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Esitys selkiyttaa biopankkitoimintaan liittyvia kdytantdja ja naytteen antajan asemaa. On kannatettavaa, etta nayt-
teen kasittely perustuu nimenomaiseen suostumukseen. On hyva, etta kaytantoja tutkimustiedon luovuttamisesta
tutkittavalle selkiytetadn. On hyva, etta kliinisesti merkittavistad geneettisista 16ydoksista tehdaan lista ja tallaisen
tiedon luovuttaminen ja siihen liittyva neuvonta organisoidaan. Tama voi ehkaista perusteetonta huolta, parantaa
mahdollisuutta saada asiantuntevaa neuvontaa, seka takaa tarvittaessa mahdollisuuden paasta hoidon tarpeen arvi-
ointiin.

On huomioitava, etta kattavan informaation valittdmisesta huolimatta suostumuksen antamisen ja seurausten mer-
kitysta voi olla vaikea ymmartaa. Kliinisesti merkittava geneettinen 16ydos herattaa kysymyksen myos biologisten
lahisukulaisten vastaavista riskeista ja vastuu tallaisen tiedon kantamisesta voi olla raskas. On valttamatonta, etta
kliinisesti merkittavat 16ydokset varmistetaan terveydenhuollossa ja etta ndita koskevat yhteydenotot tulevat sellai-
silta terveydenhuollon tahoilta, jotka pystyvat antamaan riittavaa neuvontaa tutkittavalle. Biopankkitutkimusta te-
kevien tutkijoiden osaaminen, koulutus ja ajankaytto eivat ole tallaiseen tehtavaan tarkoituksenmukaisia.

On ensiarvoisen tarkeda varmistaa, etta analyysit kliinisesti merkittavien 16yddsten tunnistamiseksi tehddan sellai-
silla menetelmill, joilla saadaan riittavalla luotettavuudella harvinaiset geneettiset variantit tunnistettua. Vaikuttaa
siltd, ettd esimerkiksi yleisesti kdytossa olevan niin sanotun SNP-sirutekniikan (SNP; single nucleotide poly-
morphism) kyky tunnistaa luotettavasti hyvin harvinaisia geneettisia variantteja on huomattavan heikko (vrt. esi-
merkiksi Weedon et al, BMJ 2021 Feb 15;372:n214 https://doi.org/10.1136/bmj.n214), jolloin ndiden [6yddsten var-
mistamisesta julkisen terveydenhuollon toimesta voisi koitua merkittavia ylimaaraisia kustannuksia. Vaarat positiivi-
set tulokset voivat myds aiheuttaa tarpeetonta huolta.

On toivottavaa kehitysta, etta jatkossa asiakkaan ja potilaan antamat suostumukset (mukaan lukien biopankkisuos-
tumus) ja kiellot keskitetdaan Kanta-palveluihin. On tarkeaa, ettd suostumukset [0ytyvat helposti, niiden sisaltd on
helposti ymmarrettavissa, ja etta nilden muuttaminen on asiakkaalle ja potilaalle yksinkertaista. On tarkedaa maarit-
tda selkedt menettelyt siihen, miten toimitaan lapsen aikuistuessa niiden suostumusten osalta, jotka on annettu lap-
sen puolesta.

Biopankkilain kokonaisuuteen kiintedsti liittyvia lakeja, kuten toisiolakia seka laadittavaa genomilakia, tulee arvioida
suhteessa toisiinsa niin, etta muodostaa mielekas ja yhtenainen kokonaisuus.

Esityksessa saadetaan tietojen luovutuskiellosta esimerkiksi luotto- ja vakuutuslaitosten paatoksentekoon. On kui-
tenkin huomioitava, etté mikali kliinisesti merkittavat I6ydokset varmennetaan terveydenhuollossa ja niiden perus-
teella esimerkiksi kartoitetaan mahdollinen hoidon tarve, siirtyvat tiedot henkilon potilastietoihin. Kuten esityksessa
mainitaan, vakuutusyhtigilla on lainsaadannossa erikseen maaritellyin perustein tiedonsaantioikeus potilasasiakir-
jasta, jolloin biopankista palautunut tieto on myds vakuutusyhtion kaytettavissa. On myds arvioitava, syntyyko hen-
kilolle itselleen velvoite ilmoittaa sairauden puhkeamista merkittavasti ennustava tieto esimerkiksi vakuutusyhtiolle
(esimerkiksi uutta vakuutusta otettaessa), vaikka tieto ei potilasasiakirjoista selvidisi. Yleisesti olisi selvennettava, ka-
sitellaanko kliinisesti merkittavaa geneettista riskia sairauteen verrattavana potilastietona.

Pykalakohtaiset kommentit

68§

On hyva, ettd naytteet ja niihin liittyvat tiedot tulee sdilyttda Suomessa. Valiaikaisen kasittelyn salliminen Suomen
ulkopuolella on kannatettavaa edellyttaen, ettd suostumuksen antajaa tiedotetaan huolellisesti kasittelysta ja siihen
liittyvista mahdollisista riskeista.
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9§

Pykalassa todetaan, etta "biopankkitoiminnassa kasitelldaan henkilotietoja yleisen edun ja tarkean yleisen edun mu-

kaisesti 4 §:ssa saadetyissa tilanteissa, kun kasittely on valttamatdnta naytteiden ja niihin liittyvien tietojen kasittele-
miseksi biopankkitutkimusta varten”. Bioladaketiedesopimuksen mukaan yksilon etu tulee asettaa ristiriitatilanteissa

yhteiskunnan edun edelle. Olisi viela pohdittava, takaako kirjaus riittavan hyvin yksilon oikeuksien toteutumisen.

108§

Suostumus valttamattdmana ennakkoedellytyksena on tarpeellinen, kuten myos se, ettad suostumusta ei ole annettu
asiakaspalvelutilanteessa tai viranomaismenettelyssa. Suostumuksen antaminen ainoastaan kansalaisen kayttoliitty-
massa on kannatettavaa esityksessa kuvatuilla perusteilla, eika biopankkien omia suostumuskanavia voida pitaa pe-
rusteltuina.

118§
Ehdotettu muotoilu vaikuttaisi turvaavan alentuneen itsemaaraamiskyvyn omaavien henkildiden autonomian hy-
vin.

12§

Olisi vielad varmistettava, turvaako oikeus peruuttaa tai muuttaa suostumus riittavasti yksilon autonomiaa
genomitietonsa suhteen silloin, kun huoltaja tai muu laillinen edustaja on antanut suostumuksen (katso tarkemmin
21 §). Kysymys koskee my®s aikuisia, jotka haluavat peruuttaa suostumuksensa sen jalkeen, kun naytteesta on jo
ehditty maarittamaan genomitieto. Olisi myds maariteltdva, minkalaisia ovat ne kdytannon tilanteet, joissa biopank-
kitutkimukseen osallistumisen voidaan katsoa olevan lapsen etu. Jos lapsi tarvitsee diagnostiikkaa tai seulontaa, ta-
pahtuvat tallaiset toimenpiteet terveydenhuollossa. Diagnostiikan harjoittamisen ei voi ajatella kuuluvan biopank-
kien velvollisuuksiin eika oikeuksiin.

Lapsen itsemdaraamisoikeutta ja osallisuutta on painotettu aikaisempaa enemman viime vuosina lainsaadantoakin
kehitettaessa. On hyva, etta lapsella on mahdollisuus vaikuttaa hanta koskeviin asioihin. Olisi silti hyva viela arvioida,
voiko 15-18-vuotias olla kykeneva ymmartamaan 14 §:ssa kuvattua selvitysta kaikkine yksityiskohtineen, ja paatta-
maan siitd, haluaako han vastaanottaa tietoa kliinisesti merkittavista perimaa koskevista [0ydoksistd, joita ei alaikais-
ten kohdalla tavallisesti tutkita. On huolellisesti arvioitava, minkalainen psyykkinen rasite voi aiheutua siitd, etta ala-
ikaisille tai heidan huoltajilleen ilmoitetaan sellaisista kliinisesti merkittavista 160ydoksistd, joista ei ole valitonta hyo-
tya mukaan lukien esimerkiksi vasta aikuisialla ilmaantuvien sairauksien geenivirheet. On huomattava, etta biopank-
kitutkimukseen osallistuminen poikkeaa merkittavasti tilanteesta, jossa lapsi saa terveydenhuollossa valittdmasti
hanta hyodyttavaa hoitoa tai apua.

13§

Esityksen mukaan raskaana olevasta, vasta synnyttaneests, sikiosta tai vastasyntyneesta lapsesta ei saa ottaa nady-
tetta biopankkitoimintaa varten, jos siita aiheutuu raskaana olevalle, vasta synnyttaneelle, sikiolle tai vastasynty-
neelle merkittava fyysinen riski ja rasitus. Sana merkittava jaadessa tarkemmin méadarittelematta, voi jaada tulkinnan-
varaiseksi, onko esimerkiksi sikionaytteen ottamiseen liittyva noin 0,5 %:n keskenmenoriski merkittava. Em. nayt-
teen ottaminen vain biopankkitutkimusta varten suostumuksesta riippumatta sisaltaa merkittavia eettisia varauksia.
Riskin ja rasituksen maaritteleminen vain fyysiseksi jattad huomiotta sen, etta esimerkiksi biopankkindytteesta tehta-
vat genomianalyysit, niiden seurauksena syntyvan tiedon sailyttaminen ja kasittely tutkijoiden ja viranomaisten toi-
mesta, kliinisesti merkittavien tietojen palauttaminen seurauksineen ja naista informointi tarkoittavat voivat tarkoit-
taa my0s psyykkista interventiota (vrt. bioldéketiedesopimus).

14§
Ennen naytteen ottamista mahdollisen suostumuksen antajalle olisi pykalassa mainittujen seikkojen lisaksi selvitet-
tava kliinisesti merkittavien [6yddsten mahdollisuus Palveluvalikoimaneuvoston (Palko) listaukseen perustuen, ja
kuvattava |0yddsten mahdolliset kdytanndn seuraukset. Esimerkiksi syovissa, joihin liittyy merkittava perinnéllinen
alttius, ainoa syopariskia tehokkaasti pienentava hoito on sydpariskin kannalta oleellisten elinten, kuten rintojen,
munasarjojen tai mahalaukun kirurginen poisto terveelta henkil6lta nuorella aikuisialla. Loyddsten mahdollisista
merkityksesta muille sukulaisille, niiden periytymisesta jalkelaisille ja vaikutuksista lasten hankkimiseen on myos
informoitava etukateen. Suostumuksen antajaa olisi myds informoitava siitd, ettd 16yddsten vastaanottamisen yh-
teydessa ne kirjataan potilastietoihin. Informointivelvoite perustuu biolddketiedesopimuksen 5 artiklaan, jonka mus
kaan suostumuksen antajan tule olla tietoinen asiaan vaikuttavista seikoista.
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21§

Pykalaan on kirjattu, ettd suostumuksen antaja saa milloin tahansa peruuttaa suostumuksensa, mutta jos suostu-
muksen koskee itsemaaraamiskyvyltaan alentuntuneen taysi-ikdisen tai alaikdisen taikka vastasyntyneen puolesta
annettua suostumusta, on suostumuksen peruuttamiseen itsendisesti kykenemattoman henkilon mielipidetta tai
tahtoa noudatettava. Mikali henkildn mielipiteesta tai tahdosta ei ole selvyyttd, tulee suostumuksen peruuttamisen
tai muuttamisen perustua hanen objektiivisesti arvioituun etuunsa. Objektiivisesti arvioitua etua ei ole esityksessa
madritelty ja tallaista henkilokohtaiseksi katsottavaa etua on vaikea hahmottaa. Jos biopankkien tarkoituksena on
tutkimustoiminnan lisaksi myds henkilokohtaisen ladketieteen ja geneettisen diagnostiikan harjoittaminen, sita pi-
tdisi lainsaadanndssa kasitella sen mukaisesti. Jos diagnostiikan ja hoidon edellytyksena olisi biopankkisuostumuk-
sen antaminen, biopankkisuostumuksen antaminen ei olisi vapaaehtoista. Esimerkiksi lapsella on rajalliset mahdolli-
suudet ymmartaa suostumuksen merkitysta ja taten muodostaa asiasta mielipidettd, jolloin lapsen vanhemmille
tulisi varata mahdollisuus lapsen puolesta antamansa suostumuksen peruuttamiseen.

Toiseksi viimeisessa momentissa todetaan, etta naytteesta ja siihen liittyvista tiedoista muodostettuja aineistoja,
jotka on aikaansaatu ennen kuin suostumuksen perumista, muuttamista tai kasittelyn rajaamista tai kieltamista kos-
keva tahdonilmaus on tullut, saa edelleen kayttaa, jos se on tutkimustulosten oikeellisuuden tai aineiston eheyden
tai luotettavuuden osoittamiseksi valttamatonta. Edelld mainitun maaritelman epatasmallisyydesta johtuen avoi-
meksi jaa, minkalaisilla perusteilla suostumuksen peruminen voitaisiin evata lapsen vanhemmalta. Biopankkitoimin-
nalle olisi hyva maarittaa systemaattinen prosessi siihen, ettd lapsi saa taysi-ikdisyyden saavutettuaan tiedon hanen
puolestaan annetuista suostumuksista, ja selkeat ohjeet niiden muuttamiseksi ndin tahtoessaan. Harkittavaksi voisi
my®os tulle Ruotsin tavoin edellyttda uutta suostumusta lapsen saavuttaessa taysi-ikdisyyden.

Sivulla 189 kerrotaan genomilain tarkoituksena olevan saataa siita, etta biopankkitoiminnassa syntyva genomitieto
tallennettaisiin lain velvoittamana Genomikeskuksen genomitietorekisteriin. Jaa avoimeksi, minkalaisia mahdolli-
suuksia yksilolla on halutessaan estaa biopankkitutkimuksessa maaritetyn genomitietonsa rekisterdinnin viranomai-
sen tietokantaan. Genomitieto on luonteeltaan pysyva ja sisaltaa tietoja ihmisen yksilollisista biologisista ominai-
suuksista ja sairastumis- ja joissakin tapauksissa ennenaikaisen kuoleman riskeista. Tiedon synnyttaminen, kaytto ja
kasittely voidaan nahda myds psyykkisend interventiona, joka on huomioitava riskeja arvioitaessa.

Genomitiedon maérittamista lasten biopankkindytteista tulee arvioida suhteessa biolaaketiedesopimuksen 17 artik-
lan edellytyksiin niiden suojelusta, jotka eivat voi antaa suostumustaan tutkimukseen. 17 artiklan kappaleen 1 ii) -
kohdan mukaan tutkimuksesta tulisi olla tosiasiallista ja valitonta hyotya kyseisen henkilon terveydelle. Jos lapsella
on jokin sairaus, se diagnosoidaan terveydenhuollossa. Lapsuusidlld ilmaantuvien varhaisdiagnostiikasta hyotyvien
sairauksien pitaisi kuulua vastasyntyneiden seulontaan, kun taas aikuisialla ilmaantuvien sairauksien havaitsemi-
sesta ei ole lapselle valitonta hyotya. 17 artiklan kappaleen 1 iii) ~kohdan mukaan tutkimuksen tekemisen edellytyk-
senad on, etta tutkimusta ei pystyta tekemaan yhta tehokkaasti sellaisilla henkil6illa, jotka voivat antaa suostumuk-
sensa. Genomitieto on luonteeltaan pysyvaa eika lastentauteihin liittyva tutkimuksen voi lahtokohtaisesti ajatella
aina vaativan nimenomaan lasten genomitiedon maarittamista. Kappaleen 2 ii) -kohdassa mainittu psyykkinen riski
ja rasitus tulevat myos huomioitaviksi arvioinnissa.

248§
Naytteen ja tiedon kasittelya koskevat kiellot ja rajoitukset ovat tarpeellisia.

46 §

Kliinisesti merkittdvan tiedon antaminen naytteenantajalle on suunniteltu eettisesta ja kdytannon ndkokulmasta
hyvin, paitsi etta tiedon luovuttaminen "ndytteenantajan tahdonilmaisun yhteydessa ilmoittamaan terveydenhuol-
lon toimintayksikkdon tai henkilon terveydenhuollosta alueellisesti terveydenhuoltolain nojalla vastuussa olevalle
toimintayksikolle" ei ota huomioon terveydenhuollon hoidonporrastusta ja [6yddsten varmentamisen ja ilmoittami-
sen edellyttdmaa osaamista. Palkon listaus kliinisesti merkittavista |0ydoksista voi sisaltda myos sellaisia, joista kerto-
minen, [6ydoksen varmistaminen uudesta naytteesta ja jatkohoidon suunnittelu voivat tapahtua kotikunnan ter-
veyskeskuksessa. Verraten suuri osa ilmoitettavista [0ydoksista lienee kuitenkin sellaisia, etta yleislaakarin osaami-
nen ei riita asian hoitamiseksi. Loydoksista kertomisen, varmistustutkimusten ja jatkohoidon suunnittelun tulisi ta-
pahtua silld terveydenhuollon tasolla, missa kyseisia 16ydoksia yleensakin diagnosoidaan ja hoidetaan. Pykalaa voisi
tarkentaa siten, etta 16ydos ilmoitetaan alueellisen hoidonporrastuksen mukaan kyseisten 16ydosten diagnostiikasta
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vastaavalle terveydenhuollon toimintayksikolle. Palko voisi esimerkiksi paatoksessaan ottaa kantaa tarvittavaan hoi-
donporrastukseen tasoon ja asianmukaiset toimintayksikot olisivat kirjattuina tietolupaviranomaisen ilmoitusjarjes-
telmassa.

On kannatettava ajatus, etta Palko toimii tahona, joka maarittaa kliinisesti merkittavat 16ydokset. Sivulla 172 maini-
taan, etta esimerkiksi valmisteilla oleva Genomikeskus voisi tehda ehdotuksia ja "antaa Palkolle asiantuntijatehta-
vaansa liittyen tieto ja asiantuntijatukea siina, mitka tai minkalaiset 16yddkset perustuvat suomalaiseen tautiperi-
maan" ja sivulla 81 myds todetaan, etta Genomikeskus "voisi asiantuntijana tuottaa tietoa Palkon suosituksia var-
ten". LOydosten perustuminen suomalaiseen tautiperimaan ei luonnollisesti suoraan tarkoita 16yd&sten kliinisesta
merkittavyytta. Terveydenhuollossa kaytettavien menetelmien arvioinnin tulee lahtdkohtaisesti perustua julkais-
tuun ja vertaisarvioituun tieteelliseen tietoon. Genomikeskuksen riittdva asiantuntijuus seka systemaattinen yhteis-
tyo esimerkiksi erikoissairaanhoidon kanssa, jossa on osaamista ja tietoa kliinisesti merkittaviksi katsottaviksi geeni-
[0ydoksistd, on varmistettava. Lakiesityksen olisi hyva sisaltdd myos pohdintaa kansallisesta HTA-koordinaatioyksi-
kosta (FinCCHTA), jolle keskittamisasetuksen mukaan kuuluvat terveydenhuollon menetelmien arviointia sairaan-
hoitopiireissa koskevat koordinaatiotehtavat.

Naytteenantajan mahdollisuutta saada kayttoonsa biopankkitutkimuksessa tuotettu niin sanottu raakadata, ei ole
esityksessa ilmaistu yksiselitteisesti. Sivulla 81 todetaan, etta tietosuoja-asetuksen 15 artiklan mukaan tiedonsaanti-
oikeuteen kuuluu myos biopankissa sdilytettava raakadata. Sivulla 170 puolestaan todetaan, ettd tiedonsaantioikeus
ei koskisi raakadataa. Jos raakadata luovutetaan naytteen antajille, heilld on halutessaan mahdollisuus sen perus-
teella yleisesti saatavilla olevilla tai kaupallisten toimijoiden avustuksella selvittaa kliinisesti merkittavat 16ydokset.
Tama kyseenalaistaa jossain maarin Palkolle suunnitellun toiminnan merkityksen. Loyddsten todellisen kdaytannén
merkityksen maarittaminen on yksittaiselle ndytteenantajalle vaikeaa ja 16ydoksiin voi sisaltya virheita. Loydokset
antavat myos naytteenantajan lisaksi jossain maarin tietoa myds hanen biologisista sukulaisistaan. Tutkimushank-
keissa tehtavia genomianalyyseja koskee my&s erilainen laadunvalvonta, kuin terveydenhuollossa. Vahingon aiheut-
tamisen mahdollisuus ja juridiset mahdollisuudet sen valttamiseksi olisi hyva selvittaa tarkemmin.

53§

Olisi hyva maérittaa tarkemmin, miksi terveydenhuollon toimintayksikdille halutaan varata pitkd, vuoden 2026 lop-
puun asti ulottuva oikeus siirtaa tutkimuksen ja hoidon yhteydessa syntyneita naytteita ja niihin liittyvia tietoja
biopankkiin entisen lain mukaisesti.
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