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Genomikeskus — tarpeeton viranomainen?

Suomeen suunnitellun genomikeskuksen kaltainen viranomainen
olisi Euroopassa poikkeuksellinen. Vaeston genomitiedon
keskitetyn rekisterdinnin lahtdkohdat ovat vanhentuneet.

Suomessa ollaan toteuttamassa hanketta, joka on
saanut paljon vihemmin julkisuutta kuin sote-
uudistus. Se tihtdi terveydenhuollon tietojen
kiyttoon muuhun kuin niiden alkuperidiseen
kayttotarkoitukseen (taudinmdiiritys ja hoito).
Tama sisdltad perimistd kerittivin tiedon.

Kyse on lakipaketista, josta ensimmiinen
osa, ns. toisiokiyttslaki (1) astui voimaan vuo-
den alussa. Biopankkilain (2) uudistus ja laki
genomikeskuksesta (3,4) ovat vield valmistelus-
sa. Pakettiin liittyy my6s asiakastietojen kisitte-
lya koskevan lain uudistus.

Toisiolain Suomeen luoma tietolupaviran-
omainen Findata myo6ntii luvat sosiaali- ja ter-
veystietojen toissijaiseen kiytt6on. Vieston
genomia koskevat tiedot eivit kuulu sen vali-
koimaan. Valmisteilla oleva erityinen genomi-
keskuslaki (3,4) tekisi my6s yksilollisistd geno-
mitiedoista rekisteritietoa, joka siirtyisi suo-
raan sairaaloista tai laboratorioista genomikes-
kukseen.

LAHTOKOHDAT VANHENTUNEET

Genomikeskuslain taustalla on vuonna 2015
julkaistu sosiaali- ja terveysministerion ehdotus
kansalliseksi genomistrategiaksi (5). Siini esi-
tettiin toimenpiteet, joilla genomitietoa uskot-
tiin hyddynnettdvin ihmisten terveyden hyvaksi
jo vuonna 2020. Tavoitteeseen pddsemisen nih-
tiin edellyttivin kansallisen genomitietokannan
perustamista.

Olennaisia genomistrategian 1ihtékohtia voi-
daan nykytiedon valossa pitii vanhentuneina.
Yksilokohtaisia monitekijiisten tautien geeni-
testeji ei endi pidetd uskottavina (6). Geenitie-
tojen avulla ei my6skiin saada motivoitua toi-
vottua terveyskayttiytymisti (7).

Genomitieto vie paljon tilaa. Vertailukohdak-
si sopii nykyisen Kanta-jirjestelmin edellytta-
md noin 1 500 teratavun tila. Ensimmaisessi
genomilakiluonnoksessa oli arvioitu, ettd yhden
ihmisen geenitiedon tallentaminen vie tilaa

noin 100 gigatavua (3). Siten vain puolen mil-
joonan ihmisen eli joka kymmenennen tiedot
veisivit tilaa yli 30-kertaisesti koko nykyisen
Kanta-jirjestelmin verran. Nama resurssit saat-
taisivat olla paremmin kiytossd muualla tervey-
denhuollossa.

ONGELMIA NAKOPIIRISSA

Lain valmistelu etenee kuitenkin omaa tahtiaan
vihilld julkisella huomiolla, vaikka selvii ongel-
mia on nikopiirissi ainakin kaksi.

Ensimmiinen on odotettavissa olevan hyo-
dyn vihiisyys. Siitd seuraava esimerkki: Vuon-
na 2018 julkaistussa laajassa tutkimuksessa
yksi tutkituista taudeista on kansantautimme
sepelvaltimotauti (8). Yli 6,6 miljoonan geeni-
merkin avulla laskettiin ns. genominlaajuinen
riskiluku (genome-wide polygenic score, GPS).
Korkeimman riskiluvun saavuttaneen 1 %:n
henkil6illd perimisti johtuva riski vastasi noin
askin pdivissi tupakoivien sepelvaltimotauti-
riskid (9). Suomessa on pdivittdin tupakoivia
ikd- ja sukupuoliryhmissi 5-15 % (10). Tupa-
kointi on siten yksittiiseni genomiriskilukujen
suuruinen, mutta merkittivisti yleisempi ja vi-
hennettavissi oleva riskitekiji. Lisdksi kuvanta-
mistutkimukset voivat ennustaa riskin ja koh-
dentaa toimenpiteet yksilokohtaisesti, mihin
genomitieto ei pysty (11).

Toinen ongelma liittyy genomitiedon kisitte-
lyyn. Lakiesityksen mukaan yksilon genomi-
tiedoista tulisi rekisteritietoa, joka tallennettai-
siin keskitetysti genomikeskusviranomaisen
ohjauksessa Kelan tietojirjestelmiin. Rekisteri-
tietoina genomitiedot tulisivat mahdollisesti toi-
siokdytossa yhdisteltdviksi Findatan kautta
ilman yksilon suostumusta. Ongelma on, ettd
genomitieto on aina yksiloivai eiki sitd voida
anonymisoida (12). T4td moni ei ehki toivoisi.

Genomitiedon automaattiseen kisittelyyn ja
riskilaskelmiin liittyy viestomme rakenteesta
johtuva ongelma. Emme ole geneettisesti yhte-
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Suomen geneettinen viestorakenne ja sairastavuusindeksi

Karttojen vertailu valittda virheellisen kuvan geenien ndenndisen suuresta vaikutuksesta sairastavuuteen.
Vasemmalla Suomen véeston jakautuminen itdiseen ja lantiseen geeniperimaan (13). Oikealla Kelan sairastavuusindeksi (15)
(kartan havainnollistus Rasmus Aro, tiedot sotkanet.fi, karttapohja Tilastokeskus).

KELA:n
sairastavuusindeksi

. alle 80

alle 90

alle 100
yli 100
yli110

. yli 120

ndisid, vaan jakaudumme itdisen ja lintisen
geeniperimin ja tarkemmin vield maakunnille
ominaisten piirteiden kantajiin (13). Myos maa-
hanmuuttajat erottuvat geneettisesti kantavies-
tostd. Erot itdisen ja lintisen geeniperimin
vililld ovat suurempia kuin tauteihin liittyvit
vihiiset perimin erot. Suomessa monet tervey-
denhuollon mittarit osoittavat samantapaista ja-
kaumaa idin ja linnen vililld (kuvio), ja sosiaa-
linen hyvi- tai huono-osaisuus voidaan virheel-
lisesti tulkita geneettiseksi. Miten viltetdin ge-
neettisen syrjinnin riskit?

TARVITAANKO GENOMIKESKUSTA?

Erikoissairaanhoidossa geenitutkimuksilla on
vakiintunut sijansa. Genomitutkimuksia kiyte-
tdin harvinaisten tautien ja episelvien synnyn-
niisten oireyhtymien diagnostiikassa.
Britanniassa jo vuosia kiynnissi ollut Geno-
mics England -hanke tidhtd4 sadantuhannen pe-
rimén lukemiseen (14). Sen kohteina ovat harvi-
naistaudit ja harvinaiset syovit. Monitekijdiset

Olennaisia genomi-
strategian ldhtokohtia
voidaan pitdd
vanhentuneina.

taudit jatettiin ulkopuolelle, koska niissi peri-
min selvittimisti pidettiin hydyttomana.

Suunnitellun genomikeskuksen kaltaisen
viranomaisen perustamiseen on muualla Eu-
roopassa suhtauduttu kriittisesti, eikd keskitetty
vieston genomitiedon rekisterdinti todennikéi-
sesti saavuta vastakaikua. Ruotsissa laajaan
genomitiedon hyddyntimiseen tihdinnyt Life-
Gene-hanke pysihtyi tietosuojaviranomaisen
kannanottoon.

On aika miettid uudelleen, tarvitseeko Suomi
genomikeskuksen kaltaista rekisterii tai viran-
omaista. ®
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