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Suomessa ollaan toteuttamassa hanketta, joka on 
saanut paljon vähemmän julkisuutta kuin sote-
uudistus. Se tähtää terveydenhuollon tietojen 
käyttöön muuhun kuin niiden alkuperäiseen 
käyttötarkoitukseen (taudinmääritys ja hoito). 
Tämä sisältää perimästä kerättävän tiedon. 

Kyse on lakipaketista, josta ensimmäinen 
osa, ns. toisiokäyttölaki (1) astui voimaan vuo-
den alussa. Biopankkilain (2) uudistus ja laki 
genomikeskuksesta (3,4) ovat vielä valmistelus-
sa. Pakettiin liittyy myös asiakastietojen käsitte-
lyä koskevan lain uudistus. 

Toisiolain Suomeen luoma tietolupaviran-
omainen Findata myöntää luvat sosiaali- ja ter-
veystietojen toissijaiseen käyttöön. Väestön 
genomia koskevat tiedot eivät kuulu sen vali-
koimaan. Valmisteilla oleva erityinen genomi-
keskuslaki (3,4) tekisi myös yksilöllisistä geno-
mitiedoista rekisteritietoa, joka siirtyisi suo-
raan sairaaloista tai laboratorioista genomikes-
kukseen. 

LäHTöKOHdaT vanHEnTunEET
Genomikeskuslain taustalla on vuonna 2015 
julkaistu sosiaali- ja terveysministeriön ehdotus 
kansalliseksi genomistrategiaksi (5). Siinä esi-
tettiin toimenpiteet, joilla genomitietoa uskot-
tiin hyödynnettävän ihmisten terveyden hyväksi 
jo vuonna 2020. Tavoitteeseen pääsemisen näh-
tiin edellyttävän kansallisen genomitietokannan 
perustamista. 

Olennaisia genomistrategian lähtökohtia voi-
daan nykytiedon valossa pitää vanhentuneina. 
Yksilökohtaisia monitekijäisten tautien geeni-
testejä ei enää pidetä uskottavina (6). Geenitie-
tojen avulla ei myöskään saada motivoitua toi-
vottua terveyskäyttäytymistä (7). 

Genomitieto vie paljon tilaa. Vertailukohdak-
si sopii nykyisen Kanta-järjestelmän edellyttä-
mä noin 1 500 teratavun tila. Ensimmäisessä 
genomilakiluonnoksessa oli arvioitu, että yhden 
ihmisen geenitiedon tallentaminen vie tilaa 

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

OngELMia näKöPiiriSSä
Lain valmistelu etenee kuitenkin omaa tahtiaan 
vähällä julkisella huomiolla, vaikka selviä ongel-
mia on näköpiirissä ainakin kaksi. 

Ensimmäinen on odotettavissa olevan hyö-
dyn vähäisyys. Siitä 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 
henkilöillä perimästä johtuva riski vastasi noin 
askin päivässä tupakoivien sepelvaltimotauti-
riskiä (9). Suomessa on päivittäin tupakoivia 
ikä- ja sukupuoliryhmissä 5–15 % (10). Tupa-
kointi on siten yksittäisenä genomiriskilukujen 
suuruinen, mutta merkittävästi yleisempi ja vä-
hennettävissä oleva riskitekijä. Lisäksi kuvanta-
mistutkimukset voivat ennustaa riskin ja koh-
dentaa toimenpiteet yksilökohtaisesti, mihin 
geno mitieto ei pysty (11). 

Toinen ongelma liittyy genomitiedon käsitte-
lyyn. Lakiesityksen mukaan yksilön genomi-
tiedoista tulisi rekisteritietoa, joka tallennettai-
siin keskitetysti genomikeskusviranomaisen 
ohjauksessa Kelan tietojärjestelmään. Rekisteri-
tietoina genomitiedot tulisivat mahdollisesti toi-
siokäytössä yhdisteltäviksi Findatan kautta 
 ilman yksilön suostumusta. Ongelma on, että 
genomitieto on aina yksilöivää eikä sitä voida 
anonymisoida (12). Tätä moni ei ehkä toivoisi. 

Genomitiedon automaattiseen käsittelyyn ja 
riskilaskelmiin liittyy väestömme rakenteesta 
johtuva ongelma. Emme ole geneettisesti yhte-

Genomikeskus – tarpeeton viranomainen?
suomeen suunnitellun genomikeskuksen kaltainen viranomainen 
olisi Euroopassa poikkeuksellinen. Väestön genomitiedon  
keskitetyn rekisteröinnin lähtökohdat ovat vanhentuneet.
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Olennaisia genomi
strategian lähtökohtia 
 voidaan pitää 
 vanhentuneina. 
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Suomen geneettinen väestörakenne ja sairastavuusindeksi
Karttojen vertailu välittää virheellisen kuvan geenien näennäisen suuresta vaikutuksesta sairastavuuteen.
vasemmalla Suomen väestön jakautuminen itäiseen ja läntiseen geeniperimään (13). Oikealla Kelan sairastavuusindeksi (15)  
(kartan havainnollistus rasmus aro, tiedot sotkanet.fi, karttapohja Tilastokeskus). 

näisiä, vaan jakaudumme itäisen ja läntisen 
geeniperimän ja tarkemmin vielä maakunnille 
ominaisten piirteiden kantajiin (13). Myös maa-
hanmuuttajat erottuvat geneettisesti kantaväes-
töstä. Erot itäisen ja läntisen geeniperimän 
 välillä ovat suurempia kuin tauteihin liittyvät 
vähäiset perimän erot. Suomessa monet tervey-
denhuollon mittarit osoittavat samantapaista ja-
kaumaa idän ja lännen välillä (kuvio), ja sosiaa-
linen hyvä- tai huono-osaisuus voidaan virheel-
lisesti tulkita geneettiseksi. Miten vältetään ge-
neettisen syrjinnän riskit? 

TarviTaanKO gEnOMiKESKuSTa?
Erikoissairaanhoidossa geenitutkimuksilla on 
vakiintunut sijansa. Genomitutkimuksia käyte-
tään harvinaisten tautien ja epäselvien synnyn-
näisten oireyhtymien diagnostiikassa. 

Britanniassa jo vuosia käynnissä ollut Geno-
mics England -hanke tähtää sadantuhannen pe-
rimän lukemiseen (14). Sen kohteina ovat harvi-
naistaudit ja harvinaiset syövät. Monitekijäiset 

taudit jätettiin ulkopuolelle, koska niissä peri-
män selvittämistä pidettiin hyödyttömänä. 

Suunnitellun genomikeskuksen kaltaisen 
 viranomaisen perustamiseen on muualla Eu-
roopassa suhtauduttu kriittisesti, eikä keskitetty 
väestön genomitiedon rekisteröinti todennäköi-
sesti saavuta vastakaikua. Ruotsissa laajaan 
genomitiedon hyödyntämiseen tähdännyt Life-
Gene-hanke pysähtyi tietosuojaviranomaisen 
kannanottoon. 

On aika miettiä uudelleen, tarvitseeko Suomi 
genomikeskuksen kaltaista rekisteriä tai viran-
omaista. ●

Suomen geneettinen 
väestörakenne

 itäinen väestö

 läntinen väestö

KELa:n  
sairastavuusindeksi

 alle 80

 alle 90

 alle 100

 yli 100

 yli 110

 yli 120
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