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1 THVISTELMA

Huhtikuussa 2016 julkisen talouden suunnitelman v. 2017—2020 yhteydessa hallitus
paatti, ettd Suomeen perustetaan genomikeskus. Perustamista on valmistellut Sosi-
aali- ja terveysministerion (STM) nimittama tyéryhma seka allekirjoittanut osa-aikai-
sena selvityshenkilona.

1.1 Genomikeskus ja sen yhdintehtavat

Genomikeskuksen perustaminen on ajankohtainen ja genomilaéketiedettd merkitta-
vasti Suomessa edistava toimenpide.

1. Suomeen tulisi perustaa yksi kansallinen genomikeskus, joka toiminnassaan
huomioi Suomen koko maantieteellisen alueen ja eri toimijoiden tarpeet mo-
nipuolisesti.

2. Genomikeskuksen tulee toiminnallaan tukea eettisesti kestavaa ja yksildiden
tietoturvan huomioivaa geneettisen tiedon kayttéa terveydenhuollossa, tutki-

muksessa sekd innovaatio- ja liiketoiminnassa.

3. Genomikeskukseen tallennettua tietoa tulee kayttda hankkeisiin, joiden tar-
koituksena on terveyden edistaminen.

4. Genomikeskuksen tulee toiminnallaan tukea tasmalaéketieteen kehittymista
suomalaisessa terveydenhuollossa.

5. Genomikeskuksen tulee toiminnallaan tukea biopankkitoimintaa.

6. Genomikeskuksen tulee olla aktiivinen toimija kansainvélisessa genomilaa-
ketieteen yhteistydssa.



7.
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Genomikeskuksen tehtavat jakautuvat kahteen ydinalueeseen: kansalliset
genomitietokannat ja niiden yllapito sek& genomilaéketieteeseen ja
genomitiedon kayttéon liittyvat asiantuntijapalvelut.

1.2 Genomilaki

8.

10.

11.

12.

13.

14.

Suomeen tulisi sdatéaéa genomilaki.

Lain tulee kieltdd geneettiseen tietoon perustuva syrjinta.

Genomilain tulee saadelld genomitiedon kayttta eri tarkoituksiin siten, etta
yksilon oikeudet ja tietoturva toteutuvat, huomioiden erityisesti alaikaiset ja
muut vajaavaltaiset.

Genomilain tulee méaritella genomitutkimuksiin liittyvien suostumusten tarve
ja kuvata niiden hallinnointi.

Genomilain tulee méaritella genomikeskuksen viranomaistehtavat, kuten
genomitiedon pysyva tallennus ja tiedon kasittelyn perusteet genomikeskuk-
sessa.

Genomilain tulee méaaritella voidaanko genomitietoa havittaa ja mahdollisen
havityksen edellytykset.

Genomilain tulee maaritella geneettiseen tiedon tuottamiseen ja sen kayt-
toon liittyva viranomaisvalvonta.

1.3 Genomitietokannat

15.

16.

17.

Kansallisten genomitietokantojen perustamiseksi genomikeskukseen tulee
perustaa alusta suomalaisen genomitiedon tallennusta varten.

Genomitiedon tallennuksen tulee olla pysyvaa siten, etta tietoa ei ilman eri-
tyisté syyta tai laissa saadettya perustetta haviteta.

Genomitiedon tallennuksen ja kasittelyn arkkitehtuuri tulee rakentaa siten,
etta tietoturva voidaan taata mahdollisimman tehokkaasti ja etté tietoa voi-
daan joustavasti kayttéda luvanvaraisiin tarkoituksiin.

10



18.

19.

20.

21.

22.

23.

24,

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.
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Genomitietokannan perustan muodostaa raaka- eli sekvenssitieto, joka tal-
lennetaan jokaisen tiedon tuottajan omalle, rajatulle alustalle. Tieto on hen-
kilétunnisteellista.

Tiedon tuottajalle varataan riittéva tietoturvallinen alusta, jossa se voi toteut-
taa tuottamaansa tietoon liittyvéaa laskentaa ja analysointia.

Tiedon tuottaja méaéarittelee ne henkildt, joilla on paasy tuottajan omaan tie-
toon.

Genomikeskuksen tulee kayttda kansainvalisia laatustandardeja.

Genomikeskuksen tulee valvoa tallennettavan tiedon laatua asettamiensa
kriteereiden perusteella.

Genomikeskus maarittelee tietoaineistojen kuvauksen, jolloin syntyy rekisteri
genomikeskukseen tallennetusta tiedosta.

Tallennusvaiheessa tiedon kayttéon muiden, kuin tiedon tuottajan omiin tar-
koituksiin, voidaan asettaa joko yleinen tai tiettyyn kayttétarkoitukseen liit-
tyva 12 kk pituinen aikaraja, jota ennen tietoa ei luovuteta muille kayttajille.
Genomikeskus tuottaa raakatiedosta yhdenmukaisen varianttikuvauksen.

Varianttikuvauksen tieto tallennetaan henkilétunnisteisena tietona.

Varianttikuvauksen tiedoista genomikeskus muodostaa kansallisen viitetieto-
kannan.

Kansallinen viitetietokanta sisaltaa tiedon varianttien yleisyydesta (esiinty-
vyys vaestdssa) ja tulkinnan niiden ladketieteellisesta merkityksesta.

Viitetietokantaa on anonyymi ja muodostuu suuresta maarasta tietoa yhdis-
tettynd, eika siité voi yksiléa tunnistaa. Viitetietokanta on verkossa vapaasti
kaytettavissa, mutta siihen tulee liittya kayton seurantaa kuvaava loki-tie-

dosto.

Viitetietokannasta tulee mahdollisuuksien mukaan luoda yhteys kansainvali-
siin tietokantoihin

Genomikeskus voi tehda omiin tietokantoihinsa kohdistuvaa tutkimusta.

11
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1.4 Tiedon luovuttaminen

32.

33.

34.

35.

Luvan suomalaisen genomitiedon laaja-alaiseen (muu kuin itse tuotettu tieto)
kayttoon antaa kansallinen lupaviranomainen, jolta kyseisté lupaa tulee ha-
kea.

Genomikeskus voi luovuttaa varianttikuvauksen kautta raakatiedosta tuotta-
maansa tietoa luvanvaraisesti. Tieto voi olla henkildtunnisteellista, pseu-
donymisoitua (koodattua tietoa) tai anonymisoitua tietoa.

Genomikeskus ei luovuta raakatietoa.

Genomikeskuksen asiantuntijat osallistuvat tarpeen mukaan tietopyyntojen
kasittelyyn lupaviranomaisen kanssa.

1.5 Asiantuntijapalvelut

36.

37.

38.

39.

40.

41.

Genomikeskus toimii suomalaisena genomilaéketieteen osaamiskeskuksena
ja asiantuntijaresurssina.

Genomikeskuksen tulee palvella sekd asiantuntijoita etta vaestda genomitie-
toon liittyvissa kysymyksissé, mutta se ei tee terveydenhuollon organisaa-
tiolle kuuluvia tehtavia.

Genomikeskus ohjeistaa julkista terveydenhuoltoa geenitestien kaytdssa, si-
ten etta tieto on helposti saatavissa esimerkiksi verkossa sijaitsevassa tieto-
kannassa, jossa on tehokas hakutoiminto.

Genomikeskus ohjeistaa suomalaisia toimijoita genomitutkimuksiin liittyvien
sekundaariléydosten palauttamisesta naytteen antajille.

Genomikeskuksen tulee luoda verkkoon véaestolle suunnattua tietoa ihmisen
perimasta ja sen merkityksesta henkilon terveydelle ja hyvinvoinnille.

Genomikeskukseen tulisi huomioida vaestodn tarpeet perustamalla perinnélli-
syyshoitaja-tasoisen asiantuntijan puhelinpalvelun sité vaestén osaa varten,
jolle verkkopalvelut eivat ole saatavissa.

12



42.

43.
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Genomikeskus osalistuu genetiikan alan ammattilaisten koulutuksen suunnit-
teluun ja toteutukseen genomilddketieteen asiantuntijaresurssina.

Genomikeskuksella tulee olla vaestda, asiantuntijoita ja asiakkaita palvelevat
nettisivut seka suomen-, ruotsin- etta englanninkielisena.

1.6 Genomikeskuksen hallinto ja henkilosto

44,

45,

46.

47,

48.

49,

50.

51.

52.

Riippumatta genomikeskuksen sijainnista Sosiaali- ja terveysministerion hal-
linnon alalla, genomikeskuksen tulee fyysisesti sijaita toimintaymparistdssa,

jossa sen asiantuntijoilla on péivittain mahdollisuus vuorovaikutukseen mui-

den genomilddketieteen ja -tutkimuksen asiantuntijoiden kanssa.

Genomikeskuksella tulee olla johtaja, joka omaa genomilaaketieteen asian-
tuntemusta ja joka on akateemiselta arvoltaan dosentti.

Genomikeskuksella tulee olla sen omia hallinnon palveluita tukeva henki-
|0sto.

Genomikeskus muodostuu kahdesta yksikosta, genomipalveluyksikko ja asi-
antuntijapalveluiden yksikko, joilla on vastuuasiantuntija.

Genomikeskuksella tulee olla riittdva henkildsté genomitietokantojen ja niihin
liittyvien palvelujen yllapitamiseksi.

Genomikeskuksen henkiloston maaraa tulee saanndllisesti arvioida suh-
teessa genomikeskuksen tehtavien kehittymiseen.

Terveydenhuollon ohjeistamiseksi genomikeskukseen tulee palkata kokoai-
kaisia asiantuntijoita, joilla on riittdva genetiikan osaaminen, kuten perinndlli-
syyslaaketieteen erikoislaakarin tutkinto.

Genomikeskuksella tulee olla 15-20 pysyvaa, nimettya asiantuntijaa, jotka
osallistuvat tarvittaessa genomikeskuksen toimintaan.

Genomikeskuksen tulee kayttdd omia ja ulkopuolisia asiantuntijoita genomi-
ladketiedetta koskevien kysymysten ratkaisemiseksi.

13
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53. Genomikeskuksella tulee olla ulkopuolisista asiantuntijoista koostuva ohjaus-
ryhma.

54. Genomikeskukselle tulee perustaa asiakasraati, joka osallistuu keskuksen
toiminnan kehittdmiseen.

1.7 Genomikeskuksen rahoitus ja ansaintamallit

55. Genomikeskukselle tulee viranomaistehtavid varten varmistaa perusrahoitus
10 vuoden ajaksi.

56. Genomikeskus voi laskuttaa tuottamistaan palveluista.
57. Genomikeskus voi laskuttaa genomitiedon tallennuksesta, mutta tallin kus-

tannusten tulee olla tiedon tuottajalle merkittavasti véhaisemmat kuin tuotta-
jan itsensa jarjestama tallennus.

14
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2 JOHDANTO

2000-luvulla on kaynyt ilmeiseksi, ettéd geneettisella tiedolla on keskeinen merkitys
ladketieteen kehittyessa yha voimakkaammin yksiléllisen ja kohdennetun seka ehkai-
sevan ladketieteen suuntaan. Laajamittainen geneettisen tiedon hyddyntadminen ter-
veydenhuollossa edellyttéé kuitenkin valmistautumista ja tallaisen suunnitelman laati-
minen sisaltyi vuonna 2014 julkistettuun kansalliseen Terveysalan tutkimus- ja inno-
vaatiotoiminnan kasvustrategiaan (TEM raportteja 12/2014). Kansallisen genomistra-
tegian laatimiseksi Sosiaali- ja terveysministerid (STM) asetti tyéryhman ajalle
1.9.2014 — 30.4.2015. Strategia julkaistiin tydryhman mietintoné toukokuussa 2015
(Raportteja ja muistioita, STM 2015:24).

Kansallisen genomistrategian vision, "Vuonna 2020 hyddynnamme genomitietoa te-
hokkaasti ihmisten terveyden hyvaksi”, tavoittelemiseksi tydryhma tunnisti seitseman
tavoitetta:

. Genomitiedon kaytélle on eettiset periaatteet ja lainsaadanto

. Suomessa on genomitiedon tehokkaan hyédyntamisen mahdollistavat tie-
tojarjestelmat

. Terveydenhuollon henkildstolla on valmiudet genomitiedon kayttéon
. Genomitutkimus on liitetty kiinteasti terveydenhuollon toimintaan
. Genomitietoa kaytetéaan laajasti terveydenhuollossa yksilén ja vaeston

tarpeista lahtien

. Genomiikassa Suomi on kansainvalisesti houkutteleva tutkimus- ja liike-
toimintaymparist6

. Ihmiset kykenevat hyddyntdmaan genomitietoa omassa elamassaan

Kansallisen genomistrategian laatineen tydryhman keskeinen huomio oli, ettd genomi-
tieto olisi muun terveystiedon ohella saatava tehokkaaseen kayttdon Suomessa ja
etta tulisi valttaa tiedon pirstaloituminen. Strategiatydn johtopaatdksena oli, ettd Suo-
meen tarvitaan kansallinen toimija, genomildéketieteen osaamiskeskus, joka tarjoaa
terveydenhuollolle, tutkimukselle ja yrityksille yhden asiointipisteen genomiikkaan liit-
tyvissd kysymyksissa. Tassa raportissa tatd toimijaa kutsutaan genomikeskukseksi.
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Huhtikuussa 2016 julkisen talouden suunnitelman v. 2017—2020 yhteydessa hallitus
paatti perustaa Suomeen genomikeskuksen, jolla tavoitellaan Suomen kehittymista
edellakavijamaaksi ja kansainvalisesti halutuksi yhteistydkumppaniksi genomitietoa
hyddyntévélle terveydenhuollolle, huippututkimukselle ja globaalille liiketoiminnalle.
Koska genomitietoa hyddyntava tutkimus tapahtuu pitkélti biopankkitoiminnan puit-
teissa, paatettiin samalla tehostaa julkisten biopankkien toimintoja ja varmistaa niiden
tehokas yhteistyd genomikeskuksen kanssa. Osana tdsmaéalééketieteen hanketta on
paatetty perustaa myos kansallinen sydpakeskus. Perustamiskustannuksiin naille kol-
melle hankkeelle kohdennettiin kaikkiaan yhteensa 17 milj. euroa vuosille 2017 —
2020.

Genomikeskuksen perustamista varten STM asetti 12.10.2016 Genomikeskustytryh-
man, jonka puheenjohtajaksi nimitettiin johtaja Liisa-Maria Voipio-Pulkki ja varapu-
heenjohtajaksi laakintoneuvos Jaakko Yrjo-Koskinen. Perustamista on liséksi valmis-
tellut allekirjoittanut osa-aikaisena selvityshenkiloné 1.8.2017 alkaen.

Tama raportin valmistelu perustuu monien asiantuntijoiden kanssa kaytyihin keskuste-
luihin, joista olen suuresti kiitollinen, sek& genomikeskustydryhmassa tehtyyn tyohon.
Useat Sosiaali- ja terveysministerion virkamiehet ovat merkittavasti tukeneet raportin
valmistelua.

Raportissa pyritddn kuvaamaan kaytannonlaheisesti genomikeskuksen ydintoimintaan

ja sen edellytyksia. Raporttiin ei sisélly kokonaisarkkitehtuurin kuvausta, joka on erik-
seen nimettyjen asiantuntijoiden tehtava.
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3 TAUSTA

3.1 Geeneista genomiin

Ihmisen perimaan, genomiin, kohdistuvia tutkimuksia on sairauksien diagnosoimiseksi
tehty jo 1950-luvun lopulta alkaen ihmisen perimén kromosomirakenteen selvittya
vuonna 1956. Monet tiedossa ja teknologioissa tapahtuneet muutokset ovat sen jél-
keen edistaneet mahdollisuuksia genomitiedon kayttodn inmisten ja koko ihmiskunnan
terveyden hyvéaksi, erityisesti Human Genome -projekti ja sitéd seurannut uusi sekven-
sointiteknologia. Kansainvélinen genomiprojekti, Human Genome Project, jonka sil-
loin kunnianhimoisena tavoitteena oli koko ihmisen genomin emasrakenteen (sek-
venssi) ja siind olevien geenien selvittaminen valmistui v. 2003.

Laajat koko ihmisen genomin kattavat tutkimukset mahdollistuivat, kun uusi sekven-
sointiteknologia, massiviinen rinnakkaissekvensointi (MPS), jota kutsutaan yleisesti
nimella uuden sukupolven sekvensointi (Next Generation Sequencing, NGS), kehitet-
tiin. NGS teknologian mahdollistettua edullisen ja nopean sekvensoinnin, diagnostis-
ten tutkimusten painopiste on siirtynyt yksittédisten geenien tutkimuksesta geenipanee-
leihin ja eksomeihin (kaikki ihnmisen proteiineja koodittavat geenit). Koko genomin kat-
tavat tutkimukset (whole genome sequencing, WGS) ovat tata kirjoitettaessa olleet
paaosin tieteellisessa kaytdssa, mutta siirtymassa nopeasti kliiniseen kayttéén. Geno-
miset tutkimukset, joilla tassa tarkoitetaan laajoja, ei kohdennettuja genomin tutkimuk-
sia, kuten eksomisekvensointi, ovat tulleet kliiniseen kayttéon, mutta samalla niiden
kayttoon liittyy haasteita, jotka eivat liity kohdennettuihin geenitutkimuksiin. Tallaisia
ovat mm. merkitykseltdan epaselvat |I6ydokset (variant of unknown significance, VUS),
sekundaarildydokset ja suostumuksen kaytto diagnostisissa tutkimuksissa, joihin kaik-
kiin tulisi terveydenhuollossa ja tutkimuksessa olla eettiset kestévat toimintatavat.

3.2 Genomin muutokset sairauksien syyna

Kansallisen genomikeskuksen perustamisen motiivi on sen kautta saatava hyoty seka
yksilon ettd vaeston terveydelle, tutkimukselle ja innovaatiotoiminnalle. Arvioitaessa
terveyshyotyja, geneettisen tiedon kaytté voidaan jakaa viiteen ryhmé&éan: 1) perinndlli-
set, paaosin yhden geenivirheen perusteella maaraytyvat sairaudet, 2) korkean riskin
perinndlliset alttiudet, 3) vaestdssa yleiset alttiudet, 4) riskiprofilointi yleisissa sairauk-
sissa seké 5) genomin hankitut muutokset, joka sisaltédé syopagenetiikan. Ituradan-
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muutoksia tarkasteltaessa nelja ensimmaista ryhmaa muodostavat omat kokonaisuu-

tensa sairausriskin suuruuden ja riskin taustalla olevien muutosten yleisyyden perus-

teella (kuva 1). Tassa tarkastelussa kaytetaan esimerkkina molekyyligeneettisia, sek-
vensointiteknologiaan pohjautuvia tutkimuksia, todellisuudessa diagnostiikka tapahtuu
monilla eri menetelmilla.

Kuva 1. Periméan variaatioiden vaikutus sairausriskiin (y) ja niiden yleisyys vaestossa
(x). Perinndllisia sairauksia aiheuttavat vaestdssa harvinaiset genomin variaatiot.
Yleisten sairauksien taustalla arvioidaan olevan suuri joukko véaestdssa yleisia muu-
toksia, joiden merkitys sairausriskiin on yksittdisena vahainen. Kaikkia muutoksia voi-
daan tunnistaa. Modifioitu, Manolio et al. Nature 461, 747-753 (2009).

Harvinaiset

Korkea variantit Yleiset
Kohtalaisen sairaudet
Kohtalainen n.f,km. ¢
variantit

4

Harvinaiset
perinndlliset
sairaudet

Yleiset
variantit

0.001 0.005 0.05 Yleisyys
Harvinainen Matala Yleinen vaestossa

Perinndlliset, padosin yhden geenivirheen perusteella maaraytyvat sairaudet. Suurin
geneettisista tutkimuksista saatava hyoty on toistaiseksi osoitettu yksil6illa tai per-
heissé, joissa on todettu perinndllinen sairaus tai alttius, joita arvioidaan olevan noin
7 000-8 000. Vaikka yksittaiset perinnélliset sairaudet ovat vaestdssa harvinaisia,
niitd arvioidaan sairastavan noin 6 % vaestosta. Naille henkildlle ja perheille tasmalli-
sen diagnoosin saaminen on ensiarvoisen tarkeda ja geneettisten tutkimusten kaytto
kustannustehokasta, silla monissa sairauksissa diagnoosi voidaan asettaa vain geeni-
tutkimuksen avulla. TAsmaéllinen diagnoosi lopettaa turhat ja ohjaa tarpeelliset tutki-
mukset, mahdollistaa perheenjasenten riskin maarittdmisen ja perheenperustamisen
vaihtoehtojen pohdinnan. Harvinaisten sairauksien diagnostiikan tehostamiseen on
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kiinnitetty huomiota myds EU:n tasolla osana eri maiden kansallista Harvinaisten sai-
rauksien ohjelmaa. Askettain tehdyssa selvityksessa todettiin, etta harvinaisen sairau-
den diagnoosia edelsi keskim&arin 7.3 eri ladkarin vastaanotto ja diagnoosin saami-
nen kesti keskimé&arin 4.8 vuotta (0-20 v.). Jos harvinaisten perinnéllisten sairauksien
diagnostiikkaa halutaan tehostaa, taméa edellyttda nykyistd aktiivisempaa genomisten
tutkimusten kayttéa. Kalliidenkin tutkimusten kayttd on kustannustehokasta, mutta
tarvitsee ohjeistusta.

Korkean riskin perinnéllinen alttius koskee erityisesti monia perheittéin esiintyvia,
mutta vaestossa yleisia sydpia kuten rinta- ja munasarjasyopa ja suolistosydpa. Nama
eroavat perinnéllisista sairauksista sairastumisriskin suhteen, joka vaihtelee, ollen esi-
merkiksi BRCAL-geeniin liittyvassa rintasyovan alttiudessa 70% elinikaiseksi riskiksi
muutettuna. Naissé alttiuksissa voidaan geenitutkimusten avulla tunnistaa riskiryh-
mi&, mutta ei ennustaa sitd, kuka tulee sairastumaan. Korkean riskin perinnéllisessa
alttiudessa seuranta- ja ehkaisevéat toimenpiteet ovat perusteltuja ja geenitestit tar-
peellisia. Testaus kohdistuu sairastuneisiin henkildihin ja heidén perheisiinsa. Nama
geenitestit tehdaan yleensa erikoissairaanhoidossa, silla korkean riskin alttiuden to-
teamisella on laajamittaiset vaikutukset henkilén perheessa ja usein laajemminkin su-
vussa.

Vaestossa yleisista alttiuksista tavallisimpia ovat laskimotukoksille altistava faktori V
(Leiden) mutaatio ja laktoosi-intoleranssi. Naiden alttiuksien kantajia on vaestossa
huomattava méaard, Leiden mutaatio todetaan 2-3%:lla ja laktoosi-intoleranssi noin
18%:lla aikuisvaestosta Suomessa. Tutkimukset tehdéaan perusterveydenhuollossa,
jonne ne luonteensa puolesta kuuluvat ja jossa asianmukainen neuvonta voidaan jar-
jestad. Naissakin tutkimuksissa saatetaan tarvita ohjeistusta esimerkiksi siita, tuleeko
perheenjasenille jarjestaa tutkimuksia ja miten.

Riskiprofilointi yleisissé sairauksissa. Koko genomin kattavien tutkimusten tultua mah-
dolliseksi, ensimmaiset laajat sairauksien etiologiaa koskevat tutkimukset olivat koko
genomin kattavia assosiaatiotutkimuksia (genome -wide association studies, GWAS).
Naiden tutkimusten kohteena on ollut useita satoja erilaisia yleisia sairauksia, alttiuk-
sia ja ihmisen ominaisuuksia. GWAS-tutkimusten tavoite oli tutkittujen sairauksien ja
ominaisuuksien geneettisen taustan selvittdminen ja edelleen mahdollisten uusien
kohteiden tunnistaminen kehittyvalle hoidolle. Tutkimusten my6ta on selvinnyt, etta
vaikka tutkittuihin tauteihin liittyy perinndllinen alttius, geneettinen tausta on vaihteleva
ja koostuu suuresta maarasta genomin variaatioita. Myds vaestokohtaisesti geneetti-
nen tausta voi vaihdella. Riskiprofiloinnin avulla voidaan arvioida yleisten sairauksien
sairastumisriskid ja se on todennéakdisesti hyddyllinen myos riskistratifioinnissa erilai-
sia seulontoja ajatellen. Riskiprofiloinnin kayttd vaatii kuitenkin tieteellisia jatkotutki-
muksia ennen kuin sitd voidaan soveltaa laajasti terveydenhuollossa.
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Genomin hankitut muutokset. Sydpa syntyy solujen genomissa tapahtuvien muutos-
ten pohjalta ja siten syépagenomi eroaa peritysta genomista. Tunnistamalla sydpage-
nomin muutoksia voidaan tunnistaa mahdollisia kohteita tdsmahoidolle, kuten jo ta-
pahtuukin. Monien sydpien luokittelu ja hoidon valinta maaraytyy geneettisten tutki-
musten perusteella ja geneettiset tutkimukset ovat valttamattdmia monien sydpien
diagnostiikassa, hoidon valinnassa ja seurannassa.

Moniin yllamainittuihin potilaan hoitoon liittyviin tilanteisiin tarvitaan kansallista ohjeis-
tamista, johon genomikeskuksen asiantuntijapalvelulla voidaan vastata.
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4 YKSILON GENOMITIEDON KAYTON
HALLINNOINTI

Genomitiedon ei katsota olevan yksilén omaisuutta, koska hanen sukulaisensa jaka-
vat samaa genomia (esimerkiksi sisarukset keskiméaérin 50%) ja koska genomitieto on
abstrakti kasite, jolla ei ole yhta, helposti tunnistettavaa omistajaa. Perustettavan ge-
nomikeskuksen tietokannassa olevan genomitiedon kayttoa tulee kuitenkin hallin-
noida. Genomikeskuksessa olevan tiedon hallinnointiin voidaan tunnistaa useita mah-
dollisia tahoja: naytteen antanut henkild, lupaviranomainen, genomitutkimuksen jar-
jestanyt (ja maksanut) organisaatio (esimerkiksi tutkimusryhma tai terveydenhuollon
toimintayksikk®) tai genomikeskus.

Henkil6 tulee itse voida hallinnoida oman naytteensa kayttéa ainakin siina maarin,
ettd kayton voi sallia tai kieltdd muihin kuin omaan (tai lahiomaisen) terveyteen liitty-
viin tarkoituksiin. Kun tavoitteena on laaja-alainen genomitiedon kaytto, ei tiedon kayt-
t6a olisi kaytannollisista syistd mahdollista hallinnoida yksittédisen hankeen tai kaytto-
tarkoituksen tasolla. Mikéli genomikeskukseen rakennetaan kyvykkyys tallentaa kan-
salaisen itsensa tuottamaa genomitietoa, hdanen asemansa tiedon hallinnoinnin osalta
muuttuu. Talléin h&dnen asemansa muuttuisi tiedon tuottajaksi, joten tiedon hallinnoin-
tiin liittyvat kysymykset tulisi ratkaista genomilaissa myos tata vaihtoehtoa ajatellen.

Lupaviranomainen on taho, joka tulee hallinnoimaan genomitiedon kayttda tiedon tar-
vitsijallle, lukuunottamatta sit&, ettd tiedon tuottaja hallinnoi itse tuottamansa tiedon
kayttod. Genomikeskuksella ei siten tulisi olemaan suurta roolia tiedon kaytosta paa-
tettdessa, joskin se tulisi osallistumaan lupaviranomaisen toimintaan.
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5 GENOMITIEDON KAYTTO
TUTKIMUKSEEN JA INNOVAATIO-
JA LIKETOIMINTAAN

Varsin suuria odotuksia on asetettu siihen, ettd merkittavia laéketieteellisida havaintoja
ja liiketoimintaan johtavia innovaatioita syntyy genomitiedon avulla. Edellytyksena on
genomitiedon jalostaminen muulla terveystiedolla. Téhan katsotaan olevan Suo-
messa erityisen hyvat mahdollisuudet ja taman mahdollisuuden odotetaan edelleen
parantuvan terveystiedon toisiokayton lain uudistumisen myo6ta. Jo genomistrategi-
assa tunnistettiin riski mahdollisten hydtyjen paatymisesta pelkastaan muualle ja etta
tulisi varmistaan niiden jddminen myds Suomeen. Tama voi tapahtua paitsi sopimus-
teknisesti myos siten, etta tieto luovutetaan mahdollisimman pitkalle jalostettuna sen
tarvitsijalle.

Tiedetaan, ettd Suomessa vaestd on hyvin motivoitunut osallistumaan tieteelliseen,

yleishyddylliseen tutkimukseen. Taman liséksi tulee aktivoida kansalaiskeskustelua ja
tarjota avoimesti informaatiota tiedon kaytdsta innovaatio- ja liikketoimintaan.
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6 PERUSTELU

6.1 Genomikeskus ja sen ydintehtavat

Perustelu tiivistelman kohtiin 1-7.

Suomeen tulisi perustaa yksi kansallinen genomikeskus, joka toiminnassaan huomioi
koko Suomen maantieteellisen alueen ja eri alueiden toimijoiden mahdollisesti erilai-
set tarpeet. Yhdella keskuksella on monia etuja verrattuna verkostomaiseen, usean
yksikdn muodostamaan keskukseen. Yhden yksikdn on mahdollista yllapitaa laadulli-
sesti homogeenista, samat kriteerit tayttavaa tietokantaa ja tehda paivityksia koko tie-
dostoon samanaikaisesti. Verkostomaisessa rakenteessa voi tapahtua vahittaista
laatukriteereiden eritymisté ja riskind on paivitysten tekeminen eriaikaisesti, jolloin me-
netetddn homogeenisen tietokannan toimivuus. Terveydenhuollon ohjeistuksen néko-
kulmasta keskitetty ohjausvastuu pystyy huomattavasti nopeammin ja joustavammin
reagoimaan genetiikan kentdssa jatkuvasti tapahtuviin muutoksiin kuin verkostomai-
nen rakenne. Tama ei kuitenkaan saa merkita, ettei ohjeistusta laadittaisi koko maan
asiantuntijoiden yhteistyénda, vaan painvastoin, tdméa on ehdottoman tarpeellista.

Genomikeskuksen toiminnan tulee olla eettisesti kestavaa ja yksildiden tietoturvan
huomioivaa kaikilla sen toiminta-alueilla. Genomikeskuksen tulee erityisesti ohjeistaa
tallaisten toimintamallien rakentumista terveydenhuollossa. Vaikka monet terveyden-
huollon yksikot kayttavat jo nyt geenitutkimuksia, tulee oikeat kaytannot jalkauttaa ter-
veydenhuollon kaikille tasoille, myds sinne, missa genomitiedon kaytto ei toistaiseksi
ole ollut ajankohtaista. Toiminnassa tulee huomioida myds kaikki ne genomitiedon
kayttdalueet, jotka on tunnistettu jo hallituksen karkihankerahoituksen yhteydessa ja
rakennettava palvelut siten, etté kaikki kayttdalueet toteutuvat. Vaeston luottamuksen
saavuttamiseksi ja yllapitamiseksi on huomioitava, ettd genomikeskuksen tietoa kay-
tetdén vain terveyttd edistaviin hankkeisiin, jotka voivat olla kaikilta toiminta-alueelta
lahtoisin. Jo nyt on nahtavissad genomitiedon kayttéa tarkoituksiin, jotka eivat tayta
tata edellytysta ja joihin tiedon luovuttaminen voisi murentaa genomikeskuksen toi-
minnan uskottavuutta.

Tasmaladketiede perustuu suurelta osin geneettisen tiedon kayttéon. Sen taustana
on potilaan oman genomin muutosten tunnistaminen sairauden syyna, sopivan laake-
hoidon valinnassa tai mahdollisesti sairausriskin arvioinnissa ja toisaalta syépéakudok-
sen geneettisten muutosten tunnistaminen sydpahoidon valinnassa. Genomikeskuk-
sen tulee toiminnallaan tukea tasmalaaketieteen kehittymistd suomalaisessa tervey-
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denhuollossa siten, ettd genomikeskuksessa oleva tieto on mahdollista kayttaa tas-
malaéketieteen kehitysta edistamaan. Oleellista on huomioida myods biopankkitutki-
muksen tarvitsema genomitieto. Genomikeskus ei kilpaile biopankkien kanssa tutki-
musprojekteista. Painvastoin, sen tulee tukea biopankkitoimintaa tekemalla
genomitiedon tallennus turvalliseksi ja kustannuksiltaan edulliseksi. Genomikeskuk-
sen perustaminen tulee olla biopankkitutkimusta edistéva toimenpide.

Genetiikka, kuten kaikki ladketiede, on kansainvalista ja genomikeskuksen tulee ase-
moitua aktiiviseksi toimijaksi kansainvalisessa toimintaymparistéssa. Suomen monet
vahvuudet tunnetaan maailmalla hyvin. Naita ovat korkealaatuinen terveydenhuolto,
elektroninen sairaskertomus, luotettavat rekisterit, IT-osaaminen ja erityisesti vaesto-
historia, joka tekee Suomesta kiinnostavan yhteistydkumppanin monille muille toimi-
joille. Samalla on varmistettava, ettd suomalaisen genomitiedon kaytésta hyotyvéat eri-
tyisesti suomalaiset.

Genomikeskuksen toiminta keskittyy kahteen ydinalueeseen, genomipalveluihin ja
genomitiedon kayttoon liittyviin asiantuntijapalveluihin, joita kasitelladn tarkemmin
seuraavissa kappaleissa.

6.2 Genomilaki

Perustelu tiivistelméan kohtiin 8-14.

Suomen lainsdadantd, EU-lainsaantd ja Suomen ratifioimat kansainvaliset sopimukset
saatelevat jo nyt monin tavoin genomitiedon kayttéd. Kun perustettavalle genomikes-
kukselle suunnitellaan viranomaistehtévia, tulee kyseisista tehtavista ja genomikes-
kuksen perustamisesta saataa lailla. Genomikeskuksen ydintehtava tulee olemaan
genomitiedon tallennus, joten lain tulee maaritella tiedon kasittelyn perusteet seké ge-
nomikeskuksessa etta tiedon luovutuksessa. Tarkoitukset, joihin genomikeskuksessa
olevaa tietoa ei voi kayttaa tulee maarittda. Pysyvan tallennuksen yhteydessa myos
tiedon havittamista tulee séadelld, koska tiedolla saattaa olla merkitysta naytteen an-
taneen henkilon jalkelaisille. Jalkeldisten tai sukulaisten oikeutta saada tietoa edes-
menneen lahiomaisen tai sukulaisen genomista tulee saataa laissa. Kun suunnitellaan
keskitettya pysyvaa genomitiedon tallennusta ja laaja-alaista kaytt6a, on vaestdn kan-
nalta luottamusta herattavaa, ettd toiminta sdadellaan erityislailla. Genomitietoa kéayt-
tavien toimijoiden kannalta olisi hyddyllista, ettéa tiedon kayttétarkoituksia, tallennusta
ja mahdollista havittdmista koskeva saannosto olisi koottuna yhteen erityislakiin.
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Laissa tulee spesifisesti kieltda geneettiseen tietoon perustuva syrjinta. Yhdysval-
loissa laki geneettiseen tietoon perustuvan syrjinnén kieltamiseksi (Genetic Informa-
tion Nondiscrimination Act) sdadettiin v. 2008 erityisesti huomioiden syrjinta liittyen
terveyteen, vakuutuksen saamiseen ja tydelamééan. Geneettisessa kirjallisuudessa on
kuvattu, kuinka jopa kuolemaan johtavissa sairauksissa, joihin on olemassa hoito, ku-
ten kardiomyopatia, ihmiset saattavat kieltaytyvat geenitestista siihen liittyvan sosiaali-
sen stigman vuoksi ja pelatessadan joutuvansa muita huonompaan asemaan vakuu-
tusta haettaessa. Vastaava pelko syrjinnasta on naiden henkiléiden kohdalla ulottunut
mya0s lahiomaisiin, erityisesti lapsiin. Genomilain avulla voidaan pyrkia estamaan nai-
den uhkien toteutuminen.

Suomessa tutkimukseen osallistuminen ja naytteen antaminen tutkimukseen edellyt-
taa osallistujan nimenomaista kirjallista suostumusta. Terveydenhuollossa ei suostu-
musta ole edellytetty myodskaan geneettisissa tutkimuksissa. Kansainvalinen toiminta-
tapa on tasta poikkeavaa ja tutkimusten siirtyessa laajoihin genomisiin tutkimuksiin,
on kaytannén muuttaminen ajankohtaista. Kun genomilaissa tullaan séatdméaén suos-
tumuksen kaytosta, tulee pohtia, ulottuuko tama laajoihin genomisiin tutkimuksiin
myds terveydenhuollon toiminnassa. Joka tapauksessa tulee huomioida erityisesti
alaikaiset ja vajaavaltaiset ja heidan oikeutensa.

Arkaluontoisen henkilétiedon kayttoa saadelladn monin tavoin henkilon yksityisyyden
suojaamiseksi. Vaikka geneettisté tietoa pidetddn nimenomaan arkaluontoisena hen-
kildtietona, jolla on vaikutusta paitsi henkil6én myds hénen sukulaisiinsa, ei geneettis-
ten tutkimusten tekemista ja siten arkaluontoisen henkilétiedon tuottamista erityisesti
saadella. Mydskaan geenitestien yhteydessa henkilén terveyteen liittyvaa neuvontaa
ei sdadelld, vaan kyseistad neuvontaa voi Suomessa antaa kuka tahansa. Genomila-
kia sdadettaessa tulisi pohtia, tuleeko geneettisen tiedon tuottamisen, kaytdn ja neu-
vonnan kuulua viranomaisvalvonnan piiriin.

6.3 Genomitietokannat

Perustelu tiivistelman kohtiin 15-31.

Kansallisten genomitietokantojen perustamiseksi genomikeskukseen tulee perustaa
alusta suomalaisen genomitiedon tallennusta ja kasittelya varten. Kyseessa on varsin
mittava tehtéva, silla yhden sukupolven genomitiedon tallennuskoko on useita petata-
vuja (10%°). Koska genomitiedon tallennuksen suunnitellaan olevan pysyva, tallennus
alustan tulee olla skaalautuva, joskin ajan myo6ta kehittyvat IT-alan ja genetiikan inno-
vaatiot tulevat todennékoisesti tarjoamaan téhén uusia ratkaisuja. Tallennuksen
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haastavuutta lisaa siihen liittyva korkean tason tietoturvavaatimus. Keskitetylla tallen-
nuksella saavutetaan tiedon pysyvyys, koska yksittaisten tutkimusprojektien paatty-
essa tietoa ei tarvitse havittaa. Kaikelle tiedolle voidaan tarjota myds yhta korkea-as-
teinen tietoturva, jonka rakentaminen yhdelle alustalle on todennékdisesti edullisem-
paa kuin moniin. Genomitiedon tallennuksen ja kasittelyn arkkitehtuuri tulee rakentaa
siten, etta tietoturva voidaan taata mahdollisimman tehokkaasti myds tiedon siirroissa
ja etta tietoa voidaan joustavasti siirtdéd genomikeskukseen ja luovuttaa luvanvaraisiin
tarkoituksiin.

Suomalaisten genomitietoa syntyy useilla eri tahoilla (kuva 2). Naita tahoja ovat aina-
kin Biopankkitutkimus, itsendiset tutkimusprojektit, julkinen ja yksityinen terveyden-
huolto ja kuluttajien itsensa ostamat genomitutkimukset. Genomitieto tuotetaan viela
huomattavasti suuremmassa maarassa erilaisia laboratorioita eri puolilla maailmaa.
Osa laboratorioista on tutkimuslaboratorioita, osa eri tavoin laatusertifioituja diagnosti-
sia laboratorioita. Kun tahot, joiden kautta genomitietoa synnytetdan ovat hyvin erilai-
sia ja niita koskee eri lainsdadanto ja tiedon hallintamenettely, tulee genomidatan
siirto ohjeistaa siten, ettd mahdolliset eri lahteet on huomioitu.

Kuva 2. Genomitietoa syntyy useita reitteja ja raakadata tuotetaan useissa laborato-
riossa

Tutkimus laboratoriot
Akkreditoidut
. . Raakadata
Terveyden- diagnostiset (sekvenssi)
huolto laboratoriot
Kuluttajien Internetissa
ostamat testit tarjotut
geenitestit
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Tieto genomikeskukseen tulisi kertymaan useista lahteista, mahdollisesti eri teknologi-
oilla tuotettuna, joten sen laatu seka virhelahteet ovat vaihtelevia. Siirtdmalla suoraan
tallaista sekvenssitietoa genomitietopankkiin, ei synny kayttokelpoista tietokantaa eika
se ole vertailukelpoinen muiden, ulkomaisten organisaatioiden genomitietokantoihin.
Kayttokelpoisen genomitietopankin synnyttdéminen eri puolilta tulevasta sekvenssida-
tasta edellyttad, ettd genomikeskuksella on raakadatan kasittelya varten prosessi,
jonka kautta sekvenssitieto siirtyy genomitietokantaan. Raakadatan kasittelyssa tulee
kayttaa kansainvalisesti hyvaksyttyja laatustandardeja ja korkeatasoisia genomidatan
kasittelyyn kehitettyja menetelmid, joita tulee paivittda asianmukaisesti. Vain nain toi-
mien on mahdollista rakentaa toimiva suomalainen genomitietokanta, joka voi kiinnos-
taa seka tutkimusyhteisoa etta esimerkiksi kansainvalista ladketeollisuutta.

Tietokantaan siirrettavan tiedon tulee lapaista laatukontrolli, jonka jalkeen raakadata
tallennetaan genomikeskuksen alustalle. Genomikeskus maarittelee tietoaineistojen
kuvauksen, jonka tiedon tallentaja tuottaa omasta aineistostaan. Kullekin tiedon tuot-
tajalle luodaan alusta genomitiedon tallennukseen, jossa on mahdollista tehdd omaan
tietoon kohdistuvaa analysointia ja laskentaa. Oman dataan kasittelyyn ei luonnolli-
sesti tarvita lupamenettelya ja tiedon tuottaja maarittelee ne henkilét, joilla on paasy
tuottajan omaan tietoon. Tiedon tuottajan etujen huomioimiseksi tulee pohtia mahdolli-
suutta siihen, etté tietoa luovutetaan eteenpain vain tietyn suoja-ajan, esimerkiksi 12
kk jalkeen.
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Kuva 3. Genomitietokannat ja niiden suhde toisiinsa. Raakadata (sekvenssi) tallenne-
taan jokaisen tiedon tuottajan (A, B, C) omalle alustalle ja siitA muodostetaan variant-
tikuvaus. Varianttitiedosta muodostettava viitetietokanta on julkinen.

I Viitetietokanta I

Varianttitiedon kasittely
viitetietokannaksi

Genomitiedon Vvarianttikuvaus

Genomitiedon kasittely
‘ varianttikuvaukseksi A B C

Genominen
raakadata

Lo )
tarkastus

A

7= TIY

Laboratoriot

Raakadatasta genomikeskus tuottaa yhdenmukaisesti varianttikuvauksen (kuva 3),
joka on se genomitiedon muoto, jota luovutetaan genomikeskuksesta eteenpéin. Va-
rianttikuvaus on tiedosto, joka avulla voidaan kuvailla genomista ne kohdat eli variaa-
tiot, jotka eroavat vertailugenomista. Koko tietokannan variaatiokuvauksista genomi-
keskus tuottaa edelleen viitetietokannan, joka sisaltda tiedon kunkin variantiin yleisyy-
desta suomalaisessa vaestdssa ja tiedon sen ladketieteellisestda merkityksesta, mikali
se on tiedossa. Viitetietokanta on anonyymi ja julkinen, eika siité voi yksittaista henki-
|64 tunnistaa. Viitetietokannasta tulee mahdollisuuksien mukaan luoda yhteys kan-
sainvalisiin viitetietokantoihin. Raakatieto on aina henkildtunnisteellista kun taas vari-
anttikuvausta voidaan kayttaa joko henkildtunnukseen yhdistettynd, koodattuna el
pseudonymisoituna tai anonymisoituna, jolloin tietoa ei voi yhdistaa takaisin naytteen
antaneeseen henkiloon.
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Genomikeskuksen perustamisvaiheessa se tulee tallentamaan genomista tietoa itura-
tatutkimuksista eli perittyyn genomiin kohdistuvista tutkimuksista. Tarkoituksena on
kuitenkin laajentaa tiedosto siséltamaan syépagenomiikka. Tulevaisuudessa on mah-
dollista, ettd myds muuta omiikkatietoa tallennetaan genomikeskukseen.

6.4 Tiedon luovuttaminen

Perustelu tiivistelman kohtiin 32-35.

Genomikeskuksesta luovutetun tiedon kayton tulee kohdistua terveytta edistaviin tar-
koituksiin. Muun kuin tiedon tuottajan oman tiedon kayttd on luvanvaraista. (Kuva 4)
Luvan tiedon luovutukseen antaa lupaviranomainen, jonne genomikeskuksen tulee
ohjata tahan liittyvat kysymykset. Genomikeskus luovuttaa geneettisen tiedon palve-
luoperaattorin alustalle, jossa se voidaan yhdistdd muuhun terveystietoon.

Kuva 4. Genomikeskuksen tietokannat ja tiedon luovutus. Viitetietokanta on julkinen
ja vapaasti kaytettavissa. Varianttikuvaus ja raakadata on tietoturvallisesti tallennettu.
Varianttikuvauksia luovutetaan lupaviranomisen luvalla tieodntarvitisijalle. Luovutus
tapahtunee palveluoperaattorin alustalle.

Genomikeskus

Julkinen, anonyymi,
kavtettavissa internetissa

|
Lupaviranomainen

Viitetietokanta

Varianttikuvaus

| B
J

Tiedon

tarvitsijat

A

[
l Palveluoperaattori

Raakatieto

Henkildtunnisteellinen
tieto, jota ei luovuteta
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Genomikeskuksella on kolme tietokantaa, viitetietokanta, variaatiotietokanta ja raaka-
tiedon sisaltava tietokanta. Viitetietokanta on julkinen, anonyymié frekvenssitietoa si-
saltava, vapaasti internetissa kaytettavissa oleva tietokanta, jonka kayttéon ei liity luo-
vutus- tai lupamenettelyd. Raakadataa genomikeskus ei padsaantoisesti luovuta,
ellei siihen ole erityista syyta.

Tiedon luovutus tulee paasaantodisesti kohdistumaan varianttikuvaukseen, jonka luo-

vutus on luvanvaraista ja tieto voi olla henkildtunnisteellista, pseudonymisoitua (koo-
dattua tietoa) tai anonymisoitua tietoa.

Taulukko 2. Genomitietokannat

Tietokanta Tunnisteellisuus Kayttotavat

Raakadata Tunnisteellista Tuottajan vapaaasti kaytettavissa
Ei luovuteta

Varianttikuvaus Tunnisteellista Lupaviranomaisen lupa

Viitetietokanta Anonymisoitu, Julkinen, vapaasti kaytettavissa

ei tunnistavaa
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6.5 Asiantuntijapalvelut

Perustelu tiivistelman kohtiin 36-43.

Genomikeskuksen tulee kehittya luotettavaksi ja asiantuntevaksi genomiladketieteen
osaamiskeskukseksi suomalaiselle terveydenhuollolle. Geneettisten tutkimusten suuri
maara ja lisaantyvien genomisten tutkimusten ominaisuudet edellyttavat terveyden-
huollon ohjeistusta. Genomikeskuksen toiminnan perustuessa monelta osin vaestén
tallennettuihin genomitietoihin, on tarkeaa, ettd genomikeskus palvelee myoés vaestda
suoraan.

Genetiikan nopean kehityksen seurauksena on syntynyt tarve erilaisten geneettisten
tutkimusten tekemiseen terveydenhuollon kaikilla tasoilla. Tutkimuksia tarjoavat eri
laboratoriot hiukan erilaisina ja yksittdisen taudin geneettista tutkimusta voi tarjota pel-
késtaan Euroopassa yli 50 eri laboratoriota. N&in ollen tarvitaan ohjeistusta siihen mil-
loin tutkimukset, erityisesti genomilaajuiset tutkimukset, joihin liittyy muitakin haasteel-
lisia ominaisuuksia, ovat indisoituja. Tah&n tarvitaan geneettisen diagnostiikkaan ja
sairauksien geneettiseen taustaan erityisesti perehtyneita asiantuntijoita, silla jokaisen
laékarin ei ole mahdollista yllapitaa osaamista tutkimusten ja laboratorioiden vallin-
nassa. Tarve ohjeistukseen on jo tunnistettu monilla tahoilla terveydenhuollossa. Ny-
kyisin ohjeistusta pyydetéan eri yliopistosairaaloiden kliinisen genetiikan yksikoista.
Genomikeskuksen tehtavan tulee olla ohjeistava, mutta sen ei pida tehda terveyden-
huollolle kuuluvia tehtavia tai ottaa kantaa yksittaisten potilaiden ongelmiin.

Genomisten tutkimusten ominaisuus verrattuna tiettyhin geeneihin kohdistuvaan tutki-
mukseen on mahdollisuus tunnistaa sairauden aiheuttavia, patogeenisia muutoksia
misséa tahansa geenissé. Tasta seuraa tutkimusten diagnostinen tehokkuus, mutta sa-
malla sekundaariloyddsten riski eli riski 10ytaa potilaan sairauteen liittymatdn, mutta
hanen terveytensa kannalta merkittdva muutos. Tallainen voi olla esimerkiksi korkean
syopariskin aiheuttava patogeeninen muutos. Kansainvalisia suosituksia on siita, mil-
laisia sekundaarildydoksia pitaisi potilaille raportoida, mutta Suomessa ei ole sovittua
kaytantoa siitd, mitd sekundaarildydoksia pitaisi potilaille informoida, eikd miten tama
tapahtuu. Liséksi tulisi kehittdd suomalaiseen terveydenhuoltoon sopivat kaytannot
suostumuksista ja miten niitéa kaytetdan laajojen genomisten tutkimusten yhteydessa
esimerkiksi sen hallinnoimiseksi, millaisia 16yd6ksia henkild itse haluaa itselleen ra-
portoitavan.

Genomikeskuksen tulisi profiloitua myds vaestda palvelevaksi genomiladketieteen

asiantuntijaksi. Genomikeskuksen tulee luoda verkkoon véestélle suunnattua tietoa
ihmisen perimésta ja sen merkityksesta henkilon terveydelle ja hyvinvoinnille. Tietoa
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tulisi olla tarjolla suomen-, ruotsin- ja englanninkielisena. Palvelua ja tietoa tulisi tar-

jota myods muuten kuin verkossa, esimerkiksi puhelinpalvelun kautta. Téllaista palve-
lua voi yllapitaa asiantuntijatuella esimerkiksi perinnéllisyyshoitaja, joka pystyy ohjaa-
maan tietoa tarvitsevia eteenpdin sinne, missa heidan ongelmiaan voidaan ratkaista.

Genomikeskuksen tehtava ei ole tarjota tutkintoon johtavaa koulutusta. Genomildake-
tieteen asiantuntijaorganisaationa sen tulisi kutienkin osallistua genetiikan alan koulu-
tuksen suunnitteluun ja osallistua sen toteuttamiseen koulutusorganisaatioissa ilme-
nevan tarpeen mukaan.

6.6 Genomikeskuksen hallinto ja henkilosto

Perustelu tiivistelméan kohtiin 44-54.

Riippumatta genomikeskuksen sijainnista Sosiaali- ja terveysministerion hallinnon
alalla, genomikeskuksen tulee fyysisesti sijaita toimintaympéaristossa, jossa sen asian-
tuntijoilla on mahdollisuus s&anndlliseen vuorovaikutukseen muiden genomildaketie-
teen ja -tutkimuksen asiantuntijoiden kanssa. Genomikeskusta ei pidé eristdd genomi-
laéketieteestd, vaan sen pitaa sijaita ymparistossa, jossa genomildéketiedetta harjoi-
tetaan. Talléin genomikeskuksen asiantuntijat ovat tietoisia toimintaympéaristossa ta-
pahtuvista muutoksista ja voivat nopeasti niihin reagoida.

Genomikeskuksella tulee olla johtaja, joka omaa riittdvan asiantuntemuksen genomi-
ladketieteessa ja on akateemisella uralla saavuttanut dosentin arvon. Johtajan tu-
kena tulee olla riittava hallinnon tehtavissa avustava henkildsté. Genomikeskuksen
hallinnossa tulisi olla myds juridista osaamista erilaisten juridisten kysymysten ratkai-
semiseksi, joita ainakin toiminnan alkuvuosina tulee varmasti iimenemaan.

Genomikeskus muodostuu kahdesta yksikdsta, genomipalveluyksikko ja asiantuntija-
palveluiden yksikko, joilla on vastuuasiantuntija ja vastaavasti patevoitynyt henkildsto.
Genomipalveluyksikdssé akateemisen henkildstdon koulutuspohja voi olla vaihteleva,
kuten biologi-geneetikko, sairaalageneetikko, bioinformaatikko tai vastaavan koulutuk-
sen omaava henkild, laékari, insin6ori tai IT-alan ammattilainen. Genomipalveluyksi-
kon toiminta edellyttaa henkiloston palkkaamista genomikeskukseen. Asiantuntijapal-
veluyksikdn tehtavat edellyttavat, ettd yksikdssa on perinnéllisyyslaéaketieteen erikois-
alan osaamista. Terveydenhuoltoalan ohjaamiseksi ei kaikkia tarvittavia asiantuntijoita
pida palkata genomikeskukseen, vaan keskuksen tulee kayttda ulkopuolisia asiantun-
tijoita. Genomikeskuksella tulisi olla 15-20 pysyvaa nimettya asiantuntijaa, johon ge-
nomikeskus voi olla yhteydesséa ko. asiantuntijuutta koskevissa kysymyksissa. Asian-
tuntijoita nimetessa olisi hyddyllistd huomioida ladketieteen erikoisalat ja genetiikan
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alan tieteellisen tutkimuksen edustavuus. Lisaksi genomikeskuksen tulee koota asian-
tuntijarynmid valmistelemaan ohjeistusta ja suosituksia huomioiden mahdollisimman
hyvin my6s alueellinen edustavuus. Henkiléstdn maaraa tulee riittavan usein arvioida
suhteessa genomikeskuksen toiminnan kehittymiseen.

Genomikeskukselle tulee perustaa asiakasraati, joka osallistuu keskuksen toiminnan
kehittdmiseen. Asiakasraadissa tulee olla edustettuna terveydenhuolto, tutkimus, in-
novaatio-ja liiketoiminta seka vaesto.

6.7 Genomikeskuksen rahoitus ja ansaintamallit

Perustelu tiivistelman kohtiin 55-57.

Jos genomikeskukselle suunnitellaan viranomaistehtavia, sen rahoitus tulee perusta-
misvaiheessa turvata seuraavan 10 vuoden ajaksi. Tama rahoitus voisi tulla suoraan
budjettimomentilta. Esimerkiksi Britanniassa Department of Health on perustanut ko-
konaan itsensd omistaman ja rahoittaman Genomics England -yhtion kehittdméaén ge-
nomildéketiedettd. Vaihtoehtoisesti julkinen rahoitus voisi tulla myds perustettavilta
maakunnilta kapitaatiopohjaisesti. Perustelu maakuntien kautta tulevalle rahoitukselle
on, ettd maakuntien jarjestama terveydenhuolto tulee keskeisesti hydtymaan ge-
nomikeskuksen toiminnasta. Tall6in terveydenhuollolle tuotetuista asiantuntijapalve-
luista ei laskutettaisi erikseen.

Genomikeskuksen tulee voida laskuttaa tuottamistaan genomitietopalveluista. Mikali
genomikeskus laskuttaa genomitiedon tallennuksesta, tulee kustannusten olla tiedon
tuottajalle merkittavasti vahaisemmat kuin tuottajan itsensa jarjestama tallennus. Mi-
kali tiedon tallennus genomikeskukseen on vapaaehtoista, voisi tallennuksesta laskut-
taminen vaarantaa tietokannan syntymista, kun tiedon tuottajat tallentaisivat
genomitiedon toisaalle. Muista kuin tallennukseen liittyvistd genomitietopalveluista ge-
nomikeskuksen tulisi laskuttaa. Tarvittaessa laskutus voisi tapahtua joko suoraan ge-
nomikeskuksesta tai biopankin, lupaviranomaisen tai palveluoperaattorin kautta. Las-
kutuksen liittyva ongelma on luovutetun tiedon arvon maaraaminen luovutushetkella,
jolloin se ei valttamatta ole tiedossa. Mikali genomipalveluista laskutetaan esimer-
kiksi tuntipalkkiopohjaisesti, tulee harkita mahdollisuutta jonkinlaisen rojaltin perimi-
seen, jos tiedon avulla saatu tuotto on merkittava. Talldinkin palautus tulisi ge-
nomikeskukselle vasta toissijaisesti ensisijaisen laskuttajan kautta.
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6.8 Genomitiedon tallennus genomikeskukseen,
vapaaehtoista vai saadeltya?

Tarkeda geenitestauksia koskeva, kantava periaate on henkilén autonomia suhteessa
geneettisen tiedon synnyttamiseen. Jos genomitiedon tallennus kansalliseen ja mah-
dollisimman turvalliseen tietokantaan on yleinen kaytanto, ei tallennus sindnsa vaatine
erillista suostumusta. Geneettisen tiedon sailyttdmisesta ei erityisesti sdadetd muuten
kuin terveydenhuollon dokumentaatiosta ja laboratoriotutkimuksista yleensa ja perin-
ndllisyyslaaketieteen sairaskertomustiedosta, joka on pysyvasti sailytettavaa. Tieteelli-
sessa tutkimuksessa syntyneesta tiedosta on edellytetty, etta tieto havitetaan tutki-
muksen paattyessa, mutta biopankkitutkimuksessa tieto tallennetaan, vaikka tiedon
tuottanut tutkimus oliskin paattynyt.

Genomitiedon siirtdminen eri organisaatioista genomikeskukseen tulee ohjeistaa kat-
tavasti. Genomikeskuksen toiminnan kannalta on aivan keskeista, siirretdanké eri or-
ganisaatioissa syntyva genomitieto genomikeskukseen tallennettavaksi. Mikali nain ei
tapahdu, menetetdan laajan homogeenisen tietoaineiston tuoma etu ja tieto on ha-
jautettuna erilaisissa tietokannoissa. Mikali terveydenhuollossa tuotettu tieto edellyte-
téaan tallennettavaksi genomikeskukseen, saataisiin terveydenhuollossa yhtenevéinen
menettely, mahdollisimman kattava tietoturva ja pysyva tallennus. Mikali talle menet-
telylle tarvitaan sdadospohja, se tulee huomioida genomilaissa.

Tieteellisen tutkimuksen tilanne on monisyisempi. Ensisijaisesti tiedon tallennus ja
tietoalusta tulee rakentaa niin edulliseksi ja toimivaksi, etta se on rittdva motivaatio tie-
don tallenukseen genomikeskukseen. Jos tallennus kuitenkin on vapaaehtoista, ku-
ten tdhan saakka on suunniteltu, paattavatko yksittaiset tutkimusryhmat tallenuksesta
itsendisesti, tullaanko paatdkset tekemaan organisaatioiden tasolla vai voisivatko tut-
kimuksen rahoittajat edellyttaa tutkimustiedon tallennusta genomikeskukseen? Erityi-
sen tarke&aa on biopankkitutkimuksessa syntyvan tiedon tallennus genomikeskukseen,
koska lahivuosina suuri osa suomalaisesta genomitiedosta tuotetaan biopankkitutki-
muksessa. Mikali vain pieni osa suomalaisesta genomitiedosta jaisi yhteisen tieto-
kannan ulkopuolelle, ei siitd syntyisi suurta vahinkoa. Kokonaisuuden kannalta ratkai-
sevaa kuitenkin on, etta tallennusta kohtaan syntyisi positiivinen asenne siten, etté tal-
lennus kansalliseen keskukseen nahtaisiin merkittava etuna eika uhkana. Etuna tutki-
joille olisi edullisuuden ohella valmiiksi rakennettu tietoturvallinen arkkitehtuuri, tieto-
kantojen yllapito ja mahdollisesti genomikeskuksesta ostettavissa oleva bioinformatiik-
kaosaaminen. Uhkina voidaan ndhdéa kyvyttdmyys hallinnoida oman tutkimusaineis-
ton kayttoa, aineistosta saatavien hyétyjen valuminen alkuperaisen tutkimusryhman
ulkopuolelle, julkaisujen ulkopuolelle jaaminen, rahallisten hy6tyjen kohdistuminen lii-
aksi genomikeskukselle ja oman tutkimuksen kanssa paallekkaisten tutkimusten koh-
distuminen omaan aineistoon. Naihin mahdollisiin uhkiin tulee proaktiivisesti tarjota
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ratkaisu ja suunnitella genomikeskuksen toiminta siten, ettd se nahdaan tutkimusta tu-
kevana ja edistavana, huomattavasti entistd parempia tutkimusmahdollisuuksia tarjoa-
vana toimijana, kuten tarkoitus on.
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7 Sanasto

Termi Selitys

annotaatio Genomitietokantojen yhteydessé merkitsee yleensa tietyssd genomin kohdassa
sijaitsevan variaation ominaisuuksien ja vaikutuksen kuvaamista. Annotaatio
tapahtuu osana genomisekvenssin variaatioiden analyysia.

DNA Deoksiribonukleiinihappo, molekyyli, johon perimén informaatio on pakattu kak-

soiskierteisena juosteena.

DNA sekvenso-
inti

DNA:n nukleotidi- eli emasjarjestyksen méaarittdminen. Nukleotideja on nelja méaa-
rayten emasosan mukaan: adeniini, guaniini, sytosiini tai tymiini

eksomi Kaikki periman proteiineja koodittavat geenit. Muodostaa alle 1.5 % ihmisen koko
perimasta.

farmakogene- Geneettisen tiedon hyddyntaminen ladkevasteen maarittdmisessa. Ladkeainei-

tiikka den vaikutuksia séatelevat periméan variaatiot maarittavat yksilon vastetta ladke-

hoidolle ja haittavaikutusten todennakdisyytta

geneettinen
tieto

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

geeni

Periman molekyylitason yksikkd, perinnéllista ominaisuutta ohjaava DNA- jakso,
joka sisalta tiedon valkuaisaineen tai RNA- molekyylin rakenteesta. Ihmisella on
noin 23 000 geenia.

geeniekspressio

Geenin ilmentyminen eli tietyn geenin koodaaman proteiinin esiintyminen esimer-
kiksi kudoksessa.
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geenipaneeli Tietyn sairauden tai oireen geneettinen tutkimus, jossa tutkitaan useita kymmenia
tai satoja geeneja yhta aikaa.

geenitesti Laboratoriotutkimus, jossa analysoidaan DNA:n rakennetta yhden geenin tai
muutamien geenien tasolla. Arkikielessa myos yleisnimitys erilaisille geneettisille
tutkimuksille.

genetiikka Lajien perimaa ja sen muutosten merkitysta tutkiva tieteenala, joka jaetaan usei-
siin osa-alueisiin tutkimuskohteiden ja -menetelmien perusteella. Ladketieteel-
linen genetiikka tutkii ihmisen periman muutosten yhteytta sairauksien syntyyn.

genomi Perima. Yksilon koko perimaaineksen muodostama kokonaisuus, joka ohjaa eli-
mistdn rakentumista sikitkaudella ja sen toimintaa koko elaméan aikana.

genomiikka Genomin rakenteen ja toiminnan laajojen kokonaisuuksien tutkimus

genotyyppi Yksiloén geneettinen rakenne. Tarkoittaa mygs tietyn geeniparin geenien raken-
netta tai useiden tutkittujen genomin variaatioiden kokonaisuutta

genotyyppaus Yksiloén perimén tutkiminen analysoimalla suuri méaré, esimerkiksi 800 000 tun-
nettua genomin variaatiota. Variaatioiden véliin jadvéa DNA:n rakenne voidaan
ennustaa imputoimalla.

imputointi Genotyyppaustutkimuksissa kaytetty menetelm4, jossa tunnettujen variaatioiden
esiintymisen perusteella voidaan ennustaa aiempaan tietoon perustuen kahden
tutkitun variaation valiin jAdvan DNA:n rakenne sita erikseen tutkimatta

innovaati- tassa yhteydessa: biopankkien, genomikeskuksen, syopakeskusten ja sote-tie-

oekosys-teemi

don toissijaisen kaytdssa tarvittavien tieto- ja tietotekniikkapalvelujen muodos-
tama jarjestelma, joka palvelee kaikkia tiedon hyddyntgjia
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koko genomin
sekvensointi

Koko periman emasjarjestysksen maarittdminen.

(whole genome sequencing, WGS)

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

nukleotidi DNA:n rakenneyksikko (koostuu kolmesta osasta: sokeri-, fosfaatti- ja emas). Ih-
misen perima sisaltda noin kolme miljardia eméasparia.

omiikka Koko periméan (genomiikka), kaikkien proteiinien (proteomiikka), tai esimerkiksi

aineenvaihdunnan kokonaisuus (metabolomiikka) maaritettynd solun, kudoksen
tai yksilon tasolla

yksildllistetty

Laaketieteellisen hoidon ja ennaltaehkdisyn suunnittelu tai riskin maarittaminen

ladketiede yksildllisiin ominaisuuksiin, kuten perityn perimén tai syopakudoksen perimén
muutoksiin perustuen. (personalized medicine)

referenssi- Tunnettu genomin nukleotidirakenne, johon kulloinkin tutkittavan periman raken-

genomi netta verrataan

RNA Ribonukleiinihappo. Yksijuosteinen molekyyli joka mm. vélittéd DNA:han varas-
toidun tiedon proteiinirakenteesta (lahetti-RNA). RNA-molekyyleja on useita eri-
laisia.

SNP Yhden eméksen variaatio perimassé. Paikasta ja luonteesta riippuen yhden

emaksen variaatio voi aiheuttaa vaikean perinndéllisen sairauden tai olla taysin
harmiton.

syopéagenetiikka

Syoévan kehittymisté saatelevien periméan variaaatioiden tutkiminen ja kaytt6 esi-
merkiksi sydvan diagnostiikassa, luokittelussa, kohdennetun hoidon valinnassa
tai syopépotilaan seurannassa
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varianttikuvaus

Yksilon genomissa tunnistettujen variaatioiden kokonaisuus

viitetietokanta

Referenssitietokanta. Tietokanta, joka siséltaé tunnetun tiedon ihmisen perimén
variaatioista, niiden yleisyydesta vaestotasolla ja niiden merkityksesta
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