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Sammanfattning

Arbetsgruppen for inrdttande av ett genomcentrum i Finland presenterar i foreliggande
bedémningspromemoria sina viktigaste forslag fran perioden 12.10.2016-31.12.2017. |
promemorian presenteras forslagen till en lag om genom, inrdttande av ett genomcentrum,
upprattande av en genomdatabas och forfaranden for aterlamnande av sekundérdata och resultat
av gentester till individen. Vissa av forslagen ar av allmén natur och avsedda som vagledning for
arbetsgruppens fortsatta arbete och beredningen av regerings proposition. Synpunkter 6nskas
sarskilt pa de fragor géllande genomforande som finns i slutet av promemorian.

Forslaget till en lag om genom ska skapa den rattsliga grunden for inrattandet av ett nytt
expertorgan, ett genomcentrum, och foreskriva om dess uppgifter. Centrumets viktigaste uppgift
enligt lag ska vara att som registeransvarig uppratthalla och administrera en nationell central
genomdatabas dver befolkningen, i vilken genomiska data som tagits fram i olika sammanhang
(t.ex. i samband med vard och behandling av patienter, biobankverksamhet, medicinsk forskning
eller genomdatatjanster) lagras pa ett enhetligt sétt sa att de kan tillgodogéras for att framja
manniskors halsa och vélbefinnande. Det ska inte vara tillatet att anvanda genomiska data som
lagrats i genomcentrumet i syften som anknyter till lagbevakning, brottsundersékning,
forsakringsverksamhet, rattsmedicin eller endast faststallande av foraldraskap eller sléktskap.
Lagen ska inte heller tillampas pa hantering av genomiska data som harror fran embryon eller
foster.

Genomcentrumet ska byggas upp kring det kunnande, den expertis, det material och de
strukturer som dar tillgangliga. Enligt arbetsgruppen bér centrumet inom ramen for sitt
myndighetsatagande skapa, uppratthalla och administrera en genomdatabas samt utfarda
anvisningar och bedémningar som kraver specialkompetens. Genomcentrumet ska dessutom
skota olika expertuppdrag samt framja tillgodogorande av genetisk information inom halso- och
sjukvard, forskning och innovationsverksamhet. Centrumet ska forbattra manniskornas
forutsattningar att utnyttja genetisk information och aktivera en medborgardialog. Det ska &ven
samarbeta med olika nationella och internationella aktdrer. Genomcentrumet ska ha ett néra
samarbete med den riksomfattande tillstindsmyndighet som avses i propositionen till lag om
sekundar anvandning av personuppgifter inom social- och halsovarden (RP 159/2017 rd).

Enligt forslaget ska det inrattas en genomdatabas for att fraimja halsa och vélfard och for att
forebygga och behandla sjukdomar. Genomdatabasen ska vara en centraliserad databas som
administreras av genomcentrumet. Databasen ska ocksa kunna anvandas for sadan forskning och
innovation for vilken det kravs individens samtycke. Det centraliserade datalagret ska besta av
flera deldatabaser som innehaller genomiska data som harstammar fran manniskor och har olika
grad av identifierbarhet. Det ska ocksa vara méjligt for individer att lagra genomisk information
som de bestéllt sjalva i databasen och faststalla kriterier for hur dessa data far anvandas. Enligt
arbetsgruppens forslag kan genomcentrumet behandla informationen i genomdatabasen inom
ramen for sina lagstadgade uppgifter for att framja halsa och vélbefinnande och for att forebygga
sjukdomar. Informationsleverantorerna svarar sjalva, med vagledning fran genomcentrumet, for
att 6verlata data och beskriva dem.



Processerna for hur genomiska data av olika ursprung ska tillampas inom halso- och
sjukvarden ska enligt arbetsgruppens forslag utarbetas av genomcentrumet som en del av dess
expertuppdrag. Genomcentrumets riktlinjer och rekommendationer om till exempel
aterlamnande av data om sekundara fynd till halso- och sjukvarden skulle skapa en tydligare
ansvarsférdelning och roller for bland annat forskare och biobanker nér det galler att aterlamna
kliniskt betydelsefull information. Enligt arbetsgruppen ar det viktigt att halsoinformation sprids,
men det finns fortfarande manga oldsta fragor gallande det praktiska utforandet.
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Ordlista

Term Forklaring

annotera; | kontexten av genomdatabaser: Att beskriva egenskaperna hos och

annotering effekterna av en variation som forekommer pa en viss punkt i genomet.
Annotering ingdr i variationsanalys av genomsekvenser.

DNA Deoxiribonukleinsyra, den molekyl i vilken den genetiska informationen ar
lagrad i formen av en dubbelspiral.

DNA- Att bestdmma ordningen av kvavebaserna (nukleotiderna) i DNA. Det finns

sekvensering

fyra olika slags nukleotider enligt kvavebasparen: adenin, guanin, cytosin
och tymin.

exom Alla de gener i arvsmassan som kodar for proteiner. Utgor mindre an 1,5 %
av hela arvsmassan.

farmakogeneti | Att utnyttja genetisk information vid bestamning av ldkemedelsrespons.

k Lakemedlens effekter paverkas av arftliga faktorer vilka avgor hur en
individ reagerar pa lakemedelsbehandling och hur sannolika biverkningar
ar.

genetisk Information om en individs arvsmassa, som erhalls fran biologiska prov

information med hjalp av genetiska analysmetoder, exempelvis resultatet av ett gentest.

gen Grundlaggande molekylar enhet i arvsmassan, en DNA-sekvens som styr
en arftlig egenskap genom en kodad mall for ett protein eller en RNA-
molekyl. Ménniskan har ungefar 23 000 gener.

genuttryck, Uttrycket (expressionen) av en proteinkodande gen till exempel i en

genexpression | vavnad.

genpanel Genetisk utredning av en sjukdom eller ett symtom genom att analysera
tiotals eller hundratals gener samtidigt.

gentest En laboratorieundersékning for analys av strukturen i DNA i en gen eller
nagra gener. Anvands i vardagsspraket som ett allmant begrepp for olika
slags genetiska analyser.

genetik Arftlighetslara, vetenskap som omfattar studiet av arvsmassans
uppbyggnad och variation hos olika arter, indelad i olika inriktningar
beroende pa foremalet och metoderna for forskningen. Medicinsk genetik
fokuserar pa studiet av sambandet mellan férandringar i arvsmassan och
uppkomsten av sjukdomar.

genom Arvsmassan. En individs samtliga gener som innehaller koden for hur
organismen byggs upp under fosterstadiet och fungerar genom livet.

genomik Forskning som syftar till studiet av hela genomets uppbyggnad och
funktion.

genotyp En individs genuppsattning eller genetiska konstitution. Anvéands ocksa om

uppbyggnaden av generna i ett genpar eller de sammantagna variationerna
hos flera analyserade genom.

genotypning

Utredning av en individs arvsmassa genom att analysera stora méngder
k&nda genomvarianter (t.ex. 800 000). Uppbyggnaden hos DNA som




saknas i varianterna kan berdknas genom imputering.

imputering

Metod for genotypning som bygger pa att man utifran tidigare data kan
berdkna DNA-uppbyggnaden hos en variant som ligger mellan tva kanda
varianter, utan att analysera den separat.

innovationseko
system

| detta sammanhang avses ett system av informations- och datatjanster for
anvandning av sekundardata fran biobanker, genomcentrumet,
cancercentrum och social- och halsovarden och som betjanar alla
anvéndare.

helgenomsekv

Bestdmning av ordningen av kvavebaserna i hela arvsmassan.

ensering (whole genome sequencing, WGS)

kromosom DNA finns forpackat i kromosomer i cellk&rnan. Manniskan har 46
kromosomer.

nukleotid Byggstenar i DNA bestaende av ett socker, en eller flera fosfatgrupper och
en kvavebas. Manniskans arvsmassa bestar av cirka tre miljarder baspar.

-omik Samlingsnamn for olika metoder for forskning av uttrycket av hela

arvsanlaget (genomik), samtliga proteiner (proteomik) eller hela
amnesomsattningen (metabolomik) i en cell, vavnad eller individ.

individanpassa
d medicin

Planering av eller riskbedémning for medicinsk vard och behandling eller
forebyggande atgard utifran individuella egenskaper, sdsom forandringar i
arftliga egenskaper eller i cancervavnadens arvsanlag. (personalized
medicine)

referensgenom

Uppbyggnaden av nukleotiderna i ett kdnt genom mot vilken det
analyserade genomet jamfors.

RNA

Ribonukleinsyra. Enkelstrangade molekyler som bland annat férmedlar
koden for proteinstrukturen fran DNA (budbarar-RNA). Cellerna innehaller
olika typer av RNA-molekyler med olika funktioner.

SNP

Variation i ett enstaka baspar i arvsmassan. Beroende pa avvikelsens
position och art kan den orsaka en svar arftlig sjukdom eller vara helt
ofarlig.

cancergenetik

Onkogenetik; metoder for forskning och anvandning av genetiska
variationer som ar kopplade till uppkomsten av cancer, for att diagnostisera
och klassificera olika cancerformer, valja malinriktad behandling och félja
upp cancerpatienter.

variantbeskriv

Samtliga identifierade variationer i en individs arvsanlag.

ning
referensdataba | Databas som innehaller alla befintliga data om variationerna i en individs
S arvsanlag samt variationernas frekvens i populationen och deras betydelse.




1 Inledning

Syftet med denna promemoria &r att samrada med intressenter och andra parter for att deras
synpunkter ska kunna beaktas vid utarbetandet av de etiska och juridiska principerna for
genomcentrumet och utnyttjandet av genomisk information. Promemorian innehaller en allmén
beskrivning av de géllande bestdmmelserna och de problem som anknyter till dem. Den
innehaller ocksa saval konkreta forslag och modeller for genomférandet som sadana fragor
angaende genomforandet som behdver I6sas under beredningen. Dessutom ingar en preliminar
bedémning av konsekvenserna. Remissrundan ordnas i december 2017, och samrad med
intressenter och andra parter pagar dven under den fortsatta beredningen. Beredningen av
regeringens proposition till ett forslag till en lag om genom ska framskrida sa att propositionen
sands pa remiss varen 2018 och lamnas till riksdagen hosten 2019.

Regeringen fattade i april 2017 beslut om att det i Finland ska inrattas ett genomcentrum och ett
nationellt cancercentrum. Eftersom forskning som anvénder sig av genominformation utfors
framst inom ramen for biobanker innebar detta att ocksa verksamheterna vid de offentliga
biobankerna ska bli effektivare och att ett effektivt samarbete med genomcentret ska sékerstéllas.
Regeringens budgetanslag till dessa insatser uppgick till sammanlagt 17 miljoner euro aren
2017-2020. Syftet ar att Finland ska bli ett foregangarland och en internationellt efterfragad
samarbetspartner for halso- och sjukvard, spetsforskning och innovationsverksamhet dar man
tillgodogor sig genominformation.

Regeringens insatser verkstéller vagkartan for tillvéxtstrategin for forskning och innovation inom
hélsobranschen. Som en del av detta arbete tog en av Social- och halsovardsministeriet (SHM)
tillsatt arbetsgrupp (STM098:00/2014) fram ett forslag till en nationell genomstrategi. | forslaget
lade arbetsgruppen fram de centrala atgarderna for effektiv anvandning av genominformation till
godo for manniskornas halsa inom halso- och sjukvarden och i beslutsfattande som framjar hélsa
och vélbefinnande samt inom forskning och produktutveckling. Ett av férslagen handlade om att
inrdtta ett genomcentrum. Genomcentrumet ska inrattas genom lag och dess uppgift ar bland
annat bygga upp och utveckla en nationell genomdatabas. Pa grund genominformationens art ska
behdrig anvandning av den tryggas genom lag.

Social- och halsovardsministeriet bereder och verkstéller regeringens insatser i samarbete med
arbets- och ndringsministeriet, undervisnings- och kulturministeriet och de d&vriga
forvaltningsomradena och aktorerna (sjukvardsdistrikten, hogskolorna, expertinstituten). SHM
tillsatte for beredningen och verkstéllandet den 12 oktober 2016 en arbetsgrupp som fick i
uppdrag att utarbeta ett forslag till inrattande av ett genomcentrum och korrekt anvandning av
genominformation. Dessutom ska arbetsgruppen lagga fram ett forslag till verksamhetsmodell
for en nationell genomdatabas och for tjanster for tolkning av gentester. Arbetsgruppen ska ocksa
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foresla strukturer och processer for genomcentrumets ovriga funktioner i syfte att mojliggora
effektivt utnyttjande av genominformation inom halso- och sjukvarden, inom beslutsfattande
som framjar hélsa och valbefinnande samt inom forskning och produktutveckling.
Arbetsgruppens mandat I6per ut den 31 december 2017.

Beredningen av genomcentrumprojektet, genomdatabasen och lagstiftningen om genomet sker i
Oppen samverkan med aktorer pi omrédet. Ar 2017 ordnade arbetsgruppen féljande tre moten for
intressenter:  aktorer inom forskning (31 oktober), intressenter i biobanks- och
cancercentrumprojekten (1 november) och foretag (10 november). SHM ordnade dessutom tva
diskussionsmdten for allménheten, det forsta i Helsingfors den 11 oktober och det andra i
Uledborg den 7 november. Genomcentrumprojektet presenterades ocksa pa lakardagarna i Gstra
Finland i Kuopio den 26-27 september. En statsbidragsaviénad expert ska planera
verksamhetsmodellerna for genomcentrumets viktigaste uppgifter. SHM har dessutom anstéllt en
projektinformator som skoter kommunikationen. For narvarande pagar ocksa rekryteringen av
en specialist som ska bygga upp IKT-funktionerna for genomcentrumet.

2 Lag om genom

Arbetsgruppen for ett genomcentrum foreslar att Finland ska fa en ny speciallag som
foreskriver om hantering och behandling av genominformation (lag om genom).

Lagforslaget ska skapa den rattsliga grunden for inrdttandet av ett nytt expertorgan, ett
genomcentrum, och foéreskriva om dess uppgifter. Genomcentrumets myndighetsuppdrag ska
utga fran 2 8 3 mom. i grundlagen enligt vilken all utdvning av offentlig makt ska bygga pa
befogenheter foreskrivna i lag som stiftats av riksdagen. Genomcentrumets lagstadgade
huvudsakliga uppdrag ska vara att som registeransvarig uppratthalla och administrera en
nationell central genomdatabas éver befolkningen, i vilken genomiska data med olika ursprung
(t.ex. frdn vard och behandling av patienter, biobanksverksamhet, medicinsk forskning eller
genomtjansteleverantorer) lagras pa ett enhetligt satt for olika syften i enlighet med
Europaparlamentets och radets forordning (EU) 2016/679 om skydd for fysiska personer med
avseende pa behandling av personuppgifter och om det fria flodet av sadana uppgifter och om
upphévande av direktiv 95/46/EG (allman dataskyddsforordning).

Det ska vara majligt att behandla digitaliserade genomiska data som lagrats i genomdatabasen pa
genomcentrumet sa att speciellt information om varianter i enlighet med den allmanna
dataskyddsforordningen kan kombineras med tillampliga uppgifter i riksomfattande register
inom social- och halsovarden pa det satt som i propositionen till lag om sekundar anvandning av
personuppgifter inom social- och halsovarden foreslas om bland annat anvandningstillstand och
informationssékra driftmiljéer. Utldmnandet av uppgifter till tredje man begrénsas av
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lagpropositionen och av den gallande lagstiftningen samt villkoren fér anvéndning av
informationen och den d&vriga tilltradeshanteringen. Dessutom ska vissa anvandare, under
genomcentrets dversyn, kunna fa begransad insyn i foretradesvis anonym referensinformation pa
populationsniva som lagrats i genomdatabasen, forutsatt att anvandarna identifierar sig pa ett
tillforlitligt satt. Informationsleverantdrerna, och eventuellt dven individerna sjélva, ska fa
atkomst till den information som de begért eller levererat, kunna administrera anvandningen av
informationen samt hantera genomisk information pa den plattform och med de verktyg som
genomcentrumet tillhandahaller. Genomcentrumets variationsdatabas ska vara uppkopplad mot
internationella databaser.

Om genominformationen behandlas pa foreslaget satt av en ny registeransvarig, det vill saga
genomcentrum, kraver det att grunderna for behandlingen av personuppgifter ska foreskrivas i
lag. Dessutom behdvs det utveckling av samtyckeshantering pa riksomfattande niva, sa att
genominformation om en individ kan anvéndas for dennes slaktingar eller lamnas ut till en
tillstandsmyndighet som avses i propositionen till lag om sekundar anvandning av
personuppgifter inom social- och héalsovarden for anvandning inom utvecklings- och
innovationsverksamhet. Utdver behandling av genominformation i egenskap av en myndighet
ska genomcentrum ocksd ha andra uppgifter, som huvudsakligen anknyter till centrumets
expertroll. Innehallet och detaljerna i dessa uppgifter behdver inte till alla delar foreskrivas
genom lag.

Den foreslagna lagen om genom ska tillampas pa lagring av genominformation i
genomdatabasen samt behandling av genominformation pa genomcentrumet i den omfattning
som dess lagstadgade uppgifter forutsatter for att framja halsa och valfard och for att forebygga
och behandla sjukdomar. Det ska inte vara tillatet att anvanda genomiska data som lagrats i
genomcentrumet i syften som anknyter till lagbevakning, brottsundersdkning,
forsakringsverksamhet, rattsmedicin eller endast faststillande av foraldraskap eller sléktskap.
Lagen ska inte heller tillampas pa hantering av genomiska data som harror fran embryon eller
foster. | lagen om genom ska inte inga stallningstaganden till enskilda behandlingsformer eller
tekniker, men genomcentrum kan i egenskap av sakkunnig delta i debatter pa omradet och
medverka vid framtagningen av vardrekommendationer.

Den foreslagna regleringen &r av betydelse for flera av den enskildes grundldggande rattigheter,
vilka presenteras nedan i avsnitt 2.2. "Nuldge och beddmning av lagstiftningen”. Den allménna
dataskyddsforordningen ska tillampas pa behandling av genominformation, avseende lagring och
administration av data, eftersom det i vasentlig utstrackning &r fraga om behandling av sadana
kansliga genetiska uppgifter som definieras i forordningen. | forhallande till
dataskyddsforordningen anknyter reglerna om behandling av genominformation speciellt till
artiklarna 4 och 9 i férordningen samt ingresserna 34, 35, 53, 71 och 75 som preciserar
artiklarna. Enligt arbetsgruppen for genomcentrums beddmning krévs det kompletterande



nationella bestammelser till dataskyddsférordningen och den nationella allmanna lagstiftningen
for att mojliggora administration, lagring och annan behandling av genominformation pa
foreslaget satt. Eftersom behandling av dessa uppgifter pa genomcentrum kan innebara
betydande risker ska det i den foreslagna regleringen foreskrivas om beddmning av
konsekvenserna pa det satt som forutsatts i dataskyddsforordningen.

Arbetsgruppen har bedémt olika alternativ for och risker forknippade med en centraliserad
respektive en decentraliserad modell for genomdatabasen. Med beaktande av volymen av den
genominformation som ska lagras och med stod av experternas synpunkter foreslar
arbetsgruppen att genomdatabasen ska vara centraliserad och omfattas av adekvata
dataskyddsatgarder. Genominformation utgor kansliga uppgifter och behandlingen av dem ar
enligt den allmanna dataskyddsférordning forknippad med hog risk och forutsatter betydande
satsningar i datasakerheten. FOr genominformationen ska det i Finland byggas en nationell miljo
for lagring och behandling dar man tagit hansyn till fysisk datasékerhet, cybersékerhet samt basta
praxis och tekniska losningar inom IKT och d&r man i driften utnyttjar olika anvéandar- och
maskincertifikat och loggbokforing. Avgorande for anvandbarheten av en nationell centraliserad
miljo ar att de som anvander informationen ska fa tillgang till de verktyg som de behdver for
behandling av genominformationen samt uppkoppling mot internationella databaser. Det
centraliserade nationella genomdatalagret kan med fordel jamféras med det nationella
patientdataarkivet Kanta.

2.1 Bakgrund och motivering

Anvandningen av genomisk information for att varda och behandla patienter och forebygga
sjukdomar avspeglar den tekniska utvecklingen och framtiden inom medicin. Finland ska vara
med om den internationella utvecklingen, men det saknas beslut om pa vilket satt och i vilken
omfattning det ska ske. Social- och hélsovardsministeriet tillsatte for tiden 1.9.2014-30.4.2015
en arbetsgrupp (STMO098:00/2014) som utarbetade ett forslag till en nationell genomstrategi,
inklusive forslag till de viktigaste atgarderna for att genominformationen ska utnyttjas effektivt i
Finland 2020. Enligt strategiforslaget ar befolkningens fortroende en viktig forutsattning for att
malen for individualiserad medicin ska kunna uppnas. Bristfallig lagstiftning, otydligheter och
varierande tolkningar kan begransa utnyttjandet av genominformation och géra manniskor
mindre benégna att stodja de forestdende forandringarna. Arbetsgruppen foreslog att eventuella
utvecklingsbehov i lagstiftningen ska identifieras nar strategin verkstélls, samtidigt som ny
lagstiftning ska beredas for anvandning av genominformation och inrattande av ett
genomcentrum. Enligt malséattningen ska den finlandska lagstiftningen mojliggora
individualiserad medicin.

Den normativa utgangspunkten for regleringen &r att specialbestammelser ska utfardas om
arenden som regleras genom allmén lag endast om det &r absolut ndédvandigt. Inom Europeiska
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unionen har man lange forhallit sig avvisande till undantags- och specialbestimmelser om
genetiska uppgifter. En expertgrupp som tillsatts av kommissionen foreslog 2004 att genetisk
information juridiskt skulle omfattas som en del av halsoinformation &verlag. Enligt
arbetsgruppen ska genetisk information juridiskt ses som ett slags halsouppgifter (25
Recommendations on the ethical, legal and social implications of genetic testing).
Specialbestammelser ansdgs vara godtagbara endast i det fall att de svarade pa farhagor hos
befolkningen. Samtidigt bor befolkningens kunskap om genetik starkas for att sékerstélla att
manniskor kan fatta beslut i vardagen utifran tillracklig information om de mojligheter som
tekniska I6sningar erbjuder.

Detta forhallningssatt finns ocksa i EU:s allmanna dataskyddsforordning. Enligt forordningen
ska pa behandlingen av genetiska uppgifter tillampas samma dataskyddsprinciper som pa andra
personuppgifter om hélsa. Enligt dataskyddsforordningen definieras genetiska uppgifter som en
typ av personuppgifter som hanfor sig till en persons halsotillstand, och darfor ska de alltid anses
hora till en persons hélsouppgifter. Detta utesluter inte mojligheten att infora nationella villkor
for eller begransningar pa behandlingen av genetisk information eller halsouppgifter. Om dessa
sarskilda och lampliga atgarder for skydd av fysiska personers grundldggande rattigheter och
personuppgifter ska foreskrivas i den nationella lagstiftningen pa ett sadant satt att det fria flodet
av personuppgifter (inkl. genominformation) inom unionen inte forsvaras.

Den nya lag om genom som arbetsgruppen for genomcentrum foreslar ska innehalla
bestaimmelser om bade en ny myndighetsaktér och denna aktors behandling av
genominformation. Den foreslagna nya lagen kompletterar saledes den dvriga lagstiftningen och
ska med andra ord tillampas utover de allménna lagarna och inte i stéllet fér dem. Lagen ska
sékerstélla skyddet av genetisk information och framja relevant anvéndning av informationen i
enlighet med dataskyddsférordningen. Inrattandet av en ny registeransvarig och en centraliserad
genomdatabas, som ska hora till den registeransvariges lagstadgade uppgifter, kréaver nya
bestimmelser bland annat om syftet med registret. Genomcentrum ska ha en lagstadgad grund
for registerforing, sarskilt vid dverforing av sekretessbelagda personuppgifter till genomcentrum
fran myndigheters personregister (t.ex. patientregister) over en teknisk anslutning.
Genominformation ska ocksa kombineras med andra uppgifter i riksomfattande register inom
social- och halsovarden.

Pa grund av genominformationens art har det vid beredningen av lagen om genom varit
nodvandigt att ta hansyn till de allmanna begrénsningarna av de grundldggande rattigheterna
samt grundlagsutskottets avgorandepraxis. Grundlagsutskottet har i sina avgdranden betonat
regleringen av skyddet av personuppgifter med avseende pa syftet med registreringen, innehallet
i personuppgifterna om de registrerade, den tillatna anvandningen av uppgifterna, kriterierna for
utldmnande av uppgifter, lagringstid och den registrerades rattsskydd. | enlighet med utskottets
avgorandepraxis ska bestammelserna fokusera pa skyddet av personuppgifter mot missbruk,



sdsom obehdrig atkomst och anvandning. Kravet pa bestammelser i lag har avvagts mot bade
Finlands internationella ataganden och reglering som utgar fran individens samtycke.

2.2 Nuldge och bedomning av lagstiftningen

Behandling av genominformationen

Finland har for narvarande ingen lagstiftning uttryckligen om genominformation, men déremot
finns det flera normgivande bestdimmelser i allmanna lagar och speciallagar. Sammantagna bildar
de en enhetlig réattsordning som styr framtida lagstiftning.

En central fraga for den juridiska bedomningen av genomisk information ar dess karaktar av
personuppgift. Genominformationen &r forknippad med de unika individuella dragen i den
genetiska profilen som gor att det gar att identifiera individer utifran informationen om hela
genomet. Av dessa helgenomdata kan man avldsa individens medfodda egenskaper, som
harkomst, etnicitet, slaktforhallanden, kroppsfunktioner, kroppens uppbyggnad samt genetiska
orsaker till sjukdomar och sjukdomsdisposition. Stérsta delen av genomet &r identiskt hos alla
individer. Det &r variationer i genomet som ger upphov individuella egenskaper, nar man ser pa
den sammantagna arvsmassan. Detta innebar att ndr man behandlar en sektion av genomet — till
exempel en exomsekvens, en enskild gen eller enstaka genforandringar — sd behandlar man
samtidigt en sektion av den medftdda delen av identiteten. Information om en genomvariation i
populationen har nédvandigtvis ingen identifierande funktion, om det inte ar fraga om en extremt
séllsynt sjukdom. Allméant taget varierar graden av identifierbarhet i genomisk information,
vilket fOrutsatter att den juridiska bedémningen samt de darav féljande organisatoriska och
tekniska skyddsatgarderna anpassas till denna variation. Det bor noteras att nuvarande tekniska
losningar saknar metoder for att effektivt anonymisera genominformation avseende hela
arvsanlaget, med andra ord ar det inte mojligt att bryta kopplingen mellan genominformationen
och individen. Daremot gar det att gora variationsinformationen fullstandigt anonym, sa att det
omdjligt att identifiera en fysisk person utifrdn informationen. Graden av identifierbarhet och
genominformationens kansliga natur paverkar kraven pa informationssakerhet.

Behandling av genominformation berdr inte enbart skyddet for personuppgifter. Pa nivan for de
grundlaggande rattigheterna regleras den utifran skydd for privatlivet och personlig integritet. En
essentiell grundldggande réattighet avseende behandling av genominformation &r forbudet mot all
slags diskriminering, som ar inskrivet i internationella konventioner om manskliga réattigheter
och i Europaradets konvention om skydd av manskliga rattigheter och méansklig vardighet vid
biologiska och medicinska tillampningar (ETS 164, 1999, Oviedokonventionen) samt i EU:s
stadga om de grundldggande réttigheterna (EGT C364/01) och Finlands grundlag.

Oviedokonventionen om biomedicin tradde i kraft 1 december 1999. Den ska skydda individens
rattigheter mot missbruk av biomedicinska tekniker, inklusive humangenetik. I konventionen



ingar bestammelser om skyddet for individen vid medicinska undersékningar, individens rétt till
integritetsskydd och rétt till insyn i héalsouppgifter, individens arftliga egenskaper samt
individens samtycke till medicinska ingrepp. Skyldigheten att informera den som ar foremal for
undersokning géller dven vid sekundar anvandning av forskningsdata. Enligt konventionen ska
vetenskaplig forskning bedrivas fritt, men individens intresse och vélbefinnande ska ga fore
samhallets och vetenskapens intressen. Konventionen har inforts i den nationella lagstiftningen
genom lagen om sattande i kraft av de bestammelser som hor till omradet for lagstiftningen i
konventionen angaende skydd av de manskliga rattigheterna och manniskans vardighet med
avseende pa tillampningen av biologi och medicin och de dartill fogade tillaggsprotokollen om
forbud mot kloning av manniskor och om transplantation av organ och vavnader av manskligt
ursprung (884/2009). Konventionen kompletteras av flera tillaggsprotokoll av vilka de viktigaste
med avseende pa behandling av genomisk information ar tillaggsprotokollet om forskning fran
2005 (CETS 195) samt tillaggsprotokollet om genetisk analys som inte annu vunnit laga kraft.
Europaradet har ocksa utfardat rekommendationer om anvandning av data fran genetiska test vid
forsakringsverksamhet (CM/Rec(2016)8) och riktlinjer for biobanksforskning (CM/Rec(2016)6).

Med tanke pa skyddet for genominformation utgér EU:s stadga om de grundlaggande
rattigheterna den priméra rattskdllan for beddmning av huruvida behandlingen av
genominformation sker i enlighet med de grundldggande rattigheterna. En av de essentiella
grundldggande rattigheterna ar skyddet av personuppgifter som foreskrivs i artikel 8. Artikeln
utgar fran artikel 8 (ratt till skydd for privat- och familjeliv) i Europeiska konventionen om
skydd for de manskliga rattigheterna och Europaradets konvention om skydd for enskilda vid
automatisk databehandling av personuppgifter (FOrdrS 36/1992, dataskyddskonventionen).
Skyddet for genomisk information &r darmed néra forknippat med artikel 7 (respekt for
privatlivet och familjelivet) i stadgan om de grundldggande rattigheterna enligt vilken var och en
har rétt till respekt for sitt privatliv och familjeliv. Till de essentiella grundlaggande rattigheterna
hor dven artikel 3 om ménniskans rétt till integritet. Enligt den har var och en rétt till fysisk och
mental integritet. Med stod av artikel 21 i Europeiska unionens stadga om de grundlaggande
rattigheterna ar all diskriminering speciellt pa genetiska grunder forbjuden i alla medlemsstater.

Enligt 6 § i Finlands grundlag dr alla lika infor lag och alla ska bemgtas som jamlika individer.
Forbudet mot diskriminering inbegriper ocksa sarbehandling pa grund av genomisk information.
| 7 8 foreskrivs om réatten till liv, personlig frihet och integritet. Denna ratt anses skydda saval
den fysiska friheten som individens fria vilja och sjalvbestammanderatt. Enligt 10 § &r vars och
ens privatliv, heder och hemfrid tryggade och ndrmare bestdmmelser om skydd for
personuppgifter utfardas genom lag.

Bestdammelser om skyddet for personuppgifter finns i personuppgiftslagen (523/1999) och
darmed behovs inga ytterligare bestammelser om de frdgor som redan omfattas av
personuppgiftslagen. Personuppgiftslagen ar en allman lag som féreskriver om insamling,



lagring, anvandning, utldmnande och annan behandling av personuppgifter, och den beféster
skyddet for privatlivet enligt 108 1 mom. i grundlagen. Genom den genomférs ocksa
Europaradets dataskyddskonvention samt Europaparlamentets och radets direktiv 95/46/EG om
skydd for enskilda personer med avseende pa behandling av personuppgifter och om det fria
flodet av sadana uppgifter (personuppgiftsdirektivet). Enligt 3 § i personuppgiftslagen avses med
personuppgifter alla slags anteckningar som beskriver en fysisk person eller hans egenskaper
eller levnadsforhallanden som kan hanforas till honom sjélv eller till hans familj eller nagon som
lever i gemensamt hushall med honom. Behandling av de kéansliga personuppgifter som avses i
11 8§ (inklusive genomisk information) ar i princip forbjuden utom vid de undantag som
definieras i 12 §. Bestdmmelserna i personuppgiftslagen galler information avseende personer
som kan identifieras eller individualiseras. Dessutom ska behandlingen av personuppgifter ge
upphov till ett personregister. Sadana register som innehaller genomisk information ar bland
annat olika patientregister och forskningsregister. Vid behandling av personuppgifter, inklusive
genominformation, galler de allménna principerna for behandling av personuppgifter enligt
personuppgiftslagen, sdsom sekretess och tystnadsplikt.

Pa sekretess och utlamnande av genomisk information som finns i myndigheters register (t.ex.
patientregister) tillampas i regel 24 8 25 punkten i lagen om offentlighet i myndigheternas
verksamhet (621/1999, offentlighetslagen). Denna bestammelse kompletteras av 13 § i lagen om
patientens stallning och rattigheter (785/1992, patientlagen) och 23 § i lagen om medicinsk
forskning (488/1999, forskningslagen). Offentlighetslagen ar en allmén lag som reglerar
offentligheten av myndigheternas handlingar, kommunikation och god informationshantering
och verkstaller den rétt att ta del av offentliga handlingar som foreskrivs i 12 § 2 mom. i
grundlagen. Enligt 28 § i offentlighetslagen ar det vidare mojligt att en myndighet i enskilda fall
kan bevilja tillstdnd att ta del av en sekretessbelagd handling for vetenskaplig forskning eller
statistikforing eller for ett sadant planerings- eller utredningsarbete som en myndighet utfor, om
det &r uppenbart att de intressen som sekretessplikten &r avsedd att skydda inte kranks om
uppgifter lamnas ut. Bestimmelsen i 288§ kan inte direkt tillampas pa lagring av
genominformation i genomcentrum, eftersom det inte ar fraga om att den registeransvarige
overlater uppgifter i ett enskilt fall.

Sarskilda bestammelser om behandling och utlamnande av patientuppgifter fran varden (inkl.
genominformation) finns i halso- och sjukvardslagen (1326/2010), patientlagen och lagen om
behandling av klientuppgifter inom social- och halsovarden (159/2007). Den réttsliga grunden
for behandling och lagring av genomisk information i vardrelationer bygger pa den
registeransvariges lagstadgade skyldighet. Visserligen krdvs det patientens informerade
samtycke (som kan formuleras fritt och &ven ges muntligt) for det medicinska ingrepp som
behovs for framtagning och behandling av genominformationen. Om syftet med interventionen
ar att ta fram genominformation for att kunna stélla en prognos for patientens sjukdom eller
utreda om patienten &r smittbarare eller har anlag for en sjukdom, ska patientens samtycke
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dokumenteras genom att exempelvis anteckna det i patientdatasystemet. Patienterna ska ges
relevant forhandsinformation om gentestets syfte, natur och konsekvenser. Prognostester ska
vara kopplade till lamplig genetisk végledning. Vagledningens form och omfattning beror pa
konsekvenserna av gentestets resultat och deras betydelse for den berdrda individen och dennes
familj.

Endast yrkesutbildade personer inom hélso- och sjukvarden eller andra som arbetar vid en
verksamhetsenhet for halso- och sjukvard eller utfor uppdrag for dem far behandla genomisk
information i samband med vard och behandling (13 § i patientlagen). Enligt 4 § i forordningen
om journalhandlingar far de som deltar i varden av en patient eller i anslutande uppgifter hantera
journalhandlingar endast i den omfattning som deras arbetsuppgifter och ansvar forutsatter. De
har inte ens ratt att bladdra i andra uppgifter om samma patient eller om andra personer. For
overforing av genomisk information mellan registeransvariga inom halso- och sjukvarden kravs i
regel ett informerat skriftligt samtycke av patienten. Om undantag till kravet pa samtycke
foreskrivs i 13 8 i1 patientlagen och i flera sarskilda bestammelser. Exempelvis med stod av
halso- och sjukvardslagen &r det mojligt att personer som deltar i varden och behandlingen av en
patient kan anvanda journalhandlingar inom den kommunala primérvarden och specialiserade
sjukvarden for dem som bor inom omradet for en samkommun for ett sjukvardsdistrikt.
Uppgifterna far dock anvandas endast i den omfattning som varden och behandlingen kraver.
Patienten har ratt att forbjuda att uppgifter som har registrerats av en annan verksamhetsenhet
anvands. Patienten far forbjuda anvandningen av uppgifter och aterta ett sddant forbud nar som
helst (98 2 mom. i hélso- och sjukvardslagen). Genominformationen ska strykas fran
patientjournalerna nar den lagstadgade lagringstiden har gatt ut eller nar uppgifterna inte langre
behdvs, om inte patienten har gett sitt skriftliga samtycke till eller lagen undantagsvis mojliggor
att genominformationen lagras under en langre tid eller tillgodogors i ett annat syfte. Med andra
ord kravs det patientens skriftliga samtycke till eller en lagstadgad grund for lagring av
genominformation i en genomdatabas eller annan behandling av informationen vid
genomcentrumet. Daremot &r patientens informerade och uttryckliga samtycke ett absolut
kriterium for att genominformation ska kunna lamnas ut for innovations- och utvecklingssyften.

Genom inférandet av klientuppgiftslagen har man inom halso- och sjukvarden Gvergatt till att
anvanda riksomfattande informationssystemstjanster (Kanta-tjanster). Kanta-systemet innehaller
uppgifter om over 5,5 miljoner personer (inkl. avlidna). | tjansten ingar omfattande
samtyckesrutiner och varje medborgare har kontroll 6ver sina uppgifter. Tack vare systemet
behover inte samma information sparas flera ganger och uppgifterna férmedlas mellan aktorerna
genom de centraliserade datalagren. Samtliga aktérer inom hélso- och sjukvarden har genomgatt
certifiering, kommunikationsforbindelserna &r krypterade, de yrkesutbildade personerna inom
halso- och sjukvérden har identifierats och den fysiska informationssékerheten har sékrats. Ar
2016 beredde social- och halsovardsministeriet ett utkast till regeringens proposition om lag om
elektronisk behandling av kunduppgifter inom social- och halsovarden (kunduppgiftslag) och
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vissa andra lagar. Kunduppgiftslagen ska ersatta den gallande klientuppgiftslagen. | lagutkastet
faststalls hur kunduppgifter inom social- och halsovarden ska behandlas som en riksomfattande
process. Enligt lagforslaget ska behandlingen av kunduppgifter grunda sig pa lagstiftningen, en
kund- eller vardrelation och behdrigheter som beviljats yrkesutbildade personer inom social- och
halsovarden enligt deras arbetsuppgifter samt pa kundens samtycke och ratt att forbjuda
anvandning av uppgifterna. Genom forslaget till kunduppgiftslag ska till den nuvarande
klientdatalagen fogas bestammelser som ocksa mojliggor for medborgarna att i ett datalager for
egna uppgifter fora in sina uppgifter och information som ett program for uppgifter om
valbefinnande producerat. Registeransvarig for detta datalager ar Folkpensionsanstalten. Enligt
malsattningen ska kunderna kunna fora in personuppgifter via internet, olika kontaktplattformar
eller mobila losningar. En person kan ge sitt samtycke till att en tjanstetillhandahallare i en
vardrelation far anvanda sadana uppgifter om en kunds valbefinnande som finns i datalagret for
egna uppgifter. Genom datalagret for egna uppgifter ska det ocksa vara mojligt att 6verlata egna
varduppgifter for sekundar anvandning, sasom forskning eller utveckling och innovation. |
samband med reformen av klientuppgiftslagen har det forts en ingaende diskussion om vem som
ska kunna anvénda Kanta-tjansterna. | framtiden &r det mojligt att denna rétt ges till bland annat
genomcentrum, leverantérerna av genominformation samt enskilda individer genom datalagret
for egna uppgifter.

| Finland omfattas invasiv medicinsk forskning, inklusive behandling av genomisk information,
av forskningslagen vars grundval &r de manskliga rattigheterna som &r manifesterade i
Oviedokonventionen. Inom medicinsk forskning far genominformation tas fram och bevaras
endast i ett specifikt forskningsprojekt och i ett specifikt syfte. Det kraver ocksa att personen som
ar foremal for studien frivilligt ger sitt informerade samtycke till ingreppet och att forskaren gor
en etikprévning innan forskningen inleds. Samtycket avser i princip bade deltagande i studien
och behandling av de personuppgifter som uppkommer i samband med den. Om den
registeransvarige byts sa att till exempel genomcentrum blir ny registeransvarig, kravs det ett
nytt samtycke som aven bor tacka alla tilltankta nya anvandningsandamal. Studiepersonen ska
kunna begransa behandlingen av uppgifterna till specifika &ndamal och forbjuda att uppgifterna
lamnas ut till andra registeransvariga, som till exempel genomcentrum.

Biobankslagen (688/2012) innehaller sarskilda bestammelser om behandling av genomisk
information som en del av proverna i biobanken och om utlamnande av information for
biobanksforskning. Enligt biobankslagen ar det tillatet att anvanda omfattande samtycke i
biobanken, vilket gor det mojligt att lamna ut material fran biobanken (inkl. genomisk
information) till sadana forskningsprojekt inom biobankens forskningsomrade som preciseras
forst vid tidpunkten for utldmnandet. Eftersom EU:s allmdnna dataskyddsférordning staller
striktare krav pa samtycke jamfort med de géllande kriterierna i de finlandska biobankerna pagar
for nérvarande en dversyn av reglerna om samtycke i biobankslagen. Lagen ska mojliggora att
genomcentrum kan bevara genominformation i sin databas utifran ett uppdragsavtal, men avtalet
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ska inte ge genomcentrum ratt att sjalvstandigt behandla informationen och till exempel lamna ut
information for terapeutiska syften. Att genomisk information lagras i databasen hos en ny
registeransvarig, det vill sdga genomcentrum, kraver en narmare bedémning av de juridiska
grunderna for behandlingen av informationen, precis som vid all annan medicinsk forskning.

EU:s allménna dataskyddsforordning bdorjar tillampas den 25 maj 2018. Forordningen ar direkt
tillamplig i Finland. Principerna for dataskyddet enligt dataskyddsforordningen ska galla all
information som ror en identifierad eller identifierbar fysisk person. Férordningen foreskriver om
skyddet for fysiska personer med avseende pa behandling av personuppgifter (inkl. genomisk
information) och om det fria flodet av sadana uppgifter. Forordningen syftar till att sdkra en
enhetlig och hog skyddsniva for fysiska personer och sakerstalla det fria flodet av
personuppgifter inom unionen. Justitieministeriet har tillsatt en arbetsgrupp for det nationella
genomforandet av allménna dataskyddsférordningen. Arbetsgruppen ska bland annat bereda ett
forslag till lagstiftning inom ramen for den nationella handlingsfriheten och utarbeta ett forslag
till en allméan lag. Samtidigt ska bland annat den géllande personuppgiftslagen hévas. | framtiden
ska aktorerna kunna tillampa dataskyddsforordningen och den nationella dataskyddslagen
samtidigt med speciallagstiftningen om behandling av genominformation.

Utnyttjandet av genomisk information ska &ven granskas ur ett bredare perspektiv som en del av
det nationella systemet for utnyttjande av halsouppgifter dar den foreslagna lagen om sekundar
anvandning av personuppgifter inom social- och hélsovarden kommer att spela en viktig roll.
Syftet med propositionen &r att skapa tidsenliga och enhetliga forutsattningar for att de
kunduppgifter pa personniva som uppkommer i samband med serviceverksamheten inom social-
och halsovarden samt andra personuppgifter som géller halsa och valfard ska kunna anvandas for
statistikforing,  forskning,  utvecklings- och  innovationsverksamhet,  undervisning,
informationsledning, myndighetsstyrning och myndighetstillsyn samt fér myndigheternas
planerings- och utredningsuppgifter. Genom de féreslagna lagarna forenhetligas den samlade
lagstiftning som styr anvandningen av kunduppgifter inom social- och halsovarden samt andra
personuppgifter som galler hélsa och valfard. Anvandningstillstand som géller uppgifter av detta
slag ska enligt propositionen i fortsattningen beviljas centraliserat av Tillstdandsmyndigheten for
social- och halsovardsuppgifter, det ska uppréattas ett centraliserat system for hantering av
forfragningar om uppgifter for behandlingen av tillstand och forfragningar om uppgifter och det
ska utformas informationsséakra driftmiljéer och anslutningar fér de uppgifter som ldmnas ut
enligt tillstdnden. | propositionen har hansyn tagits till integrationen inom social- och
halsovarden, den kraftfulla inverkan som digitaliseringen har pa den elektroniska behandlingen
av kunduppgifter samt de dataskydds- och informationssékerhetskrav som behandlingen ska
uppfylla. Samtidigt har den tekniska utvecklingen skapat nya mojligheter att behandla kénsliga
kunduppgifter och att for tillatna anvandningsandamal samkora dem med andra personuppgifter
pa ett satt som battre an tidigare tryggar skyddet av kundernas personuppgifter och deras
tillitsskydd.

13



Reglering av gentest

Finland har inga sarskilda regler for gentest. Finland har undertecknat men inte ratificerat
tillaggsprotokollet till Oviedokonventionen gallande genetiska tester foér halso- och
sjukvardsandamal. Dessutom &r tilldggsprotokollet inte internationell giltigt eftersom det
fortfarande saknar ett ratifikationsinstrument. Republiken Tjeckien har som sista land meddelat
att den ska ratificera tillaggsprotokollet, som darmed inom kort kommer att borja gélla
internationellt. Att Finland undertecknat tillaggsprotokollet har i sig ansetts innebdra att de
centrala delarna av bland annat var lagstiftning om halso- och sjukvard och medicinsk forskning
ar forenliga med bestammelserna i tillaggsprotokollet. A andra sidan innehaller protokollet
bestimmelser som tills vidare saknas i den nationella lagstiftningen, om bland annat
kvalitetskraven pa genetiska tjanster, det vill sidga genetisk analys, laboratorier och
serviceleverantorer. Regleringen av genetiska analyser har i Finland skett med andra, mjukare
metoder, sasom frivillig ackreditering for laboratorier.

Enligt tillaggsprotokollet ar predikativa genetiska test tillatna endast for halso- och
sjukvardsandamal eller for forskning. De ska ocksa alltid kombineras med genetisk végledning
(artikel 8). Var och en har ritt att fa tillgang till all den information om sin halsa som inhdmtats
genom genetiska tester. En person 6nskan att inte bli informerad ska respekteras (artikel 16). Om
resultaten av ett gentest kan vara relevanta for familjemedlemmar ska den testade personen
informeras om detta (artikel 18). Enligt tillaggsprotokollet ar det ocksa mojligt att utféra gentest
pa tidigare utvunnet biologiskt material om det inte pa ett rimligt satt ar mojligt att kontakta
personen sjalv ifall analysen ska goras till fordel for familjemedlemmar. | sadana fall kan lagen i
enlighet med proportionalitetsprincipen tillata gentest forutsatt att den forvantade nyttan annars
uteblir och att det inte ar mojligt att skjuta upp testet. Lagen ska anda ta hansyn till att givaren av
det ursprungliga biologiska materialet eventuellt har motsatt sig anvandningen av materialet for
sadana analyser (artikel 14).

Tillaggsprotokollet om genetiska test tacker till relevanta delar ocksa gentest till vanliga
konsumenter. Dessa test regleras i Finland huvudsakligen genom
konsumentskyddslagstiftningen. Nar konsumenten och tillverkaren star i direkt kontakt med
varandra, med andra ord nar det ar fraga om marknadsforing direkt till konsumenten (Direct-to-
consumer, DTC), galler den nationella konsumentskyddslagstiftningen som utgar ifran
sdkerstallande av produktsékerheten och férhindrande av vilseledande marknadsféring. For att
foretag som levererar genomtjanster ska fa behandla genomisk information kravs alltid
individens samtycke. Om foretagen vill Overlata informationen till genomcentrum for nagot
andamal, ska samtycket omfatta dven denna mojlighet. Forhallandet mellan genomcentrum och
foretagsvarlden maste faststéllas i den foreslagna lagen om genom.
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EU-regleringen av genetiska test harmoniserades 2017 nar Europeiska unionens rad och
parlament antog nya forordningar om medicintekniska produkter (MDR) och om
medicintekniska produkter for in-vitro diagnostik (IVDR). IVDR inférs i sin helhet i den
nationella lagstiftningen 2022. MDR och IVDR innehaller bestammelser i synnerhet om kraven
pa produkter (inkl. genetiska test) och kontrollen av produkterna. | artikel 4 i IVDR foreskrivs
om genetiska tester bland annat att det under vissa forutsattningar ska sékerstéallas lamplig
tillgang till radgivning. Vad denna skyldighet innebar &r tillsvidare 6ppet och den kommer att
endast omfatta gentester som utfors inom hélso- och sjukvarden och for medicinska dndamal.
Sannolikt kommer den inte att gélla direktkontakt mellan tillverkaren av testet och konsumenten
utan uppdrag fran halso- och sjukvarden. Genom bestammelserna i artikeln kan medlemsstaterna
ge patienterna ett mer omfattande och detaljerat skydd.

Trots de utforliga bestammelserna om genetiska tester finns det fortfarande manga orosmoment
géllande testernas exakthet och prognosvérde. Dé&rfor har genetisk végledning ansetts vara
nodvandig, d&ven om regleringen av den &r bristfallig. Enligt forslaget ska lagen om genom
innehalla allmanna krav pa genetisk vagledning. Dessa beskrivs narmare i avsnitt 5.

3 Internationell jamforelse

Arbetsgruppen for genomcentrum har jamfort lagstiftningen i lander som har infort sadana
institutionella 16sningar som motsvarar arbetsgruppens malsattning eller som har planer pa
tillgodogodrande av genomisk information om befolkningen for individualiserad medicin.

| manga lander regleras anvandningen av genomisk information av bade en lag om
personuppgifter och en lag om halso- och sjukvarden. Manga lander saknar uttrycklig
lagstiftning om genom. Det ar tillatet att inhdmta genomisk information med personens samtycke
och i de flesta fall i syfte att diagnostisera en sjukdom. Med samtycke &ar det ocksa tillatet att
samla in genomisk information for forskning.

| de nordiska landerna, som strukturellt sett kan anses vara de lampligaste jamforelseobjekten till
Finland, har man inlett nationella projekt for genomisk medicin och forskning. | Danmark har det
lagts fram forslag till ett nationellt genomcentrum och i Norge till en nationell databas over
genvarianter. | Sverige riktas insatserna framst pa ett initiativ som ska leverera ett forslag till hur
precisionsmedicin kan implementeras nationellt. Utredningen av lagstiftningen fokuserar pa
Norge, Danmark, Sverige, Frankrike, Tyskland, Schweiz, Nederldnderna, Storbritannien,
Estland, USA, Kanada och Singapore. Infrastrukturerna for tillgodogdrande av genomisk
information presenteras i korthet nedan.
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Norge

Norge lanserade en strategi for individualiserad medicin hosten 2016. Strategin implementeras
av halso- och omsorgsdepartementet. Den omfattar bland annat en rekommendation till
inrdttande av en nationell databas 6ver anonymiserade uppgifter om arftliga genvarianter.
Databasen ska vara uppkopplad mot utldndska databaser. Ut6ver for beredningen av databasen
har man allokerat resurser for etablering av ett nationellt kompetensnétverk. Enligt
rekommendationerna ska ocksa cancerregistret utvidgas till att omfatta cancergenomet. | Norge
utreds ocksa mojligheter for lagring och hantering av klinisk genominformation fér halso- och
sjukvardsandamal och forskning. | den norska utredningen Kartlaggs utnyttjandet av
genominformation i tekniska tjanster vid universitet eller inom den privata sektorn.

Danmark

Danmark har lanserat en nationell strategi for personlig medicin 2017-2020 och allokerar
100 000 000 DKK (ca 13,5 miljoner euro) till saddfinansiering som syftar till att bygga upp
infrastrukturen och genomfora strategin. | framtiden kommer verksamheten att ocksa ha privata
medfinansiérer, speciellt Novo Nordisk och andra stiftelser. Strategin verkstélls av danska halso-
och aldreministeriet och den politiska regionorganisationen Danske Regioner. | Danmark ar
forvaltningen av halso- och sjukvarden och sjukhusen organiserad pa regionniva. Strategin anger
riktlinjerna for utvecklingen av personlig medicin i Danmark och innehaller rekommendationer
om etablering av ett nationellt, offentligt finansierat genomcenter for bade terapeutiska andamal
och forskning, antingen i eller i nérheten av Képenhamn. En del av funktionerna i genomcentrum
ska efter upphandling forlaggas till Arhus och de dvriga regionerna. Funktionerna ska byggas pa
befintlig kompetens och expertis och med utnyttjande av intressenter inom universiteten,
sjukhusen och industrin. Gert Sgrensen, tidigare chef for universitetssjukhuset i Arhus, ska leda
genomcentret.  Satsningarna  pa  infrastrukturen  for  personlig  medicin,  som
sekvenseringskapacitet, it-ldsningar och biobanker uppgar redan till 500 000 000 DKK (ca 67
miljoner euro). Ar 2016 gick fem danska biobanker samman och bildade Bio- and Genome Bank
Denmark.

Ké&rnan i den danska strategin for personlig medicin och i genomcentrets uppdrag ar att bygga
upp en centraliserad genomdatabas och integrera genominformationen i varden och behandlingen
av patienterna med hjalp av elektroniska journaler. Genomsekvenseringen och behandlingen av
personuppgifter ska ske inom den offentliga sektorn och informationen ska lagras i nationella
informationssdkra  molntjanster.  Inga  beslut om  sekvenseringsplattformar  eller
bioinformatikverktyg har tills vidare fattats. Privata aktorer kan finansiera forsknings- och
utvecklingsinsatser men de far inte sjalvstandigt anvanda genomisk information utan avtal. Den
offentliga sektorn skoéter myndighetsuppgifterna och registerféringen som anknyter till
anvandningen av genominformation. Efter en planeringsfas pa cirka fem ar kommer
genomforandet av hela strategin att ta flera ar.
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Ett forslag till &ndring av den danska hélso- och sjukvardslagen ar for narvarande ute pa remiss. |
forslaget ingar bestammelser om genomcentret som hanfor sig till genomforandet av strategin.
Genomcentret, som ska inrdttas som en organisation under hélso- och &ldreministeriet, ska
framja utvecklingen av personlig medicin genom centraliserad forvaltning. Centret ska bidra till
utvecklingen av personlig medicin i samarbete med halso- och sjukvarden, forskningsinstitut och
patientorganisationer i Danmark. Det nationella genomcentret ska inratta och uppréatthalla en
gemensam nationell databas dar informationen samlas och bevaras. Enligt forslaget ska uppgifter
lamnas ut fran databasen framst for vard och behandling av patienter, men genotypdata och
fenotypdata kan tillhandahallas ocksa for forskning. Enligt forslaget ska det vara mojligt att
behandla information som finns i genomdatabasen endast om det ar nédvéndigt for att foregripa
en sjukdom, stélla en medicinsk diagnos, varda eller behandla en patient eller bedriva halso- och
sjukvard och om informationen behandlas under sekretessplikt av en yrkesutbildad person inom
hdlso- och sjukvarden. Informationen far ocksa behandlas vid statistisk eller vetenskaplig
forskning av samhallelig betydelse och med koppling till varden och behandlingen av en patient.
Danmark har jamfort programmet for personlig medicin med motsvarande program inom
Genomics England, men anser att det med tanke pa den nationella implementeringen &r en fordel
att ha enhetliga it-system i Norden.

Sverige

| Sverige star det offentligt finansierad nationella projektet Genomic Medicine Sweden i
startgroparna. Projektet ar en satsning i klinisk genomik och bygger pa samarbete mellan
regionala aktorer (framst universitetssjukhusen). Det leds av Karolinska Institutet som
samarbetar med sjukvardsregionerna och landstingen. Malet for projektet ar att under en period
pa tio ar analysera 100 000 prover, primart av arftliga sjukdomar och cancer. Pa langre sikt
kommer analyserna att utokas till andra omraden sasom komplexa sjukdomar och mikrobiomet. |
Sverige pagar ocksa det offentligt finansierade genomikprogrammet Swedish Genomes Program
som bygger pa tvillingstudier och &r integrerat med det nationella genomikprojektet. Inom
programmet utarbetas ocksa ett referensgenom som verktyg for genomikforskare och laboratorier
inom Klinisk genetik.

Sverige har sedan 2006 en lag om genetisk integritet (SFS 2006:351) som géller bland annat
anvandning av genetiska undersokningar och genetisk information samt genterapi, genetisk
undersokning vid allménna hélsoundersdkningar, fosterdiagnostik och preimplantatorisk genetisk
diagnostik och atgarder i forsknings- eller behandlingssyfte med &gg fran manniska. Lagen
forbjuder genetiska undersokningar och genterapi som avser att astadkomma genetiska
forandringar som kan ga i arv. En genetisk undersokning som utgor eller ingar som ett led i en
allméan halsoundersokning far utforas endast efter tillstand av Socialstyrelsen. Ett tillstand for
genetisk undersokning far lamnas endast om undersokningen &r inriktad pa att soka kunskap om
allvarlig sjukdom eller annars har sarskild betydelse for halso- och sjukvarden. Vid prévning av
tillstandsfragan ska det beaktas om den planerade undersokningen syftar till att pavisa eller
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utesluta en sjukdomsrisk som kan forebyggas eller om den sjukdom som avses kan bli foremal
for behandling. De som utfor undersokningen ska ha den kompetens som behdvs och
integritetsskyddet for uppgifter om undersokningsdeltagarnas genetiska forhallanden ska vara
tillfredsstallande. Bestammelser om patientens sjalvbestammande och integritet finns ocksa i
patientlagen (2014:821) och halso- och sjukvardslagen (2017:30). EU:s allmanna
dataskyddsforordning kan medféra &ndringar i dessa lagar.

Frankrike

Frankrike har sedan 2016 en nationell plan fér genomisk medicin 2025 (Plan France Médecine
Génomique 2025). Planen ska bidra till anvdndningen av genomik vid behandlingen av cancer
och sallsynta sjukdomar och aven vissa vanliga sjukdomar. Det kraver en kapacitet pa cirka
235000 helgenomsekvenseringar per ar. Planen inbegriper dessutom etablering av en
referensram av genomisk medicin som kan frdmja innovation samt skapa tillvaxt inom industrin
och ekonomin. Malsattningen ar att etablera en standardvardplan och i detta syfte behdvs
hogkapacitetsplattformar for sekvensering som tacker hela landet. De forsta anslagen for tva
stora sekvenseringscentrum i Paris och Lyon-Grenoble beviljades 2017. Sammanlagt ska det
grundas tolv sekvenseringscentrum och ett centraliserat referenscentrum som stéder innovation
inom vardplanen. Fragor gallande inforande av elektroniskt samtycke, rapportering av ovantade
fynd och séker dverféring av genominformation i en internationell miljo ska lésas senare.

Tyskland

| Tyskland &r precisionsmedicin ett av de viktigaste finansieringsomradena inom halso- och
sjukvardsforskning. Verksamheten regleras inte genom separat lagstiftning, utan den bygger pa
grundlagen och det konstitutionella personlighetsskydd som ar av stor betydelse i Tyskland.
Genetiska data som inhdmtas inom halso- och sjukvarden regleras genom en lag om genetisk
diagnostik. For genetiska test kréavs alltid personens samtycke. Enligt lag far endast lakare utfora
genetiska test i diagnostiskt syfte och endast lakare som specialiserat sig pa humangenetik far
utfora predikativa genetiska test. De framsta aktorerna &r det tyska cancerforskningscentret
(Deutsches Krebsforschungszentrum, DKFZ) och det nationella centret for tumorsjukdomar
(Nationales Centrum fir Tumorerkrankungen, NCT). DKFZ har en av Europas storsta andra
generationens sekvenseringsenheter, som tillnandahaller sekvenseringstjanster till DKFZ och ett
flertal samarbetsparter i Tyskland och utlandet. DKFZ finansieras med offentliga medel.

Schweiz

| Schweiz pagar insatser for etablering av ett forskningsinriktat nationellt natverk for personlig
medicin (The Swiss Personalized Health Network, SPHN), med en trearsbudget pa 40 000 000
CHF (ca 34 miljoner euro) for samordning av it-lésningar och kliniska data under aren 2017—
2020. Ytterligare 40 000 000 CHF ha reserverats for biobanksverksamhet och forskningsprojekt.
Malet for det globalt unika initiativet ar att skapa en ny nationell infrastruktur for spridning av
klinisk information (inkl. genomisk information) mellan universitetssjukhus, forskningsinstitut
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och andra organisationer for precisionsmedicin. Natverket och infrastrukturen bygger pa en
centraliserad modell, en lagstiftning med regionala skillnader samt tre nationalsprak (tyska,
franska och italienska), vilket innebar svarigheter vid utforandet. Malsattningen ar att det ska
uppsta lokala informationssékra forskningsmiljoer som pa lang sikt ska skaffa sin finansiering
sjalv. Den genominformation som genereras inom né&tverket lagras hos de regionala
kompetenscentren for klinisk bioinformatik vilka &r uppkopplade mot forskningssjukhusen och
universiteten i natverket. Natverkets center for datasamordning stéder och koordinerar
kompetenscentren sa att det uppstar en nationell forskningsinfrastruktur. Allt detta fungerar som
en referensram for andra nationella forskningsprojekt. Data som genereras inom nétverket kan
tillhandahallas till enskilda forskares etikprévade projekt. | Schweiz pagar dessutom processen
for nationellt inférande av harmoniserade normer for omfattande samtycke, som publicerades i
januari 2017.

Estland

Den offentligt finansierade forskningsstiftelsen Estonian Genome Project Foundation grundades
&r 2000 for etablering av en populationshaserad biobank. Ar 2007 omorganiserades stiftelsen till
Estlands genomcentrum under Tartu universitet. Det finansieras av det estniska socialministeriet
och utbildningsministeriet. Aven forskare ar tvungna att betala for att anvanda data for forskning.
Malet for genomcentrumet ar att samla in information om 100 000 personer. Allménhetens tillit
till forskningen har borjat oka igen — efter att ha backat nagot — nar undersékningsdeltagarna har
fatt 16fte om fler kliniska tjanster och mer befogenheter att administrera sina uppgifter.
Infrastrukturen for administration av halsouppgifter anvands i Estland av bade den offentliga och
den privata sektorn och allmanheten litar pa att den fungerar. | Estland ar det medborgaren som
ar den juridiska dgaren till halsouppgifterna och infrastrukturen bygger pa att medborgaren
digitalt har lamnat ett specifikt och individualiserat samtycke, trots att omfattande samtycke
anses vara mer andamalsenlig. | Estland behdvs inget samtycke till forskning som avser
anonymiserade data. Dataskyddsforordningen kommer inte att medféra ndgra fundamentala
andringar i principerna for dataskyddet, men Estland kommer att se OGver processerna for
datahantering.

Storbritannien

Den brittiska regeringen lanserade 2013 projektet 100,000 Genomes som ska skapa ett datalager
med 100 000 genom fran noga utvalda klienter inom den offentliga sjukvarden (National Health
Service, NHS). Urvalet omfattar patienter med sallsynta sjukdomar och deras familjemedlemmar
samt cancerpatienter. Administrator for datalagret ar det statliga foretaget Genomics England.
Malet med projektet, liksom den viktigaste behallningen fran det pa kort sikt, &r snabb
diagnostisering av &rftliga sjukdomar genom att genomisk information integreras i hélso- och
sjukvarden. Projektet ska dessutom ge upphov till ett etiskt och transparent program som grundar
sig pa samtycke, framja forskning och bygga upp en genomikindustri. Informationen samlas med
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frivilligt samtycke fran deltagarna. Dessa ska ge ett separat samtycke till att uppgifter far lamnas
ut till foretag. Forsakringsforetag och direktmarknadsforingsforetag omfattas inte av samtycket.

Dataskydd och nationella intressen ar centrala element i projektet. Provernas analyseras av en
utomstaende leverantér, men analyserna ska utféras pa Storbritanniens territorium. Genomics
England ingick 2016 samarbetsavtal med det amerikanska fOretaget Illumina.
Genominformationen far behandlas och lagras endast i pseudonymiserad form i en sluten teknisk
driftmiljo, i ett bergrum. | praktiken ar det fraga om enkelriktad datadverforing, det vill siga att
genominformation kan laddas upp i driftmiljon och behandlas dér, men det ar inte mojligt att fa
ut data. Kunderna kan bestalla granskningar i materialet, sa att en dator behandlar och analyserar
data. Det ar med andra ord fraga om att sélja svar pa kundernas fragor.

Nederlanderna

| Nederlanderna finns ingen egentlig nationell infrastruktur for genomforskning. Visserligen har
man startat ett initiativ for halsoforskning som bygger pa befintlig infrastruktur. Hartwig
Medical Foundation, som &r en icke-vinstdrivande stiftelse som fokuserar pa cancergenomet hos
patienter, uppratthaller en genomdatabas och ett sekvenseringscenter som ocksa dverlater data
for forskningsandamal. Malet &r att bestamma DNA-sekvenserna i prover tagna fran patienterna
och kombinera resultaten med journalerna. Analysresultaten integreras tillbaka pa klinikerna
med olika slags lokala l6sningar pa initiativ av aktorer pa faltet och inte av regeringen, vilket ar
fallet i vissa andra lander. Projektet samarbetar med motsvarande projekt i Frankrike,
Storbritannien och Tyskland. Nederldnderna héller pa att 6verga fran ett “opt-out”-system till
behandling av personuppgifter utifran personens samtycke.

USA

President Obama lanserade 2015 programmet Precision Medicine Initiative (PMI) som ska samla
in halsoinformation (inkl. genomisk information) om en miljon manniskor i USA. Hosten 2017
startade inom PMI forskningsprogrammet All of Us som ocksa ska samla in genomisk
information om en miljon manniskor i USA. Bade PMI och All of Us utgdr fran deltagarnas
informerade och frivilliga samtycke. Omfattande samtycke kan anvandas nar det ar lampligt, till
exempel vid tillhandahallande av aggregerade data till allmanheten eller av avidentifierade
sekundérdata for forskning. De amerikanska reglerna enligt Common Rule géller inte prover
eller data som forskaren inte kan identifiera, och darmed behovs det varken samtycke eller
etikprovning for anvandning av dem for forskning. Efter &ndringar som trader i kraft vid
ingangen av 2018 ska aktdrerna regelbundet omvérdera hur identifierbar den genomiska
informationen & med nya tekniska metoder. Det avgOrande ar inte om det finns metoder som
mojliggor identifiering, utan om forskaren de facto anvander metoderna pa materialet. Nya
tekniska metoder publiceras regelbundet och utifran bedémningar av dem ges rekommendationer
om huruvida studier dar sadana metoder anvands kraver samtycke eller etikbeddmning om att
inget samtycke behdvs. Den forsta bedomningen kommer att galla helgenomsekvensering. Pa
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lagstiftningsfaltet &r innehallet i samtycket pa tapeten och det finns ett stort intresse for olika
modeller for dynamiskt samtycke. En av de stora fragorna ar genomsekvensering av nyfodda och
anvandning av informationen for forskning.

Kanada

Genomics Research and Development Initiative (GRDI) far finansiering fran kanadensiska staten
for genomforskning. GRDI samarbetar med universitet och den privata sektorn. Den offentliga
finansieringen omfattar alla samhéllssektorer d&r genomforskning utnyttjas, det vill sdga
jordbruk, miljo, fiskodling, skogsbruk och halso- och sjukvard. Organisationen Genome Canada
grundades ar 2000 med offentliga medel for att fungera som en katalysator for utvecklingen och
tillampningen av genomiska tekniker i Kanada. Den finansierar omfattande vetenskapliga och
tekniska banbrytande projekt inom genomik och program for tillampning av genomik. Genome
Canada har valutvecklat samarbete med aktorer inom den privata sektorn. Det nationella
forskningsfinansieringsorganet i Kanada lanserade ett program for personlig medicin 2012.
Programmet leds av Institute of Cancer Research, Institute of Genetics och Institute of Health
Service and Policy Research i samarbete med ett antal andra institut och nationella aktorer.
Dessutom har provinserna egna strategier for precisionsmedicin. Genominformation sprids
genom databasen Canadian Open Genomics Repository som inrattats for éverforing av kliniska
genomdata mellan laboratorier. Genominformationen i databasen kan inte hanforas till enskilda
individer. Den information som ges ut beskriver alltid bara en genvariant och det gar inte att
massbestalla uppgifter. Patientorganisationer kan fa ut sa kallade konsensusdata pa aggregerad
niva, men detta ska alltid forst godkannas i konsensusgruppen.

Singapore

Singapore valdes med bland jamforelseldnderna eftersom det har en ungefar lika stor befolkning
som Finland. Landet liknar Finland aven pa andra satt, genom att det har en lokal 16sning for
individualiserad medicin, som avviker fran de oGvriga ldnderna i Asien. Genome Institute of
Singapore (GIS) grundades ar 2000 som ett nationellt flaggskeppsprojekt inom genomik. Den
nationella myndigheten for vetenskap och teknisk forskning (Agency for Science and Technology
Research, A*STAR) ar en av de langvariga finansidrerna av GIS. Institutet har ocksa
forskningsprojekt med utlandsk finansiering samt samarbetsparter inom industrin. GIS &r i dag
ett globalt framstaende forskningsinstitut som bland annat forfogar 6ver 12 sekvensmaskiner.

4 Genomcentrum

Arbetsgruppen for genomcentrumforeslar att det i Finland inrattas ett nytt kompetens-
och expertcentrum — ett genomcentrum

Arbetsgruppen for genomcentrum foreslar att centrumet ska byggas upp kring det kunnande, den
expertis, det material och de strukturer som &r tillgangliga. Efter att ha gjort en bedémning av
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synpunkter relaterade till genomcentrumets myndighetskaraktér, vikten av en nationell 16sning,
saker finansiering och i synnerhet manniskornas fortroende foreslar arbetsgruppen att centrumets
placering ska faststallas efter att lagen om sekundar anvéndning av personuppgifter inom social-
och hélsovarden har trétt i kraft.

Genomcentrum ska ha en egen ledningsgrupp och dess fortsatta finansiering ska tryggas genom
ett eget budgetmoment. For att genomcentrumet ska placeras pa SHM:s forvaltningsomrade talar
bland annat behovet av specialiserad sakkunskap vid bedomning av tillhandahallande och
utnyttjiande av genominformation inom halso- och sjukvarden samt for vetenskaplig forskning
och innovation inom hélsobranschen. Lagen ska tillampas pa genomisk information som
producerats och lagrats inom halso- och sjukvard, biobanksverksamhet och annan medicinsk
forskning. Genomcentrum ska bidra till uppnaendet av fordelar for hélsa och valbefinnande och
dess uppgifter &r darmed ndra forknippade med reformen av verksamhetsmodellerna inom
social- och halsovarden. | 6vriga Norden pagar beredning av genomcentrum eller centraliserade
I6sningar for hantering av genominformation atminstone i Norge och Danmark under ledning av
respektive halso- och sjukvardsministerium.

Pa lang sikt ska genomcentrumet kunna tacka storsta delen av sina kostnader med avgiftsbelagd
serviceverksamhet och extern finansiering. Centrumet ska handha nationella specialuppgifter och
myndighetsuppgifter, och det &r saledes motiverat att dessa uppgifter efter 2020 finansieras
genom ett eget budgetmoment till den del som den avgiftsbelagda verksamheten och externa
finansieringen inte tacker kostnaderna. Géllande finansieringen ska en myndighets oberoende
stallning beaktas. I lagen om grunderna for avgifter till staten stadgas om nar myndigheters
prestationer ska vara avgiftsbelagda samt om o6vriga grunder for avgifterna. Myndighetens
avgiftsbelagda serviceverksamhet och beloppen for de avgiftsbelagda offentligrattsliga
prestationerna for genomcentrum ska faststallas senare genom en separat férordning om avgifter.
Storleken pa de avgifter som uppbérs for offentligrattsliga prestationen ska motsvara beloppet av
statens kostnader for prestationen.

En vésentlig roll vid utnyttjandet av genominformation spelar &ven andra register inom SHM:s
forvaltningsomrade. En betydande del av informationen i dessa register ar kéansliga och kraver
uttryckliga bestammelser om hur de far behandlas. Genomcentrumet ska ha ett nara samarbete
med den riksomfattande tillstindsmyndighet som avses i propositionen till lag om sekundéar
anvandning av personuppgifter inom social- och héalsovarden. Enligt forslaget ska denna
myndighet placeras vid Institutet for halsa och valfard. Tillstindsmyndigheten ska kunna ha
tillgang till genomcentrumets expertis nar det fattar beslut om tillstanden.
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Arbetsgruppen foreslar att genomcentrumet ska handha foljande uppgifter:

e Inréatta och uppréatthalla databaser 6ver genomisk information

©)
@)

implementera en metadatamodell for genetisk information

uppréatthalla en nationell DNA-referensdatabas och en variationsdatabas 6ver hela
befolkningen

uppratthalla en nationell genomdatabas, inkl. ett centraliserat datalager for
genominformation avseende cancer

uppratthalla en databas dver de genomstudier som lagrats i genomcentrum

lagra eventuella andra omikdata

e Tillhandahalla radgivning och utvarderingar

(@]

utarbeta egna rekommendationer for atersandande av uppgifter om sekundéra
fynd

framja etiska forfaringssatt vid anvandning av genetisk information

framja inforandet av internationella normer for genominformation i Finland
faststélla kvalitetskriterier for tolkning av genetisk information och utfarda
anvisningar

utvardera validiteten, den kliniska nyttan och kostnadseffekterna av gentester
samt utfarda rekommendationer om anvandning av gentester

e Framja kompetensutvecklingen hos yrkesutbildade personer inom hélso- och sjukvarden

o

framja utvecklingen av undervisningen i genetik inom den examensinriktade
utbildningen inom halso- och sjukvarden

delta i att planera och ordna utbildning for yrkesverksamma yrkesutbildade
personer inom hélso- och sjukvarden

arbeta for planering och uppdatering av yrkesutbildningen inom genetik

e Framija tillgodogorande av genetisk information inom hélso- och sjukvard, forskning och
innovation

o

framja tillgodogérande av genetisk information pa lika villkor inom hélso- och
sjukvarden

arbeta for att dataskyddsbestdimmelserna iakttas och att de registrerades rattigheter
tillgodoses vid behandling av genominformation
sakerstalla att finlandska kliniker har atkomst till information om genvariationer

med relevans for méanniskors hélsa
bidra till tillgodogdrandet av genomisk information inom forskning, utveckling
och innovation
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Forbattra manniskors forutsattningar att utnyttja genetisk information

o tillhandahalla allméanheten och intressegrupper information om tjanster for
genetisk testning

o starka manniskors férmaga att dra nytta av genetisk information for att framja sin
hélsa

Aktivera en samhéllsdebatt och félja med samhéllsopinionen

o aktivera och folja medborgardebatten om anvéndning av genetisk information och
relaterade etiska fragestallningar
o folja med manniskors attityder till anvandning av genetisk information

Framja samarbete med nationella och internationella aktorer pa omradet

o uppréatthalla ett expertnatverk

o ha ett ndra samarbete med professionella och forskare som utnyttjar/anvénder
genetisk information

o sdkerstélla effektivt samarbete med biobanker och andra nationella
kompetenscentrum

Genomcentrum ska primart betjana professionella men eventuellt dven tillhandahalla tjanster till
enskilda personer. Inom ramen for sitt uppdrag, det vill sdga att framja hélsa och vélbefinnande
samt forebygga och behandla sjukdomar, kan genomcentrumen dven bedriva lamplig forskning
och tillhandahalla analystjanster till kunder. Genomcentrumet ska inte hantera prover, utan all
forskning ska ske som separat finansierad registerforskning utifran lagrade data. Enligt
arbetsgruppens bedémning ar det inte andamalsenligt att skaffa sekvenseringskapacitet eller
inratta ett forskningslaboratorium for genomcentrum, eftersom betydande aktorer pa omradet
antingen haller pd att investera i sekvenseringsmaskiner eller utreder behovet av det.

Genomcentrumet kan ha bade centraliserade och decentraliserade funktioner samt vara
representerat vid olika regionala organisationer och enheter. Enligt arbetsgruppens
bedomning bor framférallt administrering av en genomdatabas hoéra till de funktioner
som forlaggs till genomcentrumet. Andra centraliserade funktioner omfattar att utarbeta
operativa standarder, svara for utveckling av it-infrastrukturen fér och dataskyddet vid
behandling av genominformation, utfarda nationella rekommendationer och anvisningar
om tolkning och anvandning av genomisk information, inklusive kvalitetskrav for
genetisk tolkning, samt delta i internationellt samarbete. En centraliserad modell &r
antagligen mer ekonomisk &n decentraliserad verksamhet. Genomcentrumet ska ge
upphov till ett fungerande innovationsekosystem och locka forskningsinvesteringar och
nya samarbetsparter for finlandska foretag och forskningsinstitut. Detta forutsatter att det
finns centraliserade datalager och tjanster genom vilka genomisk information och annan
registerdata latt och séakert kan goras tillgangliga pa ett kundorienterat satt. UtGver det
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centraliserade genomdatalagret behovs centraliserade mervardestjanster for bland annat
informationssokning, =~ sammanstélining av  material  foér  forskning  och
ansokningsprocesser. Det ar ocksa lattare att ordna tydlig och effektiv styrning for
centraliserad verksamhet.

For narvarande arbetar man pa flera hall med att ta fram losningar for riksomfattande
samservice. Till exempel Sitras projekt Isaacus syftar till att etablera en operator for den
centraliserade tjansteprocessen avseende social- och hélsovardsuppgifter. Inom biobankssektorn
inrdttades nyligen Finska Biobankandelslaget — FINBB som en ny leverantor for biobankernas
gemensamma tjansteprocess. Till de centraliserade tjansterna hor ocksa andra kompetenscentra
som tillhandahaller expert- och mervardestjanster till halso- och sjukvarden,
forskningsorganisationer och foretag.

5 Genomdatabas

Arbetsgruppen féreslar att det ska inrattas en centraliserad genomdatabas for att framja
héalsa och valfard och for att férebygga och behandla sjukdomar. Administrator ska vara
genomcentrum. Databasen ska ocksa betjana forskning och innovation.

En centraliserad genomdatabas kan i princip byggas upp utan att priméarleverantdrernas stéallning
som registeransvariga avseende genominformationen paverkas. Det innebar att databasen inte
ersatter till exempel patientjournaler, journalarkiv, biobankernas forskningsregister eller enstaka
forskningsprojekts databaser. Genomdatabasen ska vara ett informationssakert dataférvar vid
sidan av eller eventuellt i anslutning till de ovanndmnda, och den ska innehalla separat
definierade radata fran analyser av hela genomet. Sadana data omfattar atminstone uppdaterade
variantbeskrivningar som ocksa ska lagras pa genomcentrum (figur 1).

Den centraliserade genomdatabasen behdver inte innehalla all genetisk information om
manniskan. | databasen ska dven samlas omfattande data fran helgenomanalyser, vilket innebar
vasentliga andringar i avtalen och rutinerna med laboratorierna som tillhandahaller tjanster.
Eftersom den tekniska utvecklingen foljer med tiden, ar det inte dandamalsenligt att definiera
vilken genominformation som ska lagras enligt teknisk metod, utan genom en mer dynamisk
beslutsprocess. Da kan genomcentrum utfarda precisioner avseende informationens kvalitet,
kvantitet och omfattning. | framtiden kan det till exempel bli mindre meningsfullt att lagra radata
genom att nya och billigare tekniska metoder gor detta till det dyraste alternativet. Avancerade
nya metoder mojliggér noggrannare analyser av genomet an tidigare. Daremot anses lagring av
radata vara en lonsam l6sning for forskningsandamal, som till exempel i biobanker, eftersom de
kan anvéndas som underlag i flera forskningsuppldagg. | kliniska undersokningar anvénds
gentester daremot for att fa svar pa noggrant avgransade fragestallningar.
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Det centraliserade genomdatalagret ska besta av flera deldatabaser som innehéller genomiska
data som harstammar fran manniskor och har olika kanslighetsgrad, till och med anonyma
uppgifter. Dessutom ska det skapas en separat tjanst déar enskilda personer frivilligt kan lagra
genomisk information som de bestallt sjalva i databasen och faststélla kriterier for hur dessa data
far anvandas vid genomcentrum. Genomcentrum och den som levererar genominformation kan
tillsammans vara registeransvariga sa att samtliga registeransvarigas rattigheter och skyldigheter
faststalls tydligt i lag.

For genomcentrumets verksamhet ar det viktigt att informationen i genomdatabasen kan
bearbetas och levereras i en anvandbar form. Arbetsgruppens foreslar att genomcentrumet ska fa
behandla informationen i genomdatabasen inom ramen for sina lagstadgade uppgifter for att
framja hélsa och valbefinnande och for att forebygga sjukdomar. Genomcentrumet ska fa delta i
behandlingen av behdrighetsansokningar hos tillstandsmyndigheten och i tillstandsprocessen,
varefter materialet kan Gverforas i en datasaker driftmiljo, forutsatt att villkoren for anvandning
av materialet tillater det.

Det vore andamalsenligt om kunder kan begara tillgdngsupplysningar om materialet innan de
lamnar in behorighetsansokan. Genomcentrum kan som svar pa sporsmalet generera till exempel
automatiska rapporter om vilka registeransvariga som levererat sadana uppgifter eller sadant
forskningsmaterial som anstkan géller (figur 1). Om anvandningsvillkoren uppfylls ska
genomcentrum enligt lag fa sammanstalla ett sampel utifran genominformation fran olika
leverantorer och Overlata detta sampel till tillstandsmyndigheten som sétter ihop det med
eventuell annan information, som till exempel registeruppgifter. Detta kan ske i en
informationssaker miljo som tillhandahalls av tillstandsmyndigheten och dér information som
tillstandsmyndigheten minimerat och forbehandlat kan éverlatas till kunden for behandling i en
sadan informationssaker miljo som avses i lagen. Genomcentrum ska hantera hela databasen
som ett register utan att dela upp den enligt vem som levererat informationen.

Genomcentrum ska ocksa uppratthalla en referensdatabas med anonymiserad genominformation
(figur 1) harledd fran helgenomsdata med information om frekvensen av genomvarianter i den
finlandska populationen och deras kliniska betydelse. Med undantag for vissa extremt séllsynta
sjukdomar far informationen i referensdatabasen inte vara identifierande, med andra ord ar det
fraga om anonymiserade uppgifter utifran vilka det inte finns nagra majligheter att indirekt
identifiera en enskild person. Vid vissa extremt séllsynta variationer som ar kopplade till
sjukdomar kan frekvensen ocksa anges utan ett exakt siffervarde (t.ex. att variationen
forekommer hos féarre an 3 personer i hela databasen). Uppgifterna i referensdatabasen ska inga i
en sokbar offentlig databas. Referensdatabasen ska ga att anvanda i genomcentrumets miljo utan
autentisering, men det ska finnas logguppgifter om anvandningen. Genomcentrum far i regel inte
lamna ut uppgifter fran variationsdatabasen fér anvandning utanfor driftmiljon utan ska
tillhandahalla lampliga analysverktyg som kunderna kan anvanda.
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Genomcentrum

Referensdatabas

Centrakuserad variantannotering = att sammanstélla
och férfina kliniskt relevanta data fran internationella
databaser

Centraliserad sekvensering och variantidentifiering,
Kvalitetsbedémning och godkinnande,
Harmonisering av sekvens- och variantdata

“Datasilor” som administeras av
gendataleverantérer:

-Fér leverantdrernas egna tolkningar
-Fér metadata

adata

Figur 1. Arbetsgruppen for genomcentrums bild av hur genominformationen forédlas och av databaserna.

Genomcentrum ska svara for genomdatabasens tekniska utférande, innehallet i delregistren och
uppdatering av informationen. Genomcentrumet gor informationen tillganglig fér dem som
levererat data. Informationsleverantérerna ska sjalva svara for att overlata data till
genomcentrum, medan centrumet kartldgger variationerna och uppratthaller en forteckning over
dem. Kriterierna for primar och sekundar anvandning av uppgifterna maste faststallas innan
information far Iamnas ut.

Information som lagrats i genomcentrumet om en enskild person ska i enlighet med lag kunna
anvandas vid vard och behandling av en patient. Informationen ska tolkas pa ett nationellt
likformigt satt, vilket ska vara genomcentrumets uppgift. Genomcentrumet meddelar sedan
kunden nér uppgifterna och tolkningen &r klara. Tolkningen av patientens genetiska information
formedlas till lakaren genom beslutsstodssystemet.

Eftersom lakaren sjalv varken kan soka i genomdatabasen efter genvarianter som ar relevanta for
behandlingen av en patient eller tolka varianterna behovs féardiga tolkningsunderlag som
genomcentrumet ska ta fram. For att underlatta den kliniska foradlingen av informationen kan
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centrumet tillhandahalla tjanster for datautvinning och askadliggorande av resultaten med
lampliga applikationer. Denna typ av losningar utvecklas redan i Finland och det & mojligt att
koppla dem till bade genomdatabasen och befintliga system inom halso- och sjukvarden.
Applikationerna gor det mojligt att kontrollera vilka genomiska data om patienten som ar
relevanta for lakarens beslut och ta fram information som stdder beslutet. Fér fungerande
beslutsstodssystem som utnyttjar genominformation kravs att genomcentrumet pa férhand
faststéller nationella normer for enhetlig lagring av genominformation.

5.1 Bakgrund och motivering

Inom biobanksforskning, halso- och sjukvard, genomdatatjanster avsedda for konsumenter,
annan medicinsk forskning och FoU utfors olika slags genotyp-, panel- och
sekvenseringsanalyser som ger upphov till genomisk radata av varierande omfattning och
kvalitet for anvandning i noggrannare analyser. Obehandlad, rensad och slutligen analyserad
genominformation lagras under dess livscykel pa nationell niva for olika andamal, enligt olika
principer och med olika dataskyddslosningar, vilket kréver stor lagringskapacitet av de enskilda
aktérerna. Anvandningen av genominformation forvantas 6ka savél pa det kliniska omradet som
inom forskning och konsumenttjanster i takt med att priserna pa genomanalyser sjunker. Finland
har hittills saknat en nationell l6sning for att lagra och administrera stora mangder
genominformation.

| centrum for den nationella genomstrategin och for individualiserad medicin Overlag ar
patienten och halso- och sjukvardssystemet, vars malsattning pa lang sikt ar att bygga upp en
nationell variationsdatabas ©Gver genomet i hela populationen och utnyttja databasen vid
planering och inriktning av hélso- och sjukvardstjanster. Variationsdatabasen upprétthalls av
genomcentrum som kan fungera som en nationell kontaktpunkt och expert avseende tillampning
av genominformation inom héalso- och sjukvarden. | denna roll utfardar centrumet
rekommendationer om anvandningen av genominformation och bistar kliniker &ven med annan
expertis.

Inom forskningen har olika variationsdatabaser skapats i samband med forskningsprojekt eller
utifrin samarbetsavtal mellan biobanker och den privata sektorn. Till féljd av
forskningsprojektens tidsbundna natur har projekten och det anknytande materialet en faststalld
livslangd efter vilken forskningsmaterialet och -databaserna ska forstoras eller arkiveras. For att
bibehalla folkets fortroende ska langtidsforvaringen av den vérdefulla genominformation som
utvunnits genom forskning tryggas genom en centraliserad lagstadgad 16sning. Bristen pa en
nationell databas har upplevts som ett kritiskt problem som maste l6sas omgaende speciellt inom
biobanksfaltet.

28



Effektivt utnyttjande av genominformation vid genetisk forskning av komplexa vanliga
sjukdomar kraver i regel att informationen kan kopplas ihop med andra register- och
hélsouppgifter. | de framsta finlandska genomprojekten déar informationskoppling behévs och
som ar beroende av datamaterial fran andra aktorer har det upplevts som problematiskt att det &r
svart att koppla prover och genominformation samman med andra registeruppgifter pa grund av
att registren har varierande tillstdndsprocesser och uppgifterna ar silofierade. De i forslaget till
lag om sekundar anvéandning av klient- och patientuppgifter inom social- och halsovarden
faststallda malen kan med avseende pa genominformation bést uppnas genom en centraliserad
I6sning for lagring av genominformation. Om genomisk information fran olika organisationer
kombineras med andra registeruppgifter via en databas kan ocksa dessa organisationer dra nytta
av det. Det mojliggor ocksa mer studier vars omfattning Gverskrider de enskilda aktorernas
kapacitet.

| basta fall kan en centraliserad nationell lagringslsning ge upphov till ett ekosystem for tjanster
inom den offentliga och den privata sektorn och méjliggora tillhandahallandet av olika slags
kommersiella tjanster och applikationer. Utan en nationell 16sning kan verksamhetsmiljon bli
annu mer splittrad vilket kan leda till uppkomsten av duplikatlager av genomisk information av
varierande kvalitet. | Finland finns redan flera marknadsaktorer som haller pa att bygga upp
l6sningar for lagring av genominformation. Det ar mycket sannolikt att privata leverantdrer av
halso- och sjukvardstjanster och privata kliniker borjar tillhandahélla individualiserade tjanster
for halso- och sjukvard och vélbefinnande. Nar informationen finns i separata datalager kan dess
kvalitet variera och detsamma galler informationssékerheten.

Arbetsgruppen for genomcentrum har tagit del av olika I6sningar for lagring av genomisk
information, som kommer pa fraga nar beslut om lagring av genominformation ska fattas. Snabb
atkomst till genomisk information, pa lika villkor i hela landet och oavsett vardsituation, kan
forverkligas till exempel genom de riksomfattande informationssystemtjansterna som skots av
Folkpensionsanstalten enligt bestimmelserna i klientuppgiftslagen (159/2007). Med stdd av
bestammelserna i klientuppgiftslagen ska varje yrkesutbildad person inom hélso- och sjukvarden
fa behorighet for de klientuppgifter som de behover i sitt arbete. Det riksomfattande
journalarkivet kan byggas ut till att omfatta genominformation som utvunnits inom forskning,
biobanksforskning och foretagsverksamhet. Dessutom ska enskilda medborgare ha rétt att lagra
uppgifter om sig sjalva om de &r relevanta for det slutliga andamalet. Aven vissa andra lésningar
existerar redan. Samtidigt bor granskningen riktas pa en modell for samarbete mellan olika
aktorer dven utanfor myndighetsuppgifterna. Kostnadseffektivitet och informationssakerhet hor
till de valbaserande aspekter som hanfor sig till lagring av data for forskning och hélso- och
sjukvarden och tillgangligheten av dessa data och som maste beaktas vid planeringen av
informationssystemen for genomcentrumet.
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| det nu beskrivna alternativet kan medborgare lagra egna uppgifter endast om de behdvs for
kliniska andamal. Det vore mojligt att genom en separat tjanst ge medborgarna insyn i de
uppgifter som de bestallt sjalva, men detta kraver att uppgifterna har lagrats i databasen nagon
annanstans och att de har genomgatt tolkning.

6 Forfaranden for aterlamnande av sekundardata och resultat av gentester till
individen

Arbetsgruppen for genomcentrum foreslar att genomcentrumet ska fungera som en
nationell kontaktpunkt och expert nar genomisk information med varierande harkomst
tillampas inom halso- och sjukvarden.

I sin roll som kontaktpunkt och expert ska genomcentrumet tillsatta expertgrupper som utarbetar
rekommendationer om anvandningen av genominformation samt ger annan experthjélp till
kliniker, forskning och andra intressenter. Genomcentrumets riktlinjer och rekommendationer
om till exempel aterlamnande av data om sekundéra fynd till halso- och sjukvarden ska skapa en
tydligare ansvarsfordelning och roller for forskare och biobanker nér det galler att aterlamna
kliniskt betydelsefull information. Malet ska vara att rekommendationerna for den lampliga
nivan, innehallet och sattet att atersanda uppgifter vid genetisk vagledning ges centraliserat och
anpassat till olika anvandningskontexter. Rekommendationerna fér information om genetiska
risker inom exempelvis psykiatrin ar inte desamma som for annan aterkoppling om genomisk
information.

6.1 Bakgrund och identifierade problem

Utan centraliserad styrning och reglering férekommer variation i bland annat rutinerna
for atersandning av analyserade uppgifter och andra undersokningsresultat till individen.
Genomisk information som tagits fram for forskningsandamal har normalt inte atersants till
individerna speciellt nar forskningen har riktats pa utredning av arftligheten hos vanligt
forekommande komplexa sjukdomar. A andra sidan finns det exempel pa enskilda studier dar
informationen av vélkanda och kliniskt betydelsefulla varianter (t.ex. Faktor V Leiden-
mutationen som orsakar ventrombos) har atersants till studiedeltagarna. I Finland har det utforts
studier dar deltagarna har fatt ta del av information om de vanligaste genvarianterna som
forutsatter annat genetiskt kunnande &n traditionella sjukdomar som orsakas av en mutation.

Rutinerna for lagring av obehandlade radata och utlamnande av radata till
forskningsdeltagarna varierar. Av utlandska foretag som tillhandahaller genomtjanster ger till
exempel 23andMe kunderna majlighet att ladda ner all information pa ett genotyp-chip, det vill
saga hundratusentals variationer i DNA. Foretaget for en preliminar kvalitetskontroll pa
informationen, men den kan &nda innehalla en hel del data som ar opalitliga eller felaktiga.
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Kraven i Oviedokonventionen och i tillaggsprotokollet gallande gentester pa lamplig
genetisk vagledning eller medicinsk kontroll uppfylls inte alltid. Utformningen och
omfattningen av den genetiska vagledning som tillhandahalls kan variera enligt den aktuella
sjukdomen och bero bland annat pa hur allvarlig och vanlig sjukdom det ar fragan om.
Bestammelserna i tillaggsprotokollet ar skrivna vid en tid da det fanns gentester bara for vissa
monogena och i regel allvarliga sjukdomar. De vanligaste gentesten i Finland har sedermera
blivit undersokningar for laktosintolerans. Genom att gentester blivit vanligare fogades till
artikel 8 i tillaggsprotokollet kravet pa att genetisk vagledning vid behov ska tillhandahalls
(aven) i forutsebara situationer och att ’[t]he form and extent of this genetic counselling shall be
defined according to the implications of the results”. Enligt vissa tolkningar kan rddgivning ges
till och med i form av en broschyr eller webbplats. Om det inte &r fraga om predikativa test
racker det enligt tilliggsprotokollet med ”prior appropriate information in particular on the
purpose and the nature of the test, as well as the implications of the results”. Bland annat
biobankernas samtyckesdokument anses uppfylla detta krav.

Tills vidare ar det oklart om genomisk information om komplexa sjukdomar hjalper till att
styra individers val av livsstil eller att vélja ratta metoder for screening eller intervention
pa samma satt som informationen om till exempel kolesterol eller blodtryck. Genetisk
riskprofilering maéjliggor bade riskklassificering av individer for en viss allman sjukdom eller
riskstratifiering av hela populationen, som kan anvédndas till exempel for inriktning av
populationsscreening. Tills vidare saknas tillforlitliga vetenskapliga bevis pa riskprofileringens
effekter pa populationsniva eller pa individers val av livsstil. De forsta forskningsrénen tyder pa
att manga genomfynd ar forknippade med en stark kausalitet, men det behdvs mer forskning
kring dem. | Finland pagar forskning om genomfyndens relevans i en klinisk kontext, i den
normala hélso- och sjukvarden och utveckling av anknytande néattjanster for Mina Kanta-sidorna.

Individer kan fa ta del av genomisk information utan att vare sig leverantdren eller
mottagaren av informationen helt forstar sig pa hur informationen ska tolkas och vilken
relevans den har for individen. Det har tidigare ansetts vara omgjligt att anvanda ovaliderat
forskningsmaterial for kliniska dandamal. | takt med att kvaliteten pa data som levereras av
forskningslaboratorierna har blivit battre har detta synsatt blivit allt mer ifrdgasatt. Det har
havdats att riskinformation som delges patienten i varsta fall kan fa en psykisk sjukdom att bryta
ut, vilket vacker fragor kring ansvar. Medborgarna maste bli battre pa att tyda medicinsk
information for att kunna forsta vad som avses med genetiska risker.

6.2 Erfarenheter fran biobanksfaltet

Behovet av expertis och véagledning fran ett genomcentrum har patalats speciellt inom
biobanksfaltet. 1 samband med biobankernas samtyckesprocesser har det blivit klart att
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manniskorna ser det som viktigt att de far ta del av genominformationen. Daremot kraver de
praktiska detaljerna &nnu eftertanke.

Orsaken dr bestammelserna i 39 § 2 mom. i biobankslagen enligt vilka biobanken pa begéran ska
lamna ut de uppgifter om en persons halsotillstand som harletts ur ett prov (genomisk
information) samt ge en redogdrelse for uppgifternas betydelse. Det har bland annat varit oklart
om bestammelserna avser att det ar resultatet av genomanalysen eller de uppgifter om personens
halsotillstand som harletts ur provet som ska meddelas samt pa vilket séatt eller genom vilken
process uppgifterna kan delges personen. Dessutom har det ratt oklarhet om huruvida
biobankerna enligt bestdmmelserna ska gora ytterligare analyser eller stdlla individuella
diagnoser.

| biobankerna har man konstaterat att proverna analyseras pa mycket sadan information vars
betydelse tills vidare &r ok&nd och/eller vars resultat saknar klinisk betydelse. Det &r inte
faststallt vem som ska folja upp fynden och vidta férebyggande atgarder utifran dem. Likasa &r
det oklart vilken slags genomisk information som anses vara relaterad till manniskors
halsotillstand. Ska manniskor goras medvetna om att de till exempel bar pa en viss gen (kan vara
av betydelse for familjeplanering) eller komplexa riskfaktorer, eller ska delgivningsskyldigheten
begransas till tydlig och kand information? Genomiska radata kan innehélla en hel del
betydelsefull information, utan att nadgon egentligen har sokt efter den eller besitter kunskap om
den. Dessutom harstammar denna information ofta fran kallor utanfor biobankerna. En forskare
som analyserar genomisk information i samband med ett forskningsprojekt kan exempelvis l&tt
se i materialet att en person bar pa en mutation som okar risken for brostcancer. | sadana fall ar
det oklart vad forskaren eller biobanken ska godra. Analysmetoderna &r inte heller alltid lika
exakta som pa ett kliniskt laboratorium.

Det bor noteras att biobankerna ér forskningsinfrastrukturer och att deras verksamhet handlar om
att stoda forskning, vilket inte kan likstallas med en vardrelation eller lakarens Gvervagande.
Uppgifter om en persons halsotillstand kan inte lamnas direkt fran registret hos en biobank, utan
resultatet ska verifieras mot ett oberoende referensprov och personen i fraga ska bade fa lamplig
genetisk vagledning, redan fore ett nytt test, och anvisas till fortsatta undersokningar. Resultaten
ska tolkas av en specialist inom klinisk genetik eller den aktuella specialiteten. Beroende pa
situationen kan det behtvas genetisk végledning till provgivaren eller hela familjen. A andra
sidan behovs det inte nodvandigtvis nagon genetisk vagledning i till exempel farmakogenetiska
undersokningar. Genomcentrum ska ge direktiv om sdkerstallande av att personer som lamnat
prover vid behov far tillgang till lampliga hélso- och sjukvardstjanster nar de delges uppgifter
som harror fran forskningsverksamhet.

Biobankslagen har ocksa gjort det mojligt att ta ut en avgift for utredning av relevansen av
halsouppgifter. | framtiden ska det sékerstéllas att var och en har lika rattigheter och méjligheter
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att fa en utredning av den genomiska informationens betydelse for sitt hélsotillstand eller att
vdagra att ta emot denna information.

Vid delgivning av genomisk information ska det beaktas att endast en del av informationen kan
anses vara kliniskt betydelsefull och latt att tolka. Det innebar att storsta delen av den
information som harrér fran helgenomsanalyser bestar av uppgifter som behover kopplas till
patientjournaler eller utnyttjas genom patientdatasystem forst nér uppgifterna &r relevanta for
vardbeslut. Informationen ska sparas pa andra grunder, och darfor kan bestammelserna om
forvaringstiderna  for  journalhandlingar inte direkt tillampas pa storsta delen av
genominformationen. Eftersom patientdataarkivet endast ska innehalla sadan genomisk
information som baserar sig pa klient- och vardrelationer innehaller registren inte den genomiska
information som inte harror fran hélso- och sjukvarden. Det ar mojligt att det inom halso- och
sjukvarden registreras genominformation och andra resultat fran vetenskapliga analyser,
eftersom de utgdr vardinformation, och da kan informationen éverforas direkt till Kanta.

7 Bedémning av ekonomiska konsekvenser

Enligt bedémningar kommer utnyttjandet av genomisk information att ge vésentliga ekonomiska
effekter pa lang sikt i form av minskade halso- och sjukvardskostnader (for t.ex. feldiagnoser och
onddig behandling och medicinering) samt genom battre folkhélsa och béttre arbetsférmaga och
produktivitet (som ett resultat av nya vard- och behandlingsmetoder och férebyggande insatser).
For att genominformationen ska kunna utnyttjas pa ett effektivt sitt maste det finnas tillrackligt
med genomisk information om patienterna. Vid bedémning av de foreslagna atgardernas
Ionsamhet ska kostnaderna saledes primart jamforas med de kvantitativa och kvalitativa
fordelarna for samhéllsekonomin pa lang sikt. Tidsspannet for dessa langsiktiga fordelar antas
vara 10-20 ar. Trots att konsekvensbedémning och genomférande av férebyggande insatser ar en
svar uppgift som kraver en hel del tid, maste tillgodog6rande av genomisk information utan
tvivel anses utgdra en oumbadrlig faktor i Finlands framtid. Den offentliga sektorn ska ha starka
ekonomiska intressen for att satsa pa forebyggande av sjukdomar men den kan inte ensam axla
kostnaderna for detta. Darfor bor man vid beredningen Overvéga och utvérdera losningar dar
exempelvis konsumenterna eller foretagshalsovarden bekostar en del av de forebyggande
insatserna.

De dvriga ekonomiska konsekvenserna for tillgodogérande av genomisk information
(sysselséttning, skatteintakter, kompetenskapital) anknyter till bland annat
forskningsinvesteringar och -partnerskap samt anvandning av mervardestjanster for FoUol samt
uppkomsten av ekosystem for anvandning av genominformation och av offentlig-privat
samverkan. Insatserna ska framfor allt locka till forskningsinvesteringar i Finland och samarbete
med foretag/forskningsinstitut som vill utnyttja genomiska data och andra data i finlandska
register till exempel vid framtagning av ldkemedelsprototyper, rekrytering for kliniska
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lakemedelsproévningar, andra kliniska prévningar och som har ett intresse for langvarig narvaro i
Finland som ger upphov till ny infrastruktur, Kkliniska lakemedelsprévningar, kunskap och
expertis. For ett fungerande innovationsekosystem kravs att en nationell kontaktpunkt inréttas
helst pa en plats dar det redan finns kompetens och expertis samt datamaterial. Sjéalvfallet ska
man hitta bra samarbetsparter for centraliserade l6sningar och juridiskt tydliga
verksamhetsformer som underlattar tillhandahallandet av anpassade paket till kunderna.

Finland beddms erbjuda utmarkta betingelser for ett innovationsekosystem. Det kommersiella
vardet hos genomisk information bygger pa generaliserbara, kodade, longitudinala och
osorterade massdata fran halso- och sjukvarden sa att en individs genominformation kan kopplas
till dessa data. Till Finlands styrkor rdknas den framtida infrastrukturen for hélsodatalager med
en centraliserad tillstands- och tjansteprocess vars funktion understods bland annat genom
forslaget till lag om sekunddr anvéndning av klient- och patientuppgifter inom social- och
halsovarden och inrattandet av en tillstandsmyndighet. Den potentiella omséttningen for
kombinationen av genomisk information och registeruppgifter kan enligt uppskattningar vara
fran flera miljoner euro upp till tiotals miljoner euro under 2-5 ar. Eftersom denna omséttning
kraver en start- och underhallsinsats pa flera miljoner euro &r det svart att ge en uppskattning av
den totala I6nsamheten.

Etablerade affarsomraden dar genomisk information bevisligen ger betydande mervéarde &r bland
annat lakemedelsutveckling, bioinformatik och utnyttjande av massdata, diagnostik- och
laboratorietjanster samt tillverkning av utrustning. | Finland finns 15 foretag som ar aktiva inom
lakemedelsutveckling och deras sammanlagda omséttning uppgar till 6ver en miljard euro.
Potentiella kunder for utnyttjande av genomisk information ar speciellt sddana lakemedelsforetag
som stravar efter snabbare och exaktare l&kemedelsutveckling och som darfor ar intresserade av
att kopa resultat frdn uppdragsforskning samt rattigheter till genom- och registeruppgifter.
Genomisk information kan anvandas under olika skeden av lakemedelsutvecklingen.
Malsattningar ar att astadkomma en malinriktad ldkemedelseffekt, skaffa en s omfattande
forstaelse av lakemedelsmetabolismen som majligt och utféra kliniska provningar i ett tidigt
skede och med en begrénsad grupp for etablering av lakemedlets effekt och sékerhet.

Dessutom finns det flera nya affarsomraden, sasom genominformationstjanster for allméanheten,
dar genomisk information visserligen spelar en viktig roll men marknadstillvaxten har varit liten
och fokuserats framst pa slaktforskning. Tillvaxten avseende sadana medicinska tester,
utredningar av arftliga sjukdomar och riskanalyser som séljs till konsumenter sker framst med
draghjalp fran den privata halso- och sjukvarden. For att konsumenterna ska lockas att kopa
dessa tester behdvs mer tolkningstjanster. Tjanster for tolkning av analysresultaten ar ett vaxande
segment, som hittills har inriktats mest pa vissa grupper som diabetiker och personer med celiaki.
En annan sektor med potential for tillvaxt ar individuell halsoplanering. Konsumenterna kan fa
individuell hjalp av kostradgivare och/eller ergoterapeuter, stodgrupper, psykologer mm.
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Tolkningar, anvisningar, stod och uppféljning spelar en nyckelroll i denna verksamhet.
Potentiella pionjarer pa omradet ar sd kallade biohackare som kan erbjuda hjilp pa bade
konsumentsektorn och hélsosektorn. | Finland finns ocksa flera aktGrer som &agnar sig at
dataféradling och skraddarsydda totallésningar for genominformation.

Sma och medelstora foretag kan genom ekosystemmodellen sammanféra och férena sina
produkter och tjanster till samarbete som &ven mojliggér verksamhet pa den internationella
marknaden. Genom en centraliserad tjansteoperator kan SME-foretag tillgodogora sig
genominformation och registeruppgifter i affarsverksamheten. Enligt bedémningarna gynnar
ekosystemet framfor allt sddana aktorer som framgangsrikt foradlar data och erbjuder mervarde
till sina kunder. Foretag som &gnar sig uteslutande at genomiska analyser av prover anses ha
endast begransade mojligheter till framgang eftersom det tillsvidare inte finns mer an ett
begransat antal kliniskt relevanta biomarkorer. Dessutom behovs det vid valet av patienter for
kliniska provningar och genomfdrandet av prévningarna dven omfattande genominformation och
registeruppgifter, utdver bakgrundsinformation.

8 Fragor gallande forslagen till genomforande

Promemorian innehaller en presentation av premisserna och malen for genomcentrumprojektet
samt olika alternativa forslag till genomfdrande, dock inte forslag till lagparagrafer.

Det finns ett antal fragor angaende genomfdérandet som behdver 16sas under beredningen. | detta
avsnitt har fragor samlats avseende de forslag som flera instanser har ansett vara viktiga.
Dessutom ingar nagra 6ppna fragor om behoven av lagandringar och avveckling av normer.

For att lagberedningen ska ske genom 6ppen véxelverkan 6nskar ministeriet att intressenter och
andra instanser lagger fram synpunkter om fragor som de anser bor beaktas vid beredningen.

Lagstiftning

1. Hur ska lagstiftningen om genom avgréansas? Enligt forslaget ska lagen om genom endast
gélla att framja halsa och valfard och att forebygga och behandla sjukdomar.
Genominformation ska behandlas inom hélso- och sjukvard, vetenskaplig forskning och
FoU. Anser ni att denna avgransning ar lamplig?

2. Ska lagen innehalla en mer exakt definition av hurdan genomisk information
bestammelserna galler? Hur ska definitionen i sa fall lyda?

3. Pavilket sétt kan de géllande bestammelserna om behandling av genomisk information
goras mer tidsenliga?

4. Enligt forslaget ska genomcentrumets myndighetsuppgifter omfatta att uppratthalla och
administrera en genomdatabas och utfarda anvisningar och beddmningar. Anser ni att
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uppgifterna ska vara mer eller mindre omfattande, eller ni néjd med det gallande
forslaget?

Styrning och tillsyn

5.

Ar den nuvarande informationsstyrningen tillracklig med tanke pa ansvarsfull behandling
av genominformation? Behdvs det mer styrning eller mer kraftfulla tillsynsmetoder for
att trygga integritetsskyddet?

Vilka andringar i bestammelserna behdvs for att det ska bli lattare att utdva tillsyn over
behandlingen av genomisk information?

Vilka andringar &r speciellt viktiga med tanke pa tillsynen?

Konsekvenser for hushall och befolkningsgrupper

8.

9.

10.

Har forslagen nagra konsekvenser for olika befolkningsgruppers juridiska stallning?
Vilka i sa fall?

Har forslagen nagra konsekvenser for hushallens ekonomiska stallning? Vilka i sa fall?
Har forslagen nagra effekter pa manniskors beteende? Vilka i sa fall?

Foretagskonsekvenser

11.
12.
13.
14.
15.

16.

17.
18.

19.
20.

21.

Medfor arbetsgruppens forslag eventuellt &ndringar i foretagets affarsverksamhet?

Har forslagen konsekvenser for foretagsverksamhetens kostnader eller intakter?

Medfor forslagen hinder, begransningar eller snedvridningar i konkurrensen mellan
foretag?

Vilka effekter har forslagen pa nya foretags mojligheter att komma in pa marknaden och
pa foretagens konkurrensmedel, sasom prissattning, kvalitet och reklam?

Har forslagen positiva eller negativa konsekvenser for foretagande och foretagens
tillvaxtmojligheter? Pa vilket satt?

Har forslagen nagon inverkan pa foretagens investeringar och forutsattningarna for
investering?

Pa vilket satt kan foretagen dra nytta av ett ekosystem inom halsa och valbefinnande.
Kommer forslagen att gynna innovation, det vill sdga utveckling av nya
produktionsmetoder, produkter och tjanster?

Har forslagen nagra konsekvenser for foretagens internationella konkurrensféormaga?
Pa vilket satt ska eller kan kvaliteten pa foretagens tjanster regleras for att individer
tryggt ska kunna anvéanda de produkter och tjanster som de tillhandahalls och for att den
nya branschen ska fa det rykte och den status som den fortjanar?

Har forslaget nagra konsekvenser avseende internationella investeringar i Finland?

Konsekvenser fér samhallsekonomin och de offentliga finanserna

22.
23.

Har forslagen nagra konsekvenser for den kommunala ekonomin?
Har forslagen nagra konsekvenser for allmannyttiga samfund eller den tredje sektorn?
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24. Har forslagen nagra konsekvenser for nivan och omfattningen av tjanster och social
trygghet?

25. Har forslagen nagra konsekvenser for sysselsattningen inom den offentliga sektorn eller
frdmjandet av produktiviteten inom den offentliga sektorn?

26. Har forslagen nagra konsekvenser for den allméanna ekonomiska utvecklingen och
samhallsekonomin i synnerhet?

27. Har forslagen nagra konsekvenser for priserna, arbetsmarknaden eller efterfradgan pa och
utbudet av varor och tjanster?

28. Har forslagen nagra konsekvenser for strukturerna inom samhéllsekonomin och den
offentliga ekonomin?

Konsekvenser for forskning
29. Vilka konsekvenser kan forslagen fa for forskning?
30. Har forslagen nagra konsekvenser for det internationella forskningssamarbetet?
31. Anser ni att forslaget tar hansyn till de nationella och europeiska riktlinjerna for 6ppen
vetenskap?
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