Suomen Perinndllisyyslaakariyhdistys ry.

Asiantuntijalausunto

Dosentti, osastonylilaakari Laura Tanner

LT, erikoislaakari (perinnollisyyslaaketiede, lastentaudit)




Perinndllisyyslaakarit

LL + 5 vuoden erikoistumiskoulutus (yliopistosairaalassa ja genetiikan

palvelulaboratoriossa)

* Suomessa noin 50 tyoikaista perinnollisyyslaakaria

* tydnkuvaan sisaltyy;

harvinaisten perinnoéllisten sairauksien diagnosointi, geneettisten analyysien tarpeen
arviointi ja analyysimenetelmien valinta

geenianalyysien tulosten tulkinta ja kliinisen merkityksen arviointi

tulosten selittaminen potilaalle ja perheelle/suvulle ymmarrettavasti ja selkeasti,
hoitosuositusten antaminen ja jatkotutkimusten suunnittelu

perheenperustamiseen liittyva neuvonta, alkio- ja sikiodiagnostiikka



Huolenaihe 1: Miksi Genomikeskus?

* laki ja sen perustelut eivat vastaa kysymykseen siita, mita varten on
valttamatonta perustaa uusi viranomainen ja mitka olisivat sen oleelliset

tehtavat

* perustelutekstissa luetellaan esimerkinomaisesti asioita joita
Genomikeskus voisi tehda, kuitenkin samoja asioita tehdaan jo nyt useiden
muiden tahojen toimesta

* mitka ovat ne puutteet ja ongelmat joiden korjaamiseen Genomikeskus
tarvittaisiin ja sen perustamisesta olisi valttamatonta saataa lailla? miksi
muut vaihtoehdot eivat ole riittavia?



* yleistajuisen neuvontamateriaalin
tuottaminen

* hoitopolkujen ja suositusten

laatiminen
Perinnollisyyslaakareiden » koulutus ja opetus
(ja —hoitajien!) e yleisdluennot ja asiantuntijaluennot

tehtavakenttaan kuuluu eri toimijoille
* vhteiskunnallinen vaikuttaminen,
moniammatillinen yhteistyo,

kansainvalinen verkostoituminen

myOsS:

e = pitkalti samoja tehtavia, kuin
mita Genomikeskukselle
ehdotetaan — ja paadosin
erikoisalalahtoisesti ilman erillista
korvausta!




Huolenaihe 2: Laakarin tydon ohjeistusta ilman

laaketieteellista asiantuntemusta?

* perinnollisyysladketiede on erikoissairaanhoitoa, jota saatelevat alan
sisaiset kansalliset ja kansainvaliset ohjeistukset ja suositukset

* lopullinen paatdsvalta hoitavalla laakarilla

* |[akiluonnosta voidaan tulkita siten, etta se antaa Genomikeskukselle
valtuudet ohjeistaa kliinista potilastyota vaikka sen johtajalta ei edellyteta
ladketieteellista patevyytta ja asiantuntijaryhmassakin olisi mahdollisesti
vain yksi perinnollisyyslaakarijasen

* tamankaltaista ulkopuolista ohjeistusta ei ole kaytdossa millaan
|adketieteellisella erikoisalalla

* vastuukysymykset ristiriitatilanteissa?



Huolenaihe 3: Kuka tekee — ja milla rahalla?

* perinnollisyysladketieteen osaajia niukasti ja lahes kaikki potilastyossa, kaikki
Suomen perinnollisyyspoliklinikat karsivat resurssipulasta

* mista saadaan uudet osaajat toteuttamaan Genomikeskuksen tehtavia? vai
tarkoittaako “verkostomalli” uusien tyotehtavien salyttamista saman pienen
ylikuormitetun osaajajoukon harteille ilman erillista korvausta ja lisaresursointia?

* Genomikeskukselle ehdotettu rahoitusta, joka oletettavasti kuluu paaosin
keskuksen johtajan ja muun ydinhenkilokunnan palkkakuluihin, tilavuokriin ym.

e sama raha suoraan perinnollisyyspoliklinikoille (ja mahdollisesti my6s kolmannen
sektorin toimijoille) toisi valittdmasti suoria terveyshyotyja!



Huolenaihe 4: Mita oikein halutaan? Joustava verkosto

vai lukittu tietopankki?

* |lakikokonaisuuden painopiste vahvasti suuren mittakaavan tutkimuksessa:
geenitiedon keraaminen ja varastoiminen, kayttooikeudet raskaiden
lupamenettelyjen ja maksujen kautta, kayttdé mahdollista lahinna suurille
toimijoille

» oletetut hyddyt pitkalla aikavalilla suurille ihmisjoukoille, yksilotasoista etua
mahdollisesti osalle joskus

* terveydenhuollossa tuotettu geenitieto on potilastietoa, jota tuotetaan
kliinisista lahtokohdista kasin ja joka on myos sailytettava siten, etta se on
kliinikon kaytettavissa tulevia hoidollisia tarpeita varten; mahdollinen
tutkimuskayttod ei saa muodostua hoidollisen kaytdén esteeksi



Johtopaatokset

e SPLY ry. esittaa lausuntonaan, etta lakiluonnosta ei tulisi nykymuodossaan
hyvaksya sen merkittavien puutteellisuuksien vuoksi

e SPLY ry. ehdottaa, etta lakiluonnos palautetaan uudelleenvalmisteluun,
jonka yhteydessa kartoitetaan vaihtoehtoisia tapoja tukea ja koordinoida
genomitiedon tehokasta ja asianmukaista kayttoa esimerkiksi
vliopistosairaaloiden ja genetiikan palvelulaboratorioiden valista
vhteistyota tiivistamalla



