkimuksen ja tilastoinnin tarkoituksiin. Jos tietoja luovutetaan tutkimukseen, ne pseu-
donymisoidaan. Ihmisperdiset ndytteet sailytetaan edelleen biopankeissa.

Viro

Vuonna 2000 Viroon perustettiin julkisrahoitteinen saatio vaestépohjaisen biopankin yllapitoa
varten. Vuonna 2007 saétié muuttui Tarton yliopiston yhteydessé toimivaksi Viron genomikes-
kukseksi (Eesti geenivaramu)). Biopankissa oli maaliskuussa 2019 noin 152 000 osallistujaa
(vajaa 5 % Viron 3,1 miljoonan véestdstd) ja odotusarvona on, ettéd osallistujien madré kasvaa
50 000:1la vuodessa. Osallistujien néytteista on tuotettu genomitietoa WGS (2800 kpl), WES
(2500 kpl) ja GSA (Genome-wide microarrays, 150 000 kpl) -menetelmilla polygeenisten sai-
rauksien tutkimiseksi. Kaikki biopankin ndytteenluovuttajat ovat antaneet laajan suostumuksen
néytteiden sekd kansallisten rekisteritietojen tutkimuskayttéa varten. Virossa hyédynnetédén X-
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Road -nimista infrastruktuuria terveystietojen digitaalista hallinnointia varten, ja se mahdollis-
taa myos esimerkiksi jalkikateisen ndytteidenluovuttajien terveysseurannan. Viron kansallinen
genomistrategia perustuu edelld olevan kokonaisuuden hyddyntdmiseen. Genomitietoa kertyy
genomikeskukseen yksinomaan biopankkitoiminnan kautta, ei lainkaan terveydenhuollosta. Ra-
hoituksen genomikeskus saa Viron sosiaaliministerioltd ja opetusministeriolta. Lisaksi toimin-
taa rahoitetaan keradmalla tutkijoilta maksuja aineiston tutkimuskéytosta. Terveydenhuollossa
Virossa syntyy genomitietoja harvinaissairauksien ja syopdasairauksien hoidon yhteydessa hyo-
dyntéen lahinna eksomisekvensointeja seka geenipaneeleja.

Luottamus tutkimukseen on Virossa pienen notkahduksen jalkeen kasvanut, kun tutkimuksen
osallistujille on luvattu enenevassad maarin kliinisid palveluja ja valtaa tietojensa hallinnointiin.
Virossa kaynnistettiin vastik&dan hanke, jonka tavoitteena oli tunnistaa véestostd genomitiedon
perustella sellaiset korkeassa rintasydvéan ja sepelvaltimotaudin sairastumisriskissa olevat ihmi-
set, joille olisi mahdollista tarjota tietoa ja neuvontaa sairastumisen ennaltachkdisemiseksi.
Hankkeen ensimmaisessa vaiheessa mahdollisuus tarjottiin 100 000 vapaaehtoiselle virolai-
selle. Tavoitteena oli alkuun tunnistaa korkeassa riskissa olevat henkil6t, joille seuraavaksi l1a-
hetettiin henkilokohtaiset kutsut saapua perinndllisyysladkarin vastaanotolle. Ennen tiedon vas-
taanottamista ihmisten oli allekirjoitettava lomake, jossa antoivat suostumuksensa tietojen pa-
lauttamiseksi itselleen (ns. kliinisesti merkittavien tietojen palautus). Tamén jalkeen ihmisille
annettiin genomitutkimuksen tulokset. Lisaksi he saivat erillisen kirjeen valitettdvaksi sukulai-
silleen, jotta myds heidat voitiin mahdollisuuksien mukaan saada ennaltaehkéisevien toimenpi-
teiden piiriin. Hanke on saanut mydnteisen vastaanoton sekéa véestdssa ettd laakarikunnassa ja
tavoitteena on pyrkia hyviksi todettujen menettelytapojen laajamittaiseen kayttoonottoon laa-
jemmin terveydenhuollossa. Huomionarvoista on, ettd Viron lainsaadanto ei nykymuodossaan
mahdollista genomitiedon kayttod valittomasti sukulaisen hyvaksi suoraan lain nojalla, vaan
edellyttdd sukulaisen tiedottamisen tapahtuvan hoidettavana olevan potilaan yhteydenoton
kautta. Hankkeessa on arvioitu, etta kliinisesti merkittavien tietojen palautusten kautta nayt-
teidenluovuttajien méara saadaan parhaimmillaan kasvatettua noin 300 000: een.

Viron geenitutkimuslaki (Inimgeeniuuringute seadus) sadtelee geenipankin perustamista ja yl-
lapitoa, seka siihen liittyvad geenitutkimusta. Lailla varmistetaan geenitietojen luovutuksen va-
paaehtoisuus, seké suojataan luovuttajia geenitiedon vaarinkaytolta ja geenitietoihin perustu-
valta syrjinnalta (1 8). Lain 12 8:n mukaan kudosnaytteen luovuttajalta saadun suostumuksen
tulee olla kirjallinen ja allekirjoitettu. Geenitiedon luovuttamiseen liittyvasta suostumusmenet-
telysta saddetddn tarkemmin asetuksessa (Geenidoonoriks saamise ndusoleku vorm, selle tait-
mise ja séilitamise kord). My06s geenipankin tietojen kéasittelijadn liittyvistd vaatimuksista on
annettu asetus (Geenivaramu volitatud tdotlejale esitatavad nduded). Yleislakina henkil6tieto-
jen kasittelyé saatelee Viron henkildtietolaki (Isikuandmete kaitse seadus), johon tehdaan par-
haillaan muutoksia sen saattamiseksi vastaamaan EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen vaatimuk-
sia.

Viron tietosuojalain (Isikuandmete kaitse seadus) 6 § koskee henkil6tietojen kasittelya histori-
allista tutkimusta, tieteellista tutkimusta tai tilastotarkoitusta varten. IIman rekisteréidyn suos-
tumusta tapahtuva henkil6tietojen kasittely edelld mainittuihin tarkoituksiin edellyttda pseu-
donymisointia tai vastaavaa toimenpidetta ennen tietojen luovutusta. Pseudonymisoinnin tai
vastaavan toimenpiteen purkaminen on mahdollista vain alkuperdisen kéyttotarkoituksen
kanssa yhteensopivassa tutkimus- tai tilastointikdytdssa. Tunnisteellisten henkil6tietojen kayttd
ilman rekisterdidyn suostumusta edellyttad, ettd 1) ilman tunnisteita kasittelyn tarkoituksia olisi
mahdotonta tai huomattavan vaikeaa saavuttaa, 2) kasittelya puoltaa tarkea yleinen etu, 3) ka-
sittely ei vaikuta kohtuuttomasti rekisterdidyn oikeuksiin, ja 4) erityisiin henkiltietoryhmiin
kohdistuvalle tutkimukselle on eettisen komitean, tai soveltuvan eettisen komitean puuttuessa,
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tietosuojaviranomaisen puolto. Samassa lainkohdassa sdédetdan myos, ettd taytdntdéonpanoval-
taa kayttavien viranomaisten paatoksentekoa varten tehtaviin tutkimuksiin on sallittua tehda tie-
topyyntdja ja ndin saatuja henkil6tietoja on sallittua késitelld tietosuojavaltuutetun luvalla, ja
etta silloin, kun henkil6tietoja késitellaan historiallista tutkimusta, tieteellistd tutkimusta tai ti-
lastotarkoitusta varten, rekisterinpitdja voi rajoittaa rekisterdidylle tietosuoja-asetuksen artik-
loissa 15, 16, 18 ja 21 annettuja oikeuksia, jos nédiden oikeuksien kdyttdminen todennakdisesti
tekisi mahdottomaksi tai huomattavasti vaikeuttaisi tieteellisen tai historiallisen tutkimuksen tai
tilastointiin liittyvan tarkoituksen saavuttamista.

Lain 16 8:ss& sdadetddn henkilttietojen séilytyksestd. Lainkohdan mukaan silloin, kun henki-
I6tietojen séilyttamiselle ei ole sdédetty enimmaisaikaa, rekisterinpitdjan tulee asettaa sellai-
nen. Sailyttamisajan pidentdmisen tulee aina olla perusteltua. Jos sailyttdmiselle ei ole mah-
dollista asettaa méaraaikaa, kasittelytarpeen jatkumista tulee arvioida koko ajan. Kun méaara-
aika henkilétietojen séilyttdmiselle umpeutuu, rekisterinpitdjan tulee poistaa henkilétiedot py-
syvasti.

Norja

Norjassa julkaistiin syksylla 2016 yksilollistetyn ladketieteen nelivuotinen strategia, jonka to-
teutuksesta vastaa Norjan terveysministeri6. Strategia syntyi sairaalasektorilta tulleiden ehdo-
tusten pohjalta ja sen tavoitteena on turvata potilaan yksil6llistetysséa hoidossa yhdenvertaisuus,
itsemaaraamisoikeus sekd osaaminen ja asiantuntijuus. Yksilollistetyn ladketieteen kokonaisuus
rakentuisi alueellisista yksil6llistetyn ladketieteen keskuksista, jotka yhdessa muodostaisivat
kansallisen verkoston. Norjan terveysdirektoraatti (Helsedirektoratet) vastaa kuudella tyéryh-
mall& kansallisesta koordinaatiosta sekd kansallisten suositusten antamisesta. Liséksi se osallis-
tuu kouluttamiseen ja viestintéan ja tassa yhteydessa kdy aktiivista dialogia muun muassa Iso-
Britannian kanssa. Tutkimustoimikunta (Forskningsradet) tukee kansallista koordinaatiota luo-
malla kansallisen tutkimusstrategian yksilollistetyn ladketieteen kokonaisuutta varten.

Strategiassa suositellaan kansallisen anonymisoidun geenivariantteja siséltdvan tietokannan
luomista, joka olisi yhteydessa myds ulkomaisiin tietokantoihin. Myo6s sy6parekisteria on suo-
siteltu tulevaisuudessa kehitettévaksi siten, etta rekisteri kattaisi tiedon syépagenomista. Norja
selvittad lisdksi kliinisen genomitiedon tallentamista ja késittelemisté terveydenhuollon ja tut-
kimuksen tarkoituksia varten. Norjan selvityksessa kartoitetaan genomitiedon hyddyntamista
osana Yyliopistollisia tai yksityissektorin teknisid palveluja. Avoimia kysymyksid ovat muun
ohella, miten vaestolle kerrotaan genomitutkimusten tuloksista, todennakodisyyksista ja inter-
ventioiden arvosta.

Ruotsi

Ruotsin kansallista Genomic Medicine Sweden -hanketta rahoitetaan julkisin varoin ja se on
parhaillaan k&ynnistamisvaiheessa. Hankkeen toteutus perustuu kliinisen genomiikan tarpeisiin
ja sen tavoitteena on pyrkia turvaamaan yhdenvertainen hoito kaikkialla Ruotsissa. Strategiaa
edistetddn alueellisessa (lahinna yliopistolliset keskussairaalat) yhteistydssa ja sen avulla raken-
netaan kansallista resurssia ja infrastruktuuria. Hanketta johtaa Karolinska Institutet, joka tekee
yhteistyo6ta yliopistollisten keskussairaalapiirien sekd maakuntien kanssa. Hankkeen tavoitteena
on analysoida kymmenessa vuodessa 100 000 naytetta erityisesti perinndllisistd sairauksista ja
sydvasta (v. 2018-2022), ja pidemmalla tahtaimelld (v. 2022) monitekijaiset sairaudet sekd mik-
robiomit olisi mahdollista liittad hankkeeseen mukaan. Ruotsissa on kaynnissa myos julkisesti
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rahoitettu kaksostutkimukseen perustuva Swedish Genomes Program -ohjelma, joka on integ-
roitu kansalliseen genomihankkeeseen. Ohjelman puitteissa luodaan myds referens-
sigenomitydkalu, joka olisi sekda genomitutkijoiden etta kliinisen genetiikan laboratorioiden
kaytossa.

Ruotsissa on séadetty geneettista integriteettié koskeva laki vuonna 2006 (SFS 2006:351), jota
sovelletaan muun ohella geenitutkimuksiin, -tietoon ja -terapiaan, geneettiseen tutkimukseen
yleisen terveystutkimuksen osana, sikiddiagnostiikkaan ja alkiodiagnostiikkaan ja toimenpitei-
siin ihmisesta irrotetulla munasolulla tutkimus- ja hoitotarkoituksessa. Laissa Kielletdén geeni-
tutkimus ja geeniterapia, joka johtaisi periytyviin geneettisiin muutoksiin. Yleisissé terveyden-
hoidollisissa tutkimuksissa geneettistd tutkimusta voidaan kayttad ainoastaan sosiaalihallituk-
sen luvalla. Lupa voidaan myontéa, jos tutkimuksen tarkoituksena on tutkia vakavaa sairautta
tai silla voi olla erityista merkitysta terveyden- ja sairaanhoidolle ja samalla on huomioitava,
onko tutkimuksella tarkoitus ndyttaa toteen tai sulkea pois sairastumisriski tai voidaanko epéilty
sairaus parantaa. Tutkimuksen suorittavalla on myds oltava vaadittava asiantuntemus ja tutki-
muksen kohteiden geenitiedot on suojattava tyydyttavélla tavalla. Liséksi ihmisen itsemaaraa-
misoikeudesta saddetdan potilaslaissa (patientlag, 2014:821) ja terveys- ja sairaanhoitolaissa
(halso- och sjukvardslag, 2017:30).

Ranska

Ranskassa laadittiin vuonna 2016 kansallinen genomil&aketieteen suunnitelma 2025 (Plan
France Médecine génomique 2025). Suunnitelma tavoittelee genomilddketieteen hyddyntamista
sybpatautien, harvinaissairauksien seka yleisten sairauksien hoidossa. Toteutus edellyttdd noin
235 000 kokogenomisekvensointia vuodessa. Liséaksi suunnitelmaan siséltyy kansallisen geno-
milaaketieteen viitekehyksen luominen innovaatiotoiminnan, teollisuuden ja talouden kasvun
edistamiseksi. Geneerisen hoitopolun luomiseksi hankitaan koko Ranskaan korkean kapasitee-
tin sekvensointipalvelut. Ensimmaiset rahoituserét kahden suuren sekvensointikeskuksen pe-
rustamiseksi Pariisin ja Lyon-Grenoblen alueelle on myonnetty vuonna 2017. Tavoitteena on
perustaa yhteensa 12 sekvensointikeskusta ja yksi keskitetty referenssikeskus innovaatiotoimin-
nan tukemiseksi hoitopolulla. Hajautettuun toteutukseen on paadytty poliittisista syista. Tule-
vaisuudessa ratkaistavaksi on jatetty sahkoiseen suostumukseen siirtyminen, satunnaisléydos-
ten raportointi seka genomitiedon turvallinen jakaminen kansainvélisessa ymparistossa.

Ranskan siviililaissa (Code civil) sdédetadn, ettd ihmisen geneettisid ominaisuuksia voidaan tut-
kia vain ladketieteellista tai tieteellista tarkoitusta varten, ja tutkimus edellyttaa potilaan nimen-
omaista suostumusta (artikla 16-10). Laissa saadetadn myds DNA-tietojen hyddyntamisesta
henkildn tunnistamisessa (artikla 16-11). Genomilakia vastaavaa sdaddstda Ranskassa ei ole,
mutta edelld kuvatun tutkimusinfrastruktuurin luominen ja kansainvalisen kilpailukyvyn paran-
taminen geenitutkimuksen saralla tulevat edellyttdméan seka useita lakimuutoksia etté taysin
uuden s&adoksen.

Saksa

Saksassa tdsmaladketiede on yksi tutkimusrahoituksen péaéaloista terveystutkimuksen alueella.
Toiminnalle ei ole sdadetty erillista lakia, vaan toiminnan lahtokohtana on Saksan perustuslaki
ja sen takaama henkildllisyysoikeus, jolla on Saksassa laaja merkitys. Terveydenhoidon yhtey-
dessa keréttyd geenidataa sdatelee geenidiagnostiikkalaki (Gendiagnostikgesetz). Perustana
geenitestin suorittamiselle on aina henkilon suostumus (8.1 §). Liséksi lain mukaan diagnostisia
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geneettisia tutkimuksia saavat suorittaa vain 1a&kérit ja ennakoivia geneettisia tutkimuksia voi-
vat suorittaa vain ihmisgenetiikkaan erikoistuneet laakérit (7.1 8). Keskeiset toimijat ovat Sak-
san syopéatutkimuskeskus (Deutsches Krebsforschungszentrum, DKFZ) ja Saksan kansallinen
sydpasairauksien tutkimuskeskus (Nationales Centrum fiir Tumorerkrankungen, NCT). Saksan
syopatutkimuskeskuksessa (DKFZ) sijaitsee yksi Euroopan suurimmista toisen sukupolven sek-
vensointiyksikgistd, joka tarjoaa sekvensointipalveluita DKFZ:n lisdksi myos useille kotimai-
sille ja ulkomaisille yhteistyokumppaneille. DKFZ:n toiminta rahoitetaan julkisin varoin.

Sveitsi

Sveitsissa luodaan tutkimuspainotteista yksilollistetyn la&ketieteen kansallista verkostoa (The
Swiss Personalized Health Network, SPHN), jolle on allokoitu 40 000 000 CHF (noin 34 mil-
joonan euron) kolmivuotinen budjetti IT-ratkaisujen ja kliinisen datan yhteensopivuuden tuke-
miseksi vuosien 2017 — 2020 aikana. Lisaksi toiset 40 000 000 CHF on varattu biopankkitoi-
mintaa ja tutkimushankkeita varten. Tavoitteena on luoda uusi kansallinen infrastruktuuri klii-
nisen tiedon (ml. genomitiedon) jakamista varten yliopistollisten sairaaloiden, tutkimuslaitosten
ja muiden organisaatioiden valilla, jotka tekevat yksilollistetyn ld&ketieteen tutkimusta. Ver-
kosto ja infrastruktuuri rakentuvat hajautetun mallin, alueellisesti vaihtelevan oikeudellisen
saantelyn seka maan kolmen kansallisen kielen (saksa, ranska ja italia) varaan, mika luo toteu-
tukselle haasteita. Tavoitteena on luoda paikallisia tietoturvallisia tutkimusymparist6ja, jotka
ovat pitkélla tdhtdimelld omarahoitteisia. Verkostossa syntyvaa genomitietoa tallennetaan alu-
eellisiin kliinisen bioinformatiikan osaamiskeskuksiin, joilla on liitynté verkostoon osallistuviin
tutkimussairaaloihin ja yliopistoihin. Verkoston datakoordinaatiokeskus tukee ja koordinoi ky-
seisid osaamiskeskuksia muodostaen valtiollisen tutkimusinfrastruktuurin. Kokonaisuus palve-
lee viitekehyksena kansallisen tason tutkimushankkeita. VVerkoston kautta syntyvaa dataa voi-
daan tarjota tutkija-aloitteisiin tutkimushankkeisiin, jotka kayvét l&pi eettisen ennakkoarvioin-
nin prosessin. Sveitsi on liséksi siirtymassa kohti kansallisesti harmonisoitua laajaa suostu-
musta, joka on otettu kansallisesti kdyttoon vuoden 2017 tammikuussa.

Yhdysvallat

Presidentti Obaman toimesta julkistettiin vuonna 2015 Precision Medicine Initiative Program
(PMI) -niminen ohjelma, jonka tavoitteena on kerata 1 000 000 yhdysvaltalaisen terveytta kos-
kevia tietoja, mukaan luettuna genomitietoja. Syksylla 2017 kdaynnistyi PMI:n pohjalta National
Institutes of Healthin (NIH) All of Us -tutkimusohjelma, jonka tavoitteena on luoda koko Yh-
dysvaltain véestda edustava ja kaikki etniset ryhmét kattava biopankki. Onnistuessaan
biopankki sisaltaisi miljoonasta ihmisesté seka verindytteita ettd niihin liitettdvia genomitietoja
jamuita terveystietoja. Lisaksi biopankkiin olisi mahdollista liittdd seurantatietoa fyysisesta ak-
tilvisuudesta, pulssista ja verenpaineesta, joita osallistujilla olisi mahdollisuus tuottaa heille luo-
vutettavien mittauslaitteiden avulla. Rekrytointi ohjelmaan alkoi kevaalla 2018 ja sen tavoit-
teena on tuottaa tietoa siitd, kuka sairastuu ja miksi sekd kuinka ehkadistd ja hoitaa kroonisia
sairauksia. Vuonna 2017 All of Us -ohjelman budjetti oli 230 miljoonaa dollaria ja kaiken kaik-
kiaan sille on allokoitu lahes 1,5 miljardia dollaria kymmenen vuoden ajanjaksolla. Toistaiseksi
ohjelman puitteissa ei ole tuotettu yhtakaan genomisekvensointia, mutta toteutusta on vaiheis-
tettu pienemman pilottihankkeen kautta, jossa on edustettuna 1,7 % suunnitellusta osallistuja-
madrasta. Pilottihankkeessa on keratty veri- ja virtsandytteita seké tehty mittauksia ja kyselytut-
kimuksia.

Seké PMI etta All of Us -ohjelmat pohjautuvat osallistujien antamaan tietoiseen ja vapaaehtoi-
seen suostumukseen. Yhdysvaltain Common Rule -s&éntely ei kuitenkaan edellyta suostumusta,
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jos tutkijan ei aineiston de-identifioinnin vuoksi ole mahdollista tunnistaa naytteité ja tietoja
luovuttanutta yksilod. Mydskaan eettistd ennakkoarviointia ei tallgin edellytetd, vaikka kyseessa
olisi aineiston tutkimuskayttd. Vuoden 2018 alussa voimaan tulleet muutokset edellyttavat, ettd
toimijat arvioivat saannollisesti tallaisten aineistojen, mukaan lukien genomitiedon, tunnistetta-
vuuden uuden teknologian valossa. Pelkké teknologian olemassaolo ei ole ratkaisevaa, vaan se,
kayttaako tutkija tarjolla olevaa teknologiaa yksilon tunnistamisen tarkoituksessa. Uudet tekno-
logiat julkaistaan sadnnollisesti ja samalla annetaan suosituksia koskien vaadittavaa suostu-
musta tai eettistd arviointia. Sekvensointiteknologioita on suunniteltu arvioitavan ensimmai-
send. Yhdysvaltain lainsdadantokentélld suostumuksen sisaltd on suurin liiketilassa oleva asia
ja katseet on kaannetty erityisesti kohti dynaamisen suostumuksen malleja. Yksi puhuttavim-
mista aiheista on vastasyntyneiden genomin sekvensointi ja hyddyntdminen tutkimustarkoituk-
sissa.

Kanada

Genomics Research and Development Initiative (GRDI) saa Kanadan valtiolta rahoitusta
genomitutkimuksen tarkoituksiin. GRDI toimii yhteistydssa yliopistojen ja yksityisen sektorin
kanssa. Julkinen rahoitus kattaa kaikki genomitutkimusta hyddyntévét yhteiskunnan osa-alueet
eli maatalouden, ympariston, kalankasvatuksen, metsanhoidon ja terveydenhuollon. Genome
Canada on vuonna 2000 julkisin varoin perustettu organisaatio, jonka tarkoituksena on toimia
katalysaattorina genomipohjaisten teknologioiden kehittdmisessa ja soveltamisessa Kanadassa.
Se rahoittaa suuren mittakaavan tieteellisid ja teknologisia genomiikan pilottiprojekteja seké
genomiikkaan perustuvia monitieteellisia ohjelmia. Organisaatio toimii tiiviissé yhteistydssa
yksityisen sektorin toimijoiden kanssa. Kanadan kansallinen tutkimusrahoituselin kaynnisti yk-
silollista ladketiedettd koskevan ohjelman vuonna 2012. Sitd johtavat Institute of Cancer Re-
search, Institute of Genetics ja Institute of Health Service and Policy Research yhdessé eraiden
muiden instituuttien ja kansallisten toimijoiden kanssa. Eri osavaltioilla on Kanadassa lisaksi
omia tdsmaldédketieteen strategioita. Genomitiedon jakamista varten Kanadassa on perustettu
Canadian Open Genomics Repository -tietokanta, joka mahdollistaa laadultaan kliinisen tason
genomitiedon avoimen jakamisen eri laboratorioiden valilla. Tietokanta ei sisalla yksilétason
identifioivaa genomitietoa. Tietoa jaetaan aina geenivariantti kerrallaan ja massaluonteiset ti-
laukset eivat ole mahdollisia. Tietokannassa on mahdollista jakaa potilasorganisaatioille aggre-
gaattitason ns. konsensustietoa, joka hyvéksytaan aina ensin konsensustyéryhmassa.

6 Lausuntopalaute

Kaésilla olevaa lakiehdotusta pohjustavista genomikeskustyéryhmén ehdotuksista on jarjestetty
kolme lausuntokierrosta. Sosiaali- ja terveysministerio pyysi lausuntoa genomikeskustyéryh-
man arviomuistiosta vuodenvaihteessa 2017-2018. Kaikki lausunnot ja tiivistelmé ovat nghta-
villa valtioneuvoston hankeikkunassa (Genomikeskustydryhma, diaarinumero
STM086:00/2016). Arviomuistiossa esiteltiin ehdotukset genomilaiksi, genomikeskuksen pe-
rustamiseksi ja genomitietokannan luomiseksi sekd menettelytavat tutkimuksessa tuotetun se-
kundaaritiedon ja geenitestien tulosten palauttamiseksi ihmisille. Ehdotukset olivat osaltaan
yleisluontoisia ja niiden tarkoituksena oli ohjata genomikeskustydryhman jatkotyoté ja valmis-
telua hallituksen esitysta varten. Saapuneet lausunnot huomioitiin genomikeskustyéryhmaén jat-
kotydssa ja lainvalmistelussa.

Varsinaisesta lakiehdotuksesta pyydettiin ensimmadisen kerran lausuntoja ajalla 8.6.—3.8.2018.
Lain jatkovalmistelun jalkeen lakiehdotus l&hettiin uudestaan lausuntokierrokselle 9.5.-
21.8.2019. Kaikilla lausuntokierroksilla saatu lausuntopalaute on otettu lain jatkovalmistelussa
huomioon.
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Lausunnoissa Genomikeskuksen perustaminen ja genomitiedon kokoaminen saivat selkeédn
kannatuksen. Sairauksien ehkéaisyn ja terveyden edistdmisen lisdksi myonteisena nahtiin muun
muassa yksil6llisempi hoito, tisméldakkeiden kehittdmismahdollisuudet, tutkimuksen tehostu-
minen seka uusien liiketoimintamahdollisuuksien ja tyépaikkojen syntyminen. Ehdotuksia pi-
dettiin erityisesti vaestttasoisen tutkimuksen kannalta suurena etuna. Usea lausunnonantaja
nosti esille laatuun liittyvi& ndkokohtia. Jotkut lausunnonantajat katsoivat, ettd resurssit tulisivat
paremmin hyodynnettya osaamisverkostolla, jossa olisi viisi alueellista genomikeskusta ja yksi
koordinoiva keskus.

Erityisesti ladketiedettd edustavissa lausunnoissa todettiin, ettd Genomikeskukselle suunnitellut
tehtavat edellyttdvat ladketieteen ja erityisesti perinnéllisyyslaaketieteen osaamista. Ge-
nomikeskuksen johtotasolla tulisi olla l&&kéaritaustainen henkild joko koko keskuksen johtajana
tai ladketieteellisend johtajana. Tama nakemys on huomioitu Genomikeskuksen organisaation
suunnittelussa.

Eduskunnan oikeusasiamies (EOA) totesi esityksesta edellisella lausuntokierroksella, ettd Ge-
nomikeskuksen tulee olla viranomainen, jonka kaikki tehtavat ovat perustuslain 124 8:ssa tar-
koitettuja julkisia hallintotehtédvid, joihin sovelletaan hallinnon yleislakeja. Perustuslain 2 8:n 3
momentin mukaan julkisen vallan kayton tulee perustua lakiin. Perustuslain 80 8:n 1 momentin
mukaan lailla on sd&dettévé yksilon oikeuksien ja velvollisuuksien perusteista. Sddnnoksen mu-
kaan myds muu viranomainen voidaan valtuuttaa antamaan oikeussaantoja maaratyista asioista,
jos siihen on séantelyn kohteeseen liittyvid erityisia syita eika saantelyn asiallinen merkitys
edellytd, ettéd asiasta saadetaan lailla tai asetuksella. Tallaisen valtuutuksen tulee olla sovelta-
misalaltaan tasmallisesti rajattu. EOA totesi, etté laissa tulee séatdd Genomikeskuksen tehta-
vistd, jotka sisaltavat julkisen vallan kaytt6a. Néiden tehtavien hoitaminen ei voi perustua mi-
nisterion tulosohjaukseen tai lakia alemman asteiseen sdadokseen. EOA on liséksi lausunut ala-
ikaisten seka vajaakykyisten asemasta suoritettaessa geneettisia analyyseja. Lakiehdotusta on
nailta osin muokattu EOA:n ndkemyksia vastaavasti.

Oikeuskansleri kasitteli aiemmassa lausunnossaan lakiehdotuksessa esitettyja genomitietojen
késittelyperusteita ja katsoi, ettd yleisen edun mukainen kéyttotarkoitus on sinénsé lahtékohtai-
sesti perusteltu. Oikeuskanslerin mukaan esityksessé olisi perusteltua tarkemmin ja selkedmmin
arvioida eri tyyppisen genomitiedon ja sen eri tyyppisen kéyton perusoikeusriskeja seka arvi-
oida niita erityisid riskeja ja niihin varautumista, jotka koskettavat juuri genomitietoa.

Yleisesti ottaen aiemmissa lausunnoissa pidettiin ongelmallisena genomilain laheistd suhdetta
muuhun lainsd&dantoon, ja lainsaddantdkokonaisuuden hahmottaminen katsottiin vield t&sséa
vaiheessa jokseenkin haastavaksi. Muutoin aiemmissa lausuntopalautteissa kiinnitettiin huo-
miota Genomikeskuksen tehtavien tdasmentamiseen, rahoitukseen, valvontaan sekéd kansainva-
liseen yhteensopivuuteen.

Ensimmaisen lakiluonnoksen lausuntokierroksen yhteydessa sosiaali- ja terveysministerid avasi
Ota kantaa -verkkopalvelussa kyselyn Miten genomitietojasi saa kayttaa. Kysely oli avoinna
8.6.-3.8.2018. Kansalaiskyselylld pyydettiin ihmisten ndkemyksid muun muassa Genomikes-
kuksen perustamisesta, genomitietojen kaytostd, suostumuksesta ja Genomikeskuksen toimin-
nasta. Kaikille avoimeen kyselyyn vastasi 115 henkilod. Avoimiin kysymyksiin kommentteja
annettiin yhteensé 258 kappaletta.

Valtaosa vastaajista (70 %) ilmoitti kannattavansa Genomikeskuksen perustamista Suomeen.

Naiset (76 %) suhtautuivat hieman miehia (66 %) myonteisemmin hankkeeseen. Vastaajat ar-
vioivat genomikeskustoiminnan johtavan parempaan terveyden- ja sairaanhoitoon ja auttavan
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sairauksien ennaltaehkaisyssa. Erityisesti harvinaissairauksiin arvioitiin saatavan nykyisté pa-
remmin apua, kun oikea-aikainen diagnosointi ja hoitoon péaasy helpottuisivat.

Kolme neljésté (76 %) vastanneesta kannatti genomitietojen kéyttdmista omassa hoidossaan ter-
veydenhuollossa. My6s genomitietojen kéyttdmisen tutkimuksessa, jonka tulokset hyddyttavét
Suomen véestdd, hyvaksyi kolme neljéstd vastanneesta. Genomitietojen kayton kaupallisessa
tarkoituksessa ilmoitti olevansa valmis sallimaan 40 prosenttia vastanneista. Vastaajat arvioivat
genomitietojen kayton kaupallisessa tarkoituksessa hyvéksi, jos siten saataisiin esimerkiksi
edullisempia laakkeité sairauksiin. Osa vastaajista piti tietojen kaupallista kdyttoa erittdin epa-
toivottavana asiana.

Yhdeksan kymmenesté (94 %) vastanneesta haluaisi, ettd heiltd kysytdén lupa genomitietojen
tallentamiseksi Genomikeskukseen. Kolmannes (35 %) vastanneista ilmoitti hyvaksyvénsa, ettd
heidan genomitietonsa olisivat automaattisesti kaytettavissa terveyttd edistaviin tarkoituksiin ja
heilla olisi mahdollisuus kieltad, seurata ja tarkastaa omien tietojensa kayttoa.

Lausuntopalautetta koskevaa osiota tdydennetadn syksylla 2021 jarjestettavéan lausuntokierrok-
sen jélkeen.

7 Sdannoskohtaiset perustelut
1 luku Yleiset sdannokset
1 8. Lain tarkoitus

Lain tarkoituksena olisi sen 1 §:n mukaan mahdollistaa genomitiedon vastuullinen ja yhdenver-
tainen késittely ihmisten hyvinvoinnin ja terveyden hyvaksi. Vastuullisuudella tarkoitettaisiin
eettisesti ja oikeudellisesti kestavaa, laadukasta ja valvottua genomitiedon kayttoa, jossa erityi-
sesti huomioidaan perus- ja ihmisoikeuksien toteutuminen. Yhdenvertaisuudella samaten viitat-
taisiin perusoikeuksiin, erityisesti perustuslain 6 8:ssé turvattuun ihmisten yhdenvertaisuuteen
seké yleiseen syrjintdkieltoon. Genomitiedon hyddyntaminen hyvinvoinnin ja terveyden hy-
véksi tulisi olla yhdenvertaisesti julkisten palveluiden kautta kaikkien saatavilla. Genomitietoa
ei saisi kayttaa syrjiviin tarkoituksiin.

Lain tarkoituksena olisi genomitiedon kasittely nimenomaisesti ihmisten hyvinvoinnin ja ter-
veyden hyvéksi. Talla tarkoitettaisiin laaja-alaisesti ihmisten hyvinvointia ja terveytta edistavia
toimia, kuten terveydentilan toteamista, diagnostiikkaa, hoitoa, sairastumisriskin ennakointia ja
sairauden ennaltaehkéisya. Yksilénoikeuksien ohella lailla edistettdisiin myos perustuslailla tur-
vattujen tieteen vapauden ja elinkeinovapauden toteutumista geneettista tietoa hyodyntavilla
aloilla.

Ehdotetulla lailla annettaisiin 1V D-asetuksen 4 artiklan 4 kohdan tarkoittamalla tavalla ne kan-
salliset toimenpiteet, joilla potilaat saavat parempaa suojelua, jotka ovat yksityiskohtaisempia
kuin asetuksen séantely seké jotka koskevat tietoon perustuvaa suostumusta. Geneettiselld ana-
lyysilla tarkoitettaisiin laboratoriotutkimusta, jossa genomin rakennetta tai toimintaa selvitetaan
analysoimalla ihmisperaista biologista materiaalia. Laboratoriotutkimuksella tarkoitettaisiin
niin tutkimuslaboratorioissa, kliinisissé laboratorioissa kuin kuluttajille suunnattuja palveluita
tuottavassa laboratoriossa tehtyja analyyseja.

Yleisen tietosuoja-asetuksen 4 artiklan 13 kohdan mukaan geneettisilla tiedoilla tarkoitetaan
henkilGtietoja, jotka koskevat luonnollisen henkilon perittyja tai hankittuja geneettisid ominai-
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suuksia, joista selviéa yksilollista tietoa kyseisen luonnollisen henkildn fysiologiasta tai tervey-
dentilasta ja jotka on saatu erityisesti kyseisen luonnollisen henkilon biologisesta ndytteesta
analysoimalla. Tassa laissa ei toistettaisi yleisen tietosuoja-asetuksen méaaritelmaéd geneettisen
tiedon osalta. On kuitenkin huomattavaa, etta tassa laissa tarkoitetut genomitiedot tulisivat tun-
nisteellisina tallennetuiksi ja olisivat néin yleisessa tietosuoja-asetuksessa tarkoitettuja henkil-
tietoja.

2 8. Soveltamisala ja suhde muuhun lainsdadantoon

Pykélassa saadettdisiin lain soveltamisalasta ja suhteesta muuhun lainsadadantdon. Jollei ehdo-
tetussa laissa toisin saddettéisi, sovellettaisiin potilaan asemasta ja oikeuksista annettua lakia
(785/1992), sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesti kdytdstd annettua lakia (552/2019), viran-
omaisten toiminnan julkisuudesta annettua lakia (621/1999), sosiaali- ja terveydenhuollon asia-
kastietojen sahkoisesta kasittelystd annettua lakia (784/2021) sek& biopankkilakia (688/2012).
Kielellisistd oikeuksista taman lain mukaisia palveluja ja toimintoja jarjestettdessa saddetddn
kielilaissa (423/2003).

2 luku Genomikeskus
3 8. Genomikeskus

Pykéladn 1 momentin mukaan Genomikeskus olisi Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhtey-
dessa toimiva itsendinen ja riippumaton yksikkd, joka olisi eriytetty Terveyden ja hyvinvoinnin
laitoksesta annetun lain 2 8:ssd sdédetyista tehtavistd. Genomikeskus olisi siis Terveyden ja
hyvinvoinnin laitoksesta erillinen viranomainen, jolla olisi oma organisaationsa, toimintansa ja
paatoksentekovaltansa. Ehdotetun lain sddnndkset olisivat siind maarin yhdenmukaisia Tervey-
den ja hyvinvoinnin laitoksen muiden strategisten ja operatiivisten tavoitteiden kanssa, etté si-
joittamalla Genomikeskus Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteyteen kyetddn saavutta-
maan sek& osaamiseen liittyvia ettd taloudellisia synergiaetuja.

Ehdotetulla s&annokselld korostettaisiin Genomikeskuksen viranomaisaseman itsendisyytta ja
riippumattomuutta Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksesta. Genomikeskuksella olisi esimerkiksi
oma johtaja ja tyojarjestys ja se tekisi itse julkisuuslain mukaiset ja muut hallintopdatokset. Ge-
nomikeskus olisi genomitietorekisterin rekisterinpitdja ja vastaisi rekisterinpitoon liittyvista
velvoitteista. Hallinnollinen yhteys Terveyden ja hyvinvoinnin laitokseen tarkoittaisi sita, ettd
Genomikeskus olisi osa samaa kirjanpitoyksikkod kuin Terveyden ja hyvinvoinnin laitos. Ge-
nomikeskuksen rahoitus toteutettaisiin erilliselta talousarviomomentilta. Terveyden ja hyvin-
voinnin laitoksen péajohtaja ei paattaisi Genomikeskuksen rahoituksesta laitoksen sisélla. Ge-
nomikeskus noudattaisi lisaksi Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen taloussaantéd, matkustus-
ohjeita, hankintaohjeita, sisdisen tarkastuksen ohjeita, tasa-arvosuunnitelmaa, tyésuojelun toi-
mintaohjelmaa, valmiusohjetta ja muita sisdisia maarayksia seké ohjeita silta osin kuin muualla
ei ole toisin saddetty.

Pykélan 2 momentin mukaan Genomikeskus toimisi sosiaali- ja terveysministerion tulosohjauk-
sessa. Sosiaali- ja terveysministerion tulosohjaus tapahtuisi Terveyden ja hyvinvoinnin laitok-
sen tulossopimuksella, johon siséltyisivat ministerion asettamat tulostavoitteet suoraan Ge-
nomikeskukselle.

4 8. Genomikeskuksen tehtavat
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Pykalan mukaan Genomikeskuksen tehtévana olisi toimia kansallisena asiantuntijaviranomai-
sena genomitiedon kasittelya ja terveyteen liittyva geneettisia analyyseja koskevissa asioissa.
Genomikeskuksen tulisi osallistua tehtdviensa toimialan mukaiseen kansainvéliseen toimintaan.

Genomitiedon késittelylla viitattaisiin tdssa laaja-alaisesti tietosuoja-asetuksen 4 artiklan 2 koh-
dan tarkoittamaan kasittelyyn, joka kattaa henkilGtiedon ker&amisen, tallentamisen, jarjestami-
sen, jasentdmisen, séilyttamisen, muokkaamisen, muuttamisen, hakemisen, kyselyn, kayttami-
sen, tietojen luovuttamisen siirtdmallg, levittdmalla tai asettamalla muutoin saataville, yhteen-
sovittamisen tai yhdistdmisen, rajoittamisen, poistamisen tai tuhoamisen. Genomikeskus voisi
laissa séadetyn tehtdvansa alalla antaa ohjeita naista asioista ilman erillista valtuutusta. Tervey-
teen liittyvid geneettisid analyyseja koskevilla asioilla viitattaisiin erityisesti ehdotetun lain 3
luvussa tarkoitettujen terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksiin.
Genomikeskuksen asiantuntijatehtdvaan kuuluisi siten arvioida esimerkiksi geneettisten analyy-
sien kehitystd ja nayttoa niiden tulosten Kkliinisestd merkittavyydestd, selvittdé analyysien hyo-
tyja suhteessa tiedosta aiheutuviin riskeihin, tehda riskiluokitteluja, ohjeistaa suostumuksen an-
tamista koskevissa kysymyksissé sekd ohjeistaa perinndllisyysneuvonnan muotoa ja laajuutta
koskevissa kysymyksissé.

5 8. Johtaminen ja ratkaisuvalta

Pykéldn 1 momentin mukaan sosiaali- ja terveysministerié nimittaisi Genomikeskukselle joh-
tajan viideksi vuodeksi kerrallaan. Genomikeskuksen muun henkildstén nimittdd Genomikes-
kuksen johtaja tai muu Genomikeskuksen henkiléstoon kuuluva siten kuin Genomikeskuksen
tyojarjestyksessa maarataan.

Johtajan sek& muun virkahenkildston tehtéviin sovellettaisiin valtion virkamieslain (750/1994,
jaljempané virkamieslaki) saannoksia. Johtajan tehtava olisi Genomikeskuksen pysyva tehtava
eli kyseessd on pysyva virka. Paasaantona on, etta valtionhallinnon pysyvia tehtévia hoitavat
vakinainen henkildsto ja talloin heidat tulisi nimittaa virkaan toistaiseksi. Madraaikaisia nimi-
tyksid pysyviin virkoihin voidaan ja niita tulisi tehda silloin, kun madraaikaisesta nimityksestéa
sdédetadn nimenomaisessa erillissddnnoksessa organisaatiolaissa tai vaihtoehtoisesti kun virka-
mieslaissa saadetyt perusteet liittyen esimerkiksi tyén luonteeseen ovat olemassa.

Genomikeskuksen johtaja olisi tarkoitus nimittaa virkaan pitkaksi viiden vuoden maaraajaksi.
Maaraaikaisuuden perusteena on Genomikeskuksen johtajuuteen, tyon luonteeseen ja keskuk-
sen toimintaan vaadittava syvéllinen substanssiosaaminen, rekrytoinnin riskit, tarvittavat kan-
nustimet sekd luottamus. Maardaikaisuuden tulisi olla riittdvan pitkd, jotta tehtadvaan saadaan
nimitettyd kokenut ja ansioitunut henkil. Madrdaikaa voidaan virkamieslain 9 a 8:n 3 momen-
tin nojalla jatkaa enintdan yhdella vuodella nimittdvan viranomaisen aloitteesta, jos siihen on
viraston toimintaan liittyva perusteltu syy.

Maéaréajaksi virkaan nimittamisestd sdadetadn yleisesti virkamieslain 9 8:n 2 momentissa. Vir-
kamieslain 9 a 8:n 1 momentin mukaan sen liséksi, mita 9 §:ssa sdédetdan maaraajaksi nimitta-
misen perusteista, virkamieslain 26 §:n 3 ja 4 kohdassa tarkoitettuihin virkoihin nimitetdn vii-
den vuoden madréaajaksi, jollei erityisesta syysta ole perustetta nimittaa tata lyhyemmaksi maa-
raajaksi. Valtion virkamiesasetuksen (971/1994) 28 &:n 2 momentin mukaan virkamieslain 26
8:n 4 kohdassa tarkoitettuja virastojen paallikoita ovat valittomasti ministerion alaisten virasto-
jen paallikot sekd valtion liikelaitosten toimitusjohtajat momentissa erikseen mainittuja virkoja
lukuun ottamatta. Genomikeskuksen johtaja lukeutuisi asetuksen 28 §:n 2 momentissa tarkoi-
tettuihin paéallikoihin.
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Genomikeskuksen johtajalla ja muulla virkahenkilostolla tulee olla valtion virkamiehiltd vaa-
dittava kotimaisten kielten taito.

Pykéladn 2 momentin mukaan johtajan tehtdvana olisi johtaa Genomikeskuksen toimintaa, rat-
kaista Genomikeskuksessa paatettdavat asiat seka vahvistaa Genomikeskuksen tydjarjestyksen.
Johtaja toimisi THL:n yhteyteen perustettavan Genomikeskuksen paéllikkona ja keskuksen yk-
sikdiden johtajien l&hiesimiehend. Johtaja johtaisi itsenéista viranomaistoimintoa, toimisi yksi-
kon antamien valituskelpoisten hallintop&étosten ratkaisijana, johtaisi riskien arviointia ja hal-
lintaa seka valvoisi Genomikeskuksen taloudenpitoa. Osana taloudenpitoa johtaja vastaisi Ge-
nomikeskuksen vuosittaisen toimintasuunnitelman ja siihen liittyvan talousarvion seka toimin-
takertomuksen ja tilinpaatoksen valmistelusta. Johtaja voisi tehda esityksid toiminnan kehitta-
misestd ja siihen suunnattavista voimavaroista.

Johtajan péattdessa tyojarjestyksestd, han voisi sen nojalla myos delegoida ratkaisuvaltaansa.
Genomikeskuksen organisaatio, sisdinen tydnjako, asioiden kasittely ja ratkaiseminen seka toi-
minnan muu jarjestdminen voidaan maaritella tarkemmin tyojarjestyksessa. Tyojarjestyksessa
madriteltaisiin myds tarkemmin kaytdnnon toimintaan ja merkitykseltdan pienempiin paatoksiin
liittyvat toimivallan delegoinnit.

Pykéldn 3 momentin mukaan sosiaali- ja terveysministeri0 asettaisi Genomikeskukselle kor-
kean tason asiantuntijaryhman, jonka tehtavana olisi laatia genomitiedon késittelyé ja hyodyn-
tdmista koskevat Genomikeskuksen toiminnan periaatelinjaukset. Asiantuntijaryhméssa olisi
oltava genetiikan, perinnéllisyyslaéketieteen, geeniteknologian, etiikan, data-analytiikan, tieto-
turvan, tietosuojan, alan tutkimuksen, oikeustieteen, tilastotieteen ja tilastotoimen asiantuntija
sekd Genomikeskuksen edustaja. Asiantuntijaryhmad asetettaisiin viideksi vuodeksi kerrallaan,
mutta jasenten toimikausien maaraa ei olisi rajoitettu. Sosiaali- ja terveysministerion asetuksella
voitaisiin antaa tarkempia sadnnoksia asiantuntijatyéryhman tehtavistd seké jasenten maarasté
ja kelpoisuusvaatimuksista.

Ehdotettu korkean tason asiantuntijaryhmad toimisi vastaavanlaisena asiantuntijaelimend kuin
toisiolaissa tarkoitettu Tietolupaviranomaisen korkean tason asiantuntijaryhmd, jonka tehtavéana
on laatia anonymisointia, tietosuojaa ja tietoturvaa koskevat Tietolupaviranomaisen toiminnan
periaatelinjaukset. Sosiaali- ja terveysvaliokunnan mietinnéssa StVM 37/2018 on toisiolain
osalta todettu asiantuntijatydryhmén olevan yksi keskeinen keino, jolla voidaan turvata henki-
I6tietojen suojaa kasiteltaessa arkaluonteisia henkilétietoja lain sallimissa toissijaisissa kaytto-
tarkoituksissa seka tiedoista johdettujen tulosten julkaisemisessa.

Genomitiedon hyddyntdmisen mahdollisuudet kehittyvét jatkuvasti teknisten valmiuksien ja
tieteen kehityksen myotd. Taten genomitiedon kasittelya ja hyodyntamistd koskevat Ge-
nomikeskuksen toiminnan periaatelinjaukset olisi syyta laatia ja jatkuvasti kehittda laaja-alai-
sessa moniammatillisessa yhteisty9ssa.

3 luku Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytykset
6 8. Terveyteen liittyva geneettinen analyysi

Pykéldn 1 momentissa madriteltdisiin milloin geneettinen analyysi on ehdotetun lain tarkoitta-
malla tavalla terveyteen liittyvd. Momentin mukaan geneettinen analyysi olisi terveyteen liit-
tyvd, kun sen avulla voidaan tehda johtopaétoksia henkilon terveydentilasta tai geneettisesté
kantajuudesta, ennakoida sairastumista, hoidon vaikutuksia tai maarittda ennaltaehkaisevié toi-
menpiteitd, todeta tai vahvistaa sairaus tai tauti taikka méaarittd4 hoitotoimenpide tai tarkkailla
sen vaikutuksia.
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Momentin kannalta merkittavéa olisi se, voidaanko tehdyn analyysin avulla tehdd momentissa
tarkoitettuja johtopéatoksia, vaikkei téllaisten tavoitteiden saavuttaminen olisikaan tehdyn tes-
tin priméaarinen tarkoitus. Kuluttajille suunnatut geneettiset analyysit kuuluisivat lainkohdan so-
veltamisalaan, kun niiden tuloksia on mahdollista kayttaa pykéalassa esitetylla tavalla, vaikka
kuluttajalle suunnatussa palvelussa ei itsessddn tulkita tulosta henkilon terveydentilan tai sai-
rauden toteamiseksi, hoidon méérittelemiseksi tai sairauden ennaltaehkaisemiseksi. Myos sil-
loin, kun palvelussa tarjottaisiin vain data genomitutkimustiedoston muodossa ja erillisena pal-
veluna tarjottaisiin esimerkiksi tee-se-itse -ohjelmistoa datan analysoimiseksi tai tulkitse-
miseksi, olisi kyse lainkohdan tarkoittamasta terveyteen liittyvasta geneettisestd analyysista.
Samoin laboratorioanalyysista saatu tieto esimerkiksi laktoosi-intoleranssigeenin tietysta vari-
antin 16ytymisesta tai poissaolosta, tieto sen tolerantista tai intolerantista muodosta seka varian-
tin merkityksen tulkinta ja diagnoosi olisivat kaikki pykaldssa tarkoitettuja terveyteen liittyvia
analyyseja.

Genomitiedon tulkinta voi muuttua tai vanheta ja myos tulkinta tiedon merkityksesta ihmisen
terveydelle voi muuttua. Genomikeskuksen asiantuntijarooliin kuuluisi ohjeistaa esimerkiksi
palvelunantajia, biopankkitoiminnan harjoittajia, kaupallisia toimijoita, tutkijoita, Laakealan
turvallisuus- ja kehittamiskeskus Fimeaa seka aluehallintovirastoja siit4, milloin analyysi tai sen
tuloksena syntyvé genomitieto tayttaisi tdman momentin edellytykset. On toisaalta myds seké
geneettisid analyyseja suorittavien etté niitd tarjoavien toimijoiden velvollisuus ymmartaa mita
sdantelya heidan toimintaansa sovelletaan.

Ehdotetun 1 momentin 1 kohdassa saadettaisiin henkilon terveydentilaan tai geneettiseen kan-
tajuuteen liittyvistd seikoista. Henkilon terveydentilalla tarkoitetaan fysiologista tai patologista
toimintoa tai tilaa. Jos geneettiselld analyysilla on mahdollista tehdéd néitd koskevia johtopéa-
toksid, kuuluisivat ne lainkohdan soveltamisalaan. Geneettinen kantaja puolestaan on tyypilli-
sesti itse oireeton tai hyvin lievdoireinen, mutta hanen periméssaan on geneettinen muutos, joka
voi aiheuttaa sairauden tai oireyhtymén hanen biologissa jalkelaisissaan. Geneettisella kanta-
juudella voikin olla erityistd merkitystd perhesuunnittelussa tai muilta osin ihmisen oman elé-
man suunnittelussa, vaikkei kantajuus vélittomasti liittyisikdan kyseisen henkilén terveyteen.
Esimerkiksi vaistyvésti periytyvan sairauden mutaation kantajuus on riskitekija seuraaville su-
kupolville, mikali samaan sairauteen johtavat alleelit peritddn kummaltakin vanhemmalta.

Momentin 2 kohdassa saddettdisiin johtopaatoksistd, joiden avulla voidaan ennakoida sairastu-
mista, hoidon vaikutuksia tai maarittad ennaltaehkaisevia toimenpiteitad. Ennakointi voisi liittya
muun muassa siihen, etta geneettisen analyysin tuloksena I8ytyy sairauden mahdollisesti aiheut-
tava tai sairauteen liittyva variaatio. Lainkohdan soveltamisalaan kuuluvat ennakoivat ja sairas-
tumisriskin méaarittdmiseksi sekd sairauden ennaltaehkdisemiseksi suoritettavat analyysit. En-
nakoivilla analyyseilla tarkoitetaan terveen henkilon sairastumisriskin maarittamista ennen sai-
rauden oireiden alkamista.

Momentin 3 kohdassa séédettaisiin sairauden diagnosoimisen ja diagnoosin vahvistamista mah-
dollistavista geneettisista analyyseistd. Geneettiselld analyysilla voidaan esimerkiksi vahvistaa
sairauden perinnéllinen muoto.

Momentin 4 kohdassa sdadettaisiin hoitotoimenpiteen, kuten esimerkiksi ladkityksen tai laak-
keen annostuksen, madrittamisesta ja sen vaikutuksen tarkkailun. Farmakogeneettiset analyysit
eli analyysit, joilla ennakoidaan ladkevastetta tai -reaktiota ovat osa lainkohdan tarkoittamaa
hoidon maarittamista.
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Ehdotetun pyké&lén soveltamisalalla olisi vaikutusta esimerkiksi siihen, ettd sovelletaanko toi-
mintaan yksityisesta terveydenhuollosta annettuja sdannoksia ja vaatimuksia. Terveyteen liitty-
vt geneettiset analyysit olisivat terveydenhuollon palvelua, vaikka palvelussa tuotettaisiin vain
raakadata ilman siihen liittyvaa tulkintaa ja vaikka geneettisen analyysin tarkoitus ei olisi tuottaa
pykalassa tarkoitettuja johtopaatoksia. Yksityisestd terveydenhuollosta annetun lain (152/1990)
2 §:n mukaan laissa tarkoitetaan terveydenhuollon palvelulla muun muassa laboratoriotoimintaa
seké& muita terveydentilan tai sairauden toteamiseksi taikka hoidon maarittelemiseksi tehtévia
tutkimuksia ja toimenpiteité. Siten esimerkiksi DTC-palvelut (Direct-to-Consumer, suoraan ku-
luttajille suunnatut palvelut) ovat tulkittavissa terveydenhuollon palveluiksi, koska jo pelkén
fysiologisen tai patologisen tilan kuvaamista koskevan tutkimuksen tekeminen on terveydenti-
lan maarittamistad. Yksityisesta terveydenhuollosta annetun lain maaritelmaa ei ole kytketty sii-
hen, ett& liittyyko tutkimukseen myds datan tulkintaa yksittaisen henkilon terveydestd. Kyseisen
lain madritelmat kytkeytyvat yksinomaan toiminnan kuvaamiseen. Yksityisesté terveydenhuol-
losta annetun lain soveltamisen myota terveyteen liittyvia geneettisia analyysejé tarjoaville toi-
mijoille tulisi noudatettavaksi esimerkiksi kyseisen lain lupa- ja ilmoitusvaatimukset seka muut
toimintaa koskevat edellytykset.

Pykéldn 2 momentin mukaan tieteellisessa tutkimuksessa suoritettavat analyysit eivét olisi 1
momentissa tarkoitettuja terveyteen liittyvid geneettisia analyyseja paitsi, jos tutkimuksessa
tehty havainto vahvistetaan lisatutkimuksella 1 momentissa tarkoitetussa tarkoituksessa, kuten
henkildn terveyden- ja sairaanhoidon tukena tai tulosta tulkitaan ennaltaehkdisevien toimenpi-
teiden madrittelemiseksi. Esimerkiksi jos tieteellisessa tutkimuksessa osoitetaan, etté tietty ve-
rindytteesta mitattava merkkiaine saattaa auttaa taudin tai sairauden toteamisessa ennen oireiden
alkamista, ei tallaista tulosta pidetd lainkohdan tarkoittamana terveyteen liittyvéna geneettisend
analyysiné. Sen sijaan havainnon vahvistaminen kliiniseen kayttoon soveltuvilla lisatutkimuk-
silla yksittaisen ihmisen diagnoosin tukena seka tuloksen tai datan tulkinta terveydentilan tai
sairauden toteamiseksi taikka hoidon tai ennaltachkéisevien toimenpiteiden méaarittelemiseksi
on lainkohdan tarkoittamaa terveyteen liittyvaa geneettista analyysia ja terveyspalvelua. Tutki-
musta koskevan poikkeuksena perusteena on, etté tieteellisen tutkimuksen luonteeseen kuuluu
tavoite tuottaa yleistettavissa olevaa tietoa, jota ei lahtokohtaisesti tulkita yksittaisen henkilon
kannalta. DTC-palveluissa ja kliinisissa laboratorioissa sen sijaan tavoite liittyy nimenomaan
yksiloitavissé olevaa henkildd koskevan tiedon tuottamiseen ja tiedolla voidaan tehda ehdote-
tussa pykaldssa tarkoitettuja johtopaatoksia. Tutkimuksen yhteydessa tehdysta kliinisesti mer-
kittdvasta 10ydoksesta tutkittavalle ilmoittamiseen sovellettaisiin tutkimuslainsdadantoa.

Pykaldn 3 momentin mukaan terveyteen liittyva analyysi olisi korkeariskinen, jos sen tulos voisi
olla vakavana pidettyé sairautta ennakoiva tai voisi osoittaa korkeaa riskié sairastua vakavana
pidettyyn sairauteen. Korkeariskisen analyysin maaritelméall4 on vaikutusta geneettisen analyy-
sin suorittamisen edellytyksena olevan suostumuksen muotoon. Koko genomin kattavat geneet-
tiset analyysit olisivat aina korkeariskisia. Korkeariskiset analyysit liittyvat usein korkean riskin
perinndlliseen sairastumisalttiuteen tai harvinaisiin perinnéllisiin sairauksiin. Genomikeskus
voisi asiantuntijatehtdvansa myo6ta antaa ohjeita ja suosituksia geneettisten analyysien riski-
luokitteluun liittyen.

Pykéldn 4 momentin mukaan henkil6lle saisi suorittaa vain sellaisen terveyteen liittyvan ge-
neettisen analyysin, jonka tuloksen arvioitu terveydellinen hyoty on suurempi kuin analyysista
aiheutuva riski tai haitta. Henkil6lle tai henkiléryhmalle aiheutuvat haita olisi mahdollisuuksien
mukaan ehkaistdva ennen geneettisen analyysin suorittamista.

Geneettisestd analyysisté olisi katsottavissa olevan terveydellista hyotya esimerkiksi silloin, kun
sen tulos mahdollistaa sairauden tai taudin diagnosoimisen, ld&kehoidon taikka sairastumisen
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tai haittavaikutusten ennaltaehkéisyn. Ennakoivat geneettiset analyysit ovat terveydelle hyodyl-
lisia silloin, kun sairauteen on olemassa hoitoa tai sairaus voidaan ehkaista esimerkiksi yksilol-
lisesti suunnittelemalla annettava laakitys ihmisen genomitiedon perusteella. Joskus terveelle
aikuiselle voidaan tehda ennakoiva analyysi silloinkin, kun sairautta ei voi ehkaistd tai parantaa.
Silloin terveydellinen hyoty voi liittyd oman elamén suunnitteluun, kuten perhesuunnitteluun.
Lainkohta mahdollistaisi myds farmakogeneettisten analyysien tekemisen olemassa olevasta
genomitiedosta aikuiselle ennakoivasti, jos siit4 arvioitaisiin olevan terveydellista hyotyéa hen-
kilon tulevissa ladkevalinnoissa.

Vaatimus terveydellisestd hyodysta vastaa bioladketiedesopimuksen geenitestausta koskevan li-
sépdytékirjan 6 artiklaa, jonka mukaan geneettisen analyysin kliininen hyéty on olennainen Kkri-
teeri arvioitaessa analyysin tarjoamista henkil6lle tai ryhmille. Koska terveyteen liittyvissé ge-
neettisissd analyyseissa tutkitaan nimenomaan genomin terveyteen liittyvié alueita riippumatta
niiden kayttotarkoituksesta, on lakiehdotuksessa katsottu perustelluksi esittdd terveydellisen
hyodyn vaatimusta analyysin suorittamisen edellytyksena. Henkil6ille tai kollektiivisesti hen-
kiléryhmille, kuten suvulle tai eri vaestoryhmille aiheutuvat haitat on pyrittdva ehkdisemaan
ennen geneettisen analyysin suorittamista. Haittoja voidaan ehkéista tarjoamalla 10 §:ssé tar-
koitettua perinndllisyysneuvontaa.

7 8. Suostumus

Pykéldn 1 momentin mukaan terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittaminen edellyt-
taisi henkilon antamaa vapaaehtoista ja tietoon perustuvaa suostumusta. Henkil6lla olisi oikeus
syyté ilmoittamatta peruuttaa suostumuksensa ennen geneettisen analyysin suorittamista. Va-
paaehtoisuus korostaa nimenomaisesti sitd, ettei henkil6ll ole velvollisuutta antaa suostumusta
geneettiseen analyysiin eik& analyysid suoritettaisi vastoin hanen tahtoaan. Tietoon perustuva
puolestaan viittaisi erityisesti jaljempand pykalan 4 momentissa tarkoitettuun selvitykseen.
Suostumuksen peruuttamisesta ilmoitettaisiin sille taholle, jolle suostumus on annettu.

Geneettisen analyysin tosiasiallisen luonteen vuoksi suostumusta ei voisi peruuttaa geneettisen
analyysin suorittamisen jalkeen. Tama sééntely olisi hengeltdén vastaava kuin ihmisen elimien,
kudoksien ja solujen laéketieteellisesti kaytdsta annetun lain 3 §:n 1 momentin mukainen luo-
vuttajan suostumus. Geneettisen analyysin suorittamisen jalkeen henkild voisi kuitenkin rekis-
terdidyn oikeuksia kayttaen vaikuttaa analyysin tuloksena saadun tuloksen kayttamiseen siten,
kuin ehdotetussa laissa jaljempéna séédettaisiin.

Pykélan 2 momentin mukaan suostumus annettaisiin kirjallisena, kun analyysi on genominlaa-
juinen. Jollei henkild kykene kirjoittamaan, han voisi antaa suostumuksensa suullisesti vahin-
tdan yhden analyysin suorittamisesta riippumattoman todistajan lasna ollessa. Mahdollisuus
suostumuksen antamiseen todistajan lasna ollessa vastaisi tutkimuslain 6 8:n 1 momentin saan-
telya. Tutkimuksen suorittamisesta riippumaton todistaja voisi olla esimerkiksi sellainen henki-
16n laheinen, jolle ei olisi analyysin suorittamisesta sen enempaé hyodtya kuin haittaakaan. Muu-
toin kuin genominlaajuisissa analyyseissa suostumus voitaisiin antaa suullisesti.

Pykéladn 3 momentin mukaan 1 ja 2 momenteissa tarkoitetuissa tilanteissa suostumus voitaisiin
antaa my0s sahkoisesti. Kéytdnndssa suostumuksen antaminen sahkoisesti tapahtuisi esimer-
kiksi sahkdista allekirjoitusalustaa hyddyntéen tai vahvaa tunnistautumisteknologiaa kéayttavan
potilastietojarjestelmén avulla. Sahkdisen suostumuksen antamisen yhteydessa olisi erityisesti
varmistuttava henkildn tietosuojan asianmukaisuudesta sekd suostumuksen antajan luotetta-
vasta tunnistamisesta. Etayhteyden vélitykselld annettu suostumus voi periaatteessa tulla anne-
tuksi vilpillisesti toisen henkilon, kuin sen kehen geneettinen analyysi kohdistuu, toiminnan
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seurauksena. Ennen interventiota onkin suullisesti syyta varmistua, ettd sahkoisesti annettu
suostumus on geneettisen analyysin kohteena olevan henkil6n itsensé antama.

Pykéldn 4 momentin mukaan ennen suostumuksen antamista terveyteen liittyvaa geneettista
analyysia varten henkil6lle olisi annettava riittava selvitys analyysin luonteesta, mahdollisista
riskeisté ja haitoista, analyysin suorittamisen tarkoituksesta seka tulosten tallentamisesta, sai-
Iyttdmisesté ja kayttdmisestd, suostumuksen vapaaehtoisuudesta sek& mahdollisuudesta peruut-
taa suostumus ilman kielteisid seuraamuksia. Geneettisen analyysin luonteesta, mahdollisesti
ainoana tehokkaana tapana selvittda esimerkiksi oireiden syy, johtuen suostumuksen peruutta-
minen voi tosiasiallisesti vaikuttaa hoidon tai vastaavan toimenpiteen jarjestamiseen, mutta
suostumuksen peruuttaminen ei muutoin saa vaikuttaa henkilén oikeuteen saada muuta laake-
tieteellisesti hyvaksyttédvaa hoitoa tai hanen muuhun kohteluunsa.

Selvityksen tulisi olla selke& ja ymmarrettdva. Genomikeskus voisi asiantuntijaviranomaisena
ohjeistaa annettavan selvityksen yksityiskohtaisemmasta sisallosta. Selvityksen riittavyyden
kannalta olisi kuitenkin keskeist, ettd henkil6lle syntyisi selkeé kasitys momentissa luetelluista
sekoista.

Pykaldan 5 momentin mukaan terveyteen liittyva analyysi voitaisiin suorittaa henkildlle ilman
edelld tarkoitettua suostumusta ja selvityksen antamista, jos suostumusta ei asian kiireellisyyden
ja henkil6n terveydentilan vuoksi voitaisi saada ja analyysin tuloksesta olisi odotettavissa mer-
kittavaa valitonta hyotya henkilon terveydelle. Kiireellisissa tilanteissa voi olla ladketieteellista
tarvetta suorittaa esimerkiksi farmakogeneettinen analyysi sen varmistamiseksi, ettei henkilolle
aiheuteta la&kkeelld vakavia haittavaikutuksia. Lainkohta mahdollistaisi kiiretilanteissa tehté-
van geneettisen analyysin myos alaikéiselle ja itsemaaraamiskyvyltaan alentuneelle taysi-ikai-
selle, jolloin olisi huomioitava myds naita erityisryhmia koskeva muu saantely.

On huomattava, ettd ehdotetussa pykélassa tarkoitettu suostumus ei olisi henkil6tietojen kasit-
telyperuste, vaan bioeettinen suojatoimenpide. Mikali esimerkiksi suoraan kuluttajille tarjotta-
vissa geneettisissa analyyseissd kéytettéisiin suostumusta henkil6tietojen kasittelyperusteena,
olisi suostumuksen ja sen edellyttdmén informaation oltava yleisen tietosuoja-asetuksen muo-
tomadraykset tayttava.

8 8. Alaikaisen henkildn suostumus

Pykalan 1 momentin mukaan alaikéiselle voitaisiin suorittaa terveyteen liittyvé geneettinen ana-
lyysi vain, jos analyysin tuloksella olisi hanelle valitonta terveydellistd hyotya tai jos analyysin
suorittamatta jattdminen vaikuttaisi haitallisesti alaikaisen terveyteen tai hyvinvointiin. Hyodyn
arvioiminen terveyden nakdkulmasta tarkoittaisi lahtokohtaisesti sitd, ettd alaikaiselle ei voisi
suorittaa geneettista analyysia viihdetarkoituksessa tai esimerkiksi alykkyyden, urheilullisuu-
den tai muun vastaavan ei-ladketieteellisen syyn vuoksi. Arviointi analyysin valittdémasta hyo-
dysta alaikaiselle edellyttaisi ladketieteellistd asiantuntemusta.

Ehdotettu momentti mahdollistaisi ladketieteellisen hyodyn vaatimuksesta poikkeamisen, mi-
kali analyysin suorittaminen olisi alaikdisen edun mukaista, vaikka analyysin tuloksista ei koi-
tuisikaan hénelle vélitonta hyotya. Poikkeusmahdollisuus Kattaisi tilanteet, joissa geneettisen
analyysin suorittamisen viivastyttdminen aiheuttaisi henkilén terveydelle haittaa estamalld tie-
tyn terveysvaikutuksen syntymisen. Esimerkiksi silloin, kun analyysin avulla saatava tieto mah-
dollistaisi asianmukaisten ennaltaehkdisevien toimenpiteiden tai varhaisdiagnostiikkaan pyrki-
van seurannan aloittamisen, voitaisiin terveyteen liittyvaa geneettista analyysia pitaa hyvaksyt-
tdvana. Joissakin tilanteissa terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisella voidaan
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estad raskaasti invasiivisten tutkimusten saannéllinen tekeminen geneettisten sairauksien hoita-
misessa.

Ehdotetun 1 momentin mukaan terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamista alaikai-
selle koskeva asia olisi kasiteltava ja ratkaistava siten, ettéd ensisijaisesti otetaan huomioon lap-
sen etu. Lapsen etu pitéisi sopeuttaa ja madritelld tapauskohtaisesti kyseessa olevan alaikéisen
erityistilanteen mukaisesti, jolloin otetaan huomioon hénen henkildkohtainen tilanteensa, olo-
suhteet ja tarpeet.

Pykéladn 2 momentin mukaan alaikéisen puolesta suostumuksen terveyteen liittyvan korkearis-
kisen geneettisen analyysin suorittamista varten antaisivat hanen huoltajansa yhdessa tai ala-
ikdisen muu laillinen edustaja saatuaan 7 §:n 4 momentin mukaisen riittdvéan selvityksen. Muun
kuin korkeariskisen analyysin suorittamista varten riittdisi yhden huoltajan suostumus. Jos ala-
ikdinen kykenisi ymmartamaan terveyteen liittyvan geneettisen analyysin merkityksen, edelly-
tettdisiin liséksi hédnen suostumustaan.

Patilaslaissa ei ole asetettu ikdrajaa alaikaisen itsemaaradmisoikeudelle. Ratkaisevaa on se, ky-
keneekd alaikdinen ymmartdmaédn hoidon tai siitd Kieltdytymisen merkityksen ja vaikutuksen
terveydentilalleen. Tallin tulee ottaa huomioon muun muassa hanen ikansa, hanen yleinen kyp-
syneisyytensé seké hoitotoimenpiteen luonne ja niihin mahdollisesti liittyvat riskitekijat. Ala-
ikaisen kyky itse paattaa hoidostaan jaa laakarin tai terveydenhuollon ammatti-henkilén arvioi-
tavaksi. Jos alaikainen ei kykene paattamaan hoidostaan, hanté on potilaslain 7 §:n 2 momentin
mukaan hoidettava yhteisymmarryksessa hanen huoltajansa tai muun laillisen edustajansa
kanssa. Oikeus paattaa alaikdisen hoidosta, kasvatuksesta, asuinpaikasta seka muista henkil6-
kohtaisista asioista on lapsen huollosta ja tapaamisoikeudesta annetun lain (361/1983, jaljem-
péné lapsenhuoltolaki) 3 §:n mukaan lapsen huoltajalla. Lapsen huoltajat vastaavat lapsenhuol-
tolain 5 §:n mukaan yhdessa lapsen huoltoon kuuluvista tehtévista ja tekevéat yhdessa lasta kos-
kevat paatokset, jollei toisin ole sééddetty tai madratty. Asiasta, jolla on huomattava merkitys
lapsen tulevaisuuden kannalta, voivat huoltajat kuitenkin paattaa vain yhdessa, jollei lapsen etu
ilmeisesti muuta vaadi. Rutiiniluontoisissa toimenpiteissa terveydenhuollossa on kuitenkin yh-
den huoltajan suostumusta katsottu riittavaksi. Kynnysta suorittaa terveyteen liittyvaé geneet-
tistd analyysia ei tulisi asettaa liian korkealle, minka vuoksi vain toisen huoltajan suostumus
katsottaisiin lahtokohtaisesti riittavéksi silloin, kun kyse on rutiiniluontoisista, matalariskisista
geneettisistd analyyseistd. Korkeariskisen analyysin suorittaminen edellyttdisi kuitenkin mo-
lempien huoltajien antamaa suostumusta. Mikali huoltajat ovat erimielisia korkeariskisen ge-
neettisen analyysin suorittamisesta eikd alaikéinen itse pysty asiaa arvioimaan, tulisi ristiriitati-
lanne ratkaista 1 momentissa tarkoitetun lapsen edun mukaisesti.

Pykéldn 3 momentin mukaan alaikdisen mielipidetta on hanen ikénsa ja kehitystasonsa huomi-
oon ottaen noudatettava, jos alaikainen vastustaa terveyteen liittyvéan geneettisen analyysin suo-
rittamista. Jotta alaikéinen voisi muodostaa mielipiteensa geneettisen analyysin suorittamisesta,
hénelle tulisi antaa riittava selvitys asiasta.

Pykéladn 4 momentin mukaan alaikdisen tulee saada ymmarryskykyaén vastaavasti 7 8:n 4 mo-
mentin mukainen riittava selvitys alaikaisten parissa tydskentelysta kokemusta omaavalta hen-
kilolta. Alaikaisella ei tarvitse olla kattavia tietoja hdneen vaikuttavien asioiden kaikista nako-
kohdista, vaan hanella on oltava riittavat tiedot, jotta han voi asianmukaisesti muodostaa ja il-
maista oman mielipiteensa. Alaikéisen kuulemisesta ja hdnen mielipiteensa selvittdmisesta vas-
taavien henkildiden on kerrottava alaikaiselle keskeisista asioista, kaytettavissa olevista vaihto-
ehdoista ja niiden seurauksista. Selvitystd annettaessa ja alaikaista kuultaessa on pidettava huoli
siité, ettei lasta ohjailla ja ettei h&dneen vaikuteta tai hantd painosteta aiheettomasti. Alaikaiselle
on annettava mahdollisuus tulla kuulluksi suoraan aina, kun se on mahdollista. Alaikéaiselle on
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turvattava olosuhteet, joissa hén saa vapaasti ilmaista mielipiteensa ja joissa otetaan huomioon
hanen henkilokohtainen tilanteensa. Alaikéiselle sopivien tietojen antamiseen, hanen itsemaa-
rédmisoikeutensa tukemiseen seké palvelunantajan asianmukaiseen koulutukseen on kiinnitet-
tava erityistd huomiota. Velvoite selvittda ja huomioida alaikaisen mielipide kohdistuu ensi si-
jassa palvelunantajaan, mutta se koskee myds alaikaisen huoltajia ja edunvalvojia lapsenhuol-
tolaissa ilmaistujen periaatteiden mukaisesti.

On huomattava, etté alaikéisten kohdalla on kiinnitettdvd huomiota myds heidan oikeuteensa
olla tietdmatta. Potilaslain 5 §:n mukaan potilaalle ei tule antaa selvitysté hanen terveydentilas-
taan vastoin hanen tahtoaan, tai silloin, kun on ilmeistd, etta selvityksen antamisesta aiheutuisi
vakavaa vaaraa potilaan hengelle tai terveydelle. Sadnnds koskee kaikkia, myods kaikenikéisié
alaikaisia. Sijaispaattdjaasemassa oleva huoltajat eivét saisi tehdd lapsen edun vastaista paa-
tostd, eli toimia esimerkiksi siten, ettd he vaatisivat saada tietoa aikuisialld mahdollisesti puh-
keavista sairauksista, joista lapsi ei etenk&d&n vanhempana mahdollisesti haluaisi tietdd. Laakarin
tulisi néissa tilanteissa toimia alaikéisen edun mukaisesti ja siten, etta oikeus olla tietdmétta seké
oikeus avoimeen tulevaisuuteen toteutuu. Lapselle voidaan kertoa geneettisen analyysin suorit-
tamisen hetkella relevanteista, sen hetkisen hoidon tai muun tilanteen tai olosuhteen kannalta
tarkeisté asioista.

Pykélan 5 momentin mukaan, jos alaikdinen olisi tdyttanyt 15 vuotta ja ikdansa, kehitystasoonsa
ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin laatuun nahden kykenisi ymmartamaan analyysin
merkityksen, riittdisi terveyteen liittyvan analyysin suorittamiseen alaikdisen vapaaehtoinen tie-
toon perustuva suostumus. Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittajan olisi ilmoitet-
tava alaikaisen huoltajille tai muulle lailliselle edustajalle alaik&isen antamasta suostumuksesta
paitsi, jos itsendisesti suostumuksen antamiseen kykeneva alaikainen kieltaisi tietojen luovutta-
misen.

9 §. Alentuneesti itsemaaraamiskykyisen henkilén suostumus

Pykalan 1 momentin mukaan alentuneesti itsemadraamiskykyisen henkilon tulisi saada voida
osallistua suostumuksen antamiseen mahdollisuuksiensa mukaan seka saada 7 8:n 4 momentin
mukainen riittava selvitys hanen ymmarryskykyaan vastaavalla tavalla.

YK:n vammaisten oikeuksien yleissopimuksen 1 artiklan 2 kohdan mukaan vammaisiin henki-
16ihin kuuluvat ne henkil6t, joilla on sellainen pitk&aikainen ruumiillinen, henkinen, alyllinen
tai aisteihin liittyva vamma, joka voi vuorovaikutuksessa erilaisten esteiden kanssa estdé heidan
taysimaaréisen ja tehokkaan osallistumisensa yhteiskuntaan yhdenvertaisesti muiden kanssa.
Vammaisuuden kuvaamisen l&htokohtana on henkildn suhde ympéardivéan yhteiskuntaan, ei
ladketieteellinen diagnoosipohjainen maarittely.

Tietoon perustuvan suostumuksen antamisen edellytyksena ollessa kyvykkyys ymmartaa perus-
teellisesti ymmartaa suostumuksen kohteena olevaan seikkaan liittyvat tiedot sek& suostumuk-
sen antamisen seuraukset, tulisi pykald sovellettavaksi vain, mikéli henkil6 ei kykene itsendi-
sesti tallaisen suostumuksen antamiseen. Henkilon osallistumista suostumuksen antamiseen liit-
tyvaan paatoksentekoprosessiin on tuettava ja henkilon tulee aidosti saada osallistua paatoksen-
tekoon mahdollisuuksiensa mukaan, vaikkei han kykenisikadn suostumuksen antamiseen yksin.

Ennen suostumuksen antamista alentuneesti itseméaaraédmiskykyiselle henkilélle on annettava
riittdva selvitys hdnen ymmarryskykyéan vastaavalla tavalla. Selvityksen antavalla henkil6ll&
tulee olla riittdva osaaminen alentuneesti itsemadradmiskykyisen henkilon kayttadmistd kommu-
nikointikeinoista ja mielipiteen muodostamiselle on taattava riittdvésti aikaa selvityksen anta-
misen jalkeen.
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Pykalan 2 momentin mukaan, jos henkil0 ei sairauden, vamman tai muun vastaavan syyn vuoksi
kykenisi ymmartamaan 7 8:n 4 momentissa tarkoitettua selvitysta siten, ettd hén pystyisi itse-
naisesti antamaan tietoon perustuvan suostumuksen terveyteen liittyvan geneettisen analyysin
suorittamista varten, suostumuksen antaisi hanen puolestaan hanen laillinen edustajansa, tai jos
laillista edustajaa ei ole, hanen ldhiomaisensa tai muu l&heinen henkilénsa. Suostumuksen olisi
oltava henkilon oletetun tahdon mukainen.

Alaikaisia henkiloitd koskevaa séantelya vastaavalla tavalla, jos alentuneesti itsemaaraamisky-
kyisen henkilén tahdosta ei olisi mahdollista saada riittavasti tietoa, henkil6lle saisi suorittaa
terveyteen liittyvan geneettisen analyysin vain, jos analyysin tuloksilla on hénelle valitonta ter-
veydellistd hyoOtya tai analyysin suorittamatta jattdminen vaikuttaisi haitallisesti henkilon ter-
veyteen tai hyvinvointiin.

Momentin saantely vastaisi muualla potilaslainsaadanndssa ja laaketieteellista tutkimusta kos-
kevassa lainsdadanndssa omaksuttua menettelya alentuneesti itsemaaraamiskykyisten henkildi-
den osalta.

10 8. Perinnéllisyysneuvonta

Pykaldn mukaan henkil611a olisi oikeus pyynnostéd saada terveyteen liittyvan geneettisen ana-
lyysin suorittajalta asianmukaista perinnéllisyysneuvontaa ennen analyysin suorittamista seka
sen suorittamisen jalkeen. Saannods vastaisi Suomea sitovan biolaaketiedesopimuksen 12 artik-
lan edellytystd, jonka mukaan geneettiseen testaukseen tulee liittyd asianmukaista geneettista
neuvontaa. Samaten asianmukaisen neuvonnan saamisen mahdollisuus on IVD-asetuksen 4 ar-
tiklan 2 kohdassa turvattu oikeus. Geneettiseen neuvontaan osallistuminen olisi aina vapaaeh-
toista. Neuvonnan pdamaarana keskeisesti olisi henkilon tukeminen informoitujen ratkaisujen
tekemiseen seka kyvykkyyteen kasitella analyysin tuloksena syntyvéaa tietoa. Sdannoksessé tar-
koitettu geneettisen analyysin suorittaja voisi olla muu henkil®, kuin analyysin tosiasiallisesti
suorittava henkild, kuten saman palvelunantajan palveluksessa tydskenteleva perinnollisyyslaa-
kari. Analyysin suorittajalla tarkoitettaisiin pykélassé laajemmin sitd tahoa, jonka alaisuudessa
terveyteen liittyva geneettinen analyysi suoritetaan.

Edelleen pykélan mukaan perinnéllisyysneuvontaa saisi antaa vain terveydenhuollon ammatti-
henkild, jolla on tehtdvan edellyttdma koulutus, muu riittdva ammatillinen patevyys seka asian-
mukaisen perinnéllisyysneuvonnan antamisen edellyttdmat muut valmiudet. Genomikeskus
voisi viranomaisasemansa nojalla antaa palvelunantajille ohjeita ja suosituksia geneettisen neu-
vonnan muodosta ja laajuudesta. Esimerkiksi matalariskisissé geneettisissé analyyseissa tai
genomitiedon tulkinnassa neuvonta voisi olla kirjallista. Analyysin tuloksen ja tiedon tulkinnan
yhteyteen olisi mahdollista liittdd ohjeistus laakarille tyon tueksi. Korkeariskisten analyysien
suorittaminen ja niihin liittyvan genomitiedon kommunikointi yksittéiselle henkil6élle kuuluvat
useimmiten perinndllisyysladkarin hoidettavaksi ja edellyttaisi henkilokohtaista perinndllisyys-
neuvontaa joko kasvotusten paikan paalla tai vastaavan kommunikaation mahdollistavan etayh-
teyden valityksella. Genomitieto koskee henkilon itsensa liséksi usein myés hénen sukulaisiaan
ja tdma seikka tulisi huomioida annettavassa neuvonnassa.

11 8. Ohjaus, valvonta ja seuranta

Genomikeskuksen ja genomitiedon késittelyn tehokas valvonta on perusoikeuksien toteutumi-
sen turvaamiseksi valttdméatontd. Ehdotettu 1 momentti toteaisi yleisperiaatteen, jonka mukaan
Genomikeskuksen toiminnan yleinen suunnittelu, ohjaus ja valvonta kuuluisivat sosiaali- ja ter-
veysministeri6lle. Talléin ministerién vastuu olisi samanlainen kuin sen vastuu on muutoinkin
sosiaali- ja terveydenhuollon valtakunnallisesta suunnittelusta ja ohjauksesta.
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Ehdotetun 2 momentin mukaan Ladkealan turvallisuus- ja kehittdmiskeskus, Sosiaali- ja ter-
veysalan lupa- ja valvontavirasto ja Genomikeskus ohjaavat ja valvovat niille sd&detyn toimi-
vallan mukaisesti osaltaan tdmén lain noudattamista. Laékealan turvallisuus- ja kehittdmiskes-
kuksen toimivaltaan kuuluu la&kinnallisten laitteiden valvonta. Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja
valvontaviraston tehtdviin muun lainsdadanndn nojalla kuuluu terveydenhuollon ammattihen-
kiloiden valvonta, joka on ehdotetun lain kannalta keskeista esimerkiksi tarjottavan perinndlli-
syysneuvonnan osalta.

12 §. Voimaantulo
Ehdotettu laki tulisi voimaan 1 paivana kesékuuta 2022.

Ennen lain voimaantuloa voitaisiin ryhtya lain taytantéonpanon edellyttdmiin toimiin erityisesti
Genomikeskuksen perustamiseen liittyvin osin.

8 Lakia alemman asteinen saantely

Ehdotetun lain antamisen yhteydessd muutettaisiin valtioneuvoston asetuksen sosiaali- ja ter-
veysministeriosta (491/2017) 2 8:&4 siten, ettd Genomikeskus kuuluisi sosiaali- ja terveysmi-
nisterion toimialaan.

9 Voimaantulo

Ehdotettu laki on tarkoitettu tulemaan voimaan 1.6.2022.

10 Toimeenpano ja seuranta

11 Suhde muihin esityksiin
11.1 Esityksen riippuvuus muista esityksistéa
Esitys ei ole riippuvainen muista esityksista.
11.2 Suhde talousarvioesitykseen

Genomikeskuksen perustaminen rahoitettaisiin kansallisia osaamiskeskittymia koskevalta ta-
lousarviomomentilta 33.03.25.

12 Suhde perustuslakiin ja saatamisjarjestys
12.1 IThmisarvon loukkaamattomuus ja itsemaaraamisoikeus

Lakiehdotuksen yleisperusteluiden luvussa 2.1.1 on esitetty, ettd Suomen perustuslain 1 §:n 2
momentin ihmisarvoa koskevassa saantelyssa yhdistyvat ihmisarvokésitteen kaksi eri traditiota.
Ihmisarvo ymmarretadn seké perinteisend yksilon autonomiaa korostavana vapausoikeutena,
mutta samalla myds itsemadradamisoikeutta rajoittavana objektiivisena arvona. Perustuslain ih-
misarvokasitteessa heijastuvat sekd vanhojen ihmisoikeussopimusten perinteet ettd uudemmat,
EU:n perusoikeuskirjassa ja Euroopan neuvoston bioldéketiedesopimuksessa ilmaistut, periaat-
teet biologian ja ladketieteen erityisasemasta. Molemmat ihmisarvokasitykset ilmenevat myds
késilla olevassa lakiehdotuksessa esitetyissé sadnnoksissa.
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Oikeuskirjallisuudessa on kehotettu suhtautumaan erityisell& varovaisuudella perustuslain 1 8:n
2 momentissa tarkoitetun ihmisarvon késitteen ymmartamiseen laajasti siten, etta sille annettai-
siin uutta ihmisarvokésitysta heijastava itsemaaraamisoikeuden rajoittamista tarkoittava objek-
tiivinen merkitys (Melander 2008). Ihmisarvon késitteen ymmartaminen sanotulla tavalla laa-
jasti saattaisi joidenkin ndkemysten mukaan johtaa siihen, etta perustuslain arvopohjaan tukeu-
tuen alettaisiin korostaa tietynlaista arvomaailmaa ja samalla tukahdutettaisiin nyky-yhteiskun-
nalle ominaista arvopluralismia. Toisaalta on myds pidetty ongelmallisena sitd, ettd Suomessa
konkreettisten lainsaadantéhankkeiden yhteydessa perustuslain turvaaman ihmisarvon ja bio-
laéketiedesopimuksen ihmisarvolle antaman suojan keskindista yhteytta ei ole tuotu avoimesti
esiin (Nieminen 2005). Kasilla olevassa lakiehdotuksessa esityksen perustuslainmukaisuutta
koskevassa arvioinnissa pyritdan huomioimaan sanottu perustuslain ja bioladketiedesopimuk-
sen keskindinen yhteys.

Ehdotetun saantelyn tavoitteena on mahdollistaa perustuslain arvopohjaan tukeutuen genomitie-
don Kasittely siten, ettd jokaisen oikeus terveyteen tulee yhdenvertaisesti huomioiduksi ihmis-
arvoa kunnioittavalla tavalla niin yksildiden kuin vaestdéryhmienkin keskuudessa. Késilla oleva
lakiehdotus edustaa keinoa, jolla yhteiskunta voi tukea ihmisarvon kunnioittamista edistamélla
terveytté vastuullisesti, yhdenvertaisesti ja tietoturvallisesti laajemmin kuin yksilon tasolla.

Lakiehdotus on yhdenmukainen myds subjektiivisen yksilén vapauksia ja itsemaaradmisoi-
keutta korostavan liberaalin ihmisarvokasityksen kanssa. Euroopan unionin perusoikeuskirjan
3 artiklan 2 kohdassa todetaan, etta ladketieteen ja biologian alalla on noudatettava vaatimusta
asianomaisen henkilon vapaaehtoisesta ja asiaan vaikuttavista seikoista tietoisena annetusta
suostumuksesta, joka on hankittu laissa sdadettyja menettelytapoja noudattaen. Perusoikeuskir-
jan ei ole ollut tarkoitus poiketa bioladketiedesopimuksen 5 artiklan suostumusta koskevista
vaatimuksista (”Terveyteen kohdistuva toimenpide voidaan suorittaa vain, jos kyseinen henkil6
on antanut suostumuksensa vapaasta tahdostaan ja tietoisena kaikista asiaan vaikuttavista sei-
koista.”). Bioldédketiedesopimuksen 5 artiklan oikeudellista merkitysti on arvoitu ihmisoikeus-
tuomioistuimen kaytannéssd muun muassa tapauksissa Glass v. the United Kingdom, V.C. v.
Slovakia seka M.A.K. ja R.K. v. the United Kingdom. Kyseisissé tapauksissa toimenpiteell& vii-
tattiin fyysisiin interventioihin. Ehdotetun lain soveltamisalueella toimenpide, jolla genomitie-
toja tuotetaan, on fyysinen interventio ja se myds suoritetaan ladketieteen ja biologian alalla.
Siten suostumusta olisi pidettava ihmisarvon ja itsemaaraamisoikeuden kunnioittamisen lahto-
kohtana aina silloin, kun tehddén tallainen toimenpide. Lakiehdotuksen luvussa 3 saddetaan ter-
veyteen liittyvien geneettisten analyysien suorittamisen edellytyksistd, joihin kuuluu myés vaa-
timus tietoon perustuvasta suostumuksesta. Kuten lakiehdotuksessa on tuotu esille, suostumuk-
sen muoto méaaréytyisi kuitenkin terveyteen liittyvan geneettisen analyysin riskiluokittelun mu-
kaisesti. Suostumus voidaan osoittaa mydntymalla tai se voidaan dokumentoida. Genominlaa-
juiset terveyteen liittyvat geneettiset analyysit edellyttaisivat aina suostumuksen antamista kir-
jallisesti. Lakiehdotuksessa korostetaan fyysiseen koskemattomuuteen puuttuvan analyysin
osalta vapaaehtoista ja tietoon perustuvaa suostumusta. Terveyteen liittyvén geneettisen ana-
lyysin suorittamisen edellytyksien yhdenmukaistaminen osaltaan edistaa yhdenvertaisuuden to-
teutumista.

12.2 Henkil6tietojen suoja

Perustuslakivaliokunta on katsonut tietosuoja-asetuksen soveltamisen alkamisen johdosta ole-
van perusteltua tarkistaa aiempaa kantaansa henkil6tietojen suojan kannalta tarkeista saéntely-
kohteista. Valiokunnan mielesta tietosuoja-asetuksen yksityiskohtainen sééntely, jota tulkitaan
ja sovelletaan EU:n perusoikeuskirjassa turvattujen oikeuksien mukaisesti, muodostaa yleensa
riittdvan sdadnnospohjan myds perustuslain 10 §:ssé turvatun yksityiseldman ja henkil6tietojen
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suojan kannalta. Valiokunnan k&sityksen mukaan tietosuoja-asetuksen séaéntely vastaa asianmu-
kaisesti tulkittuna ja sovellettuna myos Euroopan ihmisoikeussopimuksen mukaan madaraytyvaa
henkildtietojen suojan tasoa. Nain ollen erityislainsaadantdon ei ole tietosuoja-asetuksen sovel-
tamisalalla endé valtiosaantoisista syista valttamatonta sisallyttaa kattavaa ja yksityiskohtaista
séantelya henkilotietojen kasittelysta (PeVL 14/2018 vp).

EU:n tietosuoja-asetus luo reunaehdot sille, mist& henkil6tietojen késittelysta voidaan kansalli-
sesti s&ataa. Yleista tietosuoja-asetusta tarkentava kansallinen lainsdadanté on mahdollista hen-
kilotietojen késittelyn perustuessa tietosuoja-asetuksen 6 artiklan 1 kohdan (c)- ja (e)-alakohtiin,
joiden mukaan kasittely on tarpeen rekisterinpitajan lakiséateisen velvoitteen noudattamiseksi
tai kasittely on tarpeen yleisté etua koskevan tehtavan suorittamiseksi tai rekisterinpitajalle kuu-
luvan julki-sen vallan k&yttdmiseksi. Kansallinen lainsdadanto voi sisaltaa yksityiskohtaisempia
séannoksia

asetuksen sadntdjen soveltamisen mukauttamiseksi maarittelemallé tasméllisemmin tietojenka-
sittelyd ja muita toimenpiteitd koskevat erityiset vaatimukset. Erityisia henkilttietoja késitelta-
essa on liséksi jonkun 9 artiklan 2 kohdan edellytyksen taytyttava.

Terveytta koskevat tiedot ovat tietosuoja-asetuksen 9 artiklassa tarkoitettuja erityisiin henkilo-
tietoryhmiin kuuluvia tietoja, joiden késittely on 9 artiklan 1 kohdan ilmaiseman p&éasaannén
mukaan kiellettyd. Artiklan 2 kohdan mukaan 1 kohdan késittelykieltoa ei kuitenkaan sovelleta,
jos jokin 9 artiklan 2 kohdan (a-j) alakohdissa oleva edellytys tayttyy. Erityisiin henkil&tieto-
ryhmiin kuuluvia henkil6tietoja saadaan taman perusteella kasitella muun muassa asianomaisen
henkilon suostumuksella.

Esityksella ei ole tarkoitus muuttaa voimassa olevaa lainsdédantoa potilastietojen késittelysta
tai muutoin puuttua kyseisen sadntelykehikon henkil6tietojen kasittelyn perusteisiin. Esityksen
3 luvun mukaisen suostumuksen terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamiseen ei ole
tarkoitettu muodostavan tietosuoja-asetuksen 6 artiklan 1 kohdan a-alakohdan tai 9 artiklan 2
kohdan a-alakohdan tarkoittamaa suostumusta henkil6tietojen kasittelyyn, vaan ehdotetun lain
3 luvussa tarkoitettu suostumus on suostumus interventioon ja analyysin suorittamiseen. Hen-
kilotietojen kasittelyperuste méaraytyy siten edelleen muun potilastietojen kdsittelyn kanssa yh-
tenevasti.

12.3 Yhdenvertaisuus

Perustuslain yhdenvertaisuussadnnoksella ei edellytetd kaikkien ihmisten kaikissa suhteissa sa-
manlaista kohtelua, elleivat asiaan vaikuttavat olosuhteet ole samanlaisia. Genomikeskus pyr-
kisi toiminnassaan tukemaan eri vaestoryhmien genomitietojen seka eri sairaustyyppien tutki-
musta. Olennaista on, etta tallainen erottelu ei saa olla mielivaltaista eikd saa muodostua koh-
tuuttomaksi. Usein terveydenhuollon valintoja tehdaan hyoty-kustannusarviointien jalkeen, jol-
loin tavalla tai toisella on pystyttdva osoittamaan mahdollisten hydtyjen suurempi painoarvo.
Kun otetaan huomioon julkisen vallan velvollisuus edistéé vaeston terveyttd, olisi lakiehdotusta
pidettava ihmisten yhdenvertaisuutta lisdavana toimenpiteena.

Yleistd yhdenvertaisuuslauseketta tdydentéa perustuslain 6 8:n 2 momentin syrjintékieltolau-
seke, joka siséltaa kiellon syrjia ihmista terveydentilan tai muun henkilé6n liittyvan syyn kuten
perhesuhteen perusteella. Yksiloité ei saa siten syrjia sen perusteella, etté heilla on geneettinen
sairaus tai saattavat tulevaisuudessa sairastua sellaiseen. Terveydenhuollossa geneettisen syr-
jinnan tunnusmerkit saattavat tayttya silla, ettd yksiléa hoidetaan pelkéstdén genomitiedon eika
muun relevantin terveytta koskevan tiedon perusteella. Tata pyritddn ehkdisemaan Genomikes-
kuksen asiantuntijatehtévien kautta siten, ettd Genomikeskus antaisi ohjeita ja suosituksia sel-
laisen genomitiedon kaytostd, jonka hydty yksilolle on tieteellisesti osoitettu.
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Syrjintasaéannoksella ei kielletd kaikkea ihmisten erottelua, vaan olennaista on perustella se pe-
rusoikeusjérjestelman kannalta hyvaksyttavalld tavalla. Siten esimerkiksi yhtaldisten palvelujen
tarjoaminen erikseen eri vaestdryhmille on sallittua, jos sitd voidaan hyvaksyttdvan syyn perus-
teella pitad oikeutettuna. Perustuslaissa kielletdan myds sellaiset toimenpiteet, joiden vaikutuk-
set tosiasiallisesti johtaisivat syrjivaan lopputulokseen. Suosinta tai jonkin yksilon tai ryhman
asettaminen etuoikeutettuun asemaan on niin ik&an kiellettyd, jos se asiallisesti merkitsisi toisiin
kohdistuvaa syrjintd4. Ehdotetun saéntelyn katsotaan edistavéan ihmisten yhdenvertaista ja syr-
jimaténta kohtelua genomitiedon kéyttéa koskevin osin.

Esityksen perustuslainmukaisuutta arvioitaessa on kiinnitettdva huomiota siihen toteuttaako eh-
dotettu saantely osaltaan julkisen vallan velvollisuuden turvata jokaiselle riittavat ja riittdvan
yhdenvertaiset sosiaali- ja terveyspalvelut sekd edistdd vaeston terveyttd, kuten perustuslain
19 8:n1ja3 momentin, 6 §:n 1 ja 2 momentin ja 22 §:n normikokonaisuus edellyttda. Ehdotetun
séantelyn tavoitteena on nimenomaisesti edistaé véaeston terveytté yhdenvertaisesti. Perustuslain
19 § viittaa yhtaalta sosiaali- ja terveydenhuollon ehkdisevaan toimintaan ja toisaalta yhteiskun-
nan olosuhteiden kehittdmiseen julkisen vallan eri toimintalohkoilla yleisesti vaeston terveytta
edistdvaan suuntaan. Ehdotettu séantely ei pida sisallaan yksityiskohtaisia maaritelmia niista
hoidoista, jotka perustuvat genomitietojen hyddyntamiseen ja jotka kuuluisivat julkisesti rahoi-
tettuun ja jarjestettyyn terveydenhuoltoon.

Ehdotettu saantely ei hallituksen kasityksen mukaan muodostuisi sellaiseksi, mika estdisi esi-

tyksen késittelemisen tavallisessa lainsdatamisjarjestyksessa. Hallitus pitad kuitenkin suota-
vana, etta esitys saatetaan perustuslakivaliokunnan késiteltavéksi.

Ponsi

Edell4 esitetyn perusteella annetaan eduskunnan hyvaksyttavaksi seuraava lakiehdotus:
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Lakiehdotus

Laki

Laki Genomikeskuksesta ja terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edelly-
tyksista

Eduskunnan paatdksen mukaisesti saadetéan
1 luku
Y leiset sdannokset
18§
Lain tarkoitus

Taman lain tarkoituksena on mahdollistaa genomitiedon vastuullinen ja yhdenvertainen k&-
sittely ihmisten hyvinvoinnin ja terveyden hyvaksi.

28
Soveltamisala ja suhde muuhun lainsaadantéon
Jollei téssé laissa toisin saddetd, sovelletaan potilaan asemasta ja oikeuksista annettua lakia
(785/1992), sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesti kaytdstd annettua lakia (552/2019), vi-ran-
omaisten toiminnan julkisuudesta annettua lakia (621/1999), sosiaali- ja terveydenhuollon asia-
kastietojen sahkoisesta késittelystd annettua lakia (784/2021) sek& biopankkilakia (688/2021).
Kielellisisti oikeuksista tdmén lain mukaisia palveluja ja toimintoja jarjestettaessa saddetédén
kielilaissa (423/2003).
2 luku
Genomikeskus
38
Genomikeskus
Genomikeskus on Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteydessé toimiva itsenéinen ja riip-
pumaton yksikkd, joka on eriytetty Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksesta annetun lain

(668/2008) 2 §:ssd s&adetyista tehtavista.
Genomikeskus toimii sosiaali- ja terveysministerion tulosohjauksessa.

48

Genomikeskuksen tehtéavat
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Genomikeskuksen tehtdvéana on toimia kansallisena asiantuntijaviranomaisena genomitiedon
kasittelya ja terveyteen liittyvia geneettisia analyyseja koskevissa asioissa. Genomikeskuksen
tulee osallistua tehtdviensa toimialan mukaiseen kansainvéliseen toimintaan.

58
Johtaminen ja ratkaisuvalta

Genomikeskuksella on johtaja, jonka nimittaa viideksi vuodeksi kerrallaan sosiaali- ja ter-
veysministerio. Genomikeskuksen muun henkildston nimittdd Genomikeskuksen johtaja tai
muu Genomikeskuksen henkilostdon kuuluva siten kuin Genomikeskuksen tydjarjestyksessa
maératadn

Johtaja johtaa Genomikeskuksen toimintaa. Johtaja ratkaisee Genomikeskuksessa paatettavat
asiat, joita ei ole sdadetty tai ty0jarjestyksessa maaratty Genomikeskuksen palveluksessa olevan
muun henkildn ratkaistavaksi. Johtaja vahvistaa Genomikeskuksen tydjarjestyksen.

Sosiaali- ja terveysministerid asettaa Genomikeskukselle korkean tason asiantuntijaryhman,
jonka tehtavéna on laatia genomitiedon kasittelya ja hyddyntamista koskevat Genomikeskuksen
toiminnan periaatelinjaukset. Asiantuntijaryhmassa on oltava genetiikan, perinnéllisyyslaégke-
tieteen, geeniteknologian, etiikan, data-analytiikan, tietoturvan, tietosuojan, alan tutkimuksen,
oikeustieteen, tilastotieteen ja tilastotoimen asiantuntija sekd Genomikeskuksen edustaja. Asi-
antuntijaryhmé asetetaan viideksi vuodeksi kerrallaan. Asiantuntijaryhmén jasenen toimikau-
sien maaraa ei ole rajoitettu. Sosiaali- ja terveysministerion asetuksella voidaan antaa tarkempia
sdannoksia asiantuntijaryhman tehtavista seka jasenten maarasta ja kelpoisuusvaatimuksista.

3 luku
Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytykset
68
Terveyteen liittyva geneettinen analyysi

Geneettinen analyysi on terveyteen liittyva, kun sen avulla voidaan:

1) tehda johtopaatoksia henkilon terveydentilasta tai geneettisestd kantajuudesta;

2) ennakoida sairastumista, hoidon vaikutuksia tai maarittada ennaltaehkaisevia toimenpiteita;

3) todeta tai vahvistaa sairaus tai tauti; taikka

4) maérittaé hoitotoimenpide tai tarkkailla sen vaikutuksia.

Tieteellisessa tutkimuksessa suoritettavat analyysit eivét ole tassd luvussa tarkoitetuttuja ter-
veyteen liittyvid geneettisid analyyseja paitsi, jos tieteellisessd tutkimuksessa tehty havainto
vahvistetaan lisatutkimuksella 1 momentissa tarkoitetussa tarkoituksessa.

Terveyteen liittyva geneettinen analyysi on korkeariskinen, jos sen tulos voi olla vakavana
pidettya sairautta ennakoiva tai voi osoittaa korkeaa riskia sairastua vakavana pidettyyn sairau-
teen.

Henkilolle saa suorittaa vain sellaisen terveyteen liittyvan geneettisen analyysin, jonka tulok-
sen arvioitu terveydellinen hyéty on suurempi kuin analyysista aiheutuva riski tai haitta. Hen-
kil6lle tai henkiloryhmalle aiheutuvat haitat on mahdollisuuksien mukaan ehkéistava ennen ge-
neettisen analyysi suorittamista.

78

Suostumus
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Terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittaminen edellyttad henkilon antamaa vapaa-
ehtoista ja tietoon perustuvaa suostumusta. Henkil6ll& on oikeus syyté ilmoittamatta peruuttaa
suostumuksensa ennen geneettisen analyysin suorittamista.

Suostumus annetaan Kirjallisena, kun analyysi on genominlaajuinen. Jollei henkil6 kykene
kirjoittamaan, hén voi antaa suostumuksensa suullisesti vahintaan yhden analyysin suorittami-
sesta riippumattoman todistajan 1&sné ollessa.

Edella 1 ja 2 momentissa tarkoitetuissa tilanteissa suostumus voidaan antaa myos sahkoisesti.
Séhkoisen suostumuksen antamisen yhteydessa on erityisesti varmistuttava henkilon tietosuo-
jan asianmukaisuudesta seka suostumuksen antajan luotettavasta tunnistamisesta.

Ennen suostumuksen antamista terveyteen liittyvaa geneettista analyysia varten henkil6lle on
annettava riittava selvitys analyysin luonteesta, mahdollisista riskeisté ja haitoista, analyysin
suorittamisen tarkoituksesta seka tulosten tallentamisesta ja sailyttamisestd, suostumuksen va-
paaehtoisuudesta sekd mahdollisuudesta peruuttaa suostumus ilman kielteisid seuraamuksia.
Selvityksen tulee olla selke& ja ymmarrettava.

Terveyteen liittyva geneettinen analyysi voidaan suorittaa henkil6lle ilman edella tarkoitettua
suostumusta ja selvityksen antamista, jos suostumusta ei asian kiireellisyyden ja henkilon ter-
veydentilan vuoksi voida saada ja analyysin tuloksesta on odotettavissa merkittavaa valitonta
hyotya henkilon terveydelle.

88§
Alaikaisen henkilon suostumus

Alaikéiselle voidaan suorittaa terveyteen liittyva geneettinen analyysi vain, jos analyysin tu-
loksella on hanelle vélitonta terveydellistd hyoGtya tai jos analyysin suorittamatta jattdminen vai-
kuttaisi haitallisesti alaikdisen terveyteen tai hyvinvointiin. Terveyteen liittyvan geneettisen
analyysin suorittamista alaikdiselle koskeva asia on kasiteltdva ja ratkaistava siten, etta ensisi-
jaisesti otetaan huomioon lapsen etu.

Alaikéisen puolesta suostumuksen terveyteen liittyvan korkeariskisen geneettisen analyysin
suorittamista varten antavat h&nen huoltajansa yhdessa tai alaikdisen muu laillinen edustaja saa-
tuaan 7 8§:n 4 momentin mukaisen riittdvén selvityksen. Muun kuin korkeariskisen geneettisen
analyysin suorittamista varten riittdd yhden huoltajan suostumus. Jos alaikdinen kykenee ym-
martamaan terveyteen liittyvan geneettisen analyysin merkityksen, edellytetaan lisaksi hanen
suostumustaan.

Jos alaikéinen vastustaa terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamista, on hanen
mielipidettd&n h&nen ikansa ja kehitystasonsa huomioon ottaen noudatettava.

Alaikéisen tulee saada omaa ymmartamiskykyaan vastaavasti 7 §:n 4 momentin mukainen
riittava selvitys alaikaisten parissa tyoskentelysta kokemusta omaavalta henkilolta.

Jos alaikdinen on tayttanyt 15 vuotta ja ikadnsa, kehitystasoonsa ja terveyteen liittyvédn ge-
neettisen analyysin laatuun nahden kykenee ymmartdmaan analyysin merkityksen, riittaa ter-
veyteen liittyvan analyysin suorittamiseen alaikéisen tietoon perustuva suostumus. Terveyteen
liittyvén geneettisen analyysin suorittajan on ilmoitettava alaikéisen huoltajille tai muulle lail-
liselle edustajalle alaikéisen antamasta suostumuksesta paitsi, jos itsendisesti suostumuksen an-
tamiseen kykeneva alaikainen kielt& tietojen luovuttamisen.

98§
Alentuneesti itsemaaraamiskykyisen henkilén suostumus

Alentuneesti itsemaaradmiskykyisen henkilon tulee voida osallistua suostumuksen antami-
seen mahdollisuuksiensa mukaan sekd saada 7 8:n 4 momentin mukainen riittdva selvitys hénen
ymmaértdmiskykyaén vastaavalla tavalla.
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Jos henkild ei sairauden, vamman tai muun vastaavan syyn vuoksi kykene ymmartamaan 7
8:n 4 momentissa tarkoitettua selvitysté siten, ettd han pystyisi itsendisesti antamaan tietoon
perustuvan suostumuksen terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamista varten, suos-
tumuksen antaa hdnen puolestaan henkildn laillinen edustaja, tai jos laillista edustajaa ei ole,
hanen I&hiomaisensa tai muu I&heinen henkildnsa. Suostumuksen on oltava henkilon oletetun
tahdon mukainen. Jos henkilon tahdosta ei ole mahdollista saada riittdvasti tietoa, saa terveyteen
liittyvan geneettisen analyysin suorittaa vain, jos analyysin tuloksilla on hanelle valitonta ter-
veydellistd hyotya tai analyysin suorittamatta jattdminen vaikuttaisi haitallisesti henkilon ter-
veyteen tai hyvinvointiin.

10§
Perinndllisyysneuvonta

Henkil6lla on oikeus pyynndstd saada terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittajalta
asianmukaista perinndéllisyysneuvontaa ennen analyysin suorittamista sekd sen suorittamisen
jalkeen. Perinndllisyysneuvontaa saa antaa vain terveydenhuollon ammattihenkild, jolla on teh-
tavan edellyttdma koulutus, muu riittdvé ammatillinen patevyys sekd asianmukaisen perinnélli-
syysneuvonnan antamisen edellyttdméat muut valmiudet.

4 luku
Erindiset saannokset
118
Ohjaus, valvonta ja seuranta

Genomikeskuksen toiminnan yleinen suunnittelu, ohjaus ja valvonta kuuluvat sosiaali- ja ter-
veysministeritlle.

Ladkealan turvallisuus- ja kehittdmiskeskus, Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontavirasto
sekda Genomikeskus ohjaavat ja valvovat toimialueillaan niille saadetyn toimivallan mukaisesti
osaltaan tdmén lain noudattamista.

12 §
Voimaantulo

Tama laki tulee voimaan 1 paivana kesékuuta 2022.

Tama laki tulee voimaan pdivana kuuta 20 .

Helsingissd x.x.20xx
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Paaministeri

Etunimi Sukunimi

..ministeri Etunimi Sukunimi
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