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Sosiaali- ja terveysvaliokunnalle

Viite:

Kutsu asiantuntijakuulemiseen, 16.11.2022

Asiantuntijalausunto hallituksen esityksestid eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta (HE 110/2022)

Taustaksi

Eduskunnan sosiaali- ja terveysvaliokunta on pyytianyt Suomen Perinndllisyyslaakariyhdistys
ry:Ita asiantuntijaa valiokuntaan kuultavaksi ja asiantuntijalausuntoa otsikossa mainitusta halli-
tuksen esityksestd. Yhdistyksen johtokunta kiittda yhdistykselle osoitetusta pyynndstd ja on
osoittanut asiantuntijatehtdvan allekirjoittaneelle. Olen kokeellisen perinnéllisyysladketieteen
dosentti ja perinndllisyyslaaketieteen ja lastentautien erikoisladkari ja tydskentelen seka osas-
tonyliladkarina HUS Sikiclaaketieteen keskuksessa ettd ladketieteellisen genetiikan ja perinndl-
lisyysladketieteen kliinisena opettajana Helsingin yliopiston ladketieteellisessa tiedekunnassa.
Annan valiokunnalle seuraavan asiantuntijalausunnon.

Perinnollisyysldaakarin koulutus edellyttda kuusivuotisen lddketieteen lisensiaatin tutkinnon li-
saksi viisivuotista erikoistumista yliopistosairaalassa ja genetiikan palvelulaboratoriossa. Perin-
nollisyyslaakarien joukko on pieni: Suomessa on vain noin 50 tyoikdista perinndllisyyslaakaria.
Perinnollisyyslaakarin tydnkuva kasittaa harvinaisten perinnoéllisten sairauksien diagnosoinnin,
geneettisten analyysien tarpeen arvioinnin ja analyysimenetelmien valinnan, geenianalyysien
tulosten merkityksen arvioinnin yhdessa sairaalageneetikkojen kanssa ja analyysien tulosten se-
littdmisen potilaalle ja perheelle ja tilanteesta riippuen my6s muille sukulaisille ymmarrettavasti
ja selkeasti seka tahan liittyen hoitosuositusten antamisen ja jatkotutkimusten suunnittelun. Pe-
rinnollisyysladkarit antavat myo6s perhesuunnitteluun liittyvaa neuvontaa mukaan lukien alkio-
ja sikiodiagnostiikkaan seka geneettiseen raskaudenkeskeytykseen liittyvat neuvonnat.

Esille nousevat kysymykset lakiehdotuksesta

Lakiehdotuksesta nousee esille kolme keskeistd huolenaihetta, jotka olennaisesti vaikuttavat
perinnodllisyyslddkarien toimintaedellytyksiin ja sitd kautta niihin edellytyksiin, joilla voidaan
tarjota vaestolle heidan tarvitsemiaan palveluja.

1. Ensimmainen huolenaihe koskee tarvetta koko Genomikeskukselle. Lakiehdotuksessa tai
sen perusteluissa ei vastata kysymykseen siita, mita varten on valttamatonta perustaa uusi
viranomainen, ja mitka olisivat sen oleelliset tehtdvat. Perustelutekstissa luetellaan esi-
merkinomaisesti asioita, joita Genomikeskus voisi tehda, mutta néitd samoja asioita teh-
daan jo nyt muiden tahojen toimesta. Merkittdvaa osaa Genomikeskukselle osoitetuista
tehtdvista hoidetaan maan yliopistosairaaloiden perinndllisyysklinikoiden ja niissa toimi-
vien perinndllisyysladkarien toimesta. Tiivistetysti hallituksen esitys ei vastaa siihen, mitka
ovat ne puutteet ja ongelmat, joiden korjaamiseen Genomikeskus tarvittaisiin, ja miksi sen

perustamisesta olisi valttamatonta saataa lailla.
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Hyvaan lainvalmisteluun kuuluu vaihtoehtojen tarkastelu, joista ensimmaisena arvioita-
vana vaihtoehtona on lain saatamatta jattaminen ja tavoitteisiin pyrkiminen muiden vaih-
toehtoisten keinojen kautta. Tamantyyppinen analyysi puuttuu lain perusteluista kaytan-
nossad kokonaan. Lain perustelut ovat kokonaisuudessaan varsin epamaaraiset ja osin van-
hentuneetkin, koska sadannénmukaisesti perusteluissa viitataan alkuperadisessa lakiesityk-
sessa olleisiin Genomikeskuksen tehtavia koskeviin sisall6llisiin kysymyksiin.

Talla hetkelld perinndllisyysladkareiden ja -hoitajien tehtavakenttdaan kuuluu varsinaisen
potilashoidon ohella hoitoprosessien suunnittelu ja hoidon ohjeistaminen. Yliopistosairaa-
loiden perinndllisyyspoliklinikoissa tuotetaan yleistajuista neuvontamateriaalia potilaille
(esimerkiksi Terveyskyld) ja terveydenhuollon ammattilaisille (esimerkiksi Terveysportti).
Yksikoiden sisdisissa ja kansallisissa tydryhmissa (esim. Suomen Rintasydoparyhma) laadi-
taan hoitopolkuja ja suosituksia. Yksikdiden ammattihenkilot huolehtivat alan koulutuk-
sesta ja opetuksesta, kuten laakarikoulutuksesta, perinnéllisyyshoitajakoulutuksesta ja ka-
tildiden ja sairaanhoitajien taydennyskoulutuksesta seka antavat yleisdéluentoja ja asian-
tuntijaluentoja eri toimijoille, kuten erikoislaakariyhdistyksille, potilasyhdistyksille ja Har-
vinaiskeskus Noriolle. Yksikdiden ammattihenkilot osallistuvat myds yhteiskunnalliseen
vaikuttamiseen, moniammatilliseen yhteistydohon ja kansainvaliseen verkostoitumiseen.
Nama ovat pitkalti samoja tehtdvia, mitd Genomikeskukselle nyt ollaan esittamassa ja talla
hetkelld naitd tehtdvia hoidetaan erikoisalaldhtoisesti paaosin ilman erillistd korvausta.
Olennaista kuitenkin on, ettd nadiden tehtavien hoitaminen edellyttda vahvaa asiantunte-
musta, joka on saavutettavissa vain kliinisen tyon kautta. Ei ole realistista, ettd naita teh-
tavia yritettdisiin hoitaa erillisessd keskuksessa erillddan kdaytannon tyota tekevista yksi-
koista.

Toinen huolenaihe koskee lddketieteen ja lddkarin tyon ohjeistusta ilman laaketieteellista
asiantuntemusta. Perinnoéllisyysladketiede on ladketieteen erikoisala ja osa erikoissairaan-
hoitoa, jota sdatelevat alan sisdiset kansalliset ja kansainvéliset (mm. ACMG, American
College of Medical Genetics) ohjeistukset ja suositukset. Kuten muutenkin ladkarintydssa,
on lopullinen paatésvalta annettavasta hoidosta kuitenkin hoitavalla 1aakarilla.

Nyt ehdotettua lakiluonnosta voidaan tulkita siten, ettd se antaa Genomikeskukselle val-
tuudet ohjeistaa kliinista potilastyotd. Vaikka varsinaisessa lakitekstissa viitataan vain
”suositusten antamiseen”, perustellaan tdtd tehtdvaad esityksessd mm. sivulla 51 Ge-
nomikeskuksen tehtavien yksityiskohtaisissa perusteluissa siten, ettd Genomikeskus ”oh-
jeistaa geneettisen neuvonnan muotoa ja laajuutta”, joka viittaa jonkinasteiseen sitovuu-
teen. Tastd huolimatta Genomikeskuksen johtajalta ei edellytetd |adketieteellistd pate-
vyyttd, vaan tehtdvaan kelpoinen on henkil, jolla on “riittava ladketieteen ja genetiikan
osaaminen”. Genomikeskuksen asiantuntijaryhmassakin olisi mahdollisesti vain yksi perin-
nollisyyslaakarijasen.

Kuten edelld on todettu, on tyoikaisia perinndllisyysladkareita Suomessa vain noin vii-
sikymmenta ja lahes kaikki heista osallistuvat kliiniseen tyéhon joko suoraan potilashoidon
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tehtdvissa tai niita tukevissa diagnostisissa palveluissa. Ohjeistamisen edellyttama osaa-
minen karttuu naissa tehtavissa ja sita ei ole mahdollista sailyttaa tai yllapitaa ilman saan-
nollista kliinista tyota, mika johtuu erikoisalan nopeasta kehityksesta. Genomikeskuksen
kaltainen erillinen ”ohjeistusyksikko” ei tule suomalaisessa palvelujarjestelmassa toimi-
maan, koska sinne ei ole mahdollista muodostaa riittavaa osaajapoolia.

Merkille pantavaa on myos se, ettd tamankaltaista ulkopuolista ohjeistusta ei ole kaytossa
millaan muulla lddketieteellisellad erikoisalalla Suomessa ja tilanne olisi kansainvalisestikin
tarkastellen poikkeuksellinen. Kaikki tdhan saakka eri erikoisaloille muodostetut yhteistyo-
rakenteet (mm. Kansallinen syopakeskus, Neurokeskus) ovat muodoltaan verkostomaisia,
ja perustuvat kyseisen erikoisalan yhteisen osaamisen kokoamiseen ja yhteisten linjausten
muodostamiseen verkostoissa. Nyt Genomikeskukselle esitettava rakenne poikkeaa tasta
olennaisesti, kun erikoisalalle esitetdan kdytannon toiminnasta erotettua erillista ja ilmei-
sesti my0s toimivaltaista yksikkoa.

Genomikeskuksen perustaminen sekoittaisi myds hoidon vastuukysymyksid, joka koros-
tuisi etenkin ristiriitatilanteissa. Viime kddessa hoidosta paattaa suomalaisessa jarjestel-
massa hoitava laakari yhteisymmarryksessa potilaan kanssa. Hoitava ldakari soveltaa am-
mattitoiminnassaan “yleisesti hyvaksyttyja ja kokemusperaisia perusteltuja menettelyta-
poja koulutuksensa mukaisesti, jota hanen on pyrittava jatkuvasti tdydentamaan” (L ter-
veydenhuollon ammattihenkil6ista, 15 §). Yleisesti hyvaksytyillad ja kokemusperaisesti pe-
rustelluilla menettelytavoilla tarkoitetaan erikoisalan sisdlld muodostettua ja tutkittuun
tietoon perustuvaa konsensusta hyvasta hoitokdytannosta. Han huomioi myds yksikon
vastaavan laakarin antaman ohjeistuksen. Nyt tahan kokonaisuuteen oltaisiin lisddmassa
Genomikeskuksen viranomaisroolissa antamaa ohjeistusta, jonka yhdenmukaisuutta mui-
den ohjeistusten kanssa ei pystytd mitenkdan etukateisesti varmistamaan. Epdselvaa on,
tulisiko hoitavan ladkéarin noudattaa ristiriitatilanteessa yleisesti hyvaksyttyja kdytantoja,
vastaavan ylilaakarin ohjeita vai Genomikeskuksen ohjeita.

Kolmas huolenaihe liittyy resurssikysymyksiin, joita on jo sivuttu edelld. Kdytannossa kaikki
perinnollisyyslddketieteen osaajat tarvitaan yllapitimaan nykyista palvelujarjestelmas, ja
Suomen perinnéllisyyspoliklinikoiden nykyinen resursointi ei riitd edes vastaamaan nykyi-
seen palvelutarpeeseen. Ainakaan lyhyelld tdhtdimelld uusia osaajia ei ole saatavissa to-
teuttamaan Genomikeskuksen tehtavia. Lakiesitys johtaisi siis joko Genomikeskuksen teh-
tavien toteuttamiseen puutteellisella asiantuntemuksella tai vaihtoehtoisesti tehtavien
salyttdmiseen jo nykyisin ylikuormitetun osaajajoukon harteille. Kummassakin vaihtoeh-
dossa karsijana olisi perinndllisyyslaakarin palveluja tarvitseva potilas.

Genomikeskukselle ehdotettu rahoitus kuluu oletettavasti padosin keskuksen johtajan ja
muun ydinhenkilokunnan palkkakuluihin, tilavuokriin ja muihin vastaaviin kuluihin. Sama
raha osoitettuna suoraan perinndllisyyspoliklinikoille ja mahdollisesti my6s kolmannen
sektorin toimijoille toisi valittdmasti suoria terveyshyotyja!
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Geenitieto on potilastietoa

Yhteenveto

Lakiesitys perustuu vahvasti ajattelutavalle, jonka mukaan geenitietoa ei osata viela hyédyn-
taa terveydenhuollossa, geenitiedon kayttd on kontrolloimatonta eika geenitiedon kaytosta
ole ohjeistusta. Tama edustaa kuitenkin vanhentunutta ajattelutapaa eikd pida enaa paik-
kaansa. Esityksen taustalla vaikuttaa my0s idea “geenitietopankista”, jonne varastoitaisiin po-
tilaiden geenitietoja ja josta voitaisiin tutkimuksen keinoin |0ytdaa uutta tietoa potilashoidossa
hyodynnettavaksi. Taimakdan ajattelutapa ei ole nykypdivaa, vaan potilashoidossa syntyva
geenitieto on potilastietoa aivan vastaavasti kuin ovat potilaiden laboratorio- ja kuvantamis-
tutkimusten tulokset. Erikseen on toki tdysin mahdollista perustaa tutkimustarkoituksiin gee-
nitiedon varastoja, joista on hyvdna esimerkkinad esim. suomalainen FinnGen -tutkimus. Tata
kysymysta tulisi kuitenkin kasitella erillisend potilashoidossa syntyvasta geenitiedosta.

Perinnollisyysladketieteessa geenianalyyseja tehddan aina potilaslahtdisesti eli geenitutkimus-
ten tarve, laajuus ja aikataulu maaraytyvat ensisijaisesti kliinisin perustein. Analyysien tulkinta
tapahtuu kliinikon ja palvelulaboratorion yhteistyona, tarvittaessa myos ulkopuolisia asiantun-
tijoita ja yhteistyoverkostoja konsultoiden. Koska tulkinnat yksittdisten geenivarianttien kliini-
sesta merkityksesta tyypillisesti muuttuvat tutkimustiedon lisddntyessa, on myos tarkeas, etta
geenitieto sdilyy potilasta hoitavassa yksikdssa, jotta sitd voidaan uudelleenarvioida ja tarvit-
taessa teettaa lisatutkimuksia potilaan kliinisen tilanteen niin edellyttdessa.

Kun kyse on suppeista potilasryhmista ja erittdin harvinaisista sairauksista, on hoidon kehitta-
minen ja uusien hoitovaihtoehtojen etsiminen riippuvaista siita, ettd hoitavalla ldakarilla on
mahdollisuus joustavasti konsultoida yhteistyotahoja tai tarvittaessa jatkaa asian selvittamista
tutkimuksellisessa asetelmassa. Geenitietoa kdytetdan muun potilastiedon tavoin potilaan
hoidon tukena, eika sitd voi erottaa hoitavasta yksikosta. Tama ei tarkoita sita, etteikd geeni-
tietoa kuten muutakin potilastietoa voisi kayttda tutkimustarkoituksessa, mutta tama kaytto
ei voi tapahtua omilla ehdoillaan vaan potilashoidon tarkoituksen turvaten.

Katson edella sanotuin perusteluin, ettad hallituksen esitysta ei tulisi nykymuodossaan hyvak-
sya sen merkittdavien puutteellisuuksien vuoksi. Tama ndakemys on myos Suomen Perinnolli-
syysladkariyhdistys ry:n jaseniston keskuudessa hyvin yhtenainen. Lakiluonnos tulisi palauttaa
uudelleenvalmisteluun, jonka yhteydessa kartoitettaisiin vaihtoehtoisia tapoja tukea ja koor-
dinoida genomitiedon tehokasta ja asianmukaista kdyttd6a. Tama voisi tapahtua esimerkiksi
yliopistosairaaloiden perinnollisyyslaaketieteen poliklinikoiden ja genetiikan palvelulaborato-
rioiden valista yhteisty6ta tiivistamalla.

Helsingissa, 20. marraskuuta 2022
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