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Tiivistelma

Genomikeskustydryhman arviomuistiossa esitellddn tydryhman keskeiset ehdotukset, joita on tyos-
tetty tyoryhman kaudella 12.10.2016 - 31.12.2017. Arviomuistiossa esitellaan ehdotukset genomi-
laiksi, genomikeskuksen perustamiseksi, genomitietokannan luomiseksi ja menettelytavoiksi tutki-
muksessa tuotetun sekundaaritiedon ja geenitestin tuloksen palauttamiseksi yksilolle. Ehdotukset
ovat osaltaan yleisluontoisia ja niiden on tarkoitus ohjata genomikeskustyéryhmén jatkotyota ja
hallituksen esityksen valmistelua. Lausuntopalautetta toivotaan erityisesti arviomuistion lopussa
oleviin toteutusehdotuksia koskeviin kysymyksiin.

Genomilakiehdotuksen tarkoituksena olisi luoda oikeudellinen pohja uuden asiantuntijaorganisaa-
tion, genomikeskuksen perustamiselle ja saatéa sille kuuluvista tehtavistd. Genomikeskuksen laissa
sééddettynd paatehtavéna olisi rekisterinpitdjané yllapitaa ja hallinnoida kansallisesti keskitettya va-
eston genomitietokantaa, johon eri kéyttotarkoituksissa (kuten potilaan hoidossa, biopankkitoimin-
nassa, ladketieteellisessa tutkimuksessa tai genomitietopalveluissa) tuotettua genomitietoa tallenne-
taan yhdenmukaisesti ihmisten terveyden ja hyvinvoinnin edistdmiseen tahtaavia kayttotarkoituksia
varten. Genomikeskukseen tallennetun genomitiedon kaésittely ei olisi sallittua lainvalvonnan, rikos-
tutkinnan, vakuutustoiminnan, oikeusladketieteen tai puhtaasti vanhemmuuden taikka sukulaisuu-
den madrittamisen tarkoituksiin. Lain soveltamisalan ulkopuolelle rajautuisivat myds ennen synty-
mad alkioista tai sikigista tuotetun genomitiedon kasittely.

Genomikeskus rakentuisi olemassa olevan osaamisen, asiantuntijuuden, aineistojen ja rakenteiden
varaan. Genomikeskuksen keskitettyihin viranomaistoimintoihin olisi tyéryhman arvion mukaan
tarkoituksenmukaista sisallyttdd genomitietokannan luominen, yllapito ja hallinta seké erityiseen
asiantuntijuuteen nojaava ohjeistus ja arviointi. Muita tehtavia olisivat erilaiset asiantuntijatehtavat,
geneettisen tiedon hyddyntamisen edistdminen terveydenhuollossa, tutkimuksessa ja innovaatiotoi-
minnassa. Genomikeskuksen tehtédvana olisi myds parantaa ihmisten edellytyksia hyddyntaa geneet-
tista tietoa ja aktivoida kansalaisvuoropuhelua. Lisaksi genomikeskus tekisi yhteistyotd kansallisten
ja kansainvélisten toimijoiden kanssa. Genomikeskuksen tehtaviin kuuluisi toimia laheisessa yhteis-
tyossé sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta kéytosta annetussa lakiehdotuksessa (HE 159/2017
vp) tarkoitetun kansallisen lupaviranomaisen kanssa.

Genomitietokanta luotaisiin ehdotuksen mukaan palvelemaan terveyden ja hyvinvoinnin edista-
misté seka sairauksien ehkéisya ja hoitoa. Genomitietokanta olisi keskitetty tietokanta, jonka hallin-
nasta vastaisi genomikeskus. Tietokanta palvelisi myds suostumukseen perustuvaa tutkimus- ja in-
novaatiotoimintaa. Keskitetty genomitietoaineisto muodostuisi useasta osatietokannasta, joissa olisi
tunnistettavuudeltaan eriasteista ihmisperdista genomitietoa. Yksilot voisivat myos tallentaa itse
tilaamaansa genomitietoa ja asettaa sen késittelylle ehtoja. Genomikeskuksella olisi tydryhman eh-
dotuksen mukaan oikeus kasitella genomitietokannassa olevaa tietoa laissa séadettyjen tehtaviensa
puitteissa terveyden ja hyvinvoinnin edistdmiseksi seké sairauksien ehkaisemiseksi. Tiedon luovut-
tamisesta genomikeskukselle ja sen kuvaamisesta vastaisivat tiedon tuottajat itse genomikeskuksen
ohjauksella.

Menettelytavat eri kdyttotarkoituksissa tuotetun genomitiedon soveltamisesta terveydenhuol-
toon loisi tydoryhmén ehdotuksen mukaan genomikeskus. Tama kuuluisi genomikeskuksen asian-
tuntijatehtaviin. Genomikeskuksen antamat ohjeet ja suositukset esimerkiksi sekundaariloydoksié
koskevien tietojen palauttamisesta terveydenhuoltoon selkeyttaisivat mm. tutkijoiden ja biopankki-
en vastuuta ja roolia Kliinisesti merkittavien tietojen palauttamisessa. Terveyttd koskevan tiedon
kertomista pidetddn tarkednd, mutta kdytannon toteutus sisaltaa ratkaistavia haasteita.
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Sanasto

Termi Selitys

annotaatio Genomitietokantojen yhteydessa merkitsee yleensa tietyssd genomin koh-
dassa sijaitsevan variaation ominaisuuksien ja vaikutuksen kuvaamista.
Annotaatio tapahtuu osana genomisekvenssin variaatioiden analyysia.

DNA Deoksiribonukleiinihappo, molekyyli, johon perimén informaatio on pakat-
tu kaksoiskierteisend juosteena.

DNA sekven- | DNA:n nukleotidi- eli emé&sjarjestyksen maarittaminen. Nukleotideja on

sointi nelja maarayten emasosan mukaan: adeniini, guaniini, sytosiini tai tymiini

eksomi Kaikki perimén proteiineja koodittavat geenit. Muodostaa alle 1.5 % ihmi-
sen koko perimésté.

farmakogene- | Geneettisen tiedon hyodyntdminen laékevasteen méaarittamisessa. Ladkeai-

tilkka neiden vaikutuksia saatelevat perimén variaatiot maarittavat yksilon vastet-

ta ladkehoidolle ja haittavaikutusten todennakdisyytta

geneettinen
tieto

Henkilon biologisesta naytteesta erilaisilla genetiikan tutkimusmenetelmilla
saatu tieto kyseisen henkilon perimastd, esimerkiksi geenitestin tulos.

geeni

Periman molekyylitason yksikkd, perinndllistd ominaisuutta ohjaava DNA-
jakso, joka sisélta tiedon valkuaisaineen tai RNA- molekyylin rakenteesta.
Ihmisell& on noin 23 000 geenia.

geeniekspres-
sio

Geenin ilmentyminen eli tietyn geenin koodaaman proteiinin esiintyminen
esimerkiksi kudoksessa.

geenipaneeli

Tietyn sairauden tai oireen geneettinen tutkimus, jossa tutkitaan useita
kymmenia tai satoja geeneja yhté aikaa.

geenitesti

Laboratoriotutkimus, jossa analysoidaan DNA:n rakennetta yhden geenin
tai muutamien geenien tasolla. Arkikielessd myds yleisnimitys erilaisille
geneettisille tutkimuksille.

genetiikka

Lajien periméa ja sen muutosten merkitysta tutkiva tieteenala, joka jaetaan
useisiin osa-alueisiin tutkimuskohteiden ja -menetelmien perusteella. L&&-
ketieteellinen genetiikka tutkii ihmisen periman muutosten yhteytta saira-

uksien syntyyn.

genomi

Perima. Yksilon koko perimaaineksen muodostama kokonaisuus, joka oh-
jaa elimiston rakentumista sikiokaudella ja sen toimintaa koko elaman ai-
kana.

genomiikka

Genomin rakenteen ja toiminnan laajojen kokonaisuuksien tutkimus

genotyyppi

Yksilon geneettinen rakenne. Tarkoittaa myds tietyn geeniparin geenien
rakennetta tai useiden tutkittujen genomin variaatioiden kokonaisuutta

genotyyppaus

Yksilén periman tutkiminen analysoimalla suuri maard, esimerkiksi 800
000 tunnettua genomin variaatiota. Variaatioiden valiin ja&dvd DNA:n ra-
kenne voidaan ennustaa imputoimalla.

imputointi

Genotyyppaustutkimuksissa kaytetty menetelmé, jossa tunnettujen variaati-
oiden esiintymisen perusteella voidaan ennustaa aiempaan tietoon perustu-
en kahden tutkitun variaation véliin ja&dvan DNA:n rakenne sitd erikseen
tutkimatta

innovaatio-
ekosys-teemi

tassa yhteydessa: biopankkien, genomikeskuksen, syopékeskusten ja sote-
tiedon toissijaisen kdytossa tarvittavien tieto- ja tietotekniikkapalvelujen




muodostama jarjestelmad, joka palvelee kaikkia tiedon hyodyntéjié

koko genomin
sekvensointi

Koko periman emaésjérjestysksen maarittaminen.
(whole genome sequencing, WGS)

kromosomi DNA on solun tumassa pakattu kromosomeihin, joita ihmisella on 46.

nukleotidi DNA:n rakenneyksikkd (koostuu kolmesta osasta: sokeri-, fosfaatti- ja
emas). Ihmisen perima sisaltdd noin kolme miljardia emésparia.

omiikka Koko periman (genomiikka), kaikkien proteiinien (proteomiikka), tai esi-

merkiksi aineenvaihdunnan kokonaisuus (metabolomiikka) méaéritettyna
solun, kudoksen tai yksilon tasolla

yksilollistetty
la&ketiede

Ladketieteellisen hoidon ja ennaltaehkaisyn suunnittelu tai riskin maaritta-
minen yksilollisiin ominaisuuksiin, kuten perityn periman tai syopékudok-
sen periman muutoksiin perustuen. (personalized medicine)

referenssige-
nomi

Tunnettu genomin nukleotidirakenne, johon kulloinkin tutkittavan periman
rakennetta verrataan

RNA Ribonukleiinihappo. Yksijuosteinen molekyyli joka mm. vélittdd DNA:han
varastoidun tiedon proteiinirakenteesta (lahetti-RNA). Soluissa on usetita
erilaisia RNA-molekyyleja ja niilla erilaisia tehtavia.

SNP Yhden eméksen variaatio perimassa. Paikasta ja luonteesta riippuen yhden

eméksen variaatio voi aiheuttaa vaikean perinndllisen sairauden tai olla
taysin harmiton.

syopagenetiik-
ka

Syovén kehittymisté saatelevien perimén variaaatioiden tutkiminen ja kayt-
to esimerkiksi syovan diagnostiikassa, luokittelussa, kohdennetun hoidon
valinnassa tai syopapotilaan seurannassa

varianttikuvaus

Yksiloén genomissa tunnistettujen variaatioiden kokonaisuus

viitetietokanta

Referenssitietokanta. Tietokanta, joka siséltaa tunnetun tiedon ihmisen pe-
riman variaatioista, niiden yleisyydesta véestotasolla ja niiden merkitykses-
ta




1 Johdanto

Taman muistion tarkoituksena on kuulla sidosryhmié ja muita tahoja heiddn nakemystensa huomi-
oon ottamiseksi genomikeskuksen ja genomitiedon hyddyntdmisen eettisten ja oikeudellisten peri-
aatteiden suunnittelussa. Muistiossa on tarkasteltu yleisesti nykyista sdéntelya ja sen ongelmakohtia.
Muistioon siséltyy varsinaisia ehdotuksia ja toteutusmalleja seka toteuttamiseen liittyvia kysymyk-
sid, jotka on ratkaistava valmistelussa. Muistio siséltdd myo6s alustavaa vaikutusten arviointia. Ta-
méan muistion tarkoitus on olla lausunnolla joulukuussa 2017. Sidosryhmid ja muita tahoja kuullaan
laajasti myos jatkossa valmistelun aikana. Genomilakia koskeva ehdotus hallituksen esitykseksi on
tarkoitus valmistella siten, ettd se olisi kevaélld 2018 lausunnolla ja voitaisiin antaa eduskunnalle
syksylla 2019.

Hallitus paatti huhtikuussa 2017, ettd Suomeen perustetaan genomikeskus ja kansallinen sydpakes-
kus. Koska genomitietoa hyédyntéva tutkimus tapahtuu pitkalti biopankkitoiminnan puitteissa, te-
hostetaan lisdksi julkisten biopankkien toimintoja yhtendistimalla toimintatavat ja varmistetaan
niiden tehokas yhteistyd genomikeskuksen kanssa. Hallitus esitti talousarviossaan naihin kaikkiin
toimiin yhteensé 17 miljoonaa euroa vuosina 2017—-2020. Toimenpiteill4 tavoitellaan Suomen kehit-
tymista edelldkévijamaaksi ja kansainvélisesti halutuksi yhteistydkumppaniksi genomitietoa hyo-
dyntévalle terveydenhuollolle, huippututkimukselle ja innovaatiotoiminnalle.

Hallituksen toimenpiteet toteuttavat terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrategian
tiekartan toimeenpanoa, jonka osana Sosiaali- ja terveysministerion (STM) asettama tyéryhmé
(STM098:00/2014) laati ehdotuksen kansalliseksi genomistrategiaksi. Genomistrategiaehdotuksessa
esitettiin keskeiset toimenpiteet, joilla valmistaudutaan genomitiedon tehokkaaseen hyédyntamiseen
terveydenhuollossa, terveytta ja hyvinvointia edistdvassa paatoksenteossa ja tutkimus- ja tuotekehi-
tystoiminnassa. Né&ihin toimenpiteisiin siséltyi ehdotus genomikeskuksen perustamiseksi. Lailla
perustettavan genomikeskuksen tehtdvana olisi mm. vastata kansallisen genomitietokannan luomi-
sesta ja kehittdmisestd. Genomitiedon luonteen vuoksi sen kaytolle tulisi vahvistaa tiedon asianmu-
kaista kayttoa turvaava lainsdaddantd suojatoimenpiteineen.

Sosiaali- ja terveysministerié vastaa hallituksen toimenpiteiden valmistelusta ja toimeenpanosta
yhteistydssa tyo- ja elinkeinoministerion, opetus- ja kulttuuriministerion ja muiden hallinnonalojen
ja toimijoiden (sairaanhoitopiirit, korkeakoulut, asiantuntijalaitokset) kanssa. Valmistelua ja toi-
meenpanoa varten STM:ssé asetettiin 12.10.2016 tyéryhmé valmistelemaan ehdotusta genomikes-
kuksen perustamiseksi ja genomitiedon asianmukaiselle kdytolle. Lisaksi tydryhmén tehtdvaksi ase-
tettiin ehdotuksen tekeminen toimintamallista kansalliselle genomitietokannalle sekd geenitestien
tulkintapalveluille. Tyéryhman tehtdvand on myds esittdd rakenteet ja prosessit genomikeskuksen
muille toiminnoille, joilla mahdollistetaan genomitiedon tehokas hyddyntdminen terveydenhuollos-
sa, terveyttd ja hyvinvointia edistdvassa paatoksenteossa ja tutkimus- ja tuotekehitystoiminnassa.
Tyo6ryhman toimikausi paattyy 31.12.2017.



Genomikeskushanketta, genomitietokannan luomista ja genomilainsaddantda valmistellaan avoi-
mesti ja vuorovaikutuksessa alan toimijoiden kanssa. Tyéryhmé& on vuonna 2017 jarjestanyt kolme
sidosryhmatilaisuutta: 31.10. tutkimustoimijoille, 1.11. biopankki- ja syopakeskushankkeiden sidos-
ryhmille ja 10.11.2017 yrityksille. Lisaksi STM on jarjestanyt kaksi véestolle suunnattua keskuste-
lutilaisuutta, joista ensimmaéinen oli 11.10. Helsingissa ja toinen 7.11. Oulussa. Lisaksi genomikes-
kushanketta on esitelty Kuopiossa Itd-Suomen laakaripaivilla 26.-27.9. Valtionavustuksella on
Kiinnitetty asiantuntija suunnittelemaan genomikeskuksen keskeisia tehtévia koskevia toimintamal-
leja. STM on liséksi palkannut projektitiedottajan viestintéa varten. Parhaillaan on myo6s kdynnissa
erityisasiantuntijan rekrytoiminen genomikeskukseen liittyvien ICT-toimintojen tydstamiseen.

2 Genomilaki

Genomikeskustydoryhma ehdottaa, ettda Suomeen saadetdan uusi genomitiedon hallintaa ja
sailytysta koskeva erityislaki (genomilaki).

Lakiehdotuksen tarkoituksena olisi luoda oikeudellinen pohja uuden asiantuntijaorganisaation, ge-
nomikeskuksen perustamiselle ja s&&tad sille kuuluvista tehtévista. Silta osin kuin genomikeskuksen
tehtavat olisivat viranomaisluonteisia, on lahtokohtana pidettava perustuslain 2 8 3 momenttia, jon-
ka mukaisesti julkisen vallan k&yton tulee aina olla palautettavissa eduskunnan séatdmassa laissa
olevaan toimivaltaperusteeseen. Genomikeskuksen laissa saddettynéd paatehtavéana olisi rekisterinpi-
tajand yllapitaa ja hallinnoida kansallisesti keskitettya véaeston genomitietokantaa, johon eri kaytto-
tarkoituksissa (kuten potilaan hoidossa, biopankkitoiminnassa, laaketieteellisessé tutkimuksessa,
genomipalveluyrityksissd) tuotettua genomitietoa tallennetaan yhdenmukaisesti ihmisten terveyden
ja hyvinvoinnin edistamiseen tahtdavia luonnollisten henkildiden suojelusta henkil6tietojen késitte-
lyssé seka ndiden tietojen vapaasta liikkuvuudesta ja direktiivin 95/46/EY kumoamisesta annetussa
Euroopan parlamentin ja neuvoston asetuksen (EU) 2016/679 (yleinen tietosuoja-asetus) mukaisia
eri kéyttotarkoituksia varten.

Genomitietokantaan tallennettua digitalisoitua genomitietoa tulisi voida kasitella genomikeskukses-
sa siten, ettd erityisesti varianttitietoa voisi EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen mukaisesti yhdistaa
valtakunnallisiin sosiaali- ja terveydenhuollon rekisteritietoihin soveltuvin osin siten kuin sosiaali-
ja terveystietojen toissijaisesta kaytosta annetussa lakiehdotuksessa (toisiolaki) esitetdan mm. kayt-
toluvista ja tietoturvallisesta kayttoymparistostd. Luovutusta kolmansille osapuolille rajoittaisivat
toisiolakiehdotuksen lisdksi muu voimassa oleva lainsdadanto seké tiedon kaytolle asetetut kaytto-
ehdot ja muu kayténhallinta. Lisaksi genomitietokantaan tallennettuja, padsaantdisesti anonyymeja
populaatiotason viitetietoja olisi rajoitettujen, genomikeskuksen valvomien kayttajien mahdollista
tarkastella luotettavan tunnistautumisen perusteella. Tiedon tuottajalla, ja mahdollisesti myds yksi-
16114 itsell&dén, olisi paésy itse tilaamaansa tai tuottamaansa tietoon, mahdollisuus hallinnoida sen
kayttod seka kéasitelld genomitietoa genomikeskuksen tarjoamalla alustalla ja tyékaluilla. Genomi-
keskuksen yllapitdmastd variaatiotietokannasta tulisi luoda yhteys kansainvalisiin tietokantoihin.



Mikali genomitietojen kasittely tapahtuisi endotetulla tavalla uuden rekisterinpitajan eli genomikes-
kuksen toimesta, se edellyttéisi henkilGtietojen késittelylle oman lainmukaisen késittelyperusteen.
Liséksi kansallisella tasolla tulisi kehittdd suostumuksenhallintaa, jonka kautta mahdollistuisi mm.
yksilon genomitietojen kayttd sukulaisten hyvaksi tai genomitietojen luovutus toisiolakiehdotukses-
sassa tarkoitetulle Lupaviranomaiselle kehittdmis- ja innovaatiotoiminnassa hyddynnettavaksi. Vi-
ranomaisasemassa tapahtuvan genomitietojen kasittelyn ohella genomikeskuksella olisi myds mui-
ta, lahinnd asiantuntijuuteen liittyvia tehtdvid, joiden siséllosta tai yksityiskohdista ei kaikilta osin
olisi tarpeen s&ataa laissa.

Ehdotetun genomilain soveltamisala kattaisi genomitiedon tallentamisen genomitietokantaan seka
sen kasittelyn genomikeskuksessa lakisaateisten tehtdvien edellyttdméssa laajuudessa ihmisten ter-
veyden ja hyvinvoinnin edistamiseksi seka sairauksien ehkadisemiseksi ja hoitamiseksi. Genomikes-
kukseen tallennetun genomitiedon kasittely ei olisi sallittua lainvalvonnan, rikostutkinnan, vakuu-
tustoiminnan, oikeusléaketieteen tai puhtaasti vanhemmuuden taikka sukulaisuuden maéarittdmisen
tarkoituksiin. Lain soveltamisalan ulkopuolelle rajautuisivat myds ennen syntymaa alkioista tai si-
kidista tuotetun genomitiedon kasittely. Genomilaissa itsesséén ei olisi tarkoitus ottaa kantaa yksit-
taisiin hoitomuotoihin tai teknologioihin, mutta genomikeskuksen olisi asiantuntijana mahdollista
osallistua néit& koskeviin keskusteluihin ja niistd annettavien hoitosuositusten laadintaan.

Ehdotettu sadntely on merkityksellinen yksilon useiden perusoikeuksien kannalta, jotka on esitetty
alla kohdassa 2.2 ’Saantelyn nykytila ja arviointi’. Genomitiedon tallentamista ja hallinnointia kos-
kevat kasittelytoimet kuuluvat EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen soveltamisalaan, silla kyse on kes-
keisilta osin asetuksessa méaériteltyjen arkaluonteisten geneettisten tietojen késittelysta. Tietosuoja-
asetuksen viitekehyksessa genomitiedon kasittelyd koskevat saannot kytkeytyvat erityisesti asetuk-
sen 4 ja 9 artikloihin seka niitd tdsmentaviin 34, 35, 53, 71 ja 75 johtolauseisiin. Genomikeskustyo-
ryhma on arvioinut, ettd genomitiedon hallinta, sailyttdminen ja muu késittely ehdotetulla tavalla
edellyttavat tietosuoja-asetuksen ja kansallisen yleislainsdddannon maarayksia taydentaviad kansalli-
sia sadnnoksid. Koska kyseessd on korkean riskin tietojen kasittely genomikeskuksessa, toteutetaan
tietosuoja-asetuksen edellyttdmé vaikutustenarviointi osana ehdotettua lainsdadantoa.

Ty6ryhma on arvioinut perustettavan genomitietokannan keskitetyn ja hajautetun mallin vaihtoehto-
ja ja riskeja. Huomioiden genomitiedon tallentamisen kokoluokka seké asiantuntijoiden nakemyk-
set, tydryhmaé ehdottaa keskitetyn genomitietokannan luomista ja asianmukaisen tietosuojan raken-
tamista sen ympérille. Genomitieto on arkaluonteista henkilttietoa, jonka késittely on EU:n yleisen
tietosuoja-asetuksen mukaisesti korkean riskin toimintaa ja edellyttaa siten asianmukaisesti merkit-
tavaa panostusta tietoturvallisuuteen. Genomitieto tulisi tallentaa Suomessa kansalliseen sailytys- ja
kasittelyratkaisuun, jonka tuotannossa on huomioitu asianmukainen fyysinen tietoturvallisuus, ky-
berturvallisuus, toimeenpantu parhaat ICT-alan kdytdnnot ja teknologiat, sekd jonka operoinnissa
hyddynnetdan laajalti laite- ja henkil6sertifikaatteja ja seurataan lokitietoja. Kansallisessa keskite-
tyssé ratkaisussa kaytettdvyyden kannalta on olennaista, ettd tiedon hyddyntéjille pystytééan tarjoa-
maan genomitiedon kasittelyn edellyttamaét tydkalut ja yhteydet kansainvalisiin tietokantoihin. Kes-
kitettya kansallista genomitietovarantoa voitaneen parhaiten verrata valtakunnalliseen potilastieto-
varantoon Kantaan.



2.1 Tausta ja perustelut

Genomitiedon hyddyntdminen potilaan hoidossa ja sairauksien ehkaisyssé heijastaa teknologian
kehitysté ja ladketieteen tulevaisuutta. Suomen halutaan olevan tdssé kansainvéalisessa kehityksessa
mukana, mutta osallistumistapa ja laajuus on vield ratkaistava. Sosiaali- ja terveysministerion ajalle
1.9.2014-30.4.2015 asettama tyoryhma (STM098:00/2014) on laatinut ehdotuksen kansalliseksi
genomistrategiaksi, jossa esitetddn keskeiset toimenpiteet genomitiedon tehokkaan hyddyntamisen
varmistamiseksi Suomessa vuonna 2020. Strategiaehdotuksessa todetaan, ettd vaeston luottamus on
keskeinen edellytys yksilollistetyn laéketieteen tavoitteiden saavuttamiselle. Lainsdddannon puut-
teellisuus, epéselvyys tai vaihtelevat tulkinnat voivat osaltaan rajoittaa genomitiedon hyddyntamista
ja vahentda ihmisten valmiutta tukea edessd olevaa muutosta. Tyoryhma esitti, ettd lainsdadannon
kehitystarpeet olisi tunnistettava strategian toimeenpanovaiheessa ja samalla valmisteltava uudet
sdédnnokset genomitiedon kayttda ja genomikeskuksen perustamista varten. Tavoitteeksi asetettiin,
ettd Suomeen luodaan yksilollistetyn la&ketieteen mahdollistava lainsaddanto.

Saantelytoiminnan normatiivisena lahtokohtana on, ettd yleislakien sadntelemistd asioista annetaan
erityissddnnoksié vain, jos se on todella tarpeen. Euroopan Unionissa on pitkdan suhtauduttu torju-
vasti geneettista tietoa koskevaan poikkeus- tai erityissadantelyyn. Vuonna 2004 komission asettama
asiantuntijaryhma esitti geneettisen tiedon omaksumista oikeudellisesti osaksi laajempaa terveystie-
tojen Kkirjoa. Tyoryhma esitti, ettd oikeudellisessa mielessa geneettinen tieto katsottaisiin eraaksi
terveystiedon lajiksi (25 Recommendations on the ethical, legal and social implications of genetic
testing). Erityisséantely katsottiin hyvaksyttavéksi silta osin kuin sen tarkoitus olisi vastata vaeston
huoliin. Samanaikaisesti olisi kuitenkin pyrittdva lisdédmaan véestOtasoista genetiikan osaamista,
jotta teknologian tarjoamista mahdollisuuksista olisi riittdvéasti tietoa arjen paatoksentekotilanteissa
sovellettavaksi.

Vastaava lahestymistapa omaksuttiin EU:n yleisesséa tietosuoja-asetuksessa. Siind geneettisten tieto-
jen kasittelyyn sovelletaan lahtokohtaisesti samoja tietosuojaperiaatteita kuin muihinkin terveytta
koskeviin henkil6tietoihin. Geneettiset tiedot on tietosuoja-asetuksessa maaritelty yhdeksi terveys-
tietojen piiriin kuuluvaksi henkil6tietojen lajiksi ja siten geneettisten tietojen tulisi aina katsoa ole-
van osa henkilon terveystietoja. Edelld sanottu ei poissulje mahdollisuutta ottaa kansallisesti kayt-
toon liséehtoja tai rajoituksia, jotka koskevat geneettisten tietojen tai terveystietojen kasittelya.
Néista erityisista ja asianmukaisista toimenpiteistd luonnollisten henkilGiden perusoikeuksien ja
henkil6tietojen suojelemiseksi olisi séadettdva kansallisessa lainsdadannossa siten, ettd henkilotieto-
jen (ml. genomitietojen) vapaa kulku Unionissa ei vaikeutuisi.

Genomikeskustydryhman ehdottamassa genomilaissa olisi tarkoitus séataa sekd uudesta viranomais-
toimijasta ettd sen suorittamasta genomitiedon késittelystd. Genomilaki olisi siten muita lakeja tay-
dentévé, jolloin sita sovelletaan yleislakien liséksi, ei niiden sijasta. Lain tavoitteena olisi varmistaa
geneettisten tietojen suojaa ja edistaa tietojen asianmukaista kayttod tietosuoja-asetuksen edellytté-



min tavoin. Myo6s uuden rekisterinpitdjan perustaminen ja keskitetyn genomitietokannan luominen
sen lakiséateisena tehtavana edellyttavat uusia sddnnoksia muun ohella rekisterinpidon kéyttotarkoi-
tuksesta. Rekisterinpidon laillisuus edellyttdd genomikeskukselle luotavaa lainsdddannollistéd pohjaa
erityisesti, kun salassa pidettavid henkil6tietoja on tarkoitus luovuttaa genomikeskukselle viran-
omaisten henkilorekistereista (esimerkiksi potilasrekisteristd) hyddyntaen teknistd kéyttoyhteytta.
Liséksi genomitietoja on tarkoitus yhdistad muihin valtakunnallisiin sosiaali- ja terveydenhuollon
rekisteritietoihin.

Genomitiedon perusoikeusluonteesta johtuen genomilain valmistelussa on tullut huomioida perus-
oikeuksien yleiset rajoitusperusteet seka perustuslakivaliokunnan ratkaisukéytantd. Perustuslakiva-
liokunnan pitk&aikaisessa ratkaisuk&ytdnnossé tarkeind sééntelykohteina henkilGtietojen suojan
kannalta on pidetty rekisterdinnin tavoitetta, rekisterditavien henkilGtietojen sisaltod, niiden sallittu-
ja kayttotarkoituksia, luovutettavuutta, séilytysaikaa ja rekisterdidyn oikeusturvaa. Séantelyssa tulisi
valiokunnan ratkaisukaytannon mukaan korostaa henkil6tietojen suojaamista vaarinkayton vaaroil-
ta, kuten tietojen laittomalta saannilta ja kaytolta. Lailla sadtdmisen vaatimusta on peilattu seké
Suomen kansainvélisié velvoitteita ettd suostumukseen perustuvaa saantelytapaa kohden.

2.2 Saantelyn nykytila ja arviointi

Genomitiedon kasittely

Suomessa ei talla hetkelld ole puhtaasti genomitiedon kasittelya koskevaa erityislainsaadéntéd, mut-
ta sitd normittavat lukuisat yleis- ja erityislainsaddadnnon piiriin kuuluvat sdannokset. Naméa saan-
nokset yhdessa muodostavat oikeusjarjestyksen yhtendisen kokonaisuuden, joka ohjaa tulevia saan-
telytoimia.

Oikeudellisessa arvioinnissa keskeiseen asemaan nousee genomitiedon luonne henkil6tietona. Ge-
nomitiedon luonteeseen kuuluu olennaisesti ihmisen geneettisen profiilin ainutlaatuisuus ja se, etta
yksilot ovat erotettavissa koko genomia koskevan tiedon avulla toisistaan. Koko genomia kuvaava
tieto pitaa sisallaan tiedot yksilon synnynnéisista ominaisuuksista, kuten syntyperasta, etnisyydestd,
sukulaisuussuhteista, elimistén toiminnoista ja rakenteista sekd sairauksien ja alttiuksien geneetti-
sista syytekijoista. Genomista suurin osa on kaikilla yksil6illa samanlaista, genomin variaatiot selit-
tavat osaltaan heiddn yksilollisia ominaisuuksiaan, kun genomia luetaan yhtend kokonaisuutena.
Siten, jos kasitell&an suppeampaa osaa genomista, kuten eksomisekvensointia, yksittdista geenia tai
yksittéisia geenimuutoksia, kasitelladn vastaavasti suppeampaa osaa yksilollisyyden synnynnéisesté
osasta. Vaestotasoisella genomin variaatiotiedolla ei vélttdmatta ole lainkaan yksiléivadd ominaisuut-
ta, ellei kyse ole erittdin harvoin esiintyvasté sairaudesta. Yleisesti voidaan todeta, ettd genomitieto
voi olla tunnistettavuudeltaan vaihtelevaa ja edellyttdd tunnistettavuuden asteeseen suhteutettua
oikeudellista arviointia ja siitd johdettuja organisatorisia ja teknisid suojatoimia. Huomionarvoista
on, ettd koko perimda kuvaavaa genomitietoa ei nykyteknologialla voi tehokkaasti anonymisoida,
eli genomitiedon yhteyttd henkil6on ei pystytd katkaisemaan. Sen sijaan variaatiotiedoista luonnol-
lisen henkilon tunnistettavuus on mahdollista poistaa kokonaisuudessaan siten, ettei tunnistaminen



ole en&4 lainkaan mahdollista pelkdn variaatiotiedon perusteella. Yksilon tunnistettavuus genomi-
tiedon perusteella ja ké&siteltdvan genomitiedon arkaluontoisuus vaikuttavat tietoturvan tarpeisiin.

Genomitietojen késittely ei koske ainoastaan henkildtietojen suojaa. Perusoikeustasolla sita saatelee
jokaisen oikeus yksityisyyden suojaan ja henkilokohtaisen integriteetin koskemattomuuteen. Kes-
keinen genomitietojen késittelya séatelevéd perusoikeus on myds kaiken syrjinnan kielto, joka on
kirjattu kansainvélisiin ihmisoikeussopimuksiin ja Euroopan Neuvoston yleissopimukseen ihmisoi-
keuksien ja ihmisarvon suojaamiseksi biologian ja ladketieteen alalla (Sopimus no. 164, 1999,
Oviedo, biolddketiedesopimus) sek& EU:n perusoikeuskirjaan (EUVL C364/01) ja Suomen perus-
tuslakiin.

1.12.1999 voimaan tullut Euroopan neuvoston biol&aketiedesopimus tahtaa ihmisyksilon oikeuksien
suojeluun biol&aketieteellisen teknologian, ml. ihmisgenetiikan véaarinkayttod vastaan. Bioladketie-
desopimus koskee yksilon suojaa laaketieteellisissa tutkimuksissa, henkilon yksityiselaman suojaa
ja tiedonsaantioikeutta terveytta koskevista tiedoista, yksilon perintotekijoihin liittyvia kysymyksia
sekd suostumusta ladketieteellisiin toimenpiteisiin. Tutkittavan informointivelvollisuus kattaa myos
kaiken tutkimuksesta syntyvan tiedon uudelleenhyédyntdmistavat. Sopimuksessa painotetaan tie-
teellisen tutkimuksen vapautta, mutta asetetaan ihmisen etu ja hyvinvointi yhteiskunnan ja tieteen
etujen edelle. Bioldaketiedesopimus on saatettu kansallisesti voimaan ihmisoikeuksien ja ihmisar-
von suojaamisesta biologian ja laaketieteen alalla tehdyn yleissopimuksen lainsdéddannon alaan kuu-
luvien maardaysten voimaansaattamisesta annetulla lailla (884/2009). Sopimusta tadydentavat useat
lisapoytakirjat, joista genomitietojen késittelyn kannalta keskeisimmat ovat vuonna 2005 laadittu
tutkimusta koskeva lisapoytakirja (ETS 195) seké vield lainvoimaa vailla oleva geenitesteja koske-
va lisapoytékirja. Euroopan neuvoston puitteissa on lisaksi laadittu genomitiedon kayttéa vakuutus-
toiminnassa (CM/Rec(2016)8) ja biopankkitutkimuksessa (CM/Rec(2016)6) ohjeistavia suosituksia.

Genomitiedon suojelun kannalta EU:n perusoikeuskirja on ensisijainen oikeuslédhde arvioitaessa
genomitiedon kasittelyn perusoikeuden mukaisuutta. Keskeinen perusoikeus on perusoikeuskirjan 8
artiklassa jokaiselle turvattu oikeus henkildtietojen suojaan. Artikla perustuu EU:n ihmisoikeusso-
pimuksen 8 artiklalle (yksityisyyden suoja) sekd Euroopan Neuvoston yleissopimukselle, joka kos-
kee yksiloiden suojelua henkil6tietojen automaattisessa tietojenkésittelysséd (SopS 36/1992, tie-
tosuojasopimus). Genomitietojen suojaan liittyy siten laheisesti myds perusoikeuskirjan 7 artiklaan
sisaltyva yksityisyyden suojan takaava oikeus, jonka mukaan jokaisella on oikeus siihen, ettd hanen
yksityiselaméénsa kunnioitetaan. Keskeinen perusoikeus on myos 3 artiklan mukainen oikeus hen-
kilokohtaiseen koskemattomuuteen. Jokaisella on perusoikeuskirjan mukaan oikeus ruumiilliseen ja
henkiseen koskemattomuuteen. Ihmisen syrjinta erityisesti geneettisten ominaisuuksien perusteella
on Euroopan unionin perusoikeuskirjan 21 artiklan nojalla kiellettya kaikissa Euroopan unionin
jasenvaltioissa.

Suomen perustuslaissa kansalaisten yhdenvertaisuudesta lain edessa ja syrjinnan kiellosta sd&detaan
perustuslain 6 §:ssé. Lainkohta pit&& sisalladn myos genomitiedon perusteella tapahtuvan syrjinnéan
kiellon. Jokaisen oikeus henkilokohtaiseen vapauteen ja koskemattomuuteen turvataan puolestaan
perustuslain 78:ssd. Tdmén oikeuden on katsottu suojaavan niin henkilon fyysistd vapautta kuin



my0s hanen tahdonvapauttaan ja itsemadrda@misoikeuttaan. Perustuslain 10 §:ss& on puolestaan suo-
jattu jokaisen yksityiselaméd, kunnia ja kotirauha ja todettu, ettd henkil6tietojen suojasta sdédetédén
erikseen lailla.

Henkil6tietojen suojasta on sdédetty henkil6tietolaissa (523/1999) ja siten muualla laissa ei ole tar-
peen sadtdd asioista, jotka on jo ratkaistu henkil6tietolaissa. Henkildtietolaki on henkil6tietojen ke-
raamista, tallettamisesta, kayttdd, luovuttamista ja muuta kasittelyd sdanteleva yleislaki, joka turvaa
perustuslain 10 §:n 1 momentin tarkoittamaa henkilttietojen suojaa. Sen avulla on pantu taytantoon
my06s Euroopan neuvoston tietosuojasopimus sek& Euroopan parlamentin ja neuvoston direktiivi
95/46/EY yksiloiden suojelusta henkilGtietojen késittelyssa ja ndiden tietojen vapaasta liikkuvuu-
desta (tietosuojadirektiivi). Henkil6tietolain 3 8:ss& madritellylla henkilGtiedolla tarkoitetaan kai-
kenlaisia luonnollista henkil64 taikka hdnen ominaisuuksiaan tai elinolosuhteitaan kuvaavia merkin-
t0ja, jotka voidaan tunnistaa hénta tai hénen perhettdén tai hdnen kanssaan yhteisessd taloudessa
elavia koskeviksi. Lain 11 §:ss& tarkoitettujen arkaluonteisten henkil6tietojen (joihin genomitiedon
voidaan katsoa lukeutuvan) kasittely on lahtokohtaisesti kiellettyd, elleivat 12 §:ssa maaritellyt
poikkeusedellytykset tayty. Henkil6tietolain sadnnoksia sovelletaan silloin, kun tieto on yhdistetta-
vissa tunnistettavaan tai yksilOitdvissé olevaan henkiloon. HenkilGtietolain soveltaminen edellyttad
myos, ettd késiteltdvien henkilttietojen myota syntyy henkilorekisteri. Esimerkkejd genomitietoa
sisaltavistd rekistereistda ovat mm. potilas- ja tutkimusrekisterit. HenkilGtietojen, mukaan lukien
genomitiedon, kasittelyssa on noudatettava henkilGtietolain mukaisia henkil6tietojen kasittelya kos-
kevia yleisia periaatteita, joihin lukeutuvat mm. lakisaateiset salassapito- ja vaitiolovelvollisuudet.

Siltd osin kuin genomitiedot siséltyvat viranomaisrekisteriin (esim. potilasrekisteri), sovelletaan
niiden salassapitoon ja luovuttamiseen padsaantdisesti viranomaisten toiminnan julkisuudesta
(621/1999, julkisuuslaki) annetun lain 24 8:n 25 kohtaa. S&&nnosta tdydentévat potilaan asemasta ja
oikeuksista annetun lain (785/1992, potilaslaki) 13 8§ seka laéketieteellisestd tutkimuksesta annetun
lain (488/1999, tutkimuslaki) 23 8. Julkisuuslaki on viranomaisten asiakirjojen julkisuutta, viestin-
taa ja hyvéaa tiedonhallintatapaa séénteleva yleislaki, joka toteuttaa perustuslain 12 8:n 2 momentis-
sa séadettya oikeutta saada tieto viranomaisen julkisesta asiakirjasta. Lain 28 § mahdollistaa siten
salassa pidettavén tiedon antamisen viranomaisrekisteristd yksittaistapauksessa tieteellista tutkimus-
ta, tilastointia taikka viranomaisen suunnittelu- tai selvitystyota varten edellyttéen, ettd alkuperai-
sessa suostumuksessa tiedon kaytolle ja luovutukselle asetettuja ehtoja noudatetaan ja on ilmeista,
ettei tiedon antaminen loukkaa yksilon suojeltuja etuja. Julkisuuslain 28 § ei olisi valittdmasti so-
vellettavissa genomitietojen tallettamiseen genomikeskukseen, koska kyse ei olisi rekisterinpitjan
suorittamasta yksittaistapauksellisesta luovutuksesta.

Hoidossa kaytettyjen potilastietojen (ml. genomitietojen) osalta on késittelysta ja tietojen luovutuk-
sesta séadetty erikseen ennen kaikkea terveydenhuoltolaissa (1326/2010), potilaslaissa seka laissa
sosiaali- ja terveydenhuollon asiakastietojen séhkoisesta kasittelystd (159/2007). Hoitosuhteessa
genomitiedon késittelyn ja sailyttdmisen oikeudellinen peruste liittyy rekisterinpitajan lakisaateiseen
velvollisuuteen, joskin varsinainen l&é&ketieteellinen toimenpide genomitiedon tuottamiseksi ja ké&-
sittelemiseksi edellyttdd potilaan tietoon perustuvaa vapaamuotoista, esimerkiksi suullista suostu-
musta. Jos intervention tarkoituksena on tuottaa genomitietoa potilaan sairauden ennustamiseksi tai



tietyn kantajuuden tai alttiuden tutkimiseksi, on suostumus dokumentoitava esimerkiksi kirjaamalla
potilastietojérjestelméan. Potilaalle on etukédteen annettava asianmukainen informaatio geenitestin
tarkoituksesta, luonteesta ja seurauksista. Ennustavien testien osalta asianmukaisen geneettisen
neuvonnan on oltava saatavilla. Annettavan neuvonnan muoto ja laajuus riippuu geenitestin tulosten
seurauksista ja merkityksestéd kyseisen henkilon tai hanen perheensé kannalta.

Genomitietoa saa hoidon yhteydessa kasitellda vain asianomaisessa toimintayksikdssa tai sen toi-
meksiannosta potilaan hoitoon tai siihen liittyviin tehtaviin osallistuvat henkil6t (potilaslaki 13 8).
Potilasasiakirjoja ja niihin sisaltyvid genomitietoja saa potilasasiakirja-asetuksen 4 §:n mukaisesti
késitell& vain siind laajuudessa kuin heidan tyotehtdvansé ja vastuunsa sitd edellyttavat. Taté laa-
jempien tai muiden ihmisten tietojen osalta ei ole edes selailumahdollisuutta. Genomitiedon siirto
rekisterinpitgjalta toiselle terveyden- ja sairaanhoidossa edellyttdd péaésaantoisesti potilaan infor-
moidun ja Kirjallisen suostumuksen. Poikkeuksia suostumusvaatimukseen sisaltyy potilaslain 13
8:44n ja lukuisiin erityissdédnnoksiin. Esimerkiksi terveydenhuoltolaki mahdollistaa sen, ettd poti-
laan hoitoon osallistuvat henkil6t voivat hyddyntad yhteiseen sahkdiseen potilasrekisteriin talletet-
tuja tietoja sairaanhoitopiirin kuntayhtymén alueen kunnallisen perusterveydenhuollon ja erikoissai-
raanhoidon laajuudessa. Silloinkaan genomitietoa ei saa k&yttdd muuten kuin hoidon edellyttdmassa
laajuudessa. Potilaalla on oikeus kieltad toisen toimintayksikon tietojen kaytto. Potilas saa kieltda
késittelyn tai peruuttaa kieltonsa milloin tahansa (terveydenhuoltolain 9 8:n 2 momentti). Potilas-
asiakirjoihin siséltyva genomitieto on havitettava, kun séilyttamisen lakisaateinen aika tai tarpeelli-
suus on paattynyt, ellei genomitiedon pidempiaikainen séilyttdminen tai uudelleenhyédyntdminen
uudessa kayttotarkoituksessa ole mahdollista potilaan kirjallisen suostumuksen tai poikkeuksellises-
ti lainsdadannon perusteella. Sailytys genomitietokannassa ja muu kasittely genomikeskuksessa
edellyttdisi siten joko potilaan Kirjallista suostumusta tai laissa saddettyd perustetta. Genomitiedon
luovuttaminen innovaatio- tai kehittdmistoiminnan tarkoituksiin edellyttéisi kuitenkin aina nimen-
omaista tietoon perustuvaa suostumusta.

Terveydenhuollossa on asiakastietolain myota siirrytty kéyttdmaan valtakunnallisia séhkdisia tieto-
jarjestelmapalveluja, Kanta-palveluja. Kanta on asiakastietolakiin pohjautuva palvelu terveyden-
huollolle, ja sielld on tallennettuna jo yli 5,5 miljoonan henkilon tiedot (ml. edesmenneiden tietoja).
Palvelu siséltaa vaativia suostumuskéytantoja ja kansalainen itse hallinnoi omia tietojaan. Jarjestel-
mé poistaa paallekkaista tallentamista ja tieto kulkee keskitettyjen tietovarantojen kautta toimijalta
toiselle. Kaikki terveydenhuollon toimijat on sertifioitu, tietoliikenneyhteydet on varmistettu, ter-
veydenhuollon ammattihenkil6t tunnistettu ja fyysisestd tietoturvasta pidetty huolta. Sosiaali- ja
terveysministerido on vuoden 2016 aikana valmistellut luonnoksen uudeksi laiksi asiakastietojen
séhkdisesta kasittelystd sosiaali- ja terveydenhuollossa (asiakastietolaki) seka tarvittavat muutokset
muihin lakeihin. Lailla on tarkoitus kumota voimassa oleva asiakastietolaki. Lakiluonnos maarittaa
koko sosiaali- ja terveydenhuollon asiakastietojen valtakunnallisen kasittelyn sosiaali- ja terveyden-
huollon prosessissa. Asiakastietojen kasittely perustuisi ehdotetussa asiakastietolaissa lainsdadan-
toon, asiakas- ja hoitosuhteeseen sekd sosiaali- ja terveydenhuollon ammattihenkil6lle tyGtehtévien
mukaisesti annettuihin kayttooikeuksiin sekd asiakkaan antamaan suostumukseen ja Kkielto-
oikeuteen. Asiakastietolakia koskevan esityksen tarkoituksena olisi lis4té asiakastietolakiin saan-
nokset, jotka mahdollistaisivat kansalaisen tallentaa myds omia hyvinvointitietojaan tai erilaisten
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hyvinvointisovellusten tuottamia tietoja kansalaisen omatietovarantoon, jonka rekisterinpitdjana
toimisi Kansaneldkelaitos. Tavoitetilassa asiakas voisi tallentaa henkilGtietojaan internetin, erilais-
ten asiointipalvelujen tai mobiilisovellusten kautta. Henkilo voisi antaa suostumuksensa siihen, etta
palvelunantaja saisi hyodyntdd omatietovarannossa olevia hyvinvointitietoja hoitosuhteessa. Oma-
tietovaranto tarjoaisi myds mahdollisuuden omahoitotietojen luovuttamisen toissijaiseen kéyttotar-
koitukseen esimerkiksi tutkimustoimintaan tai kehittdmis- ja innovaatiotoimintaan. Asiakastietolain
uudistuksen yhteydessa on pohdittu laajemmin sitd, ettd ketk& voivat olla Kanta-palveluja hyddyn-
tavia tahoja ja tulevaisuudessa naihin voidaan mahdollisesti lukea esimerkiksi genomikeskus, ge-
nomitiedon tuottajat sek& yksilo omatietovarannon kautta.

Suomessa tapahtuvaan kajoavaan laaketieteelliseen tutkimukseen ja genomitiedon kasittelyyn sen
osana sovelletaan tutkimuslakia, joka nojautuu vahvasti biolddketiedesopimuksesta ilmeneviin ih-
misoikeusperiaatteisiin. Laaketieteellisissa tutkimushankkeissa genomitiedon tuottaminen ja sailyt-
tdminen on sidottu yksil6ityyn tutkimushankkeeseen ja kéyttotarkoitukseen ja edellyttaa tutkittavan
vapaaehtoista ja tietoista kirjallista suostumusta laéketieteelliseen toimenpiteeseen seka eettisté en-
nakkoarviointia. Suostumus koskee lahtokohtaisesti seké tutkimukseen osallistumista etté siita syn-
tyvien henkilGtietojen késittelyé. Jos rekisterinpitdja vaihtuisi siten, ettd esimerkiksi genomikeskuk-
sesta tulisi uusi rekisterinpitdjd, tulisi muutokseen padasiassa vaatia tutkittavan erillinen suostumus
ja sen pitéisi kattaa kaikki suunnitellut uudet kayttotarkoitukset. Tutkittavalla tulisi olla mahdolli-
suus rajata tiedon kasittely vain tiettyihin kayttotarkoituksiin ja kieltdd henkil6tietojensa luovutus
toiselle rekisterinpitajalle, kuten genomikeskukselle.

Biopankkilaki (688/2012) sisaltaa erityissddnnokset genomitiedon késittelystd osana biopankkinay-
tettd biopankissa ja sen luovuttamisesta biopankkitutkimukseen. Biopankkilaki sallii laajan suostu-
muksen kayttdmisen biopankissa mahdollistaen biopankkiaineiston (ml. genomitiedon) luovuttami-
sen ennalta maéarittelemattdmiin, mutta luovutuksen hetkelld tdsmentyviin biopankin tutkimusalu-
een mukaisiin tutkimushankkeisiin. EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen suostumukselle asettamat
edellytykset ovat tiukemmat kuin mitd suomalaisessa biopankkitoiminnassa on kaytetty, mink&
vuoksi biopankkilain suostumusta koskevia sadnnoksia arvioidaan parhaillaan uudestaan. Biopank-
kilaki mahdollistaisi genomitiedon sailyttamisen toimeksiantosopimuksen nojalla genomikeskuksen
tietokannassa, mutta téllainen sopimus ei muodostaisi genomikeskukselle itsendisté oikeutta kasitel-
I& genomitietoja esimerkiksi luovuttamalla niitd hoidollisiin tarkoituksiin. Siten genomitiedon tal-
lentaminen uuden rekisterinpitajan eli genomikeskuksen tietokantaan edellyttéisi tiedon kasittelyyn
liittyvaa oikeudellisten perusteiden tarkempaa arviointia, kuten muussakin laéketieteellisessa tutki-
muksessa.

EU:n yleistd tietosuoja-asetusta aletaan soveltaa 25.5.2018. Se on sellaisenaan Suomessa sovelletta-
vaa lainsaadantoa. Tietosuoja-asetuksesta johdettuja tietosuojaperiaatteita sovelletaan kaikkiin tie-
toihin, jotka koskevat tunnistettua tai tunnistettavissa olevaa luonnollista henkil6d. Asetuksessa
vahvistetaan séannot luonnollisten henkil6iden suojelulle henkil6tietojen (ml. genomitietojen) késit-
telyssé sekd saannot, jotka koskevat henkilGtietojen vapaata liikkuvuutta. Asetuksen tavoitteina on
paitsi yhdenmukainen ja korkeatasoinen luonnollisten henkiléiden suojelu, myds henkilGtietojen
vapaa liikkuvuus unionissa. Tietosuoja-asetuksen kansallista toimeenpanoa varten oikeusministeri-
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0ssa toimii EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen taytantéonpanoryhmd, jonka tehtdvana on mm. val-
mistella lainsaddantéehdotus kansallisen liikkumavaran puitteissa seké tehda ehdotus tarvittavasta
yleislaista. Samalla on tarkoitus kumota mm. nykyinen henkil6tietolaki. Tulevaisuudessa toimijoi-
den on kyettdvd samanaikaisesti soveltamaan seké tietosuoja-asetusta, kansallista tietosuojalakia
ettd genomitiedon kasittelya koskevaa erityislainsaadantoa.

Genomitietojen hyodyntamista tulee tarkastella myds osana laajempaa kansallista terveystietojen
hyodyntamisjarjestelmad, jossa keskeisté roolia tulee esittdmaén hallituksen esittdméa laki sosiaali-
ja terveystietojen toissijaisesta kaytosta. Esityksen tarkoituksena on luoda ajanmukaiset ja yhden-
mukaiset edellytykset mm. terveyteen ja hyvinvointiin liittyvien henkil6tietojen kaytolle tilastoin-
tiin, tutkimukseen, kehittdmis- ja innovaatiotoimintaan, opetukseen, tietojohtamiseen, viranomai-
sohjaukseen ja -valvontaan seka viranomaisten suunnittelu- ja selvitystehtaviin. Ehdotetuilla laeilla
yhtendistettaisiin sosiaali- ja terveydenhuollon asiakastietojen sekd muiden terveyteen ja hyvinvoin-
tiin liittyvien henkil6tietojen kaytt6a ohjaava lainsdéddantokokonaisuus. Esityksen mukaan tallaisten
tietojen kayttoluvat myontaisi jatkossa keskitetysti Sosiaali- ja terveysalan kayttélupaviranomainen,
lupakasittelya ja tietopyyntdjen késittelya varten luotaisiin keskitetty tietopyyntdjen hallintajarjes-
telma ja luvan nojalla luovutettaville tiedoille luotaisiin tietoturvalliset kayttoymparistot ja kéyt-
toyhteydet. Esityksessa on otettu huomioon sosiaali- ja terveydenhuollon integraatio seké& digitali-
saation voimakas vaikutus asiakastietojen sahkoiseen kasittelyyn ja sen edellyttdmiin tietosuoja- ja
tietoturvavaatimuksiin. Samanaikaisesti tekninen kehitys on luonut uudenlaiset mahdollisuudet ké-
sitelld arkaluonteisia asiakastietoja ja yhdistaa niita sallituissa kayttotarkoituksissa muihin henkil6-
tietoihin tavalla, joka aiempaa paremmin turvaa asiakkaiden henkil6tietojen- ja luottamuksen suo-
jan.

Geenitesteja koskeva saéntely

Suomessa ei ole geenitestejd koskevaa kansallista erityissdéntelyd. Suomi on allekirjoittanut biol&a-
ketiedesopimuksen terveystarkoituksia varten tehtdvia geenitesteja koskevan lisdpoytékirjan, mutta
se ei ole ratifioinut sitd. Lisapoytékirja ei myoskaéan ole vield kansainvalisesti voimassa, sill siita
puuttuu yksi ratifiointi. TSekin tasavalta on viimeisimpand maana ilmoittanut ratifioivansa lisdpoy-
takirjan, joten se tullee lahiaikoina kansainvalisesti voimaan. Lisapdytakirjan allekirjoittamisen on
jo itsesséédn katsottu Suomessa viittaavan siihen, ettd mm. terveydenhuoltoa ja laéketieteellisté tut-
kimusta koskeva lainsdadantomme on keskeisilta osiltaan lisapoytakirjan maarayksia vastaavaa. Se
sisaltdd kuitenkin myos kansallisesta sadantelystimme toistaiseksi puuttuvia méaarayksia esimerkiksi
geneettisia palveluja eli geenitestejd, laboratorioita ja palveluntuottajia koskevista laatuvaatimuksis-
ta. Geenitestien saantelyyn on Suomessa kéytetty useita muita pehmedmpid séantelyinstrumentteja,
joihin lukeutuvat muun ohella laboratorioiden vapaaehtoiset akkreditointimenettelyt.

Lisapoytékirjan mukaan ennustavia geenitesteja voidaan tehdd ainoastaan terveydenhoidollisessa tai
tutkimuksellisessa tarkoituksessa. Ne edellyttavat aina myos asianmukaista perinnéllisyysneuvontaa
(artikla 8). Jokaisella on oikeus saada kaikki terveyttddn koskeva tieto, miké on kerétty geenitestin
avulla. Mikéli henkild ei halua tata tietoa, hénen toivettaan on kunnioitettava (artikla 16). Jos geeni-
testin perusteella ilmenee tietoja, joista testatun henkilon perheelle olisi hyotyd, hanta on informoi-
tava tastd seikasta (artikla 18). Lisapoytékirja antaa myds mahdollisuuden tehdd geenitesti aikai-
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semmin irrotetun biologisen materiaalin avulla silloin, kun ei ole mahdollista kohtuullisesti saada
yhteyttd henkiloon tapauksessa, jolloin geenitesti tehtéisiin hdnen perheenjasentensa hyvaksi. Tassé
tapauksessa laki voi sallia suhteellisuusperiaatteen mukaisesti geenitestin suorittamisen edellytyk-
selld, ettd odotettavissa olevaa hyotyé ei voi muuten saavuttaa eika testin tekemista voi lykéata. Lais-
sa olisi kuitenkin otettava huomioon mahdollisuus, ettd alkuperdisen biologisen materiaalin luovut-
tanut henkild on vastustanut biologisen materiaalin kayttoa téllaisen testin tekemiseen (artikla 14).

Geenitestausta koskeva lisapoytakirja kattaa soveltuvin osin myds kuluttajille suunnatut geenitestit,
joista Suomessa on sddnnelty toistaiseksi l&hinnd kuluttajansuojasdédnnosten kautta. Silloin, kun
kuluttaja ja valmistaja ovat suoraan yhteydessa eli kyseessé on kuluttajille suunnattujen geenitestien
(Direct-to-consumer, DTC) markkinat, sovelletaan kansallisesti kuluttajansuojaséantelyd, jonka
ytimessa ovat tuoteturvallisuuden varmistaminen ja harhaanjohtavan markkinoinnin estdminen.
Silloin kun genomipalveluyritykset kasittelevat genomitietoja, voi késittelyperuste olla vain yksilén
suostumus. Mikali yritykset haluaisivat luovuttaa genomitiedot genomikeskukselle tiettya tarkoitus-
ta varten, tulisi suostumukseen siséltya tdmé& mahdollisuus. Genomikeskuksen ja yritystoiminnan
valinen suhde olisi méariteltdva ehdotetussa genomilaissa.

Geenitesteja koskevaa eurooppalaista sadntelyd on harmonisoitu vuonna 2017, kun Euroopan unio-
nin neuvosto ja parlamentti hyvaksyivét uudet asetukset ladkinnallisista laitteista (medical device eli
MD -asetus) sek& in vitro -diagnostiikkaan tarkoitetuista ladkinnallisistd laitteista (IVD -asetus).
IVD-asetusta aletaan kansallisesti soveltaa tdysiméaaraisesti vuonna 2022. MD-asetus ja VD -asetus
saantelevat erityisesti laitteille (ml. geenitesteille) asetettavia vaatimuksia ja laitteiden valvontaan
liittyvia seikkoja. IVD -asetuksen 4 artikla sisaltda geenitesteja koskevia saannoksia, joissa todetaan
mm. tietyin edellytyksin annettavan asianmukaisen neuvonnan vaatimus. Kyseinen neuvontavelvoi-
te on vield merkitykseltadn avoin ja tulee koskemaan vain terveydenhuollon yhteydessé ja laéketie-
teellisiin tarkoituksiin tehtdvaa geenitestia. Velvoite ei luultavasti koskisi tilannetta, jossa geenites-
tin valmistaja ja kuluttaja ovat suorassa yhteydessa ilman terveydenhuollon toimeksiantoa. Artikla
mahdollistaa sen, ettd jasenvaltiot tarjoavat potilaille asetustekstid laajempaa ja yksityiskohtaisem-
paa suojelua.

Monipuolisesta geenitestisaantelysta huolimatta huolta ovat edelleen aiheuttaneet geenitestien tark-
kuuteen ja ennustavuuteen liittyvat tekijat, milta osin perinndllisyysneuvonnan antamista on pidetty
tarpeellisena, mutta puutteellisesti saanneltynd. Genomilakiin ehdotetaan sisallytettavéksi perinndl-
lisyysneuvontaa koskevia yleistason vaatimuksia. Néisté kerrotaan tarkemmin kohdassa 5.

3 Kansainvalinen vertailu
Genomikeskustyéryhma on tehnyt kansainvalistd lainsaddantovertailua maista, joissa tiedetédan ole-

van tyoryhman tavoitetta vastaavia institutionaalisia ratkaisuja tai joissa suunnitellaan véeston ge-
nomitiedon hyddyntamista yksilollistetyn ladketieteen tarpeisiin.
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Genomitiedon kayttod sddntelee useassa maassa henkildtietolain liséksi terveydenhuoltolaki. Suora-
naista genomilakia ei monessa maassa ole. Genomitietoa saa keratd henkilon suostumuksella ja
useimmiten henkilon sairauden diagnoosia varten. Tutkimuskayttdon genomitietoa saa keratd myos
suostumuksella.

Pohjoismaissa, joiden voidaan arvioida olevan rakenteiltaan parhaita vertailukohteita Suomelle, on
aloitettu kansallisen tason genomiladketieteen ja -tutkimuksen hankkeet. Tanskassa on ehdotettu
kansallisen genomikeskuksen perustamista ja Norjassa kansallisen geenivarianttitietokannan luo-
mista. Ruotsi tdhtda ensisijaisesti kansallisen kliinisen genomildéketieteen hoitopolun luomiseen.
Lainsdadantoselvityksen kohteeksi on otettu Norja, Tanska, Ruotsi, Ranska, Saksa, Sveitsi, Alan-
komaat, Iso-Britannia, Viro, Yhdysvallat, Kanada ja Singapore, joiden genomitiedon hyddyntami-
sen infrastruktuurit esitell&an lyhyesti seuraavaksi.

Norja

Norjassa julkaistiin yksilollistetyn laéketieteen strategia syksylla 2016 ja sen toteutuksesta vastaa
Norjan terveysministerio. Strategia sisaltdd muun muassa suosituksen kansallisen anonymisoidun
perinnollisid geenivariantteja koskevan tietokannan luomisesta, joka olisi yhteydessa myds ulko-
maisiin tietokantoihin. Tietokannan valmistelua varten on allokoituja lisaksi kansallisen kompetens-
siverkoston rakentamiseen. Myds syoparekisteria on suositeltu tulevaisuudessa kehitettavaksi syo-
pagenomin kattavaksi. Norja selvittadd lisaksi kliinisen genomitiedon tallentamista ja ké&sittelemista
terveydenhuollon ja tutkimuksen tarkoituksia varten. Norjan selvityksessa kartoitetaan genomitie-
don hyddyntamisté osana yliopistollisia tai yksityissektorin teknisia palveluja.

Tanska

Tanska on julkaissut kansallisen yksil6llistetyn ladketieteen strategian vuosille 2017-2020 ja allokoi
infrastruktuurin perustamista ja strategian toimeenpanoa varten 100 000 000 DKK (noin 13,5 mil-
joonaa euroa) siemenrahoituksen. Toiminnan rahoitukseen osallistuvat tulevaisuudessa myos yksi-
tyiset toimijat, kuten erityisesti Novo Nordisk ja muut s&atiot. Strategian toimeenpanosta vastaavat
Tanskan terveysministerid sekd Danish Regions, joka on alueita edustava poliittinen organisaatio.
Tanskassa terveydenhuolto- ja sairaalajarjestelmédé hallinnoidaan aluetasolla. Strategia osoittaa
suuntaviivat yksilollistetyn ladketieteen kehittamiselle Tanskassa ja suosittaa kansallisen, julkisra-
hoitteisen genomikeskuksen perustamista seka hoito- ettd tutkimustarkoituksia varten joko Kédpen-
haminaan tai sen l&hialueelle. Joitakin genomikeskuksen toimintoja kilpailutetaan ja sijoitetaan
Aarhusiin ja muille alueille. Toiminnot rakennetaan olemassa olevan osaamisen ja asiantuntijuuden
paalle hyddyntden sidosryhmié yliopistoista, sairaaloista ja teollisuudesta. Tulevan genomikeskuk-
sen johtajaksi on nimetty Gert Sorensen, joka on Aarhusin yliopistollisen sairaalan entinen johtaja.
Yksilollistetyn ladketieteen infrastruktuuriin, kuten sekvensointikapasiteettiin, IT-ratkaisuihin ja
biopankkeihin on lisaksi jo aiempina vuosina sijoitettu noin 500 000 000 DKK (noin 67 miljoonaa
euroa). Vuonna 2016 viisi tanskalaista biopankkia yhdistivat toimintansa ja toimivat nyt yhdessa
Tanskan bio- ja genomipankki -nimisen organisaation alaisuudessa.

Tanskan yksil6llistetyn ladketieteen strategian seké tulevan genomikeskuksen tehtévien ytimessé on
keskitetyn genomitietokannan luominen sekd genomitiedon integrointi sahkoisten potilasasiakirjo-
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jen kautta osaksi potilaiden hoitoa. Genomisekvensoinnit ja henkil6tietojen késittely suunnitellaan
toteutettavaksi julkisella sektorilla ja tiedon tallentamiseen luodaan kansallisia tietoturvallisia pilvi-
ratkaisuja. Sekvensointialustoja tai bioinformatiikan ty6kaluja koskevia ratkaisuja ei ole vield tehty.
Yksityiset toimijat voivat rahoittaa tutkimusta ja kehitysty6td, mutta eivét saa sopimuksiin liittyvaa
itsendistd oikeutta genomitiedon kayttoon. Genomitiedon kayttoon liittyvat viranomaistehtavat ja
rekisterinpito ovat julkisen sektorin vastuulla. Suunnittelun aikajanne on noin viisi vuotta, mutta
koko strategian toteuttamiseen on arvioitu kuluvan useampia vuosia.

Tanskan lakiehdotus paikallisen terveydenhuoltolain muuttamiseksi on parhaillaan lausuntokierrok-
sella ja sisdltaa strategian toimeenpanoa koskevia sdannoksia tulevasta genomikeskuksesta. Terve-
ysministerion alaisen genomikeskuksen tehtavéana olisi edistdéd henkilokohtaisen ladketieteen kehit-
tamista keskitetylla hallintaratkaisulla. Genomikeskus tukisi yksil6llistetyn ladketieteen kehittdmisté
yhdessa Tanskan terveydenhuollon, tutkimuslaitosten ja potilasjarjestéjen kanssa. Kansallinen ge-
nomikeskus kehittdisi ja yllapitdisi yhteista valtakunnallista tietokantaa tietojen keraamiseksi ja séi-
Iyttamiseksi. Tietokannasta on tarkoitus luovuttaa tietoja padasiassa potilaiden hoitotarkoituksiin,
mutta geno- ja fenotyyppidataa olisi kéaytettavissd myds tutkimustarkoituksia varten. Genomitieto-
kannan sisaltamié tietoja olisi ehdotuksen mukaan mahdollista ké&sitell& vain, jos se olisi tarpeen
ennalta ehkdisevan taudin torjunnan, laéketieteellisen diagnoosin, hoitotydn tai potilaan hoidon tai
terveydenhuollon kannalta ja tietoja kasittelee salassapitovelvoitteen alainen terveydenhuollon am-
mattihenkild. Kaésittely olisi mahdollista my0ds yhteiskunnallisesti merkittavissa tilastollisissa tai
tieteellisissa tutkimustarkoituksissa, jotka kytkeytyvat potilaan hoitoon. Tanska on verrannut yksi-
I6llistetyn laéketieteen ohjelmaansa Genomics Englandin vastaavaan, mutta pitdd kansallisen im-
plementoinnin kannalta pohjoismaiden etuna yhdenmukaisia IT-jarjestelmié.

Ruotsi

Ruotsin kansallista Genomic Medicine Sweden hanketta rahoitetaan julkisin varoin ja on parhaillaan
kéynnistdmisvaiheessa. Hanke perustuu Kliinisen genomiikan tarpeisiin ja rakentuu alueellisten toi-
mijoiden (l&hinn& yliopistolliset keskussairaalat) yhteistyon péélle. Hanketta johtaa Karoliininen
Instituutti, joka tekee yhteistyota yliopistollisten keskussairaalapiirien seka maakuntien kanssa.
Hankkeen tavoitteena on analysoida kymmenessa vuodessa 100 000 naytetta erityisesti perinnolli-
sista sairauksista ja syovasta, ja pidemmalla tahtdimella monitekijaiset sairaudet ja mikrobiomit on
mahdollista liittdd hankkeeseen mukaan. Ruotsissa on kaynnissd myds julkisesti rahoitettu kaksos-
tutkimukseen perustuva Swedish Genomes Program, joka on integroitu kansalliseen genomihank-
keeseen. Ohjelman puitteissa luodaan myds referenssigenomityokalu, joka olisi sekd genomitutki-
joiden ettd kliinisen genetiikan laboratorioiden kaytossa.

Ruotsissa on saddetty geneettisté integriteettia koskeva laki vuonna 2006 (SFS 2006:351), jota so-
velletaan muun ohella geenitutkimuksiin, -tietoon ja -terapiaan, geneettiseen tutkimukseen yleisen
terveystutkimuksen osana, sikitdiagnostiikkaan ja preimplantoriseen geenidiagnostiikkaan ja toi-
menpiteisiin ihmisesté irrotetulla munasolulla tutkimus ja hoitotarkoituksessa. Laissa kielletdan
geenitutkimus ja geeniterapia, joka johtaisi periytyviin geneettisiin muutoksiin. Yleisissé tervey-
denhoidollisissa tutkimuksissa geneettistd tutkimusta voidaan kayttda ainoastaan sosiaalihallituksen
luvalla. Lupa voidaan myontd4, jos tutkimuksen tarkoituksena on tutkia vakavaa sairautta tai silla
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voi olla erityistd merkitysta terveyden- ja sairaanhoidolle ja samalla on huomioitava, onko tutki-
muksella tarkoitus nédyttaa toteen tai sulkea pois sairastumisriski tai voidaanko epdilty sairaus paran-
taa. Tutkimuksen suorittavalla on myos oltava vaadittava asiantuntemus ja tutkimuksen kohteiden
geenitiedot on suojattava tyydyttavélla tavalla. Lisaksi ihmisen itsemadraamisoikeudesta saadetaan
potilaslaissa (2014:821) ja terveys- ja sairaanhoitolakia (2017:30). EU:n yleinen tietosuoja-asetus
voi tuoda joitain muutoksia naihin lakeihin.

Ranska

Ranskassa laadittiin vuonna 2016 kansallinen genomilé&aketieteen suunnitelma 2025 (The French
Plan for Genomic Medicine 2025). Suunnitelma tavoittelee genomilééketieteen hyodyntdmista syo-
patautien, harvinaissairauksien seka yleisten sairauksien hoidossa. Toteutus edellyttad noin 235 000
kokogenomisekvensointia vuodessa. Lisaksi suunnitelmaan siséltyy kansallisen genomilddketieteen
viitekehyksen luominen innovaatiotoiminnan, teollisuuden ja talouden kasvun edistdmiseksi. Ge-
neerisen hoitopolun luomiseksi hankitaan koko Ranskaan korkean kapasiteetin sekvensointipalvelut
ja ensimmadiset rahoituserat kahden suuren sekvensointikeskuksen perustamiseksi Pariisin ja Lyon-
Grenoblen alueelle on mydnnetty vuonna 2017. Tavoitteena on perustaa yhteensa 12 sekvensointi-
keskusta ja yksi keskitetty referenssikeskus innovaatiotoiminnan tukemiseksi hoitopolulla. Tulevai-
suudessa ratkaistavaksi on jatetty sahkoiseen suostumukseen siirtyminen, satunnaisloyddsten rapor-
tointi sekd genomitiedon turvallinen jakaminen kansainvélisesséd ymparistossa.

Saksa

Saksassa tasmalaéketiede on yksi tutkimusrahoituksen padaloista terveystutkimuksen alueella. Toi-
minnalle ei ole séédetty erillista lakia, vaan toiminnan lahtokohtana on Saksan perustuslaki ja sen
takaama henkil6llisyysoikeus, jolla on Saksassa laaja merkitys. Terveydenhoidon yhteydessa kerat-
tyd geenidataa séatelee geenidiagnostiikkalaki. Perustana geenitestin suorittamiselle on aina henki-
16n suostumus. Lisaksi lain mukaan diagnostisia geneettisia tutkimuksia saavat suorittaa vain 1aaka-
rit ja ennakoivia geneettisid tutkimuksia voivat suorittaa vain ihmisgenetiikkaan erikoistuneet 1aaké-
rit. Keskeiset toimijat ovat Saksan syopatutkimuskeskus (DKFZ) ja Saksan kansallinen syopésaira-
uksien tutkimuskeskus (NCT). Saksan sydpatutkimuskeskuksessa (DKFZ) sijaitsee yksi Euroopan
suurimmista toisen sukupolven sekvensointiyksikoistd, joka tarjoaa sekvensointipalveluita DKFZ:n
lisaksi myos useille kotimaisille ja ulkomaisille yhteistyékumppaneille. DKFZ toiminta rahoitetaan
julkisin varoin.

Sveitsi

Sveitsissé luodaan tutkimuspainotteista yksilollistetyn la&ketieteen kansallista verkostoa (The Swiss
Personalized Health Network, SPHN), jolle on allokoitu 40 000 000 CHF (noin 34 miljoonaa euroa)
kolmivuotinen budjetti IT -ratkaisujen ja kliinisen datan yhteensopivuuden tukemiseksi vuosien
2017-2020 aikana. Liséksi toiset 40 000 000 CHF on varattu biopankkitoimintaa ja tutkimushank-
keita varten. Globaalistikin ainutlaatuisen aloitteen tavoitteena on luoda uusi kansallinen infrastruk-
tuuri Kliinisen tiedon (ml. genomitiedon) jakamista varten yliopistollisten sairaaloiden, tutkimuslai-
tosten ja muiden organisaatioiden valilla, jotka tekevét yksilollistetyn ld&ketieteen tutkimusta. Ver-
kosto ja infrastruktuuri rakentuvat hajautetun mallin, alueellisesti vaihtelevan oikeudellisen saénte-
Ilyn sek& maan kolmen kansallisen kielen (saksa, ranska ja italia) varaan, mik& luo toteutukselle
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haasteita. Tavoitteena on luoda paikallisia tietoturvallisia tutkimusymparistdjd, jotka ovat pitkalla
tahtdimellda omarahoitteisia. Verkostossa syntyvaa genomitietoa tallennetaan alueellisiin kliinisen
bioinformatiikan osaamiskeskuksiin, joilla on liityntd verkostoon osallistuviin tutkimussairaaloihin
ja yliopistoihin. Verkoston datakoordinaatiokeskus tukee ja koordinoi kyseisia osaamiskeskuksia
muodostaen valtiollisen tutkimusinfrastruktuurin. Kokonaisuus palvelee viitekehyksend kansallisen
tason tutkimushankkeille. Verkoston kautta syntyvédé dataa voidaan tarjota tutkija-aloitteisiin tutki-
mushankkeisiin, jotka kayvat lapi eettisen ennakkoarvioinnin prosessin. Sveitsi on lisaksi siirtymas-
sé& kohti kansallisesti harmonisoitua laajaa suostumusta, joka on julkaistu vuoden 2017 tammikuus-
sa.

Viro

Vuonna 2000 Viroon perustettiin julkisrahoitteinen ja tutkimuspainotteinen Estonian Genome Pro-
ject Foundation -niminen séatio vaestopohjaisen biopankin ylldpitoa varten. Vuonna 2007 saatio
muuttui Tarton yliopiston yhteydessa toimivaksi Viron genomikeskukseksi. Rahoituksen keskus saa
Viron sosiaaliministeriolta ja opetusministerioltd. Aineiston tutkimuskéytostd peritddn maksuja
myos tutkijoilta. Genomikeskuksen tavoitteena on kasvattaa genomitiedon méédra koskemaan
100.000 ihmistad. Luottamus tutkimukseen on Virossa pienen notkahduksen jalkeen kasvanut viime
aikoina, kun tutkimuksen osallistujille on luvattu enenevassa maarin kliinisia palveluja ja valtaa
tietojensa hallinnointiin. Terveystietojen hallinnointia varten rakennettua infrastruktuuria hyédynta-
vat Virossa sekd julkinen ettd yksityinen sektori ja vaestoll4 on suuri luottamus sen toimivuuteen.
Juridisesti terveystiedot omistaa Virossa kansalainen ja infrastruktuuri hyédyntévat digitaalista ni-
menomaista ja yksiloityd suostumusta, joskin laajaa pidetadankin toimivampana. Anonymisoituun
tietoaineistoon perustuvaa tutkimusta voidaan Virossa tehda ilman suostumusta. Tietosuoja-asetus
ei tuo fundamentaalisia muutoksia maassa sovellettuihin tietosuojaperiaatteisiin, mutta datan hallin-
nointia kehitet&an.

Iso-Britannia

Vuonna 2013 Iso-Britannian hallitus k&ynnisti 100 000 Genomes -projektin, jonka tavoitteeksi ase-
tettiin 100 000 genomia sisaltavan tietovarannon luominen kansallisen terveyspalvelun (National
Health Service, NHS) tarkasti valikoiduista asiakkaista ja heidan perheenjasenistaan harvinaissaira-
uksien ja syOpéasairauksien alueelta. Tietovarantoa hallinnoi valtion omistama Genomics England -
niminen yritys. Projektin tavoitteena, ja samalla sen merkittdvimpana lyhyen aikavalin hyotyna, on
perinnollisten sairauksien nopea diagnosointi integroimalla genomitieto kiintedksi osaksi tervey-
denhuoltoa. Liséksi siind tavoitellaan eettisen ja l&pindkyvéan suostumukseen pohjautuvan ohjelman
luomista, tutkimuksen edistdmisté sekd alan teollisuuden kdynnistamista. Tietojen keruu perustuu
projektissa vapaaehtoisesti annettuun suostumukseen. Luovuttajilta pyydetadn erikseen suostumus
tietojen luovuttamiseen yritysten hyddynnettdvaksi. Vakuutus- ja suoramarkkinointiyhtiot on rajattu
toteutuksen ulkopuolelle.

Tietosuoja sekd kansallinen intressi ovat 100 000 Genomes -projektin toteutuksen ytimessa. Néyt-
teiden analysointi on kokonaan ulkoistettu, mutta sen on tapahduttava Iso-Britannian maaperélla.
Vuonna 2016 Genomics England solmi yhteistyésopimuksen yhdysvaltalaisen Illuminan kanssa.
Genomitietoja voi kasitelld ja séilyttdd vain pseudonymisoidussa muodossa suljetussa teknisessé
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kayttoympaéristossa, ns. kallioluolassa. Kéaytannossa tietoliikenne kulkee vain yhteen suuntaan eli
genomitietoa voi luovuttaa tekniseen kayttoymparistoon ja késitelld sitd siell4, mutta tietoa ei saa
ottaa sieltd ulos. Aineistosta voi tilata tarkasteluja, jolloin sité kasittelee ja analysoi asiakkaan puo-
lesta tietokone. Asiakkaille myydéaén vastauksia kysymyksiin.

Alankomaat

Alankomaissa ei ole varsinaista kansallista genomitutkimuksen infrastruktuuria, joskin maassa on
kaynnistetty terveystutkimusta koskeva aloite, joka rakentuu olemassa olevan infrastruktuurin péal-
le. Alankomaissa on potilaiden syépagenomeihin keskittynyt ja voittoa-tavoittelemattoman Hartwig
Medical Foundation -s&&tion hallinnoima genomitietokanta ja sekvensointikeskus, joista tietoa luo-
vutetaan myos tutkimuskayttoon. Tavoitteena on sekvensoida potilaiden DNA-ndytteet ja yhdistaa
tuotetut tiedot potilastietoihin. Tutkimuksesta palautuvan tiedon integroimiseen klinikkaan on kehi-
tetty paikallisia ratkaisuja, joissa aloitteet ovat tulleet kentdn toimijoilta eikd hallitukselta kuten
joissakin maissa. Hanke toimii yhteistydssd Ranskan, Englannin ja Saksan vastaavien hankkeiden
kanssa. Alankomaat on siirtyméassa opt out -jarjestelmasta kohti suostumukseen perustuvaa henkil-
tietojen kasittelya.

Yhdysvallat

Presidentti Obaman toimesta julkistettiin vuonna 2015 Precision Medicine Initiative Program
(PMI) -niminen ohjelma, jonka tavoitteena on keratd 1 000 000 yhdysvaltalaisen terveytta koskevia
tietoja, mukaan luettuna genomitietoja. Syksylla 2017 kédynnistyy Precision Medicine Initiative’n
pohjalta All of Us -tutkimusohjelma, jonka tarkoituksena on myds kerata 1 000 000 yhdysvaltalai-
sen genomitiedot. Molemmat hankkeet pohjautuvat tietoiseen ja vapaaehtoiseen suostumukseen.
Laajaa suostumusta on mahdollista kayttaa silloin, kun se on tarkoituksenmukaista esim. saatettaes-
sa aggregaattitason genomitietoa laajan yleison saataville tai toissijaisiin de-identifioidun tiedon
tutkimustarkoituksiin. Yhdysvaltain Common Rule —saantely ei koske tutkijalle tunnistamattomissa
olevaa néytettd tai tietoa, eik& siten vaadi esimerkiksi suostumusta tai eettista ennakkoarviointia
naiden tutkimuskaytolle, mutta 2018 alussa voimaan tulevat muutokset kuitenkin edellyttavat, etta
toimijat sdanndllisesti uudelleen arvioivat tallaisten aineistojen, mukaan lukien genomitiedon tun-
nistettavuutta uuden teknologian valossa. Pelkka tunnistamisen mahdollistavien teknologioiden
kaytettavissa oleminen ei ole ratkaisevaa, vaan se, kayttaako tutkija ko. teknologiaa oikeasti aineis-
ton tunnistamiseen. Uudet teknologiat julkaistaan sdanndllisesti ja niiden arvioinnin perusteella kéy-
tosta annetaan suosituksia siitd, tulisiko tutkimuksiin, joissa naita teknologioita kaytetaan, hankkia
suostumus tai eettinen arvio siité, ettei suostumusta tarvita. Koko genomin sekvensointia tullaan
arvioimaan ensimmaisend. Lainsdédantokentéllda suostumuksen siséltd on suurin liiketilassa oleva
asia ja katseet on kaannetty erityisesti kohti dynaamisen suostumuksen malleja. Yksi puhuttavim-
mista aiheista on vastasyntyneiden genomin sekvensointi ja tiedon hyddyntdminen tutkimustarkoi-
tuksissa.

Kanada

Genomics Research and Development Initiative (GRDI) saa Kanadan valtiolta rahoitusta genomi-
tutkimuksen tarkoituksiin. GRDI toimii yhteistydssé yliopistojen ja yksityisen sektorin kanssa. Jul-
kinen rahoitus kattaa kaikki genomitutkimusta hyddyntavat yhteiskunnan osa-alueet eli maatalou-
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den, ympariston, kalankasvatuksen, metséanhoidon ja terveydenhuollon. Genome Canada on vuonna
2000 julkisin varoin perustettu organisaatio, jonka tarkoituksena on toimia katalysaattorina genomi-
pohjaisten teknologioiden kehittdmisessa ja soveltamisessa Kanadassa. Se rahoittaa suuren mitta-
kaavan tieteellisia ja teknologisia genomiikan pilottiprojekteja sek& genomiikkaan perustuvia trans-
lationaalisia ohjelmia. Organisaatio toimii tiiviissa yhteistydssa yksityisen sektorin toimijoiden
kanssa. Kanadan kansallinen tutkimusrahoituselin kaynnisti yksilollista laéketiedettd koskevan oh-
jelman vuonna 2012. Sita johtavat yhdessa Institute of Cancer Research, Institute of Genetics ja
Institute of Health Service and Policy Research yhdessa erdiden muiden instituuttien ja kansallisten
toimijoiden kanssa. Eri osavaltioilla on Kanadassa lisdksi omia tdsmalééketieteen strategioita. Ge-
nomitiedon jakamista varten Kanadassa on perustettu Canadian Open Genomics Repository -
tietokanta, joka mahdollistaa laadultaan kliinisen tason genomitiedon avoimen jakamisen eri labora-
torioiden vélilla. Tietokanta ei sisdlla yksilotason identifioivaa genomitietoa. Tietoa jaetaan aina
geenivariantti kerrallaan ja massaluonteiset tilaukset eivat ole mahdollisia. Tietokannassa on mah-
dollista jakaa potilasorganisaatioille aggregaattitason ns. konsensustietoa, joka hyvéksytaan aina
ensin konsensustydryhmassa.

Singapore

Singapore valikoitui vertailumaiden joukkoon siksi, ettd kyseessa on Suomen kanssa samansuurui-
nen ja monilla tavoin samankaltainen valtio, jolla on muista Aasian valtioista poikkeava paikallinen
strukturoitu ratkaisu yksil6llistetyn la&ketieteen toteutukselle. Genome Institute of Singapore (GIS),
perustettiin vuonna 2000 kansalliseksi lippulaivaohjelmaksi genomitutkimuksen alalle. Kansallinen
tiede- ja teknologiatutkimusvirasto, Agency for Science and Technology Research (A*STAR) on
yksi GIS:in pitkaaikaisista rahoittajista ja lisaksi instituutilla on ulkomaisia tutkimusrahoitushank-
keita sekéd yhteistydkumppaneita teollisuuden piiristd. GIS on nykyisin globaalistikin merkittava
tutkimuslaitos ja silla on k&ytdssddn mm. 12 sekvensointilaitetta.

4 Genomikeskus

Genomikeskustydoryhma ehdottaa, ettd Suomeen perustetaan uusi osaamis- ja asiantuntija-
keskus, genomikeskus.

Genomikeskustydryhma esittad, ettd genomikeskus rakentuisi olemassa olevan osaamisen, asiantun-
tijuuden, aineistojen ja rakenteiden varaan. Genomikeskuksen tehtdvien viranomaisluonnetta, kan-
sallisen ratkaisun korostamista, toiminnan rahoituksen turvaamista seka erityisesti vaeston luotta-
mukseen liittyvid ndkokohtia arvioituaan tyoryhmaé esittdd, ettd genomikeskuksen sijoittautuminen
paatetadn toisiolain tultua voimaan.

Genomikeskuksella tulisi olla erillinen ohjausryhma ja jatkuvan rahoituksen turvaamiseksi erillinen
talousarviomomentti. Genomikeskuksen sijoittamista STM:n hallinnonalalle puoltaisivat esimerkik-
si erityisosaamisen tarve arvioitaessa genomitiedon tuottamista ja hyédyntamista terveydenhuollos-
sa sekd terveysalan tieteellisessd tutkimuksessa ja innovaatiotoiminnassa. Lain soveltamisalan pii-
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riin kuuluvat terveydenhuollossa, biopankkitoiminnassa ja muussa ladketieteellisessa tutkimuksessa
tuotetut ja tallennetut genomitiedot. Genomikeskuksen tehtavét palvelevat terveys- ja hyvinvointi-
hyotyjen saavuttamista ja ovat siten kiintedssé yhteydessé sosiaali- ja terveydenhuollon toiminta-
mallien uudistamiseen. Muista Pohjoismaista ainakin Norjassa ja Tanskassa genomikeskusta tai
genomitiedon keskitettyja hallintaratkaisuja valmistellaan paikallisen terveysministerion hallin-
nonalalla.

Pitkalla aikavalilla on tarkoitus, ettd genomikeskuksen kustannukset voidaan suurelta osin kattaa
maksullisen palvelutoiminnan ja ulkoisen rahoituksen kautta. Genomikeskuksella tulee olemaan
kansallisia erityistehtdvid ja viranomaistehtavid, minka johdosta ndiden tehtdvien rahoittaminen
vuoden 2020 jalkeen erilliseltad budjettimomentilta on perusteltua niilta osin, kuin maksullisen pal-
velutoiminta ja ulkoinen rahoitus eivat voi kattaa kustannuksia. Rahoituksen osalta on kuitenkin
huomioitava viranomaisen riippumattomuus. Valtion viranomaisten suoritteiden maksullisuuden ja
suoritteista perittdvien maksujen suuruuden yleisistd perusteista seka maksujen muista perusteista
saadetdan valtion maksuperustelaissa. Viranomaisen maksullinen palvelutoiminta ja maksullisen
julkisoikeudellisten suoritteiden suuruus maaritettéisiin genomikeskukselle myéhemmin erikseen
séédettavassa maksuasetuksessa. Julkisoikeudellisista suoritteista perittdvdn maksun tulee vastata
niiden tuottamisesta valtiolle aiheutuneita kustannuksia.

Genomitiedon hyodyntdmisessé ovat keskeisessa asemassa myods muut STM:n hallinnonalan terve-
ytta koskevat rekisteritiedot, joista suuri osa on arkaluonteista ja jotka vaativat omia kasittelysaan-
noksidan. Genomikeskuksen tehtéviin kuuluisi toimia laheisessa yhteistydssé sosiaali- ja terveystie-
tojen toissijaisesta kdytdstd annetussa lakiehdotuksessa tarkoitetun kansallisen lupaviranomaisen
kanssa, jota on ehdotettu sijoitettavaksi THL:dan. Lupaviranomaisen olisi voitava hyddyntaa lupa-
paatoksissdan genomikeskuksen asiantuntemusta.

Tydryhma ehdottaa, ettd genomikeskus vastaisi seuraavista tehtévista:

e Geneettista tietoa koskevien tietokantojen luominen ja yllapitaminen

o ottaa k&yttdon metatietomalli geneettiselle tiedolle

o yllapitaa véeston periméa koskevaa kansallista viitetietokantaa ja variaatiotietokantaa

o yllapitdd kansallista genomitietokantaa, ml. syopad koskevan genomitiedon keskitet-
tyd tietovarantoa

o yllapita4 ajantasaista tietokantaa genomikeskuksen tallennetuista genomitutkimuksista

o séilyttdd mahdollisesti muuta omiikkatietoa

e Ohjeistaminen ja arviointi
o laatia omalta osaltaan sekundaariloydoksia koskevien tietojen palauttamista koskevia
suosituksia
o edistéd eettisid toimintatapoja geneettisen tiedon kaytdssa
o edistédd genomitietoa koskevien kansainvalisten standardien kayttoonottoa Suomessa
o maarittad geneettista tulkintaa koskevia laatuvaatimuksia ja ohjeistaa niista
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o omalta osaltaan arvioida geenitestien validiteettia, kliinista hyotya ja kustannusvaikut-
tavuutta ja antaa geenitestien kayttod koskevia suosituksia

Edistaa terveydenhuollon ammattilaisten osaamisen kehittdmista

o edistéa terveydenhuollon ammattilaisten tutkintoon johtavaan koulutukseen sisaltyvén
genetiikan opetuksen kehittamista

o osallistua tydelamassa oleville terveydenhuollon ammattilaisille suunnatun koulutuk-
sen suunnitteluun ja jarjestamiseen

o edistaa genetiikan ammattilaisten koulutuksen suunnittelua ja ajantasaistamista

Edistaa geneettisen tiedon hyddyntamista terveydenhuollossa, tutkimuksessa ja innovaatio-
toiminnassa

o edistdd geneettisen tiedon yhdenvertaista hyodyntamista terveydenhuollossa

o edistéa tietosuojasdanndsten huomioimista ja rekisteréityjen oikeuksien toteutumista
genomitietojen kasittelyn yhteydessa
o varmistaa, ettd suomalaisilla kliinikoilla on p&asy geenivariaatioita koskevaan tietoon,

joka on ihmisten terveyden kannalta relevanttia
o edesauttaa genomitiedon hyodyntdmistd tutkimus-, kehittdmis- ja innovaatiotoimin-
nassa

Parantaa ihmisten edellytyksia hyodyntaa geneettista tietoa

o tarjota vaestolle ja sidosryhmille tietoa geenitestaukseen liittyvista palveluista
o vahvistaa ihmisten kykyd hyddyntdd geneettistd tietoa terveytensa edistdmisessa

Kansalaisvuoropuhelun aktivoiminen ja kansalaismielipiteen seuraaminen

o aktivoida ja seurata kansalaiskeskustelua geneettisen tiedon hyddyntamisesté ja siihen
liittyvista eettisista kysymyksista
o seurata ihmisten suhtautumista  geneettisen tiedon hyddyntdmiseen

Yhteistyon edistdminen alan kansallisten ja kansainvalisten toimijoiden kanssa

o yllapitad asiantuntijaverkostoa

o toimia l&heisessa yhteistydssd geneettista tietoa hyodyntavien/kayttavien ammattilais-
ten ja tutkijoiden kanssa

o varmistaa tehokas yhteisty0 biopankkien ja muiden kansallisten osaamiskeskusten
kanssa

Genomikeskus palvelisi ensisijaisesti ammattilaisia, mutta mahdollisesti myds yksiloitd. Genomi-
keskuksen olisi mahdollista tehdéd keskuksen tehtaviin eli terveyden ja hyvinvoinnin edistdmiseen
sekd sairauksien ehkéisemiseen ja hoitamiseen soveltuvaa tutkimusta ja tarjota analyysipalveluita
asiakkaille. Genomikeskuksessa ei olisi tarkoitus ké&sitelld naytteitd, vaan kaikki mahdollinen tutki-
mus toteutettaisiin tietoja hyddyntavané rekisteritutkimuksena erillisrahoituksella. Tyéryhman arvi-
on mukaan genomikeskukselle ei olisi tarkoituksenmukaista hankkia omaa sekvensointikapasiteettia
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tai luoda omaa tutkimuslaboratoriota, silla alan keskeiset toimijat ovat jo joko investoimassa sek-
vensointilaitteiden hankintaan tai selvittavét tarvetta siihen.

e Genomikeskuksella voisi olla sekd keskitettyjé ettd hajautettuja toimintoja ja edustusta alu-
eellisissa organisaatioissa ja yksikdissad. Genomikeskukseen keskitettaviin toimintoihin olisi
tyoryhman arvioiden mukaan tarkoituksenmukaista sisallyttdd ennen kaikkea genomitieto-
kannan hallinta. Muita keskitettyja toimintoja olisivat toiminnallisten standardien laadinta,
vastuu genomitietojen kasittelyyn tarvittavan tietoteknisen infrastruktuurin ja tietoturvan ke-
hittdmisestd, genomitiedon tulkintaa ja kéyttod koskevien kansallisten suositusten ja ohjei-
den antaminen, mukaan lukien geneettista tulkintaa koskevien laatuvaatimusten maarittami-
nen, seké osallistuminen kansainvéliseen yhteistyéhon. Keskitetyn mallin arvioidaan tulevan
taloudellisesti edullisemmiksi kuin hajautetun mallin. Innovaatioekosysteemin nédkokulmas-
ta tavoitteena on olla yritysten ja tutkimuslaitosten tutkimusinvestointien ja uusien kump-
panuuksien houkutteleminen Suomeen seka toimivan innovaatioekosysteemin muodostami-
nen. Tavoite edellyttaisi keskitettyja tietovarantoja ja palveluita, joiden kautta genomitietoa
ja muuta rekisteritietoa saadaan hyotykéayttéon mahdollisimman helposti, tietoturvallisesti ja
asiakaslahtoisesti. Keskitetyn genomitietovarannon liséksi olisi tarvetta keskitetyille liséar-
vopalveluille, jotka mahdollistavat esimerkiksi tietojen etsimisen, tutkimusaineistojen muo-
dostamisen ja lupahakemusten prosessit. Keskitetylle toiminnalle olisi myds mahdollista
saada vahvempi ja vaikuttavampi ohjaus.

Parhaillaan suunnitellaan keskitettyja, yhden luukun kansallisia palveluita. Esimerkiksi Sitran Isaa-
cus-hankkeessa on tavoitteena luoda palveluoperaattori, joka vastaisi sote-tietojen keskitetysté pal-
veluprosessista. Biopankkisektorilla on puolestaan vastik&dan perustettu Biopankkien Osuuskunta
Suomi FINBB eli palveluntuottaja, jonka tehtavaksi on sovittu biopankkien yhteisen palveluproses-
sin jarjestaminen. Keskitettyihin palveluihin sisaltyvat myds muut osaamiskeskukset, jotka tarjoavat
terveydenhuollolle, tutkimusorganisaatioille ja yrityksille suunnattuja asiantuntija- ja lisaarvopalve-
luita.

5 Genomitietokanta

Tyoryhma ehdottaa, ettd luodaan terveyden ja hyvinvoinnin edistamista seka sairauksien eh-
kaisya ja hoitoa palveleva keskitetty genomitietokanta, jonka hallinnasta vastaisi genomikes-
kus. Genomitietokanta palvelisi myos tutkimus- ja innovaatiotoimintaa.

Keskitetty genomitietokanta olisi toteutettavissa siten, ettei l&htokohtaisesti puututa genomitiedon
primaarituottajien asemaan tuottamansa genomitiedon rekisterinpitdjind eika siten korvattaisi esi-
merkiksi sairauskertomusta tai potilastiedon arkistointipalvelua, biopankkien tutkimusrekistereita
eika yksittdisten madrdaikaisten tutkimushankkeiden tietokantoja. Genomitietokanta olisi naiden
rinnalle tai mahdollisesti niiden yhteyteen muodostettava keskitetty tietoturvallinen tallennuspaikka,
jonne tulevaisuudessa tallennettaisiin erikseen mééritelty raakadata genominlaajuisista tutkimuksis-
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ta, joista laskettaisiin ainakin ajantasaiset varianttikuvaukset, jotka séilytettéisiin myds genomikes-
kuksessa (kuva 1).

Keskitettyyn genomitietokantaan ei olisi vélttamatonta tallettaa kaikkea ihmisen geneettista tietoa.
Tulevaisuudessa genomitietokantaan kertyisi laaja-alaisempaa tietoa myos koko genomin tutkimuk-
sista, mika tarkoittaisi huomattavia muutoksia esimerkiksi palvelulaboratorioiden sopimuksiin ja
vakiintuneisiin kaytantdihin. Koska teknologinen kehitys on ajassa muuttuvaa, ei talletettavaa ge-
nomitietoa olisi tarkoituksenmukaista maaritella sovellettavan tekniikan kautta, vaan dynaamisem-
man péaatoksentekoprosessin kautta. Siten genomikeskus voisi antaa tarkennuksia talletettavan tie-
don laadusta, méarasté ja laajuudesta. Esimerkiksi raakadatan tallentamisen mielekkyys voi muuttua
ajan kuluessa, kun tekniikat kehittyvét ja halpenevat, jolloin raakadatan séilytys voi osoittautua kal-
liimmaksi vaihtoehdoksi. Liséksi uusiutuva teknologia helpottaa genomin tutkimista aiempaa tar-
kemmin. Tutkimustarkoituksissa, kuten biopankkitoiminnassa, raakadatan tallentaminen on toisaal-
ta arvioitu kannattavaksi sen useamman tutkimusasetelman lahtomateriaalina kayttdmisen vuoksi,
toisin kuin kliinisessa kayttoymparistossa, joissa geenitestauksella on perinteisesti haettu vastausta
hyvin kohdennettuihin kysymyksenasetteluihin.

Keskitetty genomitietovaranto muodostuisi useasta osatietokannasta, joissa olisi arkaluonteisuudel-
taan eriasteista, jopa anonyymid, ihmisperdista genomitietoa. Liséksi yksiloitd varten olisi omapal-
velu, johon he voisivat vapaaehtoisesti tallentaa itse tilaamaansa genomitietoa ja asettaa sen késitte-
lylle genomikeskuksessa ehtoja. Genomikeskuksen ja genomitiedon tuottajan valille voisi syntya
yhteinen rekisterinpitdjyys, jossa kaikilla rekisterinpitdjilla olisi laissa selkedsti méaariteltyja oikeuk-
sia ja velvollisuuksia.

Olennaista genomikeskuksen toiminnan kannalta on, ettd genomitietokannassa olevaa tietoa voisi
muokata kayttokelpoiseen muotoon. Genomikeskustydryhmaé esittad, ettd genomikeskuksella olisi
oikeus kasitella genomitietokannassa olevaa tietoa laissa sédédettyjen tehtéviensé puitteissa tervey-
den ja hyvinvoinnin edistdmiseksi seka sairauksien ehkaisemiseksi. Genomikeskuksen tulisi voida
osallistua lupaviranomaisen kayttdlupahakemuksen kasittelyyn ja luvitusprosessiin, minka jélkeen
aineisto olisi mahdollista siirtaa tietoturvalliseen kdyttoymparistoon, jos aineiston kayttéehdot salli-
vat sen.

Ennen kayttélupahakemuksen tekemistd, saatavuustietoihin olisi tarkoituksenmukaista voida tehda
saatavuuskyselyjd, jolloin genomikeskus voisi tuottaa esimerkiksi automaationa raportin niista re-
kisterinpitdjista, jotka ovat tuottaneet haluttua tietoa tai tutkimusaineistoa (kuva 1). Jos kayttéehdot
tayttyvat, genomikeskuksella olisi laissa sdddetty oikeus koota yhteen eri rekisterinpitdjien tuotta-
mista genomitiedoista otos ja luovuttaa ndma lupaviranomaiselle yhdistettdvaksi mahdolliseen
muuhun tietoon kuten rekisteritietoihin. Tdmé& voi tapahtua lupaviranomaisen tarjoamassa tietotur-
vallisessa kayttoymparistossa, jossa lupaviranomaisen minimoima ja esikésittelema tieto voidaan
luovuttaa asiakkaan kasiteltavaksi sanotun lain tarkoittamassa tietoturvallisessa ymparistossa. Ge-
nomikeskus kasittelisi koko genomitietokantaa yhten& rekisterind eika se erottelisi sitd osiin tiedon
tuottajien mukaan.
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Genomikeskus yllapitéaisi myos anonyymista genomitiedosta muodostuvaa viitetietokantaa (kuva 1),
johon tallennettaisiin genominlaajuisesta raakadatasta johdettu tieto genomivariaatiotiedon frek-
venssistd suomalaisessa vaestossd ja niiden kliinisestd merkityksesta. Joitakin hyvin harvinaisia
sairauksia lukuun ottamatta, viitetietokannan sisaltdma tieto ei olisi yksiloivaa henkil6tietoa eli ky-
seessd olisi anonymisoitu tieto, jossa valillisen tunnistamisen mahdollisuus olisi suljettu pois. Joi-
denkin hyvin harvinaisten, sairauksiin liittyvien variaatioiden kohdalla frekvenssi voidaan ilmoittaa
myos ilman tarkkaa lukua (esimerkiksi variaation esiintyvyys alle 3 henkil6lla koko tietokannassa).
Viitetietokannan sisaltdmat tiedot olisivat julkisessa tietokannassa, jonka sisalla olisi mahdollista
tehda tietohakuja. Viitetietokannan kayttd genomikeskuksen kayttoymparistossé ei edellyttaisi tun-
nistautumista, mutta sen kéytosté tulisi saada seurantatietoa. Genomikeskus ei paasaantoisesti luo-
vuttaisi variaatiotietokannan tietoja k&yttoympériston ulkopuolelle, vaan tarjoaisi tarvittavat ana-
lyysityokalut kéaytettaviksi.

Genomikeskus

Viitetietokanta
Varianttien frekvenssi ja perustieto

Keskitetty Varianttien Annotaatio = variantin
kliinisen merkitystiedon kokoaminen ja jalostaminen
kansainvalisista tietokannoista

Keskitetty Sekvenssin muodostus ja varianttien tunnistus,
Laadunarvio ja hyviksyminen,
Sekvenssi- ja Varianttitiedon Harmonisointi

Geenitiedon tuottajien

hallinnoimat “DataSiilot”:

-Tuottajien tekemille omille tulkinnoille
-Metatiedoille

w/

Kuva 1. Genomikeskustydryhman ndkemys genomitiedon jalostamisesta ja tietokannoista.

Genomikeskus vastaisi genomitietokannan teknisen toteutuksen hallinnasta, osarekistereiden tieto-
sisalloistd sekd tietojen paivityksestd. Genomikeskus tarjoaisi tiedon tuottajien kayttoéon. Tiedon
luovuttamisesta genomikeskukselle vastaisivat tiedon tuottajat itse, mutta siitd syntyva variaatioku-
vaus tuotettaisiin ja yllapidettaisiin genomikeskuksessa. Ennen tiedon luovuttamista tulee kuvata
tiedon primaari- ja sekundaarikayton edellytykset.
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Genomikeskukseen talletetut yksilod koskevat tiedot olisivat suoraan lain sd&nndksen nojalla kay-
tettavissa hoitotilanteessa. Talloin kéaytettavien tietojen tulkinnan tulee olla kansallisesti yhdenmu-
kaista. Tamé olisi genomikeskuksen tehtdvd. Genomikeskus ilmoittaisi, ettd tietyt tiedot 16ytyvat
valmiina ja tulkittuina. L&é&karin kayttdman paatoksenteon tuen kautta tulee tulkinta potilaan geeni-
tiedosta.

Koska potilaan hoidosta vastaava laékari ei pysty omatoimisesti etsimaan genomitietokannasta poti-
laan hoidon kannalta merkittavia geenivariantteja tai tulkitsemaan niita, tarvitaan tiedon tulkintaan
ensisijaisesti genomikeskuksen tuottamia valmisaineistoja. Liséksi Kliinisen jalostamisen avuksi
olisi mahdollista tarjota tiedon louhintapalveluja ja tulosten yleiskieliseksi tekemista siihen kehitet-
tyjen sovellusten avulla. Té&llaisia on jo kehitteilla Suomessa ja niiden yhdistdminen sek& genomitie-
tokantaan ettd olemassa oleviin terveydenhuollon jarjestelmiin on toteutettavissa. Sovellusten avulla
olisi mahdollista tarkistaa paatoksenteon kannalta olennaiset potilaan genomitiedot ja tuottaa laaka-
rin paatoksentekoa tukevaa tietoa niiden merkityksestd. Jotta genomitietoa hyddyntavat paatoksen-
teon tukijarjestelmat voisivat toimia, tulisi genomikeskuksen etukéateen maaritelld genomitiedon
tallentamisen muoto kansallisesti yhtenevéisella tavalla.

5.1 Tausta ja perustelut

Biopankkitutkimuksessa, terveydenhuollossa, kuluttajille suunnatuissa genomitietopalveluissa,
muussa laaketieteellisessd tutkimuksessa seké tutkimus ja kehitystoiminnassa tehdaén erilaisia ge-
notyyppi-, paneeli- ja sekvensointitutkimuksia, joista syntyy laajuudeltaan ja laadultaan vaihtelevaa,
tarkemmissa analyyseissa kdytettavda genomista raakadataa. Kasittelematonta, eri tavoin puhdistet-
tua ja lopulta myos analysoitua genomitietoa tallennetaan tiedon elinkaaren eri vaiheissa valtakun-
nallisesti vaihtelevin tarkoituksin, periaattein ja tietosuojaratkaisuin vaatien jokaiselta yksittdiselta
toimijalta huomattavaa tallennuskapasiteettia. Tulevaisuudessa genomitiedon odotetaan lisaantyvan
niin klinikassa, tutkimuksessa kuin kuluttajapalveluissa, kun genomitutkimusten hinnat laskevat.
Suomella ei toistaiseksi ole ollut tarjota kansallista ratkaisua suurten genomiaineistojen tallentami-
seksi ja hallinnoimiseksi.

Kansallisen genomistrategian ja laajemmin yksilollistetyn ladketieteen keskitssa ovat potilas seka
terveydenhuoltojarjestelmd, jonka pitkan aikavélin tavoitteena on luoda védestdon genomia kuvaava
kansallinen variaatiotietokanta ja hyodyntaa sité terveydenhuollon palvelujen suunnittelussa ja koh-
dentamisessa. Variaatiotietokannan yllapitajand genomikeskus voisi toimia kansallisena yhteyspis-
teend ja asiantuntijana silta osin kuin genomitietoa sovelletaan terveydenhuoltoon. Téssa roolissaan
se antaisi genomitiedon kayttoa koskevia suosituksia ja muuta asiantuntijatukea klinikoille.

Tutkimuskentallg erilaisten variaatiotietokantojen luominen on tapahtunut tutkimushankkeissa tai
biopankkien ja yksityissektorin kanssa sopimuksin tehtdvén yhteistyon puitteissa. Tutkimushank-
keiden méérdaikaisen luonteen vuoksi jokaisella tutkimushankkeella ja -aineistolla on eliniké&nsg,
joiden péaattyessa tutkimusaineistot ja -tietokannat on joko tuhottava tai arkistoitava. Vaeston luot-
tamuksen yllapitamiseksi tulisi edellyttad, ettd tutkimuksessa luotujen arvokkaiden arvokkaan ge-
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nomisen tiedon pitk&aikaissdilytys turvataan keskitetylld, laissa séadetylla ratkaisulla. Kansallisen
tietokannan puute on koettu kriittiseksi ja nopeaa ratkaisua vaativaksi ongelmaksi erityisesti bio-
pankkikentalla.

Genomitiedon tehokas hyddyntdminen monitekijéisten tavallisten tautien genetiikan tutkimuksessa
yleensa edellyttaa, etté sitd voidaan yhdistad muihin rekisteri- ja hyvinvointitietoihin. Suomen mer-
kittdvimmissé yhdistelemista tarvitsevissa ja muiden toimijoiden tuottamista aineistoista riippuvai-
sissa genomihankkeissa on koettu haasteeksi nédytteiden ja genomitiedon yhdistaminen muihin re-
kisteritietoihin johtuen rekisterikohtaisesti vaihtelevista lupakaytéannoista ja tietojen siiloutumisesta.
Sosiaali- ja terveystietojen toissijaista kayttod koskevan lakiehdotuksen tétd padmaaréé tukevaksi
maéadritellyt tavoitteet toteutuisivat genomitiedon osalta parhaiten siten, ettd genomitiedon tallenta-
miseen olisi kansallinen keskitetty ratkaisu. Eri organisaatioissa syntyvan genomitiedon yhdistami-
nen muihin rekisteritietoihin saman tietokannan kautta palvelisi parhaiten myds organisaatioita itse-
aan. Se mahdollistaisi laaja-alaisemmat tutkimukset kuin mihin kukin toimija yksin pystyisi.

Keskitetyn kansallisen tallennusratkaisun luominen tarkoittaisi parhaimmillaan julkisen ja yksityi-
sen sektorin palvelujen ekosysteemin kehittdmista ja mahdollistaisi monipuolisten kaupallisten pal-
velujen ja sovellusten tarjoamisen. Kansallisen ratkaisun puuttuessa toimintaympadrist0 saattaisi
pirstaloitua entisestaan, jolloin on vaarana laadultaan vaihtelevien genomitiedon duplikaattivarasto-
jen syntyminen. Jo nyt on tiedossa, ettd Suomeen on syntymassé useita erillisia markkinavetoisia
genomitiedon tallennusratkaisuja. On hyvin todennékoistd, ettd yksityiset terveyspalveluntuottajat
seka klinikat ottavat yksil6llistetyn terveydenhuollon ja hyvinvoinnin palvelutarjontaansa. Erillisis-
sé tietovarannoissa tiedon laatu seké tietoturvan taso voivat vaihdella.

Genomikeskustyoryhma on tutustunut erilaisiin genomitiedon tallennusratkaisuihin, joitaharkitaan
paatettdessa genomitiedon tallennuspaikasta. Esimerkiksi asiakastietolaissa (159/2007) tarkoitetun
kansanelakelaitoksen yll&pitdmén potilastiedon valtakunnallisen arkiston kautta olisi toteutettavissa
yhtendinen ja genomitiedon oikea-aikainen ja nopea tiedonsaanti hoitotilanteesta riippumatta kaik-
kialla Suomessa yhdenmukaisella tavalla. Kukin terveydenhuollon ammattihenkild saisi asiakastie-
tolain sddnnoksid vastaavasti kayttdoikeuden tydssdan tarvitsemiinsa asiakkaan genomitietoihin.
Valtakunnallista potilastiedon arkistoa olisi mahdollista laajentaa koskemaan myds tutkimuksessa,
biopankkitutkimuksessa seké yritystoiminnassa tuotettua genomitietoa. Liséksi kansalaisella olisi
oikeus tallentaa itseddn koskevia tietoja siltd osin kuin ne ovat tarpeellisia lopullisen kayttotarkoi-
tuksen kannalta. My0s muita ratkaisuja on jo jossain mééarin valmiina. Lisaksi tassé yhteydessa on
syyté tarkastella eri toimijoiden yhteistyémallia muiden kuin viranomaistoimintojen kohdalla. Tut-
kimuksen ja terveydenhuollon tarpeisiin tallentamiseen ja datan kéytettdvyyteen liittyy erilaisia
ominaispiirteitd, kuten esimerkiksi valintojen pohjalla olevat tiedot kustannustehokkuudesta ja tieto-
turvasta, jotka tulee ottaa huomioon genomikeskuksen tietojarjestelmié suunniteltaessa.

Kuvatussa vaihtoehdossa kansalaisen omien tietojen tallennus ei olisi mahdollista muilta osin kuin
miké& on Kliinisesti tarpeellista. Kansalaiselle voisi erillisen palvelun kautta mahdollistaa itse tilaa-
miensa tutkimustulosten katselu, mutta tdmé edellyttdisi ettd tiedot olisi tallennettu tietokantaan
jossain muualla ja etté niihin siséltyisi tulkintaa.
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6 Menettelytavat tutkimuksessa tuotetun sekundaaritiedon ja geenitestin tulok-
sen palauttamiseksi yksilolle

Genomikeskustyoryhma ehdottaa, ettd genomikeskus toimisi kansallisena yhteyspisteena ja
asiantuntijana, kun eri kayttotarkoituksissa tuotettua genomitietoa sovelletaan terveyden-
huoltoon.

Tassa roolissaan se asettaisi asiantuntijaryhmia, jotka laatisivat genomitiedon kayttoa koskevia suo-
situksia ja antaisi muuta asiantuntijatukea klinikoille, tutkimukselle ja muille sidosryhmille. Geno-
mikeskuksen antamat ohjeet ja suositukset esimerkiksi sekundaariloydoksié koskevien tietojen pa-
lauttamisesta terveydenhuoltoon selkeyttdisivat tutkijoiden ja biopankkien vastuuta ja roolia kliini-
sesti merkittdvien tietojen palauttamisessa. Tavoitteena voisi olla, ettd asianmukaisen perinndlli-
syysneuvonnan tasoa, siséltda ja tiedon palauttamisen tapaa suositeltaisiin keskitetysti ja huomioi-
den eri kayttoymparistjen erilaiset tarpeet. Esimeriksi psykiatriassa geneettisen riski-informaation
antamiselle tarvitaan erilaiset suositukset kuin muun genomitiedon palauttamiselle.

6.1 Tausta ja havaitut ongelmat

Keskitetyn ohjauksen ja saantelyn puuttuessa mm. menettelytavat analysoidun tiedon ja mui-
den tutkimustulosten palauttamiseksi yksildille vaihtelevat. Tutkimustarkoituksessa tuotettua
genomitietoa ei perinteisesti ole lainkaan palautettu yksil6ille erityisesti, kun kyse on ollut yleisten
monitekijdisten tautien perinndllisyyden tutkimisesta. Toisaalta on esimerkkeja yksittaisistd tutki-
muksista, joissa tieto hyvin tunnetuista kliinisesti merkittavista varianteista (kuten laskimotukoksia
aiheuttavasta FV Leiden mutaatiosta) on palautettu tutkittaville. Suomessa on tehty tutkimuksia,
joissa on palautettu tietoa yleisimmista geenivarianteista, joiden kohdalla tarvitaan erilaista geneet-
tistd osaamista kuin perinteisten yhden mutaatioiden sairauksien osalta.

Menettelytavat kasittelemattoman raakadatan tallentamiseksi tai raakadatan luovuttamiseksi
tutkittavalle eroavat toisistaan. Esimerkiksi ulkomaisista genomipalveluyrityksistd 23andMe:n
asiakas saa ladattua omalle koneelleen koko genotyyppisirun siséltdmén tiedon, eli satoja tuhansia
periman kohtien genotyyppitiedon. Tiedolle tehdadn genomipalveluyrityksessa alustava laatukont-
rolli, mutta se saattaa edelleen sisaltdd paljon epéluotettavaa tai virheellista tietoa.

Bioladketiedesopimuksen ja geenitestausta koskevan lisapdytékirjan vaatimukset asianmu-
kaisen perinndéllisyysneuvonnan antamisesta tai ladketieteellisestad valvonnasta eivéat toteudu
kaikissa tapauksissa. Annettavan perinndllisyysneuvonnan antamistapa ja laajuus voivat vaihdella
sairaudesta riippuen, jolloin vaikutusta voi olla esimerkiksi sairauden vakavuudella ja yleisyydella.
Geenitestausta koskevan lisdpoytakirjan saannokset on Kirjoitettu aikana, jolloin geenitesteja oli
vain joihinkin monogeenisiin ja usein vakaviin tauteihin. Sittemmin esimerkiksi Suomessa ylei-
simmaksi geenitestiksi on noussut laktoosi-intoleranssitesti. Geenitestien lisdantymisen jalkeen lis-
poytékirjan 8 artiklaan Kirjattiin edellytys, jonka mukaan ennustavissa(kin) tilanteissa perinnélli-
syysneuvontaa pitdisi olla haluttaessa saatavilla ja ettd ”The form and extent of this genetic counsel-
ling shall be defined according to the implications of the results”. Joidenkin arvioiden mukaan Kir-
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jaus voisi tarkoittaa neuvonnan toteuttamista jopa lehtisen tai internetsivun kautta. Niissa tapauksis-
sa, joissa testi ei ole ennustava, riittéisi lisdpoytakirjan mukaan “with prior appropriate information
in particular on the purpose and the nature of the test, as well as the implications of the results”.
Taman vaatimuksen on katsottu toteutuvan esimerkiksi biopankkien suostumusasiakirjoissa.

Toistaiseksi on epéaselvad auttaako monitekijaisia tauteja koskeva genomitieto ohjaamaan
yksildiden elintapavalintoja tai valitsemaan oikeanlaiset seulonnat tai interventiot samalla
tavalla kuin esimerkiksi kolesterolia tai verenpainetta koskeva tieto. Geneettisen riskiprofi-
loinnin avulla on mahdollista tehdd sek& henkilokohtaista, tiettyyn yleisen sairauden riskiin liittyvaa
riskiluokitusta ettd véestdon kohdistuvaa riskistratifiointia, jota voitaisiin kayttd4 esimerkiksi vaes-
toseulontojen kohdennuksessa. Riskiprofiloinnin vaikuttavuudesta populaatiotasolla tai yksildiden
elintapavalinnoissa ei viel& ole luotettavaa tutkimusnéyttéd. Ensivaiheen tutkimustulokset ovat kui-
tenkin osoittaneet, ettd kausaliteetti usealle genomiléydokselle on vahvalla pohjalla, mutta liséa
tutkimusta tarvitaan. Suomessa jo kaynnistyneiden tutkimusten tavoitteena on ollut tuottaa tietoa
genomiloydosten merkityksesta kliinisessd kontekstissa, arkipdivan terveydenhuollossa ja siihen
liittyvien verkkopalveluiden kehittdminen Omakantaan.

Genomitietoa saattaa palautua yksildiden tietoon ilman, ettéd genomitiedon tuottajalla tai sen
vastaanottajalla on selkedd ymmarrysté sen tulkinnasta ja merkityksesta yksilolle. Tutkimus-
aineistot ovat perinteisesti olleet laadultaan sellaisia, ettei niitd voi validoimatta kéyttaa kliinisiin
tarkoituksiin. Tata ndkemysta on sittemmin haastettu, kun tutkimuslaboratorioiden tuottaman datan
laatu on noussut. On esitetty, ettd pahimmassa tapauksessa riskitiedon palauttaminen esimerkiksi
psyKkiatrisissa sairauksissa saattaa itsessdan laukaista sairauden puhkeamisen. Tdma puolestaan he-
rattdd vastuukysymyksia koskevan pohdinnan. Kansalaisten terveydenlukutaitoa tulee vahvistaa,
jotta ymmérret&an laajasti, mita tarkoittaa geneettinen riski.

6.2 Kokemukset biopankkikentalta

Genomikeskuksen tarjoaman asiantuntemuksen ja ohjeistuksen tarve on tunnistettu erityisesti bio-
pankkikentélld. Biopankkien suostumusprosesseissa on osoitettu, ettd vaestd pitdd genomitiedon
palauttamista tarkednd, mutta kaytdnnon toteutus sisaltaa vieléd paljon pohdittavia haasteita.

Haasteet kumpuavat biopankkilain 39 8:n 2 momentista, jonka mukaan biopankilla on velvollisuus
pyynnostd antaa rekisterdidylle ndytteesta méaritetty terveydentilaa koskeva tieto (genomitieto) ja
lisdksi selvitys tiedon merkityksestd. Epaselvyyttd on aiheuttanut muun muassa se, ettd tarkoite-
taanko sdéannoksellad genomitutkimuksen tuloksen vai terveydentilaa koskevan naytteestd maaritetyn
tiedon kertomista henkil6lle ja ettd miten tai mitd menettelyd noudattaen kyseiset tiedot voidaan
palauttaa yksilolle. Biopankit ovat liséksi olleet epétietoisia siitd, ettd tulisiko niiden tehda sé&annok-
sen perusteella lisatutkimuksia tai maarittad yksilokohtaisia diagnooseja.

Biopankkitoiminnassa on todettu, ettd ndytteistd analysoidaan runsaasti tietoa, jonka merkitysta ei

valttamatta vield tiedeté ja/tai tuloksella ei ole todettu olevan kliinista hydtyd. On epdselvéé kenen
vastuulla on seurata 16ydoksia ja ryhtya ehkéiseviin toimiin niiden perusteella. On myds epéselvaa,
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mink& tyyppinen genomitieto katsotaan terveyttd koskevaksi. Tulisiko ihmisille kertoa esimerkiksi
kantajuudesta (voi olla merkitystd perhesuunnittelussa), monitekijaisista riskitekijoistd vai onko
tarkoitus rajata tiedonantovelvollisuus selviin ja tunnettuihin tietoihin? Genomisen raakadatan seas-
sa voi olla paljon merkityksellista tietoa, mutta tietoa ei ole varsinaisesti etsitty eika niista ole tar-
kempaa osaamista. Tulokset on liséksi usein saatu biopankin ulkopuolella. Esimerkiksi tutkimus-
hankkeessa genomitietoa analysoiva yksittdinen tutkija herkésti nakee aineistosta, ettd henkil6lld on
rintasyovélle altistava mutaatio. Néaissa tilanteissa on epéselvaa, miten tutkijan tai biopankin tulisi
toimia. Tutkimusmenetelmét eivat myoskaan aina vastaa kliinisen laboratorion tarkkuutta.

Huomionarvoista on se, ettd biopankit ovat tutkimusinfrastruktuureja ja siten niiden toiminnassa ei
ole kyse hoitosuhteesta tai ladkarin normaalista harkinnasta, vaan nimenomaan tutkimuksen tuke-
misesta. Terveyttd koskevaa tietoa ei voi antaa suoraan biopankin rekisteristd, vaan tulos tulisi var-
mentaa riippumattomalla vertailunéytteelld ja henkilolle olisi annettava tilanteen edellyttdmaa pe-
rinndllisyysneuvontaa jo ennen uuden testin tekemisté ja hénet tulisi ohjata jatkoselvityksiin. Tulos-
ten tulkinta vaatisi Kkliinista geneettistd osaamista tai kyseisen erikoisalan osaamista. Tilanteista
riippuen saatettaisiin tarvita naytteenantajan tai koko perheen perinnéllisyysneuvontaa. Toisaalta
esimerkiksi farmakogeneettisissé tutkimuksissa perinnéllisyysneuvonnan tarvetta ei valttaméttd ole
lainkaan. Genomikeskuksen tulisi jatkossa ohjeistaa niistd menettelytavoista, joiden avulla voidaan
varmistaa henkilon péaésy asianmukaisiin terveydenhuollon palveluihin palautettaessa tutkimustoi-
minnassa syntynytta tietoa tutkimukseen osallistuneelle henkil6lle.

Biopankkilaki on mahdollistanut liséksi maksun perimisen terveyttd koskevan tiedon merkityksen
selvittdmisestd. Tulevaisuudessa pitéisi varmistaa, ettd kaikilla on yhtaldiset oikeudet ja mahdolli-
suudet saada selvitys genomitiedon merkityksestd oman terveytensa kannalta tai myos kieltaytya
kyseisesta tiedosta.

Genomitiedon palauttamista harkittaessa tulisi huomioida, ettd vain pieni osa genomitiedosta on
luonteeltaan sellaista, etta sitd voisi pitaa kliinisesti merkittdvana ja helposti tulkittavana. Siten val-
taosa genominlaajuisilla tutkimuksilla saadusta tiedosta muodostuu tiedosta, jonka liittdminen poti-
lasasiakirjoihin tai hyddyntdminen potilastietojarjestelmén kautta on tarpeellista vasta, kun tieto
vaikuttaa hoitopaatoksiin. Sen sailyttamisen tarve perustuu muihin tarpeisiin eivatka potilasasiakir-
jojen sailytysaikoja koskevat sddnnokset ole siten suoraan sovellettavissa valtaosaan genomitiedois-
ta. Liséksi koska potilastiedon arkisto muodostuisi vain asiakas- ja hoitosuhteen perusteella tuote-
tusta genomitiedosta, jaisi rekisterin ulkopuolelle terveydenhuoltojérjestelman ulkopuolella olevien
ihmisten genomitiedot. Terveydenhuollon puolella tieteellisten tutkimusten genomi- ja muita tulok-
sia saatetaan kirjata myos potilasrekisteriin, koska ne ovat myds hoitotietoa, jolloin ne ovat sellaisi-
naan siirrettavissa Kantaan.
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7 Taloudellisten vaikutusten arviointi

On arvioitu, ettd genomitiedon hyddyntamisen olennaiset pitkan aikavéalin taloudelliset vaikutukset
heijastuvat terveydenhuollon alentuvina kustannuksina (esim. véarien diagnoosien ja turhien hoito-
jen ja ladkkeiden maarda@misen vahentymisen) seka véeston parempana terveytena ja tyokyvyn ja
tuottavuuden parantumisena (uusien hoitomuotojen seké ennaltaehkéisevien toimenpiteiden kehit-
tamisen seurauksena). Edellytys genomitiedon tehokkaalle hyddyntamiselle on, ettd genomitietoa
tuotetaan potilaista riittavéasti. Siten kun esitettyjen toimenpiteiden taloudellista kannattavuutta arvi-
oidaan, tulisi syntyvié kustannuksia verrata ennen kaikkea kansantalouden maéaréllisiin ja laadulli-
siin pitkaaikaishyotyihin. Pitkan aikavélin hyotyjen toteutumisen aikajanteeksi on arvioitu noin 10—
20 vuotta. Vaikka ennaltaehkéisevien vaikutusten arviointi ja toimeenpano on kaytannossa haasta-
vaa ja aikaa vievéa, on genomitiedon hyédyntdminen katsottava kiistattomaksi osaksi Suomen tule-
vaisuutta. Julkisella sektorilla tulisi olla vahva taloudellinen intressi panostaa sairauksien ehkéisyyn,
mutta se ei pysty nditd kustannuksia kantamaan yksin. Siten ennaltaehkdisevien toimenpiteiden
maksatusta esimerkiksi kuluttajalla tai tydterveyshuollolla tulisi harkita ja arvioida valmistelussa.

Genomitiedon hyddyntdmisen muut taloudelliset vaikutukset (tyollisyys, verotulot, osaamispadoma)
liittyvat esimerkiksi tutkimusinvestointeihin ja -kumppanuuksiin sek& tki-toimintaa tukevien lisaar-
vopalvelujen kayttoon ja genomitietoa hyoddyntdvan ekosysteemin sekda public-private -
kumppanuuksien kehittymiseen. Toimenpiteiden keskeisend tavoitteena olisi houkutella Suomeen
tutkimusinvestointeja ja yritys/tutkimuslaitoskumppanuuksia, joilla on halua hyddyntda suomalaista
genomi- ja muuta rekisteritietoa esimerkiksi osana ladkeaihion alkuvaiheen kehitystd, kliinisten
laéketutkimusten rekrytointeja, muita kliinisia tutkimuksia ja pidempiaikaista intressia asettua Suo-
meen tuoden maahan uutta infrastruktuuria, kliinisia ladketutkimuksia, osaamista ja asiantuntemus-
ta. Toimivan innovaatioekosysteemin muodostuminen edellyttaisi yhden kansallisen asiointipisteen
luomista erityisesti sinne, missa osaaminen ja asiantuntijuus seké tietoaineistot ovat jo ennestaan.
Olisi luonnollisesti tarkedd 10ytaa hyvia yhteistybkumppaneita, jotta keskitetyt ratkaisut ja selkeéat
oikeudelliset toimintatavat helpottaisivat raataloityjen pakettien tarjoamista asiakkaille.

Suomella arvioidaan olevan aivan erinomaiset edellytykset innovaatioekosysteemin rakentumiselle.
Genomitiedon kaupallinen arvo muodostuu yleistykset mahdollistavasta massaluonteisesta, kooda-
tusta, pitkittaisesta ja valikoimattomasta terveys- ja sairaustiedosta, johon on liitettavissa saman
yksilon genomitietoa. Suomen vahvuutena pidetédédn rakenteilla olevaa terveystietovarastojen infra-
struktuuria, jonka keskitettyd lupa- ja palveluprosessia edistetddn muun ohella sote-tietojen toissi-
jaista kéayttoa koskevalla lakiehdotuksella ja lupaviranomaisen perustamisella. Genomi- ja rekisteri-
tiedon yhdistelman vuositason liikevaihtopotentiaali on arvioidusti miljoonista kymmeniin miljoo-
niin euroihin 2-5 vuoden aikajanteelld. Liikevaihdon yllapito vaatisi miljoonien alku- ja yll&pito-
panoksen, joten suoraa kokonaiskannattavuutta on vaikea arvioida.

Vakiintuneita liiketoiminta-alueita, joissa genomitiedolla on osoitettu olevan merkittavaa liséarvoa,
ovat mm. la&kekehitys, bioinformatiikkaan ja massaluonteiseen tietoon perustuvat liiketoiminta-
alueet, diagnostiikka- ja laboratoriopalvelut seké laitevalmistus. Suomessa on noin 15 ladkekehityk-
seen aktiivisesti keskittyvaa yritystd, joiden yhteenlaskettu liikevaihto yltaa yli miljardiin euroon.
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Genomitietoa hyddyntévat potentiaaliset asiakkaat olisivat arvioidusti sellaiset l4&keyhtiot, joiden
intressissa on erityisesti laakekehityksen nopeuttaminen ja tarkentaminen ja siten kaytannossa tila-
ustutkimustulosten ja genomi- ja rekisteritiedon kayttdoikeuksien ostaminen. Genomitietoa voidaan
hyodyntéé ladkekehityksen eri vaiheissa. Tavoitteena on kohdennettu ladkkeen vaikutus, mahdolli-
simman kattava ladkeaineen metabolian ymmartdminen ja kliinisen tutkimuksen tekeminen alku-
vaiheessa kohdennetulla joukolla ladkkeen tehon ja turvallisuuden toteamiseksi.

Lis&ksi on muita uusia liiketoiminta-alueita, kuten kuluttajille suunnatut genomitietopalvelut, joissa
genomitieto on keskeisessa roolissa, mutta jossa markkinakasvu on toistaiseksi ollut pientéd keskit-
tyen ennen kaikkea sukututkimukseen. Kuluttajille myytavien ladketieteellisten testien, perinnéllis-
ten sairauksien selvitysten seka riskien tunnistamisen osalta kasvua tapahtuu I&hinnd yksityisen ter-
veydenhuollon vetaméné. Jotta tallaisten testien ostaminen olisi kuluttajille houkuttelevaa, tarvittai-
siin lisaksi tulkintapalveluja. Tulosten tulkintapalvelut ovat kasvava segmentti, joka on toistaiseksi
kehittynyt erityisintresseihin pohjautuvien ryhmien, kuten diabeetikkojen ja keliaakikkojen, ympé-
rille. My®s yksilollinen terveyssuunnittelu on kasvava sektori. Kuluttajaa voisi avustaa henkilékoh-
tainen ravinto- ja/tai liikunta-avustaja, vertaistukiryhmaét, psykologit jne. Tulkinta, ohjeistus, tuki ja
seuranta ovat t&lloin avainasemassa. Potentiaalisena edellakavijaryhména on pidetty biohakkereita,
jotka voisivat toimia sekd kuluttajasektorilla ettd terveyssektorilla toimivien apuna. Suomessa on
talla hetkella myos useita toimijoita, joiden liiketoiminta pohjautuu tiedon jalostamiseen seka ge-
nomitietopalvelujen réataloityihin kokonaisratkaisuihin.

Pienten ja keskisuurten yritysten nakokulmasta ekosysteemimalli tarjoaisi mahdollisuuden kerata
yhteen ja yhdistaa hajallaan olevat tuotteet ja palvelut. Yhteistyd mahdollistaisi yhteisen kansainva-
lisen myynnin rakentamisen. Palveluoperaattori mahdollistaisi genomi- ja rekisteritietojen hyddyn-
tamisen osana pk-yritysten liiketoimintaa. Ekosysteemin suurimpia hyotyjia ovat arvioidusti toimi-
jat, jotka onnistuvat jalostamaan tietoa ja luomaan silla kaupallista arvoa asiakkailleen. Yrityksillg,
jotka tekevét vain kliinisten ndytteiden genomianalyysid, on arvioidusti vain rajalliset mahdollisuu-
det menestya johtuen siitd, ettd toistaiseksi on olemassa vain rajattu maara kliinisesti relevantteja
biomarkkereita. Lisdksi Kliinisten kokeiden potilaiden valinnassa ja kokeiden suorittamisessa tarvi-
taan hyvin laajasti genomi- ja rekisteritietoa muiden taustatietojen liséksi.

8 Toteutusehdotuksiin liittyvia kysymyksia

Muistiossa esitetadan genomikeskushankkeen lahtokohdat ja tavoitteet ja alustavia toteutusvaihtoeh-
toja ilman tarkempia pykalédehdotuksia.

Genomikeskustydryhman ehdotuksiin liittyy kysymyksia, jotka on ratkaistava valmistelussa. Téhén
jaksoon on koottu muutamia kysymyksia niista ehdotuksista, joita on td4hdn mennessa pidetty usei-
den eri tahojen puolesta tarkein& toteuttaa. Tahan jaksoon siséltyy myds avoimia kysymyksia lain-
muutos- ja norminpurkutarpeista.
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Avoimen ja vuorovaikutuksessa tapahtuvan valmistelun toteutumiseksi ministerio toivoo sidosryh-
mien ja muiden tahojen ndkemyksié valmistelussa huomioon otettavista seikoista.

Lainsaadanto

1. Miten genomilainsaadénto tulisi rajata? Genomilain on ajateltu rajautuvan vaeston tervey-
den ja hyvinvoinnin edistdmisen seka sairauksien ehkaisemisen ja hoitamisen tarkoitukseen.
Genomitietoa tultaisiin késittelemaén terveydenhuollossa, tieteellisessé tutkimuksessa seka
kehittdmis- ja innovaatiotoiminnassa. Onko tdma rajaus mielestanne sopiva?

2. Tulisiko laissa madritella tarkemmin genomitieto, jota sdéntely koskee? Jos tulisi, millainen
maéaritelma olisi hyva?

3. Miten genomitiedon késittelya koskevia nykysadnnoksia pitdisi ajanmukaistaa?

4. Genomikeskuksen viranomaistehtaviksi ehdotetaan genomitietokannan yllapitoa ja hallintaa
seka ohjeistamista ja arviointia. Tulisiko viranomaistehtévét olla laajemmat tai kapeammat,
vai onko nykyinen ehdotus mielestéanne sopiva?

Ohjaus ja valvonta

5. Riittadko nykyinen informaatio-ohjaus genomitiedon vastuullista késittelya varten? Pitdisiko
ohjausta lisaté vai tarvittaisiinko myos jareampid valvontakeinoja yksityisyydensuojan tur-
vaamiseksi?

6. Millaisia sadntelyn muutoksia tarvittaisiin genomitiedon kasittelyn valvonnan helpottami-
seksi?

7. Mitka tarpeet olisivat valvonnassa erityisen tarkeita?

Vaikutukset eri vaestoryhmien ja kotitalouksien asemaan

8. Onko ehdotuksilla vaikutuksia eri vaestoryhmien oikeudelliseen asemaan? Jos on, millaisia?
9. Onko ehdotuksilla vaikutuksia kotitalouksien taloudelliseen asemaan? Jos on, millaisia?

10. Onko ehdotuksilla vaikutuksia ihmisten k&yttaytymiseen? Jos on, millaisia?

Yritysvaikutukset

11. Aiheutuisiko tyoryhman ehdotuksista yrityksellenne liiketoiminnallisia muutoksia?

12. Merkitsevétko ehdotukset muutoksia yritystoimintanne kustannuksissa tai tuotoissa?

13. Aiheutuuko ehdotuksista esteitd, rajoitteita tai vaaristymia yritysten valiseen kilpailuun?

14. Miten ehdotukset vaikuttaisivat mielestanne uusien yritysten paasyyn markkinoille ja yritys-
ten kilpailukeinojen, kuten hinnoittelun, laadun ja mainonnan kaytt6on?

15. Edistaisivatko tai estéisivatko ehdotukset yrittdjyytta ja yritysten kasvuedellytyksia? Miten?

16. Vaikuttavatko ehdotukset yritysten investointeihin ja niiden edellytyksiin?

17. Miten yritykset hy6tyvat terveyden ja hyvinvoinnin alueen ekosysteemista?

18. Edistavatko ehdotukset innovaatiotoimintaa eli uusien tuotantomenetelmien, tuotteiden ja
palveluiden kehittdmista?

19. Onko ehdotuksilla vaikutuksia yritysten kansainvéaliseen kilpailukykyyn?

20. Miten yritysten palveluiden laatua tulisi tai voitaisiin saadella, jotta yksilot voisivat luotta-
vaisin mielin hyodyntéé heille tarjottavia tuotteita ja palveluja ja jotta uuden alan maine ja
arvo muodostuisivat asianmukaisiksi?
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21. Onko ehdotuksella vaikutuksia Suomeen kohdistuviin kansainvalisiin investointeihin?

Vaikutukset kansantalouteen ja julkiseen talouteen

22. Onko ehdotuksilla vaikutuksia kuntatalouteen?

23. Onko ehdotuksilla vaikutuksia yleishyddyllisten yhteistjen tai kolmannen sektorin toimin-
taan?

24. Vaikuttavatko ehdotukset palveluiden tai sosiaaliturvan tasoon ja kattavuuteen?

25. Vaikuttavatko ehdotukset julkisen sektorin tyollisyyteen tai tuottavuuden edistamiseen jul-
kisella sektorilla?

26. Onko ehdotuksilla vaikutuksia yleiseen talouskehitykseen ja erityisesti kansantalouteen?

27. Synnyttavatko ehdotukset vaikutuksia hintoihin, tydémarkkinoihin tai tuotteiden ja palvelui-
den kysynt&én ja tarjontaan?

28. Synnyttévétkd ehdotukset vaikutuksia kansantalouden ja julkisen talouden rakenteeseen?

Vaikutukset tutkimustoimintaan

29. Miten ehdotukset vaikuttaisivat tutkimustoimintaan?

30. Onko ehdotuksella vaikutuksia kansainvéliseen tutkimusyhteistyohon?

31. Huomioiko ehdotus mielestanne avoimen tutkimuksen kansalliset ja eurooppalaiset linjauk-
set?
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