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Eduskunnan sosiaali- ja terveysvaliokunta
Asia: HE 110/2022 vp Hallituksen esitys eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta
Lausuntopyyntd, professori Juha Kere, Karolinska Institutet, Ruotsi

Eduskunnan sosiaali- ja terveysvaliokunnan pyytamana lausuntona hallituksen esityksesta
eduskunnalle laiksi genomikeskuksesta totean kunnioittaen seuraavaa; padasiat lausunnosta on
korostettu vahvennetulla kirjasimella, ja kdytetyt viitteet on linkitetty lahteisiin:

Yleista

Genomikeskuksen ja siihen tdahtaavan lain suurin ongelma on se, etta aika on ajanut koko
hankkeen ohi. Kun tavallisten, monitekijdisten kansantautien geeneja alettiin etsia tehokkaasti
vuodesta 2007 alkaen, tutkimusyhteison valtasi suuri innostus (esim. Collins 2010:
https://www.nchi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5101928/). Suomessa laadittiin tasta
innoittuneena kansallinen genomistrategia, joka valmistui vuonna 2015
(https://julkaisut.valtioneuvosto.fi/handle/10024/74514).

Sen jalkeen kuluneen vuosikymmenen aikana kansainvalisesti nopeasti kertyneet
tutkimustulokset ovat kuitenkin osoittaneet, etta geenitutkimukset eivat tuo
parhaimmillaankaan paria prosenttia enempaa lisdarvoa perinteisiin kliinisiin riskitekijoihin
verratuna (esim. Mars ym. 2020; Sakaue ym. 2020; ndissda molemmissa mukana myos
suomalaisia tutkimusaineistoja; ks. ndiden tulosten arviointi: https://blogit.ts.fi/terveys-
tiede/kansantauteja-ei-voida-seuloa-genomitiedon-avulla/). Yli 90% syovista ei ole
ennustettavissa genomin avulla; talla hetkelld lupaavimpia tuloksia yksil6llistettya laaketiedetta
ajatellen on luvassa sy6van varhaisasteiden seulonnasta verindytteista etsittavien
merkkiaineiden avulla (ns. nestebiopsia). Askettiinen katsausartikkeli listasi yli 1300 kliinist3
tutkimusta, joiden tulokset ovat lupaavia (Cisneros-Villanueva ym. 2022;
https://www.nature.com/articles/s41416-021-01696-0).

Genomikeskus ei tavoitteeltaan eikd rakenteeltaan vastaa edistyneen yksil6llisen
ladketieteen tarpeita, resursseja tai menetelmia. Toteututessaan genomikeskus olisi
menneen ajan mausoleumi, joka parhaimmillaan herattaisi kummastusta kansainvilisesti,
mutta soisi julkisia resursseja paremmin kansanterveytta palvelevilta tavoitteilta.

Yksityiskohtainen kritiikki: Lain tavoitteet ja tuotokset STM:n mukaan

Kyseessa on laki, jota on valmisteltu vuodesta 2018 (hankenumero STM071:00/2018). STM:n
sivuilla (https://stm.fi/hanke?tunnus=STM071:00/2018) luetellaan hankkeen Tavoitteet ja
tuotokset seuraavasti (numerointi alkuun lisatty viittauksien helpottamiseksi tdssa tekstissa):

1- perustaa Genomikeskus (1. vaihe) ja kansalliset sddannokset terveyteen liittyvia geneettisia
analyyseja sekd geneettisen tiedon kasittelya ja tallentamista koskien (2. vaihe)

2- Genomikeskus olisi itsendinen ja riippumaton asiantuntijaviranomainen, joka antaisi
suosituksia geneettisen tiedon kasittelysta ja geneettisista analyyseista (1. vaihe)

3- tehostetaan ja yksilollistetdan terveydenhuoltoa: oikea diagnoosi, ladke ja hoito oikeaan
aikaan oikealle potilaalle


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5101928/
https://julkaisut.valtioneuvosto.fi/handle/10024/74514
https://blogit.ts.fi/terveys-tiede/kansantauteja-ei-voida-seuloa-genomitiedon-avulla/
https://blogit.ts.fi/terveys-tiede/kansantauteja-ei-voida-seuloa-genomitiedon-avulla/
https://www.nature.com/articles/s41416-021-01696-0
https://stm.fi/hanke?tunnus=STM071:00/2018
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4- tuetaan alan tutkimusta ja luodaan siltaa tutkimustyon ja terveydenhuollon kdytanteiden
valille

5- lisataan ihmisten edellytyksia ymmartaa geneettista tietoa ja tehda tietoon perustuvaa
paatoksentekoa omasta terveydestdan

6- lisataan terveydenhuollon ammattilaisten genetiikan osaamista ja edistetdaan alan koulutusta

Alla tiivistetyt kommenttini paksuilla kirjasimilla kuhunkin luetelluista tavoitteista ja
tuotoksista:

- perustaa Genomikeskus (1. vaihe) ja kansalliset sadannokset terveyteen liittyvid geneettisia
analyyseja seka geneettisen tiedon kasittelya ja tallentamista koskien (2. vaihe)
Genomikeskus on tarpeeton kansallisten sdannosten laatimiseksi, koska geneettisia
analyyseja on jo useita vuosia tehty ja tehdaan rutiininomaisesti osana erikoissairaanhoitoa.
Tama on ongelmatonta eika edellytd uuden viranomaisen perustamista. 2. vaiheen osalta
viitataan erityisen genomitietorekisterin perustamiseen, joka on kansanterveyden kannalta
tarpeeton, tietosuojan kannalta erittain ongelmallinen, ja tarvittavan kokonsa vuoksi hyvin
kallis investointi. Kasittelen tata yksityiskohtaisemmin alla s. 2 alkaen.

- Genomikeskus olisi itsendinen ja riippumaton asiantuntijaviranomainen, joka antaisi
suosituksia geneettisen tiedon kasittelystd ja geneettisistd analyyseista (1. vaihe)
Erikoissairaanhoidossa perinnéllisyysladketieteen alalla (viisi yliopistosairaalaa) on taysin
riittdvd ammatillinen asiantuntemus geneettisen tiedon kasittelyyn ja geneettisten
analyysien suorittamiseen potilastyon ja terveydenhuollon tarpeisiin. Uutta
asiantuntijaviranomaista ei tarvita.

- tehostetaan ja yksilollistetdan terveydenhuoltoa: oikea diagnoosi, ladke ja hoito oikeaan
aikaan oikealle potilaalle

Tama on erikoissairaanhoidon arkea. Oikea diagnoosi, lddke ja hoito oikeaan aikaan oikealle
potilaalle, yksil6llistetylla tavalla, on juuri sita, mitd monien eri erikoisalojen laakarit
totetuttavat paivittain omassa tyossdan ladketieteellisen asiantuntemuksensa perusteella.
Genomikeskus ei tuo mitaan lisdarvoa tahan tyohon.

- tuetaan alan tutkimusta ja luodaan siltaa tutkimustyon ja terveydenhuollon kaytanteiden
valille

Genomikeskus ei voi milldan késitettavissa olevalla tavalla tukea alan tutkimusta. Jo nyt
kliinista ja translationaalista ladketieteellistad tutkimusta tekevat tutkijat ja tutkijalaakarit
varmistavat tiedon siirtymisen. Suomessa erityisesti Helsingin yliopiston, Business Finlandin
ja useiden ylikansallisten laaketehtaiden rahoittama FinnGen-hanke
(https://www.finngen.fi/fi) on jo usean vuoden ajan toimittanut suomalaista genomitietoa
ladkekehityksen tarpeisiin. Julkaisutietokannan mukaan FinnGen-aineistoa on kaytetty jo 243
tieteellisen julkaisun pohjana, joista valtaosa on jo muiden kuin suomalaisten
tutkimusryhmien tuloksia (https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=finngen&sort=pubdate).

- lisataan ihmisten edellytyksia ymmartaa geneettista tietoa ja tehda tietoon perustuvaa
paatoksentekoa omasta terveydestdan

Tama tehtdva kuuluu peruskoulun ja lukion biologian ja terveystiedon opetustavoitteisiin
seka neuvolatyon, perusterveydenhuollon ja erikoissairaanhoidon arkeen.


https://www.finngen.fi/fi
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=finngen&sort=pubdate
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- lisataan terveydenhuollon ammattilaisten genetiikan osaamista ja edistetadn alan koulutusta
Terveydenhuollon ammattilaiset saavat jatko- ja tdydennyskoulutusta omien erikoisalojensa
edellyttamissa puitteissa jo nyt erilaisten koulutuspdivien, kuten Ladkaripaivien ja
erikoisalakohtaisten koulutuspaivien puitteissa. Pieni viranomaistaho ei kykene seuraamaan
lukuisien eri erikoisalojen koulutustarpeiden muutoksia, eika terveydenhuollon
ammatilliseen jatko- ja taydennyskoulutuksen osa-alueisiin tahdankdan mennessa ole tarvittu
erityista viranomaista.

Na&ilta osin olennaista on, ettd nyt esitetyssd muodossaan, noin kolmen virkahenkilon
laajuisena yksikkéna, genomikeskus olisi ymmarrettavasti vakavasti aliresurssoitu
vastaamaan mitenkadn tavoitteisiin 2-6. Ainoaksi mielekkaaksi tehtavaksi jaisi 1-tavoitteen
mukaisen 2. vaiheen genomitietorekisterin valmisteluty6. Juuri tama olisi kaikkien
vahingollisin lain seurauksista, kuten alla perustelen.

Lakiesityksen epamaaraisyys koskien genomitietorekisteria

Lakiesitys on kdynyt vuosina 2018-2021 neljalla lausuntokierroksella (8.6.-3.8.2018; 9.5.-
5.7.2019; 26.6.-21.8.2019; ja 18.10.-3.12.2021). Alun perin lakiluonnokset sisalsivat myos
maarayksia erityisen genomitietorekisterin perustamiseksi, mutta tama sisaltd on poistettu nyt
kasittelyssa olevasta hallituksen esityksesta. Ylla olevan Tavoitteet ja tuotokset -kohdan
mukaisesti on kuitenkin selvaa, etta tavoitteena on nyt perustettavaksi aiotun
genomikeskuksen avulla edistdaa kansallisen genomitietorekisterin perustamista (1. kohta):

"Perustaa Genomikeskus (1. vaihe) ja kansalliset sddnndkset terveyteen liittyvia geneettisia
analyyseja seka geneettisen tiedon kasittelya ja tallentamista koskien (2. vaihe)”.

Tahan viitataan myos nyt esilld olevan lakiesityksen sivuilla 9, 33, 34 ja 49.

Sivulla 9 lukee seuraavasti:

”"Genomilain valmistelun edetessa on kdynyt ilmeiseksi, etta erityisesti valmisteilla olevaan
kansalliseen genomitietorekisteriin liittyvat seikat vaativat viela lisdvalmistelua. Tasta syysta
johtuen aiemman mallinen genomilakiluonnos paatettiin vaiheistaa kahteen toisistaan
erilliseen, mutta rinnakkain valmisteltavaan lakiesitykseen, jotta Genomikeskukseen
asiantuntijaviranomaisena liittyvan saantelyn antaminen seka Genomikeskuksen perustaminen
eivat kohtuuttomasti viivastyisi. Lisdksi genomitietorekisterin valmistelun kannalta katsottiin
suotavaksi perustaa ensin varsinainen Genomikeskus, jotta valmiudet mahdollisen
genomitietorekisterin perustamiseen lujittuisivat, kun Genomikeskus itse voisi osallistua tahan
valmistelutyohon.”

Sivulla 34 genomitietorekisteristd lausutaan seuraavasti:

”"Genomikeskus myos olisi edellytys mahdollisesti myéhemmin perustettavalle kansalliselle
genomitietorekisterille. Genomikeskuksen hyotyja arvioitaessa on otettava huomioon
epavarmuus siita, kuinka merkittavaksi genomikeskuksen vaikutukset muodostuvat ilman
kansallista genomitietorekisteria. On mahdollista, etta arvioidut hyodyt realisoituisivat
konkreettisesti vasta, kun vasta kun kansallinen genomitietorekisteri mahdollisesti
perustetaan.”
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Ensimmaisessad, vuoden 2018 lakiesityksessa (Luonnos hallituksen esitykseksi genomilaiksi.pdf)
on esitetty arvio genomitietorekisterin tarvittavasta laajuudesta:

sivulla 60:

”Genomitietorekisterin muodostamiseen tarvittavat ICT-palvelut ovat koko genomikeskuksen
toiminnan keskeinen kivijalka, jonka pitaa edustaa maailman huippua. Teknologia-alustan
kyvykkyys, toimintavarmuus ja nopeus vaativat jatkuvaa innovaatiota ja investointeja. Lisaksi
ajanmukaiseen tietoturva- ja sertifiointitasoon paaseminen ja sen jatkuva yllapitdminen ja
uudistaminen vaativat investointeja ja osaamista.” ... ”ICT-palveluihin olisi luettavissa ainakin
sailytysjarjestelman fyysiset jarjestelmat, joita ovat konesali, tietoliikenneyhteydet,
tallennuspalvelimet, tietokantapalvelin, kasittelypalvelimet, genomitietokannan maarittely ja
ohjelmisto, genomitiedon vastaanottoprosessi, metatietomalli, sailytysformaatit, laatukriteerit,
laadunarviointi ja tiedon siirto sailytysjarjestelmaan.”

sivulla 61:

"Yhden henkilén koko genomi on suuruusluokaltaan 200 gigatavua (GB). Genomista johdetun
vhden varianttitiedoston suuruus on noin 100 GB henkil6d kohden. Sadantuhannen henkilon
varianttikuvaukset edellyttaisivat siten tilaa noin 10 petatavua (PB). Kansanelakelaitoksella on
lainsddadantoon pohjautuva Kanta-palvelu terveydenhuollossa syntyvien potilastietojen
arkistointia varten ja noin 800 hengen ICT-osasto jarjestelman yllapitamista varten parhaiden
ICT-alan kaytantojen ja teknologioiden avulla.” ... “Kanta-jarjestelméssa on talla hetkelld noin
1,5 PB tietoa, mika on suuruusluokaltaan huomattavasti vahemman kuin mita genomitiedon
tallennus edellyttaisi. Kantaan olisi kuitenkin mahdollista tallentaa my6s genomitietoa, mutta
tallennustekniikkaan tulisi kayttaa eri teknologiaa kuin Kanta-palveluissa ja pakatun tiedon
avaamiseen tarvittaisiin algoritmeja.”

Kuten ylla olevasta lakiesityksen laskelmasta ilmenee, vain sadantuhannen yksilén
genomidata edellyttdisi talletustilaa yli kuusinkertaisesti koko nykyisen Kanta-jarjestelman
verran (10 petatavua verrattuna 1,5 petatavuun). Tallainen julkinen kustannus on mahdoton
perustella, silla genomitietorekisterista ei olisi kansanterveydellista hyotyd, kuten ylld on
perusteltu. Sen sijaan tallainen rekisteri muodostaisi tietomurtojen ja vaarinkayton kannalta
suuren riskin toiminnon, jonka turvaamiseen taytyisi suunnata erityisen korkean tietoturvan
kalliita ratkaisuja sen lisdksi, etta tarvittava tallennustilavuus ylittdisi sen kattavuudesta
riippuen moninkrtaisesti-monikymmenkertaisesti nykyisen koko maan vaest6a palvelevan
Kanta-jarjestelman kayttaman tilan.

Jostain syysta juuri tdhan perustavanlaatuiseen ongelmaan koko genomikeskushankkeen
kannalta ei tarjota mitadn arviointia tai vastauksia nyt kasilla olevassa lakiesityksessd. Taman
taloudellisten vaikutusten arvioinnin puutteeseen kiinnittivat useat lausunnonantajan
huomiota lakiesityksen ollessa viimeksi lausuntokierroksella 18.10.-3.12.2021.

Erityisen huomionarvoinen on apulaisprofessori Antti Honkelan lausunto (Honkela, lausunto
Linkki toiselle sivustolleAvautuu uudessa valilehdessa). Apulaisprofessori Honkela johtaa
Suomen tekoalykeskus FCAl:ssa Privacy-preserving and Secure Al-tutkimusohjelmaa ja toimii
varajohtajana vastuullista sote-tiedon kayttda tutkivassa poikkitieteellisessa Datalit-projektissa.
Han on lisaksi pysyvana asiantuntijana STM:n nimittamassa sote-tiedon toisiokayton
ohjausryhmassa.
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