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Periman tutkimuksessa saavutetut
edistysaskeleet johtavat uuteen
aikakauteen lddketieteessd. Genomi-
tiedon eli ihmisen koko perimastd
saatavan tiedon kdyttd terveyden-
huollossa yleistyy ldhivuosina. Tulevai-
suudessa terveyden edistdminen ja
sairauksien hoito suunnitellaan usein
yksilollisesti perimastd saatavan tie-
don perusteella. Tahdan muutokseen
on valmistauduttava huolella.

Kansallisessa genomistrategiassa esi-
tetddn keskeiset toimenpiteet, joilla
varmistetaan genomitiedon tehokas
hyddyntaminen terveydenhuol-
lossa sekd terveyttd ja hyvinvointia
edistdvdssd pdatdksenteossa vuonna
2020. Tavoitteeseen pddseminen
edellyttdd kansallisen genomitieto-
kannan perustamista ja tietokannan
hyddyntamistd potilaiden hoidossa
ja tieteellisessd tutkimuksessa. Lisdksi

TIVISTELMA

on vahvistettava terveydenhuollon
ammattilaisten valmiuksia kayttad
genomitietoa sekd ihmisten kykya

tehdd terveyteensd liittyvid paatoksia.

Tydryhma esittdd kansallisen, kaikki
toimijat yhdistavan genomikeskuk-
sen perustamista. Sen tehtdvand on
vastata valtakunnallisen genomitie-
tokannan kehittdmisestd ja usei-

den genomistrategiaan sisdltyvien
toimenpiteiden toimeenpanosta.
Genomikeskuksen perustamisesta
olisi sdddettava lailla ja sen kansal-
linen rahoitus olisi varmistettava.
Suomen vankka osaaminen geenitut-
kimuksessa, kattavat terveystietojen
tietovarannot ja biopankkien korkea-
laatuiset ndytekokoelmat muodosta-
vat huomattavan kansallisen paa-
oman, johon perustuen ehdotetut
toimenpiteet voidaan toteuttaa.

ASIASANAT:

Suomella on kaikki edellytykset
nousta kansainvdlisesti tavoitelluksi
yhteistydkumppaniksi genomi-
tutkimuksessa ja genomiikka-alan
yritystoiminnassa. Tamd tavoite
saavutetaan tiivistdmalld toimijaken-
tdn yhteistyotd ja antamalla genomi-
keskukselle valtuudet valmistella
keskitetysti sopimuksia suomalai-
sen yhteistydverkoston puolesta.
Kansallisen palvelupisteen luomi-
nen genomikeskukseen tehostaisi
suuresti genomitutkimusta ja alan
kehitystoimintaa, joiden tulokset
hyodyttdisivat suoraan suomalaisia ja
suomalaista terveydenhuoltoa.
Aikailuun ei kuitenkaan ole syyta.
Aikaikkuna Suomen vahvuuksien
hyddyntdmiselle on korkeintaan
muutama vuosi.
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Framstegen inom genomforskningen
haller pa att inleda en ny tidsera
inom medicinen. Anvandningen av
genominformation, dvs. information
om madnniskans hela arvsmassa,
kommer under de ndrmaste aren
att oka inom hélso- och sjukvarden.
| framtiden kommer halsofrdmjan-
de och vard av sjukdomar ofta att
planeras individuellt utifran den
information som fas fran genomet.
Den har férandringen maste man
omsorgsfullt férbereda sig infor.

| den nationella genomstrategin f6-
reslds centrala atgarder genom vilka
det kan sdkerstdllas att man i Finland
ar 2020 effektivt anvander genomin-
formation till godo f6r manniskor-
nas hdlsa inom hdlsovarden och i
beslutsfattande som framjar hélsa
och vdlmaende. For att malet ska
uppnas krdvs det att det inrdttas en
nationell genomdatabas som det ar

mojligt att utnyttja i varden av pa-
tienter och i vetenskaplig forskning.
Det kunnande som yrkespersoner
inom hdlso- och sjukvarden har att
anvanda genominformation och den
formaga som ménniskor har att fatta
beslut som berdr den egna hlsan
behdver starkas.

Arbetsgruppen foreslar att det
inrdttas ett nationellt genomcentrum
som férenar alla aktdrer och som
ska svara for utvecklandet av den
nationella genomdatabasen och ge-
nomférandet av flera av de dtgarder
som ingdr i genomstrategin. Forsla-
get innebdr att det fdreskrivs genom
lag om inrdttande av ett genomcen-
trum och att den nationella finansie-
ringen sakerstdlls. Finlands gedigna
kunnande inom den genetiska forsk-
ningen, de heltdckande datalagren
for hédlsodata och de hégkvalitativa
provsamlingarna i biobankerna bildar

FARMAKOGENETIK

ett betydande nationellt kapital som
genomférandet av de foreslagna
atgdrderna kan grundas pa.

Finland har alla férutsattningar fér
att bli en internationellt eftertraktad
samarbetspartner inom genomforsk-
ning och foretagsverksamhet inom
genomikbranschen. Detta mal kan
uppnds genom ett tatare samarbe-
te mellan de olika aktdrerna och
genom att genominstitutet ges be-
fogenheter att centralt bereda avtal
pa det finska samarbetsnatverkets
vdgnar. Inrdttande av ett nationellt
servicestdlle vid genomcentrum-

et skulle i stor grad effektivisera
genomforskningen och utvecklandet
av branschen, och resultaten av
denna verksamhet kunde komma

till direkt nytta for finlindarna och
den finlandska hdlso- och sjukvarden.
Tidsramen for utnyttjandet av Fin-
lands styrkor dr dock hdgst ndgra ar.

GENER

GENOM
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Recent advances in genomic re-
search are leading to a new era in
medicine. In the next few years, the
use of genomic data in healthcare
will rapidly increase. In the future,
decisions regarding the prevention
and treatment of diseases will be
increasingly based on an individual's
genetic makeup. This major change
in medicine requires careful prepa-
ration.

The National Genome Strategy sets
key measures for ensuring that, by
2020, genomic data will be effec-
tively used in healthcare and in the
promotion of health and wellbeing,
Achieving this objective will require
development of a Finnish national
reference database of genomes to

be used in clinical care and research.

The capacity of healthcare pro-
fessionals to apply genome-based

DATA PROTECTION | DATA SECURITY | GENETESTS | GENES

ABSTRACT

information should be strengthened,
and people need to be empowered
to improve their own health by

effective use of genomic information.

The working group proposes the
establishment of a national genome
centre that would bring together all
parties within the field of genomics.
The centre will have the responsibi-
lity for development of the national
reference database and for imple-
menting many of the actions inclu-
ded in the genome strategy. A legal
framework should be developed for
the genome centre, and government
funding for the centre needs to be
secured. A strong tradition of genetic
research in Finland, the existing
comprehensive health registers and
population databases, and the high
quality sample collections in biobanks
are valuable assets that provide a

KEY WORDS:

solid basis for implementing the pro-
posed actions.

Finland has the potential to grow into
an internationally interesting partner
in genomics research and genomics-
related enterprise. This objective can
be achieved through closer coope-
ration between the relevant stake-
holders in Finland and by entrusting
the national genome centre with the
negotiation of contracts on behalf of
the Finnish partnership network. A
national service point at the genome
centre would enhance genomics
research and innovation, benefiting
directly both Finns and Finland'’s
health services. However, the window
of opportunity for exploiting Finland’s
strengths will be open for a few years
at best.

| GENOME | GENOMICS

PERSONALISED MEDICINE | PHARMACOGENETICS
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Periman tutkimusmenetelmien
kehittymisen ansiosta genomitiedon
laajamittainen hyoddyntdminen Kliini-
sessd potilastydssd ja sairauksien eh-
kdisyssd on ldhivuosina mahdollista.
Muutokseen valmistautumista varten
tarvitaan kattava suunnitelma. Sen
laatiminen siséltyy toukokuussa 2014
julkistettuun kansalliseen Terveysalan
tutkimus- ja innovaatiotoiminnan
kasvustrategiaan (TEM raportteja
12/2014).

Sosiaali- ja terveysministerid (STM)
asetti tydryhman ajalle 1.9.2014

— 3042015 laatimaan kansalli-

sen genomistrategian. Strategialla
luodaan edellytykset genomitiedon
tehokkaalle hyddyntdmiselle suo-
malaisessa terveydenhuollossa seka
edistetddn genomitutkimusta ja
genomitiedon sovellutusten kehit-
tdmistd ihmisen terveyden alalla.
Tydryhman puheenjohtajana toimi
johtaja Liisa-Maria Voipio-Pulkki

Liisa-Maria Voipio-Pulkki
Johtaja
Terveyspalveluryhmd
Sosiaali- ja terveysministerié

ESIPUHE

STM:n sosiaali- ja terveyspalve-
luosastolta ja varapuheenjohta-

jana professori, ylilddkari Kristiina
Aittomaki Helsingin yliopistosta ja
Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoi-
topiirin laboratorio-organisaatiosta
(HUSLAB). Tydryhman jasenet on
esitelty litteessa 2.

Strategian laatimisessa STM teki
tiivistd yhteisty&td Suomen itsendi-
syyden juhlarahasto Sitran kanssa.
Biotekniikan neuvottelukunnan
terveydenhuoltojaosto toimi neuvoa
antavana asiantuntijaryhmana.

Tydryhma jarjesti syksyllda 2014 kuusi
eri teemoihin keskittyvad tydpajaa,
joihin osallistui yli sata eri alojen
asiantuntijaa sekd muiden sidos-
ryhmien, kuten yritysten edustajia.
TySpajoissa esitettyjen nakemys-
ten pohjalta tydryhma luonnosteli
strategian tavoitteet ja toimenpide-
ehdotukset, joista sidosryhmét

Antti Kiveld
Johtaja
Sitra

antoivat palautetta keskustelu- ja
kuulemistilaisuudessa 12.1.2015.
Asiantuntijoille ja kaikille asiasta
kiinnostuneille tarjottiin mahdollisuus
kommentoida ehdotusta ja strate-
gialuonnosta Innokyldn sahkaiselld
yhteistydalustalla ja otakantaa.fi-pal-
velussa. Saatu palaute huomioitiin
strategian viimeistelyssd. Strategian
laadinnasta viestitettiin tydn kuluessa
aktiivisesti julkisissa viestimissa.

Saatuaan tydnsd pdatokseen tydryh-
ma luovuttaa kunnioittaen STM:lle
yksimielisen ehdotuksensa kansalli-
seksi genomistrategiaksi.

Kristiina Aittomaki
Professori, ylilddkari
Helsingin yliopisto ja HUSLAB
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:
. JOHDANTO

Genetiikan uudet tutkimusmenetelmit avaavat uusia mahdollisuuksia ihmisen terveyden ja sairauksien syiden sel-
vittamiseen, ehkdisyyn ja kohdistettuun hoitoon. Genomitiedon eli ihmisen koko perimasti saatavan tiedon kaytto
terveydenhuollossa yleistyy nopeasti. Tulevaisuudessa terveyden edistdminen ja sairauksien hoito suunnitellaan
yha useammin yksilllisesti ihmisen perimasta saatavan tiedon perusteella. Geeniperimain liittyvan tiedon avulla
voidaan tehdi parempia yksilollisid valintoja, kohdentaa sairauksien seulontaa, tarkentaa diagnostiikkaa seka valita

parhaiten tehoava hoito.

MITA IHMISEN PERIMASTA
TIEDETAAN?

lhmisen perimda eli genomia on
tutkittu kymmenid vuosia sairauk-
sien diagnosoimiseksi ja niiden
syiden selvittdmiseksi. Merkittavd
edistysaskel genomin tutkimisessa
tapahtui vuonna 2000, jolloin koko
perimdn kattava ensimmdinen
sekvenssi valmistui. Puutteellisenakin
se kdynnisti teknologiakehityksen,
jonka tuloksena syntyi koko perimdn
tutkimukseen soveltuvia ja aiempaa
huomattavasti kustannustehokkaam-
pia menetelmid.

Uudet genomiikan menetelmit eli
menetelmdt, joilla tutkitaan ihmisen
koko perimdd yksittdisten geenien
sijasta, mahdollistavat geenitiedon
kdyton laajentamisen koskemaan
ihmisen terveyteen, sairastumisalt-
tiuteen ja sairauksiin liittyvid periman
muutoksia. Ennen kaikkea on todettu
ihmisen perimdn suuri vaihtelu. On

ymmarretty, ettd yksilolliset erot esi-
merkiksi alttiudessa sairastua moniin
yleisiin sairauksiin liittyvat tdhdn vaih-
teluun.Voimme olettaa, ettd myds
yleisiin kansantauteihin kehitetdan
ehkdisykeinoja ja yksildllisid hoitoja.
Niitd sovelletaan erityisesti niihin,
joilla on korkea sairastumisriski.

GENOMITIEDON
MERKITYSYKSILOLLE JA
YHTEISKUNNALLE

Yksilollinen geeniperimdan liittyva
tieto on avain uudenlaiseen hyvin-
voinnin ja terveyden edistamisen ja
terveydenhuollon ajatteluun sekd
toimintatapoihin. Genomitiedon laa-
jamittaisella kaytolld on odotettavissa
useita merkittavia hyotyja (kuva ).
Yksil6illd on mahdollisuus saada
vaikuttavampia lddkkeitd ja tehok-
kaampaa hoitoa.

Sairauksia pystytddn diagnosoimaan
jo varhaisvaiheessa ja tarkemmin.

Tdman lisdksi voidaan selvittdd
yksilollisid sairausriskejd ja ehkaistd
sairauksia ennen niiden puhkeamista.
Geenitiedon avulla yksild voi halutes-

saan ottaa itse vastuuta terveydes-

Genomitieto kdaytinnossa:

Farmakogenomiikan avulla
kustannustehokasta lddke-
hoitoa

Klopidogreeli on yleinen syddn- ja
aivoverisuonten tukosten ehkdisyyn
kéytetty lddke. Se aloitetaan Suomessa
noin 30 000 potilaalle vuosittain.

Noin 15-25 %:lla potilaista lddkkeen
verisuonitapahtumia ehkdisevd vaikutus
on heikko, koska geneettiset muutok-
set CYP2C| 9-entsyymissd hidastavat
aktiivisen ldcdkkeen syntymistd heiddn
elimist6ssddn. Potilaille tulisi siksi tehdd
CYP2C| 9-geenitesti harkittaessa klopi-
dogreelilddkitystd, lddkehoidon hyédyn
selvittdmiseksi.




tddn ja vaikuttaa hyvinvointiinsa. Kun
genomisekvenssin maarittdmisen
hinta on laskenut merkittavasti uu-
sien teknologioiden my&td, maailmal-
la tarjotaan myds suoraan kulutta-
jille (direct-to-consumer) erilaisia
genomitutkimuksia. Niiden avulla
jokainen voi hankkia yksilollistd, peri-
madansa liittyvad tietoa. Genomistra-
tegialla halutaan luoda tasa-arvoinen
mahdollisuus genomitiedon avulla
saataviin terveyshydtyihin.

Yhdistdmalld perimastd saatavaa
tietoa terveystietoihin saadaan
jatkuvasti uutta informaatiota peri-
man suhteesta sairauksiin ja niiden
hoitotuloksiin. Tastd tiedosta on yha
enemman hydtyd ja se tuo kustan-
nussadstojd terveydenhuoltoon, kun
palvelut suunnitellaan yha ehkaise-
vimmiksi ja kustannustehokkaam-
miksi.

Jos Suomi onnistuu rakentamaan
genomitiedon ympdrille kiinnostavan
tutkimus- ja liiketoimintaympariston,
Suomeen voi syntyd merkittavasti
uutta tutkimus- ja liiketoimintaa.
Tutkimustoiminta hyotyy genomi-
tiedon saatavuuden huomattavasta
paranemisesta. Yritystoiminta saa

Genomitieto kdaytannossa:

Mikdli 2-5 % diabetestapauksista voitaisiin ehkdistd riskiprofiloinnilla ja ehkdisevilld
toimenpiteilld, scidstettdiisiin suorissa terveydenhuollon kustannuksissa 28—70 miljoo-
naa euroa vuosittain DM:n liitdnndissairauksista aiheutuvat lisdkustannukset mukaan
lukien. Lisciksi diabeteksen alatyypin tarkempi tunnistaminen auttaisi ennustamaan
kunkin potilaan taudin kulkua ja valitsemaan tdsmdhoidon.

Ehkiisya ja tasmédhoitoa diabetekseen

Diabetes (DM) on erds nopeimmin lisddntyvistd sairauksista Suomessa ja maailmassa.
Diabetesta sairastaa yli 500 000 suomalaista, ja sairastuneiden mdcdrd voi ennusteen
mukaan jopa kaksinkertaistua seuraavien 10—15 vuoden aikana.

Diabeteksen kirjo on monimuotoinen. Molekyyligenetiikan tutkimuksissa on todettu
my6s harvinaisia perinnéllisid muotoja. Yleisimmdlle muodolle, tyyppi 2 diabetekselle
altistavia muutoksia tunnetaan yli sata, mutta nditd muutoksia voi perimdssd olla jopa
tuhansia. Lisddntyneen geneettisen riskin ryhmddn kuuluvilla ihmisilld on siten suuri
mddrd diabetekselle altistavia geenimuunnoksia perimdssddn.

yhden yhteyspisteen, jonka kautta ra-
kentaa tuotekehityksen tarvitsemaa
tutkimusta ja sen tuloksena innovaa-
tio- ja liiketoimintaa genomitiedon
ympdrille.

Geenitiedon systemaattinen keruu
on lisddntynyt useissa maissa nopeas-
ti viime vuosina. Jotta geenitietoa
voidaan kdyttdd nykyistd laajem-

min terveydenhuollossa, kliinisessa
tutkimuksessa sekd osana kaupallisia

sovelluksia, ihmisten on voitava luot-
taa siihen, ettd heiddn geenitietojaan
kdytetddn eettisesti ja oikeudellisesti
kestdvdsti. Genomitiedon kdytdssad
on kyse arkaluonteisista henkil&tie-
doista. Tdmédn johdosta tietosuoja-
sddnndkset on otettava huomioon
jatkotoimenpiteissd. On huolehdit-
tava erityisesti genomitiedon kayton
turvallisuudesta ja ihmisten luotta-
muksen sdilyttdmisesta.




GENOMITIEDON TEHOKKAAN KAYTON HYODYT

Tehokkaampi e
sairauksien Yksilolla
ehkiisy paremmat

mahdollisuudet
edistia omaa
terveyttaan

Kohdennetut
seulonnat

Lisaantynyt

hyvinvointi
Tehokkaampi Kustannusvaikuttava Tuloksellisempaa
taudinmaaritys terveydenhuolto tutkimusta

Kiinnostava
innovaatioymparisto

Lisaantynyt
taloudellinen

Yksilollistetty toimeliaisuus

hoito

Turvallisempi
ladkitys

Kuva |. Genomitiedosta saatavia hyotyja.
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GENOMITIETO MUUTTAA
TERVEYDENHUOLTOA
Geenitestejd kdytetddn jo nyt varsin
laajasti terveydenhuollossa.Vuonna
2012 Suomessa tehtiin noin 100 000
geenitestid. Niistd noin 30 % tehtiin
erilaisten perinndllisten sairauksien ja
korkean riskin sairastumisalttiuksien
diagnosoimiseksi. Ndiden geenites-
tien asema el muutu jatkossa oleelli-
sesti, mutta ne tulevat kattavammiksi
ja kustannusvaikuttavammiksi.

Genomin tutkimuksesta saatavan
informaation soveltaminen tervey-
denhuollossa on muuttumassa
huomattavasti monipuolisemmaksi.
Genominlaajuiset testit voidaan
kayttotarkoituksen mukaan jakaa
useampaan ryhmaan:

Genomitieto kiaytannossa:

Geenitesti vihentda sairastavuutta ja kuolleisuutta

Lynchin oireyhtymd on perinnéllinen sydpdalttiusoireyhtymd, joka aiheuttaa korkean
riskin sairastua paksusuolisyépddn ja naisilla kohtu- ja munasarjasyépddn. Geenivir-
heen kantajan lapsilla on 50 % riski geenivirheen perimiseen. Kaikkia geenivirheen
kantajia seurataan sddnnéllisesti paksusuolen tdhystykselld. Henkilditd, jotka eivdt ole
perineet geenivirhettd, ei tarvitse seurata.

Seurannan avulla yli 50 % geenivirheen kantajien paksusuolisyévistd voidaan ehkdistd
poistamalla tdhystyksessd syévdn esiasteita. Todettujen sypien ennuste on yleensd
hyvd, koska ne todetaan varhaisvaiheessa. Geenitestit ovat siten kustannusvaikuttavia
ja véhentdvdit sekd sairastavuutta ettd kuolleisuutta Lynchin oireyhtymdssd.

|) diagnostiset testit, jotka tehdddn
jo todetun harvinaisen sairauden

tai hyvin korkean sairastumisriskin
aiheuttavan alttiuden syyn selvittdmi-
seksi

4) sairastumisalttiuden riskiprofiloin-
ti yleisissd sairauksissa

Tdmadnkaltaisen genomitiedon

kayton tuloksena kehittyy yksilollis-
tetty terveydenhuolto. Se on riskejd
ennakoivaa, sairauksia ehkdisevda,
tdsmallistd sekd osallistavaa. Osallis-
tavalla tarkoitetaan sitd, ettd ihminen
kykenee huolehtimaan paremmin
terveydestddn, kun hanelld on kdytos-
sddn mahdollisimman kattava tieto
siihen vaikuttavista tekijoista.

2) sairauksien molekyylimekanis-
mien tutkiminen. Esimerkiksi syo-
pdkasvaimessa esiintyvien periman
muutosten tutkiminen osana sydvan
hoitoa

3) farmakogeneettiset tutkimuk-
set, joiden avulla selvitetddn tietyn
[ddkeaineen soveltuvuus potilaan
hoitoon



2. SUOMI GENOMITIEDON HYODYNTAJANA

Suomalaisen vdeston geneettinen rakenne tarjoaa meille erityisia mahdollisuuksia genomitiedon kiyton suunnan-
ndyttdjind ja nopeina hyddyntdjind. Genomi- ja terveystietoja yhdistimalld voidaan tunnistaa periman yhteyksia
vdeston terveyteen ja hoidon vaikuttavuuteen tavalla, joka on muualla vaikeaa tai mahdotonta. Suomi on myés

lisuus nousta mallimaaksi geenitiedon, kliinisen tiedon ja henkilokohtaisen hyvinvointitiedon yhdistéjana.

KANSAINVALINEN
TOIMINTAYMPARISTO
Genomitietoa hyddyntavan lddketie-
teen mahdollisuudet on tunnistettu
maailmalla. Useat maat ovat laatineet
tai laatimassa genomitiedon hyddyn-
tdmisen strategioita ja toimintasuun-
nitelmia.

Esimerkiksi Ison-Britannian kansallinen
terveysjdriestelmd (NHS) on kdynnis-
tdnyt 300 miljoonan punnan arvoisen
genomiprojektin, jonka tavoitteena on
100 000 henkildn periman lukeminen.
Saksan opetus- ja tiedeministerié on
varannut 360 miljoonaa euroa edista-
madan yksilollistetyn lddketieteen kehi-
tystd seuraavien kolmen vuoden aika-
na. Myds Yhdysvalloissa on kdynnistetty
215 miljoonan dollarin genomiprojekti.
Kaikissa ndissa hankkeissa tuloksia ha-
lutaan hyddyntdd terveydenhuollossa.
Samalla on tavoitteena tuottaa tietoa,
jonka avulla voi kehittdd uusia lddkkeitd
ja menetelmid sairauksien varhaiseen
tunnistamiseen ja hoitoon.

My6s Viro on pitkdlld genomitietojen
kerddmisessd ja hyddyntdmisessa.
Virossa sdddettiin laki ihmisgeenien
tutkimuksesta vuonna 1999, ja

vuotta my&hemmin perustettiin Viron
genomiprojektisdatio. Virossa erityise-
nd tavoitteena on pienentdd tervey-
denhuollon kustannuksia panostamal-
la genomitiedon kadyttddn sairauksien
ehkdisyssd.

NHS on visioissaan verrannut
genomiprojektia kuningatar Viktorian
aikaiseen rautatieverkoston raken-
tamiseen. Rautatie ei tarjonnut vain
nopeaa ja edullista tapaa siirtyd
paikasta toiseen, vaan se lisdsi monin
tavoin myos taloudellista toimeliai-
suutta. Genomihankkeen odotetaan
luovan terveysalan innovaatioita ja
taloudellista toimintaa, jotka osaltaan
luovat maahan hyvinvointia.

Useissa muissa maissa, kuten Italiassa
ja Kanadassa, on kaynnissd genomi-
tiedon hyddyntdmiseen tahtddvid

hankkeita, joiden tavoitteena on
kansallisten terveydenhuoltojdrjestel-
mien parantaminen ja tehostaminen.
Toisaalta kyse on maailmanlaajuisesta
tutkimus- ja liiketoiminnasta. Valtiot,
jotka pystyvat ensimmdisend houkut-
telemaan kansainvalisid kumppaneita
yhteistydhon, kerdévat suurimmat
hyddyt yhteistyosta.

SUOMI GENOMITIEDON
MALLIMAAKSI

Suomessa on erityisen hyvét edel-
lytykset genomitiedon hyddyntami-
seen. Maailmanlaajuisesti tarkasteltu-
na Suomen keskeisid vahvuuksia ovat
korkeatasoinen terveydenhuolto,
yhdenmukaiset hoitokdytdnnot,
luotettavat terveydenhuollon re-
kisterit, korkeatasoinen geneettisen
tutkimuksen traditio ja suomalaisten
halukkuus osallistua tieteelliseen
tutkimukseen.

Suomen poikkeuksellisen asutushis-
torian johdosta védestén geneettinen
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rakenne antaa erityisid mahdollisuuk-

sia yhdistdd genomi- ja terveystietoja.

Sen ansiosta esimerkiksi lddkevaiku-
tuksen kohdegeenejd voidaan tunnis-
taa tavalla, joka on muualla vaikeaa
tai mahdotonta. Suomi on myds
maailman johtavia terveysteknolo-
gian kehittdjid. Meilld on hyvaad tieto-
ja viestintdteknologian osaamista.
Lisdksi tulevaisuudessa yksilolld on
hyvédt mahdollisuudet kerdtd itseddn
koskevia elintapa- ja terveystietoja
kansalliseen terveysarkistoon kuulu-
van Omakanta-palvelun avulla.

Suomalaisen terveydenhuoltojdrjes-
telman kyky hyddyntdd genomitie-
don suomat uudet mahdollisuudet
riippuu juuri nyt ajankohtaisista tieto-
teknisistd ratkaisuista ja siitd, miten
terveydenhuollon ammattilaisia
koulutetaan genomitiedon kayttoon.

Suomessa on jo kdynnissd merkit-
tdvid hankkeita ja ohjelmia, jotka
tukevat genomitiedon hyddyntamis-
td terveydenhuollossa. Esimerkiksi
suomalaisessa GeneRISK-tutkimuk-
sessa on tavoitteena tutkia, miten
tieto omasta terveydestd ja mahdol-
lisista riskitekijoistd motivoi ihmisid
elintapamuutoksiin ja ehkdisemadan

sairauksia. Mikdli 2-5 9% sydan- ja ve-
risuonisairauksista voidaan ehkadistd,
terveydenhuollon kustannuksissa
sddstetddn vuositasolla | 0-26 miljoo-
naa euroa.

GENOMITIEDON
HYODYNTAMISEEN
LITTYVAT UHAT JA RISKIT
Kaikilla ihmisilld on oftava yhdenver-
tainen mahdollisuus hydtyd genomi-
tiedosta. Jos Suomessa ei valmis-
tauduta genomitiedon kdyttoon,
terveydenhuollon kehittyminen
ehkdisevdmpddn ja kustannusvai-
kuttavampaan suuntaan voi vaaran-
tua. Silloin genomitiedon kaytostd
hyotyisivdt ennen kaikkea ne, jotka
pystyisivat hankkimaan ja hyodynta-
maddn sitd oma-aloitteisesti.

Keskeinen edellytys genomitiedon
kerddmiselle ja hyddyntdmiselle

on vdeston luottamus siihen, ettd
tietoja kisitellddn luottamuksellisesti
ja tietoturvallisesti yksildn tahtoa ja
oikeuksia kunnioittaen. Lainsdddan-
non puutteellisuus, epdselvyys tai
vaihtelevat tulkinnat voivat rajoittaa
genomitiedon hyddyntdmistd. Jotta
varmistetaan, ettei genomitietoa
kdytetd vastoin yksilon tahtoa tai

suostumusta tai tietojen lainmukaista
kayttotarkoitusta, Suomeen on luo-
tava eettinen ja juridinen ohjeistus
sekd tietoturvalliset rajapinnat.

On olemassa riski, ettd toimintaym-
paristd pirstaloituu siten, ettd syntyy
useita erillisid tietokantoja, joihin
genomitietoa tallennetaan. Tdmd on
erityisen vahingollista Suomessa, joka
on vdestdpohjaltaan pieni moniin
muihin toimijoihin verrattuna. Uh-
kana on myos, ettei Suomeen saada
synnytettya uutta taloudellista toi-
meliaisuutta genomitiedon tutkimuk-
sen ympadrille. Talldin kansainvdliset
toimijat suuntaavat kiinnostuksensa
ja yhteistydnsa muualle.

Uudet tietotekniset ratkaisut autta-
vat ihmisid kayttdmddn omaa geeni-
tietoaan turvallisesti. On varmistut-
tava etukdteen, ettd genomitietoa
tuottavat ja jalostavat vain sellaiset
tahot, joilla on siihen ammatilliset
ja tieteelliset edellytykset sekd
menetelmdt. Geenitiedon kayttod
koskevia vdeston tarpeita, odotuksia
ja huolenaiheita on kartoitettava
sddnndllisin vdliajoin kysely- ja haas-
tattelututkimuksin.



Geenisirun avulla voidaan tutkia
samanaikaisesti satojen
tuhansien periman muutosten
esiintymista yksilolla.




:

3. GENOMISTRATEGIAN TAVOITTEET

Genomitiedon nopean lisddntymisen myota tarvitaan kansallinen genomistrategia. Niin terveydenhuolto voi
valmistautua hyédyntdmaan genomitietoa tehokkaasti yksilon oikeusturvaa ja oikeudenmukaista kohtelua vaa-
rantamatta. Samalla on huolehdittava siitd, ettd Suomesta tulee houkutteleva maa genomitietoa kayttaville kan-
sainviliselle huippututkimukselle ja innovaatiotoiminnalle. Genomistrategian toteuttamiseksi tarvitaan kansallinen
genomikeskus koordinoimaan yhteistyota ja varmistamaan strategian tavoitteiden saavuttaminen.

TARVE
GENOMISTRATEGIALLE
Genomitiedon tdysimittainen
hyddyntaminen terveydenhuollossa
edellyttdd huolellista valmistautumis-
ta. Tarvitsemme kattavan strategian
vastaamaan moniin haasteisiin. Nditd
ovat muun muassa geenitestien
vaikuttavuuden arviointi; geenitestien
ja niitd tekevien laboratorioiden
laadunvarmistus; testien, perin-
nollisyysneuvonnan ja geenitietoa
hyddyntdvan hoidon yhdenvertai-
nen saatavuus; terveydenhuollon
henkildston koulutus; tietosuoja;
sattumaldyddsten kdsittely; sekd gee-
nitestien ja yksilollisesti rdatdldityjen
hoitojen kustannusten hallinta.

STRATEGIAN TARKOITUS
Strategian tarkoituksena on tehos-
taa suomalaista terveydenhuoltoa.
Se onnistuu tarjoamalla ihmisille
aiempaa parempia ja kohdenne-
tumpia hoitoja. Terveydenhuollon
ammattilaisille luodaan pdasy entistd

kattavampiin genomitietoihin osana
hoitoa. Tutkijat saavat puolestaan
aivan uudenlaisia mahdollisuuksia
hyddyntdd genomitietoa tutkimus-
toiminnassa. Yhteiskunta voi hy&tyd
terveydenhuollon kustannusten
nousun taittumisesta ja resurssien
paremmasta kohdentamisesta. Lisaksi
varmistetaan, ettd Suomi on kansain-
vdlisesti houkutteleva tutkimus- ja
liketoimintaympéristd genomiikan
alalla.

PAREMPAA TERVEYTTA
GENOMITIEDON AVULLA
Strategian visio on:

’ ’ Vuonna 2020 hyédynnam-
me genomitietoa tehokkaasti
ihmisten terveyden hyvaksi”.
Strategian johtoajatuksena on
”Parempaa terveyttd genomi-

tiedon avulla. ’ ,

Strategia on rajattu ihmisten tervey-
den ja hyvinvoinnin edistdmiseen.

Strategiassa ei oteta kantaa genomii-
kan muihin merkittaviin kayttdaluei-

siin eikd mydskadn yksittdisiin hoito-

muotoihin. Strategian toteutuminen

tdhtad ajallisesti vuoteen 2020.

Genomistrategia toteuttaa Terveys-
alan tutkimus- ja innovaatiotoimin-
nan kasvustrategian ja Sote-tieto
hyStykdyttdon -strategian linjauksia
ja padtoksid. Toimeenpanossa on
hyddynnettdvd mahdollisimman laa-
jasti jo olemassa olevia rakenteita.

Strategian erityinen painopiste on
tiedon hyddyntdmisessd. Tarkoi-

tus on, ettd Suomessa keskitytddn
genomitiedon kaytdssd korkeaan
lisdarvon tuottamiseen. Toinen pai-
nopiste on voimavarojen keskitetty
hyddyntaminen luomalla yksi taho,
genomikeskus, jonka kanssa genomi-
tietoa kdyttavat sidosryhmat voivat
asioida.



HYODYNTAVAT TAVOITTEET

Genomitietoa Ihmiset
kaytetaan kykenevit
laajasti hy6dyntamaan
terveyden- genomitietoa
huollossa yksi- omassa
I6n ja vaeston elamdssadn

tarpeista lahtien

Genomiikassa
Suomi on
kansainvilisesti
houkutteleva
tutkimus- ja
liilketoiminta-
ymparisto

Genomitiedon
kaytolle on
eettiset periaat-
teet
ja lainsdadanto

Genomitutkimus
on liitetty
kiinteasti

terveydenhuollon

toimintaan

Terveydenhuollon
henkilostolla
on hyvit
valmiudet
genomitiedon
kayttoon

Suomessa on
genomitiedon
tehokkaan
hyodyntamisen
mahdollistavat
tietojdrjestelmat

MAHDOLLISTAVAT TAVOITTEET




STRATEGISET TAVOITTEET
Genomistrategia muodostuu yh-
teensd seitsemdstd pddtavoitteesta,
joista neljd on mahdollistavia ja kolme
hyddyntavid tavoitteita (kuva 2).

Mahdollistavilla tavoitteilla luodaan
edellytykset genomitiedon tdysimaa-
rdiselle hyddyntdmiselle terveyden-
huollossa, tutkimus- ja yritystoimin-

nassa sekd ihmisten omassa eldmassa.

Mahdollistavat tavoitteet liittyvdt eet-
tisiin periaatteisiin ja lainsdddantoon,
genomitutkimuksen kytkemiseen
arjen terveydenhuoltoon, terveyden-
huollon ammattilaisten genomiosaa-
misen lisddmiseen sekd genomitie-
don hyddyntamisen mahdollistaviin
tietojdrjestelmiin.

Hyoddyntavat tavoitteet rakentuvat
mahdollistavien tavoitteiden pohjalle.
Hyddyntavien tavoitteiden toteutu-

minen tuottaa genomitiedon kaytostad
koituvat varsinaiset hyddyt yksildlle,
suomalaiselle terveydenhuollolle ja
yhteiskunnalle.

Kullakin pddtavoitteella on omat
toimenpiteensd, joilla varmistetaan ta-
voitteen saavuttaminen. Ne jakautu-
vat valittémadsti, keskipitkdlld aikavalilld
ja pitkdlld aikavalilld toteutettaviin.

Genomistrategian toteuttamiseksi
tarvitaan kansallinen genomikeskus.
Se vllapitad ja kehittdd kansallista
viite- ja variaatiotietokantaa sekd
tarjoaa tutkimusorganisaatioille ja
yrityksille keskitetysti tutkimus-, sopi-
mus- ja kaupallistamispalveluita.

Seuraavissa luvuissa esitellaan kukin
padtavoite keskeisine toimenpitei-
neen.



3.1 GENOMITIEDON VASTUULLISELLE KAYTOLLE ON
EETTISET PERIAATTEET JA LAINSAADANTO

Geeniteknologian kehitys herittda eettisid ja oikeudellisia kysymyksid, jotka liittyvat mm. ihmisen yksityisyyteen ja
genomitiedon ennustavaan luonteeseen. Jotta genomitietoa voidaan hyédyntid tehokkaasti terveydenhuollossa, tut-
kimuksessa ja kaupallisessa toiminnassa, ihmisperimain liittyvan tiedon kdyton on oltava turvallista ja ohjeistettua.

Geenitestit tuottavat tietoa sekd
ihmisen omasta ettd hdnen biologis-
ten sukulaistensa perimdstd. Niiden
avulla voidaan ennakoida sairastu-
mista selvittdmalld, onko henkilolld
jokin sairauden aiheuttava tai siltd
suojaava geenimuunnos. On tirkeds,
ettd ihmiset saavat riittavasti tietoa
genomitiedon merkityksestd.

lhmisen perimda koskevan tiedon
henkildkohtaisuuden takia on var-
mistuttava, ettei sitd kdytetd tavalla,
joka voi aiheuttaa haittaa henkildlle
itselleen tai muille ihmisille. Jokaisella
on oltava oikeus oman genomitie-
tonsa hallintaan. Uudet tietotekni-
set ratkaisut mahdollistavat oman
genomitiedon seurannan ja hyddyn-
tdmisen aiempaa helpommin. Tdma
on varmistettava lainsdddannollisesti.
Jokainen voi itse padttad, haluaako
vastaanottaa tietoa perimdstdan ja
sairastumisalttiudestaan. Jokaiselle

on myds annettava mahdollisuus neu-
vontaan genomitiedon merkityksesta.

Yksilon etu ja hyvinvointi on aina
huomioitava ensisijaisesti tutkittaessa

ihmisen perimdd. Perimdan perus-
tuva syrjintd on kielletty useissa
Suomea velvoittavissa kansainvalisissa
sopimuksissa, julistuksissa ja suosituk-
sissa. Ihnmisoikeuksia ja biolddketie-
dettd koskevan Euroopan neuvoston
yleissopimuksen mukaan ennustavia
geenitestejd saa tehdd ainoastaan
terveydellisiin tarkoituksiin tai ter-
veyteen liittyvdd tieteellistd tutki-
musta varten. Geenitestejd ei siten
saa tehdd esimerkiksi vakuuttamista
varten. Suomen rikoslaki kieltdd tyo-
syrjinndn periman perusteella.

Genomitiedon kaytdssd on kysymys
arkaluonteisten henkilGtietojen ka-
sittelystd, joten tietosuojasddnnokset
on otettava huomioon jatkotoimen-
piteissa.

Tietojdrjestelmdt on kehitettdva
sellaisiksi, ettd genomitietoja sdi-
lytetddn ja kaytetddn turvallisesti.
Yksilod on suojeltava ja estettdvd
hdnen perimdinsa koskevien tietojen
vddrinkdyttd. Kun kyse on ihmisen
koko perimdd koskevasta tiedosta,
tavanomaisilla varotoimilla ei voida
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tdysin sulkea pois henkilén uudelleen
tunnistamisen mahdollisuutta. Siksi
tunnistettavaan henkildon liittyva

ja tutkimusta tai muuta tarkoitusta
varten tallennettu geneettinen tieto
on oltava luottamuksellista.

TOIMENPIDE |
—Vahvistetaan eettiset periaat-
teet genomitiedon kaytolle

Perustetaan moniammatillinen tyo-
ryhma laatimaan eettiset ja yksilon
oikeuksia kunnioittavat periaatteet ja
toimintatavat genomitiedon vastuul-
liselle kdytolle terveydenhuollossa,
tutkimuksessa ja tuotekehityksessa.
Huomioidaan kansainvaliset suo-
situkset periaatteiden laadinnassa.
Edistetddn ndiden periaatteiden ja
toimintatapojen omaksumista koulu-
tuksella.
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—Valmistellaan tarvittavat sii-
dokset genomitiedon kaytolle

Tunnistetaan lainsddddnnon kehitys-
tarpeet ja valmistellaan tarvittavat
sdadosmuutokset.

Kartoitetaan sovellettavat tietosuo-
Jasadnnokset ja mdaritetdan muun
muassa genomitietojen kerddmisen
ja kdsittelyn tarkoitus.
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3.2 GENOMITUTKIMUS ON LITETTY KINTEASTI
TERVEYDENHUOLLON TOIMINTAAN

~1 1

Suomalaisen terveydenhuoltojirjestelmén vastuu yksilon terveyden- ja sairaanhoidosta on mahdollistanut mer-
kittavien terveydenhoitoon liittyvien tietokantojen syntymisen Suomeen.Tama tieto yhdessd genomitiedon ja
muiden julkishallinnon yllapitimien rekistereiden kanssa sekd erityinen vdestohistoriamme luovat poikkeuksellisen
hyvit edellytykset genomitiedon hyédyntamiseen tutkimuksessa ja terveydenhuollossa.

Suomeen on kerdtty arvokkaita ndy-
tekokoelmia kuten Terveyden ja hy-
vinvoinnin laitoksen vuosikymmenien
aikana kerddmdt vdestotutkimusai-
neistot. Suuri osa ndytekokoelmista
on biopankkilain my&ta siirtymassa
laajempaan kdyttdon. Namad nayte-
kokoelmat ja mahdollisuus yhdistda
niihin rekisteritietoja ovat nostaneet
Suomen muiden Pohjoismaiden
tapaan kansainvdlisen genomitutki-
muksen mielenkiinnon keskidon.

Suomen kansalliset rekisterit
tarjoavat maailmanlaajuisesti harvi-
naislaatuisen mahdollisuuden kytked
kerdttyihin ndytteisiin pitkdaikaisia
seurantatietoja. Tdma nostaa koko-
elmien arvoa huomattavasti. Tavoite
on, ettd jatkossa potilastietoja ja val-
takunnallisia rekisteritietoja voidaan
yhdistdd genomitietoon.

Tieteellistd tutkimusta ja tervey-
denhuoltoa varten tarvitaan paitsi
kansainvalisid viitetietokantoja, myds
tietoa Suomessa asuvien genomista

ja sen variaatioista. Suomalaiset suh-
tautuvat myonteisesti tieteelliseen
tutkimukseen. Sen ansiosta viite-
tietokannan luomiseen tarvittavien
naytteiden kerddminen on mah-
dollista terveydenhuollon kdyntien
yhteydessa.

TOIMENPIDE 3
— Luodaan kansallinen genomi-
tietokanta

Perustetaan kansallinen genomitieto-
kanta. Tietokantaan kerdtdan eri or-
ganisaatioissa syntyvd genomitieto ja
mahdollistetaan muiden terveystie-
tojen yhdistdminen genomitietoihin.
Lisdksi luodaan yhteydet tarvittaviin
kansainvalisiin tietokantoihin.

Suunnitellaan ja toteutetaan genomi-
tiedon kdyttdd koskevien suos-
tumusten kerddminen ja hallinta.
Suostumus voidaan saada tervey-
denhuollon kdyntien yhteydessd yk-
silon tiedollinen itsemadrddmisoikeus
huomioiden.
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TOIMENPIDE 4

— Selvitetdain menettelytavat ja
luodaan edellytykset sille, etta
tutkimustoiminnassa tuotettua
tietoa kdytetdin terveyden-
huollossa tehokkaalla ja vaikut-
tavalla tavalla

Toistaiseksi terveydenhuollon tietoja
on voinut kdyttad luvanvaraisesti
genomitietoa hyddyntdvddn tieteel-
liseen tutkimukseen. Pdinvastainen
genomitiedon siirto, tieteellisestd
tutkimuksesta potilaan hoitoon, on
ollut huomattavasti vahdisempad. Tut-
kimuksessa syntyneestd, laadukkaasta
genomitiedosta olisi kuitenkin jo nyt
hy&tyd esimerkiksi joidenkin lddke-
hoitojen valinnassa. Lisdksi luodaan
menettelytapa, jolla arvioidaan, missd
tapauksessa ja miten tutkimuksessa
ilmenneistd sattumaldydoksistd infor-
moidaan henkil6a.

Pitkdn aikavdlin tavoite on viitetieto-
kantojen kayttd terveydenhuollon

|7

palvelujen suunnittelussa ja kohden- g —



tamisessa vaesto- ja yksildtasolla.
Lisdksi on varmistettava terveyden-
huollon yksikdiden tiedonsaantioi-
keudet hoidon oikeellisuuden ja
kustannustehokkuuden edistamiseksi.
Hoitavalla yksikolld pitdisi olla kdytods-
sddn kaikki saatavissa oleva oleellinen
tieto.




3.3 TERVEYDENHUOLLON HENKILOSTOLLA ON
HYVAT VALMIUDET GENOMITIEDON KAYTTOON

Kaikilla terveydenhuollon tasoilla on tulevaisuudessa oltava tietotaitoa genomiikasta ja sen tarjoaman informaati-
on soveltamisesta palveluiden suunnittelussa ja potilaiden hoidossa. Genetiikan palvelujen tarve kasvaa. Palvelujen
yhdenvertainen saatavuus voidaan turvata vain terveydenhuollon henkiloston riittavélla koulutuksella.

Terveydenhuollon ammattihenkil&s-
ton koulutuksella on huolehdittava,
ettd henkildstolld on ajantasaiset
tiedot ja taidot genomiikasta ja
geneettisen tiedon hyddyntdmisestd
sekd sen rajoituksista. Henkildstén
on tiedettdvd, mistd genomiikkaan
littyvdd uutta tietoa voi saada ja
miten geenitietoa ja geenitestejd
voidaan kdyttdd terveydenhuollos-
sa. Genomitiedon hyddyntamiseen
littyvad koulutus on perusteltua
rakentaa ammattiryhma- ja erikoisa-
lakohtaisesti. Koulutuksen sisdltdd on
pdivitettdva sadnndllisesti.

TOIMENPIDE 5
—Vahvistetaan ja ajantasaiste-
taan genetiikan opetusta ter-
veydenhuollon ammattilaisten
koulutuksessa

Genetiikan opetusta vahvistetaan
lddkdreiden ja muiden terveydenhuol-
lon ammattihenkildiden peruskoulu-
tuksessa ldpdisyperiaatteen mukaisesti.
Tavoitteena on, etta peruskoulutuksen
aikana opiskelija omaksuu riittavat
perustiedot genetiikasta ja geneettisen
tiedon kaytosta.

TOIMENPIDE 6

- Laaditaan ja toteutetaan tyo-
elimaissa olevien ladkareiden ja
muiden terveydenhuollon am-
mattilaisten koulutusohjelma

Laaditaan terveydenhuollon eri am-
mattiryhmille monipuolinen ja myds
verkkokoulutusta hyddyntdvd genomii-
kan tdydennyskoulutusohjelma.
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TOIMENPIDE 7
- Arvioidaan genetiikan eri am-
mattiryhmien koulutustarve

Suomessa perinndllisyyslddketieteen
erikoislddkarit ja toimipaikkakoulute-
tut perinndllisyyshoitajat ovat tervey-
denhuollon potilastydssa toimivia
genetiikan ammattilaisia. Monissa
maissa on myds kolmas ammattiryh-
ma, genetic counsellors, jotka ovat
neuvontaan koulutettuja terveyden-
huollon ammattilaisia. Suomessa on
arvioitava kaikkien ndiden kolmen
ammattiryhman tarve, tehtava
tarvittavat muutokset koulutettavien
madriin ja kdynnistettava tarvittaessa
neuvontaan perehtyneiden ammatti-
laisten koulutusohjelma.



3.4 SUOMESSA ON GENOMITIEDON TEHOKKAAN
HYODYNTAMISEN MAHDOLLISTAVAT TIETOJARJESTELMAT

Genomitiedon laajamittainen hyddyntdminen edellyttid saumatonta tietojen yhdistdmista yli eri tietojarjestelmien
ja rajapintojen. Genomitietojen hallinnoimiseksi Suomeen on perusteltua rakentaa yksi yhteinen arkkitehtuuri.

Terveydenhuollon tietojdrjestelmi-
en kehittdmisessd on historiallisesti
painotettu tietojen kerddmistd ja
hyddyntdmistd organisaatioittain. Tas-
4 johtuen tiedot eivat talld hetkelld
siirry saumattomasti organisaatioi-
den vélilld. Sote-tieto hyotykdyttdon
-strategia siirtdd tiedonhallinnan
kehittdmistydn painopisteen tietojen
kerddmisestd ja siirtdmisestd niiden
tehokkaaseen hyddyntamiseen
henkilokohtaisessa hyvinvoinnissa,
potilastydssd sekd terveydenhuollon
johtamisessa. Tavoitteena on myds,
ettd tietoaineistot tukisivat tutkimus-,
innovaatio ja yritystoimintaa.

Genomitiedon erityispiirteitd ovat
sen vaatima suuri tallennustila,
kansallisen viitetietokannan tarve ja
genomitiedon laaja hyddynnettivyys
terveydenhuollon eri osa-alueilla ja
tasoilla. Genomitietojen hyddynta-
misen kannalta on tdrkedd, ettd tie-
toteknisissa ratkaisuissa toteutetaan
avoimet ja tietoturvalliset rajapinnat.

Genomitiedon hyddyntdmistd ei
tulisi ndhda pelkéstddn tietotekni-

send jdrjestelmdkehityshankkeena,
vaan osana julkisten ja yksityisten
palvelujen ekosysteemin kehittdmis-
td. Tulevaisuudessa genomitiedon
ympadrille voidaan rakentaa monen-
laisia palveluita ja sovelluksia. Esimer-
kiksi genomitiedon tulkintapalveluja
tarvitaan lisdd. Vaikka yksildn genomi
el muutu, sitd tulkitaan useita kertoja
joko kokonaisuutena tai osina, kun
ymmarrys genomitiedon vaikutuk-
sista kasvaa. Laaja vertailuaineisto
(viite- ja variaatiotietokannat) on
tulkinnan edellytys.

Genomitiedon tuomat uudet mah-
dollisuudet ja tietotekniset kysymyk-
set on tdrkedd huomioida tietojarjes-
telmien kansallisessa kehittdmistydssa
ja ratkaisuissa. Ndin varmistetaan voi-
mavarojen jarkeva kdyttd ja véltetddn
padllekkdiset erillisratkaisut.

Kansallisten ratkaisujen lisdksi on
erittdin tarkedd kdyttdd kansainvalisid
standardeja. Talld tavoin varmistetaan,
ettd suomalainen genomitieto on
kansainvdlisesti vertailukelpoista ja
hyddynnettavissa.
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Jo genomitietojen tehokas hyddyn-
tdminen tuo merkittdvdd hyotyd
terveydenhuoltoon ja tutkimustoi-
mintaan. Suurin hySty saavutetaan,
kun genomitietoja yhdistetddn mui-
hin terveydenhuollon ja hyvinvoinnin
tietoihin kuten esimerkiksi kliinisiin
potilastietoihin sekd elintapa- ja ym-
paristotietoihin. Tietojen kerddmises-
sd, tallentamisessa, yhdistdmisessa ja
hyddyntdmisessa tullaan nojaamaan
vahvasti olemassa oleviin ratkaisuihin.
Lisaksi suunnitteilla olevalla tietojen
tehokkaan hydtykdytdn mahdollis-
tavalla palveluoperaattorilla on oma
roolinsa erityisesti tietojen jalosta-
misessa muun muassa tutkimuskayt-
t66n (kuva 3).

Suomessa on kdytdssa useita
asukkaiden tuntemia ja arvostamia
sdhkaisid palveluita, joita voidaan
ottaa laajemmin kdyttdon tervey-
denhuollossa. Uudenlaisiin tiedon-
tarpeisiin vastaaminen on oltava
mielessd tiedonhallintaa kehittdessa.
Esimerkiksi yksilolle tarjottaviin
padtoksenteon tuen jdrjestelmiin ja
muihin omahoitopalveluihin voidaan
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tulevaisuudessa yhdistda tietoja myods
yksilon perimdstd. lhmisilld on oltava
mahdollisuus hallita genomi- ja ter-
veystietojensa kdyttdd ja halutessaan
estdd tai rajata niiden kayttod. Toi-
saalta tietojen hyddyntdmiseksi on
luotava mahdollisuus tarjota yksilon
suostumuksella anonymisoitua tietoa
kaupallisille toimijoille esimerkiksi
ladkekehityksen tueksi.

Genomistrategian tietojdrjestel-
maosion toimeenpanossa teh-
daan tiivistd yhteistyotd Sote-tieto
hyStykdyttdon -strategian toimeen-
panon kanssa. Toimeenpanossa
hyddynnetddn myods Suomessa jo
kdynnissa olevia, genomistrategiaa

sivuavia hankkeita, kuten esimerkiksi
Sitran palveluoperaattori-hanketta
sekd Suomen molekyylilddketieteen
instituutin (FIMM), Tekesin ja SalWen
koordinoimia tutkimushankkeita.

TOIMENPIDE 8
- Laaditaan genomitiedon ko-
konaisarkkitehtuuri

Madritellddn genomitiedon hyo-
dyntdmisen tavoitetila erityisesti
toiminnallisten tarpeiden osalta.
Tunnistetaan kansainvdliset ja kan-
salliset standardit ja kdsitemallit, joita
noudatetaan genomitietojen tallen-
tamisessa, siirtdmisessa ja hyddyn-
tdmisessd. Ensimmaisid tehtavid on
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padttad yhtendisestd genomitiedon
tallennusformaatista. Tallennusfor-
maatti varmistaa tiedon sdilyttdmisen
rakenteellisessa muodossa ja eri
menetelmilld maaritellyn tiedon
luotettavan hyddyntdmisen.

Osana kokonaisarkkitehtuurity&ta
laaditaan kansallinen ohjeistus tieto-
turvaan ja tietosuojaan liittyen sekd
suostumusten ja kieltojen hallintaan.
Yksildiden hyvinvoinnin edistdmiseksi
otetaan kayttddn omien hyvinvoin-
ti- ja terveystietojen hallinta-alusta
genomitiedon tallentamiseen ja
hyddyntdamiseen.
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3.5 GENOMITIETOA KAYTETAAN LAAJASTI TERVEYDEN-
HUOLLOSSA YKSILON JAVAESTON TARPEISTA LAHTIEN

Genomitiedon kayton myotd diagnoosit tarkentuvat ja hoitokeinojen kohdistaminen tehostuu. Geneettisen
riskiprofiloinnin ansiosta seulonnat kohdistuvat tarkemmin alttiina oleviin vdestéryhmiin. Genomitiedon tehokas
hyédyntaminen on mahdollistettava yhdenvertaisesti koko véestolle. Lisaksi yksilon voimaannuttaminen oman gee-
nitietonsa kdyttoon terveyssuunnittelun tukena edesauttaa sairauksien ehkdisya ja mahdollistaa monille terveem-

man elaman.

TOIMENPIDE 9
—Varmistetaan, etta potilaille
tehdaan riittavat geenitutki-
mukset sairauksien syyn selvit-
tamiseksi.Varmistetaan lisdk-
si,ettd tuloksia hyodynnetdin
myos potilaan perheen ja suvun
hyvaksi

Perinndllisten sairauksien ja korkean
riskin alttiuksien geenitestit ovat
entistd tarkedmpid tulevaisuudessa.
Mutaatioiden sijainnista geeneissa

ja niiden tyypeistd voidaan tehdd
aiempaa enemman sekd hoitoon
ettd seurantaan liittyvid johtopda-
tOksid. Perhekohtaisten mutaatioiden
tunnistaminen on valttdmatonta
sairausriskin tunnistamiseksi tai sulke-
miseksi pois myds perheenjdsenten
ja suvun kannalta. Tamd on yksi
niistd keinoista, joiden avulla tervey-
denhuollon voimavarat voidaan
kohdistaa niitd eniten tarvitseville.
On térkeds, ettd geenitestit ovat
saatavissa yhdenvertaisesti suomalai-

sessa terveydenhuollossa. Erityisen
merkittdvid ne ovat tutkittaessa
perinndllisida sairauksia sekd korkean
riskin alttiuksia, joissa tuloksella on
merkitystd useille perheenjdsenille.

TOIMENPIDE 10

— Luodaan menettely geenites-
tien systemaattiseen arvioimi-
seen ja kayttoonottoon

Genomitiedon muuttuessa jokaisen
terveydenhuollon ammattilaisen

on mahdotonta seurata muuttu-
vaa kenttdd riittdvalld tarkkuudella
ja ammattitaidoilla. Siksi tarvitaan
taho valmistelemaan ja seuraamaan
geenitestien tehokasta ja vaikuttavaa
kdyttdd suomalaisessa terveyden-
huollossa. Ohjeistuksessa on otetta-
va huomioon kansainvdliset suosi-
tukset, alan kansainvdlinen kehitys
ja palveluiden saatavuus erityisesti
muissa EU-jdsenmaissa. Tdma asi-
antuntijatehtava kuuluu luontevasti
kansalliselle genomikeskukselle.
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TOIMENPIDE 11

— Edistetdadn geneettisen riski-
profiloinnin kiytt6a sairauksien
ehkaisyssa

Genomitiedon tarkentuessa sai-
rausalttiuksia voidaan tunnistaa yha
paremmin. Se avaa uusia mah-
dollisuuksia sairauksien ehkdisyyn.
Palveluiden tuottajia ja terveyden-
huollon ammattilaisia varten luodaan
ohjeistus sekd tietopankki. Tieto-
pankista voi hakea helposti tietoa
geenitutkimusten tekemisen aiheista
sekd siitd, mitd tulosten perusteella
voidaan pddtelld ja miten tuloksia
voidaan soveltaa kdytannon tydssa.
Riskiprofilointiin pohjautuva ehkdisy
voi perustua lddkehoitoihin ja elinta-
pamuutoksiin, joiden onnistumiseksi
tarvitaan myos yksilolle kohdistettuja
tukipalveluja.



Genomitieto kdaytannossa:

Geenitieto auttaa estimain
akkikuolemia

56-vuotiaalle naiselle kehittyi dkillinen
rintakipu. Syyksi osoittautui nousevan
aortan repedmd, josta hdn selviytyi
nopean pdivystysleikkauksen avulla.
Jatkotutkimuksissa perheessd todettiin
vallitsevasti periytyvd aortan repedmdn
riski ja tunnistettiin riskin aiheuttava
geenivirhe.

Kaikki riskissd olevat tarvitsevat seuran-
taa. Perinnéllisyysneuvonnan yhteydessd
sairastuneen neldille sisarukselle tehtiin
geenitesti. Yhdelld sisaruksella todettiin
geenivirhe ja vastaavasti hdnen lapsil-
leen perinnéllisyysneuvonta ja geeni-
tutkimukset olivat tarpeellisia. Potilaan
omalla pojalla todettiin myds geenivirhe
ja jo laajentunut aortan tyvi. Se leikattiin
suunnitelmallisesti ilman aortan reped-
mdn aiheuttamaa dkkikuoleman riskid.
Kolmella sisaruksella ei ollut geenivirhet-
td, joten he ja heiddn jdlkeldisensd voitiin
vapauttaa seurannasta.

Genomitieto kiaytannossa:

Genomitiedolla sydin- ja verisuonitautien riskiarviosta
ehkdisyyn

Useat tuhannet suomalaiset sairastavat tietdmdittddn perheittdin esiintyvdd
hyperkolesterolemiaa. Heiddn kolesteroliarvonsa on voimakkaasti kohonnut
perityn geenivirheen vuoksi. llman hoitoa heillé on moninkertainen riski syddn- ja
verisuonisairauteen. Tilanne voitaisiin todeta helposti geenitestilld ja huomioida
sekd elintapavalinnoissa ettd Iddkityksessd jo varhaislapsuudesta alkaen.

Myds vdestdssd yleisesti esiintyvd genomin vaihtelu muokkaa riskejdmme sairas-
tua syddn- ja verisuonitauteihin. Puolet yksildiden vdlisestd erosta sairastumisris-

kissd selittyy perityilld ominaisuuksilla. Verrattuna keskimddrdiseen suomalaiseen,
vajaa miljoona suomalaista kantaa genomissaan muutoksia, jotka kaksinkertais-
tavat syddntautiriskin.

Terveyden edistdmisessd ja syddntapahtumien ehkdisyssd tarvitaan tietoa
genomin muutoksista ja niiden merkityksestd sekd toimintatapoja, joilla genomi-
tietoa kdytetddn terveydenhuollossa. Ndin vdhennetddn sairastavuutta ja kuollei-
suutta ja kehitetddn kustannusvaikuttavampaa terveydenhuoltoa.
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Genomitieto kdaytannossa:

Syovan tismahoito geenitestin
perusteella

Sy6pdkasvaimessa tapahtuvat geneetti-
set muutokset ohjaavat syévdn kehitystd.
Muutosten tunnistaminen mahdollistaa
syévdn tdsmdhoidon.

Esimerkkitapauksessa potilaalla on
todettu leikkauksella poistettu paksusuo-
len sy6pd, ja hdn on saanut solusalpaa-
jahoidon imusolmukkeiden etdpesckkei-
den vuoksi. Vuoden kuluttua potilaalla
todettiin maksan etdpesckkeet, joiden
koon ja lukumddrdn vuoksi niitd ei voinut
leikkauksella poistaa.

Syépdkudoksesta tehdyssd KRAS- ja
NRAS-sy6pdgeenien tutkimuksessa
ei todettu mutaatiota, joten potilaalle
aloitettiin tdsmdhoitona EGFR-vasta-
ainehoito. Hoitovaste oli suotuisa ja
hoidon jcilkeen hdnelle voitiin tehdd
maksaetdpesdkkeiden poistoleikkaus
eikd seurannassa ole todettu syovdn
uusiutumaa. Jos KRAS- tai NRAS-
sybpdgeeneissd olisi todettu mutaatio,
hoito olisi ollut tehoton tai suorastaan
haitallinen.

TOIMENPIDE 12

- Luodaan ja otetaan kiyttoon
genomitietoa hyédyntava
kliininen paatoksenteon tuki
terveydenhuollon ammattilai-
sille

Sairauksien riskiprofiilit muodos-
tuvat suuresta maardstd, yleensd
useista kymmenistd periman vari-
aatioista, joihin on yhdistettavd muu
tieto potilaasta. Tama on mahdol-
lista sdhkoisen padtoksenteon tuen
avulla. Tdllaisia tietoteknisid ratkaisu-
ja on kehitettavd terveydenhuollon
ammattilaisten avuksi. Toimivimmat
ratkaisut I8ytyvat pilotoimalla.
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TOIMENPIDE 13

- Arvioidaan genomitiedon
hyédyntamisen kustannuksia ja
hyotyja

Vaikka monet genomitutkimukset
ovat mahdollisia, kaikkien kaytto ei
ole vélttdmattd kustannusvaikuttavaa.
Toisaalta geneettisten tutkimus-

ten perusteella voidaan kohdistaa
tehokkaita hoitoja ja vélttdd turhia tai
haitallisia lddkehoidon kustannuksia.
Kaikkiin tutkimuksiin ei my&skaan liity
mahdollisuutta terveyttd edista-

viin tai ehkdiseviin interventioihin.
Genomitiedon kaytén kustannus-
vaikuttavuutta tuleekin arvioida
kansallisella tasolla ja seurata osana
genomikeskuksen toimintaa.



It

3.6 IHMISET KYKENEVAT HYODYNTAMAAN GENOMITIETOA
OMASSA ELAMASSAAN

Toistaiseksi genomitiedon kdyttd on painottunut sairauksien diagnostiikkaan ja hoidon valintaan. Tulevaisuudessa
voimme tehdd yhd useammin perinnéllisen riskikartoituksen ehkiisevana toimenpiteend tai osana omaa terveys-
suunnittelua. Tama mahdollisuus tukipalveluineen on oltava yhdenvertaisesti tarjolla kaikille, jotka haluavat sita

kayttas.

Yha useampi suomalainen on
kiinnostunut yllapitdmadn ja edista-
madn terveyttddn elintapavalintojen
avulla. Tieto yksilollisestd perimastd
on tulevaisuudessa keskeistd, kun
arvioimme elintapariskejd ja teemme
elintapavalintoja. Terveydenhuolto
tarvitsee yhtendiset ohjeistukset
genominlaajuisten tutkimusten kayt-
166N, Samanaikaisesti on pohdittava
ndiden tutkimusten saatavuutta myds
omaa genomitietoaan haluavan
nakdkulmasta. Palvelujen tarjonta ei
saa johtaa potilaiden eriarvoiseen
kohteluun.

Suomessa genominlaajuisia tutkimuk-
sia ei ole ollut tarjolla kuluttajille. Jot-
kut suomalaiset ovat ostaneet ndma
palvelut internetin kautta ulkomailla
toimivilta yrityksittd. Talldin yksildiden
geeniperimad koskevaa tietoa ei voi-
da anonymisoitunakaan hyoddyntdd
kotimaisessa tutkimuksessa tai uusien
palvelujen kehittdmisessd. Tieto ei
mydskddn tallennu osaksi suomalais-
ta genomitietokantaa.

Lainsdadantod on kehitettdva siten,
ettd ihmisilld on oikeus kayttda
geenitietoaan ja paattdd sen kaytdstd
suostumuksen hallinnan kautta. Yksi-
15113 olisi my&s oltava mahdollisuus
vastaanottaa perimddnsd koskevaa
tietoa ja toisaalta oikeus jakaa sitd
muille.

TOIMENPIDE 14
— Ohjeistetaan ihmisiad geenites-
taukseen liittyvista palveluista

lhmisille on luotava selked palvelu-
polku ja ohjeistus siitd miten, mistd ja
millaisia geenitestejd tai genomitut-
kimuksia on saatavilla. Palvelupolussa
kuvataan my&s, mitkd tahot tarjoavat
tulosten tulkintaa, mitd tutkimuksissa
voi selvitd ja mitd tuloksiin liittyvad
neuvontaa on tarjolla oman terveys-
suunnittelun tueksi. Ihmisille tulee
antaa myds luotettavaa vertailutietoa
yksityisten ja kolmannen sektorin
toimijoiden kuluttajille suuntaamista
palveluista. Palvelujen kdytdn on aina
perustuttava ihmisen omaan haluun
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ja vapaaehtoisuuteen.Voimavaroja
kannattaa suunnata kansanterveyt-
14 edistdviin ratkaisuihin. Téllaiset
sovellukset liittyvat erityisesti sairauk-
sien riskiprofilointiin, ladkkeiden
soveltuvuuden arviointiin ja sairauk-
sien ehkdisyyn terveyttd edistavien
elintapojen avulla.

Varmistetaan, ettd yksilot saavat
ajantasaista ja luotettavaa informaa-
tiota genomitiedon hyddyntdmisestd
oman terveytensd edistdmisessa.

TOIMENPIDE 15

—Tuodaan genomitietoja hyo-
dyntdvid tyokaluja ihmisten
kdyttoon

Tarjotaan ihmisille yleistd ohjeistusta
genomitiedon kdytostd terveyden
edistdmisessa ja tuotetaan siihen liit-
tyvid palveluja padtdksenteon tueksi.
Luodaan genomiportaali, jonka avulla
suurelle yleisolle vlitetddn tietoa
genetiikasta sekd sahkaisid tydkaluja
perimdi koskevan tiedon hyddyntd-



miseen. Selvitetddn lisdksi mahdolli-
suuksia tarjota ihmisille kokeiluluon-
teisesti virtuaalisia genomitiedon
kayttoon liittyvid terveyspalveluita.
Tdmd voidaan toteuttaa esimerkiksi
virtuaaliklinikkatyyppisend palveluna
yhdistdmalld yksilén suostumuksella
hanen omia hyvinvointi-, potilas- ja
geenitietojaan.

— Luodaan yldasteen ja toisen
asteen koulutuksessa valmiudet
kayttda genomitietoa omassa
elamassa

Kehitetddn yldasteen ja toisen asteen
oppisisltdjd niin, ettd opiskelijat saa-
vat valmiudet hyddyntdd genomitie-
toa oman terveytensa edistamisessa.
Genomitiedon opetus olisi luonteva
osa esimerkiksi terveystiedon ope-
tusta.
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3.7 GENOMIIKASSA SUOMI ON KANSAINVALISESTI
HOUKUTTELEVA TUTKIMUS- JA LIKETOIMINTAYMPARISTO

Suomi on panostanut merkittavasti julkisia varoja terveyteen liittyvaan tutkimukseen. Sen my6ta olemme nous-
seet tieteen kdrkimaiden joukkoon geneettinen tutkimus mukaan lukien. Tutkimukseen tehtyd investointia ei ole
kuitenkaan pystytty tdysimadraisesti hyddyntamain yhteiskunnallisesti eikd tuottamaan riittavasti taloudellista
toimeliaisuutta ja lisdarvoa. Erityisesti ladkekehityksessa ja digitaalisen terveydenhuollon tutkimuksessa on merkit-
tdvid lilketoiminta-, kasvu- ja tyollisyysmahdollisuuksia.

Suomessa on vankkaa osaamista
geenitutkimuksessa, kattavat terveys-
tietojen tietovarannot ja korkealaa-
tuiset ndytekokoelmat biopankeissa.
Kaikki tdmé yhdistettynd genomi-
tietoon muodostaa huomattavan
kansallisen padoman, joka kiinnostaa
kansainvalistd tutkimusta ja sijoittajia.
Investointeja tarvitaan edistdmadn
genomitutkimusta ja alan kehitystoi-
mintaa. Niiden tulokset hyddyttavat
suoraan suomalaisia ja suomalaista
terveydenhuoltoa.

Suomessa biopankkitoimintaa
sddtelevd laki mahdollistaa jo talld
hetkelld julkisen sektorin ja yritys-
ten tutkimusyhteistydn. Néytteitd ja
niihin liittyvid tietoja voidaan luo-
vuttaa biopankeista myos yrityksille
niiden tutkimus- ja kehittdmishank-
keisiin. Tavoitteena ei kuitenkaan ole
ndytteiden luovuttaminen eteenpdin,
vaan tiedon jalostaminen tutkimus-
organisaatioiden ja yritysten toimes-

ta. Tama mahdollistaa kohdistettuja
ja yksilollistettyjd tutkimusasetelmia,
jotka ovat lddkekehitykselle keskeisid.

Yhteistyostd kiinnostuneille tutkimus-
organisaatioille ja yrityksille tarvitaan
kansallinen palvelupiste, genomikes-
kus. Keskuksen tehtdvdnd on tarjota
tutkimushankkeisiin ja sopimuksiin
liittyvid palveluita keskitetysti. Silld on
oltava valtuudet tehdd sopimuksia
suomalaisen yhteistydverkoston
puolesta. Palvelupiste voisi myds vas-
tata kansainvdlisten yhteistydhankkei-
den kansallisesta koordinaatiosta.

Monissa terveysteknologian ratkai-
suissa on tavallista, ettd tuotteen
kehittdminen markkinoille vie vuosia.
Tastd syystd rahoitus on monille pie-
nille yrityksille pullonkaula. Erityisesti
kansainvaliseen kasvuun pyrkivat,
alkavat yritykset tarvitsevat pitkd-
janteistd rahoitusta. Suomen riski- ja
padomasijoitusmarkkinoita tulisikin
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kehittdd edelleen tukemaan yritysten
kasvua ja kansainvdlistymistd. Muun
muassa Tekes on reagoinut tilantee-
seen luomalla vuonna 2014 uuden
rahoitusmallin korjaamaan yritysten
alkuvaiheen rahoituksen puutteita.

Kevddlld 2014 valmistuneessa kan-
sallisessa terveysalan tutkimus- ja
innovaatiotoiminnan kasvustrategias-
sa madritellddn Suomen terveysalan
kansainvdlisen menestyksen kannalta
valttdmattdmat toimenpiteet. Ta-
voitteisiin padstddn vain tiivistamalld
hajanaisen toimijakentdn yhteistyotd
ja saumattomalla yhteistyolld julkisen
ja yksityisen sektorin kesken. Nama
ovat myos edellytyksid sille, ettd
Suomesta tulee tavoiteltu yhteistyd-
kumppani genomitutkimuksessa ja
genomiikka-alan yritystoiminnassa.



TOIMENPIDE 17

- Luodaan kansallinen palvelu-
piste, joka tarjoaa yrityksille ja
tutkimusorganisaatiolle keski-
tetysti palveluita tutkimus-, so-
pimus- ja kaupallistamisasioissa

Yritysten ndkdkulmasta Suomen
kokoisen toimijan on palveltava
laaja-alaisesti yhden pisteen kaut-
ta. My6s tutkimusorganisaatioita
hyddyttdd esimerkiksi keskitetty
juridinen palvelu, jolla on kokemusta
tutkimussopimusten laatimisesta
suomalainen lainsdddantd huomi-
oiden.Yhden asiointipisteen peri-
aatteella toimiva yksikkd on myds
kansainvdlisten yhteistydhankkeiden
koordinaatioelin.

TOIMENPIDE 18

— Luodaan julkisen ja yksityisen
sektorin yhteistyolle kansalli-
nen toimintamalli, joka mah-
dollistaa genomitiedon ja siihen
liitetyn terveystiedon hy6dyn-
tamisen tutkimus- ja tuotekehi-
tyshankkeissa

Luodaan suomalaisessa genomitut-
kimuksessa noudatettavat yleiset
toimintaperiaatteet ja menettelyta-
vat. Talldin kumppanien ei tarvitse
selvittdd yhteistydmallia jokaisen pal-
veluiden jdrjestdjan ja tutkimusryh-
man kanssa erikseen. Toimintamallin
on oltava joustava, ja sen luomisessa
tulee huomioida muun muassa
lupaprosessien ja eettisen arvioinnin
kehittdminen entistd sujuvammiksi.

TOIMENPIDE 19

—Tarjotaan eri organisaati-
oiden tietokantoja yhdista-
vad genomi- ja terveystietoa
tutkimus- ja kehitystoiminnan
kayttoon

Monien kansainvdlisten yritysten na-

kdkulmasta suomalaiset organisaatiot

ovat pienid toimijoita. Eri organisaa-
tioissa syntyvdan genomi- ja muun
terveystiedon yhdistdminen saman
tietokannan kautta palvelee par-
haiten my&s organisaatioita itseddn.
Se mahdollistaa laaja-alaisemmat
tutkimukset kuin mihin kukin toimija
yksinddn pystyisi.
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TOIMENPIDE 20
— Luodaan rahoitus-, tuotteista-
mis- ja kaupallistamisohjelma

Suomen kansainvdlisen kilpailukyvyn
vahvistamiseksi terveydenhuollon
innovaatiotoiminnan tueksi on
laadittava rahoitusinstrumentteja
ja tuotteistamisosaamista kehittava
ohjelma. Tavoitteena on nopeuttaa
ja helpottaa sovellusten saamista
kansainvdlisille markkinoille. Ohjel-
man ei ole syytd keskittyd pelkds-
tddn genomiikan sovelluksiin, mutta
genomiikan merkittava rooli on
huomioitava ohjelmassa.



4. TIEKARTTA ETENEMISELLE
JA STRATEGIAN TOIMEENPANON SEURANTA

Kansallisen genomistrategian laatineen tyéryhman keskeinen huomio on, ettd Suomessa on saatava genomi- ja
muu terveystieto tehokkaaseen kiyttoon ja viltettava tiedon pirstaloituminen. Strategiatyd on osoittanut selkeédn
tarpeen toimijalle, joka koordinoi tydskentelyd kansallisella tasolla ja tarjoaa tutkimuslaitoksille, terveydenhuollon
toimijoille seka yrityksille yhden asiointipisteen genomiikkaan liittyvissa kysymyksissa.

Tarvitsemnme genomikeskuksen. Sen
tehtdvdnd on ohjata genomistrategi-
an toimeenpanoa, tarjota keskitetysti
palveluita tutkimus-, sopimus- ja
kaupallistamisasioissa sidosryhmille
sekd kehittdd kansallista genomitie-
tokantaa. Lisdksi keskuksen tehtdva-
nd on yhdenmukaistaa ja tehostaa
tutkimushankkeiden eettistd arvioin-
tia, edistdd alan toimijoiden vdlistd
verkostoitumista ja yhteistyotd sekd
edesauttaa Suomen osallistumista
kansainvalisiin yhteistydhankkeisiin.
Genomikeskuksen tulisi mahdollistaa
genomitiedon tallennus ja tietojen
integrointi sekd rajapinnat muihin
palveluihin. Naitd ovat esimerkiksi
biopankit, terveydenhuollon jarjes-
telmat, tutkimustiedot ja referens-
siaineistot sekd eettiset toimikunnat.
Genomitietopalvelun rakentaminen,
ylldpito ja jatkuva kehittdminen ovat
useita vuosia kestdva tyd. Tamadn
ympdrille on mahdollista luoda uutta
liketoimintaa, uusia ammattikuntia ja
kokonainen ekosysteemi.

GENOMIKESKUKSEN
TEHTAVIA
Tehtdvid tarkennetaan jatkotydssd.

*  Kehittdd kansallista viite- ja
variaatiotietokantaa

e Tarjoaa keskitetysti tutkimus-,
sopimus- ja kaupallistamispalve-
luita

* Arvioi geenitestien validiteettia
ja kustannusvaikuttavuutta kan-
sallisella tasolla

e Edistdd eettisid toimintatapoja
genomitiedon kdytdssad

*  Yhdenmukaistaa ja tehostaa
tutkimushankkeiden eettistd
arviointia

e Edistdd alan toimijoiden valistd
verkostoitumista ja yhteisty6td

*  Avaa ja aktivoi kansalaiskeskus-
telua genomitiedon hyddynta-
misestd

e Edesauttaa Suomen osallistumis-
ta kansainvdlisiin yhteistyohank-
keisiin
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Tydryhmd ehdottaa, ettd perus-
tettava genomikeskus on pysyva
toimija, josta sdddetddn lailla ja jolle
varmistetaan kansallinen rahoitus
(mahdollisesti valtion talousarviomo-
mentti). Genomikeskusta koskevan
lainsddddnndn valmistelu on syyta
aloittaa valittdmasti. Lakivalmistelun
aikana voidaan toteuttaa muita tdssa
strategiassa ehdotettuja toimenpi-
teitd, joilla varmistetaan strategian
tavoitteiden saavuttaminen vuoteen
2020 mennessd. Toimenpiteet on
aikataulutettu alustavasti kuvattuun
tiekarttaan (kuva 4).Toimenpiteiden
toteutumisen varmistamiseksi ennen
genomikeskuksen perustamista tarvi-
taan erillinen organisoituminen.

Vuoteen 2020 ulottuvan
genomistrategian toimeenpanon
kustannusarvio on 50 miljoonaa
euroa. Pddosa tdstd rahoituksesta
tarvitaan genomikeskuksen perusta-
miseen. Genomikeskus vaatii | 5-20
tyontekijdd, joista 10—15 on korkean
tason asiantuntijoita.



Genomikeskuksen lainsdaadannon TPO Perustetaan genomikeskus

TP Vahvistetaan eettiset periaatteet
1
Genomitiedon vastuulliselle kiytolle on
Y TP2 Valmistellaan tarvittavat siadokset

eettiset periaatteet ja lainsddadanto —

TP3 Luodaan kansallinen genomitietokanta

I —
Genomitutkimus on liitetty kiinteasti
.. I —
terveydenhuollon toimintaan
I —
Terveydenhuollon henkilostolld on hyvit R
valmiudet genomitiedon kayttoon

TP8 Laaditaan genomitiedon kokonaisarkkitehtuuri

I ——
Suomessa on genomitiedon tehokkaan
hyodyntamisen mahdollistavat tietojarjestelmadt
I —
Genomitietoa kaytetdan laajasti terveydenhuollossa
yksilon ja vdeston tarpeista lahtien

TP14 Luodaan palvelupolku ja ohjeistus ihmisille
Ihmiset kykenevat hyddyntamaan genomitietoa

omassa elamassaan

Genomiikassa Suomi on kansainvalisesti
houkutteleva tutkimus- ja liiketoimintaymparisto

Kuva 4. Genomistrategian toteuttamisen ehdotettu tiekartta.
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TPT4 Luodaan edellytykset genomitiedon kayttéon
]

TPS5 Vahvistetaan ja ajantasaistetaan genetiikan perusopetusta
E——

TP7 Arvioidaan genetiikan eri ammattiryhmien koulutustarve
E—

TP6 Laaditaan ja toteutetaan ammattilaisten koulutusohjelma

TP10 Luodaan menettely geenitestien systemaattiseen arvioimiseen

0 TPI1 | Edistetdaan geneettisen riskiprofiloinnin kayttoa

TP9 Varmistetaan, ettd potilaalle tehddan riittavat geenitutkimukset

TP 12 Otetaan kiytt6on genomitietoa hyddyntava kliininen paatoksenteon tuki terveydenhuollon ammattilaisille

TP 13 Arvioidaan genomitiedon hyédyntiamisen kustannuksia ja hyotyja

S TP15 Genomitietoja hyddyntivien tydkalujen tuominen ihmisten kayttoon

I —
TP16 Luodaan yldasteen ja toisen asteen koulutuksessa valmiudet kdyttad genomitietoa

TP 17 Luodaan kansallinen palvelupiste
TP 18 Luodaan julkisen ja yksityisen sektorin yhteistyolle kansallinen toimintamalli
TP 19 Tarjotaan eri organisaatioiden tietokantoja tutkimus- ja kehitystoiminnan kayttoon

TP20 Luodaan rahoitus-, tuotteistamis-, ja kaupallistamisohjelma
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