Hallituksen esitys eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta

ESITYKSEN PAAASIALLINEN SISALTO

Esityksessd ehdotetaan sdddettaviksi laki Genomikeskuksesta.

Ehdotetun lain tarkoituksena on tukea ihmisen geneettisen tiedon vastuullista ja yhdenvertaista
kéayttod ihmisten terveyden hyviéksi. Ehdotetussa laissa sdddetddn Genomikeskuksesta ja sen
tehtévistd. Genomikeskus olisi hallinnollisesti osa Terveyden ja hyvinvoinnin laitosta, mutta
toimisi siitd itsendisend kansallisena asiantuntijaviranomaisena terveyteen liittyvid geneettisid
analyysejd ja geneettisen tiedon kisittelyd koskevissa asioissa.

Ehdotettu laki on tarkoitettu tulemaan voimaan 1.1.2023.
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PERUSTELUT
1 Asian tausta ja valmistelu
1.1 Tausta

Jokaiselle on turvattu oikeus nauttia korkeimmasta saavutettavissa olevasta fyysisesti ja psyyk-
kisestd terveydestd. Tama taloudellisia, sosiaalisia ja sivistyksellisid oikeuksia koskeva YK:n
vuoden 1966 yleissopimuksen (SopS 6/1976, jaljempéand T7SS-sopimus) 12 artiklassa turvattu
oikeus terveyteen tulkitaan usein oikeudeksi, joka vaatii valtiolta positiivisia toimia terveyden
edistdmiseksi. Hallituksen esitys laiksi Genomikeskuksesta, jaljempana genomilaki, edustaa uu-
denlaista keinoa edistdd jokaisen terveyttd tukemalla ihmisen geneettisen tiedon vastuullista ja
yhdenvertaistakdyttod terveyden hyvéksi. Geneettisen tiedon miéré kasvaa yhteiskunnassa jat-
kuvasti ja on osa ihmisten terveydentilan maarittimisté, sairauksien diagnosointia, hoitojen va-
lintaa ja seurantaa seki ennaltaehkdisevai terveydenhuoltoa.

Genetiikka eli perinndllisyystiede on biologian alue, joka tutkii geenien rakennetta ja toimintaa
ja niiden vaikutusta yksildihin ja populaatioihin sekd geneettistd muuntelua'. Yleisen suomalai-
sen ontologian késitehierarkian mukaisesti genetiikka on ylékésite, johon genomiikka alakésit-
teend sisiltyy?. Genomiikka késittdd ihmisen perimén eli genomin rakenteen ja toiminnan laa-
jojen kokonaisuuksien tutkimuksen, toisin sanoen geenien ja niiden ilmentymisen systemaatti-
sen analyysm Genomitieto siis s1sa1tyy geneettiseen tietoon, mutta geneettinen tieto laajem-
pana terminé kattaa myds muilla kuin genominlaajuisilla analyyseﬂla esimerkiksi kohdenne-
tuilla geenitutkimuksilla, tuotettua tietoa.

Genomitietoa saadaan geneettisid menetelmid hyodyntden ihmisperdisestd materiaalista analy-
soimalla. Genominlaajuisen tiedon terveydellinen hyoty on ensimmaéiseksi osoitettu erityisesti
erilaisten perinnoéllisten ja harvinaissairauksien diagnostiikassa. Monet ndistd ilmenevét lap-
suusidssd ja niihin on liittynyt potilaalle hyvin raskaita, pitkia, seka terveydenhuoltoa kuormit-
tavia diagnostisia prosesseja. Uuden genomitiedon avulla on diagnostiikkaa voitu olennaisesti
lyhentéd ja tehostaa. Myds sydvén hoidossa genomitietoa kdytetdén jo nyt tehokkaasti hoidon
valinnassa ja seurannassa. Uuden genomitiedon avulla on luotu uusia tiettyihin sydpiin liitty-
ville, hyvin tarkasti tunnetuille rakennemuutoksille, kohdennettuja hoitoja ja laékkeitd, joilla on
erittdin vahan sivuvaikutuksia kohteen spe51ﬁsyyden takia.

Genomitiedon hyddyntdminen yleisten sairauksien, kuten sepelvaltimotaudin, diabeteksen ja
monien syOpien ennaltaehkdisyssd on yksi tulevaisuuden terveydenhuollon suurista mahdolli-
suuksista, silld téllaiset sairaudet ovat kansanterveydellisesti merkittdvéa ryhma. Tavoitteena on,
ettd genomitietoon perustuva riskitieto saadaan terveydenhuollon arkikdyttoon ja ettd tervey-
denhuollon ammattilaiset voisivat aktiivisesti ohjata genomitiedon hyddyntdmistd Genomikes-
kuksen asiantuntijatuella. Hyotyjen saavuttamiseksi thmisid tulisi voida kutsua aktiivisiin ter-
veysinterventioihin, joihin sisdltyisi terveydenhuollon ammattilaisten henkilokohtaista ohjausta
esimerkiksi varhaisen hoidon, lisdtutkimusten tai elintapamuutosten avulla. Ndihin olisi mah-
dollista liittdd mukaan myds lddkehoitojen seké terveyspalvelujen kehitystd. Monien ladkeai-
neiden, kuten tiettyjen mielialalddkkeiden, rytmihéirioladkkeiden, verenohennusldikkeiden ja
kipulddke kodeiinin tehokkuuteen vaikuttaa ihmisen genomi.

Uhttps://www.terveyskirjasto.fi/1tt04687/genetiikka
2 https://finto.fi/yso/fi/page/p5147
3 https://tieteentermipankki.fi/wiki/Biotekniikka:genomiikka

4



Genominlaajuisiin analyyseihin ja niiden tulosten hyodyntdmiseen yksiltasolla liittyy myos
haasteita, joita ei ole perinteisemmissé kohdennetuissa geenitutkimuksissa. Téllaisia ovat muun
muassa merkitykseltiddn epaselvien 16ydosten (variant of unknown significance, VUS) seka se-
kundaariloydosten tulkintaan ja niitd koskevaan tiedonvilittimiseen liittyvat kysymykset. Se-
kundaariloydokset eli sattumaldydokset ovat ihmisen terveyden kannalta merkittédvid odotta-
mattomia oheisloydoksid, joiden selvittdminen ei valttdmétta ollut suoritetun analyysin alkupe-
rdisend tavoitteena. Téllainen voi olla esimerkiksi jokin sairaus tai sairauteen altistava geeni-
virhe, kuten korkean syOpériskin aiheuttava patogeeninen eli sairautta aiheuttava muutos. Siitd,
tulisiko téllaisista sekundaariloydoksisti kertoa ihmisille ja mitd menettelyéd soveltaen, on eri-
laisia ndkemyksid. Selvéé on, ettd néihin tulisi olla yhdenmukaiset kansalliset toimintatavat niin
palvelunantajien toiminnassa kuin biopankkitoiminnassakin. Epédselvien 16ydosten merkitysti
selvitetddn puolestaan kansainvilisten variaatio- ja viitetietokantojen avulla.

Geneettisen tiedon nopea lisddntyminen terveydenhuollossa ei kuitenkaan tarkoita sitd, ettd
kaikki syntyvé tieto otetaan valittdmésti kdyttoon osana ihmisten hoitoa, sairauksien diagno-
sointia tai niiden ennaltachkéisyi. Jokaisessa hoitosuhteessa genominlaajuisen analyysin kliini-
nen tarve ja sen tuloksena syntyvian genomitiedon hyoty olisi arvioitava yksildllisesti ja tapaus-
kohtaisesti. Alaikdisten kohdalla olisi arvioitava erityisesti lapsen etua. Lisdksi olisi huomioi-
tava vaihtoehtoiset tavat hoitaa ihmistd. Laadunvarmistukseen ja tuloksen oikeellisuuteen liit-
tyvit kysymykset ovat erityisen tdrkeité tilanteissa, joissa yksittdinen variaatio médrittelee ana-
lyysin tuloksen. Tulosten varmentamisessa tarvitaan tiivistd yhteistyotd diagnostisten laborato-
rioiden kanssa, ja tutkimusasetelmassa syntyneet genomitiedot ja muut tulokset tulee varmentaa
diagnostisin menetelmin ennen kuin niitd kdytetdén ihmisen terveyden hyviksi.

Haasteina tulevat liséksi olemaan lddketieteen ja muiden alojen ammattilaisten, kuten bioinfor-
maatikkojen, sairaalageneetikkojen ja varsinkin hoitavien ldékareiden osaamisen vieminen sille
tasolle, ettd geneettisen tiedon kaytto olisi mahdollista osana jokapaiviistd toimintaa. Talld het-
kelld Suomessa on vain vahin perinndllisyysldidketieteeseen tai kliiniseen genetiikkaan erikois-
tuneita ladkareitd. Ladkarit tarvitsisivat systemaattista koulutusta ja tietojen péivitysti osana pe-
rus- ja jatkokoulutusta sekd mydhemmin urallaan kehittdessédén osaamistaan. Geneettisen tiedon
hyodyntdminen kuuluu tulevaisuudessa useimpien ldédkérien tyohon jollakin tasolla. Potilaan
hoito edellyttiisi tiedon saatavilla oloa sellaisessa muodossa, ettd ladkéri voisi tehda tiedosta
padtelmia. Erittdin merkittdvd huomio on, ettéd jo kevyelldkin data-analytiikalla ja automaation
hyodyntamiselld voidaan muun muassa helpottaa ammattilaisten tyotd (kokonaisvaltaisempi ar-
vio potilaasta) sekd siirtdd terveydenhuollon painopistettd kohti ennaltachkiisyé (elintapaval-
mennus ja yksilollinen palvelu).

1.2 Valmistelu
1.2.1 Ehdotus kansalliseksi genomistrategiaksi

Sosiaali- ja terveysministerio asetti 12.8.2014 tekemadlldén péatokselld (STM098:00/2014)
ajalle 1.9.2014 — 30.4.2015 tydryhmén laatimaan kansallisen genomistrategian (Genomitiedon
hyodyntdminen terveydenhuollossa -tyoryhmd). Ehdotus kansalliseksi genomistrategiaksi (Ra-
portteja ja muistioita (STM: 2015:24) valmistui vuonna 2015 ja sen vision, ~Vuonna 2020 hyd-
dynnimme genomitietoa tehokkaasti ihmisten terveyden hyviksi”, tavoittelemiseksi tyoryhma
tunnisti seitsemén tavoitetta:

1) genomitiedon kiytolle on eettiset periaatteet ja lainsdddanto,

2) Suomessa on genomitiedon tehokkaan hyddyntémisen mahdollistavat tietojérjestelmat,

3) terveydenhuollon henkil6stolld on valmiudet genomitiedon kayttoon,

4) genomitutkimus on liitetty kiintedsti terveydenhuollon toimintaan,
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5) genomitietoa kdytetddn laajasti terveydenhuollossa yksilon ja vieston tarpeista lahtien,

6) genomiikassa eli ihmisen genomin rakenteen ja toiminnan laajojen kokonaisuuksien
tutkimuksessa Suomi on kansainvilisesti houkutteleva tutkimus- ja liiketoimintaympa-
risto, ja

7) ihmiset kykenevét hyddyntdméédn genomitietoa omassa eldméssaén.

Kansallisen genomistrategian laatineen tydryhman keskeinen huomio oli, ettd genomitieto olisi
muun terveystiedon ohella saatava tehokkaaseen kéayttoon Suomessa ja ettd tiedon hajaantu-
mista tulisi vélttda. Strategiatyon johtopditdksend oli, ettd Suomeen tarvitaan kansallinen geno-
mikeskus eli asiantuntijakeskus, joka tarjoaa palvelunantajille ja tieteelliselle tutkimukselle yh-
den asiointipisteen genomiikkaan (eli genomin rakenteen ja toiminnan laajojen kokonaisuuk-
sien tutkimukseen) liittyvissd kysymyksissa.

Genomistrategiachdotuksessa esitettiin, ettd kansallinen genomikeskus palvelisi ihmisten ter-
veyden ja hyvinvoinnin edistimistd osana terveysalan innovaatioekosysteemid. Innovaatio-
ckosysteemilld tarkoitetaan kasilld olevassa lakiehdotuksessa keskeisid terveysalan toimijoita,
jotka yhteisty6hon ja tydonjakoon perustuen pyrkivit edistimddn tutkimuksen, tuotekehityksen
ja innovaatiotoiminnan edellytyksid terveysalan kasvun ja paremman terveyden saavutta-
miseksi. Innovaatioekosysteemin keskeisié toimijoita ovat esimerkiksi yliopistot, sairaanhoito-
piirit, biopankkitoiminnan harjoittajat, osaamiskeskukset, yritykset ja viranomaiset.

Genomistrategiachdotuksessa arvioitiin, ettd potilaiden diagnoosit olisivat genomitietojen
avulla saatavissa nopeammin, jolloin myds hoito voitaisiin aloittaa aikaisemmin. Tdma koskisi
erityisesti harvinaissairaita, joille ei ole aiemmin pystytty méaéaritteleméaén diagnoosia. Pitkdn
aikavilin kansantaloudelliset hyddyt olisivat odotusarvoisesti suuremmat kuin genomitietojen
hyodyntdmisestd aiheutuvat vélittdmét kustannukset. Kiinnostava innovaatioympéristd seki
laaja kansallinen tietopohja mahdollistaisivat palveluiden, tuotteiden ja koko palvelujérjestel-
main kehityksen. Ottaen huomioon, ettd genomitutkimus perustuu huomattavin osin kansainva-
liseen yhteistyohon, olisi huolehdittava saavutettujen hydtyjen ja tulosten konkreettisesta palau-
tumisesta suomalaiseen yhteiskuntaan.

Genomitiedon hyddyntdmisen odotetaan konkretisoituvan hyotyind ihmisille seké innovaatio-
ekosysteemin toimijoille vaikuttaen siten koko yhteiskunnan tasolla. Odotettuja hydtyja olisivat
tehokkaampi taudinmaéiritys, kohdennetut seulonnat, turvallisempi ja vaikuttavampi ladkitys,
yksilollistetty hoito, tehokkaampi sairauksien ehkdisy, ihmisen paremmat mahdollisuudet edis-
tad terveyttddn, tuloksellisempi tutkimus ja tutkimustiedon hyédyntdminen potilaan hoidossa,
sekd taloudellisen toimeliaisuuden lisdéntyminen. Yksilollistetyn hoidon tavoitteena on edistéa
terveyttd ja suunnitella sairauksien hoitoa ja ennaltaehkdisyd muun muassa ihmisen genomitie-
toa hyddyntéen, ja sitd varten terveydenhuollossa tulisi ottaa kdyttoon uutta teknologiaa. Ta-
voitteiden saavuttaminen edellyttdisi lisdksi kliinisen toiminnan ja tutkimustoiminnan yhteis-
tyotd ja yhdistdmista.

Genomistrategiachdotus toteuttaa Terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrategi-
assa (TEM raportteja 12/2014, jaljempana terveysalan kasvustrategia) omaksuttuja linjauksia
ja pdétoksid. Eri sidosryhmat toteuttavat omalta osaltaan strategian tavoitteita. Strategian toi-
meenpanoa ohjaavat kolmen ministerion (TEM, STM, OKM) sekid Tekesin ja Suomen Akate-
mian edustajat. Genomistrategiaa koskevan ehdotuksen jatkotyd, eli Genomikeskuksesta anne-
tun lakiehdotuksen valmistelu, on keskeinen osa terveysalan kasvustrategian tiekartan toimeen-
panoa. Toimenpiteilld tavoitellaan Suomen jatkuvaa kehittymisti edelldkdvijaimaana ja kansain-
vélisesti haluttuna yhteistyokumppanina genomitietoa hyddyntéville terveydenhuollolle, tutki-
mukselle ja innovaatiotoiminnalle.



Ty6- ja elinkeinoministerion tilaamassa Owal Groupin toteuttamassa terveysalan kasvustrate-
gian viliarvioinnissa (raportti 17.1.2019) todettiin, etti strategiassa asetetut tavoitteet ovat edel-
leen relevantteja ja tyotd niiden saavuttamiseksi tulisi jatkaa yli hallituskausien*. Terveysalalla
tarvitaan pitkdjénteistd, hallituskaudet ylittdvad tyotd kasvustrategian tavoitteiden saavutta-
miseksi. Uusien tavoitteiden sijaan tulisi varmistaa, ettd kasvustrategiassa edistetyt aloitteet,
kuten ehdotus Genomikeskuksen perustamiseksi, toteutetaan.

1.2.2 Valmistelun aiemmat vaiheet 2017-2019

Hallitus paatti huhtikuussa 2017, ettd Suomeen perustetaan genomikeskus ja kansallinen syo-
pakeskus. Koska genomitietoa hyddyntévé tutkimus tapahtuu pitkélti biopankkitoiminnan puit-
teissa, paétti hallitus tehostaa lisdksi julkisten biopankkien toimintoja yhtenéistdméllé toiminta-
tavat ja varmistamalla niiden tehokas yhteistyd genomikeskuksen kanssa. Hallitus esitti talous-
arviossaan néihin kaikkiin toimiin yhteensé 17 miljoonaa euroa vuosina 2017-2020. Toimenpi-
teilld tavoitellaan Suomen kehittymista edelldkévijimaaksi ja kansainvélisesti halutuksi yhteis-
tyokumppaniksi genomitietoa hyodyntaville terveydenhuollolle, huippututkimukselle ja inno-
vaatiotoiminnalle.

Hallituksen toimenpiteet toteuttavat terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrate-
gian tiekartan toimeenpanoa, jonka osana sosiaali- ja terveysministerion (STM) asettama tyo-
ryhmé (STM098:00/2014) laati ehdotuksen kansalliseksi genomistrategiaksi. Genomistrategia-
ehdotuksessa esitettiin keskeiset toimenpiteet, joilla tulisi valmistautua genomitiedon tehokkaa-
seen hyddyntdmiseen terveydenhuollossa, terveyttd ja hyvinvointia edistdvissa paitoksenteossa
seka tutkimus- ja tuotekehitystoiminnassa. Naihin toimenpiteisiin sisdltyi ehdotus genomikes-
kuksen perustamiseksi. Lailla perustettavan genomikeskuksen tehtéviksi esitettiin muun mu-
assa kansallisen genomitietokannan luominen ja kehittdminen. Genomitiedon luonteen vuoksi
sen kdytolle esitettiin vahvistettavaksi tiedon asianmukaista kéyttod turvaava lainsédadanto suo-
jatoimenpiteineen.

Sosiaali- ja terveysministerid vastaa hallituksen toimenpiteiden valmistelusta ja toimeenpanosta
yhteistydssd tyo- ja elinkeinoministerion, opetus- ja kulttuuriministerion ja muiden hallinnon-
alojen ja toimijoiden (sa1raanh01top11r1t korkeakoulut asiantuntijalaitokset) kanssa. Valmiste-
lua ja toimeenpanoa varten STM:ssé asetettiin 12.10. 2016 tydryhmé valmistelemaan ehdotusta
genomikeskuksen perustamiseksi ja genomitiedon asianmukaiselle kdytolle. Lisdksi tyoryhmén
tehtdvéksi asetettiin ehdotuksen tekeminen toimintamallista kansalliselle genomitietokannalle
seki geenitestien tulkintapalveluille. Tyoryhmén tehtdvani on myds esittdd rakenteet ja proses-
sit genomikeskuksen muille toiminnoille, joilla mahdollistetaan genomitiedon tehokas hyodyn-
tdminen terveydenhuollossa, terveytté ja hyvinvointia edistdvissé pddtoksenteossa ja tutkimus-
ja tuotekehitystoiminnassa. Tyoryhmén ensimmadinen toimikausi paéttyi 31.12.2017 ja se ase-
tettiin jatkokaudelle 1.1.2018-31.12.2019 viliselle ajalle.

Genomikeskustyoryhmaé laati ensimmaéisen kauden tydstédén arviomuistion, joka ldhetettiin lau-
suntokierrokselle 22.12.2017. Arviomuistiossa esiteltiin tyoryhmén keskeiset ehdotukset, joita
olivat ehdotus uudeksi genomilaiksi, genomikeskuksen perustamiseksi, genomitietokannan luo-
miseksi ja menettelytavoiksi tutkimuksessa tuotetun sekundaaritiedon ja geenitestien tulosten

4 https:/tem.fi/documents/1410877/2921014/Terveysalan+kasvustrategiant+v%C3%A4liarvi-
0inti/806d5b61-dede-2ea9-0a93-43fa0bda281c/Terveysalantkasvustrategian+v%C3% A4liarvi-
ointi.pdf/Terveysalant+kasvustrategian+v%C3%A4liarviointi.pdf/Terveysalant+kasvustrate-
giant+v%C3%A4liarviointi.pdf



palauttamiseksi ihmisille. Ehdotukset olivat osaltaan yleisluontoisia ja niiden tarkoituksena oli
ohjata genomikeskustyoryhmén jatkoty6td ja hallituksen esityksen valmistelua.

Genomikeskuksen suunnittelua, genomitietorekisterin luomista ja késilld olevaa lakiehdotusta
on valmisteltu avoimesti ja vuorovaikutuksessa alan toimijoiden kanssa. Tyoryhma jarjesti vuo-
sina 2017 ja 2018 sidosryhmatilaisuuksia tutkimustoimijoille, terveydenhuollon ammattilaisille,
eettisten toimikuntien edustajille, jarjestdille, biopankki- ja syopékeskushankkeiden sidosryh-
mille ja yrityksille. Liséksi STM jérjesti Helsingissé ja Oulussa kaksi véiestolle suunnattua kes-
kustelutilaisuutta. Genomikeskushanketta on esitelty myos yksittéisissd sidosryhmien itse jér-
jestdmissd tilaisuuksissa. Tiedon vélittdmistd koskevia keskusteluja on kéyty sddnndllisesti
genomiteollisuuden yritysten kanssa.

Genomikeskuksen keskeisié tehtivid ja toimintamalleja suunnittelemaan kiinnitettiin valtion-
avustuksella asiantuntija, professori Kristiina Aittoméki. Selvityshenkil6 antoi raporttinsa ge-
nomikeskuksen perustamisesta 28.2.2018.° Raporttia on hyddynnetty Genomikeskuksen toi-
mintaa ja tehtdvid koskevassa valmistelussa.

Genomikeskuksen mahdollisista ansaintamalleista on tilattu konsulttiyhtiolta selvitys (Deloitte
28.2.2018). Selvityksen pohjalta on arvioitu Genomikeskuksen rahoitusta ja palvelutoimintaa.
Genomikeskustyoryhmén kdyttoon tuotettiin myos raportti genomitiedon ryhmékeskusteluista.®
Raportissa selvitetddn miten suomalaiset ja suomalaisia terveyspalveluja kdyttavit ihmiset suh-
tautuvat genomitietoon ja sen erilaisiin kayttotarkoituksiin, miten he ymmartavét eettiset kysy-
mykset ja mitd he tunnistavat suurimmiksi riskeiksi tai genomitiedon tuomiksi mahdollisuuk-
siksi. Raporttia on kdytetty lainvalmistelun ja viestinnin tukena. Lisdksi lainvalmistelun alku-
vaiheessa vuonna 2017 tilattiin OTT, dosentti Marjut Salokannelilta kaksi selvitystyoti. Ensim-
maéisessé késiteltiin Suomen kansainvélisten velvoitteiden ja EU:n lainsdédddnnon vaikutusta ge-
neettisten tietojen késittelyyn Suomessa. Toisessa kisiteltiin genomildiketiedettd maailmalla
(Kansainvélinen selvitys geeniteknologiaa hyodyntavaa ladketiedettd tukevista institutionaali-
sista ratkaisuista). Molempia niista selvityksistd on hyodynnetty timéan lakiechdotuksen valmis-
telussa.

1.2.3 Pdéministeri Sanna Marinin hallitusohjelma

Péadministeri Sanna Marinin hallituksen ohjelman ”Osallistava ja osaava Suomi — sosiaalisesti,
taloudellisesti ja ekologisesti kestdva yhteiskunta” strategisessa kokonaisuudessa 3.6 ”Oikeu-
denmukainen, yhdenvertainen ja mukaan ottava Suomi” todetaan sosiaali- ja terveydenhuollon
palveluiden parantamisen (tavoite 4) tavoitteen toteuttamiskeinoihin lukeutuvan palvelujérjes-
telmén kehittdmiseen ja kdynnistettidviin uudistushankkeisiin puolestaan genomi- ja biopankki-
lainsdadannon sddtdminen.

Genomilain valmistelua jatkettiin virkatyond vuonna 2020. Lain valmistelun aiemmissa vai-
heissa esiin nousseiden selvitystarpeiden johdosta STM péiitti toteuttaa selvitysprojektin
genomitiedon sdilyttdmisen ja kdyttdmisen ICT-jarjestelmisti ja resursseista. Gofore Oyj:n toi-
mittamassa projektissa selvitettiin hallinnollisella, organisatorisella, teknisell4 ja taloudellisella
tasolla genomitiedon siilyttdmisen ja kdyttdmisen ICT-jérjestelmien alustavien skenaarioiden
toteuttamista seké terveydenhuollon ettéd tutkimuksen hyvéksi huomioiden liittyméat muihin toi-
mijoihin ja jirjestelmiin. Selvitystyd aloitettiin elokuussa 2020, ja se valmistui joulukuussa

3 http://julkaisut.valtioneuvosto.fi/handle/10024/161222
® VTT, Karoliina Snell, 2018: http://julkaisut.valtioneuvosto.fi/handle/10024/161223
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2020. STM:n liséksi selvitystyohon osallistui asiantuntijoita CSC — Tieteen tietotekniikan kes-
kus Oy:sté, Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiristd, Kelasta sekd Terveyden ja hyvinvoin-
nin laitokselta.

Osana STM:n Yksilollistetyn ldéketieteen hanketta, STM ja Terveyden ja hyvinvoinnin laitos
tekivit toteuttamissopimuksen Genomikeskuksen kehittimisen suunnitelmasta (kokonaisarkki-
tehtuuri) ja valmisteluun liittyvasta asiantuntijatydstd Genomikeskuksen suunnittelun ja valmis-
telun tueksi. Sopimuksen mukaiset tyot aloitettiin THL:ssé syyskuussa 2020, ja niiden on mééra
valmistua kesékuussa 2022.

Helmikuussa 2021 STM pyysi Terveyden ja hyvinvoinnin laitosta asettamaan genomilaiketie-
teen asiantuntijaryhmin genomitiedon kayton edistdmiseksi 1.3.2021-30.6.2022 viliseksi toi-
mikaudeksi, silld STM katsoi laajamittaisen ja tarkoituksenmukaisen genomitiedon hyodynta-
misen terveyden hyvéksi sekd turvallisen ja tehokkaasti eri kéyttotarkoituksia palvelevan toi-
mintaympariston luomisen edellyttdvian useiden eri sektoreiden vilistd vuoropuhelua.

Maaliskuussa 2021 Terveyden ja hyvinvoinnin laitos paitti asettaa kansallisen genomilddketie-
teen asiantuntijaryhmén STM:n pyytdmaélle toimikaudelle. Ryhmén tyoskentelyn tavoitteeksi
nimettiin yhteisten linjauksien ja ehdotuksien muodostaminen genomitiedon kdytén kansal-
liseksi implementoimiseksi sekd genomilain valmistelun tueksi, vuonna 2015 julkaistun geno-
mistrategian paivittdminen vastaamaan tdmén hetken tietimysta ja tarpeita, genomitiedon kéyt-
toon liittyvén tieteellisen kehityksen seuraaminen ja selvityksen laatiminen implementaation
kannalta merkityksellisistd uusista teknologisista ja tieteellisistd saavutuksista, sekd temaattis-
ten tyOpajojen ja seminaarien jarjestdiminen.

Genomilain valmistelun edetessa on kdynyt ilmeiseksi, ettd erityisesti valmisteilla olevaan kan-
salliseen genomitietorekisteriin liittyvét seikat vaativat vield lisdvalmistelua. Téstd syysté joh-
tuen aiemman mallinen genomilakiluonnos péétettiin vaiheistaa kahteen toisistaan erilliseen,
mutta rinnakkain valmisteltavaan lakiesitykseen, jotta Genomikeskukseen asiantuntijaviran-
omaisena liittyvén siéntelyn antaminen sekd Genomikeskuksen perustaminen eivét kohtuutto-
masti viivistyisi. Lisdksi genomitietorekisterin valmistelun kannalta katsottiin suotavaksi pe-
rustaa ensin varsinainen Genomikeskus, jotta valmiudet mahdollisen genomitietorekisterin pe-
rustamiseen lujittuisivat, kun Genomikeskus itse voisi osallistua tdhin valmistelutyohon. Loka-
joulukuussa 2021 pidetylld lausuntokierroksella saadun lausuntopalautteen perusteella esityk-
sen vaiheistamista tarkasteltiin uudestaan kevaalla 2022. Lausuntopalautteessa nostettiin perus-
tellusti esiin toive siitd, ettd terveyteen liittyvan geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksia
tarkasteltaisiin samassa yhteydessd muun geneettiseen tietoon liittyvdn sddntelyn antamisen
kanssa. Téten tdsséd ensimmaéisessd vaiheessa pédtettiin antaa ainoastaan Genomikeskusta kos-
kevat sddnnokset.

2 Nykytila ja sen arviointi

2.1 Lainsdadinto ja kidytinto

2.1.1 Vieston terveyden edistiminen

Perustuslain 19 §:n 3 momentin mukaan julkisen vallan on turvattava, sen mukaan kuin lailla
tarkemmin sdddetidn, jokaiselle riittdvat sosiaali- ja terveyspalvelut ja edistettdva vdeston ter-
veyttd. Saannos viittaa yhtaaltd sosiaali- ja terveydenhuollon ehkdisevdin toimintaan ja toisaalta

yhteiskunnan olosuhteiden kehittdmiseen julkisen vallan eri toimintalohkoilla yleisesti vieston
terveyttd edistdvddn suuntaan. Kysymys on etenkin palvelujen saatavuuden turvaamisesta



(PeVL 15/2018 vp). Palvelujen jérjestdmistapaan ja saatavuuteen vaikuttavat kuitenkin vélilli-
sesti myds muut perusoikeussddnnokset, kuten yhdenvertaisuus ja syrjinnin kielto (PeVL
63/2016 vp, s. 2, PeVL 67/2014 vp, s. 3/11, ks. myos HE 309/1993 vp, s. 71). Liséksi perustuslain
19 §:n 3 momentissa kdytetylld sdéntelyvaraustyypilla ("sen mukaan kuin lailla tarkemmin sié-
detddn") on haluttu korostaa lainsddtdjan rajoitettua, perustuslain ilmaisemaan padsaantoon si-
dottua liikkkuma-alaa (PeVM 25/1994 vp, s. 6/]).

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

Perustuslakivaliokunta on korostanut, ettd vaikka perustuslain 19 §:n 3 momentin sddnndksen
ensimmainen virke ei turvaa mitddn nimenomaista tapaa tarjota palveluja, tiltd osin perustuslain
mukainen edellytys on, ettid palveluja on riittévisti (ks. PeVL 26/2017 vp, s. 32 ja 3641 ja
PeVL 12/2015 vp, s. 3 ja PeVL 11/1995 vp, s. 2). Valiokunta on painottanut nimenomaisesti,
ettd sddnnokselld velvoitetaan julkinen valta turvaamaan palvelujen saatavuus (ks. PeVL
26/2017 vp, erit. s. 44-45 ja PeVL 54/2014 vp, s. 2/1). Sddnnds merkitsee siten vaatimusta pal-
velujen riittdvastd tarjonnasta maan eri osissa asuville (PeVM 25/1994 vp, s, 32/11).

Nykyisellddn geneettisen tiedon hyddyntédmiseen liittyvét terveydenhuollon ja tutkimuksen toi-
minnot ovat alueellisesti erilaisia kansallisesti tarkastellen. Samaten Suomesta puuttuu yksi kes-
kitetty yhteyspiste niin kansallisten kuin kansainvélisten geneettiseen tietoon liittyvien hank-
keiden koordinointiin.

2.1.2 Geneettisen tiedon oikeudellinen luonne

Euroopan parlamentin ja neuvoston asetuksen (EU) 2016/679, annettu 27 péivénd huhtikuuta
2016, luonnollisten henkildiden suojelusta henkilGtietojen késittelyssd seké ndiden tietojen va-
paasta litkkkuvuudesta ja direktiivin 95/46/EY kumoamisesta (jaljempana yleinen tietosuoja-ase-
tus) 4 artiklan 1 kohdan mukaan henkilGtiedoilla tarkoitetaan kaikkia tunnistettuun tai tunnis-
tettavissa olevaan luonnolliseen henkiloon liittyviéd tietoja. Tunnistettavissa olevana pidetddn
luonnollista henkil64, joka voidaan suoraan tai epdsuorasti tunnistaa erityisesti tunnistetietojen,
kuten nimen, henkildtunnuksen, sijaintitiedon, verkkotunnistetietojen, taikka yhden tai useam-
man hénelle tunnusomaisen fyysisen, fysiologisen, geneettisen, psyykkisen, taloudellisen, kult-
tuurillisen tai sosiaalisen tekijan perusteella. Geneettiset tiedot, jotka mééaritelladn yleisessa tie-
tosuoja-asetuksessa, kuuluvat aina henkil6tiedon mééritelmén piiriin.

Yleisen tietosuoja-asetuksen 4 artiklan 13 kohdan mukaan geneettiset tiedot olisi médriteltava
henkil6tiedoiksi, jotka liittyvét luonnollisen henkilon perittyihin tai hankittuihin ominaisuuk-
siin, koska ne on saatu kyseisen luonnollisen henkilon biologisesta niytteestd analysoimalla,
erityisesti kromosomien DNA:sta tai RNA:sta tai muusta vastaavia tietoja tarjoavasta tekijasta
tehdylld analyysilla.

Huomionarvoista on, etté yleinen tietosuoja-asetus ei vaikuta tunnistavan geneettisen tiedon eri

osiin liittyvid vaihtelevia tunnistamisen riskeja ja oikeudellista luonnetta, vaan luokittelee ge-
neettiset tiedot kaikilta osin henkildtiedoiksi, vaikka riskid henkilon tunnistamiseksi ei kaytén-

10



nossd olisi ollenkaan olemassa. Jos kyseesséd on koko genomia kuvaava tieto, henkilon tunnis-
tamiseen tarvitaan yleensd vertailundyte samasta tai ldheistd sukua olevasta henkildstd, tieto
vertailundytteen antaneen henkil6llisyydestd sekd teknologiaa ja osaamista tunnistamista var-
ten. Taustalla oleva henkilo voidaan télld tavoin epésuorasti tunnistaa, joten genomitiedossa
voidaan tilti osin todeta oikeudellisesti olevan kyse yleisen tietosuoja-asetuksen tarkoittamasta
geneettisestd tiedosta.

Toisaalta genomin osaa kuvaavasta tiedosta taikka variaatiotiedosta (joka kuvaa ihmisen pe-
riméssd tunnistettua vaihtelua suhteessa vertailussa kiytettdvin genomin rakenteeseen) tai vii-
tetiedosta (joka kuvaa aggregoitujen variaatioiden yleisyytté ja merkitysté viestotasolla) ei valt-
tamattd vilillisestikddn selvid tunnistettavissa olevaa luonnollista henkild4d yksiloivaa tietoa, ei-
vitka ne ole siten valttamatta tulkittavissa vélittomasti henkilStiedoksi. Ihmiset eivét siis 18hto-
kohtaisesti ole tunnistettavissa yksittéistd variaatiota kuvaavan tiedon avulla. Jos tiedossa on
kuitenkin yksittdisen ihmisen genomin useampi variaatiotieto, voidaan variaatioiden viliin
jaava DNA:n rakenne ennakoida kayttdmalla geneettisen analyysin menetelmié. Lopputulos on
silloin oikeudellisesti sama kuin jos kéytettdvissd olisi ihmisen koko genomia kuvaava tieto eli
kyse olisi yleisen tietosuoja-asetuksen 9 artiklan 1 kohdan tarkoittamasta geneettisesta tiedosta,
jonka kisittely on ldhtokohtaisesti kiellettyd ilman sithen oikeuttavaa perustetta.

Viitetiedot sisdltdavét yleisesti tunnetun tiedon ihmisen perimén variaatioista, seké niiden ylei-
syydestd ja merkityksestd véestotasolla. Viitetieto on koottu useiden eri luovuttajien DNA-sek-
venssien avulla, eikd se edusta ainuttakaan yksiloityd ihmisté eiké siten ole oikeudellisesti ylei-
sen tietosuoja-asetuksen tarkoittamaa henkildtietoa tai geneettisti tietoa, jonka késittelyé olisi
pidettdva kiellettynd. Huomionarvoista on kuitenkin se, ettd kun kyse on erittdin harvinaisista
variaatioista, on olemassa mahdollisuus ihmisten tunnistamisesta. Analogisesti voidaan todeta,
ettd yksittiiseen tai yksittéisiin geeneihin perustuva, tiettyé sairautta koskeva tieto, kuten lak-
toosi-intoleranssi ja gluteeniallergia, ei sellaisenaan paljasta henkilosta tai hinen lahisukulaisis-
taan enempdd kuin muun muassa niitd koskeva diagnoosi. Jos kuitenkin kyse on harvinaisesta
sairaudesta, saattavat ihmiset olla tunnistettavissa my0s genomin osaa koskevan tiedon avulla.

Tietosuojavaltuutettu on 6.3.2016 antanut avoimen tieteen periaatteiden toteuttamisesta henki-
l6tietoja sisdltdvén tutkimusaineiston osalta lausunnon (dnro 3744/41/2016), jossa on arvioitu
geneettisten tietojen henkil6tietoluonnetta. My0s kyseinen lausunto osoittaa, ettd tunnistetta-
vuus geneettisten tietojen avulla ei ole yksiselitteistd. Sen mukaan henkilGtietojen suojaa kos-
kevan sddntelyn soveltaminen on yksiselitteistd, kun henkil6 voidaan suoraan tunnistaa geneet-
tisestd tiedosta, esimerkiksi nimen tai muun suoran tunnisteen perusteella. Vaililliselld tai epa-
suoralla tunnistamisella tarkoitetaan puolestaan siti, ettd kiytettidvissé olevat tunnisteet eivit ole
riittdvid henkilon tunnistamiseen tietyssa tilanteessa. Tiedot voidaan kuitenkin muuttaa tunnis-
teellisiksi jostain muualta (muun kuin rekisterinpitdjan hallussa olevan) saatavan tiedon avulla.
Esimerkiksi verkossa olevien sukutaulujen, kuolinilmoitusten tai hakukonetulosten avulla.
Myos téllaiset vélillisesti tai epasuorasti tunnistettavat tiedot ovat henkil6tietoja.

Jos genomitietoja (niin koko genomia kuvaavia tietoja kuin sen osia, mukaan lukien variaatio-
tietoja) sdilytetdén henkildtunnisteellisina, on silloin jokseenkin yksiselitteistd, ettd niiden ka-
sittelyyn sovelletaan henkil6tietojen suojaa koskevia sddnndksid. Henkilotunnisteellinen
genomitiedon sdilyttdminen voi esimerkiksi olla valttimatonta, jotta genomitietoja voidaan hyo-
dyntdd osana yksittdisten ihmisten hoitoa.
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2.1.3 Geneettiset tiedot terveydenhuollossa

Geneettisten analyysien kdytto on yleistynyt, ja niitd tehddén nykyisin lahes kaikilla 1d4ketieteen
erikoisaloilla. Pddasiassa tehddin ldhinnd kohdennettuja geenipaneelitutkimuksia, mutta ge-
neettisen tiedon ja siten mahdollisten kohdegeenien mééréin lisdéintyesséd paneelien koot kasva-
vat jatkuvasti ja niiden tuottamisessa aletaan siirtyd entistd useammin eksomisekvensointeihin.
Genomitasoisia tutkimuksia, 1&hinnd eksomisekvensointeja (whole exome sequencing, WES),
voidaan nykytilanteessa tilata missa tahansa yliopistosairaaloiden yksikoissd, mutta kaytén-
nossd niitd tilataan enimmékseen perinndllisyyslddketieteen yksikoissd sekd lastenneurologi-
assa sellaisten sairauksien diagnosoimiseksi ja hoidon ohjaamiseksi, joissa oletetaan olevan ge-
neettinen tausta. Koko genomin sekvensointeja (whole genome sequencing, WGS) ei vield ny-
kytilanteessa niiden korkeiden kustannusten vuoksi tehdé sddnnonmukaisesti osana potilaan ru-
tiininomaista diagnostiikkaa ja hoitoa, mutta hyotyné potilaalle olisi koko geneettisen perimin
selvittiminen yhdell4 kattavalla analyysill.

Nykytilanteessa korkein asiantuntemus geneettisen tiedon soveltamisesta potilaan hoidossa on
julkisessa terveydenhuollossa eli erityisesti yliopistosairaaloissa, joissa toimivat harvinaissai-
rauksien yksikot ja kliinisen genetiikan eli perinndllisyysladketieteen yksikot. Ne edistdvit ja
toteuttavat geneettisen tiedon asianmukaista ja ladketieteellisesti perusteltua kéytt64 omilla alu-
eillaan muun muassa harvinaissairauksien kansallisen ohjelman ja erikoissairaanhoidon tyonja-
osta ja erdiden tehtdvien keskittdmisestd annetun valtioneuvoston asetuksen (582/2017, keskit-
tamisasetus) mukaisen kliinisen genetiikan palveluiden jarjestimisvastuun perusteella. On olen-
naista huomata, ettd esimerkiksi harvinaissairailla on usein monia muitakin tauteja ja sairauksia,
joiden keskindisten yhteyksien ymmartdmiseksi olisi tdrkedd kansallisesti kehittdd yhtendista
tulkintajirjestelmaa.

Geneettisen tiedon hyddyntdminen potilaan hoidon ohjauksessa on kuitenkin tilld hetkelld pi-
simmalld syOpatautien hoidon valinnassa. Jopa syopien luokittelu on muuttumassa kohti tilan-
netta, jossa syopakudoksessa tapahtuneet geneettiset muutokset ovat luokittelun peruste. Uu-
sien, spesifisesti tietystd geneettisestd muutoksesta aiheutuvan syovan hoitoon kehitettyjen 1aak-
keiden markkinoille tulo on johtamassa nopeasti uusiin sydpahoitomahdollisuuksiin. Koska yk-
sittdisten geenimuutosten ja -varianttien kliinisestd merkityksestd kertyy jatkuvasti paljon uutta
tietoa, tiedon ajantasaisena sdilyttdminen vaatii suuria ponnisteluja. Vain luomalla keskitetty
valtakunnallinen geneettisen tiedon osaamiskeskittymd voidaan mahdollistaa, ettei geenivari-
antin kliinisen merkityksen arviointi ja luokittelu poikkea oleellisesti Suomen eri osissa.

2.1.4 Geneettiset tiedot biopankkitoiminnassa

Suomessa on tehty jo vuosikymmenié korkeatasoisia epidemiologisia tutkimuksia véestotasolla
hyddyntden muun muassa terveydenhuollon rekistereisséd sdilytettdvad seurantatietoa ihmisten
elintavoista ja sairauksista. Epidemiologian liséksi on panostettu my6s muuhun tietotaitoon, ku-
ten geeni- ja molekyylitutkimukseen seké tilastotieteen ja biolaskennan asiantuntemukseen.
Suomen kansainvilinen maine on tiltd osin erinomainen. Epidemiologisia tutkimuksia tarvi-
taan, kun halutaan selvittdd monitekijéisten sairauksien syntyhistoriaa ja ymmartéé, mikd on
perimén ja miké elintapojen osuus sairauden tai taudin puhkeamisessa ja sen etenemisessé. Hy-
vid esimerkkejd epidemiologisista tutkimuskohteista ovat kansanterveydellisesti merkittavét
sairaudet, kuten sydén- ja verisuonitaudit, diabetes sekd aineenvaihduntasairaudet.

Monen tekijin vaikuttaessa sairauden ja taudin taustalla vaaditaan laajoja véestotasoisia ndyte-
aineistoja, jotta eri tekijoiden viliset yhteydet (assosiaatiot) tunnistetaan. Nykyisin Suomessa
tuotetaan geneettisté tietoa terveysalalla eniten biopankkitoiminnassa, jonka tarkoituksena on
tukea laaja-alaista ihmisperdisilld biologisilla ndytteilld tehtdvdd tutkimusta. Nayteaineistot
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muodostuvat biologisessa muodossa olevasta DNA:sta, plasmasta, seerumista, kokoverestd, so-
luista, RNA:sta ja virtsasta. Ndytteiden fyysistd kokonaismairéé arvioitaessa on tirked ymmdr-
tad, ettd yksittéisistd ihmisistd on biopankkeihin tallennettu useita eri ndytteitd tai ndytetyyppeja.
On myos hyvai tiedostaa, ettd yksittdinen niyte on saatettu jakaa useaan eri putkeen tai alierdén,
joten biopankkien sidilytyksessd olevien nidyteputkien lukuméérd on huomattavasti korkeampi
kuin ndytteidenluovuttajien mééré. Varsinaisen tutkimuksen suorittamisen kannalta ndytemaé-
rid tirkedmpéa on se, kuinka monesta ihmisestd on kaytettdvissd ndytteita.

Kaikista edelld mainituista ndytetyypeistd ei ole mahdollista selvittdd genomitietoa, eikd niin
ole Suomessa tehty. Silloin kun genomitiedon selvittiminen on mahdollista ja tarkoituksenmu-
kaista tutkimuksen suorittamiseksi, voidaan genomitietojen avulla yhdistettynd muihin yksilol-
lisiin elintapa-, terveydentila- ja diagnoositietoihin yha yksityiskohtaisemmin selvittdi eri sai-
rauksien ja tautien syntymekanismeja, ennustaa hoitotuloksia seké selvittdé sairastumisriskejé
viestotasolla. Néiden liséksi biopankkitoiminnassa séilytettavélla nédyte- ja tietoaineistolla on
kéayttokohteita tuotekehityksen parissa, jota toteutetaan tieteellisen tutkimuksen viitekehyk-
sessi.

Biopankkitoiminta eroaa perinteisesta tutkimuksesta siten, ettd toiminnassa itsesséin ei ole kyse
varsinaisesta tutkimuksen tekemisesté, vaan tutkimuksen tukemisesta biopankki-infrastruktuu-
ria hyddyntéen. Siten valtaosa tuotetusta geneettisestd tiedosta syntyy biopankkiaineistoja hyo-
dyntévissd tutkimushankkeissa, ei itse biopankeissa. Geneettisid tietoja palautuu ajan myoté
biopankkitoiminnanharjoittajien séilytettévéksi, jos aineiston luovutusta koskevassa sopimuk-
sessa ndin sovitaan.

Biopankin tehtdvand on biopankkilain 5 §:n nojalla palvella biopankkitutkimusta. Tehtdvéinsa
toteuttamiseksi biopankki voi keriti ja vastaanottaa néytteitd ja niihin liittyvié tietoja, mukaan
lukien geneettisid tietoja, sdilyttdd niytteitd ja niihin liittyvid tietoja sekd luovuttaa niité
biopankkitutkimukseen. Biopankkitoimintaan ei kerdtd néytteitd yksiloityja tutkimushankkeita
varten vaan yleisemmin tulevaa biopankkitutkimusta varten. Néyte- ja tietoaineistoja on tarkoi-
tus hyodyntda siten, ettd niiden avulla voidaan vastata laaja-alaisesti ja pitkdlld aikajanteelld
monenlaisiin tutkimuskysymyksiin.

Biopankki voi 5 §:n nojalla lisiksi analysoida, tutkia tai muutoin késitelld néaytteitd. Biopankki-
toiminnan harjoittaja voi siten joko itse analysoida niytteitd ja tuottaa geneettista tietoa palve-
lutuotteena asiakkailleen tai luovuttaa tutkimushankkeille ndytteitd, joita analysoidaan erilai-
sissa tutkimuslaboratorioissa. Biopankkilaki ei sddd4 siitd, minkélaisessa laboratoriossa néyt-
teitd analysoidaan tai mitéd laatustandardeja laboratorioiden on noudatettava. Siten biopankki-
toiminnassa syntyva geneettinen tieto voi vaihdella laadultaan merkittavéastikin.

Biopankkitoiminta perustuu avoimuuteen ja lapindkyvyyteen. Siksi ihmisilld on aina biopank-
kilain 39 §:n nojalla oikeus saada tieto siité, sdilytetddnko biopankkitoiminnassa hinta koskevia
ndytteitd, sdilyttdmisen perusteesta ja siitd, mistd hantd koskevia tietoja on saatu ja mihin ha-
nestd otettuja ndytteitd ja ndytteisiin liittyvié tietoja on luovutettu tai siirretty biopankista. Tie-
donsaantioikeus voidaan toteuttaa myos siahkoisen katseluyhteyden avulla. Tiedon antamisesta
voi perid maksun, joka on enintdén tiedon antamisesta aiheutuvia kustannuksia vastaava.
Biopankkitoiminnassa ei ole keskitettyd kommunikointikanavaa rekisterdityjen suuntaan, joten
nykytilassa ihmisten tulee ottaa yhteyttd biopankkitoiminnan harjoittajiin jokaiseen erikseen
kayttddkseen biopankkilain 39 §:sséd tarkoitettua oikeuttaan. Biopankkitoiminnan harjoittajat
suunnittelevat parhaillaan yhteisen osallistamisportaalin kehittdmistd, jotta laissa sdddetty oi-
keus saataisiin toteutettua sahkoisen katseluyhteyden avulla keskitetysti ja kansallisesti yhte-
neviiselld tavalla. Joissakin biopankeissa tietopyyntdja saapuu nykytilanteessa viikoittain, toi-
sissa ei lainkaan.
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Thmisill4 on biopankkilain 39 §:n nojalla liséksi oikeus saada terveydentilaansa koskeva néyt-
teestd madritetty tieto, milld viitataan kdytdnnossd geneettiseen tietoon silloin, kun tietoa on
tuotettu biopankkitoiminnassa tai sen tutkimushankkeissa, ja jalkimmaisessd tapauksessa ge-
neettinen tieto on vield palautettu biopankkitoiminnan harjoittajalle. Naytteestd maéritettyé tie-
toa annettaessa henkildlle on tarjottava mahdollisuus saada selvitys tiedon merkityksesta. Télla
viitataan siihen, ettd tietoa tulkitaan kyseisen henkilon yksilollisen kokonaistilanteen nékokul-
masta. Tiedon merkityksen selvittimisestd saa perid maksun, joka on enintéédn selvityksen an-
tamisesta aiheutuvia kustannuksia vastaava. Noin 99 prosenttia suostumuksensa biopankkitoi-
mintaa varten antaneista ihmisistd on ilmoittanut suostumuslomakkeessa, ettd toivovat yhtey-
denottoa, mikéli tutkimuksessa selvidd terveyden kannalta merkityksellistd tietoa.

Biopankkitoiminnassa on sekd uusia ettd vanhoja naytteitd, joten geneettisen tiedon laatu tulee
vaihtelemaan niiden vililld merkittivasti. Téll4 on merkitystd arvioitaessa geneettisen tiedon
hyodynnettavyyttd diagnostiikka- ja hoitotarkoituksissa seka sairauksien ennaltachkdisyssé yk-
silotasolla. Terveydenhuollossa geneettisid tutkimuksia tehdddan useimmiten akkreditoiduissa
kliinisissd laboratorioissa, joiden toiminnan korkea laatu on varmennettu ja kirjattu asianmu-
kaisesti. Biopankki-infrastruktuurin puitteissa toteutettavat geneettiset analyysit tehdédén sen si-
jaan usein laboratorioissa, jotka eivat valttaimatta taytd diagnostisten laboratorioiden vaatimuk-
sia. Samoin analyysimenetelmait eivit aina vastaa kliinisen laboratorion tarkkuutta. Suurim-
missa biopankkihankkeissa geneettisen tiedon laatu 1dhenee kliinisten laboratorioiden tuotta-
man tiedon laatua ja tarkkuutta. Biopankkitutkimusten tulosten voidaan yleiselld tasolla katsoa
soveltuvan paitelmien tekoon suurista niyte- ja tietomassoista, mutta niitd ei ole suunniteltu
hyodynnettaviksi vélittdmasti terveydenhuollossa. Jos biopankkitoiminnassa tuotettua geneet-
tistd tietoa kdytetddn osana diagnoosia tai hoitoa, edellyttéisi se tulosten varmistamista joko
analysoimalla uudesta néytteestd tai jo olemassa olevasta néytteestd. Mikéli nédytteenotto- ja
késittelyprosessi on validoitu, ja tulos on mahdollista uusia toisella tutkimusmenetelmailla tai
toisessa laboratoriossa, on myos biopankkitoiminnassa tuotettu genomitieto kaytettivissa ih-
misten terveyden hyvaksi.

Olennaista geneettisen tiedon palauttamista koskevan kysymyksen arvioinnissa on huomata,
ettd biopankkitoiminnassa ei ole kyse terveydenhuollon palvelusta vaan tutkimuksen tukemi-
sesta ja siten geneettisen tiedon kommunikointi ihmisille ei ole ensisijaisesti biopankkitoimin-
nassa ratkaistava asia. Kansallisesti on kuitenkin tirkeé, ettd biopankkitutkimuksista palautu-
vat geneettiset tiedot olisivat myds terveydenhuollon kdytettivissa, silld tiedoilla voitaisiin tu-
kea kliinistd padtoksentekoa ihmisten terveyden hyviksi. Nykytilaa olisi mahdollista parantaa
madrittelemalld hoitoon ohjaavia polkuja, kun kyseessa on kliinisesti merkittdva geneettinen
tieto. Jotta ihmisié kohdeltaisiin yhdenvertaisesti, tulisi timé prosessi olla kansallisesti yhden-
mukainen. Biopankkikentén toiveissa olisi, ettd tuleva Genomikeskus antaisi kidytdnnon ohjeis-
tusta geneettisen tiedon kansalliseksi palauttamiseksi ihmisille. Osana kyseistd ohjeistusta tulisi
madritella, ettd mitkd ovat niitd geneettisid tietoja, joita ihmisille palautetaan, silld vain osa ge-
neettisestd tiedosta on selkedsti tulkittavaa. Genomikeskus voisi esimerkiksi yllapitaa ja paivit-
tad listausta sellaisesta geneettisestd tiedosta tai 10ydoksistd, jotka olisi seulottava sekd biopank-
kitoiminnasta ettd terveydenhuollosta tallennettavasta geneettisesté tiedosta.

2.1.5 Ladkinnalliset laitteet

Ladkinnéillisisti laitteista sdddetidn 26.5.2021 sovellettavaksi tulleessa 1ddkinnéllisisté laitteista
annetussa Euroopan parlamentin ja neuvoston asetuksessa (EU) 2017/745 (jiljempéné medical
device- eli MD-asetus) seké in vitro -diagnostiikkaan tarkoitetuista ladkinnallisista laitteista an-
netussa Euroopan parlamentin ja neuvoston asetuksessa (EU) 2017/746 (jaljempéna IVD-ase-
tus). IVD-asetusta sovelletaan vasta 26.5.2022 ldhtien. Ladkinnéllisista laitteista annetussa
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laissa (719/2021) sédéddetdin MD- ja IVD-asetuksen kansalliseen tiytintdonpanoon liittyvét
sadannokset siltd osin kuin asetukset mahdollistavat ja edellyttdavét kansallisia sadnnoksid. MD-
ja IVD-asetus kumoavat ja korvaavat kolme aikaisempaa laitedirektiivid eli niin sanotut MD-,
AIMD- ja IVD-direktiivit. Siirtyméajan voimassa on myds erdistd EU-direktiiveissd sdddetyisté
ladkinnallisista laitteista annettu laki (629/2010), aikaisemmalta nimikkeeltién laki terveyden-
huollon laitteista ja tarvikkeista.

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

In vitro -diagnostiikkaan tarkoitetuilla ladkinnéllisilla laitteilla tarkoitetaan [VD-asetuksen 2 ar-
tiklan 2 kohdan mukaan sellaista l44kinnallistd laitetta, joka on esimerkiksi reagenssi, kalibraat-
tori, vertailumateriaali, diagnostiikkasarja, instrumentti, laite, laitteiston osa, ohjelmisto tai jér-
jestelma, jota kdytetddn joko yksin tai yhdessd muiden kanssa ja jonka valmistaja on tarkoittanut
kaytettdvaksi ihmiskehon ulkopuolella (in vitro) suoritettavissa tutkimuksissa, joiden yksin-
omaisena tai padasiallisena tarkoituksena on saada ihmiskehosta otettujen naytteiden, myds ve-
ren ja kudosten luovutusten, perusteella tietoa yhdesta tai useammasta seuraavista: a) fysiologi-
sesta tai patologisesta toiminnosta tai tilasta, b) synnynnéisesta fyysisestd vammasta tai alylli-
sestd kehitysvammasta, c) alttiudesta sairaudelle tai taudille, d) turvallisuuden ja yhteensopi-
vuuden madrittdmiseksi mahdollisten vastaanottajien kannalta, e) hoitovasteen tai -reaktioiden
ennustamiseksi, f) hoitotoimenpiteiden maéirittelemiseksi tai tarkkailemiseksi. Téllaisia ovat
esimerkiksi laitteet, jotka on tarkoitettu veriryhmén tai kudostyypin mééaritykseen, syovén seu-
lontaan, diagnosointiin tai vaiheiden méérittelyyn tai ihmisen geenitestaukseen. Johdanto-osan
10 kappaleessa tdsmennetdin, ettd kaikki testit, joilla saadaan tietoa alttiudesta sairaudelle tai
taudille, kuten geenitestit, ovat in vitro -diagnostiikkaan tarkoitettuja ladkinnallisid laitteita.

Kansallisessa lainsdddanndssa ja IVD-asetuksessa sddnnellddn sellaisista geenitesteistd, joita
voidaan pitdd [VD-laitteena eli laitteena, jolla voidaan tutkia ihmisestd otettua ldaketieteellisté
ndytettd kehon ulkopuolella diagnostisessa (kliinisessd) kdyttotarkoituksessa. [VD-asetus sidén-
telee aikaisempaa [VD-direktiivid ja kansallista lainsdédantoa tarkemmin geenitesteisti (geneet-
tisistd analyyseistd). Terveydenhuollon geenitestejd pidetddn IVD-laitteena, mutta asetus tas-
mentdd sdintelyd selkedmmin koskemaan myos sellaisia geenitestejé, jotka esimerkiksi enna-
koivat alttiutta sairastua. I[VD-asetus jaottelee IVD-laitteet riskiluokkiin, joita on nelja (A-D) ja
joille on omat turvallisuus- ja suorituskykyvaatimukset. Asetus méérittelee geenitestien riski-
luokituksen aina véhintddn toiseksi korkeimpaan C-luokkaan, miké edellyttéa niiltd aina ulko-
puolisen tarkastuslaitoksen eli ilmoitetun laitoksen arviointia. Lisédksi niin sanottujen lddkehoi-
don ja diagnostiikan yhdistivien laitteiden (kuten lddkeaineiden vaikutuksia ennakoivien far-
makogeneettisten testien) vaatimustenmukaisuuden arvioinnin osaksi tulee myos ladkeviran-
omaisen kuuleminen. Naytteenottoastiat kuuluvat alimman riskin luokkaan A. Kaytanndssé ku-
luttajalle myytévit testit, jotka ldhetetdén kotiin, ovat ndytteenottoastioita, ja itse geenitesti teh-
déadn laboratoriossa. Geenitestit eivét ole itse suoritettavia testejd asetuksen médritelmén mu-
kaisesti. Itse suoritettavasta testistd saisi vastauksen heti. Téllainen olisi esimerkiksi raskaus-
testi.
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MD-asetus ja [VD-asetus sdéntelevit erityisesti ladkinnéllisille laitteille ja talouden toimijoille
asetettavia vaatimuksia ja laitteiden valvontaan liittyvid seikkoja. Asetuksissa on vain eriiti
terveydenhuollon organisaatioihin kohdistuvia velvoitteita. Ne koskevat erityisesti laitteiden
jéljitettavyyttd, vaaratilanteiden raportointia, terveydenhuollon yksikon omaa laitevalmistusta
sekd terveydenhuollon velvoitteita antaa tietoa asennetusta implantista. Asetukset eivét niiden
1 artiklojen nojalla vaikuta kansallisen lainsdddédnnon vaatimuksiin, jotka koskevat terveyspal-
velujen ja sairaanhoidon jirjestdmistd, tarjoamista tai rahoittamista, kuten vaatimukseen, ettid
tiettyja laitteita voi toimittaa ainoastaan ladkarin madrayksen perusteella, vaatimukseen, ettd
vain tietyt terveydenhuollon ammattihenkil6t tai terveydenhuollon toimintayksikdt saavat luo-
vuttaa kayttoon tai kayttia tiettyja laitteita tai ettd laitteiden kayttd edellyttdd erityistd ammatil-
lista neuvontaa.

IVD-asetuksen 4 artiklassa on sdénnokset geenitesteistd, jotka tehdddn Euroopan parlamentin
ja neuvoston direktiivin 2011/24/EU (direktiivi potilaiden oikeuksien soveltamisesta rajat ylit-
tiavissd terveydenhuollossa, jdljempind potilasdirektiivi) 3 artiklan a alakohdassa miiritellyn
terveydenhuollon yhteydessé ja lddketieteellisiin tarkoituksiin diagnoosia, hoidon parantamista,
ennustavaa tai syntymaa edeltivaa testausta varten. Terveydenhuollolla tarkoitetaan potilasdi-
rektiivin mukaan terveydenhuollon ammattihenkilon potilaalle antamia terveyspalveluita poti-
laan terveydentilan arvioimiseksi, ylldpitdmiseksi tai palauttamiseksi, mukaan lukien ladkkei-
den ja lddkinnillisten laitteiden midrdadminen, toimittaminen ja tarjoaminen. IVD-asetuksen 4
artiklan 1 kohdan mukaan jésenvaltioiden on varmistettava téllaisessa tilanteessa, etté testatta-
valle henkilolle tai tarvittaessa hidnen laillisesti nimetylle edustajalleen annetaan merkitykselli-
set tiedot geenitestin luonteesta, merkityksestd ja seurauksista asianmukaisesti.

Artiklan 2 kohdan mukaan jésenvaltioiden on nédiden velvoitteiden yhteydessa erityisesti var-
mistettava, ettd on mahdollista saada asianmukaista neuvontaa, jos kiytetddn geenitestejé, joista
saadaan tietoa geneettisestd alttiudesta sairauksille ja/tai taudeille, joita pidetién yleisesti mah-
dottomina hoitaa nykyisen tieteen ja teknologian valossa. Tama ei koske tilannetta, jossa sellai-
sen sairauden ja/tai taudin diagnoosi, joka testattavalla henkildlld tiedetddn jo olevan, vahviste-
taan geenitestilla tai jos kdytetddn ladkehoidon ja diagnostiikan yhdistdvaa laitetta. Jisenvaltiot
voivat kuitenkin hyviksya tai sdilyttdd kansallisia toimenpiteitd, joilla potilaat saavat parempaa
suojelua, jotka ovat yksityiskohtaisempia tai jotka koskevat tietoon perustuvaa suostumusta.

Kyseisen 4 artiklan sisdltima neuvontavelvoite on vield merkitykseltddn avoin, mutta sen voi-
daan tulkita koskevan terveydenhuollon ammattihenkilon potilaalle madrdamaa geenitestid. Ja-
senvaltion tulee varmistaa, ettd potilaalle annetaan merkitykselliset tiedot geenitestistd ja 10y-
doksen sattuessa neuvontaa, ellei sairaudesta tai taudista ollut jo tietoa. Velvoite koskee sana-
muodon mukaisesti vain terveydenhuollon yhteydessa ja ladketieteellisiin tarkoituksiin tehtdvai
geenitestid, my0s sellaisessa tilanteessa, jossa potilas pyytdéd geenitestid aloitteellisesti tervey-
denhuollon ammattihenkildltd. Velvoite ei luultavasti koskisi tilannetta, jossa geenitestin val-
mistaja ja kuluttaja ovat suorassa yhteydesséd ilman terveydenhuollon toimeksiantoa. Edelld
mainittujen sdddoksien ohella Suomessa sovelletaan liséksi lakia potilaan asemasta ja oikeuk-
sista (785/1992, potilaslaki) seké lakia terveydenhuollon ammattihenkildistd (559/1994, am-
mattihenkilolaki), kun geenitestejd suoritetaan terveydenhuollossa. Keskeiset sdédnnokset sisil-
tyvit potilaslain osalta erityisesti lain 2 luvussa turvattuihin potilaan oikeuksiin ja 4 luvussa
tarkoitettuihin potilasasiakirjoihin ja hoitoon liittyvaan materiaaliin sekd ammattihenkil6lain oi-
keutta toimia ammattihenkilond koskevaan lain 2 lukuun, terveydenhuollon ammattihenkilon
yleisid velvollisuuksia koskevaan 3 lukuun seké terveydenhuollon ammattihenkildiden ohjausta
ja valvontaa koskevaan 5 lukuun.
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2.1.6 Ahvenanmaan erityisasema

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

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

Ahvenanmaan maakunnan hallitus on ottanut kantaa lainsédédintod koskevaan toimivaltakysy-
mykseen ja pitdd ihmisen genomia ja biopankkeja valtakunnan lainsdddéntovaltaan kuuluvina
asioina. Nékemyksensd tueksi Ahvenanmaa viittasi korkeimman oikeuden lausuntoon
1046/21.3.1996 geenitekniikkaa ja geneettisesti muunneltuja organismeja koskevasta Ahvenan-
maan maakuntalakiesityksestd, jossa geenitekniikka todetaan valtakunnan lainsdédéntdvaltaan
kuuluvaksi. Ahvenanmaan maakunnan hallitus totesi lisdksi, ettd laki lddketicteellisestd tutki-
muksesta (488/1999) on katsottu kuuluvaksi valtakunnan lainsdddintovaltaan, mikd omalta
osaltaan tukee esitettya kantaa.

2.2 Kansainvilinen kehitys
2.2.1 Euroopan neuvosto
2.2.1.1 Bioldéketiedesopimus

Suomi allekirjoitti Euroopan neuvoston yleissopimuksen ihmisoikeuksien ja ihmisarvon suo-
jaamiseksi biologian ja lddketieteen alalla (SopS 23-24/2010, jaljempéana biolddketiedesopimus)
vuonna 1997 (CETS No. 164). Sopimus ratifioitiin vuonna 1999 ja sen médraykset tulivat Suo-
messa sellaisinaan lakina voimaan 1.3.2010. Yleissopimus on ainoa biol4éketieteen alalla tdhin
mennessa tehty oikeudellisesti sitova kansainvilinen asiakirja. Biolddketiedesopimus on Euroo-
pan ihmisoikeussopimusta bioldédketieteen alalla tdydentiva ja tdsmentéva puiteyleissopimus,
johon siséltyy varsinainen teksti yleisine periaatteineen seké erityiskysymyksid koskevia lisa-
poytikirjoja. Lisdpoytakirjat tdydentdvit ja tismentdvit biolddketiedesopimusta ja niitd sovel-
letaan yhdessé yleissopimuksen kanssa yhtend oikeudellisena instrumenttina.

Euroopan neuvoston jasenmaista runsas puolet on ratifioinut biolddketiedesopimuksen. Téstd
huolimatta Euroopan ihmisoikeustuomioistuin voi ratkaisuissaan viitata Euroopan ihmisoikeus-
sopimuksen tueksi my0s biolddketiedesopimukseen sellaistenkin valtioiden kohdalla, jotka ei-
vit ole bioladdketiedesopimusta ratifioineet. On myos huomattava, ettd biolddketiedesopimuksen
sisdltdd on toistettu Euroopan unionin perusoikeuskirjassa, ja titd kautta sopimuksen sdéntely
on vilillisesti saanut Euroopassa huomattavaa merkitysta.

Biolddketiedesopimus sallii dynaamisen, ajanmukaisen tulkinnan, ja ratifioinnin helpotta-
miseksi valtioille on haluttu jattdd mahdollisimman laaja harkintamarginaali sen soveltamisessa.
Tésta huolimatta sopimuksen tulkinta ei ole ollut ongelmatonta tieteen ja yhteiskunnan kehitty-
essd, ja esimerkiksi alkiotutkimusta koskeva artikla 18 on osoittautunut ladketiedettd rajoitta-
vaksi. Periaatteessa onkin mahdollista, ettd valtiot, jotka eivét ole sopimusosapuolina, voivat
edetd nopeammin ja pidemmélle tieteen kehityksen mukana. Toisaalta sopimusta on my0s ar-
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vosteltu sen liiallisesta sallivuudesta sen hyviksyessa tietyin edellytyksin esimerkiksi tutkimuk-
sen, jonka kohteena on suostumuksen antamiseen kykeneméiton henkild. Muun muassa Saksa
el tistd syystd ole sopimuksessa mukana.

Biolddketiedesopimuksen ja sen lisipoytékirjojen keskeinen soveltamisala rajautuu terveyden-
huollon piirissé tehtdviin terveydenhoidollisiin toimenpiteisiin ja lddketieteelliseen tutkimuk-
seen. Yleissopimus ja lisdpdytikirjat asettavat sopimusvaltioille vihimmaéisvelvoitteet, mutta
valtiot voivat soveltaa myos laajempaa suojaa kansallisella tasolla. Suomen lainsdddéntd oli
sopimuksen voimaantullessa padosin sopusoinnussa sopimuksen sddnnosten kanssa. Yleissopi-
muksen voimaansaattaminen edellytti vain perimén ja vammaisuuden lisddamisté rikoslakiin syr-
jintéperusteiksi. Biolddketiedesopimuksen 11 artiklassa kielletddn kaikenlainen syrjintd peri-
méin perusteella ja vastaava sddnnds sisiltyy Suomen rikoslain 11 luvun 11 §:én.

Yleissopimukseen siséltyy joitakin méadrdyksié, joista Suomessa ei ole erikseen kansallisesti
sdddetty ja jotka tulevat suoraan sovellettaviksi erillislainsdddannon puuttuessa. Esimerkiksi en-
nustavia geenitestejd saa yleissopimuksen perusteella tehdd vain terveydellistd tarkoitusta tai
terveyteen liittyvaa tieteellistd tutkimusta varten. Sosiaali- ja terveysvaliokunta totesi jo vuonna
2009 bioldsdketiedesopimuksen voimaansaattamista koskevassa mietinndssadn (StVM 25/2009
vp), ettd yleissopimusta tdsmentévid kansallista lainsdddantoad on tarvittaessa liséttava.

Biolddketiedesopimuksen sédénnokset eivit kaikilta osin ole kattavia suhteessa geneettisiin tut-
kimuksiin, bioladketieteelliseen tutkimukseen ja ihmisperdisten nédytteiden sdilyttdmiseen tule-
via tutkimustarkoituksia varten. Sen vuoksi sopimuksen artikloja on mydhemmin tdydennetty
antamalla tutkimusta koskeva lisdpoytékirja (CETS No. 195), geenitestejd koskeva lisapoyta-
kirja (CETS No. 203) seké ihmisperéisten biologisten néytteiden sdilyttamisti tulevia tutkimus-
tarkoituksia varten koskeva suositus CM/Rec(2016)6.

Biolddketiedesopimuksen 1 artiklassa méaarataan sopimuksen tarkoituksesta ja padmaarasta. Ar-
tiklan mukaan yleissopimuksen sopimuspuolet suojelevat kaikkien ihmisarvoa ja identiteetti
ja takaavat ketddn syrjimittd, ettd jokaisen koskemattomuutta ja muita oikeuksia ja perusva-
pauksia kunnioitetaan biologian ja lddketieteen sovellusten alalla. Biolddketiedesopimuksen
keskeiset velvoitteet koskevat terveydenhuoltopalveluiden ja niiden ammatillisuuden turvaa-
mista, henkilon suostumusta ladketieteellisiin toimenpiteisiin, yksityiseliméin suojaa ja tiedon-
saantioikeutta terveyttd koskevista tiedoista, yksilon perimédn liittyvid kysymyksié, yksilon
suojaa biolddketieteellisissd tutkimuksissa sekd ihmisen elinten ja kudosten irrottamista elinsiir-
toa varten (bioldédketiedesopimuksen voimaansaattamista koskeva HE 216/2008 vp). Yleissopi-
muksen soveltamisala on rajattu ihmisté tutkivaan biolddketieteeseen ja kattaa kaikki yksiload
koskevat bioldédketieteen soveltamisalat mukaan lukien sairauksien ennaltachkiisyn, diagnoosit,
hoidon ja tutkimuksen. Biolddketiedesopimuksessa, sen selitysmuistiossa tai sopimuksen voi-
maansaattamista koskevissa lainvalmisteluasiakirjoissa ei oteta kantaa siihen, onko sopimusta
tarkoitus soveltaa my0s silloin, kun toimenpide tehddén ilman l4éketieteellistid perustetta (esi-
merkiksi uskonnolliset tai kuluttajille suunnattujen geenitestien osalta uteliaisuuteen liittyvét
syyt) ja mahdollisesti varsinaisen terveydenhuoltojirjestelmin ulkopuolella. Korkein oikeus on
ratkaisussa KKO:2016:24 katsonut, ettd bioldéketieteen sovelluksia silméllé pitden sdadetyn so-
pimuksen miiriyksié ei voida suoraan soveltaa, kun arvioidaan muista kuin lddketieteellisistd
tai terveydenhoidollisista syistd tehtdvien toimenpiteiden oikeutusta. Korkeimman oikeuden
mukaan sopimuksesta ilmenevit yleiset periaatteet voivat kuitenkin tulla huomioon otetuiksi ei-
ladketieteellisten toimenpiteiden oikeutusta arvioitaessa.

Bioladketiedesopimuksen ja sen lisépoytékirjojen kantavana periaatteena on, ettd ihmisten etu-
jen on aina oltava yhteiskunnan ja tieteen etujen edelld. Tdmai tarkoittaa muun muassa sité, etté
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tulkintatilanteessa yksilon etu menee yhteiskunnan ja tutkimuksen edun edelle. Tdmé on tutki-
muslakia koskevan muutosesityksen (HE 184/2014 vp, s. 14) mukaan koko sopimuksen ja eten-
kin sen tieteellistd tutkimusta koskevaan 5 lukuun sisdltyvien méérdysten térkein tulkintaohje.
Sen vuoksi biolddketiedesopimuksen 5 artiklassa painotetaan suostumusta potilaan hoidon edel-
lytyksend. Kun kyseessé on potilaan tutkimukseen osallistuminen, suostumuksen on oltava ni-
menomainen ja tietoinen. [hmisten etujen ensisijaisuutta turvataan myds 26 artiklalla, jonka
mukaan sopimuksen siséltdmien oikeuksien kdytolle ja oikeusturvaa koskeville médarayksille ei
saa asettaa muita kuin sellaisia rajoituksia, joista on sdddetty laissa ja jotka ovat valttiméattomia
demokraattisessa yhteiskunnassa yleisen turvallisuuden vuoksi, rikollisuuden estdmiseksi, ylei-
sen terveyden suojaamiseksi tai muiden henkildiden oikeuksien ja vapauksien turvaamiseksi.
Yleissopimuksessa kielletddn nimenomaisesti rajoittamasta tiettyjd, esimerkiksi 16 artiklan
madrayksiéd tutkimuksen kohteena olevan henkilon suojelusta.

2.2.1.2 Geenitestausta koskeva biolddketiedesopimuksen lisédpoytakirja

Geenitestejd koskeva bioladketiedesopimuksen neljis lisdpoytékirja hyviksyttiin 7. toukokuuta
2008. Suomi allekirjoitti lisdpdytakirjan 27. marraskuuta 2008, mutta ei ole toistaiseksi ratifioi-
nut sitd. Suomen lainsdddantd on padsidntoisesti sopusoinnussa lisdpdytikirjassa asetettujen
velvoitteiden kanssa, joskaan erityisid geeneja tai eri tekniikoita koskevia sdénnoksii ei ole esi-
merkiksi terveydenhuollon tai l4édketieteellistd tutkimusta koskevassa lainsdddédnnossé. Esimer-
kiksi lisdpoOytékirjan 6 artiklassa edellytetysta kliinisestd hyodysté (“Clinical utility of a genetic
test shall be an essential criterion for deciding to offer this test to a person or a group of per-
sons.”) sekd 9 artiklan mukaisesta suostumuksesta (“A genetic test may only be carried out after
the person concerned has given free and informed consent to it.””) on yleiselld tasolla sdadetty
potilaslain 3 §:ssd (Oikeus hyvéén terveyden- ja sairaanhoitoon ja siihen liittyvdén kohteluun)
ja 6 §:ssé (“Potilasta on hoidettava yhteisymmarryksessid hdnen kanssaan.”). Lisdpdytikirjan
allekirjoittaminen on jo itsessddn viitannut siihen, ettd kansallinen lainséédant6 on lahtdkohtai-
sesti katsottu lisdpoytakirjan méasdrayksid vastaavaksi.

Geenitestejd koskevan lisdpdytéikirjan tarkoittamana geenitestind pidetddn 2 artiklan mukaan
terveydellisti tarkoitusta varten tehtyd geenitestid, jonka yhteydessi analysoidaan ihmisperdisté
biologista materiaalia tarkoituksena tunnistaa syntyneen tai kuolleen henkilon periytyvia tai var-
haisessa prenataalisessa kehitysvaiheessa ennen syntyméé hankittuja geneettisié piirteitd. Siten
esimerkiksi terveyden- ja sairaanhoidon yhteydessa suoritettavissa geneettisissa tutkimuksissa
olisi noudatettava lisdpoytikirjan sdédnnoksid. Oleellista tdssd médritelméssi on, ettd geenitesti
tehdddn ihmisesté irrotetusta biologisesta materiaalista, jolloin geenitestissd on soveltuvin osin
kyse henkiloon kohdistuvasta interventiosta ja sitd kautta syntyvén geneettisen tiedon analyy-
sistd. Lisdpoytékirjan soveltamisala kattaa my0s alun perin muuta tarkoitusta varten irrotetun
biologisen materiaalin analyysin. Soveltamisalan ulkopuolelle jaévét alkiolle ja sikiolle tehtavét
analyysit. Lisdpdytékirjan soveltamisalan ulkopuolelle jadvat lisdksi tutkimustarkoituksessa
tehtavit geenitestit, paitsi kun kyseessd on ennustavat geenitestit terveyttd koskevassa tutkimuk-
sessa, jolloin edellytetddn perinndllisyysneuvonnan antamista. Ennustavat geenitestit ovat erit-
tdin suuri osa nykypéivén tieteellistd tutkimusta, joten perinnéllisyysneuvontaa koskevan vaa-
timuksen voisi ldhtokohtaisesti arvioida soveltuvan tutkimustarkoituksiin. Biolddketiedesopi-
muksen tutkimusta koskevassa lisipdytékirjassa on tarkemmat sdédnnokset tutkimuksessa nou-
datettavista periaatteista. Niiden mukaan, jos tutkimuksessa havaitaan tutkittavan kannalta klii-
nisesti merkittdvad tietoa, tulisi hénelle tarjota neuvontaa terveydenhuollon toimintaymparis-
tossd. Euroopan neuvoston kantaa sdilytyksessd olevien néytteiden tulevaan tutkimukseen so-
vellettavista periaatteista on puolestaan tdsmennetty erikseen suosituksessa CM/Rec(2016)6.
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Lisépoytikirja kattaa kaikki diagnostiset ja ennustavat sekd kantajuutta osoittavat geenitestit, ja
liséksi farmakogeneettiset geenitestit, joita tehddén terveydellisid tarkoituksia varten. Tervey-
dellistd hyotyd syntyy geenitestin kautta, jos siitd saatavan tiedon avulla on mahdollista ehkiista
sairastumista tai vihentd4 sen riskid muuttamalla esimerkiksi elintapoja. Soveltamisalaan kuu-
luvat my0s esimerkiksi geneettisen seulontaohjelman puitteissa tehdyt testit. Myos kuluttajille
suunnatut geenitestit sisaltyvét lisdpdytékirjan soveltamisalaan silté osin kuin ne liittyvéit ihmi-
sen terveyteen ja niiden tarkoitus on tunnistaa geneettisia piirteitd edelld kuvatulla tavalla. Li-
sdpoytikirjaa ei sovelleta geenitesteihin, joita tehddén yksilon tunnistamista varten esimerkiksi
oikeusldiketieteelliseen tarkoitukseen taikka vakuutustoimintaan tai ty6hon liittyviin tarkoituk-
siin. Lis@poytékirjan selitysraportissa todetaan, etti eldmén aikana hankittujen ja tiettyihin so-
luihin rajoittuvien geneettisten ominaisuuksien tutkiminen ei kuulu lisdpoytikirjan soveltamis-
alaan.

Lisépoytikirjan mukaan jokaisella on oikeus yksityisyyden suojaan ja erityisesti geneettisen
testin avulla hankittujen henkil6tietojen suojaan. Jokaisella on my6s oikeus saada kaikki ter-
veyttddn koskeva tieto, mikd on keritty geenitestin avulla. Mikali henkild ei halua titi tietoa,
hinen toivettaan on 16 artiklan mukaan kunnioitettava. Jos geenitestin perusteella ilmenee tie-
toja, joista testatun henkilon perheelle olisi hy6tya, 18 artikla edellyttda hdnen informoimistaan
asiasta.

Geenitestin on aina perustuttava vapaasti annettuun, tietoon pohjautuvaan suostumukseen.
Suostumus on dokumentoitava, jos intervention tarkoituksena on tuottaa geneettisté tietoa sai-
rauden ennustamiseksi tai tietyn geenin kantajuuden tai alttiuden tutkimiseksi. Tutkimuksen
osalta edellytetdan kirjallista suostumusta.

Biolddketiedesopimus ja sen geenitestausta koskevan lisdpOytékirjan 8 artikla mahdollistavat
ennustavien geenitestien tekemisen vain terveydenhoidollisissa tai tutkimuksellisissa tarkoituk-
sissa ja edellyttdavat asianmukaisen perinnéllisyysneuvonnan antamista. Perinnéllisyysneuvonta
olisi lisdpdytakirjan selitysmuistion kohdan 81 mukaan ymmarrettdva laajasti kattaen kaiken
kommunikaation, joka mahdollistaa henkildiden geenitesteja koskevan paatoksenteon eika sel-
laisenaan edellyti perinndllisyysldédketieteen erikoisosaamista.

Lisdpoytikirja edellyttdd, ettd geenitesti tehddén 14htokohtaisesti henkilokohtaisen lddketieteel-
lisen valvonnan alaisuudessa. Tastd voidaan poiketa, jos geenitestin merkitys joko yksilon tai
hinen perheenjidsentensd terveyden tai lisddntymistd koskevien valintojen suhteen on vdhdinen.
Mahdollisuus puhelinkeskusteluun ei tayta lisdpoytakirjan edellytyksid. Termina ladketieteelli-
nen valvonta on epadméérdinen ja sen on kdytinndssd katsottu viittaavan siihen, ettd 14édketie-
teelliset, terveyteen liittyvit geneettiset tutkimukset tulee aina suorittaa l4dkérin valvonnan alai-
suudessa ja potilaan suostumuksella. Talld poissuljetaan mahdollisuus siihen, ettd esimerkiksi
kuluttajamarkkinoilla suoritettaisiin l1d4ketieteellisid geenitestejé ilman laillistetun ladkérin val-
vontaa.

Geenitesti voidaan tehdd myds hyddyntéen aikaisemmin irrotettua biologista materiaalia silloin,
kun ei ole mahdollista kohtuullisesti saada yhteyttd henkil66n tapauksessa, jossa geenitesti teh-
tdisiin hinen perheenjdsentensé hyvéksi. Téssa tapauksessa laki voi sallia suhteellisuusperiaat-
teen mukaisesti geenitestin suorittamisen edellytykselld, ettd odotettavissa olevaa hyotya ei voi
muuten saavuttaa eiké testin tekemistd voi lykatd. On kuitenkin lisdpdytéakirjan 14 artiklaa vas-
taavasti otettava huomioon mahdollisuus, ettd alkuperdisen biologisen materiaalin luovuttanut
henkil6 on vastustanut biologisen materiaalin kéytto4 téllaisen testin tekemiseen.
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Alaikaisten osalta lisdpoytakirjan 10 artikla edellyttdd, ettd geenitestistd on oltava testattavalle
vilitontd hyotya. Lasten testaamisesta tulisi pidéttiytya siihen asti, kunnes heilld on lainmukai-
nen kyky antaa suostumuksensa, ellei viivyttelemisestd ole negatiivista vaikutusta lapsen ter-
veydelle tai hyvinvoinnille esimerkiksi, jos testi mahdollistaisi ennaltachkdisevien tai hoidollis-
ten toimenpiteiden oikea-aikaisen aloittamisen. Hyvinvoinnin késitteelld viitataan seké lapsen
fyysiseen ettd psyykkiseen hyvinvointiin.

Potilaslain 6 §:n 2-3 momenttien ja 7 §:n edellytykset ovat lisdpOytékirjan vaatimuksia véljem-
miét ja asettavat alaikdisen henkilokohtaisen edun hoidon 1dhtokohdaksi. Lisdksi laki edellyttad
potilaan mielipiteen selvittdmisté silloin, kun se on hénen ikéansé ja kehitystasoonsa nédhden
mahdollista. Euroopan neuvoston bioetiikkakomitean tilaamassa tutkimuksessa on todettu, etti
suostumuksen painottaminen geenitestausta koskevassa lisdpoytékirjassa ei riittdvisti huomioi
alaikédisten iéin ja kehitystason mukaista kykya harkita testiin osallistumista 7ja ettd menettelyta-
poja olisi kehitettivd muun ohella lapsen oman mielipiteen selvittdmiseksi.

Geenitestausta koskeva poytakirja sisdltia lisdksi geneettisia palveluja eli geenitestejd, labora-
torioita ja palveluntuottajia koskevia laatuvaatimuksia. Geenitestien tulee tdyttdd yleisesti hy-
viaksytyt tieteellista ja kliinista patevyyttd osoittavat vaatimukset. Lisdksi laboratorioilta edelly-
tetddn laatustandardien omaksumista. Laboratorioihin on kohdistettava sdannonmukaista val-
vontaa. Geneettisid palveluja tarjoavilla henkilGilld on oltava asianmukainen pétevyys ase-
maansa liittyvén tehtdvidn hoitamiseksi ammattivaatimusten ja -standardien mukaisesti. Klii-
nistd kdytettdvyyttd on pidettdva olennaisena valintakriteerind, kun geenitestid tarjotaan henki-
16lle tai ryhmalle.

2.2.2 EU:n 1+ Million Genomes — aloite

Vuoden 2018 huhtikuussa Suomi sekd 12 muuta Euroopan unionin (EU) jdsenvaltiota allekir-
joittivat Digital Day 2 -nimisessa tilaisuudessa julistuksen (Towards access to at least 1 million
sequenced Genomes in the EU by 2022, jaljempéand 1+MGQG), jonka tavoitteena on edistda eri
maissa olevien genomitietokantojen hallintaa ja genomitietojen saatavuutta koskevaa jisenmai-
den vilistd yhteistyotd.® Aloitteentekijand oli Euroopan komissio ja jasenvaltioille annettiin
mahdollisuus liittyd julistukseen allekirjoituksellaan. Julistuksen allekirjoittivat ensivaiheessa
Suomen lisdksi Tsekki, Kypros, Viro, Italia, Liettua, Luxemburg, Malta, Portugali, Slovenia,
Espanja, Ruotsi ja Iso-Britannia. Sittemmin my0s Bulgaria, Kreikka, Itdvalta, Kroatia, Alanko-
maat, Latvia, Tanska, Unkari, Norja, Belgia sekd Saksa ovat liittyneet allekirjoituksellaan julis-
tukseen. Lisdksi neljd maata — Irlanti, Ranska, Puola ja Sveitsi — osallistuu julistuksen puitteissa
tehtdvdan tyohon tarkkailijamaina. 1+MG-julistus on erityisesti allekirjoittajamaiden terveys-
ministerididen vahvasti tukema aloite, mika viittaa siihen, etti kyseessi on terveyspainotteinen,
eikd tutkimuspainotteinen aloite. 1+MG-julistuksella on l&heinen yhteys moniin muihin EU:n
strategisiin aloitteisiin.

1+MG-aloitteen tavoitteena on luoda eettisesti ja oikeudellisesti kestdvit menettelytavat, joilla
voidaan edistdd rajat ylittdvaa genomitiedon ja siihen liittyvien terveystietojen saatavuutta. Toi-
menpiteiden tavoitteena on mahdollistaa uuden, kliinisesti vaikuttavan tutkimuksen sekd hoi-
dollisen ja ennaltachkédisevén terveydenhuollon kehittdmisen EU:ssa. Julistuksen tavoitteena on

" Ton Liefaard, Aart Hendriks & Daniella Zlotnik. From Law to Practice: Towards a roadmap to
strengthen children’s rights in the era of biomedicine. Leiden, 30 June 2017

8 https://ec.europa.eu/digital-single-market/en/news/eu-countries-will-cooperate-linking-genomic-data-
bases-across-borders
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liséksi tarjota keskitetty palveluyhteys olemassa oleviin genomitietokantoihin ja tietoturvallisiin
kayttdymparistoihin.

Monilla mailla on toisiaan tdydentdvid mutta erillisid genomitiedon hyodyntdmiseen perustuvia
yksilollistetyn ldédketieteen hankkeita. Tdmén vuoksi EU:ssa on katsottu nykyhetki sopivaksi
ajaksi pohtia, miten maiden vilinen yhteistyd voisi nopeuttaa genomitiedon hyddyntémista ter-
veyden hyviksi. Aloitteessa keskitytddn niithin diagnostiikan, hoidon ja ennaltaehkdisyn aluei-
siin, joilla yhteistyd voi tuottaa terveyshyotyja nopeimmin.

Vahvistamalla EU:n jésenvaltioiden vélistd yhteistyGtd genomitietojen ja niihin liittyvien ter-
veystietojen késittelyssd, voidaan saavuttaa terveyshyotyjd ja myos vaikuttaa investointeihin,
talouskasvuun ja tyollisyyteen. Kansallisten hankkeiden keskiniiselld koordinoinnilla viltetdan
siiloutumista, joka voi tulevaisuudessa haitata yksilollistetyn ladketieteen edistymista.

3 Tavoitteet

Geneettistd tietoa on nykyteknologian ja -osaamisen valossa mahdollista kayttda tehokkaasti
ennen kaikkea terveyteen liittyvissd tarkoituksissa ja siten terveys on lakiehdotuksen léapileik-
kaava teema. Lakiehdotuksen tavoitteena on tukea ihmisen geneettisen tiedon vastuullista ja
yhdenvertaistakdyttod ihmisten terveyden hyviksi.

Ehdotettu laki heijastaa strategisesti terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrate-
gian (TEM raportteja 12/2014) sekd genomistrategiaa koskevan tydryhméiehdotuksen
(STM098:00/2014) tavoitteita. Kasvustrategian tavoitteena on osaamispohjaisesti parantaa ih-
misten terveyttd ja hyvinvointia muun muassa tutkimuksen ja teknologian kehityksen luomien
mahdollisuuksien avulla. Tdmén lakiehdotuksen strategisena taustatavoitteena on siten, ettd
Suomessa keskitytddn geneettisen tiedon kéytossd korkeaan lisdarvon tuottamiseen terveys-
alalla ihmisten terveyden hyvéksi. Geneettisen tiedon arvon tarkastelussa huomioidaan seké yk-
sittdisille ihmisille ja vdestolle koituvat terveyshyodyt ettd ne kokonaistaloudelliset hyodyt, joita
saadaan kustannusvaikuttavalla terveydenhuollolla, tehostetulla tutkimuksella seka liiketoi-
minta- ja innovaatioympariston kehittymiselld Suomessa.

Genomistrategiachdotuksessa esitettiin keskeiset toimenpiteet, joilla varmistetaan geneettisen
tiedon tehokas hyddyntdminen terveydenhuollossa ihmisen oikeusturvaa ja oikeudenmukaista
kohtelua kunnioittaen. Genomistrategiachdotuksen laatinut tyéryhméa esitti kansallisen ge-
nomikeskuksen perustamista. Genomikeskuksen perustamisesta olisi sdddettdava lailla ja sen
kansallinen rahoitus olisi varmistettava.

On syytd huomioida, ettd ainoastaan selkedlld ohjauksella ja riittivin asiantuntemuksen omaa-
valla viranomaisella voidaan ohjata vastuullista toimintaa, ja toisaalta rajoittaa haitallista toi-
mintaa. Siten esimerkiksi virheelliselld tai puutteellisesti toteutetulla geneettisen tiedon tulkin-
nalla ei aiheuteta kohtuutonta rasitusta terveydenhuollon jarjestelmille, jonne henkild ajautuu
saadessaan tuloksen, jonka merkitystd hdn ei ymmarré. Esimerkiksi vadrin ymmarretty syopa-
riski voi johtaa suuriin henkildkohtaisiin tragedioihin.

Geneettisen tiedon muuttuessa jokaisen terveydenhuollon ammattihenkilén on mahdotonta seu-
rata muuttuvaa kenttda riittdvalla tarkkuudella ja ammattitaidolla. Tavoitteena on luoda Ge-
nomikeskuksesta taho ohjaamaan ja seuraamaan geneettisten analyysien tehokasta ja vaikutta-
vaa kiyttod suomalaisessa terveydenhuollossa. Genomikeskukseen kertyisi keskitetysti asian-
tuntemusta kansainvilisistd suosituksista, alan kansainvilisestd kehityksestd ja laadukkaiden
ladketieteelliseen genetiikkaan liittyvien palveluiden saatavuudesta erityisesti muissa EU-jésen-
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maissa. Jokaiseen analyysimenetelmédin liittyy aina teknisid haasteita, mistd johtuen yksi ana-
lyysimenetelma soveltuu tietyn kysymyksenasettelun analysoimiseksi paremmin kuin toinen.
Genomikeskuksesta saisi tietoa muun muassa geneettisten tutkimusten analyysien sopivuudesta
sekd siitd, mitd analyysien tulosten perusteella voidaan péételld, ja ennen kaikkea mité niista ei
voi padtellé. Liséksi olisi mahdollista saada tietoa siitd, miten tuloksia voidaan soveltaa tervey-
denhuollon ammattihenkilon kdytdnnon tydssa.

Ehdotetun sdintelyn erityinen painopiste on voimavarojen keskitetty hyddyntdminen luomalla
yksi taho, Genomikeskus, jonka kanssa geneettisté tietoa kiyttdvét tahot voivat asioida.

Ehdotettu laki pitiisi sisélladn sddnnokset, joiden tavoitteena on:

1. perustaa Genomikeskus, joka toimisi ihmisen geneettisen tiedon kisittely4 ja terveyteen
liittyvid geneettisid analyysejd koskevien asioiden itsendisend asiantuntijaviranomai-
sena Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteydessa;

2. kehittdd geneettisen tiedon késittelyd ohjaavia viranomaissuosituksia erityisesti tervey-
denhuollon palvelunantajille Genomikeskuksen toimintojen kautta seké edistdd geneet-
tisten tietojen yhdenmukaista kayttdmista terveydenhuollossa ja tieteellisessa tutkimuk-
sessa; sekd

3. edistdd kansainvilistd yhteistyGtd ja hyvien menettelytapojen luomista geneettiseen tie-
toon liittyvisséd toiminnoissa.

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

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

Genomikeskuksen perustaminen on osa pddministeri Sanna Marinin hallitusohjelman téytén-
toonpanoa. Genomikeskuksen taustat ovat lisdksi kahdessa kansallisessa strategiassa. Hallituk-
sen toimenpiteet toteuttavat terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kasvustrategian tie-
kartan toimeenpanoa, jonka osana sosiaali- ja terveysministerion asettama tyoryhma
(STM098:00/2014) laati ehdotuksen kansalliseksi genomistrategiaksi ja genomikeskuksen pe-
rustamiseksi sen osana.

Genomikeskuksen toiminta olisi tarkoitus rakentaa olemassa olevien organisaatioiden, osaami-
sen ja asiantuntijuuden ympdrille. Genomikeskuksella olisi pysyvé henkildsto keskuksen ope-
ratiivisen toiminnan ylldpitidmistd varten, mutta muilta osin lakiehdotuksessa korostetaan kan-
sallista yhteistyota siten, ettd asiantuntijoiden ei tarvitsisi siirtyé vélittomésti Genomikeskuksen
palvelukseen, vaan osaamista voitaisiin hyodyntéé ns. verkostomallina. Genomikeskus toimisi
tiiviissd, usean toimijan muodostamassa toimintaymparistossd — ekosysteemissd, johon Geno-
mikeskus loisi lisdarvoa asiantuntijapalveluiden kautta erityisesti terveyden- ja sairaanhoidon,
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sairauksien ennaltachkiisyn sekd tieteellisen tutkimuksen tarpeisiin. Ekosysteemiin kuuluisivat
olennaisesti biopankit, Suomen Biopankkiosuuskunta - FINBB, syopé-, neuro- ja ladkekehitys-
keskukset, yliopistosairaalat, yliopistot, Terveyden ja hyvinvoinnin laitos, Kansaneldkelaitos,
Tietolupaviranomainen, tutkimus- ja kehittimisalan toimijat sekd yritykset ja rahoittajat. Kun
Genomikeskuksen toteutus ja kehittiminen nojautuvat olemassa olevien organisaatioiden ja
osaamisen varaan, voidaan toiminnan kidynnistimiseen kuluvaa aikaa lyhentdd olennaisesti.

Genomikeskukseen ei olisi tarkoitus luoda omaa tutkimus- tai palvelulaboratoriota, silld Suo-
messa alan keskeisilld toimijoilla on jo hyviksi todetut vakiintuneet tutkimus- ja laboratoriome-
nettelyt, joita voidaan niin ikddn hyddyntdd Genomikeskuksen toiminnassa. Lainvalmistelun
yhteydessd on huomioitu, ettd Genomikeskuksen olisi sdilytettdva kosketuspinta eturivin tutki-
mukseen, miké heijastuu ehdotuksessa Genomikeskuksen sijaintipaikaksi. Lakiehdotuksessa ar-
vioidaan, ettd Genomikeskuksen oman tutkimuksen sijasta on olennaisempaa varmistaa, etti
biopankki- ja tutkimustoiminta tukisivat Genomikeskuksen toimintoja ja kdynnistiisivét ge-
neettisen tiedon hyddyntdmiseen kohdistuvia tutkimushankkeita.

4.1.2 Hallinnollinen sijoituspaikka

Genomikeskuksen perustamiseen ja toimintaan liittyy tietohallinto- ja henkildstoinvestointeja.
Investointitarpeiden minimoimiseksi esitetddn, ettd Genomikeskus rakentuisi ekosysteemin eri
toimijoiden eli olemassa olevan osaamisen, asiantuntijuuden, aineistojen ja rakenteiden varaan.
Siten Suomeen ei ldhtokohtaisesti olisi tarkoituksenmukaista perustaa kokonaan uutta organi-
saatiota, vaan tavoitteena olisi hyodyntdd olemassa olevaa ekosysteemid kokonaisuutena ja tar-
jota eri organisaatioille niiden vahvuuksien mukaisia tehtavia.

Lakiehdotuksessa ehdotetaan Genomikeskuksen hallinnolliseksi sijoituspaikaksi Terveyden ja
hyvinvoinnin laitosta ja sen toiminnan kansallista ohjausta sosiaali- ja terveysministeridlle. Ge-
nomikeskus perustettaisiin Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteyteen itsendisend Genomi-
keskus -nimisenéd viranomaisena, jolla on oma pysyvé henkildstd palvelujen yllapitdmiseksi
sekd viranomaistehtévien hoitamiseksi. Genomikeskuksella olisi itsendinen tydjarjestys ja toi-
mintaohjeet. Genomikeskuksen tehtdvit méariteltéisiin tdssd ehdotetulla lailla. Genomikeskusta
koskevat asiat ratkaisisi padasiassa Genomikeskuksen johtaja.

Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yksikkdjen erityisasemasta on aiemmin sdddetty muun
muassa valtion mielisairaaloiden, lastensuojeluyksikdiden ja vankiterveydenhuollon osalta,
jotka ovat itsendisid, mutta toimivat Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen alaisuudessa ja tulos-
ohjauksessa.

Genomikeskuksen sijoittamista sosiaali- ja terveysministerion hallinnonalalle puoltavat erityis-
osaamisen tarve arvioitaessa geneettisen tiedon tuottamista biopankkitoiminnassa ja terveyden-
huollossa seké kayttod terveyden- ja sairaanhoidossa, sairauksien ennaltachkiisyssa ja terveys-
alan tieteellisessa tutkimuksessa. Genomikeskuksen tehtdvit palvelevat terveyshyotyjen saavut-
tamista ja ovat siten kiintedssd yhteydessa sosiaali- ja terveydenhuollon toimintamallien uudis-
tamiseen.

Julkishallinnon toimintaan ja sitd ohjaavaan lainsdddant6on on perinteisesti liittynyt korostettu
puolueettomuuden, lainmukaisuuden ja riippumattomuuden vaatimus, mikd ilmenee muun mu-
assa hallintolain (434/2003) 6 §:stéd, jonka mukaan viranomaisten toimien on oltava puolueetto-
mia. Hallintolaki ohjaa viranomaisen menettelyé siten, ettd kaikkien eri osapuolten etuja on tar-
kasteltava yhdenvertaisista ldhtokohdista.
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Jotta epéilystd Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen biopankin, Véestonterveys-yksikon, lupa-
viranomaistoiminnan ja Genomikeskuksen keskindisestd riippuvuudesta ei syntyisi, Genomi-
keskus on perusteltua perustaa erillisessd Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteydessé ole-
vassa yksikdssd, jonka rahoitus on jérjestetty omalta budjettimomentiltaan.

Sosiaali- ja terveysvaliokunta piti sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta kdytosta annettua la-
kia (552/2019, jdljempéna foisiolaki) koskevassa lausunnossaan (StVM 37/2018 vp) lupaviran-
omaisen sijoittamista THL:n yhteyteen perusteltuna. THL toimii useiden voimassa olevien eri
lakien nojalla alan merkittivien tietoaineistojen rekisterinpitdjénd ja lupaviranomaisena myds
muiden rekisterinpitéjien tietoihin. Valiokunta katsoi, etté sijoittamalla uusi lupaviranomainen
THL:n yhteyteen kyetédn saavuttamaan sekd osaamiseen liittyvid ettd taloudellisia synergia-
etuja. Vastaavia synergiaetuja arvioidaan syntyvan Genomikeskuksen sijoittamisesta hallinnol-
lisesti THL:n yhteyteen. Lupaviranomaisen itsendinen asema suhteessa THL:d4n oli valiokun-
nan ndkemyksen mukaan vélttimatonti, jotta voidaan turvata sen toiminnan puolueettomuus ja
objektiivisuus suhteessa THL:n omiin lupatarpeisiin. THL:114 on paljon omaa rekisteripohjaista
tutkimusta, ja rekistereiti kootaan sekd hyodynnetdan THL:n tilastoviranomaistoiminnassa seka
muissa THL:lle sdédetyissa tehtdvissa. Niin lupaviranomaiselle kuin Genomikeskuksellekin us-
kottavan toimivallan ndkokulmasta on erittdin tirkedd, ettd ne ovat selkedsti erillisia THL:n
muista toiminnoista. Toisiolain késittelysséd valiokunta piti intressiristiriidan estdmiseksi valtta-
méittdmand, ettd uuden viranomaisen toiminta olisi eriytetty ja sen johdolla olisi itsendinen
asema suhteessa THL:n muuhun toimintaan.

Genomikeskuksen sijoittaminen THL:n yhteyteen on perusteltua niin olemassa olevien raken-
teiden kuin THL:n muun osaamisen osalta. THL:1la on esimerkiksi keskeinen rooli STM:n joh-
taman Toivo-ohjelman toteutuksessa Valtava-hankkeessa. Toivo-ohjelman tavoitteena on hy-
vinvointialueiden tiedolla johtamisen tydvélineiden kehittiminen seké kansallisten viranomais-
ten sote-arvioinnin ja ohjauksen kehittdminen, toisiokdyttdd tukevat tiedonhallintaratkaisut, har-
monisoidut tietorakenteet ja yhtendinen tietopohja.

Ehdotetun lain tavoitteet ovat yndenmukaisia Toivo-ohjelman ja koko sote-uudistuksen kanssa.
Genomikeskuksen sijoittaminen erillisend yksikkond samalle THL:n osastolle muun sote-tie-
donhallinnan kanssa hyddyttdisi Genomikeskuksen toimintaa. Genomikeskuksen johtaja olisi
osa osaston johtoryhméi ja osa THL:n laajennettua johtoryhméé. Johtoryhmitydskentely tukisi
Genomikeskuksen tavoitteita ja toimintaa myds osana koko laitoksen johtamisjérjestelmaa.

THL on pitkaaikaisesti hyodyntanyt geneettista tietoa kansantautien, toimintarajoitteiden ja nii-
den ehkdisyn tutkimuksessa. THL on laajasti verkottunut toimija kansallisesti j ja kansainvili-
sesti. THL:1la on myos kattavat kansalliset ja kansainvéliset verkostot niin virkamies- etté tut-
kijatasolla. Genomikeskuksen kanssa toimiminen vahvistaisi liséksi THL:n oman tutkimuksen
vaikuttavuutta.

4.1.3 Organisaatio

Genomikeskus olisi pysyvisti tyollistdvé viranomaistoimija, jolla olisi Terveyden ja hyvinvoin-
nin laitoksen ohjauksesta erillinen johtajansa. Lakiehdotuksessa korostetaan Genomikeskuksen
johtajan aseman merkitystd, padtosvaltaa ja itsendisyyttd Genomikeskuksen johtamisessa suh-
teessa Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen péadjohtajan ratkaisuvaltaan. Genomikeskukselle
kuuluvat asiat ratkaisisi sen johtaja eikd Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen pédjohtajalla olisi
oikeutta pidattia ratkaistavakseen Genomikeskuksen toimivaltaan tai rahoitukseen kuuluvia asi-
oita. Sen sijaan Genomikeskuksen johtaja voisi tarvittaessa ja Genomikeskuksen tydjérjestyk-
sesséd tarkemmin méériteltdvin tavoin informoida esimerkiksi vuosittain Terveyden ja hyvin-
voinnin laitoksen pédjohtajaa katsauksella Genomikeskuksen ajankohtaisista asioista ja tulevan
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vuoden toiminnan suunnittelusta. Erityisesti Genomikeskuksen toiminnan kdynnistdmisvai-
heessa on tirkedd, ettd Genomikeskuksen johtajalla on itsendinen rooli keskuksen toiminnan
suunnittelussa. Perustamisvaiheen tehtéviin kuuluisivat muun muassa yksikon henkil6ston rek-
rytointi, palveluprosessien rakentaminen sekéd jo valmisteltavana olevien Genomikeskuksen
teknisid valmiuksia suunnittelevien projektien haltuunotto ja lapivienti.

Sosiaali- ja terveysministerié nimittdisi johtajan pysyvédn virkaan viiden vuoden mairiajaksi.
Huomioiden, ettd Genomikeskuksen olennaisena tehtévana olisi tuottaa geneettisen tiedon hyo-
dyntdmiseen liittyvid suosituksia terveydenhuollon kdytdnnon operatiivisen toiminnan tueksi,
olisi keskuksen johtajan kelpoisuudelle asetettava koulutukseen, kokemukseen seki syvilliseen
substanssiosaamiseen liittyvid vaatimuksia. Johtaja vastaisi toiminnan tuloksellisuudesta ja ke-
hittdmisestd seka tavoitteiden saavuttamisesta. Hénen tulisi johtaa ehdotetun lain tavoitteiden
toimeenpanoa seké kehitystyotd Genomikeskuksessa. Johtajan tulisi tehda yhteistyota kaikkien
sidosryhmien kanssa, ohjata ja arvioida muun henkil6ston tyotd, varmistaa keskuksen yhteis-
kuntavastuun toteutuminen, johtaa riskien arviointia ja hallintaa sekd valvoa Genomikeskuksen
taloudenpitoa.

Muun henkildston nimittiisi Genomikeskuksen johtaja tai muu keskuksen henkilostoon kuu-
luva siten kuin Genomikeskuksen tyojérjestyksessd madratdan. Genomikeskuksen sisdisesté or-
ganisoitumisesta annettaisiin tarkemmat ohjeet tydjarjestyksessa.

Keskuksella voisi lisdksi olla méérdaikaisesti nimettyjd asiantuntijoita, joihin Genomikeskus
voisi olla yhteydessd eri asiantuntemuksen aloihin liittyvissd kysymyksissd. Asiantuntijoita
hyddyntdmaélld turvattaisiin genomilddketieteen asianmukainen soveltaminen terveydenhuol-
lossa, osaaminen kaikissa viidesséd yliopistosairaalassa ja kunkin yhteistoiminta-alueen asian-
tuntijapalvelut alueen véestolle. Samalla mahdollistettaisiin eri puolille Suomea sijoittuvan eri-
tyisasiantuntijuuden ja resurssien hyodyntiminen mahdollisimman tehokkaasti koko vieston
hyvéksi. Asiantuntijatehtivien toteutuksen osalta tulisi huomioida, ettd myds alan palveluyri-
tyksissd ja laajemmin koko ekosysteemissa tydskentelee asiantuntijoita, joiden osaamista tulisi
tarpeen mukaan hyddyntdd osana Genomikeskuksen asiantuntijaresurssia. Myos yritykset tuot-
tavat tietoa ja palveluja ekosysteemiin.

4.1.4 Asiantuntijapalvelut

Genomikeskuksen pysyviédn ydintehtdvain kuuluisi toimia suomalaisena lddketieteellisen ge-
netiikan asiantuntijaresurssina. Genomikeskus toimisi asiantuntijaviranomaisena kaikissa ge-
neettisen tiedon kisittelyyn ja geneettisiin analyyseihin liittyvissd asioissa. Keskuksen asian-
tuntijatehtdviin kuuluisi olennaisena osana esimerkiksi terveyteen liittyvien geneettisten ana-
lyysien suorittamista sekd sekundaariloyddsten ja muiden kliinisesti merkittdvien geneettisten
tietojen antamista koskeva kansallinen ohjeistaminen. Geneettisten analyysien suorittamiseen
liittyvan ohjeistuksen lisdksi Genomikeskus voisi asiantuntijana arvioida geneettisten analyy-
sien validiteettia, kliinistd hyotya ja kustannusvaikuttavuutta. Genomikeskus palvelisi ja ohjeis-
taisi terveyden- ja sairaudenhoitoa, sairauksien ennaltachkiisyd sekd tieteellistd tutkimusta.
Keskus voisi palvella myds suoraan yksittdisid ihmisid esimerkiksi lisddmaélld ihmisten yleisié
edellytyksid ymmartid geneettisté tietoa tai kdymaélla tahén aihepiiriin liittyvad kansalaisvuoro-
puhelua. Koska Genomikeskus ei olisi terveydenhuollon toimintayksikko, ei sen tehtdviin kuu-
luisi palvella ihmisié vilittomasti yksilotason terveyden- ja sairaanhoitoon liittyvissd kysymyk-
sissd.

Genomikeskus voisi antaa laissa sdddetyn tehtdvénsd alalla itsendisié ohjeita ja suosituksia
muun muassa palvelunantajille ja biopankkitoiminnan harjoittajille. Téma ei olisi vélitontd pal-
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veluvalikoiman ohjeistamista, vaan osa Genomikeskuksen viranomaisaseman mukaista tehta-
vad. Genomikeskuksen ohjeistus yhdenmukaistaisi tutkimuskentin ja terveydenhuollon menet-
telytapoja. Ohjeilla olisi tdtd kautta valillisesti ihmisten terveyteen ulottuvia vaikutuksia. Ohjei-
den ja suositusten avulla olisi mahdollista varmistaa esimerkiksi se, etté kliinisesti merkittavisté
geneettisisti tiedoista, joilla voidaan esimerkiksi ennaltachkéistd tietyn sairauden puhkeaminen,
annetaan ihmisille tietoa ajoissa ja kansallisesti yhtenevéiselld tavalla. Liséksi olisi tdrkedé, ettd
Genomikeskus loisi strategioita esimerkiksi farmakogenomiikan kiytosté julkisessa terveyden-
huollossa. Genomikeskuksen ohjeilla olisi vaikutusta erikoissairaanhoitoa laajemmin myds
sielld, missd genomitiedon késittely ei ole toistaiseksi ollut ajankohtaista.

Genomikeskuksen ohjeissa ja suosituksissa olisi mahdollista ottaa huomioon sairauksien seu-
lonnan diagnostiikan sekd hoidon ja seurannan eri menetelmien vaikuttavuuteen liittyva tieteel-
linen niyttd, jota dokumentoidaan ja arvioidaan Ladkériseura Duodecimin yhdessé erikoislaé-
kériyhdistyksen kanssa laatimissa Kédypa hoito -suosituksissa sekd muissa, kuten yliopistosai-
raaloiden tuottamissa, ohjeissa. Genomikeskuksen ohjeet ja suositukset olisivat itsendisid viran-
omaisohjeita, joten poikkeaisivat ne téssd suhteessa Kdypé hoito -suosituksista ja saattaisivat
vaikuttaa muun muassa tyohon osallistuvien asiantuntijoiden vastuisiin. Genomikeskuksen suo-
situsten laatimisen ja paivittdmisen tulisi olla jatkuvaa ja keskuksen olisi kyettdva reagoimaan
huomattavasti nykyisid suosituksia nopeammin ja joustavammin genetiikan kentdssd tapahtu-
viin muutoksiin. Suositusten kéytto tulee edellyttiméin niiden kytkemisté sdhkoisiin potilastie-
tojarjestelmiin, ja siksi suositusten tulisi olla kédytettdvissd myds tdhin soveltuvassa muodossa.
Genomikeskus voisi hyodyntdi olemassa olevaa metodi-, teknisté ja implementaatio-osaamista.
Kokonaisvaltaisen tarpeen maéarittdmiseksi Genomikeskus voisi kuulla erikoissairaanhoidon,
perusterveydenhuollon, potilas- ja kuluttajajarjestojen sekd yritysten edustajia niin lakisdatei-
sissd toimielimissd, genomilddketieteen asiantuntijaryhmaissé tai sidosryhmépaneelissa, kuin
myo0s yksittdistapauksissa.

Genomikeskuksen asiantuntijatehtdvét eivit olisi ristiriidassa keskittdmisasetuksen kanssa.
Keskittdimisasetuksen 1 §:n 2 momentin mukaan toiminnan valtakunnallisen kokonaisuuden
suunnittelua ja toimintojen yhteen sovittamista varten asetuksella nimetdén ja valtuutetaan val-
takunnallisia ja alueellisia toimijoita, joiden tulee yhteistydssd huolehtia toiminnan yhdenver-
taisesta ja vaikuttavasta toteuttamisesta koko maassa. Genomikeskuksen toiminta-alueella yh-
teistyotd olisi mahdollista tehda esimerkiksi syovédn diagnostiikan seké terveydenhuollon me-
netelmien (esim. geneettisten analyysien) arvioinnissa. Geneettisten menetelmien arvioinnissa
niakokulmana voi olla esimerkiksi menetelmén tai tutkimuskohteena olevan geneettisen muu-
toksen kliininen vaikuttavuus, menetelmén luotettavuus, turvallisuus ja kustannukset sekd me-
netelmén kayttoon liittyvét sosiaaliset, eettiset, organisatoriset ja juridiset vaikutukset. Genomi-
keskus toimisi téssi tarkoitetussa tilanteessa geneettisen tiedon osalta keskittimisasetusta tiy-
dentévéna asiantuntijaresurssina. Genomikeskus voisi koota ja yhdistdd parhaan saatavilla ole-
van tiedon tukemaan terveyspoliittisia ja kliinisid paatoksia. Genomikeskus voisi tuottaa erityi-
sesti tietoa kansainvalisistd kdytdnndista ja tarjota tietoa muissa maissa tehdyistd arvioinneista.
Kansallisen ohjeistuksen tulisi perustua ndyttoon, joka on keratty ja arvioitu kansainvilisesti
hyviéksyttyjen menetelmien ja periaatteiden mukaisesti. Siten kansainvilisten ohjeiden laadin-
nan seuranta ja tyohon osallistuminen kuuluisivat my6s Genomikeskuksen tehtaviin.

Genomikeskuksen tehtdvit eivit olisi ristiriidassa myoskddn Ladkealan turvallisuus- ja kehitta-
miskeskuksen (Fimea) tehtdvien kanssa. Fimea on vastuussa ladkinnillisten laitteiden valvon-
nasta ja siihen liittyvastd viranomaisohjeistuksesta. Genomikeskus voisi antaa ohjeita ja suosi-
tuksia laitteiden kaytostd julkisen ja yksityisen terveydenhuollon nékdkulmasta edelld kuvatulla
tavalla. Ohjeistukset voisivat koskea muun muassa geneettisten sairauksien diagnostiikkaa (esi-
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merkiksi geenivirheen aiheuttama harvinainen sairaus), kantajuutta (harvinaissairauden oiree-
ton kantaja) sekd ennustavia geenitestejd (sairastumisalttius kansantauteihin tai perinnélliseen
syopdin) ja ladkehoitoa (farmakogenetiikka eli tehokas ja turvallinen lddkehoito).

Genomikeskuksen asiantuntijatehtdvaian sisiltyisi lisdksi kansalaisvuoropuhelun aktivoiminen
ja seuraaminen. Genomikeskus perustaisi kansalaisvuoropuhelua varten sidosryhmépaneelin,
joka osallistuisi keskuksen toiminnan kehittimiseen. Genomikeskus pyrkisi asiantuntijana pa-
rantamaan ihmisten edellytyksid hyddyntdéd geneettistd tietoa ja sitd varten tulisi olla véestoa,
asiantuntijoita ja asiakkaita palvelevat verkkosivut suomen-, ruotsin- ja englanninkielisend. Ge-
nomikeskus voisi luoda verkkoon viestolle suunnattua yleistd tietoa ihmisen periméisti ja sen
merkityksestd henkilon terveydelle ja hyvinvoinnille. Genomikeskus voisi my0s tuottaa tietoa
genomitiedon vaikuttavuudesta ryhmiteltynd esimerkiksi alueittain ja sairaus- tai tautityypeit-
téin.

Genomikeskus olisi my0s aktiivinen toimija kansainvélisessd lddketieteellisen genetiikan yh-
teistyOssd. Genetiikka, kuten kaikki lddketiede, on kansainvilistd ja Genomikeskuksen tulisi
asemoitua aktiiviseksi toimijaksi kansainvilisessd toimintaympéristossa.

4.1.5 Alueellinen sijoituspaikka

Genomikeskuksen tulisi sijaintipaikastaan riippumatta muodostua vahvaksi valtakunnalliseksi
asiantuntijaresurssiksi, jonka organisatorisesti keskitetyssd toiminnassa tdysimdardisesti hyo-
dynnetéédn kansallisen ekosysteemin toimijoiden osaamista niiden vahvuuksien ja kyvykkyyk-
sien mukaisesti. Genomikeskuksen tulisi lisiksi muodostaa kansainvéliselld tasollakin arvos-
tettu ja vahva osaamiskeskittymai, jonka palvelut houkuttelisivat Suomeen alan parhaita asian-
tuntijoita, tutkimushankkeita ja merkittavid uusia investointeja. Genomikeskuksen toimintojen
toteuttamista varten tarvitaan laaja-alaista osaamista, joten oikeanlaisella osaamispohjalla ole-
van henkilston rekrytoinnin merkitys on aivan keskeinen.

Genomikeskuksen toiminnan kannalta on vélttdméatonta, ettd keskus linkittyy vahvasti alan klii-
niseen toimintaan sekd tutkimus- ja kehitystoimintaan niin Suomessa kuin kansainvélisestikin.
Vain riittdvéan suurella asiantuntijuuden kriittiselld massalla varustettu Genomikeskus séilyy
ajantasaisena ja voi kehittya tehtdvissidén edesauttaen osaltaan tismaladketieteen kehittymista.

Ladketiede, genomiteknologiat, bioinformatiikka ja muu tietimys kehittyvét erittdin nopeasti,
ja ilman oikeaa toimintaymparistod osaaminen vastaavasti vanhenee nopeasti. Genomikeskuk-
sen ydintehtédvit vaativat kapeaa erityisosaamista. Alan huippuosaajista on valtava kansainvéli-
nen kilpailu. Osaajien rekrytoinnin kannalta on oleellista, etti Genomikeskus sijaitsee yhdessé
keskitetyssé paikassa, jossa on mahdollisuus séilyttdd kiinted yhteys alan huippututkimukseen
ja kehitykseen. Tietotaidon ylldpidon ja Genomikeskuksen toimintojen kehityksen nakokul-
mista Genomikeskuksen tulisi alueellisesti sijaita 1dheisessd, joskin riippumattomassa yhtey-
dessd vahvan ladketieteellisen genetiikan kliinisen yksikon ja akateemisten tutkimusyksikdiden
kanssa.

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

Helsingin kampuksella sijaitsee Suomen Molekyylilddketieteen instituutti (FIMM), joka on

Suomen merkittdvin toimija genomitutkimuksessa. Sen yhteistyoverkosto on mittava. FIMM
on Suomessa genetiikan alan vahvin toimija niin geneettisen tiedon késittelyyn, laskentaan kuin
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séilytykseen liittyen. Toistaiseksi ainoat laajamittaisen genomitiedon késittelijat (SISu-projek-
tissa ja FinnGen-projektissa) ovat Helsingin yliopiston FIMM:ssé ja HiLifessa (Helsinki Insti-
tute of Life Science) toimivat tutkijat.

Genomikeskus tulisi tarvitsemaan myos vahvaa kansantautien epidemiologian osaamista, joka
on Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen Helsingin toimintojen vahva osaamisalue. THL:n Hel-
singin yksikolld ja FIMM:114 on pitkd yhteinen historia suomalaisten vdestokohorttien tutki-
muksessa.

Helsingin yliopistossa ja Aalto-yliopistossa perus- ja jatkokoulutetaan genetiikan ja bioinfor-
matiikan alan asiantuntijoita kuten myos ladketieteen alan asiantuntijoita enemmaén kuin mis-
sddn muualla Suomessa, ja alaan liittyvid véitoskirjoja tuotetaan eniten nimenomaan Meilahden
kampuksella. Genetiikan opintotarjonta, koulutusmahdollisuudet ja ajankohtaisten huipputason
genetiikan seminaarien tarjonta ovat Helsingin kampuksilla (Meilahti-Otaniemi-Viikki) ainut-
laatuista Suomessa. Helsingin yliopistossa on Suomen ainoa farmakogenetiikan oppituoli seké
hyvin aktiivista ja kansainvélistd huippua olevaa alan tutkimusta. Farmakogenetiikkaa pidetdadn
yhtend ensimmaisistd kdytannon sovelluksista, joista odotetaan laajasti hyotyé potilaille.

Suomella on pitkd korkealaatuisen geeni- ja genomitutkimuksen perinne, ja suomalaiset alan
tutkijat ovat kansainvilisesti arvostettuja ja haluttuja yhteistydokumppaneita. Menestykseen ovat
vaikuttaneet monet suomalaisen toimintaympériston vahvuudet, ja vuonna 2017 kdynnistynyt
Helsingin yliopiston johtama FinnGen-tutkimushanke osoittaa osaltaan suomalaisen tutkimuk-
sen ja biopankkitoiminnan yhteistyon voiman ja mahdollisuudet paitsi tutkimuksessa myos mer-
kittdvien tutkimusinvestointien houkuttelemisessa Suomeen. FinnGen-hanke on noin 60 mil-
joonan euron kansainvilinen 6-vuotinen suurhanke, joka tuottaa genomitietoa 500 000 suoma-
laisesta eli 10 prosenttia Suomen véestostd. FinnGen-projektista biopankkeihin palautuvan
genomitiedon avulla voidaan ensivaiheessa toteuttaa ensimmaéisid véiestotasoisia tutkimuksia
tulosten integroimisesta osaksi kliinistd padtoksentekoa ehdotetun genomilain tavoitteiden mu-
kaisesti. Ndiden ensivaiheen toteutusten on suunniteltu tapahtuvan Terveyden ja hyvinvoinnin
laitoksen Helsingin toimintojen ohjaaman projektin kautta.

Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiirissd (HUS) on suurin yliopistosairaala, jonka kliinisen
genetiikan yksikko on yhtd suuri kuin kaikkien muiden yliopistosairaaloiden (Oulu, Turku,
Tampere ja Kuopio) kliinisen genetiikan yksikdt yhteensd. HUS:ssa tydskentelee 1dhes 100 ge-
netitkan ammattilaista sekd geneettisen laboratoriodiagnostiikan ettd kliinisen genetiikan alalla.
Genetiikan palveluja kdyttdvien ladketieteen erikoisalojen osaamista ja toimintaa on laajimmin
Meilahden kampuksella ja yhteistyo on tiivista.

HUS:1la on liséksi suurtehosekvensaattori Meilahden kampuksella sijaitsevassa HUSLAB:ssa.
Samassa yhteydessa HUSLAB:n Genetiikan linjaan perustettiin uusi Genomiyksikkd uusien
laajojen genominlaajuisten sekvensointitutkimusten tuottajaksi. HUSLAB:n Genomiyksikko on
HUS:n ja FIMM:n yhteisyksikko, jossa FIMM:n teknistd genomiosaamista yhdistetddn
HUSLAB:n akkreditoituun genetiikan palvelulaboratorioon ja uusimpaan genomitiedon tuo-
tanto- ja kdsittelylaitteistoon, jolloin syntyy valtakunnallisestikin katsoen selkedsti suurin ja
merkittévin kliinisen genomitiedon tuotantoyksikkd. Sekvensointilaitteen kapasiteetti tulee riit-
tdmédn nykysuunnitelmien mukaiseen diagnostiseen eksomi- ja osin jopa genomitason sekven-
sointipalveluun tarvittaessa koko Suomen tarpeeseen. Hyvin toimivan laboratorioinfrastruktuu-
rin ja riittdvan tehokkaiden tiedonsiirto- ja kasittelyjdrjestelmien varaan voidaan helposti kas-
vattaa tuotantokapasiteettia tarpeiden mukaan.
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HUS:Ila on Meilahden kampuksella jatkuvaa tekodlyn hyddyntdmiskehitystd yhdessd Aalto-
yliopiston tutkijoiden kanssa ja HUS:n tietoaltaaseen tallennetaan erittdin paljon kliinisié tie-
toja. Tédsmaladketieteen tarpeisiin Meilahdessa on valtakunnan parhaat edellytykset yhdistad
geneettistd tietoa potilaan muuhun kliiniseen tietoon.

Genomikeskuksen hallinnollinen tai alueellinen eriyttdminen genetiikan suurtehosekvensaatto-
rin toiminnasta ei olisi pitkalla aikavélilld hyva vaihtoehto. Valtakunnallisen genomitiedon hyo-
dyntdmisen edellytys on riittdva potilaiden sekvensointi koko Suomen alueella. Genomikeskus
voisi valtakunnallisesti tukea asiantuntijoiden yhteisesti tirkeiksi katsomia genomitutkimuksia,
jolloin riskid, ettd henkil6t joutuvat valtakunnallisesti erilaiseen asemaan, voidaan minimoida.
Esimerkiksi farmakogeneettinen tutkimus voisi riittdvan nuorena tehtyni tehostaa lddkehoitoja
ja vdhentéd haittavaikutuksia koko henkilon elinajan.

Espoossa sijaitseva CSC — tieteen tietotekniikan keskus on yli 300 asiantuntijan organisaatio.
CSC on valtion erityistehtidviyhtio, jolla on kyvykkyys tukea genomitiedon hallintaa valtakun-
nallisesti. CSC johtaa muun muassa Suomen ELIXIR life science osakeskusta (Valtiosopimus
7/2015) ja koordinoi tietokantojen, tyokalujen, koulutusmateriaalien, tallennuspalvelujen ja
suurteholaskennan resursseja Suomessa. CSC:114, FIMM:114 ja THL:n Helsingin Meilahden toi-
mipisteelld on jo nyt vahva genomitiedon hallinnan infrastruktuuri, joka perustuu néiden kol-
men organisaation maéréatietoisesti rakentamaan myos kansainvilisesti ndkyvéan asiantuntijoi-
den viliseen yhteistyohon. Yhteisty6td tukemaan on muun muassa rakennettu yksityiset ja suu-
ritehoiset tietoliikenneyhteydet organisaatioiden vélille. Liséksi toisiolain tarkoittama kayttolu-
paviranomainen ja palveluoperaattori sijaitsee Helsingissd, joka voi helpottaa ndiden sauma-
tonta yhteistyota.

Suuri osa alan huippuosaajista on kansainvilisii, ja Genomikeskuksen asiantuntijoiden tiytyy
yllapitad hyviéd kansainvilisid suhteita. Suorien lentojen mahdollisuus lisda kansainvélisten vie-
railujen maaraa ja helpottaa Genomikeskuksen asiantuntijoiden matkustamista. Genomikeskuk-
sen sijoituspaikan tulisi siksi olla 1dhelld Helsinkid, tukien kansainvélisten asiantuntijoiden suo-
raviivaista vierailua Genomikeskuksen asiantuntijoiden luona ja tilaisuuksissa, ja sddstden Ge-
nomikeskuksen asiantuntijoiden aikaa matkustaessa.

THL:n ollessa monipaikkainen organisaatio on lakiehdotuksessa arvioitu Genomikeskuksen
toimintojen alueellista sijoittamista my0s padkaupunkiseudun ulkopuolelle. Alueellistamista
koskeva arviointi perustuu lakiin (362/2002) ja valtioneuvoston asetukseen (567/2002) valtion
yksikkdjen ja toimintojen sijoittamista koskevasta toimivallasta. Lakiehdotuksessa on arvioitu
Genomikeskuksen alueellista sijoittautumista Helsingin ohella myds muun THL:n toimipisteen
laheisyyteen, kuten Ouluun, Tampereelle ja Kuopioon. Nédiden osalta lakiesityksesséd on tunnis-
tettu, ettd Genomikeskuksen sijoittaminen muualle kuin Helsinkiin avaisi kansallisesti uusia
yhteistydomahdollisuuksia ja integroisi terveydenhuollon toimijat muualla maassa tiiviimmin
osaksi Genomikeskuksen toimintaa. Genomikeskuksen sijoittaminen muualle kuin Helsinkiin
hajauttaisi osaamista padkaupunkiseudun ulkopuolelle ja edistdisi ladketieteellisen genetiikan
osaamisen ja Genomikeskuksen ympérille muodostuvan tutkimus- ja yritystoiminnan tasapai-
noista alueellista kehitystd Suomessa.

Viestolle suunnattu tiedottaminen, oppimateriaalin laatiminen ja julkaiseminen, viestinté kan-
salaisvuoropuhelun aktivoimiseksi sekd viestinnidn seuraaminen tai kansalaismielipiteen kerdé-
minen voisivat olla paikasta riippumatonta toimintaa, johon Genomikeskuksen fyysiselld sijain-
tipaikalla ei olisi vaikutusta.
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Tampereella on pitkit traditiot geneettisistd tutkimuksista, maan johtavia kansainvilisié tutki-
musryhmid keskeisistd kansantaudeista, sekd korkeatasoista bioinformatiikkaan, mallintami-
seen ja koneoppimiseen liittyvia tutkimusta. Kaupin kampuksella on jatkuvat aktiiviset yhtey-
det kymmeniin eri kansainvilisiin konsortiumeihin. Tampereelle on perustettu TKI-keskus,
joka tarjoaa tutkimushallintoon, tietosuojaan, eettisiin kysymyksiin/lausuntoihin ja innovaatio
(IPR) toimintoihin liittyvid palveluja virtaviivaistettuina yhdestd paikasta. Tampere tarjoaa
my0s genotyyppaus- ja sekvensointipalveluita seké erinomaiset puitteet modernille 1d4kekehi-
tykselle.

Oulun vahvuudet liittyvit erityisesti digitaalisuuden ja langattomuuden edistimiseen. Oulun
yliopisto on tehnyt aloitteen kansallisen Terveys ICT -osaamiskeskuksen perustamisesta, ja tilla
keskuksella olisi mahdollisuus tukea Genomikeskusta ICT-ratkaisuissa seké tietosuoja- ja tie-
toturva-asioissa. Oulussa olisi suuren siirtokapasiteetin yhdysliikennepisteitd, jollaiseen liityt-
tyddn Genomikeskuksella olisi vahintddnkin riittdvé tiedonsiirtokapasiteetti esimerkiksi Kan-
saneldkelaitoksen fyysisesti hallinnoimien genomitiedon tallennuspalvelimien yllépitoon, niilld
tapahtuvaan kehitystyohon ja muihin etdyhteyksiin. Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiirin
vastuulle on valtioneuvoston asetuksessa (582/2017) annettu koordinaatiovastuu terveyden-
huollon menetelmien arvioinnista, joka sisdltdd myds geneettisten tutkimusten arvioinnin.
THL:n toimipiste Oulussa sijaitsee Kontinkankaan kampuksella, jonne sijoitettuna Genomikes-
kus sijoittuisi Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiirin Oulun yliopistollisen sairaalan ja Oulun
yliopiston lddketieteellisen tiedekunnan sekd biokemian ja molekyyliladketieteen tiedekunnan
valittdmaan yhteyteen. Kuopion eduksi voidaan lukea, ettd Iti-Suomen yliopisto on Suomen
laajin terveysalan kouluttaja. Kuopiossa toimii kansallisia tai merkittavid terveysalan kokonai-
suuksia, kuten Ladkealan turvallisuus- ja kehittdmiskeskus, kansallisen neurokeskuksen koor-
dinointihanke, Itd-Suomen Biopankki, Kuopion yliopistollinen sairaala, Itd-Suomen genomi-
keskus, Bioinformatiikkakeskus, Kuopion kaupungin ja yliopistollisen sairaalan terveystiedon
tietoallas, lukuisia tekodlyé terveystiedon késittelyssd hyodyntdvid hankkeita, sekd vaikutta-
vuusosaamista (Vaikuttavuuden talo).

Vaikka Suomi on aktiivinen genomitutkimuksen maa sen pohjoisosia mydten, on genomiosaa-
jien joukko kovin pieni ja voidaan kysyé, 10ytyyko osaajakuntaa riittdvésti Suomesta. Tété haas-
tetta voitaisiin todennékdisesti purkaa sijoittamalla Genomikeskus alueellisesti jo nyt aktiivi-
sesti huippuluokan genomitutkimusta tekevien laitosten yhteyteen, joita sijaitsee Meilahden
kampuksella. Samalla helpottuisivat sekéd kotimaisen ettd kansainvilisen rekrytoinnin haasteet.
On my0s huomattava, ettd suurin osa THL:n genetiikkaan ja genomiikkaan liittyvistd toimin-
noista on nykyisin Helsingissa.

Jotta Genomikeskuksesta syntyisi toimiva kokonaisuus mielekkddlld aikataululla, olisi se sijoi-
tettava olemassa olevien, suurten genomitietojen késittelyyn tottuneiden organisaatioiden valit-
tomadn fyysiseen ldheisyyteen ja samalla tuettava saumatonta valtakunnallista yhteistyota. Siksi
lakiehdotuksessa esitetddn, ettd Helsinki on ainoa mahdollinen sijoituspaikka toimivalle Ge-
nomikeskukselle.

4.2 Piaaasialliset vaikutukset

4.2.1 Taloudelliset vaikutukset

4.2.1.1 Vaikutukset kansantalouteen ja julkiseen talouteen

Genomikeskuksen toiminnan kustannuksiksi on arvioitu ensimmaéisen vuoden osalta 1,5 mil-
joonaa euroa ja sen jilkeen noin miljoona euroa vuodessa. Genomikeskuksen perustaminen ka-
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tetaan kansallisia osaamiskeskittymid koskevalta talousarviomomentilta 33.03.25 (kohta 5: kan-
sallisen genomikeskuksen valmistelusta ja perustamisesta aiheutuvien menojen maksamiseen)
siirtyvalld médrdrahalla vuosina 2023 ja 2024. Vuodesta 2025 lédhtien Genomikeskuksen toi-
minnasta aiheutuvat kustannukset katetaan sosiaali- ja terveysministerion padluokan kehyksen
puitteissa tarvittaessa uudelleenkohdennuksin.

Genomikeskuksen toimintoihin arvioidaan alkuvaiheessa tarvittavan johtajan lisdksi ladketie-
teellistd, yleishallinnollista sekéd viestinnéllistd osaamista. Sddnnoskohtaisissa perusteluissa tar-
kemmin esitetylld tavalla ladketieteellinen osaaminen voisi olla johtajalla itselldin tai erilliselld
henkil6ll4. Samaten yleishallinnon ja viestinnidn osaaminen voisi joko olla samalla henkil6lla
tai kahdella erilliselld henkilolld. Kaikkiaan Genomikeskus tydllistédisi alkuvaiheessa noin
kolme henkil6d. Yhden henkilon vuosikustannusten on arvioitu olevan keskiméérin 100 000
euroa sisiltien muun muassa palkat, sivukulut ja kiintedt kustannukset. Muita kuluja aiheutuisi
markkinoinnista, viestinndstd, matka- ja kokouskuluista sekd mahdollisesta ostopalveluna han-
kitusta asiantuntemuksesta.

Genomikeskus toimisi itsendisend asiantuntijaviranomaisena Terveyden ja hyvinvoinnin laitok-
sen yhteydessa. Silla olisi edelld kuvattu oma henkildsto, mutta Genomikeskuksen asiantunti-
juus muodostuisi verkostomaisesti. Genomikeskuksen toiminnan tueksi perustettaisiin genomi-
ladketieteen asiantuntijaryhmé. Asiantuntijaryhmai olisi pidemmaén ajanjakson suurempia lin-
jauksia varten. Asiantuntijaryhmé kokoontuisi virkatyoné eikd kokouksista maksettaisi palk-
kiota. Asiantuntijaryhmén menot maksettaisiin Genomikeskuksen toimintaméérarahoista. Ge-
nomikeskus voisi hyddyntad ostopalveluna hankittua asiantuntemusta yksittdisten ja kestoltaan
lyhytaikaisten toimeksiantojen kohdalla. Ostopalvelujen kéyttd voisi olla perusteltua esimer-
kiksi erilaisten linjausten ja selvitystdiden toteuttamisessa.

Genomikeskuksen ympérille muodostuvan asiantuntijuuden arvioidaan pitkalld aikavélilla vai-
kuttavan positiivisesti kansantalouteen ja julkiseen talouteen. Genomilaista aiheutuvien talou-
dellisten vaikutusten arvioidaan syntyvén osana terveyttd ja kansantaloutta edistdvia arvoket-
juja. Terveyttd edistdvadn arvoketjuun voidaan lukea hyodyt, jotka syntyvét terveydenhuollon
odotettujen sddstojen, kuten esimerkiksi diagnostiikka-aikojen lyhentymisen ja hoitojen tarkem-
man kohdistumisen sekd tehostumisen kautta. Kansantaloutta edistiviin arvoketjuihin vaikutta-
vat puolestaan hyddyt, joita saadaan erityisesti lddketieteen kehityksen ja lisddntyneen innovaa-
tiotoiminnan myota.

Esityksen olennaisten taloudellisten vaikutusten arvioidaan syntyvéin ennen kaikkea terveyden-
huollossa sairauksien hoidon parantumisena ja vaikuttavampina hoitoina. Terveydenhuollon
osuus bruttokansantuotteesta on kokonaisuudessaan (julkinen ja yksityinen) merkittdva. Ter-
veydenhuollolle ehdotuksen arvioidaan tuottavan kustannussadstdd ja lisddntynyttd tuottavuutta
etenkin pitkélld aikavalilld, jos geneettisen tiedon asiallista ja ladketieteellisesti perusteltua
kayttoad terveydenhuollon eri sektoreilla pystyttdisiin asiantuntijaverkoston yhteistyon péélle ra-
kentuvalla ohjeistuksella edistiméaan.

Geneettisen tiedon parempi hyddyntédminen tuottaa kansalaisille paremmin suunnattua ja tehok-
kaampaa sairauksien hoitoa ja ehkdisyd. Kdytdnnon sairauksien hoidon esimerkkejd voisivat
olla paremmin kohdistetut sydpahoidot, jotka perustuisivat sekd kasvaimen ettd potilaan omi-
naisuuksien parempaan tuntemukseen, sydédn- ja verisuonitautien ja niiden riskitekijéiden pa-
remmin ajoitettu hoito sekd ladkeannosten ja lddkkeiden valinnan yksil6llistdminen. Geneetti-
sen tiedon avulla voidaan kohdentaa terveydenhoitoa paremmin muun muassa kansantervey-
dellisesti merkittéviin riskiryhmiin. Esimerkiksi WHO:n arvion mukaan jopa 20-40 prosenttia
terveydenhuollon resursseista ei kohdennu parhaalla mahdollisella tavalla (EPFL IRGC (2018).
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The Economics of Precision Medicine. A Risk-Governance Perspective. Lausanne: EPFL In-
ternational Risk Governance Center). Vaikka geenitiedon tehokkaamman hyodyntdmisen avulla
voitaisiin kohdentaa paremmin vain pienikin osa niisti resursseista, voidaan joka tapauksessa
puhua merkittévista taloudellisista pidemmaén téhtdimen vaikutuksista.

Resurssien kdyton suhteen kansantaloudelliset sddstovaikutukset syntyvét viime kédessa tehos-
tuneiden yksittdisten hoitokaarien kautta, kun geenitiedon avulla voidaan tdsméllisemman ja
oikea-aikaisemman diagnoosin, ladkityksen ja hoidon kautta vilttda turhia toimenpiteiti ja vai-
kuttamatonta ladkitystd. Vaikutusten numeerista kokoluokkaa on vaikea arvioida, mutta esimer-
kiksi pienikin prosentuaalinen tehostuminen laddkehoidon kohdentumisessa voi merkité varsin
suuria sadstojd ladkekustannuksissa. Lisdksi tehostunut terveydenhuolto voi sdéstié terveyden-
huollon ammattilaisten tydaikaa, jolloin sddstovaikutus syntyy tuottavuuden parantumisena.
Toisaalta on tunnistettu, ettd alkuvaiheessa erilaisten hoitomahdollisuuksien tarjonnan kasvu
voi tosiasiassa viedd terveydenhuollon ammattilaiselta enemmaén tydaikaa. Lisdksi on mahdol-
lista, ettd geneettisen tiedon vakiintuessa laajemmin osaksi terveydenhuollon toimintaa tervey-
denhuollon kustannukset kasvavat, kun uusia hoitomuotoja syntyy.

Geneettisen tiedon hyddyntdmisen muu kansantaloudellinen potentiaali ja tavoite liittyvit ter-
veysalan ekosysteemin muodostumiseen ja ns. spill-over -tiedon kerddntymiseen Suomeen. Esi-
tyksen keskeinen tavoite olisi houkutella Suomeen yrityksié, jotka toisivat maahan uutta infra-
struktuuria, kliinisid lddketutkimuksia, osaamista ja asiantuntemusta. Toimivan ekosysteemin
muodostaminen edellyttdisi yhden kansallisen asiointipisteen eli genomikeskuksen luomista
erityisesti sinne, missid osaaminen ja asiantuntijuus ovat jo ennestdin. Esityksen mukaisen Ge-
nomikeskuksen perustaminen edesauttaisi selkeiden oikeudellisten toimintatapojen hahmotta-
mista, ja siten helpottaisi ulkomaisten yritysten asettumista Suomeen.

Talouskasvua odotetaan syntyvén, kun suomalaiset yritykset menestyvét. Menestyvé yritys Iuo
tyopaikkoja, ostaa palveluita muilta yrityksiltd, maksaa tuloksen kasvun mydtd enemmén veroja
ja synnyttdd lisdinvestointeja. Geneettistd tietoa tuottavien ja hyddyntdvien yritysten markki-
naympdéristolle ei ole yksiselitteistd madritelméd, mutta viitteitd kasvupotentiaalista saadaan ter-
veysteknologian alalta. Terveysteknologia on poikkeuksellisen nopeasti kasvava ja merkittiva
korkean teknologian vientiala. Viimeisten kahdenkymmenen vuoden aikana alan keskiméaarai-
nen kasvuvauhti on ollut 3 — 10 prosenttia ja se on luonut ulkomaankauppaan 14 miljardin yli-
jaaman. Genomikeskus keskittyisi viranomaistoimijana oikeudenmukaisen ja yhtendisen toi-
mintakentdn rakentamiseen suomalaisille kasvuyrityksille, jotka puolestaan voisivat saada ai-
kaan kansantaloudellisesti merkityksellisid vaikutuksia Suomen talouskasvulle. Suomen ulko-
puolelta tulevien investointien hyddyt voidaan saavuttaa tdysiméaréisesti parhaiten silloin, jos
ulkomainen yhtio toimii yhteistydssé suomalaisen kasvuyrityksen kanssa.

Genetiikan ja terveyspalveluiden kysynnin arvioidaan kasvavan tiedon lisddntyessd. Esimer-
kiksi geenitestien ja tulosten tulkintapalveluiden kysynnidn odotetaan kasvavan. Samalla kun
ilmenee uusia geenivirheiden kantajia, lisddntyy tarve tehda erilaisia laboratoriotutkimuksia,
miké lisdd osaltaan palveluiden kysyntdi ja toisaalta kustannuksia. Erityisesti oireettomien gee-
nivirheiden kantajiin liittyy kysymys siitd, ettd tulisiko sukua tutkia tarkemmin ja kenelld on
sithen liittyvé kustannusvastuu. Jotta Suomen asukkaiden yhdenvertaisuus voidaan taata, tulisi
Genomikeskuksen johdolla laatia yhteiset ohjeet ja suositukset lisdtutkimusten ja seurannan tu-
eksi. Talld tavoin olisi mahdollista parantaa vallitsevaa tilannetta, jossa resurssien puuttuessa
annetaan paikallisesti ohjeita, juurikin esimerkiksi geenivirheiden kantajien seurantaan.

Genomikeskuksen asiantuntijuuden roolia geneettisen tiedon hyddyntdmisen edistdmisessé voi-
daan hahmottaa kaksiaskeleisen mallin avulla. Ensimmaéiinen askel olisi esityksenmukainen ge-
nomikeskuksen perustaminen ilman kansallista genomitietorekisterid. Genomikeskus fasilitoisi
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jo olemassa olevaa geneettisen tiedon hyddyntdmistd luomalla selkedn ja oikeudenmukaisen
toimintakentén. Se antaisi linjauksia selkeédlld mandaatilla, ja keskittéisi tiedon hyodyntamisen
kiytanteet yhteen paikkaan. Kaikkiaan Genomikeskuksen asiantuntijuus edistda geneettisen tie-
don hyddyntamisen edellytyksii, ja siten edistda terveyden ja kansantalouden arvoketjun kautta
syntyvien hy6tyjen saavuttamista. Genomikeskus myds olisi edellytys mahdollisesti myohem-
min perustettavalle kansalliselle genomitietorekisterille. Genomikeskuksen hyotyja arvioitaessa
on otettava huomioon epévarmuus siitd, kuinka merkittdviksi genomikeskuksen vaikutukset
muodostuvat ilman kansallista genomitietorekisterid. On mahdollista, ettd arvioidut hyodyt rea-
lisoituisivat konkreettisesti vasta, kun vasta kun kansallinen genomitietorekisteri mahdollisesti
perustetaan. Muita tunnistettuja riskejd ovat suomalaisen osaamisen riittdvyys ja mahdollisten
paillekkaisten ohjeistuksien antaminen.

4.2.1.2 Vaikutukset kotitalouksien asemaan

Lakiehdotuksella ei olisi vélittomiéd vaikutuksia eri vdestoryhmien ja kotitalouksien kulutuk-
seen, hintatasoon, tuloihin ja investointeihin. Ehdotus vaikuttaisi kotitalouksien kayttaytymi-
seen kuitenkin vilillisesti terveydenhuollon pitkén aikavélin kustannusten laskemisen kautta,
miké heijastuisi myds sosiaali- ja terveyspalvelujen kehittdmiseen, jossa painopiste tulee kas-
vavassa médrin olemaan ennaltachkdisevissd toimenpiteissid. Geneettisen tiedon tehokkaan kay-
ton ennakoidaan pitkédlld aikajanteelld laskevan diagnostiikan ja lddkehoidon hintaa. Toteutues-
saan tdma heijastuisi kotitalouksien asemaan mahdollisina laskeneina lafkekustannuksina. Kus-
tannukset laskevat myo0s, jos voidaan vahentdd lddkkeistd aiheutuvia haittavaikutuksia. Toi-
saalta vaatimukset uusista hoidoista voivat aiheuttaa myos uusia kustannuksia. Uusien hoitojen
vaikutusta kotitalouksien kokonaiskustannuksiin on vaikea arvioida, koska niiden my®&té voi-
daan saavuttaa my0s sddst6ja potilaan myohemmaéssi eldmissé. Varsinkin paljon palveluja tar-
vitseville ihmisille muutos voisi tuoda merkittdvid vuosittaisia sddst6jd. Kotitalouksien talou-
dellisen aseman ei kuitenkaan voida arvioida paranevan, mikili julkinen terveydenhuolto ei
osaltaan pysty vastaamaan kasvavaan palvelujen kysyntién ja jarjestimiin asiakkaille tarvitta-
vaa neuvontaa, hoitoa ja ohjausta. Tahdn tarpeeseen Genomikeskus tarjoaisi vastauksen toimi-
malla asiantuntijaresurssina ja antamalla julkiselle ja yksityiselle terveydenhuollolle ohjeita ja
suosituksia erilaisista menettelytavoista, jotka liittyvit esimerkiksi geneettiseen neuvontaan tai
geneettisten analyysien suorittamiseen.

Genomikeskus voisi asiantuntijana my0s pyrkid parantamaan ihmisten edellytyksid ymmartaa
geneettistd tietoa. Genomikeskuksella voisi esimerkiksi olla véestdd, asiantuntijoita ja asiak-
kaita palvelevat verkkosivut, jonne se voisi tuottaa vdestolle suunnattua yleista tietoa ihmisen
perimésté ja sen merkityksestd henkilon terveydelle ja hyvinvoinnille. Genomikeskus voisi
my0s tuottaa tietoa geneettisen tiedon hyddyntdmisen vaikuttavuudesta ryhmiteltynd esimer-
kiksi alueittain ja toimialoittain. Viranomaistoimijana Genomikeskuksen yleisiin tehtdviin si-
séltyisi geneettisid analyysejd, niiden luonnetta, riskejd ja mahdollisia vaikutuksia koskeva ylei-
nen ja objektiivinen tiedottaminen esimerkiksi verkkopalvelun, erilaisten tiedotuskampanjoiden
tai kouluttamisen kautta. Genomikeskus voisi antaa ihmisille tietoa muun ohella geneettisten
analyysien eri tyypeisté, niiden kdytosta terveyden edistdmiseksi sekd myds niiden kyvysté tuot-
taa ihmisen terveyden kannalta merkittdvéa tietoa. Annettava informaatio vaikuttaisi valitto-
masti geneettisiin analyyseihin liittyvin stigmatisoinnin vihentdmiseen ja myos vilillisesti ko-
titalouksien kéyttdytymiseen. Tiedottaminen saattaa johtaa kulutuskysynnén kasvuun. Siten vi-
estolle suunnattu tiedotus voisi pitdd sisdllddn myos sellaisten geneettisten analyysien arvioin-
nin, joita tuotetaan terveydenhuoltosektorin ulkopuolella kuluttajille suunnattuina palveluina.
Naéiden testien osalta markkinoinnissa ei vélttamattd anneta kuluttajille kaikkea sité tietoa, mitd
informoidun paitoksen tekeminen edellyttéisi. Kuluttajapalveluiden osalta objektiivisen tiedon
saatavuus on erityisen tiarkeda.
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Lakiehdotuksella pyritddn ennaltachkdisevin lddketieteen tukemiseen ja sen myotd sellaisiin
kulutuskdyttdytymisen muutoksiin, joilla voi olla merkittédvid pidemmain tdhtdimen taloudellisia
vaikutuksia.

4.2.1.3 Vaikutukset yrityksiin

Lakiehdotuksen vaikutukset yritysten investointeihin tai tutkimus- ja kehittdmistoimintaan ja
innovaatioihin on arvioitu positiivisiksi. Ehdotettu Genomikeskus kuuluisi toteutuessaan raken-
teilla olevaan terveysalan ainutlaatuiseen innovaatioekosysteemiin, jonka tarkoituksena on
luoda yrityksille ja muille toimijoille uudenlaisia mahdollisuuksia ja kasvuedellytyksid genetii-
kan alueella seké koko terveysalalla. Genomikeskuksen rooli ja vélilliset vaikutukset yritysten
litketoiminnan kehittdmisessé seké investointien houkuttelussa ndhdéén tdssé kokonaisuudessa
erittiin tirkeénd. Terveyden ja hyvinvoinnin alueen ekosysteemi mahdollistaisi yritysten ver-
kottumisen seké yhteistyokumppaneiden, asiakkaiden, rahoituksen ja asiantuntija-avun 16yta-
misen, pilottihankkeiden aloittamisen, kansainvélisen liiketoimintamentoroinnin ja sijoitusten
keskittymisen sekd Suomen nidkyvyyden kasvattamisen. Erityisesti start-up yrityksille seké pk-
yrityksille vahvojen kumppaneiden 16ytdminen on tirkedd. Toisaalta esimerkiksi suuret 14dke-
yhtiot hyotyisivét yhteistyOstd pienten innovatiivisten yritysten kanssa, muun muassa uusien
biomarkkereiden etsimisessa ja kliinisten tutkimusten toteuttamisessa. On arvioidusti huomat-
tavasti helpompaa ja kustannustehokkaampaa rakentaa yhteistyosuhteita, kun luodaan yhtenii-
set sddnnokset ja vastuulliset edellytykset geneettisen tiedon kisittelyyn perustuvalle toimin-
nalle. Siten lainsddddnndllisen pohjan rakentaminen on erittdin tirkeda terveysalan tutkimustoi-
minnan yritysten kehittymisen kannalta.

Geneettinen tieto on mullistanut geneettisen tutkimuksen ja muuttanut kisityksemme tautien
syntymekanismeista. Viime vuosikymmenten teknologinen kehitys on mahdollistanut valtavien
tietomédrien tuottamisen, kerddmisen ja analysoimisen. Tdma muutos on mullistamassa l4é4ke-
tieteellistd tutkimusta. Yksittdisten tutkimusryhmien sijaan maailmanlaajuiset tutkimusryhmien
verkostot yhdistdvét voimansa tutkimusasetelmissa, joissa verrataan satojentuhansien ihmisten
perimdi ja terveystietoja. Terveysalan innovaatioekosysteemissd on jo olemassa ja toisaalta
my0s perusteilla useita genomitiedon hyddyntdmiseen suoraan tai vilillisesti liittyvia kansalli-
sia sekd kansainvilisié toimijoita ja infrastruktuureja. Tahén lukeutuu biopankki-infrastruktuuri,
alueelliset syopakeskukset, Kansallinen neurokeskus, Ladkekehityskeskus seké terveysalan tut-
kimusinfrastruktuurit®. Ndiden yhteistyd ja synergia Genomikeskuksen toiminnan ja kehittédmi-
sen kanssa varmistetaan lakiehdotuksen toimeenpanovaiheessa. Yhteistyotd voidaan toteuttaa
esimerkiksi sellaisissa toiminnoissa, jotka ovat kaikille toimijoille yhteisia.

Lakiehdotuksen arvioidaan vaikuttavan positiivisesti yritysten investointeihin ja niiden edelly-
tyksiin. Selkedt kansalliset rakenteet, vastuut, koordinointipalvelu seké selked lainsdaddanto te-
kevét investoinnit Suomeen helpommaksi. Vahva séédntely on nahty keskeiseksi terveysalan ra-
hoituksen erityispiirteeksi. Siten lainsdddénnollisesti selked toimintaympéristd helpottaa rahoi-
tuksen edellytyksid. Tdmén arvioidaan edistdvén niin tutkimustoimintaa kuin yritysten suoria
investointeja. Tastd on hyvé esimerkki FinnGen-hanke, joka osoittaa, ettd Suomi néhdéin kiin-
nostavana investointikohteena myds kansainvéliselle 1ddketeollisuudelle. Hanke tuo toteutues-
saan kymmenié miljoonia euroja ulkomaista investointia Suomeen. Genomikeskuksen suunni-
tellut toiminnot tukevat vahvasti tulevia suurien ja pienempienkin tutkimusinvestointien tuo-

9 Kuten ELIXIR, BBMRL.fi ja EATRIS
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mista Suomeen. Suomesta voi pienestd markkinakoostaan huolimatta tulla houkutteleva kohde-
maa, mikéli muualla kehitettyjd menetelmid voisi soveltaa my06s suomalaiseen tutkimusdataan
ja ithmisten geneettisen tiedon kdyttomahdollisuudet ja -kehykset ovat selkeédsti méariteltyja.

Lakiehdotuksella arvioidaan olevan myonteisid vaikutuksia yritysten kansainvéliseen kilpailu-
kykyyn. Suomalaisista yrityksistd suuri osa suuntaa kansainvélisille markkinoille. Siten kaikki
kansainvélinen yhteisty0 ja avoimuus globaaliin suuntaan on yrityksille tirkedd. Ehdotettu Ge-
nomikeskus auttaisi tdrkedn Suomi-kuvan luomisessa ja nidkyvyyden lisddmisessd ulkomaiden
suuntaan. Genomikeskuksen harmonisoivat toiminnot tukisivat entisestddn yritysten kansainva-
listd yhteistyotd. Jarjestelmd on suunniteltu toteutettavaksi siten, ettd se toimii tehokkaasti ja
palvelee tasapuolisesti kaikkia tietoa tarvitsevia tahoja.

Lakiehdotuksella on todennikoéisesti vaikutuksia pieniin ja keskisuuriin terveysteknologian ja
terveysalan yrityksiin, uuden yritystoiminnan aloittamiseen seké yritysten kasvumahdollisuuk-
siin siltd osin kuin yritykset toimivat kuluttajille suunnatuilla geneettisen analyysien markki-
noilla. Yleinen tietoisuuden nostaminen kuluttajille suunnattuihin geneettisiin analyysipalvelui-
hin voi herdttdd kiinnostusta kuluttajille tarjottaviin geneettisiin analyyseihin ja niiti tarjoavia
yrityksid kohtaan. Télld voi olla merkittavid vélillisid vaikutuksia esimerkiksi henkilokohtaiseen
terveyden seurantaan keskittyvien yritysten markkinandkymiin. Genomikeskus voisi toisaalta
tosiasiallisesti my0ds kehittdd alan laatusdéntelya.

4.2.2 Muut yhteiskunnalliset vaikutukset
4.2.2.1 Vaikutukset viranomaisten toimintaan

Genomikeskuksen toiminnan yleinen suunnittelu, ohjaus ja valvonta kuuluisivat sosiaali- ja ter-
veysministeriolle. Talldin ministerion vastuu olisi samanlainen kuin sen vastuu muutoinkin so-
siaali- ja terveydenhuollon valtakunnallisesta suunnittelusta ja ohjauksesta. Genomikeskuksen
johtaja vastaa toiminnan tuloksellisuudesta ja tavoitteiden saavuttamisesta suoraan sosiaali- ja
terveysministeriolle osana THL:n tulosohjausta. Genomikeskuksen johtaja vahvistaa keskuksen
tyojarjestyksen.

Genomikeskus toimisi THL:n hallinnollisessa yhteydessé itsendisend asiantuntijaviranomai-
sena. Genomikeskus olisi eriytetty THL:n muista tehtivistd heijastaen sen itsendisyyttd ja riip-
pumattomuutta THL:n paédtosvallasta ja muista toiminnoista. THL:114 ei olisi toimivaltaa maa-
ratd Genomikeskuksen tulosohjauksesta, budjetista, tydjarjestyksesti tai tyontekijoiden palk-
kauksesta. Genomikeskus laatisi itse toimintaa koskevat sopimukset ja huolehtii hankintame-
nettelyistd, mutta THL voisi tuottaa sille hallinnollista tukea.

Léadkealan turvallisuus ja kehittimiskeskuksen tehtdvana on Ladkealan turvallisuus- ja kehitta-
miskeskuksesta annetun lain (593/2009) 2 §:n mukaan huolehtia ladkinnillisid laitteita koske-
vassa lainsdddannossa sille sdddetyistd ohjaus-, lupa- ja valvontatehtivisté, huolehtia biopank-
kilaissa (688/2012) sille sdddetysté lupa-, ohjaus- ja valvontatehtdvistd, sekd huolehtia geenitek-
niikkaa koskevassa lainsdddidnndssé sille sdddetyistd valvontatehtivistd. Muita Fimealle laki-
sadteisesti (593/2009) kuuluvia tehtivid ovat ladkkeisiin ja ladketutkimukseen liittyva valvonta,
ihmisveren laadun ja turvallisuuden ja veripalvelulaitosten valvonta, ihmiselinten, -kudosten ja
—solujen laadun ja turvallisuuden ja kudoslaitosten valvonta sekd Fimealle sdéadetyiltd osin huu-
mausaineisiin liittyvd valvonta. Ehdotetussa laissa ei esitetd Fimealle mitddn uusia tehtavid ta-
mén toimialueen ulkopuolelta. Genomikeskuksen ohjauksessa ja valvonnassa olisi huomioitava
myos biopankkien toimintaa ja valvontaa ohjaava lainsdadénto siten, ettd sdéintely ja ohjaus tu-
kisivat viranomaisten ja toimijoiden vélistd yhteistyota.
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Genomikeskus ei tarjoaisi terveydenhuollon palveluja, joten sen toimintaan ei sovelleta yksityi-
sestd terveydenhuollosta annetun lain (152/1990) 13 §:ssé tarkoitettua valvontaa aluehallintovi-
raston tai Valviran toimesta. Genomikeskuksen toiminnassa ei mydskéén olisi kyse terveyden-
huoltolaissa (1326/2010) tarkoitetusta kunnan jéarjestdmisvastuuseen kuuluvan terveydenhuol-
lon toteuttamiseen ja sisdltoon kuuluvasta tehtidvistd. Ehdotetun lain tavoitteilla on kuitenkin
vahva liitynti terveydenhuoltolaissa tarkoitetun terveyden ja hyvinvoinnin edistaimiseen.

4.2.2.2 Vaikutukset kansanterveyteen
Perinndlliset, pddosin yhden geenivirheen perusteella mddrdytyvdt harvinaiset sairaudet

Suurin geneettisistd analyyseistd ja tulkitusta variaatiotiedosta saatava hyoty on toistaiseksi
osoitettu yksittdisilld ihmisilld tai perheissé, joissa on todettu perinndllinen sairaus tai alttius
sairastua. Suurin osa perinndllisisti sairauksista on harvinaissairauksia. Kun taudinkuva on har-
vinainen tai epétyypillinen, on syyté epdilld perinnéllistd sairautta.'® Toisinaan oire, 16ydos tai
sairaus voi olla yleinen mutta esiintyd poikkeuksellisessa idssa tai olla alatyypiltddn harvinai-
nen. My0s samanlaisten oireiden kerdéntyminen samaan perheeseen voi viitata perinnéllisyy-
teen. Erilaisia harvinaisia sairauksia ja vammoja tunnistetaan tilld hetkelld maailmassa arviolta
8000. Suomessa sairaus katsotaan harvinaiseksi, kun sitd sairastaa enintddn viisi henkiloa 10
000:ta asukasta kohden. Vaikka yksittdiset perinnodlliset sairaudet ovat viestdssd harvinaisia,
niitd arvioidaan sairastavan noin 6 % véestosta.

Niille henkildlle ja perheille oikean diagnoosin asettaminen on erityisen vaikeaa, joten tdsmal-
lisen diagnoosin saaminen ja siihen liittyvén tulkintajérjestelmén kehittdminen on ensiarvoisen
tarkedd. Tiedetddn, ettd jo diagnoosi itsesséédn on seki sairaalle ettd hoitavalle taholle arvokas
tieto ja Genomikeskus voisi auttaa sellaisen maérittdmisessd. Genomikeskuksesta voitaisiin
pyytdd esimerkiksi tietoa kyseiseen harvinaissairauteen liittyvistd tunnistetuista variaatioista,
mikd saattaisi auttaa diagnostiikassa. Jos diagnoosi saadaan varmistettua, on selvitettdva seu-
raavaksi mitd hoitoja on tarjolla. 5,5 miljoonan asukkaan maassa on olennaista, etté tulkinnassa
hyodynnetiddn osaamista ja tietoa Suomea laajemmin, minka vuoksi kansainvélinen yhteistyo ja
tietojenvaihto korostuu.

Geneettisten analyysien kéyttd on harvinaissairauksissa kustannustehokasta, silld monissa sai-
rauksissa diagnoosi voidaan asettaa vain geneettisen analyysin avulla. Tasmillinen diagnoosi
lopettaa turhat tutkimukset ja sen sijaan ohjaa ihmiset tarpeellisiin tutkimuksiin sekd mahdol-
listaa perheenjdsenten riskin maarittdmisen ja perheenperustamisen vaihtoehtojen pohdinnan.
Harvinaisten sairauksien diagnostiikan tehostamiseen on kiinnitetty huomiota my6s EU:n ta-
solla osana harvinaisten sairauksien ohjelmaa. Harvinaisen sairauden diagnoosia edeltdi keski-
maérin 7,3 eri ladkérin vastaanotto ja diagnoosin saaminen kestda keskiméérin 4-7 vuotta. Diag-
noosin tekeminen edellyttdd usein myods muiden sairauksien poissulkua. Jos harvinaisten perin-
nollisten sairauksien diagnostiikkaa halutaan tehostaa, tima edellyttéisi nykyistd aktiivisempaa
genomisten analyysien kayttoa.

Korkean riskin perinnéllinen alttius

Korkean riskin perinnélliset alttiudet koskevat erityisesti monia perheittdin esiintyvid, mutta
véestOssd yleisid syopid kuten rinta- ja munasarjasyopid ja suolistosyOpid. Nama eroavat perin-

10 Saarela Tanja: Kenet kuuluu lihettéd perinnéllisyysneuvontaan? Léadkérilehti 14/2019 vsk 74, s. 887-
889.
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nollisistd sairauksista sairastumisriskin suhteen, joka vaihtelee ollen esimerkiksi BRCA1-gee-
niin liittyvéssd rintasyovéin alttiudessa 50-80 prosenttia elinikdiseksi riskiksi muutettuna.
Naissd alttiuksissa voidaan geneettisten analyysien avulla tunnistaa riskiryhmid, mutta ei en-
nustaa sitd, kuka tulee sairastumaan. Korkean riskin perinnoéllisessa alttiudessa seuranta- ja eh-
kéisevit toimenpiteet ovat perusteltuja ja geneettiset tutkimukset tarpeellisia. Testaus kohdistuu
sairastuneisiin henkil6ihin ja heidén perheisiinsd. Namai geneettiset tutkimukset tehdéédn yleensa
erikoissairaanhoidossa, silld korkean riskin alttiuden toteamisella on laajamittaiset vaikutukset
henkilon perheessé ja usein laajemminkin suvussa.

Yleiset alttiudet viestossd

Viestossd yleisisté alttiuksista tavallisimpia ovat laskimotukoksille altistava faktori V (Leiden)
-mutaatio ja laktoosi-intoleranssi. Ndiden alttiuksien kantajia on viestossd huomattava maara,
Leiden mutaatio todetaan 2—3 prosentilla ja laktoosi-intoleranssi noin prosentilla aikuisvies-
tostd Suomessa. Tutkimukset tehddén perusterveydenhuollossa, jonne ne luonteensa puolesta
kuuluvat ja jossa asianmukainen neuvonta voidaan jarjestdd. Naissdkin geneettisissd analyy-
seissé saatetaan tarvita ohjeistusta esimerkiksi siité, tuleeko perheenjésenille jarjestid tutkimuk-
sia ja miten.

Riskiprofilointi yleisissd sairauksissa

Niissd tilanteissa, joissa potilaan sairastumisen riski on epidvarmalla alueella, tieto geneettisesté
riskistd (esimerkiksi riskikertoimen muodossa) auttaisi maarittelemaén, kuuluuko potilas suuren
riskin ryhmaéén, jolloin hoito kannattaisi antaa, vai pienen riskin ryhméén, jossa hoitoa ei kan-
nattaisi antaa. Suuremmalla riskilld hoidosta voidaan arvioida olevan enemmén hyotyd kuin
haittaa. Kliinisten pédétosten ytimessa ovat siten riski-hyotysuhteen arviointi: potentiaalisen hyd-
dyn on oltava riskejd suurempi. Geneettisilla riskipaneeleilla yritetdéin tarkentaa kynnysarvoja,
joita edellytetiédn jokaiselta interventiolta. Nayttoon perustuvan ladketieteen standardimenetel-
milld (joita muun muassa Kdypa hoito -suositukset kayttavit) arvioidaan, milloin ndytdn perus-
teella voidaan antaa hoitosuosituksia. Geneettisen tiedon kéayton suosituksissa tulisi maaritella,
milloin geneettistd tietoa otetaan kayttoon tietyn yksittidisen henkilon hoitopéétoksissa.

Sydén- ja verisuonitautien riskinarviointiin tarkoitettuja laskureita on maailmalla rakennettu
useita, kuten eurooppalainen SCORE ja yhdysvaltalainen ACC/AHA-laskuri. Suomessa sydén-
tautien ennaltachkiisyssd kédytetddn laajalti internetissd vapaasti tarjolla olevaa ja suomalaisiin
Finriski-tutkimuksiin perustuvaa sepelvaltimotaudin ja aivoinfarktin riskejd arvioivaa Finriski-
laskuria. Laskurilla on mahdollista peilata, kuinka suuri osuus Finriski-tutkimuksissa saman-
kaltaisilla riskitekij6illd varustetuista henkildistd on sairastunut sydén- ja verisuonitauteihin ja
tutkia, miten henkilon riski vertautuu suomalaisen vieston riskiin. Koholla oleva riski voi osal-
taan ohjata ja kannustaa henkiloa ja hinta hoitavaa ladkéaria toimiin, joilla tdhdétaan riskin alen-
tamiseen eli taudin puhkeamisen todennékdisyyden laskemiseen.

GWAS-tutkimusten kautta on listattu satoja tilastollisesti erittdin merkittévid geneettisié asso-
siaatioita, mutta niiden osoitettu populaatiotason ennustearvo on jadnyt vaatimattomaksi eika
ennustearvoja ole siten otettu kliiniseen kayttdon. Téhin ovat vaikuttaneet muun muassa riski-
suhdelukujen pienuus ja vahdinen tuntemus yhdistelmien vaikutuksista. Kun ajan my6ta on ym-
mérretty siirtyd tuhansien, jopa kymmenien tuhansien geenimerkkien kdyttoon, ovat samalla
ennustearvot parantuneet. Jos tuhannet tai kymmenet tuhannet geenimerkit yhdistetdan algorit-
meihin, parantaa geenitieto selvésti ennustearvoa ja tunnistaa alaryhmié. Siten tieteellistd néyt-
t0d on olemassa siitd, ett genomin variaatiot assosioituvat sydén- ja verisuonitautiriskiin ja etté
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sen mukaan, kun Finriski-laskurin riskiarvioita on verrattu toteutuneisiin sydén- ja verisuonita-
pahtumiin riskiarvion jilkeisessd kymmenen vuoden seurannassa, noin reilu 50 % sydén- ja
verisuonitautiin sairastuneista riskiarvot eivit ole hélyttdneet henkildiden kuulumisesta riski-
ryhmiin. (eli vain alle 50 %:lla riskiarvo on hélyttinyt korkeasta riskistd). Erityisen puutteelli-
sesti riskiarvio on ennakoinut riskid nuorilla aikuisilla ja yleisemmin naisilla.

Kun néihin on jilkikéteen sovellettu periménlaajuista geneettistd analyysié ja on saatu tieto ris-
kid kuvaavista variaatioista ja erityisesti niiden yhteenlaskuun perustuvista riskipistemaérista,
on ennustearvo selkedsti parantunut. Geneettinen riski mittaa tasapuolisesti kaikkia sydén- ja
verisuonitaudeille altistavia biologisia reittejé eiké juuri korreloi perinteisten kolesteroli- tai ve-
renpainemittauksien kanssa. Siksi riskisuhdelukuja olisi mahdollista kayttdd tdydentdvana ris-
kitietona auttamaan tunnistamaan sellaisia kohonneen riskin henkil@ité, joita perinteiset mittarit
jattavit tunnistamatta.

Riskiprofiloinnin kaytto vaatii tieteellisid jatkotutkimuksia ennen kuin sitd voidaan soveltaa laa-
jasti terveydenhuollossa. Suomessa olisi ainutlaatuiset edellytykset téllaisille satunnaistetuille
kliinisille tutkimuksille. FinnGen-hankkeen my6té tullaan maarittdmadn geneettinen riskipro-
fiili yli 500 000 ihmiselle. Tieto palautuu ajan my6ta biopankkeihin ja biopankeilla olisi laki-
sddteinen oikeus palauttaa tietoa ihmisille, mikéli he ovat antaneet suostumuksensa siihen etu-
kéteen ja mikali keinot riskin alentamiseksi ovat kiytettdvissd. Menettelytapoja riskitiedon pa-
lauttamiseksi ei ole lainsdddannollisesti luotu ja tulevaisuudessa kansalliseen hoitopolkuun tdh-
tddvan kehitystyon voitaisiin katsoa kuuluvan Genomikeskuksen asiantuntijuuden piiriin. En-
nen riskitiedon viemistd rutiiniomaisesti osaksi terveydenhuoltoa, tarvitaan kuitenkin koke-
musta ja kliinisesti tutkittua tietoa riskitiedon vaikuttavuudesta ihmisten elintapoihin. Monite-
kijdisten tautien ollessa kyseessd olisi liséksi tirkeéd, ettd riskinarvioinnissa huomioidaan ge-
neettisen tiedon lisdksi kaikkia muita riskiin vaikuttavia tekijoitd mahdollisimman kattavasti.
Genomitiedon rutiinikdytolld muiden tekijéiden rinnalla kansantautien ehkidisyssd tulee ole-
maan selvi tilaus ja asema sairauksien ehkaisyssa ja vieston terveyden edistimisessd. Rajalliset
resurssit tulisi kuitenkin kdyttdd niihin interventioihin, joista saa korkeimman marginaalisen
terveyshyodyn.

Farmakogenetiikka

Farmakogenetiikka tutkii perinttekijoiden yksilderojen vaikutusta lddkevasteeseen sekd laak-
keiden hyddyllisiin ja haitallisiin vaikutuksiin. Perintdtekijoiden erot voivat vaikuttaa lddkeai-
neiden farmakokinetiikkaan (imeytyminen, jakautuminen, aineenvaihdunta, erittyminen) tai
farmakodynamiikkaan (ladkkeen vaikutukset elimistdon), tai ne voivat suoraan altistaa ladkkeen
aiheuttamalle haittavaikutukselle. Nykyéddn tunnetaan kymmenid kliinisesti merkityksellisid
geeni-ladke-yhteisvaikutuksia, mutta farmakogeneettisid geenimuunnoksia tutkitaan kliinisessa
tyossd muutamaa poikkeusta lukuun ottamatta vain harvoin. N&itd muunnoksia tutkitaan
yleensi yhtd lddkehoitoa varten kerrallaan, mutta tulevaisuudessa voisi olla jérkevéa tutkia en-
nakoivasti kultakin potilaalta kaikki tirkeimmat 1ddkehoitoihin vaikuttavat geenimuunnokset ja
tallentaa tiedot tulevaa tarvetta varten. Jotta ennakoiva farmakogeneettinen testaus osattaisiin
kohdistaa sellaisille potilaille, jotka siitd eniten hyotyvét, tarvitaan tietoa geenimuunnosten ja
niiden suhteen relevanttien ladkehoitojen yleisyyksista.
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Vuonna 2017 julkaistiin tulokset tutkimuksesta, jossa analysoitiin yleistd farmakogeneettisen
testaamisen kustannustehokkuutta eri ladkkeille ja todettiin, ettd isolla osalla lddkkeistd enna-
koiva testaus on hyddyllistd.!! Kustannustehokkuuden todettiin olevan vield yleisempéd, jos ge-
neettisen analyysin tulos on vapaasti saatavilla eli testattu ennakoivasti eikd sen kustannuksesta
tarvitse valittad juuri kyseisen ladkkeen kohdalla hyotyé puntaroitaessa.

4.2.3 Kielelliset vaikutukset

Lakiehdotuksella e1 arvioida olevan kielellisid vaikutuksia. Genomikeskus olisi kaksikielinen
viranomainen, jolloin sen on kielilain (423/2003) mukaan tarjottava palveluita sekid suomen etta
ruotsin kielell4.

4.2.4 Yhdenvertaisuusvaikutukset

Viestoryhmien vélilld on FinTerveys 2017 -tutkimuksessa osoitettu olevan suuria eroja monien
terveydentilan ja toimintakyvyn osoittimien mukaan.'? Esimerkiksi asuinalue ja monet sosio-
ekonomisen aseman mittarit ovat yhteydessi terveyteen ja toimintakykyyn.!* Tilanne on edul-
lisin korkea-asteen koulutuksen saaneilla ja heikoin perusasteen koulutuksen saaneilla. Viesto-
ryhmien vilisid eroja pidetdén eriarvoisuuden ilmentymind silloin, kun voidaan perustellusti
olettaa, ettd niitd voitaisiin erilaisin toimenpitein kaventaa. Terveyden eriarvoisuuden viahenti-
minen on ollut jo monien vuosikymmenten ajan terveyspolitiikan tirked tavoite Suomessa ,
mutta toistaiseksi tavoitteen saavuttamisessa on onnistuttu verrattain huonosti.'

Kasilla olevan lakiehdotuksen ihmisiin kohdistuvien vaikutusten on tarkoitus olla valtakunnal-
lisia ja koskea kaikkia ihmisid yhdenvertaisesti sukupuolesta, idstd, sosioekonomisesta asemasta
tai asuinpaikasta riippumatta. Tavoitteena on kaventaa eri vdestoryhmien terveyseroja ja lisiti
ihmisten yhdenvertaisuutta siten, ettd geneettisen tiedon kéytto terveyden hyviksi olisi jokaisen
etuoikeus eiké vain niiden, joiden asuinalue on suurten genetiikan osaamiskeskusten ldheisyy-
dessd. Geneettisen tiedon kisittelyn tehostaminen sujuvoittaisi palvelujen kohdentamista niille
véestoryhmille, joiden osoitetaan hyGtyvén niistd eniten. Samoin diagnoosin maarittimisti seka
ladkehoidon kohdentamista optimaalisella tavalla voidaan helpottaa. Ennaltaechkdisevissd toi-
missa valittdmid vaikutuksia kotitalouksien asemaan ei valttamatta olisi lainkaan, mutta vaiku-
tusten merkitys kotitalouksille tulisikin arvioida pitkilld aikavélill4.

Ihmisten yhdenvertaisen kohtelun kannalta lakiehdotus turvaisi sen, ettd geneettisten tietojen
tulkinnat muodostuisivat valtakunnallisesti mahdollisimman yhdenmukaisiksi. Lakiehdotuksen
olisi tarkoitus saattaa ihmiset perustuslain 6 §:n 1 momentissa tarkoitettuun yhdenvertaiseen
asemaan palvelujen tarjoamisen ja saatavuuden osalta.

Genetiikkaa kisittelevassa kirjallisuudessa on kuvattu, kuinka parannettavissa olevissa sairauk-
sissa, jotka hoitamattomina saattavat johtaa jopa kuolemaan, ihmiset ovat kieltdytyneet geneet-
tisistd analyyseistd sairauteen liittyvan sosiaalisen stigman ja vakuutuksen saamisen hankaloi-
tumisen vuoksi. Pelko syrjinnéstd on ulottunut myds erityisesti ndiden henkildiden lapsiin. Suo-

' Verbelen M., Weale M.E. ja Lewis C.M.: Cost-effectiveness of pharmacogenetic-guided treatment:
are we there yet? Pharmacogenomics J. 2017 Oct; 17(5): 395-402

12 Koponen P, Borodulin K, Lundqvist A, Séiksjirvi K, Koskela T & Koskinen S. FinTerveys -
tutkimuksen perustulokset 2018. Verkkojulkaisu: www.terveytemme.fi/finterveys.

13 Palosuo ym. 2007; THL:n sairastavuusindeksi 2017.

14 Palosuo ym. 2007; Kansallinen terveyserojen kaventamisen toimintaohjelma 2008-2011.

40



messa syrjinnén kielto tulee suoraan perustuslain 6 §:sté, ja syrjintd perimén perusteella on sda-
detty rangaistavaksi rikoslain 11 luvun 11 §:ssé. Syrjlnnan Ja sosiaalisen leimautumisen torju-
minen on tirkedi, ja ehdotetun lain tarkoituksena on turvata geneettisen tiedon vastuullinen ja
asianmukainen kéiytt('i myos lasten yhdenvertaisen ja syrjimattomén kohtelun toteutumiseksi.

5 Muut toteuttamisvaihtoehdot
5.1 Vaihtoehdot ja niiden vaikutukset

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

Yliopistosairaaloiden tai biopankkitoiminnan harjoittajien véliseen yhteistyohon perustuva to-
teutus vastaisi ldhtokohdiltaan Syopakeskuksen valmistelussa ehdotettua mallia. Se tarkoittaisi
sitd, ettd yliopistollisten sairaaloiden sairaanhoitopiirit tai biopankkitoiminnan harjoittajat vas-
taisivat ehdotetun lain tarkoittamien lakisdéteisten tehtdvien suunnittelusta, kdynnistdmisesti
sekd toiminnasta yhdessd. Malli todenndkdisesti edellyttiisi sitd, ettd koordinaatiovastuu olisi
ndistd yhdella, jotta l4dédketieteellistd genetiikkaa koordinoitaisiin mahdollisimman vahvasti kan-
sallisesti huomioiden palvelujérjestelméin tarkoituksenmukainen voimavarojen kayttd. Yliopis-
tolliset sairaanhoitopiirit huolehtisivat tehtdvistddn alueellisesti. Biopankkitoiminnalle, joka
edustaa tutkimusinfrastruktuuria, ei voi sdétad palvelujéarjestelmén toteuttamiseen tai voimava-
roista paittimiseen liittyvid tehtavia.

Edellé tarkoitettu yliopistosairaaloiden tai biopankkitoiminnan harjoittajien vélinen toteutus tar-
koittaisi sitd, ettd yliopistolliset sairaalat tai biopankit antaisivat esimerkiksi geneettisen tiedon
laadullista harmonisointia ja tallennusta sekd geneettisten analyysien kayttod koskevat kansal-
liset ohjeistukset. Tamén vaihtoehdon haittapuoleksi on arvioitu se, ettd yliopistolliset sairaalat
tai sairaanhoitopiirit eivit voisi ohjeistaa kuin terveydenhuoltoa ja omaa biopankkitoimintaansa.
Toisaalta biopankit voisivat ohjeistaa vain biopankkitoimintaa. Terveydenhuollon ohjeistus ei
voisi ulottua esimerkiksi kaupallisten biopankkien tai THL Biopankin tuottamaan geneettiseen
tietoon, jollei yhteistyohon oteta mukaan esimerkiksi biopankkien osuuskuntaa (FINBB), johon
eivit kuitenkaan toistaiseksi kuulu kaikki Suomen biopankkitoiminnan harjoittajat. Epaselviksi
jdisi siten muun muassa se, ettd mika taho ottaisi kansallisesti kantaa eettisiin kysymyksiin, kuka
veisi kehitysta strateglsestl eteenpdin ja miten toteutetaan ihmisten yhdenvertaisuus geneettisen
tiedon kasittelyssé niin terveydenhuollossa kuin liiketoiminnassakin.

Molemmissa esitetyissd vaihtoehdoissa on puutteensa. Julkiseen vallan kdytt6on liittyvien pe-
rustuslaillisten seikkojen seké kansallisen ohjeistuksen ja valvonnan yhdenmukaisuuden ohella
hajautettu toteutus kuitenkin merkittivisti haittaisi lisdksi kansallisesti keskitetyn kansainvéli-
sen yhteistyon koordinaation jarjestimista.

5.2 Ulkomaiden lainsiidiinto ja muut ulkomailla kiiytetyt keinot
5.2.1 Johdanto

Genomitiedon systemaattinen kerddminen on lisdéintynyt useissa maissa viime vuosina, kun
genomitietoa hyodyntdvén ladketieteen mahdollisuudet on tunnistettu maailmalla. Useat maat
ovat laatineet tai laatimassa genomitiedon hyodyntdmisen strategioita ja toimintasuunnitelmia.
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Kansainvilistd lainsdddédntdvertailua on tehty maista, joissa tiedetdéin olevan késilld olevan la-
kiehdotuksen tavoitteita vastaavia ratkaisuja tai joissa suunnitellaan ihmisten genomitiedon ke-
radmista, sdilyttimista ja kisittelyd yksilollistetyn tdisméldéketieteen tarpeisiin.

5.2.2 Iso-Britannia

Iso-Britannia julkaisi vuonna 2020 péivitetyn genomistrategiansa: Genome UK: the future of
healthcare.!” Genomistrategia rakentuu kolmelle temaattiselle peruspilarille, jotka tiivistavit
strategian ydintavoitteet ja toiminnan muodot: 1. genomitiedon hyddyntdminen terveydenhuol-
lossa, 2. genomitiedon hyddyntdminen preventiokeinona ja 3. tutkimuksen tukeminen. Naiden
pilarien kautta strategia muodostaa edistyksellisen kokonaisuuden, jonka tarkoituksena on tehda
genomitiedon hyodyntémisesta arkipdivas.

Kolmen pilarin lisdksi genomistrategiassa keskitytddn viiteen poikkileikkaavaan teemaan: 1.
Yhteistyd ja keskustelu véeston, potilaiden ja terveydenhuollon henkilston kanssa, 2. tyovoi-
man kehitys ja koulutus genomiikkaan liittyen, 3. yritystoiminnan ja innovaatioiden tukeminen,
4. luottamuksen ylldpitdminen ja 5. kansallinen, koordinoitu ldhestyminen dataan ja analytiik-
kaan.

Genomistrategian implementointisuunnitelma'® konkretisoi genomistrategian tavoitteita. Kes-
keinen toimija strategian toimeenpanossa on vuonna 2013 Iso-Britannian hallituksen kdynnis-
tama yksilollistettyd ladketiedettd toteuttavan 7100 000 Genomes -projekti, jonka tavoitteeksi
asetettiin 100 000 genomia sisdltdvén tietoaineiston luominen kansallisen terveyspalvelun (Na-
tional Health Service, NHS) tarkasti valikoiduista asiakkaista ja heiddn perheenjdsenistddn har-
vinaissairauksien ja syOpésairauksien alueelta. Tietovarantoa hallinnoi terveysministerién pe-
rustama ja rahoittama Genomics England -niminen yritys. Genomics England toimii tiiviissi
yhteistyossd NHS:n ja yliopistojen kanssa ja sielld tydskentelee noin 270 henkildd. Genomics
England on moniammatillinen yritys, jossa tydskentelee muun muassa akateemikkoja, juristeja,
rahoitusalan ihmisié ja it-osaajia. Projektin alkuperdinen tavoite oli sekvensoida (WGS) 100
000 genomia 70 000 henkilostd. Sekvensoituun dataan on liitetty taydelliset kliiniset tiedot seka
seurantatietoa. Sekvensointitavoite saavutettiin loppuvuodesta 2018.'7 Vuonna 2020 Genomics
England ja Illumina julkistivat sopimuksen jatkaa 100 000 genomes-projektin menestysté sek-
vensoimalla seuraavan viiden vuoden aikana 300 000 genomia. M&ird4 on mahdollista lisiti
500 000 genomiin.'® Genomitietoaineistoa siilytetiin ja kisitelliin Genomics Englandin tieto-
turvallisessa dataympiristossa ja aineisto on kéytettdvissd sekd tutkimus- ettd hoitotarkoituk-
sissa.

5.2.3 Tanska

Tanskassa julkaistiin paivitetty strategia yksilollistetyn ladketieteen kehitykselle vuosille 2021-
2022 (Personlig medicin til gavn for patienterne, eng. Personalised Medicine for The Benefit of
the Patient!®. Strategian kuusi pédperiaatetta voidaan tiivistid seuraavasti 1) yksilollistetyn 1da-
ketieteen on keskityttdvd potilaisiin, genomisekvensointia on kéytettdvd hoitotarkoituksissa

13 https://www.gov.uk/government/publications/genome-uk-the-future-of-healthcare

16 https://www.gov.uk/government/publications/genome-uk-202 1-to-2022-implementation-plan/ge-
nome-uk-2021-to-2022-implementation-plan

17 https://www.genomicsengland.co.uk/the-uk-has-sequenced-100000-whole-genomes-in-the-nhs/

18 https://www.genomicsengland.co.uk/genomics-england-illumina-partner-nhs-genomic-medicine-ser-
vice/

19 https://eng.ngc.dk/organisation/national -strategi-for-personalised-medicine-2021-2022
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sekd tutkimusprojekteissa, 2) luottamuksellisuus, yksilon itsemdardédmisoikeus ja valinnanva-
paus, henkil6tietojen suojelu ja tutkimusetiikka ovat keskeisid periaatteita, 3) yksilollistetyn 144-
ketieteen kéyton terveydenhuoltojarjestelmén sisédlld on perustuttava ndyttdon, ja sen on oltava
taloudellisesti kestdvid, 4) genomisekvensoinnin ja tietojenkésittelyn on oltava julkisen toimin-
nan piirissé 5) toiminnassa on kéytettdva kansallista infrastruktuuria ja kansallisesti hyvéksyt-
tyjé standardeja. Dataa on jaettava turvallisesti tulevan tutkimuksen ja hoidon kehittdmisté var-
ten. 6) Tutkimusvarojen jaon strategian toteuttamiseksi on perustuttava avoimeen kilpailuun ja
tutkimusprojektien on oltava kansallisia.

Tata strategiaa ja edelld selostettuja periaatteita implementoidaan vuosina 2021-2022 kolmen
rinnakkaisen toimenpideohjelman avulla. Toimeenpano toteutetaan yhteistydssa valtionhallin-
non ja alueellisen hallinnon vélilld. Toimenpiteet ja niitd tarkentavat askeleet jaotellaan strate-
giassa seuraavasti: 1) olemassa olevan infrastruktuurin hyddyntdminen genominlaajuiseen sek-
vensointiin, 2) tutkimusinfrastruktuurin hyddyntdminen yksilollistetyssa lddketieteessd seki 3)
yksilollistetyn ladketieteen kehitys ja useiden dataldhteiden hyddyntdminen.

Uudistetun genomistrategian lisdksi Tanska on vahvistanut kansainvilistd yhteistyotd geno-
misel<2t00rilla liittymélld Euroopan unionin 1+ Million Genomes hankkeeseen alkuvuodesta
2021.

Genomikeskuksen operatiivinen toiminta on alkanut vuonna 2019. Kesékuussa 2018 Tanskan
terveydenhuoltolakiin (Sundhedsloven) lisdttiin uusi, genomikeskusta koskeva luku 68. Sen 223
§:n mukaan kansallinen genomikeskus toimii terveysministerion alaisuudessa ja tukee yksilol-
listetyn ladketieteen kehittdmistd yhteistydssd muun muassa maan terveydenhuollon, tutkimus-
laitosten ja potilasjérjestojen kanssa.

5.2.4 Viro

Viro julkaisi vuonna 2020 strategian elektronisten terveydenhuollon palveluiden kehityksesta
21, Tdmai strategia kisittelee terveydenhuollon palvelujérjestelméi kokonaisuutena, mutta sisél-
tdd myos genomitiedon hyddyntdmisen osalta keskeisié tavoitteita.

Strategian keskeinen visio on, ettd vuoteen 2025 mennessd Virossa hyddynnetdén hyvin koor-
dinoitua verkostoa “eHealth” ratkaisuja hallinnon ja terveydenhuollon eri tasoilla. Tavoitteena
on, ettd olisi mahdollista hyodyntdd henkilon terveystietoja kattavan terveyshistorian muodos-
tamiseksi huomioimalla kuitenkin datan kdyttdmisen suojaamisen ja avoimuuden intressit. Ter-
veystietoja voitaisiin aktiivisesti hyddyntdé terveydenhuollon palveluissa, sekd mahdollisesti
jatko kayttia tutkimus- ja kehitystarkoituksiin. Talld hetkelld henkilon geenitietoa ei olla integ-
roitu osaksi terveystietoja. Tavoitteena olisi kehittdd geneettisen tiedon hyodyntimista kliini-
sessé toiminnassa kehittdmalla kasittelyalusta pseudonymisoidun geeni- ja terveystietojen ké-
sittelylle.

Terveydenhuollon palvelujen osalta strategian tavoitteena on luoda terveydenhuollon jirjes-
telmi, jonka palvelut ovat ihmiskeskeisid ja saatavilla kaikille yhdenvertaisesti sijainnista ja

20 https://www.eureporter.co/world/denmark/2021/02/03/denmark-joins-the-1-million-genomes-ini-
tiative/

21 E-tervise strateegiline arenguplaan 2020, eng. Estonian eHealth Strategic Development Plan 2020
https://www.sm.ee/sites/default/files/content-editors/sisekomm/e-tervise_strateegia 2020 15 enl.pdf
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tietoteknisisté taidoista riippumatta. Tarkoituksena on helpottaa henkildiden terveystietojen ja-
kamista terveydenhuollon ammattihenkil6iden ja palveluntarjoajien vélilld asiakkaan hoidon te-
hostamiseksi.

Terveydenhuollon jirjestelmitason osalta strategian tavoitteena on lisiti preventiivisen ladke-
tieteen hyodyntémisti seka lisdtd ihmisten mahdollisuuksia huolehtia omasta terveydestéén. Ta-
voitteena on myds parantaa terveydenhuoltopolitiikan pdédtdksenteossa kdytettdvan materiaalin
saatavuutta ja kattavuutta, jotta padtoksid voitaisiin tehdd nopeasti ja tietoon perustuen resurs-
sien kaytosté kaikilla paatoksenteon tasoilla.

5.2.5 Norja

Norjassa julkaistiin syksylla 2016 yksilollistetyn ladketieteen nelivuotinen strategia, jonka to-
teutuksesta vastaa Norjan terveysministerio. Strategia syntyi sairaalasektorilta tulleiden ehdo-
tusten pohjalta ja sen tavoitteena on turvata potilaan yksilollistetyssi hoidossa yhdenvertaisuus,
itsemadrdamisoikeus sekd osaaminen ja asiantuntijuus. Yksilollistetyn 1ddketieteen kokonaisuus
rakentuisi alueellisista yksildllistetyn ladketieteen keskuksista, jotka yhdessd muodostaisivat
kansallisen verkoston. Norjan terveysdirektoraatti (Helsedirektoratet) vastaa kuudella tyoryh-
maélld kansallisesta koordinaatiosta sekd kansallisten suositusten antamisesta. Lisdksi se osallis-
tuu kouluttamiseen ja viestintddn ja tdssd yhteydessd kdy aktiivista dialogia muun muassa
IsoBritannian kanssa. Tutkimustoimikunta (Forskningsradet) tukee kansallista koordinaatiota
luomalla kansallisen tutkimusstrategian yksilollistetyn ladketieteen kokonaisuutta varten.

5.2.6 Ruotsi

Julkisin varoin rahoitettu kansallinen Genomic Medicine Sweden (GMS) aloitti toimintansa
vuonna 2018. GMS:n tavoitteena on tuoda genomiikan innovaatioita kliinisen toiminnan hyo-
dyksi sekd luoda kestiva yksilollistetyn ladketieteen infrastruktuuri Ruotsiin. Hankkeen tueksi
ollaan perustettu seitsemin alueellista genomikeskusta (Genomic medicine Centers GMC),
jotka toimivat yhteistyossa yliopistollisten sairaaloiden, ladketieteellistd koulutusta tarjoavan
yliopiston seké Science for Life-laboratorioiden kanssa.*> Hankkeen toteutus perustuu kliinisen
genomiikan tarpeisiin ja sen tavoitteena on pyrkid turvaamaan yhdenvertainen hoito kaikkialla
Ruotsissa.

Lokakuussa 2021 Ruotsin Genomic Medicine Sweden ja Ranskan French Institute for Medical
Research allekirjoittivat aiesopimuksen toimijoiden vélisen yhteistyon solmimiseksi. Strategi-
sen kumppanuuden tarkoituksena on jakaa toimijoiden vélilld kokemuksia genomiikan ja tis-
maéladketieteen soveltamisesta terveydenhuollossa ja edistdd genomitiedon kliinistd hyddynnet-
tdvyyttd syovin, harvinaissairauksien ja tavanomaisten sairauksien hoidossa ja ehkdisyssa.*

5.2.7 Kanada

Genomics Research and Development Initiative (GRDI) saa Kanadan valtiolta rahoitusta
genomitutkimuksen tarkoituksiin. GRDI toimii yhteistydssé yliopistojen ja yksityisen sektorin
kanssa. Julkinen rahoitus kattaa kaikki genomitutkimusta hyodyntévét yhteiskunnan osa-alueet
eli maatalouden, ympériston, kalankasvatuksen, metsédnhoidon ja terveydenhuollon. Genome
Canada on vuonna 2000 julkisin varoin perustettu organisaatio, jonka tarkoituksena on toimia

22 https://genomicmedicine.se/en/about-us/
23 https://genomicmedicine.se/en/2021/10/14/gms-and-france-genomic-medicine-initiative-partnership-
in-precision-medicine/
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katalysaattorina genomipohjaisten teknologioiden kehittdmisessé ja soveltamisessa Kanadassa.
Se rahoittaa suuren mittakaavan tieteellisid ja teknologisia genomiikan pilottiprojekteja sekd
genomiikkaan perustuvia monitieteellisid ohjelmia. Rahoituskaudella 2020-2021 tutkimusta ra-
hoitettiin yhteensd 205.7 milj.Kanadan dollarin, eli 143 milj. euron edestd.* Organisaatio toimii
tiiviissd yhteistyOssd yksityisen sektorin toimijoiden kanssa. Kanadan kansallinen tutkimusra-
hoituselin kdynnisti yksilollistd 1ddketiedettéd koskevan ohjelman vuonna 2012. Sité johtavat
Institute of Cancer Research, Institute of Genetics ja Institute of Health Service and Policy Re-
search yhdessi erdiden muiden instituuttien ja kansallisten toimijoiden kanssa. Eri osavaltioilla
on Kanadassa lisdksi omia tdsmélddketieteen strategioita. Genomitiedon jakamista varten Ka-
nadassa on perustettu Canadian Open Genomics Repository -tietokanta, joka mahdollistaa laa-
dultaan kliinisen tason genomitiedon avoimen jakamisen eri laboratorioiden vililld. Tietokanta
ei sisdlld yksilotason identifioivaa genomitietoa. Tietoa jactaan aina geenivariantti kerrallaan ja
massaluonteiset tilaukset eivit ole mahdollisia. Tietokannassa on mahdollista jakaa potilasor-
ganisaatioille aggregaattitason ns. konsensustietoa, joka hyviksytiin aina ensin konsensustyo-
ryhmaéssa.

Vuonna 2020 COVID-19 pandemian alkamisen johdosta Genome Canada kédynnisti CanCO-
GEN-hankkeen, jonka tarkoituksena on hyédzyntééi genomiikkaa pandemian tutkimisessa ja en-

naltachkdistssd sekd hoitojen kehittimisessd.”

Kanadan kansallinen yksil6llistetyn lddketieteen on jaoteltu neljdén vaiheeseeen. Ensimméinen
vaihe keskittyy laajamittaisten tutkimusprojektien tukemiseen tutkimustiedon kartuttamiseksi
ja genomitutkimukseen vaadittavan kapasiteetin rakentamiseksi. Tétéd tavoitetta ollaan tuettu
Genome Canadan kautta tehtyjen laajojen investointien kautta. Toinen vaihe keskittyy tutki-
mustiedon implementointiin kliinisié tarkoituksia varten, erityisesti harvinaissairauksien osalta.
Téta tavoitetta varten on perustettu All for One- aloite, jonka tavoitteena on parantaa kanada-
laisten harvinaissairaiden terveytti ja hyvinvointia edistimélld genomidiagnostiikkaa. All for
One-aloite pyrkii tdhén tavoitteeseen mm. parantamalla genomin laajuisen sekvensoinnin saa-
tavuutta terveydenhuollon tarkoituksiin, kehittdmalld kansallisen ekosysteemin terveysdatan ja-
kamiselle, osallistamalla potilaita, vdestdd ja terveydenhuollon henkilostod padtdksenteossa ja
luomalla kohorttiaineiston harvinaissairauksista. Kolmannessa vaiheessa on tarkoitus laajentaa
toisen vaiheen tavoitteita myos muiden kuin harvinaissairauksien hoidossa. Neljannessi vai-
heessa rakennetaan “This is Canada”; kansallinen tietokanta jossa sdilytettdisiin kansallisesti
terveydenhuollon datasta saatuja datasettejd tdsmilédketieteen tarkoituksiin,?®

5.2.8 Australia

Australiassa on vuodesta 2016 alkaen toiminut kansallinen Australian Genomics organisaatio,
jonka tehtdvani on edistdd tutkimusta ja tutkimuksesta saadun tiedon hyodyntdmista kliinisessé
kontekstissa. Australian Genomics toimii kansallisena verkostomaisena toimijana, kattaen
kaikki Australian hallinnolliset alueet toiminnan yhdenmukaistamisen varmistamiseksi ja yh-
teistyon lisddmiseksi genomiikan alalla.?” Organisaatio tulee muuttumaan valtionomisteiseksi

24 https://www.genomecanada.ca/sites/default/files/gc_ar2021.en-web.pdf's. 6

25 https://www.genomecanada.ca/sites/default/files/gc_ar2021.en-web.pdf's. 8

26 https://www.genomecanada.ca/en/programs/precision-health-strategy-canada-think-big-start-small-
learn-fast

27 https://www.australiangenomics.org.au/what-we-do/
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kansalliseksi yhtioksi vuoden 2024 alusta (legislated Corporate Commonwealth entity®®).* Toi-
mintaan kuuluvat kansalliset ja kansainviliset verkostot yhdistivit kliinisen toiminnan, tutki-
muksen, bioinformatiikan, teollisuuden, lainsditdjien ja kuluttajien asiantuntemusta ja néke-
myksid genomiikan alalla, jotta genomiikan integrointi kliiniseen toimintaan onnistuisi tehok-
kaasti ja oikeudenmukaisesti.’* Toiminta kulki aikaisesmmin nimelld Australian Genomics
Health Alliance.’! Toiminnan tarkoituksena on integroida genomiikkaa terveydenhuollon rutii-
neihin kansanterveyden edistimiseksi ja hoidon parantamiseksi.’?> Australian Genomics tukee
julkisia genomiikan tutkimusprojekteja, pyrkii tuomaan tutkimustietoja poliittisen pdatoksen-
teon vilineeksi ja edistid kansallisia standardeja genomidatan hallinnoimiselle.>

Genomics Australian viisivuotistoimintakertomuksessa eriteltiin genomitiedon hyédyntédmisen
kansantaloudellisia etuja. Genomics Australian tuottamien tutkimusten mukaan genomisekven-
soinnin implementointi tuotti vakavasti sairaiden lasten (critically ill) hoidossa ja diagnosoin-
nissa kustannushyotyd 10.6 milj AUD (n. 7,4 milj. euroa) ja mitokondriosairauksia (Mi-
tochondrial conditions) sairastavien lasten hoidossa ja diagnosoinnissa 1.2 milj. AUD (n.
830 000 euroa) vuosittain.>*

Taloudellinen panostus genomitutkimukseen on Australiassa merkittdvaa: maaliskuussa 2022
Australian hallitus ilmoitti allokoivansa 28.1 milj. AUD (n. 19,5 milj. euroa) Genomics Austra-
lian toimeenpanon tukemiseen.>> Australian terveysministerion alainen Medical Research Fu-
ture Fund on toteuttanut loppuvuodesta 2021 Genomics Health Futures Mission tiekartan, joka
tiivistdd Australian agendan genomiikan alalla seuraaville vuosille. Tiekartassa eritelldén kes-
keisiksi tavoitteiksi genomitiedon hyddyntdminen tehokkaammin kliinisessé toiminnassa, eri-
tyisesti harvinaissairauksien ja syopien hoidossa ja diagnosoinnissa. Keskeinen tavoite on yksi-
161listetyn ladketieteen ja farmakogenomiikan edistiminen terveydenhuollossa. Tiekartassa ol-
laan huomioitu yhteiséjen osallistamisen keskeisyys erityisesti vihemmistoryhmien osalta
genomitiedon hyddyntdmisen yhdenvertaisuuden varmistamiseksi, ja siitd saatujen hyotyjen ja-
kautumisesta oikeudenmukaisesti eri viestoryhmille.*® Genomics Health Futures Mission tie-
kartan julkaisun yhteydessi allokoitiin 10 vuoden kaudelle 500 miljoona AUD (n. 347 milj.
euroa) genomitutkimuksen tukemiseen ja tiekartassa eriteltyjen tavoitteiden toteuttamiseen.’’

28 https://www.finance.gov.au/government/managing-commonwealth-resources/structure-australian-
government-public-sector/types-australian-government-bodies

2 https://www.thejournalofprecisionmedicine.com/australian-government-invests-a28-1m-to-establish-
genomics-agency/

30 https://www.australiangenomics.org.au/what-we-do/

31 https://www.australiangenomics.org.au/our-history/

32 https://www.australiangenomics.org.au/our-history/

33 https://www.australiangenomics.org.au/what-we-do/

3 https://www.australiangenomics.org.au/wp-content/uploads/2022/01/Australian-Genomics-The-first-
S-years.pdf's. 6

33 https://www.thejournalofprecisionmedicine.com/australian-government-invests-a2 8- 1 m-to-establish-
genomics-agency/

36 https://www.health.gov.au/sites/default/files/documents/2021/10/mrff-genomics-health-futures-mis-
sion-roadmap.pdf

37 https://www.health.gov.au/sites/default/files/documents/202 1/10/mrff-genomics-health-futures-mis-
sion-roadmap.pdf
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6 Lausuntopalaute
6.1 Johdanto

Kasilla olevaa lakiehdotusta pohjustavista genomikeskustyoryhmén ehdotuksista on jérjestetty
neljé lausuntokierrosta. Sosiaali- ja terveysministerid pyysi lausuntoa genomikeskustyoryhmén
arviomuistiosta vuodenvaihteessa 2017-2018. Kaikki lausunnot ja tiivistelmi ovat ndhtivilld
valtioneuvoston hankeikkunassa.’® Arviomuistiossa esiteltiin ehdotukset genomilaiksi, ge-
nomikeskuksen perustamiseksi ja genomitietokannan luomiseksi sekd menettelytavat tutkimuk-
sessa tuotetun sekundaaritiedon ja geenitestien tulosten palauttamiseksi ihmisille. Ehdotukset
olivat osaltaan yleisluontoisia ja niiden tarkoituksena oli ohjata genomikeskustyoryhmén jatko-
tyotd ja valmistelua hallituksen esitystd varten. Saapuneet lausunnot huomioitiin genomikes-
kusty6ryhmén jatkotydssé ja lainvalmistelussa.

Varsinaisesta lakiehdotuksesta pyydettiin ensimmaéisen kerran lausuntoja ajalla 8.6.—3.8.2018.
Lain jatkovalmistelun jéilkeen lakiechdotus ldhettiin uudestaan lausuntokierrokselle 9.5.-
21.8.2019 ja kolmannen kerran 18.10.-3.12.2021 Kaikilla lausuntokierroksilla saatu lausunto-
palaute on otettu lain jatkovalmistelussa huomioon.

6.2 Lausuntokierrokset 2018 ja 2019

Lausunnoissa Genomikeskuksen perustaminen ja genomitiedon kokoaminen saivat selkedn
kannatuksen. Sairauksien ehkdisyn ja terveyden edistdmisen lisdksi myonteisend ndhtiin muun
muassa yksilollisempi hoito, tdsmilidkkeiden kehittdimismahdollisuudet, tutkimuksen tehostu-
minen sekd uusien liitketoimintamahdollisuuksien ja tydpaikkojen syntyminen. Ehdotuksia pi-
dettiin erityisesti vdestotasoisen tutkimuksen kannalta suurena etuna. Usea lausunnonantaja
nosti esille laatuun liittyvid ndkokohtia. Jotkut lausunnonantajat katsoivat, ettd resurssit tulisivat
paremmin hyddynnettyd osaamisverkostolla, jossa olisi viisi alueellista genomikeskusta ja yksi
koordinoiva keskus.

Erityisesti lddketiedettd edustavissa lausunnoissa todettiin, ettd Genomikeskukselle suunnitellut
tehtiavét edellyttdvit lddketieteen ja erityisesti perinndllisyyslddketieteen osaamista. Ge-
nomikeskuksen johtotasolla tulisi olla ladkéritaustainen henkild joko koko keskuksen johtajana
tai ladketieteellisend johtajana. Tdma ndkemys on huomioitu Genomikeskuksen organisaation
suunnittelussa.

Eduskunnan oikeusasiamies (EOA) on todennut, etti Genomikeskuksen tulee olla viranomai-
nen, jonka kaikki tehtévit ovat perustuslain 124 §:ssi tarkoitettuja julkisia hallintotehtévia, joi-
hin sovelletaan hallinnon yleislakeja. Perustuslain 2 §:n 3 momentin mukaan julkisen vallan
kayton tulee perustua lakiin. Perustuslain 80 §:n 1 momentin mukaan lailla on sdaddettava yksi-
16n oikeuksien ja velvollisuuksien perusteista. Sddnndksen mukaan myds muu viranomainen
voidaan valtuuttaa antamaan oikeussdéntdja médrétyistd asioista, jos siithen on sédéntelyn koh-
teeseen liittyvid erityisié syitd eikd sééntelyn asiallinen merkitys edellytd, ettd asiasta sdddetdin
lailla tai asetuksella. Téllaisen valtuutuksen tulee olla soveltamisalaltaan tdsmaillisesti rajattu.
EOA totesi, etté laissa tulee sditidd Genomikeskuksen tehtdvistd, jotka sisdltavit julkisen vallan
kayttod. Naiden tehtdvien hoitaminen ei voi perustua ministerion tulosohjaukseen tai lakia alem-
man asteiseen sdddokseen. EOA on lisdksi lausunut alaikéisten sekd vajaakykyisten asemasta

3 Genomikeskustydryhmi, diaarinumero STM086:00/2016
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suoritettaessa geneettisid analyysejd. Lakiehdotusta on néilti osin muokattu EOA:n ndkemyksid
vastaavasti.

Oikeuskansleri tarkasteli lakiehdotuksessa esitettyjd genomitietojen késittelyperusteita ja kat-
soi, ettd yleisen edun mukainen kéyttotarkoitus on sininsé lahtokohtaisesti perusteltu. Oikeus-
kanslerin mukaan esityksessa olisi perusteltua tarkemmin ja selkedimmin arvioida eri tyyppisen
genomitiedon ja sen eri tyyppisen kdyton perusoikeusriskeja sekd arvioida niité erityisid riskeja
ja niihin varautumista, jotka koskettavat juuri genomitietoa.

Yleisesti ottaen lausunnoissa pidettiin ongelmallisena genomilain ldheistd suhdetta muuhun
lainséddantoon, ja lainsdddéntokokonaisuuden hahmottaminen katsottiin vield tdssé vaiheessa
jokseenkin haastavaksi. Muutoin lausuntopalautteissa kiinnitettiin huomiota Genomikeskuksen
tehtdvien tdsmentdmiseen, rahoitukseen, valvontaan seké kansainviliseen yhteensopivuuteen.

Ensimmaéisen lakiluonnoksen lausuntokierroksen yhteydessé sosiaali- ja terveysministerio avasi
Ota kantaa -verkkopalvelussa kyselyn Miten genomitietojasi saa kéyttdd. Kysely oli avoinna
8.6.—3.8.2018. Kansalaiskyselylld pyydettiin ihmisten ndkemyksid muun muassa Genomikes-
kuksen perustamisesta, genomitietojen kaytostd, suostumuksesta ja Genomikeskuksen toimin-
nasta. Kaikille avoimeen kyselyyn vastasi 115 henkil6d. Avoimiin kysymyksiin kommentteja
annettiin yhteensi 258 kappaletta.

Valtaosa vastaajista (70 %) ilmoitti kannattavansa Genomikeskuksen perustamista Suomeen.
Naiset (76 %) suhtautuivat hieman miehid (66 %) mydnteisemmin hankkeeseen. Vastaajat ar-
vioivat genomikeskustoiminnan johtavan parempaan terveyden- ja sairaanhoitoon ja auttavan
sairauksien ennaltachkéisyssd. Erityisesti harvinaissairauksiin arvioitiin saatavan nykyistd pa-
remmin apua, kun oikea-aikainen diagnosointi ja hoitoon paisy helpottuisivat.

Kolme neljistd (76 %) vastanneesta kannatti genomitietojen kayttdmistd omassa hoidossaan
terveydenhuollossa. Myos genomitietojen kdyttamisen tutkimuksessa, jonka tulokset hyodytta-
véit Suomen véestdd, hyviksyi kolme neljastd vastanneesta. Genomitietojen kayton kaupalli-
sessa tarkoituksessa ilmoitti olevansa valmis sallimaan 40 prosenttia vastanneista. Vastaajat ar-
vioivat genomitietojen kayton kaupallisessa tarkoituksessa hyviksi, jos siten saataisiin esimer-
kiksi edullisempia laékkeitd sairauksiin. Osa vastaajista piti tietojen kaupallista kéyttoa erittdin
epétoivottavana asiana.

Yhdeksian kymmenestd (94 %) vastanneesta haluaisi, ettd heiltd kysytddn lupa genomitietojen
tallentamiseksi Genomikeskukseen. Kolmannes (35 %) vastanneista ilmoitti hyvéksyvénsi, ettd
heidén genomitietonsa olisivat automaattisesti kiytettivissa terveytté edistéviin tarkoituksiin ja
heilld olisi mahdollisuus kieltdd, seurata ja tarkastaa omien tietojensa kéyttoa.

6.3 Lausuntokierros 2021
Vuoden 2021 lausuntokierroksella ollut luonnos sisélsi Genomikeskusta ja terveyteen liittyvén
geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksid koskevan siintelyehdotuksen. Aiempiin luon-

noksiin hallituksen esitykseksi ndhden lausuttavana olleessa luonnoksessa ei ollut genomitieto-
rekisterid koskevaa sddntelyd lainvalmistelun osalta tehdyn vaiheistamisen vuoksi. Luonnosesi-
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tyksessa sivuttiin kuitenkin lainvalmistelun ennakoitua toista vaihetta, jolloin osa lausunnonan-
tajista oli lausunut myds téta jaljempéd lainvalmistelun vaihetta koskien. Saadusta lausuntopa-
lautteesta julkaistiin lausuntotiivistelmd STM:n julkisilla internetsivuilla kevailld 2022.%

Lausuntokierroksella saatiin runsaasti ja monipuolisesti palautetta hallituksen esityksen koko-
naisuudesta ja yksityiskohdista. Lausunnonantajat eivit olleet arvioistaan yksimielisid, ja useita
vastakkaisia ndkemyksié esitettiin. Useat lausunnonantajat pitivét hallituksen esitysluonnoksen
tavoitteita kannatettavina (kuten HARSO ry, Harvinaiset-verkosto, Itd-Suomen yliopisto, Jy-
viskyldn yliopisto, Kuluttajaliitto, Oulun yliopisto, Suomen itsendisyyden juhlarahasto Sitra,
Suomen Kuntaliitto ry, Terveyden ja hyvinvoinnin laitos THL, Terveysteknologia ry, Turun
yliopisto, Vammaisten henkildiden oikeuksien neuvottelukunta VANE). Toisaalta useat lausun-
nonantajat kritisoivat lakiesityksen tarpeellisuutta.

Lausuntopalautteessa toivottiin, etti sosiaali- ja terveysministerio hyddyntdisi genomilakien
valmistelussa biopankkilainsdéddinnon kokonaisuudistuksen ympérille perustettuja tyéryhmid
ja muita sidosryhmiéd (Hyvinvointialan liitto, Itd-Suomen yliopisto, Ladketeollisuus ry).

Osassa lausunnoissa kiinnitettiin huomiota siihen, ettd hallituksen esitysluonnoksessa esitetty
kokonaisuus on tissd vaiheessa vaikeasti hahmotettava. Kokonaisuuden arviointia vaikeuttaa
lausunnonantajien mukaan Genomikeskusta ja terveyteen liittyvien geneettisten analyysien suo-
rittamisen edellytyksid sekd genomitietorekisterid koskevan séédntelyn erottaminen kahdeksi eri
koko-naisuudeksi (Bioetiikan instituutti, FINBB, Invalidiliitto ry, Lapsiasiavaltuutettu, Ladke-
teollisuus ry, Ladkaripalveluyritykset ry, SOSTE Suomen sosiaali ja terveys ry, Suomen Lia-
ketieteellisen genetiikan yhdistys ry, Suomen Léékériliitto, Suomen perinndllisyysladkariyhdis-
tys ry, Suomen Terveystalon Biopankki, Valtakunnallinen sosiaali- ja terveysalan eettinen neu-
vottelukunta ETENE, Varsinais-Suomen sairaanhoitopiirin eettinen toimikunta, Varsinais-Suo-
men sairaanhoitopiirin kuntayhtymi). Tédmén todettiin vaikeuttavan arviointia myos Ge-
nomikeskuksen perustamisen tarpeellisuudesta.

Liséksi kokonaisuuden hahmottamista vaikeuttavat joidenkin lausunnonantajien mukaan myds
lakiehdotukseen ldheisesti liittyvét biopankkilain (688/2012) kokonaisuudistus ja parhaillaan
selvitettdvit toisiolain (laki sosiaali- ja terveystietojen toissijaisesta kaytostd, 552/2019) kehi-
tystarpeet (Bioetiikan instituutti, HUS-kuntayhtyma, Suomen Liékariliitto, Suomen perinndlli-
syysladkariyhdistys ry, Turun yliopisto).

Osa lausunnonantajista piti lakiesitysten vaiheistamista kahteen asiakokonaisuuteen hyvéna rat-
kaisuna (CSC Tieteen tietotekniikan keskus Oy, Itd-Suomen yliopisto, Kela, THL, opetus- ja
kulttuuriministerio OKM, Oulun yliopisto, Pirkanmaan sairaanhoitopiiri, Sitra, Suomen l&hi- ja
perushoitajaliitto SuPer). Vaiheistamisella nédhtiin olevan hy6tya siind, ettd se jouduttaa geneet-
tisen tiedon kerddmisen ja kdyton tarkempaa sddntelya ja edistdd Genomikeskuksen perustami-
sen etenemistd, joka taas edistdisi genomitiedon laajamittaista kdyttda osana kansallista tervey-
denhuoltoa (CSC, Itd-Suomen yliopisto, THL).

Lausunnonantajat kiinnittivdat huomiota siihen, ettd esitysluonnoksessa tulisi tarkemmin méaéri-
telld lakiehdotuksessa kéytetyt kasitteet (Eduskunnan apulaisoikeusasiamies EOA, Ladkealan
turvallisuus- ja kehittdmiskeskus Fimea, OKM, Oikeuskanslerinvirasto OKV, Sitra, Suomen

3 https://stm.fi/-~/genomilain-lausuntoyhteenveto-valmistunut
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Perinno6llisyysladkariyhdistys ry, Valtakunnallinen lddketieteellinen tutkimuseettinen toimi-
kunta TUKIJA). Esimerkiksi Oikeuskanslerinvirasto ehdotti, ettd lakiesitykseen lisdttdisiin eril-
linen méaritelmépykala.

Jatkovalmistelussa tehtyjen huomioiden perusteella lausuntokierroksella olleeseen ehdotukseen
nihden téssi esityksessd annettaisiin ainoastaan Genomikeskusta koskevat sddnnokset. Lausun-
topalautteessa korostui suostumussééntelyn tiivis yhteys mahdolliseen muuhun geneettisten tie-
tojen kéyttoon ja suostumuksen antamiseen liittyvien sddnndsehdotuksien antaminen yhdessé
muun jialkimmadiseen vaiheeseen siséltyvien sddnndsehdotuksien kanssa katsottiin tarkoituksen-
mukaiseksi menettelytavaksi.

Esityksestd on 5.5.2022 kéyty kuntalain (410/2015) 11 §:n mukainen neuvottelu ja Kuntatalou-
den ja -hallinnon neuvottelukunta on kisitellyt esityksen. Lainsdddédnnon arviointineuvosto on
antanut lausuntonsa esityksestd 24.5.2022. Valtioneuvoston oikeuskansleri on toimittanut esi-
tyksestd ennakkotarkastuksen 6.6.2022.

Lainsdddannon arviointineuvosto totesi lausunnossaan, etti esitysluonnoksessa tulisi tuoda sel-
kedmmin esille Genomikeskuksen hyddyt, mitd ongelmia esitys korjaa nykytilasta sekd vaiku-
tuksiin liittyvét epavarmuudet. Genomilakiluonnosta on tdydennetty arviointineuvoston esitta-
malla tavalla erityisesti vaikutuksenarviointien osalta.

Valtioneuvoston oikeuskanslerin ennakkotarkastuslausunnossa kiinnitettiin huomiota esityk-
sessd kdytetyn terminologian koherenttiuteen seki siithen, ettei ehdotettujen sddnnosten tai sen
perustelujen perusteella saa syntyé sellaista kuvaa, ettd Genomikeskus asiantuntijaviranomai-
sena késittelisi yleisen tietosuoja-asetuksen mukaisia henkil6tietoja ja erityisiin henkiléryhmiin
kuuluvia tietoja kuten geneettisii tietoja, mikali sellaista ei ole tarkoitus lakiehdotuksessa séén-
nelld. Liséksi lausunnossa todettiin, ettd viranomainen voi laissa sédédetyn tehtdvénsa alalla an-
taa ohjeita ilman erityistd valtuutusta ja timén vuoksi valtuudesta ohjeiden antamiseen ei saa
sddtidd. Lausunnossa edellytettiin myods lakiehdotuksen 3 §:n 4 ja 5 momentin asiantuntijaryh-
man ja sidosryhmépaneelin oikeudellisen aseman avaamista enemmaén sekd ostopalveluhenki-
l16iden aseman selkeyttdmistd suhteessa perustuslain 124 §:44n ndhden. Esitykseen on tehty oi-
keuskanslerin edellyttdmat tismennykset ja muutokset.

7 Sddnnoéskohtaiset perustelut
1 §. Genomikeskus

Pykildn mukaan Genomikeskus olisi Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteydessé toimiva
itsendinen ja riippumaton yksikko, joka olisi eriytetty Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksesta
annetun lain (668/2008) 2 §:ssé sdddetyisté tehtdvistd. Genomikeskus olisi Terveyden ja hyvin-
voinnin laitoksen erillisyksikko, jolla olisi oma sisdinen organisaationsa, toimintansa ja paatok-
sentekovaltansa. Ehdotetun lain sddnnokset olisivat siind maarin yhdenmukaisia Terveyden ja
hyvinvoinnin laitoksen muiden strategisten ja operatiivisten tavoitteiden kanssa, ettd sijoitta-
malla Genomikeskus Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteyteen kyetdén saavuttamaan
sekd osaamiseen liittyvid ettd taloudellisia synergiaetuja.

Ehdotetulla sddnnokselld korostettaisiin Genomikeskuksen viranomaisaseman itsendisyytta ja
riippumattomuutta Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksesta. Genomikeskuksella olisi esimerkiksi
oma johtaja ja tyGjarjestys seké itsendinen paédtdksenteko. Hallinnollinen yhteys Terveyden ja
hyvinvoinnin laitokseen tarkoittaisi sité, ettd Genomikeskus olisi osa samaa kirjanpitoyksikkoa
kuin Terveyden ja hyvinvoinnin laitos. Genomikeskuksen rahoitus toteutettaisiin erilliselta ta-
lousarviomomentilta osana Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen tulosohjausta. Terveyden ja
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hyvinvoinnin laitoksen péddjohtaja ei paattdisi Genomikeskuksen rahoituksesta laitoksen sisalla.
Genomikeskus noudattaisi liséksi Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen taloussddntdd, matkus-
tusohjeita, hankintaohjeita, sisdisen tarkastuksen ohjeita, tasa-arvosuunnitelmaa, tydsuojelun
toimintaohjelmaa, valmiusohjetta ja muita sisdisid méaérayksié seké ohjeita siltd osin kuin muu-
alla ei ole toisin sdddetty.

Genomikeskus voisi kdyttdd Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen konsernipalveluita, kuten
henkilostopalveluita, talouspalveluita ja tiedon laatuun liittyvid palveluita. Lisdksi Genomikes-
kus voisi hyddyntéé jo olemassa olevaa laitoksen horisontaaliyhteistyotd ja asiantuntijuutta.

2 §. Genomikeskuksen tehtdvdt

Pykélén 1 momentin mukaan Genomikeskuksen tehtdvani olisi toimia kansallisena asiantunti-
javiranomaisena ihmisen geneettisen tiedon késittelyi ja terveyteen liittyvid geneettisid analyy-
sejé koskevissa asioissa. Geneettisen tiedon kasittelylld viitattaisiin tdssé laaja-alaisesti yleisen
tietosuoja-asetuksen 4 artiklan 2 kohdan tarkoittamaan kisittelyyn, joka kattaa henkil6tiedon
kerdamisen, tallentamisen, jarjestimisen, jasentdmisen, sdilyttimisen, muokkaamisen, muutta-
misen, hakemisen, kyselyn, kdyttdmisen, tietojen luovuttamisen siirtimailld, levittdimalla tai
asettamalla muutoin saataville, yhteensovittamisen tai yhdistimisen, rajoittamisen, poistamisen
tai tuhoamisen. Genomikeskus ei asiantuntijatehtdvissdén itse késittelisi edelld mainittuja tie-
toja eikd rajoittaisi esimerkiksi tietosuojavaltuutetulle yleisesta tietosuoja-asetuksesta seuraavia
tehtdvid ja toimivaltuuksia. Genomikeskuksen asiantuntijatehtiva liittyisi nimenomaan geneet-
tisen tiedon kliiniseen luonteeseen.

Pykildn 2 momentissa lueteltaisiin yksityiskohtaisemmin Genomikeskuksen tehtévistd. Mo-
mentin 1 kohdan mukaan Genomikeskuksen tulisi antaa toimialaansa lukeutuvia suosituksia.
Genomikeskuksen asiantuntijatehtivédn kuuluisi arvioida esimerkiksi geneettisten analyysien
kehitystd ja ndyttod niiden tulosten kliinisestd merkittdvyydestd, selvittdd analyysien hyotyja
suhteessa tiedosta aiheutuviin riskeihin, tehda riskiluokitteluja, ohjeistaa suostumuksen anta-
mista koskevissa kysymyksissa sekd ohjeistaa geneettisen neuvonnan muotoa ja laajuutta kos-
kevissa kysymyksissd. Suositukset olisivat luonteeltaan oikeudellisesti sitomattomia. Niilld py-
rittdisiin muun muassa alan kiytintdjen yhdenmukaistamiseen, kansallisen ja kansainvilisen
kehityksen edistdmiseen seki yleisen kansalaisluottamuksen edistdmiseen.

Genomikeskuksen asiantuntijatoiminta nojaisi suurelta osin sidosryhméyhteistydhon niin mui-
den osaamiskeskittymien kuin yleisesti alan toimijoiden kanssa. Pykélén 2 momentin 2 kohdan
mukaan Genomikeskuksen tulisikin kehittéé sidosryhméyhteisty6té ja alueellista toimintaa. Ke-
hittdminen on kohdassa tarkoitettu laaja-alaiseksi termiksi, joka sisiltdisi varsinaisen kehittdmi-
sen ohella my6s nykymuotoisen toiminnan tukemisen ja toimijoiden aseman vahvistamisen.
Nimenomaisella viittauksella alueelliseen toimintaan tarkoitettaisiin alueellisen yhdenmukai-
suuden edistdmistd geneettiseen tictoon liittyvien kidytinteiden osalta sekd kansallista osaami-
sen kehittdmistd. Kohdassa tarkoitetun tehtdvansa toteuttamiseksi Genomikeskus voisi esimer-
kiksi selvittdd sidosryhmiensa ja alueellisen toiminnan nykyisid toimintamalleja seka tuoda toi-
mijoita yhteen kiytdntdjensa kehittdmiseksi.

Pykéldn 2 momentin 3 kohdan mukaan Genomikeskuksen tulisi tarjota yleistasoista kansalais-
neuvontaa. Kohdalla tarkoitettaisiin ensinnékin turvata Genomikeskuksen asiantuntijapalvelui-
den ulottuminen edellisissd kohdissa mainittujen tarkoitettujen tahojen ohella myds suoraan
kansalaisille. Kansalaisrajapinnassa Genomikeskus voisi esimerkiksi jérjestdéd informointikam-
panjoita geneettisten analyysien luonteesta ja geneettisten tietojen turvallisesta késittelystd sekd
vastata kansalaisten yhteydenottoihin. Toiseksi kohta korostaisi sitd, ettei Genomikeskus toi-
misi terveydenhuollon palveluntarjoajiin rinnasteisessa asemassa.
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Yleistasoisen kansalaisneuvonnan lisdksi Genomikeskuksen yhteiskunnallinen rooli korostuisi
erityisesti pykéldn 2 momentin 4 kohdassa, jonka mukaan Genomikeskuksen tulisi edistdé ge-
neettiseen tietoon ja geneettisiin analyyseihin liittyvdd yhteiskunnallista keskustelua. Edistdmi-
selld tarkoitettaisiin esimerkiksi lausuntojen antamista ajankohtaisiin aiheisiin ja tieteellisesti
todistetun tiedon levittdmistd yhteiskunnassa.

Yhteiskunnallisen keskustelun edistdmisen lisdksi Genomikeskuksen tulisi edistdd alan tutki-
musta ja koulutusta. Genomikeskuksella olisi vahva yhteys kdytdnnon tutkimustoimintaan asi-
antuntijuutensa kautta, vaikkei Genomikeskuksen varsinaisiin tehtéviin lukeutuisikaan oman
tutkimustoiminnan harjoittaminen.

Riittdvéan osaamisen ja koulutuksen tukeminen nikyisi Genomikeskuksen ty0ssa erityisesti kou-
lutuksen edistdmistehtdvan kautta. Genomikeskuksen tulisi toiminnallaan tukea koulutuksen
jarjestdmistd ja yleisesti edistdd osaamisen riittdvyyttd alalla. Talla tarkoitettaisiin sité, ettei Ge-
nomikeskus vilttdméttd itse toimisi koulutuksen jirjestdjéna tai olisi muutoin pééasiallisessa
vastuussa siitd. Genomikeskus voisi toimia esimerkiksi yhteistyossa korkeakoulujen tai muiden
koulutusta tarjoavien tahojen sekd asiantuntijaverkostonsa kanssa muun muassa tuottamalla
koulutusmateriaaleja sekd asiantuntijapuheenvuoroja. Genomikeskuksen tuki voisi kohdistua
tarpeen mukaan niin tutkintoon johtavaan koulutukseen, erikoistumiskoulutukseen tai tdyden-
nyskoulutukseen.

Pykilin 2 momentin 5 kohdan mukaan edelld mainittujen ohella Genomikeskuksen tulisi muu-
toin toiminnallaan tukea geneettisen tiedon vastuullista ja yhdenvertaista kisittelyd ihmisten
hyvinvoinnin ja terveyden hyvéksi. Kohdalla tarkoitettaisiin mahdollistaa Genomikeskuksen
laajamittainen osallistuminen toimialaansa my0s sellaisten tehtdvien tai toimenpiteiden osalta,
joita ei nimenomaisesti ole muualla 2 §:ssé lueteltu, mutta joiden voidaan katsoa olevan tarkoi-
tuksenmukaisia Genomikeskuksen asiantuntijuuden osalta.

Pykélén 2 momentin 6 kohdan mukaan Genomikeskuksen tulisi osallistua tehtdviensd mukai-
seen kansainviliseen toimintaan. Momentilla tarkoitettaisiin mahdollistaa Genomikeskuksen
asiantuntijuuden hyddyntiminen pykildssd aiemmin lueteltujen kansallisten tehtdvien ohella
myos niiden kansainvélisissd yhteyksissd. Genomikeskus voisi toimia esimerkiksi toimialansa
kansainvilisten aloitteiden kansallisena yhteyspisteena.

3 §. Johtaminen ja ratkaisuvalta

Pykilédn 1 momentin mukaan sosiaali- ja terveysministerid nimittéisi Genomikeskukselle joh-
tajan viideksi vuodeksi kerrallaan. Genomikeskuksen muun henkiloston nimittdd Genomikes-
kuksen johtaja tai muu Genomikeskuksen henkildstoon kuuluva siten kuin Genomikeskuksen
tyojarjestyksessd maarataan.

Johtajan sekd muun virkahenkil6ston tehtéviin sovellettaisiin valtion virkamieslain (750/1994,
jéljempénd virkamieslaki) sdédnnoksid. Johtajan tehtdvé olisi Genomikeskuksen pysyvé tehtdva
eli kyseessd on pysyvé virka. Pddsddntoné on, ettd valtionhallinnon pysyvia tehtidvid hoitavat
vakinainen henkil0sto ja tdlloin heidédt tulisi nimittidé virkaan toistaiseksi. Médrdaikaisia nimi-
tyksid pysyviin virkoihin voidaan ja niité tulisi tehdé silloin, kun méiéraaikaisesta nimityksesté
saddetdan nimenomaisessa erillissdadnnoksessd organisaatiolaissa tai vaihtoehtoisesti kun virka-
mieslaissa sdddetyt perusteet liittyen esimerkiksi tydn luonteeseen ovat olemassa.

Genomikeskuksen johtaja olisi tarkoitus nimittdd virkaan pitkdksi viiden vuoden méaéréajaksi.
Mairédaikaisuuden perusteena on Genomikeskuksen johtajuuteen, tyon luonteeseen ja keskuk-
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sen toimintaan vaadittava syvéllinen substanssiosaaminen, rekrytoinnin riskit, tarvittavat kan-
nustimet sekd luottamus. Méérdaikaisuuden tulisi olla riittdvan pitkd, jotta tehtdvddn saadaan
nimitettyd kokenut ja ansioitunut henkild. Mairdaikaa voidaan virkamieslain 9 a §:n 3 momen-
tin nojalla jatkaa enintéén yhdelld vuodella nimittdvén viranomaisen aloitteesta, jos siithen on
viraston toimintaan liittyva perusteltu syy.

Mairéajaksi virkaan nimittdmisestd sdddetéédn yleisesti virkamieslain 9 §:n 2 momentissa. Vir-
kamieslain 9 a §:n 1 momentin mukaan sen lisdksi, mitd 9 §:ssé sdddetdéin madrdajaksi nimitta-
misen perusteista, virkamieslain 26 §:n 3 ja 4 kohdassa tarkoitettuihin virkoihin nimitetdén vii-
den vuoden méairaajaksi, jollei erityisesti syystd ole perustetta nimittda tita lyhyemméaksi maa-
rdajaksi. Valtion virkamiesasetuksen (971/1994) 28 §:n 2 momentin mukaan virkamieslain 26
§:n 4 kohdassa tarkoitettuja virastojen paéllikoitd ovat valittoméasti ministerion alaisten virasto-
jen paillikot sekd valtion liikelaitosten toimitusjohtajat momentissa erikseen mainittuja virkoja
lukuun ottamatta. Genomikeskuksen johtaja lukeutuisi asetuksen 28 §:n 2 momentissa tarkoi-
tettuihin padllikkoihin.

Genomikeskuksen johtajan kausien méérai ei olisi rajoitettu.

Genomikeskuksen henkilokunta olisi virkavastuulla toimivia virkamiehid. Genomikeskuksen
johtajalla ja muulla virkahenkilostollé tulisi olla valtion virkamiehiltd vaadittava kotimaisten
kielten taito.

Pykilidn 2 momentin mukaan johtajan tehtdvina olisi johtaa Genomikeskuksen toimintaa, rat-
kaista Genomikeskuksessa paatettavit asiat sekd vahvistaa Genomikeskuksen ty6jarjestys. Joh-
taja toimisi THL:n yhteyteen perustettavan Genomikeskuksen péillikkona ja Genomikeskuk-
seen nimitettdvien virkamiesten esimiehend. Johtaja johtaisi itsendistd viranomaistoimintoa, ris-
kien arviointia ja hallintaa seké valvoisi Genomikeskuksen taloudenpitoa. Osana taloudenpitoa
johtaja vastaisi Genomikeskuksen vuosittaisen toimintasuunnitelman ja siihen liittyvén talous-
arvion sekd toimintakertomuksen ja tilinpddtoksen valmistelusta. Johtaja voisi tehda esityksid
toiminnan kehittdmisesté ja sithen suunnattavista voimavaroista.

Johtajan péittdessi tyOJarJestyksesta hén voisi sen nojalla my6s delegoida ratkaisuvaltaansa.
Genomikeskuksen organisaatio, sisdinen tyonjako, asioiden kasittely ja ratkaiseminen seka toi-
minnan muu ]ar]estammen voidaan miiritelld tarkemmin tydjérjestyksessd. Tyojdrjestyksessi
médriteltdisiin myds tarkemmin kéytdnnon toimintaan ja merkitykseltdan pienempiin paatoksiin
liittyvét toimivallan delegoinnit.

Pykilédn 3 momentin mukaan Genomikeskuksen johtajalla tai muulla henkilostoon kuuluvalla
tulisi olla Genomikeskuksen toiminnan kannalta riittdvd lddketieteen ja genetiikan osaaminen.
Momentilla tarkoitettaisiin nimenomaiseen tutkintoon viittaamatta turvata korkeatasoisen 144-
ketieteellisen ja genetiikan koulutuksen ja kokemuksen sisdltyminen Genomikeskuksen henki-
16stoon. Kaytanndssa riittdvalla lddketieteen ja genetiikan osaamisella voitaisiin tarkoittaa esi-
merkiksi pitkdn kokemuksen omaavaa perinnéllisyysldédketieteen erikoislddkérid tai vastaavaa
terveydenhuollon ammattihenkil6a.

Genomikeskuksen verkostomaisen toimintamallin vuoksi lddketieteellisen osaamisen vaati-
musta ei valttimattd momentin tarkoittamalla tavalla edellytettdisi nimenomaisesti Genomikes-
kuksen johtajalta, vaan riittdvd osaaminen voitaisiin jarjestda esimerkiksi ladketieteellisend joh-
tajan tehtdvind. Sairaanhoitopiirien vaatimana keskiméérdisend edellytyksend ylildékérin teh-
tdviin on pidetty laillistusta tai lupaa toimia ladkarin tehtévissé, erikoislaékérin patevyyttd so-
veltuvalla erikoisalalla seké dosentin arvoa. Ladketieteellisen johtajan patevyyden osalta ei an-

53



nettaisi erityisid laintasoisia vaatimuksia, mutta ladketieteellisen johtajan pétevyyttd harkitta-
essa voitaisiin tehtdvin vaativuutta verrata alan yleisiin edellytyksiin. On kuitenkin huomattava,
ettd Genomikeskuksen johtajalla olisi 3 momentista riippumatta oltava riittdva kokemus ja osaa-
minen niin Genomikeskuksen toimialalta kuin johtamistehtivisti yleisesti.

Pykilidn 4 momentin mukaan sosiaali- ja terveysministerio asettaisi Genomikeskukselle geno-
milddketieteen asiantuntijaryhmén, jonka tehtdvané olisi laatia ja ylldpitdd geneettisen iedon
késittelyd ja hyodyntdmistd koskevat Genomikeskuksen toiminnan periaatelinjaukset. Asian-
tuntijaryhméssa olisi oltava genetiikan, perinndllisyyslédédketieteen, geeniteknologian, julkisen
terveydenhuollon, etiikan, data-analytiikan, tietoturvan, tietosuojan, kyberturvallisuuden, alan
tutkimuksen, oikeustieteen, tilastotieteen ja tilastotoimen asiantuntija sekd Genomikeskuksen
edustaja. Asiantuntijaryhma asetettaisiin viideksi vuodeksi kerrallaan, mutta jésenten toimikau-
sien madréa ei olisi rajoitettu.

Ehdotettu genomildiketieteen asiantuntijaryhmé toimisi vastaavanlaisena asiantuntijaelimena
kuin toisiolaissa tarkoitettu Tietolupaviranomaisen korkean tason asiantuntijaryhma, jonka teh-
tdvand on laatia anonymisointia, tietosuojaa ja tietoturvaa koskevat Tietolupaviranomaisen toi-
minnan periaatelinjaukset. Sosiaali- ja terveysvaliokunnan mietinndssd StVM 37/2018 on
toisiolain osalta todettu asiantuntijatydryhmin olevan yksi keskeinen keino, jolla voidaan tur-
vata henkil6tietojen suojaa késiteltdessd arkaluonteisia henkil6tietoja lain sallimissa toissijai-
sissa kayttotarkoituksissa seka tiedoista johdettujen tulosten julkaisemisessa.

Geneettisen tiedon hyddyntdmisen mahdollisuudet kehittyvét jatkuvasti teknisten valmiuksien
ja tieteen kehityksen myota. Taten geneettisen tiedon kisittelya ja hyddyntdmista koskevat Ge-
nomikeskuksen toiminnan periaatelinjaukset olisi syytd laatia ja jatkuvasti kehittds laaja-alai-
sessa moniammatillisessa yhteistydssd. Asiantuntijaryhmén laatimat periaatelinjaukset sitoisi-
vat Genomikeskusta ja toimisivat Genomikeskuksen toiminnan ohjeistusta koskevana suunnit-
telupadtoksend. Asiantuntijaryhmin toiminnalla pyrittdisiin turvaamaan moniammatillisen
osaamisen jalkauttaminen Genomikeskuksen ty6hon ja luottamuksensuoja Genomikeskuksen
puolueettomuuteen.

Pykilédn 5 momentin mukaan Genomikeskuksen tulisi nimeté sidosryhmépaneeli genomilddke-
tieteen asiantuntijaryhmén rinnalle. Sidosryhmépaneelissa olisivat edustettuina muut kuin py-
kilan 4 momentissa mainitut keskeiset toimialan asiantuntijuudet. Sidosryhmépaneelin olisi tar-
koitus edistdd muun muassa yhteistyotd potilasjarjestdjen kanssa seké osallistaa ja edesauttaa
maallikoiden ndkemysten nostamista osaksi Genomikeskuksen toimintaa. Sidosryhmépaneelin
edustajien lukuméérad tai asiantuntemusta ei erikseen sddnneltdisi, vaan sidosryhmédpaneelin
tulisi heijastaa kulloinkin vallitsevaa yhteiskunnallista tarvetta.

Pykéldan 4 momentissa tarkoitettu genomildédketieteen asiantuntijaryhmé ja 5 momentissa tar-
koitettu sidosryhmépaneeli toimisivat rinnakkain, mutta toisistaan erillisind. Genomilédiketie-
teen asiantuntijaryhmén tulisi kuulla sidosryhmépaneelia laatiessaan ja yllipitdessdén geneetti-
sen tiedon kasittelyd ja hyodyntémistd koskevia Genomikeskuksen toiminnan periaatelinjauk-
sia. Niin genomildéketieteen asiantuntijaryhma kuin sidosryhmépaneeli olisivat osa Genomi-
keskusta, eikd niité tulisi pitdé siité erillisind viranomaisina.

4 §. Ohjaus

Pykala toteaisi yleisperiaatteen, jonka mukaan Genomikeskuksen toiminnan yleinen suunnit-
telu, ohjaus ja valvonta kuuluisivat sosiaali- ja terveysministeridlle. Talldin ministerion vastuu
olisi samanlainen kuin sen vastuu on muutoinkin sosiaali- ja terveydenhuollon valtakunnalli-
sesta suunnittelusta ja ohjauksesta.
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Ladkealan turvallisuus- ja kehittdmiskeskus seké Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontavi-
rasto ohjaavat ja valvovat niille sdddetyn toimivallan mukaisesti osaltaan tdmén lain noudatta-
mista ilman nimenomaista sddnnostd. Ladkealan turvallisuus- ja kehittdmiskeskuksen toimival-
taan kuuluu l4dkinnéllisten laitteiden valvonta. Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontaviraston
tehtdviin muun lainsdédddnnon nojalla kuuluu terveydenhuollon ammattihenkildéiden valvonta.
Lisdksi ylimmait laillisuusvalvojat valvovat toimivaltansa puitteissa Genomikeskuksen toimin-
taa.

5 §. Voimaantulo

Ehdotettu laki tulisi voimaan 1 paivdnd tammikuuta 2023. Ennen lain voimaantuloa voitaisiin
ryhtyd lain tiyténtéonpanon edellyttdmiin toimiin.

8 Lakia alemman asteinen sidintely

Ehdotetun lain antamisen yhteydessd muutettaisiin valtioneuvoston asetuksen sosiaali- ja ter-
veysministeridstd (491/2017) 2 §:44 siten, ettd Genomikeskus kuuluisi sosiaali- ja terveysmi-
nisterion toimialaan.

9 Voimaantulo
Ehdotetaan, ettd laki tulee voimaan 1.1.2023.
10 Toimeenpano ja seuranta

Ehdotetun lain toimeenpanoon liittyvien vastuiden toteuttaminen keskittyy Genomikeskuksen
varsinaisen toiminnan aloittamiseen kohdistuviin seikkoihin seki esityksessd ehdotettujen Ge-
nomikeskuksen johtajan ja muun henkilokunnan rekrytointeihin, genomilédiketieteen asiantun-
tijaryhmén nimittimiseen sekd sidosryhmépaneelin nimedmiseen. Sosiaali- ja terveysministeri-
0114 sekd Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksella on korostettu asema ehdotetun lain toimeenpa-
nossa sdédnndsehdotuksissa ja niiden perusteluissa tarkemmin kuvatulla tavalla. Genomikeskuk-
sen resurssien riittdvyys huolehtia sille ehdotetuissa laissa sdddetyistd tehtdvisti vaatii sosiaali-
ja terveysministerion ja Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteistyotd. Genomikeskuksen ra-
hoituksen ollessakin erilliseltd momentilta, on siitd tarkoitus neuvotella osana muuta Terveyden
ja hyvinvoinnin laitoksen tulossopimusta seké osana valtion vuosittaisen talousarvioehdotuksen
valmistelua.

Genomikeskuksen tehtévien ja toimivallan toimivuutta voidaan tarvittaessa arvioida erillisten
jélkiarviointien avulla.

11 Suhde muihin esityksiin

Genomikeskuksen perustaminen katettaisiin kansallisia osaamiskeskittymié koskevalta talous-
arviomomentilta 33.03.25 siirtyvilld mairdrahalla osana muuta Terveyden ja hyvinvoinnin lai-
toksen tulosohjausta. Perustamiskustannuksia seuraavan rahoituksen tasosta toiminnan kidyn-
nistyttyd péatettdisiin osana valtion talousarviomenettelyd. Taloudellisia vaikutuksia on kasi-
telty tarkemmin kohdassa 4.2.1.
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12 Suhde perustuslakiin ja sddtadmisjirjestys
12.1 Terveyden edistiminen, yhdenvertaisuus ja yksityiselimin suoja

Perustuslain 19 §:n 3 momentin mukaisella tavalla julkisen vallan on turvattava jokaiselle riit-
tavat sosiaali- ja terveyspalvelut ja edistettdva véeston terveyttd. Perusoikeuksien turvaamista
koskevan perustuslain 22 §:n mukaan julkisen vallan on turvatta perusoikeuksien ja ihmisoi-
keuksien toteutuminen.

Esityksen perustuslainmukaisuutta arvioitaessa on kiinnitettivd huomiota siihen toteuttaako eh-
dotettu sdéntely osaltaan julkisen vallan velvollisuuden turvata jokaiselle riittdvét ja riittdvan
yhdenvertaiset sosiaali- ja terveyspalvelut seka edistda védeston terveyttd, kuten perustuslain 19
§:n 1 ja 3 momentin, 6 §:n 1 ja 2 momentin ja 22 §:n normikokonaisuus edellyttdd. Ehdotetun
sddntelyn tavoitteena on nimenomaisesti edistdd vieston terveyttd yhdenvertaisesti. Perustuslain
19 § viittaa yhtdilta sosiaali- ja terveydenhuollon ehkéisevdin toimintaan ja toisaalta yhteiskun-
nan olosuhteiden kehittdmiseen julkisen vallan eri toimintalohkoilla yleisesti vdeston terveytta
edistivédn suuntaan.

Perustuslain yhdenvertaisuussédénnokselld ei edellyteté kaikkien ihmisten kaikissa suhteissa sa-
manlaista kohtelua, elleivit asiaan vaikuttavat olosuhteet ole samanlaisia. Genomikeskus pyr-
kisi toiminnassaan tukemaan eri viestoryhmien geneettisten tietojen seké eri sairaustyyppien
tutkimusta. Olennaista on, ettd tdllainen erottelu ei saa olla mielivaltaista eikd saa muodostua
kohtuuttomaksi. Usein terveydenhuollon valintoja tehddan hydty-kustannusarviointien jélkeen,
jolloin tavalla tai toisella on pystyttdva osoittamaan mahdollisten hydtyjen suurempi painoarvo.
Kun otetaan huomioon julkisen vallan velvollisuus edistéé vdeston terveyttd, olisi lakiehdotusta
pidettiva ihmisten yhdenvertaisuutta lisdévind toimenpiteena.

Yleistd yhdenvertaisuuslauseketta tiydentdd perustuslain 6 §:n 2 momentin syrjintikieltolau-
seke, joka sisdltdd kiellon syrjid ihmista terveydentilan tai muun henkiloon liittyvén syyn kuten
perhesuhteen perusteella. Yksiloita ei saa siten syrjid sen perusteella, ettd heilld on geneettinen
sairaus tai saattavat tulevaisuudessa sairastua sellaiseen. Terveydenhuollossa geneettisen syr-
jinnédn tunnusmerkit saattavat tayttya silld, ettd yksilod hoidetaan pelkdstidn geneettisen tiedon
eikd muun relevantin terveyttd koskevan tiedon perusteella. Tétd pyritdén ehkédisemédn Ge-
nomikeskuksen asiantuntijatehtdvien kautta siten, ettd Genomikeskus antaisi suosituksia sellai-
sen geneettisen tiedon kéytostd, jonka hyoty yksildlle on tieteellisesti osoitettu.

Syrjintasddnnokselld ei kielletd kaikkea ihmisten erottelua, vaan olennaista on perustella se pe-
rusoikeusjérjestelmén kannalta hyvéksyttavélld tavalla. Siten esimerkiksi yhtéldisten palvelujen
tarjoaminen erikseen eri viestoryhmille on sallittua, jos sitd voidaan hyvéksyttdvin syyn perus-
teella pitdé oikeutettuna. Perustuslaissa kielletddn myds sellaiset toimenpiteet, joiden vaikutuk-
set tosiasiallisesti johtaisivat syrjivddn lopputulokseen. Suosinta tai jonkin yksilon tai ryhmén
asettaminen etuoikeutettuun asemaan on niin ikéén kielletty4, jos se asiallisesti merkitsisi toisiin
kohdistuvaa syrjintdd. Ehdotetun sééntelyn katsotaan edistdvan ihmisten yhdenvertaista ja syr-
jimitonta kohtelua geneettisen tietoon liittyvien seikkojen osalta.

Perustuslain 10 §:n 1 momentin mukaan jokaisen yksityiseldma, kunnia ja kotirauha on turvattu.
Henkildtietojen suojasta sdddetddn tarkemmin lailla. Geneettisen tiedon erityisluonteen takia
lakiesitys on periaatteellisesti merkityksellinen myds perustuslain 10 §:ssé suojattujen oikeus-
hyvien kannalta, vaikkei laissa sdéddettédisikdén geneettisten tietojen késittelystd henkilotietoina.
Genomikeskus omalla toiminnallaan tukisi yksityiseldmén ja henkil6tietojen suojan toteutu-
mista, kun Genomikeskus voisi antamiensa suosituksien avulla lisétd geneettisen tiedon asian-
mukaista kisittelyd kdytdnnon toiminnassa. Genomikeskus ei kuitenkaan itse suoraan késittelisi
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tunnisteellista geneettisti tietoa tai ohjaisi tietosuojan toteuttamista. Taten vaikutus tietosuojaan
olisi hyvin vilillist4.

12.2 Hallinnon jirjestiminen ja oikeusturva

Perustuslain 119 §:n 2 momentin mukaan valtionhallinnon toimielinten yleisisti perusteista on
sdddettiva lailla, jos niiden tehtiviin kuuluu julkisen vallan kdyttod. Yleisilld perusteilla sdadn-
noksessé tarkoitetaan 1dhinné yksikon nimed, toimialaa seké paiasiallisia tehtdvié ja toimivaltaa
(PeVL 17/2009 vp). Julkisen vallan késite perustuslain 119 §:n 2 momentissa saa sisiltonsi
perustuslain 2 §:n 3 momentista, jonka mukaan julkisen vallan kdyton tulee perustua lakiin ja
kaikessa julkisessa toiminnassa on noudatettava tarkoin lakia. Genomikeskus kéyttéisi julkista
valtaa hoitaessaan asiantuntijaviranomaisen tehtédvid muun muassa suosituksien antamisessa.
Naéin ollen Genomikeskuksen toimialaa, tehtdvié seké johtamista ja ratkaisuvaltaa koskevat pe-
russddnnokset ehdotetaan annettavaksi laintasoisina.

Perustuslakivaliokunta on pitdnyt asianmukaisena, ettd lain tasolla sdddetddn ainakin péadjohta-
jan kelpoisuudesta. Erityisesti ndin on ollut tapauksissa, joissa padjohtajan virkaan liittyy mer-
kittdvia toimivaltuuksia tai yksikon tehtdvét ja toimivaltuudet sitd luonteensa puolesta muutoin
edellyttavit (PeVL 17/2009 vp, PeVL 5/2008 vp, PeVL 20/2007 vp). Genomikeskuksen johtaja
johtaisi Genomikeskuksen toimintaa ja ratkaisisi Genomikeskuksessa paitettdvit asiat, joita ei
olisi siddetty tai tyojirjestyksessd madritty Genomikeskuksen palveluksessa olevan muun hen-
kilon ratkaistavaksi. Lisdksi johtaja vahvistaisi Genomikeskuksen tyojarjestyksen.

Perustuslain oikeusturvaa koskevan 21 §:n mukaan jokaisella on oikeus saada asiansa késitel-
lyksi asianmukaisesti ja ilman aiheetonta viivytystd lain mukaan toimivaltaisessa tuomioistui-
messa tai muussa viranomaisessa sekd oikeus saada oikeuksiaan ja velvollisuuksiaan koskeva
padtds tuomioistuimen tai muun riippumattoman lainkéayttoelimen kasiteltdvaksi. Késittelyn jul-
kisuus seké oikeus tulla kuulluksi, saada perusteltu paiatos ja hakea muutosta samoin kuin muut
oikeudenmukaisen oikeudenkdynnin ja hyvian hallinnon takeet turvataan lailla.

Genomikeskuksen toiminnan yleinen suunnittelu, ohjaus ja valvonta kuuluisivat sosiaali- ja ter-
veysministeridlle. Liséksi Léédkealan turvallisuus- ja kehittdmiskeskus sekd Sosiaali- ja terveys-
alan lupa- ja valvontavirasto ohjaisivat ja valvoisivat toimialueillaan niille sdddetyn toimivallan
mukaisesti osaltaan ehdotetun lain noudattamista. Samaten ylimmit laillisuusvalvojat valvoisi-
vat toimivaltansa puitteissa Genomikeskuksen toimintaa.

Genomikeskuksen toiminnassa ei suoranaisesti puututtaisi yksittdisen ihmisen oikeuksiin tai
velvollisuuksiin. Genomikeskuksen antamat suositukset olisivat suunnattu alan toimijoille ja
muille sidosryhmille yleiselld tasolla. Samaten Genomikeskuksen kansalaisille antamat vas-
taukset olisivat suosituksia, eikd niitd voitaisi pitdd valituskelpoisina hallintopaatoksina.

Genomikeskuksen tehtdvit olisivat kuitenkin kaikki perustuslain 124 §:ssé tarkoitettuja julkisia
hallintotehtévii, joita toteutetaan virkavastuulla ja joihin sovelletaan hallinnon yleislakeja ja
jotka kuuluvat oikeusasiamiehen seki oikeuskanslerin laillisuusvalvonnan piiriin.

Genomikeskus voisi toimintansa jarjestamiseksi tukeutua myds muiden kuin sen vakinaiseen
virkamiehistoon lukeutuviin asiantuntijoihin. Tallaisten niin kutsuttujen ostopalveluhenkiliden
tehtévit olisivat korostetusti asiantuntijatehtdvid, joihin ei siséltyisi varsinaista julkisen vallan
kéyttod ja joita ei pidettdisi perustuslain 124 §:n tarkoittamina julkisina hallintotehtéviné. Osto-
palveluhenkil6t voisivat olla esimerkiksi konsultoitavia substanssiasiantuntijoita, kuten Ge-
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nomikeskukselle selvityksid laativia tutkijoita. Ostopalveluhenkil6illa ei tarkoitettaisi kuiten-
kaan lakiehdotuksen 3 §:n 4 momentin mukaisen genomilddketieteen asiantuntijaryhmén jése-
nia.

Esityksella ei ole tarkoitus antaa EU-lainsdddantdd taydentdvid sddnnoksid. Ehdotettu sdédntely

ei hallituksen késityksen mukaan muodostuisi sellaiseksi, miké estiisi esityksen késittelemisen
tavallisessa lainsdatdmisjérjestyksessa.

Ponsi

Edell4 esitetyn perusteella annetaan eduskunnan hyviksyttiviksi seuraava lakiehdotus:
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Lakiehdotus

Laki

Genomikeskuksesta
Eduskunnan paatoksen mukaisesti sdddetdan:
1§
Genomikeskus

Genomikeskus on Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen yhteydessé toimiva itsendinen ja riip-
pumaton yksikkd, joka on eriytetty Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksesta annetun lain
(668/2008) 2 §:ssd sdddetyista tehtdvista.

238
Genomikeskuksen tehtdvdt

Genomikeskuksen tehtdvani on toimia kansallisena asiantuntijaviranomaisena ihmisen ge-
neettisen tiedon kisittelya ja terveyteen liittyvid geneettisid analyyseja koskevissa asioissa.

Toiminnassaan Genomikeskuksen tulee:

1) antaa tehtidviensa toimialaan lukeutuvia suosituksia;

2) kehittdd sidosryhméayhteistyota ja alueellista toimintaa;

3) tarjota yleistasoista kansalaisneuvontaa;

4) edistdd geneettiseen tietoon ja geneettisiin analyyseihin liittyvda yhteiskunnallista keskus-
telua seka alan tutkimusta ja koulutusta;

5) muutoin kuin 1—4 kohdassa tarkoitetulla tavalla toiminnallaan tukea geneettisen tiedon
vastuullista ja yhdenvertaista késittelyd ihmisten hyvinvoinnin ja terveyden hyvaksi; seké

6) osallistua tehtdviensd mukaiseen kansainvéliseen toimintaan.

38
Johtaminen ja ratkaisuvalta

Genomikeskuksella on johtaja, jonka sosiaali- ja terveysministerio nimittéd viideksi vuodeksi
kerrallaan. Genomikeskuksen muun henkildston nimittdd Genomikeskuksen johtaja tai muu Ge-
nomikeskuksen henkilostoon kuuluva noudattaen, mitd Genomikeskuksen tydjarjestyksessd
madrataan.

Johtaja johtaa Genomikeskuksen toimintaa. Johtaja ratkaisee Genomikeskuksessa péatettéavit
asiat, joita ei ole séédetty tai tydjérjestyksessd méaritty Genomikeskuksen palveluksessa olevan
muun henkildn ratkaistavaksi. Johtaja vahvistaa Genomikeskuksen tydjérjestyksen.

Genomikeskuksen johtajalla tai muulla henkildstoon kuuluvalla tulee olla Genomikeskuksen
toiminnan kannalta riittdva 1ddketieteen ja genetiikan osaaminen.

Sosiaali- ja terveysministerio asettaa Genomikeskukselle genomilddketieteen asiantuntijaryh-
mén, jonka tehtdvind on laatia ja yllépitdéd geneettisen tiedon késittelyéd ja hyodyntédmista kos-
kevat Genomikeskuksen toiminnan periaatelinjaukset. Asiantuntijaryhméssi on oltava genetii-
kan, perinndllisyysldédketieteen, geeniteknologian, julkisen terveydenhuollon, etiikan, data-ana-
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lytiikan, tietoturvan, tietosuojan, kyberturvallisuuden, alan tutkimuksen, oikeustieteen, tilasto-
tieteen ja tilastotoimen asiantuntija sekd Genomikeskuksen edustaja. Asiantuntijaryhma asete-
taan viideksi vuodeksi kerrallaan. Asiantuntijaryhmén jdsenen toimikausien méaaraé ei ole ra-
joitettu.

Genomilddketieteen asiantuntijaryhmén rinnalle Genomikeskuksen tulee nimeté sidosryhmé-
paneeli, jossa ovat edustettuina muut kuin 4 momentissa tarkoitetut keskeiset toimialan asian-
tuntijuudet. Edelld 4 momentissa tarkoitetun genomilédédketieteen asiantuntijaryhmén tulee
kuulla sidosryhmépaneelia laatiessaan ja ylldpitdessédén geneettisen tiedon késittelyé ja hyodyn-
tamistd koskevia Genomikeskuksen toiminnan periaatelinjauksia.

4§
Ohjaus

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

58
Voimaantulo

Tama laki tulee voimaan pdivand  kuuta 20 .

Helsingissd 30.6.2022

Paaministeri

Sanna Marin

Perhe- ja peruspalveluministeri Aki Lindén
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Asetusluonnos
Valtioneuvoston asetus

sosiaali- ja terveysministeriosti annetun valtioneuvoston asetuksen 2 §:n muuttamisesta

Valtioneuvoston padtoksen mukaisesti

muutetaan valtioneuvoston asetuksen sosiaali- ja terveysministeriostd (491/2017) 2 §:n 17
kohta, sellaisena kuin se on asetuksessa 287/2020, seka,

lisdtddn 2 §:aan, sellaisena kuin se on asetuksessa 287/2020, uusi 18 kohta, seuraavasti:
28
Ministerion toimialan virastot, laitokset, toimielimet ja yhteisot
Sosiaali- ja terveysministerion toimialaan kuuluvat:

17) FinnHEMS Oy;
18) Genomikeskus.

Tama asetus tulee voimaan 1 pdivand tammikuuta 2023.
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