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Johdanto

Tutkimusmenetelmien kehittyminen on johtanut geneettisen tiedon maaran nopeaan
kasvuun laajojen geneettisten tutkimusten tultua mahdolliseksi niin tieteellisessa
tutkimuksessa kuin kliinisessa tyossa. Kliinisessa tydssa tuotettua geneettista tietoa
hyodynnetaan tallakin hetkella useiden sairauksien diagnostiikassa, hoidon valinnassa,
seurannassa seka ehkaisyssa, missa silla on ratkaiseva merkitys. Tieteellisessa
tutkimuksessa laajat tietoaineistot ja geneettisen tiedon yhdistaminen muuhun
terveystietoon mahdollistavat uusien havaintojen tekemisen ja edelleen niiden
hyodyntamisen ihmisten terveyden ja hyvinvoinnin edistamisessa.

Genomitiedon systemaattinen keraaminen on viime vuosina lisdantynyt useissa
maissa, kun genomitietoa hyodyntavan laaketieteen mahdollisuudet on tunnistettu
maailmalla. Useat maat ovat laatineet tai laatimassa strategioita ja toimintasuunnitelmia
genomitiedon laajamittaisempaan hyodyntamiseen liittyen. On pohdittu ja tunnistettu
isojen geneettisten tietoaineistojen kayttoon liittyvia mahdollisuuksia ja tarpeita seka
kaynnistetty laajoja genomitiedon kayttoa pilotoivia ja genomitiedon hyddyntamiseen
tahtaavia hankkeita. Alla olevassa taulukossa on esimerkkeja suomalaisista ja
kansainvalisista geneettisen tiedon kayttoon liittyvista hankkeista:

Hankkeen
nimi

Lyhenne

Lyhyt kuvaus

Perimasta saatavaa tietoa eli genomitietoa
yhdistetaan kansallisissa terveydenhuollon
rekistereissa olevaan tietoon ymmarryksen

L Sl lisaamiseksi sairauksien syista seka finngen.fi/f

niiden diagnosoinnin, ennaltaehkaisyn ja
hoitojen kehittamisen edistamiseksi.
P5-tutkimukseen osallistuneille henkildille
palautetaan tietoa liittyen heidan thLfi/fi/tutkimus-ja
geneettiseen riskiinsa sairastua keskeisiin -kehittaminen/

P5 P5- kansantauteihin seka selvitetaan miten tutkimukset-ja-

tutkimus tutkittavat kasittavat vastaanottamansa hankkeet/p5.fi-

yksilollisen tiedon ja miten tieto tutkimus-geenitietoa
vaikuttaa heidan elintapoihinsa ja -terveyden-tueksi

terveyskayttaytymiseensa.

Tutkitaan, voidaanko suomalaisia
kansantauteja (erityisesti sydan- ja
verisuonitauteja) ehkaista genomitietoa
hyodyntamalla. Selvitetaan, miten
genomitiedon ja siihen pohjautuvien generisk.fi/
GeneRISK GeneRISK riskiarvioiden saaminen vaikuttaa inmisten | kardiokompassi.fi/
terveyskayttaytymiseen ja siten sairauksien
ennaltaehkaisyyn. Hankkeessa testataan
KardioKompassi —sovellusta tietojen
palauttamiseen osallistujille.

Pyritaan kehittamaan ja hyddyntamaan
uudenlaisia, genomitietoon perustuvia
sairastumisriskin arviointiin soveltuvia
tyoOkaluja. Tavoitteena on osoittaa tekoalyn | interveneproject.
INTERVENE | INTERVENE hyodyntamisen edut genomitietoon eu/
perustuvia sairastumisriskiarvioita
laadittaessa seka testata riskitiedon
hyodyntamista kaytannon potilastyossa.



https://www.finngen.fi/fi
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geenitietoa-terveyden-tueksi
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geenitietoa-terveyden-tueksi
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geenitietoa-terveyden-tueksi
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geenitietoa-terveyden-tueksi
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geenitietoa-terveyden-tueksi
https://thl.fi/fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/p5.fi-tutkimus-geenitietoa-terveyden-tueksi
https://www.generisk.fi
https://kardiokompassi.fi
https://www.interveneproject.eu
https://www.interveneproject.eu
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Kerataan suomalaisten genomitietoa

Sequencing : . o
W F SISu-tietovarantoon, jotta genomitieto ' : 3
§iSu I';I:I::rll‘ile olisi parhaiten suomalaisten laakareiden ja sisuproject.fi/

tutkijoiden hyddynnettavissa.

Kehitetaan terveydenhuollon
henkiloston osaamista geneettisen
tiedon hyddyntamiseen integroimalla

Profitu Profitu geneettinen tieto osaksi terveydenhuollon projects.tunifi/

henkildstén koulutusta ja kehittamalla profitu/
tutkintoja siten, etta ne vastaavat
tydelaman ja yhteiskunnan haasteisiin.
Euroopan laajuinen yhteistyojulistus,
1+ Million jossa jasenmaat luovat yhteistyOssa digital-strategy.ec.
1+MG e mahdollisuuksia tietoturvalliseen ja europa.eu/en/
Initiative yKksityisyyden suojan varmistavaan policies/1-million
rajat ylittavaan genomitiedon kayttoon -genomes

kansalaisten hyodyksi.

Beyond Tuetaan 1+MG-yhteistyojulistuksen
B1MG 1 Million toteutusta vauhdittamalla eurooppalaisen blmg-project.eu/
Genomes infrastruktuurin kehittamista.

Vuonna 2014 julkaistu kansallinen terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan kas-
vustrategia sisalsi endotuksen kansallisen selvityksen tekemisesta liittyen geneettisen
tiedon lisaantyvan kayton edellyttamaan kansallisen tason valmistautumiseen Suomessa.
Tata varten Sosiaali- ja terveysministerio (STM) asetti syyskuussa 2014 tydoryhman, jonka
laatima ehdotus kansalliseksi genomistrategiaksi, "Parempaa terveytta genomitiedon
avulla’, julkaistiin toukokuussa 2015. Keskeisia mietintdoon sisaltyneitd ehdotuksia olivat
genomilain saataminen ja kansallisen genomikeskuksen perustaminen. Genomistrategi-
an (2015) julkaisemisen jalkeen genomilain ja genomikeskuksen valmistelu jatkui STM:n
ohjauksessa. Kun strategian julkaisusta oli kevaalla 2021 kulunut jo kuusi vuotta, katsottiin
aiheelliseksi tarkastella erilaisia toimintaymparistossa tapahtuneita muutoksia seka niiden
mahdollisia vaikutuksia genomistrategian sisaltoon. STM antoi Terveyden ja hyvinvoinnin
laitokselle (THL) toimeksiannon kutsua koolle kansallinen korkean tason genomilaake-
tieteen asiantuntijatydrynma, jonka toimikauden (1.3.2021-30.6.2022) yksi keskeisim-
mista tavoitteista oli genomistrategian paivittaminen vastaamaan nykyhetken tietamysta,
ymmarrysta ja tarpeita.

Genomi- ja terveystiedon hyddyntamiseen liittyva toimintaymparistd on laaja, monimut-
kainen ja jatkuvassa muutostilassa. Meneillaan on useita kansainvalisia tutkimushank-
keita, jotka keskittyvat terveystietojen hyotykaytdn eri teemoihin, ml. hallintamallit, laatu
ja harmonisointi, datan jakaminen rajat ylittavissa kayttdymparistoissa seka kansalaisten
rooli. Tallaisista hankkeista on joitain esimerkkeja alla olevassa taulukossa. Taman lisaksi
on joukko kliinisia hankkeita, jotka on jatetty taman listauksen ulkopuolelle.


https://julkaisut.valtioneuvosto.fi/bitstream/handle/10024/74514/URN_ISBN_978-952-00-3586-0.pdf
https://julkaisut.valtioneuvosto.fi/bitstream/handle/10024/74514/URN_ISBN_978-952-00-3586-0.pdf
https://sisuproject.fi
https://projects.tuni.fi/profitu/
https://projects.tuni.fi/profitu/
https://digital-strategy.ec.europa.eu/en/policies/1-million-genomes
https://digital-strategy.ec.europa.eu/en/policies/1-million-genomes
https://digital-strategy.ec.europa.eu/en/policies/1-million-genomes
https://digital-strategy.ec.europa.eu/en/policies/1-million-genomes
https://b1mg-project.eu

Lyhenne

Konsortio nimi/

ekosysteemi

Lyhyt kuvaus
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Linkki

Eurooppalainen

Eurooppalainen terveysdata-
avaruus on terveysasioihin

health.ec.europa.eu/

terveysdata- liittyva ekosysteemi, joka Pl
EDHS avaruus koostuu saannadista, yhteisista _eahneda_légfrcgl/gewbar;heegl;k_w
(European Health | standardeista ja kaytannoista, e o e age 5
Data Space) infrastruktuureista ja pace_
hallintopuitteista
Nordic Commons-projektin
tavoitteena on testata ratkaisuja
Nordic Nordic ja kaytannon lahestymistapoja nordforsk.org/
Commons | Commons terveystietojen jakamiseen nordic-commons
Pohjoismaiden alueellisten ja
kansallisten toimijoiden kesken.
Politiikan muotoilua ja teknisia
The Global standardeja asettava organisaatio,
Alliance for jolla pyritaan mahdollistamaan
GA4GH Genomics and vastuullinen genomitietojen ga4gh.org/
Health jakaminen ihmisoikeuksien
puitteissa.
Kokoaa yhteen yli 30
eurooppalaista ja kansainvalista
g kumppania, jotka edustavat
gé%rsgrttlﬁmtfor ministerioita, rahoitusvirastoja ja .
ICPerMed Personalised Euroopan komissiota. Yhdessa, icpermed.eu/
Nierhele he koordinoivat ja edistavat |
tutkimusta yksilollisen laaketieteen
ldhestymistapojen kehittdmiseksi
ja arvioimiseksi.
Tyoryhma avustaa kansallista genome.gov/
NHGRI (USA) neuvoa-antavaa about-nhgri/
Genomic | NHGRI Genomic | toimikuntaa, jota tarvitaan National-Advisory-
Medicine | Medicine genomiikan arvioimiseksi ja Council-for-Human-
Working | Working Group siirtamiseksi laaketieteelliseen Genome-Research/
Group kaytantoon. Genomic-Medicine-

Working-Group

Genomistrategian paivitysprosessin aikana tunnistettiin lukuisia kysymyksia ja haas-
teita, joista el saavutettu taydellista yksimielisyytta asiantuntijoiden kesken ja joihin on
kaytannossa mahdollista lOytaa ratkaisuja vasta myohemmissa vaiheissa. Vastauksena
toimintaympariston ajoittain nopeisiinkin muutoksiin asiantuntijat painottavat tarvetta
ratkaisukeskeiselle ja kehittyvalle genomistrategialle, mika mahdollistaa tarpeen vaaties-
sa aikaisemmin tehtyjen linjausten nopeankin paivittamisen ja genomitietoon liittyvan
lainsaadannon kehittamisen.



https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space_fi
https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space_fi
https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space_fi
https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space_fi
https://www.nordforsk.org/nordic-commons
https://www.nordforsk.org/nordic-commons
https://www.ga4gh.org
https://www.icpermed.eu
https://www.genome.gov/about-nhgri/National-Advisory-Council-for-Human-Genome-Research/Genomic-Medicine-Working-Group
https://www.genome.gov/about-nhgri/National-Advisory-Council-for-Human-Genome-Research/Genomic-Medicine-Working-Group
https://www.genome.gov/about-nhgri/National-Advisory-Council-for-Human-Genome-Research/Genomic-Medicine-Working-Group
https://www.genome.gov/about-nhgri/National-Advisory-Council-for-Human-Genome-Research/Genomic-Medicine-Working-Group
https://www.genome.gov/about-nhgri/National-Advisory-Council-for-Human-Genome-Research/Genomic-Medicine-Working-Group
https://www.genome.gov/about-nhgri/National-Advisory-Council-for-Human-Genome-Research/Genomic-Medicine-Working-Group
https://www.genome.gov/about-nhgri/National-Advisory-Council-for-Human-Genome-Research/Genomic-Medicine-Working-Group
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Visl1o:
Parempaa terveyttd genomitiedon avulla

Missio:

Yhdenvertainen, laajempi, tehokkaampi ja eettisesti
hyvaksyttiava genomitiedon hyédyntaminen osaksi
suomalaista terveydenhuoltojarjestelmaa seka genomialan
palveluliiketoimintaa ja vientiteollisuutta.

Strategiset tavoitteet:

1) Suomi hyédyntaa ainutlaatuisia edellytyksiaan
genomiikan tutkimus-, kehitys- ja innovaatio
(TKI)-toiminnassa

2) Genomitiedon sujuva hyédyntaminen on mahdollista
eettisesti kestavasti

3) Nykytilan tuntemus luo perustan genomitiedon
hyédyntamiselle terveydenhuollossa ja ihmisten
hyvinvoinnin edistamisessa

4) Genomitiedon tuotantoon ja hallintaan tuotetaan
alan kehityksen huomioivia ratkaisuja

Strategian mahdollistajat:

Sitoutuminen, riittéva resursointi, yhteistyo

Strategiaprosessi

Tama strategia on vuonna 2015 julkaistun genomistrategian
paivitys. Strategiaprosessin kuluessa genomistrategiaa on
kasitelty sen paivittamiseen osallistuneen asiantuntija-
ryhman kokouksissa. Strategialuonnosta esiteltiin ja

siita keskusteltiin syksylla 2021 ja kevaalla 2022 neljassa
tydpajassa, joihin kutsuttiin ja osallistui asiantuntijoita
laaja-alaisesti myos strategian paivittamiseen osallistuneen
tyéryhman ulkopuolelta.
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Strateginen tavoite 1:

Suomi hyodyntaa ainutlaatuisia edellytyksiaan
genomiikan tutkimus-, kehitys- ja innovaatio
(TKI)-toiminnassa

Suomi on vuosikymmenten kuluessa panostanut merkittavasti julkisia varoja terveyteen
liittyvaan tutkimukseen, minkd myotavaikutuksella olemme nousseet tieteen
karkimaiden joukkoon (ml. geneettinen tutkimus). Talla hetkelld Suomi on kuitenkin
jaamassa verrokkimaistaan jalkeen tarkasteltaessa tutkimukseen ja kehittamiseen (T&K)
suunnattujen investointien tasoa: viime vuosikymmenelld Suomen T&K-menojen BKT-
osuuden kehitys on ollut EU-maiden heikoimpia. Tutkimukseen tehtya investointia

ei ole pystytty yhteiskunnallisesti taysimaaraisesti hyddyntamaan, eivatka tehdyt
investoinnit ole riittavasti edistaneet taloudellista toimeliaisuutta ja lisdarvoa. Maamme
TKI-toiminnassa on mahdollista hyddyntaa niita vahvuuksia, joista olemme tunnettuja:
tieteelliseen tutkimukseen liittyvaa vankkaa kokemusta ja tietotaitoa, korkeatasoisia
kansallisia infrastruktuureja (ml. biopankkiverkosto), seké osaamista ja valmiutta kehittaa
ja ottaa kayttdon erilaisia digitalisaation ja teknologisen kehityksen mahdollistamia uusia
ratkaisuja. Erityisesti ladkekehityksessa ja digitaalisen terveydenhuollon tutkimuksessa olisi
tarjolla erilaisia geneettisen tiedon hyddyntamiseen perustuvia liiketoiminta-, kasvu- ja
tyollisyysmahdollisuuksia.

TOIMENPIDE 1:

Luodaan ja kuvataan tutkimustoimintaa tukeva palvelupolku

Vaikuttava kansallinen ja kansainvalinen TKI-toiminta edellyttaa tehokasta ja suoraviivaista
kanavaa naytteisiin ja tietoon, jotka ovat kaytettavissa tutkimustarkoituksia varten. Aineisto-
jen hyddyntaminen vaatii perehtyneisyytta saadoksiin ja kykya loytaa kussakin tapauksessa
toimivin ratkaisu. Datalahtdisen tutkimuksen edistamiseksi ja sujuvaksi toteuttamiseksi
kuvataan ekosysteemiajatteluun ja asiakaslahtdiseen konseptiin perustuen palvelupolku,
joka kokoaa yhteen ja tuo nakyvaksi eri toimijoiden yrityksille ja tutkimusorganisaatiolle
tarjoamat palvelut (ml. nayte- ja tietoluovutukset, tutkimus- ja sopimusasiat seka oikeiden
yhteistydkumppanien loytaminen). Palvelupolun selkealla kuvauksella ja sujuvilla palvelulla
edesautetaan Suomen houkuttelevuutta myos kansainvaliselle TKI- toiminnalle.

TOIMENPIDE 2:

Kehitetaan julkisen ja yksityisen sektorin yhteistyén toimintamalleja

Kehitetaan julkisen ja yksityisen sektorin valiselle yhteistyolle toimintamalleja, jotka
mahdollistavat geneettisen tiedon ja siihen litetyn terveystiedon sujuvan hyodyntami-
sen niin kotimaisissa kuin kansainvalisissakin tutkimus- ja tuotekehityshankkeissa. Luodut
yhteistydn mallit nopeuttavat varsinaisen TKl-haasteen ratkaisemista, kun sovellettavaa
toimintamallia ei tarvitse jokaisessa hankkeessa pohtia ja ratkaista erikseen. Olemassa
olevia yhteistydn malleja voidaan hyodyntaa ja jatkojalostaa. Kehitettavia toimintamalleja
kannustetaan geneettisen tiedon hyddyntamisen ohella mahdollisuuksien mukaan ulot-
tamaan myos muun terveystiedon hyddyntamiseen.
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TOIMENPIDE 3:

Edistetaan Suomessa syntyvan genomitiedon kayttéa TKI-toiminnassa

Jaetaan Suomessa syntyvaa laatuvarmistettua genomitietoa laajasti tutkimus- ja kehi-
tystoiminnan toisiokayttoon siten, etta se on joustavasti yhdistettavissa kaytettavissa
olevaan terveys- ja hyvinvointitietoon. Toimenpiteen edellytyksina ovat kansallisten ja
kansainvalisten genomitiedon kayttda koskevien eettisten linjausten noudattaminen seka
genomitiedon laadun varmistaminen datan mahdollisimman laaja-alaista jatkokayttoa
varten. Koska genomitietoa tuotetaan monin eri tavoin, on olennaista ymmartaa, millai-
siin tarkoituksiin eri menetelmin tuotettua genomitietoa on ylipaataan mahdollista hyo-
dyntaa. Genomitietoa tulee myds yhdenmukaistaa ja paivittaa (esim. uusiin genomiversi-
oihin paivittaminen). Genomitiedon tarjoaminen TKI-toiminnan jatkokayttda varten vaatii
resursseja, mutta mahdollistaa uudet innovaatiot ja niiden implementoinnin edelleen
uusiksi tuotteiksi ja palveluiksi. Toimenpide edellyttaa genomitiedon sailytysmuotoon ja
tallennuspaikkaan liittyvien kysymysten ratkaisemista.

TOIMENPIDE 4:

Arvioidaan genomitiedon hyédyntamisen vaikuttavuutta

Kliinisessa tyossa hyddynnettavan genomitiedon vaikuttavuudesta on runsaasti kansain-
valista tutkimustietoa. Kuten yleensakin uusia diagnostiikka- tai hoitomuotoja kayttdon
otettaessa, myds genomitiedon hyddyntamisen vaikuttavuus sairauksien ennaltaeh-
kaisyssa ja hoidossa tulee osoittaa suomalaisessa terveydenhuoltojarjestelmassa tutkit-
tuun tietoon perustuen. Genomitiedon hyddyntamisen vaikuttavuutta suomalaisessa
terveydenhuoltojarjestelmassa sairauksien ennaltaehkaisyssa ja hoidossa voidaan tutkia
pilottitutkimusten avulla, mika on samanaikaisesti hyva keino jalkauttaa tutkimustietoa
operatiiviseen toimintaan seka lisata samalla terveydenhuoltojarjestelman tietoisuutta
vaikuttavuudesta. Toisaalta tietoon pohjautuva kustannushyotysuhteen arviointi on valtta-
Matoénta jaettavien resurssien tarkoituksenmukaiseksi ohjaamiseksi.

TOIMENPIDE 5:

Kerataan tietoa suomalaisen terveysteknologia-alan olemassa olevista
ratkaisuista ja niiden kaytosta genomitiedon hyédyntamiseen liittyen

Kartoitetaan terveysteknologiayritysten kaytossa tai kehitteilld olevia genomitietoon ja
sen hyodyntamiseen liittyvia teknologisia ratkaisuja. Selvitetaan myds, minkalaisia kaytto-
kokemuksia ratkaisuista on kliinisessa tydssa saatu. Kaytossa ja kehitteilla olevien ratkaisu-
jen selvittamisen kautta on mahdollista varmistaa erilaisten tarjolla olevien mahdollisuuk-
sien taysimaarainen hyoddyntaminen. Selvitystydn avulla saadaan tietoa myos siita, miten
suomalaisia genomialan yrityksia voitaisiin auttaa menestymaan kansainvalisesti seka
minkalainen toimintaymparistd mahdollistaa menestyksen.
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Strateginen tavoite 2:

Nykytilan tuntemus luo perustan geneettisen
tiedon hyodyntamiselle terveydenhuollossa ja
ihmisten hyvinvoinnin edistamisessa

Geneettista tietoa olisi mahdollista hyddyntaa terveydenhuollon eri tasoilla nykyista
laajemmin. Tama tarkoittaa kaytanndssa uusimpien geneettisten tutkimusmenetelmien
kayttamista seka niista kertyvan tiedon aktiivista soveltamista terveydenhuollon
asiakkaiden hyvaksi. Jotta geneettista tietoa voitaisiin hyddyntaa laajamittaisemmin
terveydenhuollossa ja ihnmisten hyvinvoinnin tukena, on tarpeen tarkastella geneettisen
tiedon hyddyntamisen tamanhetkista tilaa. Tilannekuvan ohella on tarkeaa kartoittaa
myds tulevat geneettisen tiedon hyddyntamiseen liittyvat tarpeet ja vaadittavat
resurssit seka seurata geneettisen tiedon hyddyntamisen kansainvalista kehitysta
pyrkien kansainvaliseen yhteistydhon. Edella kuvattuja selvitystoimenpiteita tehdaan
Genomikeskuksen johdolla sen yhteyteen muodostettavien asiantuntijaryhman ja
sidosryhmapaneelin kanssa.

Geneettisen tiedon hyddyntamisen laajentaminen terveydenhuollossa edellyttaa tietoa
kustannustehokkaista geneettisista tutkimuksista eri indikaatioissa seka geneettisen
tiedon hyddyntamisen mahdollistavia terveydenhuollon tietojarjestelmia. Lisaksi
tarvitaan asiantuntevia ammattilaisia, jotka osaavat soveltaa geneettista tietoa potilaan
diagnostiikassa, hoidossa ja seurannassa seka neuvonnassa (mm. bioanalytiikan
asiantuntijat, geneettista tietoa tulkitsevat asiantuntijat, genetiikan erikoisalan ja muu
terveydenhuollon henkildstd). Geneettisen tiedon hyddyntamisen edistamiseksi
Genomikeskuksen tulee tuottaa myos terveydenhuollon ammattilaisille suunnattuja
palveluita seka pyrkia omalta osaltaan vahvistamaan vaestdn geneettisen tiedon
ymmarrysta ja lukutaitoa.

TOIMENPIDE 6:

Selvitetddn geneettisen tiedon hyédyntamisen nykytila ja kdytannén
soveltamismahdollisuuksia perusterveydenhuollossa

Kartoitetaan perusterveydenhuollon tamanhetkista valmiutta hyddyntaa geneettista
tietoa, tehda geneettisia tutkimuksia seka toteuttaa geenitesteilla tehtavia kantajatutki-
muksia. Selvityksen myota pystytaan arvioimaan geneettisen tiedon soveltamista pe-
rusterveydenhuollossa esim. monilaakittyjen potilaiden laakehoidossa (tai laajemminkin
farmakogenetiikan alalla) seka millaista tukea geneettisen tiedon hyddyntamiseen mah-
dollisesti tarvittaisiin. Kantajaseulontojen hyodyllisyytta yli 18-vuotiailla olisi mahdollista
selvittaa pilottitutkimuksilla esim. opiskelijaterveydenhuollossa.
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TOIMENPIDE 7:

Selvitetaan geneettisen tiedon hyédyntamisen nykytila erikoissairaanhoidossa

Selvitetaan geneettisen tiedon laajan ja kustannustehokkaan hyodyntamisen toteutumis-
ta erikoissairaanhoidossa muutamissa tautiryhmissa. Kliinisten kayttotapausten perusteel-
la saadaan realistinen kuva geneettisten tutkimusten tamanhetkisesta kaytosta erikois-
sairaanhoidossa. Selvityksien myota saadaan arvioitua geneettisten tutkimusten kayton
laajuutta, kaytettyjen tutkimusten tyyppeja seka niiden kustannustehokkuutta. Selvityksia
voidaan kohdistaa yhteen tai useampaan erikoissairaanhoidon toimintayksikkoon. Sel-
vityksien mahdollisia kohteita voivat olla esimerkiksi geneettisen tiedon systemaattinen
hyodyntaminen kardiologiayksikoiden potilaiden hoidossa tai kehitysviivastymapotilaiden
tutkimuksissa perinnollisyyslaaketieteen yksikoissa.

TOIMENPIDE 8:

Selvitetaan genetiikan alan koulutuksen lisatarve

Tehdaan selvitys genetiikan alan ammattilaisten koulutuksen lisatarpeista perustuen
geneettisen tiedon hyoddyntamisen ennustettuun kasvuun vuoteen 2030 saakka. Selvityk-
sen tekemisen merkitys geneettisen tiedon hyoddyntamisen edistamiselle on merkittava.
Selvityksessa tulee huomioida seka genetiikan alan ammattilaisten etta muun tervey-
denhuollon ammattilaisten jatko- ja taydennyskoulutuksen tarve. Selvityksen yhteydessa
arvioidaan geneettisen tiedon hyoddyntamiseen tulevaisuudessa vaadittavan terveyden-
huollon ammattihenkildoston koulutusmaaria ja koulutusten sisaltdja.

TOIMENPIDE 9:

Laaditaan ja toimeenpannaan suunnitelma vaeston geneettisen tiedon
ymmarryksen ja lukutaidon vahvistamiseksi

Laaditaan suunnitelma kansalaisten geneettisen tiedon ymmarryksen ja lukutaidon edis-
tamiseksi perustuen toimenpiteissa 6—8 toteutettuihin geneettisen tiedon kayton laajuut-
ta ja tarpeita kartoittaviin selvityksiin. Laaditun suunnitelman toimeenpanoa edistetaan
erilaisten viestinnallisten keinojen avulla osana Genomikeskuksen toimintaa yhteistydssa
eri toimijoiden kanssa. Tama mahdollistaa oikean ja paikkansa pitavan informaation tar-
joamisen vaestolle seka kansalaiskeskustelun aloittamisen erilaisista geneettisen tiedon
kayttoon liittyvista kysymyksista. Kansalaisten geneettisen tiedon ymmarryksen vahvis-
tamisen odotetaan vahentavan mahdollisia geneettisen tiedon hyddyntamiseen liittyvia
ennakkoluuloja ja pelkoja.
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Strateginen tavoite 3:

Genominlaajuisen tiedon tuotannossa ja hallinnassa
sovelletaan alan kehityksen huomioivia ratkaisuja

Jotta genominlaajuista tietoa (genomitietoa) voitaisiin tuottaa ja hyodyntaa
mahdollisimman tarkoituksenmukaisella ja tehokkaalla tavalla, tarvitaan tueksi

erilaisia strukturoituja tietotuotannon ja tiedonhallinnan prosesseja. Genomitiedon
tallentamiseen ja analyysiymparistdon liittyvat kysymykset tulee ratkaista kansallisesti
kansainvalinen kehitys ja linjaukset huomioiden. Genomitiedon tallennusratkaisut
vaikuttavat genomitiedon kaytettavyyteen erilaisissa myohemmissa kayttodtarkoituksissa.
Genomitietoon liittyvien maarittelyiden, laatukriteerien ja toimintatapojen osalta
vaaditaan viela kansallista standardointitydta, jota Genomikeskus voi koordinoivassa
roolissaan edistaa.

Tuotetun genomitiedon laadun, maaran ja kayton kehitysta tulee seurata ja ohjata
kansallisella tasolla. Terveystiedon (ml. geneettinen tieto) laajemman hyddyntamisen
ja jakamisen tarkoituksena on edistaa uusien havaintojen tekemista ja yleisen
ymmarryksen kerryttamista. On tarpeen jatkossa maaritella, millaisen hoitokaytantdihin
littyvan genomitiedon jakaminen on terveydenhuollon eri toimintayksikdiden valilla
lakisaateisesti sallittua. Talla hetkella esimerkiksi harvinaisten oireyhtymien tapauksissa
tieto ei kerry, mika korostaa geneettisen tiedon vaihdon ja jakamisen merkitysta

jopa globaalilla tasolla. Tieteellisen tutkimuksen tuottaman genomitiedon laajempi
hyddyntaminen ja mahdollinen jatkokayttd kliinisiin tarkoituksiin edellyttaa erilaisten
minimilaatuvaatimusten kehittamista seka lainsaadanndllisten maarittelyjen laatimista
voimassa oleva EU-saantely, kuten GDPR, laakinnallisista laitteista annettu asetus ja
IVD-laiteasetus huomioiden.

TOIMENPIDE 10:

Selvitetadn genomitiedon tuotanto- ja tulkintakapasiteetti ja laatuvaatimukset

Arvioidaan seka kliinisen tyon etta tieteellisen tutkimuksen nakdkulmasta seuraavien 3-5
vuoden aikana tarvittavan genomitiedon tuotannon maaraa seka kartoitetaan vaadittavien
laboratorioresurssin ja tulkintakapasiteetin riittavyytta Suomessa arvioituinin tuotantotarpei-
siin vastaamiseksi. Selvityksen myota pystytaan arvioimaan mahdollisia tarpeita laboratori-
otutkimusten lisaresursoinnille seka ohjaamaan erilaisia naihin liittyvia ratkaisuja. Resurssien
tarkoituksenmukaiseksi ohjaamiseksi vaaditaan edelleen myos tietoon perustuvaa, terveys-
taloustieteellista kustannushyotysuhteen arviointia.

TOIMENPIDE 11:

Tuotetaan ratkaisuehdotuksia genomitiedon tallentamiseen ja
analyysiymparistoon liittyviin kysymyksiin

Tuotetaan konkreettisia ratkaisuehdotuksia kustannusarvioineen genomitiedon tallenta-
miseen ja analyysiymparistoon liittyviin kysymyksiin huomioiden kansainvaliset linjaukset
ja kehitys. Nama ratkaisut vaativat paljon resursseja, mutta niiden merkitys genomitiedon
hyodyntamiselle on merkittava.
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TOIMENPIDE 12:

Ennakoidaan tulevaisuuden terveydenhuollossa tarvittavan geneettisen
tiedon tuottamisen ja kdyton laajuutta

Laaditaan kansallisen tason arvio ja esitys tulevaisuuden terveydenhuollossa tarvittavan
geneettisen tiedon tuottamisen ja kayton laajuudesta lahivuosina. Arvio perustuu toi-
menpiteissa 6, 7 ja 10 toteutettuihin geneettisen tiedon tamanhetkisen kayton ja tuotan-
non laajuutta koskeviin selvityksiin. Esitys pitaa sisallaan perustelut geneettisen tiedon
tuottamiselle ja sen kayton laajuudelle seka kuvauksen siita, kenelle tietoa tuotetaan.
Lisaksi laaditaan ehdotus geneettisen tiedon tuottamisen ja kayton rahoituksesta tulevai-
suudessa.
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Strateginen tavoite 4:

Genomitiedon sujuva hyodyntaminen on
mahdollista eettisesti kestavasti

Huimaa vauhtia lisddntyva tieto ihmisen genomista seka sen muutosten merkityksesta
avaa uudenlaisia mahdollisuuksia terveyden edistamiselle ja sairauksien hoitamiselle.
Samalla valtavien tietomaarien kasittelyn ja yhdistelemisen tuloksena muodostunut uusi
tietomassa synnyttaa lukuisia kysymyksia sen hyddyntamisen oikeutuksesta ja rajoista.
Tallakin hetkella genomitietoa tuotetaan ja hyddynnetaan maailmalla paljon, mutta
valistunut yhteiskunta pyrkii tekemaan taman hallitusti ihnmisten terveytta edistavasti

ja heidan oikeuksiaan kunnioittaen. Genomitiedon hyddyntaminen edellyttaa yhteista
nakemysta eettisista periaatteista seka mahdollistavan toimintaympariston rakentamista.
Genomitiedon kayttdéon liittyvat monet ulottuvuudet edellyttavat yhteiskunnan eri
toimijoiden valista keskustelua ja ndkemysten vaihtoa. Tarvittavien ammattilaisten oikean
maaran, koulutustason ja optimaalisen sijoittumisen turvaamiseksi on tarvetta mm.
koulutustarpeiden kartoittamiselle ja koulutussuunnitelmien paivittamiselle. Olennainen
o0sa mahdollistavaa kansallista toimintaymparistda ovat myds aktiivinen osallistuminen
ja vaikuttamisty® kansainvalisessa toiminnassa seka erilaisten kansainvalisten
yhteistyoverkostojen yllapitaminen, kehittaminen ja luominen kansallisen toiminnan
tukemiseksi seka kansainvalisen yhteistydn mahdollisuuksien hyddyntamiseksi.

TOIMENPIDE 13:

Perustetaan kansallista genomiasiantuntemusta kokoava ja jalostava
osaamiskeskus

Genomitiedon kasittelyyn ja hyodyntamiseen liittyvien lukuisten kysymysten ratkaisemis-
ta edistaa kansallisen asiantuntemuksen kokoaminen ja keskittaminen yhteen osaamis-
keskukseen, Genomikeskukseen. Genomikeskuksen tehtavana on toimia kansallisena
asiantuntijaviranomaisena inmisen geneettisen tiedon kasittelya ja terveyteen liittyvia
geneettisia analyyseja koskevissa asioissa. Genomikeskuksen toiminta perustuu alan
olemassa oleviin kansallisiin toimijoihin ja sen toiminnan keskeisena paamaarana on
kansallisen tason yhteistyoverkostojen ja synergioiden vahvistaminen. Genomikeskuk-
sen tehtavat palvelevat terveyshyotyjen saavuttamista ja ovat siten kiinteassa yhteydessa
sosiaali- ja terveydenhuollon toimintamallien uudistamiseen. Edellytyksena Genomikes-
kukselle asetettujen tehtavien onnistumiselle on realististen resurssien turvaaminen sen
toiminnan kaynnistamiseksi ja yllapitamiseksi.
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Genomikeskukselle lakisdateisesti maaritellyt asiantuntijatehtavat

1. Antaa tehtaviensa toimialaan lukeutuvia suosituksia.

2. Kehittaa verkostomallista sidosryhmayhteistyota ja alueellista toimintaa.

3. Tarjota yleistasoista kansalaisneuvontaa.

4. Edistaa toiminnallaan geneettiseen tietoon ja geneettisiin analyyseihin liittyvaa

yhteiskunnallista keskustelua seka alan tutkimusta ja koulutusta.

Muutoin kuin kohdassa 1-4 tarkoitetulla tavalla tukea toiminnallaan geneettisen

5. tiedon vastuullista ja yhdenvertaista kasittelya inmisten hyvinvoinnin ja terveyden
hyvaksi.
6. Osallistua tehtaviensa mukaiseen kansainvaliseen toimintaan.

Muita Genomikeskukselle ehdotettuja tehtavia:

o  FEettisten periaatteiden kehittaminen, e Osallistuminen minimilaatuvaatimusten
arviointi ja paivittaminen maarittelyyn kliinisesti kaytettaville

e e : eneettisille testeille
e Lainsaadannon muutostarpeiden 9 ! I

seuraaminen ja osallistuminen Genomitiedon tuotannon eri
mahdollisten lakimuutosten valmisteluun rahoitusmallien kartoittaminen

e Osallistuminen uusien teknologioiden ja yhteistyossa muiden toimijoiden kanssa

diagnostisten menetelmien »  Genomikeskuksen ja muiden kansallisten
kayttoonottoa koskevaan keskusteluun osaamiskeskusten kanssa tehtavan

. . - hteisty¢ istami
»  Kansallisten strategisten linjausten yhteistyon edistaminen

seuraaminen ja Genomikeskuksen »  Kansainvalista kasvua tukevan
tyon sovittaminen niihin toimintaympariston luominen

« Kansallisen tason esitys genomitiedon suomalaisille genomialan yrityksille

tuottamisen ja kayton laajuudesta »  Kansainvalisen yritys- ja
tutkimustoiminnan houkutteleminen

o Osellistum e gemermitieeo suomalaisille markkinoille.

tallentamiseen ja analyysiymparistdon
liittyvien kysymysten ratkaisemiseen

TOIMENPIDE 14:

Nimetaan Genomikeskuksen toimintaa tukeva genomildaketieteen asiantunti-
jaryhma seka luodaan Genomikeskukselle verkostomainen toimintamalli

Genomikeskuksen tehtavien luonteen vuoksi se tarvitsee toimintansa tueksi monialaista
asiantuntemusta ja osaamista useilta eri aihealueilta, ml. genetiikka, perinnollisyysladketie-
de, geeniteknologia, julkinen terveydenhuolto, etiikka, data-analytiikka, tietoturva, tietosuo-
ja, kyberturvallisuus, genetiikan alan tutkimus, oikeustiede, seka tilastotiede ja tilastotoimi.
Taman monipuolisen asiantuntijuuden turvaamiseksi nimetaan eri aihealueiden asiantunti-
joista koostuva genomiladketieteen asiantuntijaryhma, jonka tehtavana on laatia ja yllapitaa
Genomikeskuksen toiminnan kannalta keskeisia geneettisen tiedon kasittelya ja hyodynta-
mista koskevia periaatteita kuullen erikseen perustettavaa sidosrynmapaneelia (kts. toimen-
pide 3). Asiantuntijaryhman jasenten ensisijaisena valintakriteerina tulee olla vahva subst-
anssiasiantuntijuus organisaatioedustuksen jaadessa tassa yhteydessa toissijaiseksi.

Genomikeskuksen toiminnan tulee olla verkostomaista ja perustua suomalaisten asiantun-
tijoiden keskinaiseen yhteistydhon. Laajan ja vaihtuvan asiantuntijaverkoston roolina on
osallistua Genomikeskuksen toimintaan mm. valmistelemalla erilaisia tietoon perustuvia
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suosituksia ja ohjeistuksia genomitiedon hyodyntamiseen liittyen. Verkostomainen toimin-
tamalli mahdollistaa eri ammattilaisten osallistamisen laajasti eri puolilta Suomea seka edes-
auttaa omalta osaltaan yhdessa sovittujen linjausten toimeenpanoa terveydenhuollossa.

TOIMENPIDE 15:

Perustetaan sidosryhmapaneeli

Moniaanisen yhteiskunnallisen keskustelun mahdollistamiseksi seka yhteiskunnan eri toi-
mijoiden mielipiteiden ja nakemysten huomioimiseksi (ml. potilasnakokulma) perustetaan
erillinen sidosrynmapaneeli, jonka toiminnan painopiste on aktiivisessa yhteiskunnallisessa
osallistamisessa ja vaikuttamismahdollisuuksien vahvistamisessa. Yksi sidosryhmapaneelin
keskeisista tarkoituksista on edistaa ja yllapitaa eettisia periaatteita koskevaa keskustelua
genomitiedon hyodyntamiseen liittyen. Sidosryhmapaneelin toiminnan kautta Genomi-
keskus saa myds hyodyllista palautetta toimintansa tueksi ja sen kehittamiseksi. Sidosryh-
mapaneelin toiminnan tavoitteena on rakentaa laajaa yhteiskunnallista osallistamista ja
luottamusta, mista syysta sen kokoonpanon tulee edustaa monipuolisesti yhteiskunnan eri
rynmia (ml. kansalaiset, potilasjarjestot ja muut kolmannen sektorin toimijat, genomialan
palveluyritykset jne.).

TOIMENPIDE 16:

Kartoitetaan kansallisen geneettisen osaamisen tasoa ja laaditaan
suunnitelma sen kehittamiseksi

Genomitiedon laajemman hyodyntamisen edistamiseksi on tarpeen kartoittaa terveyden-
huollon ammattilaisten geneettisen osaamisen nykytaso seka varmistaa tarvittavien asian-
tuntijoiden ja ammattilaisten riittava maara ja optimaalinen sijoittuminen. Kartoituksen avulla
tunnistetaan mahdollisia osaamisen kehittémistarpeita ja voidaan laatia suunnitelma geneet-
tisen osaamisen kansalliseksi kehittamiseksi erilaisin ammatillisen koulutuksen keinoin.

TOIMENPIDE 17:

Laaditaan eettisia periaatteita geneettisen tiedon hyédyntamiseen liittyen

Terveystiedon (ml. geneettinen tieto) hyddyntamisessa tulee ottaa huomioon muun
muassa ihnmisarvon kunnioittaminen, itsemaaraamisoikeuden ja yksityisyyden suojan
varmistaminen, ihnmisten yhdenvertaisuus seka tietojen kayttoa koskeva kansallinen ja
kansainvalinen lainsaadanto. Tama edellyttaa yhteisesti hyvaksyttyja eettisia periaatteita,
niita heijastavaa selkeaa saadospohjaa seka saadosten yhtenaista tulkintaa. Genomikeskuk-
sen tulee asiantuntemuksellaan tukea tata kokonaisuutta ja kaynnistaa prosessi eettisten
periaatteiden maarittelemiseksi geneettisen tiedon hyddyntamiseen liittyen.

Kansallisesti noudatettavien eettisten periaatteiden laatimisessa tulee huomioida erilaiset
kansainvaliset periaatelinjaukset, jotka ovat laajamittaisessa kaytossa perinnollisyyslaake-
tieteen alalla. On tarkeaa saattaa erilaisilla kansainvalisilla foorumeilla keskusteltavia aiheita
kansalliseen keskusteluun seka vastavuoroisesti nostaa kansallisen keskustelun tuloksena
syntyneita ajatuksia kansainvalisille foorumeille, mika edistaa kansallisten nakodkulmien
huomioon ottavia kansainvalisia periaatelinjauksia. Genomikeskuksen seka sen eri asian-
tuntijaelinten ja sidosryhmien tulee jatkossa saannollisesti arvioida ja tarpeen mukaan
paivittaa geneettisen tiedon kansalliselle hyddyntamiselle asetettuja eettisia periaatteita.
Geneettisen tiedon hyddyntamiseen liittyvien eettisten periaatteiden ohella tarvitaan myos
eettisia linjauksia siita, miten potilasta informoidaan hanen hoitonsa yhteydessa mahdolli-
sesti tehtyjen geneettisten tutkimusten tuottamista lOydoksista.
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Tunnistettuja haasteita

Geneettisen tiedon kaytto terveydenhuollossa on yleistynyt ja edelleen yleistymassa.
Geneettisen tiedon menestyksekkaalla hyddyntamisella saavutettavia mahdollisia
hyotyja ovat mm. sairauksien ennaltaehkaisy, kohdennetut seulonnat, edistynyt
taudinmaaritys, yksilollistetympi hoito, turvallisempi ladkehoito seka vaikuttavampi
tutkimus. Tulevaisuudessa terveyden edistaminen ja sairauksien hoito tullaan
todennakodisesti yha kasvavassa maarin suunnittelemaan yksilollisesti perimasta
saatavan tiedon avulla.

Genomi- ja terveystiedon hyodyntamiseen liittyva toimintaymparistd on laaja, monimut-
kainen ja osin muutostilassa. Tahan littyen genomistrategian paivitysprosessin yhteydessa
tunnistettiin ja esitettiin tiettyja haasteita, eriavia mielipiteita ja lukuisia kysymyksia. Esiin
nousseet kysymykset liittyivat etenkin perustettavan Genomikeskuksen tarpeellisuuteen
ja rooliin viranomaistoimijana seka myohemmassa vaiheessa luotavaksi suunnitellun
kansallisen genomitietorekisterin mielekkyyteen. Paivitysprosessin aikana eri asiantuntijat
esittivat myos vaihtoehtoisia toimintamalleja Genomikeskuksen perustamiselle ja tarvit-
tavalle kansalliselle koordinaatiolle. Yksimielisia oltiin siita, ettd mikali Genomikeskuksen
toiminnalle ei alusta alkaen varmisteta riittavia resursseja, vaarana on epaonnistuminen
suunniteltujen tehtavien toteutuksessa ja genomistrategiassa esitettyjen toimenpiteiden
toimeenpanossa, jolloin seurauksena saattaa olla mahdollistavan toimintaympariston
sijasta nykyista hankalampi toimintaymparisto, niin genomitiedon yksilollisen kuin tutki-
muksellisenkin hyodyntamisen nakokulmasta.

Genomistrategian paivitystyon kuluessa esitetyt eriavat asiantuntijanakemykset liittyivat
mm. diagnostisissa tutkimuksissa tuotettujen geenisekvenssitietojen toisiokayttddon muu-
hun tarkoitukseen kuin kyseisen potilaan hoidossa. Osa asiantuntijoista myos painotti, etta
genomitiedon rooli useiden tavallisten tautien ennakoinnissa, hallinnassa ja ehkaisyssa on
osoittautunut oletettua monimutkaisemmaksi. Asiantuntijat kannattavat genomistrategian
ja genomitietoon liittyvan lainsaadannodn nopeaakin muuttamista tarpeen niin vaatiessa.
Tulevissa paivityksissa on keskeista huomioida toimintaymparistossa valilla nopeastikin
tapahtuvat muutokset.

Genomistrategian paivitysprosessin aikana tunnistettiin useita geneettisen tiedon hyo-
dyntamiseen liittyvia avoimia kysymyksia, joihin ei kuitenkaan viela tassa vaiheessa ole
mahdollista lOytaa yksiselitteisia vastauksia ja vaadittavia ratkaisuja. Nama kysymykset

ja aihealueet liittyvat esimerkiksi genomitiedon tallentamiseen, geneettisten analyysien
rahoituspohjaan seka eri sidosryhmien tarpeisiin. Asiantuntijat painottavat naiden kysy-
mysten ratkaisemisen keskeisyytta tulevaisuudessa. Geneettista tietoa kaytetaan maa-
ilmalla ja myos Suomessa jo nyt moniin eri tarkoituksiin ja se kiinnostaa yhteiskunnan
monia eri toimijoita. Tama kiinnostus tulee lahivuosina todennakdisemmin lisaantymaan
kuin vahentymaan. Jotta geneettisen tiedon hyddyntaminen johtaisi ihmisten parempaan
hyvinvointiin ja terveyteen eettisesti kestavasti, tarvitsemme kansallisia strategisia periaat-
teita ja linjauksia geneettisen tiedon kasittelysta ja kaytosta. Tama toteutuu luontevimmin
Genomikeskuksen perustamisella ja sen tehtavien huolellisella suunnittelulla. Genomistra-
tegian paivitysprosessi on tarjonnut mahdollisuuksia alan toimijoiden valiselle vuoropuhe-
lulle, erilaisten nakdkulmien avaamiselle seka mielipiteiden ja nakemysten vaihtamiselle.
Tallaisen keskustelun jatkamiseen tulee aktiivisesti kannustaa myos tulevaisuudessa.
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Lopuksi

"Parempaa terveytta genomitiedon avulla”— vision toteutumiseksi tarvitsemme tahon,
joka huolehtii vision toteuttamisesta. Tassa kansallisen genomistrategian paivityksessa
on esitetty useita toimenpiteita, joista osa tarkoittaa mm. selvitysten tekemista
geneettisen tiedon kayttoon liittyen. Naiden selvitysten myoéta tietamyksemme

ja ymmarryksemme syvenevat, minka puolestaan edesauttaa ylla tunnistettujen
haasteiden ratkaisemisessa.

Tuleva Genomikeskus on luonteva toimija genomistrategiassa esitettyjen toimenpiteiden
kaynnistamiselle. Genomikeskus laatii yhteistyossa kansallisten asiantuntijoiden kanssa
kansallisia periaatteita ja linjauksia geneettisen tiedon nayttdoon perustuvalle ja eettisest
kestavalle hyodyntamiselle. Tama luo edellytykset asukkaiden yhdenvertaisille mahdol-
lisuuksille hyotya geneettisesta tiedosta seka tukee laaketieteen ammattilaisia omassa
tydssaan. Geneettisen tiedon avulla voidaan esimerkiksi aiempaa paremmin tunnistaa
syopasairauksia ja niiden syita, mika mahdollistaa kohdennetun ja yksilollisemman hoi-
don ja vahentaa laakehoidon haittoja. Myos sairauksien ennaltaehkaisya on geneettisen
tiedon avulla mahdollista parantaa esimerkiksi kohdentamalla seuranta kohonnutta
sairastumisriskia ilmentavien geenimuutosten kantajiin, kuten jo tapahtuu esimerkiksi
korkean riskin rintasyovan kohdalla. Genomikeskus voi edesauttaa tutkimus- ja kehitys-
toimintaa edistamalla laajojen aineistojen harmonisointityota. Harmonisoidut aineistot
mahdollistavat myos uusia innovaatioita edistamalla tutkimustulosten soveltamista
terveytta edistavien tuotteiden, palveluiden ja toimintamallien kehittamiseksi.

Genomitiedon laajamittaisempi hyodyntaminen terveyden edistamiseksi herattaa talla
hetkella kansainvalista kiinnostusta niin tutkijoissa, terveydenhuollon ammattilaisissa kuin
paatoksentekijoissakin. Suomen on tarkeaa aktiivisesti osallistua tahan kansainvaliseen
toimintaan, keskusteluihin ja linjauksiin, koska olemme edellakavijoita monissa genetiik-
kaan liittyvissa ratkaisumalleissa ja kaytanndissa. Genomikeskus voi kansallisena viran-
omaisena toimia Suomen kontaktina ja edustajana erilaisissa kansainvalisissa aloitteissa,
kuten esimerkiksi eurooppalaisessa 1+MG (1+Million Genomes) -aloitteessa.

Parhaimmillaan Genomikeskuksen ymparille voi rakentua uudenlainen, dynaaminen,
monialainen ja monitieteinen geneettisen tiedon kayttoa edistava ekosysteemi, joka
kokoaa yhteen alan asiantuntijat, paatoksentekijat ja kansalaiset. Ekosysteemin toimin-
nasta hyotyvat monet tahot, minka lisaksi se voi toiminnallaan edistaa geneettisen tiedon
kayttoon liittyvaa yhteiskunnallista keskustelua ja siten edistaa yhteisen nakemyksen
syntymista siita, miten geneettista tietoa voidaan parhaiten hyddyntaa suomalaisessa
yhteiskunnassa inmisten sairauksien paremman hoidon seka terveyden ja hyvinvoinnin
edistamiseksi.
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