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Inledning

Utvecklingen av forskningsmetoderna har lett till en snabb 6kning av mangden gene-
tisk information da omfattande genetiska undersdkningar har blivit mojliga saval inom
vetenskaplig forskning som i det kliniska arbetet. Genetisk information som tagits fram

i samband med kliniskt arbete utnyttjas aven for narvarande i diagnostiseringen av flera
sjukdomar, valet av behandling, uppfoljningen och det forebyggande arbetet, dar den
har avgorande betydelse. Tack vare ett omfattande datamaterial och genom att kombi-
nera genetisk information med annan halsoinformation kan man inom den vetenskapli-
ga forskningen gora nya observationer och utnyttja informationen vidare for framjandet
av manniskors halsa och valfard.

Den systematiska insamlingen av genominformation har okat i flera lander under de
senaste aren, da mojligheterna inom medicin som utnyttjar genominformation har
identifierats ute i varlden. Flera lander har utarbetat eller haller pa att utarbeta strategier
och handlingsplaner for ett mer omfattande utnyttjande av genominformation. Mojlig-
heterna och behoven i anslutning till anvandningen av stora genetiska datamangder har
begrundats och identifierats och man har startat omfattande projekt som pilottestar an-
vandningen av genominformation och som stravar efter att utnyttja genominformation.
| tabellen nedan finns exempel pa finlandska och internationella projekt med anknytning
till anvandningen av genetisk information:

Projektets

Forkortning Kort beskrivning

Information om arvsmassan, dvs.
genominformation, kombineras med
informationen i de nationella halso-
och sjukvardsregistren for att oka

FinnGen FinnGen forstaelsen for orsakerna till sjukdomar finngen.fi/sv
samt for att framja diagnostiseringen
och forebyggandet av sjukdomar och
utvecklingen av behandlingar.
De personer som deltagit i thl.fi/sv/web/
undersokningen P5 far infor-mation thlfi-sv/forskning-
om sin genetiska risk for att insjukna i och-utveckling/
P5- de storsta folksjukdomarna och man undersokningar-
P5 Undersok- | utreder hur de undersdkta uppfattar den | och-projekt/
ningen personliga informationen som de far undersokningen-
och hur informationen paverkar deras p5.fi-arvsmassa-
levnadsvanor och halsobeteende. information-for-

att-stodja-halsan

En studie om huruvida finlandska
folksjukdomar (sarskilt hjart- och
karlsjukdomar) kan férebyggas genom
att utnyttja genominformation. Det
utreds hur erhallandet av genom-
GeneRISK GeneRISK | information och de riskbeddmningar
som baserar sig pa den paverkar
manniskors halsobeteende och darmed
fore-byggandet av sjukdomar. | projektet
testas applikationen KardioKompassi i
kommunikationen med deltagarna.

generisk.fi/
kardiokompassi.fi/



https://www.finngen.fi/sv
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://thl.fi/sv/web/thlfi-sv/forskning-och-utveckling/undersokningar-och-projekt/undersokningen-p5.fi-arvsmassa-information-for-att-stodja-halsan
https://www.generisk.fi
https://kardiokompassi.fi
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Studien stravar efter att utveckla och
utnyttja nya slags verktyg som bygger pa
genominformation och som lampar sig
for bedomning av sjukdomsrisken. Malet
ar att pavisa fordelarna med att utnyttja interveneproject.
INTERVENE INTERVENE artificiell intelligens i utarbetandet av eu/
beddmningar om sjukdomesrisk, vilka
grundar sig pa genominformation
samt att testa hur riskinformation kan
utnyttjas i det praktiska patientarbetet.

Finlandarnas genominformation samlas

Sequencing | . . B
T i SISu-datalagret sa att de finlandska ; 4 ,
SiSu I"S'Eg::"i'e l@karna och forskarna bast ska kunna sisuproject.fi/
utnyttja den.
Kompetensen hos halso- och
sjukvardspersonalen att utnyttja
genetisk information utvecklas genom
q q att integrera genetisk information projects.tuni.fi/
Profitu Profitu i utbildningen av halso- och profitu/

sjukvardspersonal och genom att
utveckla examina sa att de svarar pa
arbetslivets och samhallets utmaningar.

En samarbetsdeklaration som omfattar
hela Europa, dar medlemslanderna

1+ Million | i samarbete skapar mojligheter till
1+MG Genomes | datasaker och gransoverskridande
Initiative anvandning av genominformation som
tryggar integritetsskyddet till forman for
medborgarna.

digital-strategy.
ec.europa.eu/sv/
policies/1-
million-genomes

Genomforandet av
BIMG 1B|$n)i’ﬁi|:;:| samarbetsdeklarationen 1 + MG stods
CEnoT e genom att paskynda utvecklingen av
den europeiska infrastrukturen.

blmg-project.eu/

Den nationella tillvaxtstrategin for forskning och innovation inom halsobranschen, som
publicerades 2014, inneholl ett forslag om att gora en nationell utredning om férberedel-
serna pa nationell niva for den dkade anvandningen av genetisk information i Finland. For
detta andamal tillsatte social- och halsovardsministeriet (SHM) i september 2014 en arbets-
grupp vars forslag till nationell genomstrategi, "Battre halsa med genominformation’,
publicerades i maj 2015. Centrala forslag i betankandet var att stifta en genomlag och att
inratta ett nationellt genomcenter. Efter att genomstrategin publicerades (2015) fortsatte
beredningen av genomlagen och genomcentret under SHM:s ledning. Eftersom det pa
varen 2021 redan hade gatt sex ar sedan strategin publicerades ansags det vara motive-
rat att betrakta olika forandringar i verksamhetsmiljon och deras eventuella inverkan pa
genomstrategins innehall. SHM gav Institutet for halsa och valfard i uppdrag att samman-
kalla en nationell expertgrupp i genommedicin pa hog niva, for vilken ett av de viktigaste
malen under verksamhetsperioden (1.3.2021-30.6.2022) var att uppdatera genomstrategin
sa att den motsvarar dagens kunskap, forstaelse och behov.

Verksamhetsmiljon som galler utnyttjiandet av genom- och halsoinformation ar omfattan-
de, komplicerad och i standig féorandring. Det pagar flera internationella forskningsprojekt
som fokuserar pa olika teman for utnyttjande av halsouppgifter, inklusive behandlings-
modeller, kvalitet och harmonisering, delning av data i gransoéverskridande anvandnings-
miljoer samt medborgarnas roll. Nagra exempel pa sadana projekt finns i tabellen nedan.
Dessutom finns det ett antal kliniska projekt som inte tagits med i denna lista.


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

Forkort-

ning

Konsortium
namn/
ekosystem

Europeiskt
halsodata-omrade

Kort beskrivning

Det europeiska halsodataomradet
utgor ett halsospecifikt
ekosystem som bestar av regler,
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health.ec.europa.eu/
ehealth-digital-health-

EDHS (European Health | gemensamma standarder och and-care/european-
Data Space) metoder, infrastruktur och en health-data-space_sv
styrningsram
Malet med projektet Nordic
Commons ar att testa lGsningar
Nordic Nordic och praktiska tillvagagangssatt for | nordforsk.org/
Commons | Commons att dela halsoinformation mellan nordic-commons
regionala och nationella aktorer i
Norden.
En organisation som staller
upp politiska formuleringar
Xng%g?glr och tekniska standarder och
GA4GH Genomics and som stravar efter att mojliggora ga4gh.org/
Health en ansvarsfull delning av
genominformation inom ramen
for de manskliga rattigheterna.
Samlar dver 30 europeiska
och internationella parter
som representerar ministerier,
International finansmyndigheter och
Consortium for Europeiska kommissionen. .
et ] Personalised Tillsammans samordnar icpermed.eu/
Medicine och framjar de forskning for
att utveckla och utvardera
tillvagagangssatten inom
individualiserad medicin.
Arbetsgruppen bistar den genome.gov/
NHGRI nationella radgivande kommittén about-nhgri/
Genomic | NHGRI Genomic | (USA), som behovs for utvardering | National-Advisory-
Medicine | Medicine av genomiken och overféring av Council-for-Human-
Working Working Group den till medicinsk praxis. Genome-Research/
Group Genomic-Medicine-

Working-Group

Under genomstrategins uppdateringsprocess identifierades ett stort antal fragor och
utmaningar som experterna inte nadde fullstandig enighet om och som i praktiken kan
lOsas forst i ett senare skede. Som svar pa de tidvis aven snabba forandringarna i omvar-
lden betonar experterna behovet av en lbsningsorienterad och utvecklande genomstra-
tegi som gor det mojligt att vid behov snabbt uppdatera tidigare riktlinjer och att utve-
ckla lagstiftningen om genominformation.



https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space_sv
https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space_sv
https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space_sv
https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space_sv
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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Vision:

Battre hdlsa med genominformation

Mission:

Ett jamlikt, mer omfattande, effektivare och etiskt
godtagbart utnyttjande av genominformation som en del
av det finldndska hélso- och sjukvardssystemet samt som
en del av serviceverksamheten och exportindustrin inom
genombranschen.

Strategiska mal:

1) Finland utnyttjar sina unika férutsattningar i
forsknings-, utvecklings- och innovations-
verksamheten (FUI) inom genomiken

2) Det ar mojligt att utnyttja genominformation
pa ett etiskt hallbart satt
3) Kannedom om nulaget skapar en grund for

utnyttjande av genomdata inom halso- och
sjukvarden och foér framjandet av manniskors valfard

4) Det produceras l6sningar som beaktar utvecklingen
inom branschen for produktion och hantering av
genominformation

Faktorer som mojliggor strategin:

Engagemang, tillrackliga resurser, samarbete

Strategiprocessen

Strategin ar en uppdatering av den genomstrategi

som publicerades 2015. Under strategiprocessen har

den expertgrupp som deltagit i uppdateringen av
genomstrategin behandlat strategin pa sina méten.
Strategiutkastet presenterades och diskuterades pa hoésten
2021 och pa varen 2022 i fyra workshoppar, till vilka man
bjéd in och i vilka det deltog experter pa bred front dven
utanfor den arbetsgrupp som deltog i uppdateringen av
strategin.
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Strategiskt mal 1:

Finland utnyttjar sina unika forutsattningar
1 forsknings-, utvecklings- och
innovationsverksamheten (FUI) inom genomik

Finland har under artiondenas lopp satsat betydande offentliga medel pa
halsoforskning, vilket har bidragit till att vi placerar oss bland topplanderna inom
vetenskapen (inkl. genetisk forskning). For narvarande haller Finland emellertid pa att
bli efter sina jamférelselander vad galler investeringsnivan for forskning och utveckling
(FoU): under det senaste decenniet har utvecklingen av FoU-utgifternas andel av BNP
varit bland de svagaste i EU-landerna. Investeringen i forskning har inte kunnat utnyttjas
till fullo i samhallet och gjorda investeringar har inte i tillracklig utstrackning framjat
ekonomisk aktivitet eller producerat mervarde. | den nationella FUl-verksamheten

ar det mojligt att utnyttja de styrkor som vi ar kanda for: gedigen erfarenhet och
know-how inom vetenskaplig forskning, hdgklassiga nationella infrastrukturer (inkl.
biobanksnatverket) samt kompetens och beredskap att utveckla och ta i bruk nya olika
l&dsningar som digitaliseringen och den tekniska utvecklingen medfor. | synnerhet
lakemedelsutvecklingen och forskningen i digital halso- och sjukvard bjuder pa olika
affars-, tillvaxt- och sysselsattningsmojligheter som grundar sig pa utnyttjande av
genetisk information.

ATGARD 1:

En servicekedja som stéder forskningsverksamheten skapas och beskrivs

En effektiv nationell och internationell FUI-verksamhet forutsatter en effektiv och okom-
plicerad tillgang till prover och uppgifter for forskningsandamal. For att kunna utnyttja
materialet kravs fortrogenhet med bestammelserna och formaga att hitta den mest
fungerande losningen i varje enskilt fall. | syfte att framja databaserad forskning och ett
smidigt genomforande av den beskrivs utifran ekosystemtankande och ett kundorien-
terat koncept en servicekedja som sammanstaller och synliggor de tjanster som olika
aktorer erbjuder foretag och forskningsorganisationer (inkl. utlamnande av prover och
information, forsknings- och avtalsfragor samt att hitta ratt samarbetspartner). Genom att
tydligt beskriva servicekedjan och genom att tillhandahalla smidiga tjanster gors Finland
mer lockande aven for internationell FUl-verksamhet.

ATGARD 2:

Verksamhetsmodeller for samarbete mellan den offentliga och den privata
sektorn utvecklas

Det utvecklas verksamhetsmodeller for samarbetet mellan den offentliga och privata
sektorn, vilka gor det mojligt att smidigt utnyttja genetisk information och dartill anslu-
ten halsoinformation i saval inhemska som internationella forsknings- och produktut-
vecklingsprojekt. Utarbetade samarbetsmodeller paskyndar [0sningen av den egentliga
FUl-utmaningen, da den tillampliga verksamhetsmodellen inte behover begrundas och
avgoras separat for varje projekt. Befintliga samarbetsmodeller kan utnyttjas och vidare-
foradlas. Da verksamhetsmodeller utvecklas uppmuntras forutom till att utnyttja genetisk
information aven i mojligaste man till att utnyttja annan halsokunskap.
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ATGARD 3:

Anvandningen av genominformation som uppstar i Finland framjas i
FUI-verksamheten

Den kvalitetssakrade genominformation som uppstar i Finland delas omfattande for
sekundar anvandning inom forskning och utveckling sa att den flexibelt kan kombine-
ras med tillgangliga halso- och vélfardsuppgifter. Atgarden forutsatter att de nationella
och internationella etiska riktlinjerna for anvandning av genominformation foljs samt att
genominformationens kvalitet sakerstalls for en sa omfattande vidareanvandning som
mojligt. Eftersom genominformation produceras pa manga olika satt ar det viktigt att
forsta for vilkka andamal genominformation som producerats med olika metoder over-
huvudtaget kan utnyttjas. Genominformationen bor ocksa forenhetligas och uppdateras
(t.ex. uppdatering av nya genomversioner). Tillhandahallande av genominformation for
vidareanvandning inom FUI-verksamheten kraver resurser, men maojliggor ocksa nya inn-
ovationer och en vidare implementering av informationen till nya produkter och tjanster.
Atgarden forutsatter att man avgor fragor som géller genominformationens férvarings-
form och lagringsplats.

ATGARD 4:

Effekterna av att utnyttja genominformation utvarderas

Det finns en stor mangd internationell forskningsinformation om effekten av att anvanda
genominformation i det kliniska arbetet. P4 samma satt som da man allmant tar i bruk
nya diagnos- eller behandlingsformer ska effekten av anvand genominformation i fore-
byggandet och behandlingen av sjukdomar pavisas med forskningsdata som bygger pa
det finlandska halso- och sjukvardssystemet. Effekterna av att anvanda genominforma-
tion i det finlandska halso- och sjukvardssystemet for forebyggande och behandling av
sjukdomar kan undersdkas med hjalp av pilotundersdkningar, vilket samtidigt ar ett bra
satt att forankra forskningsdata i den operativa verksamheten och samtidigt 6ka halso-
och sjukvardssystemets medvetenhet om effekterna. Det ar daremot ocksd nddvandigt
att gora en kunskapsbaserad beddmning av kostnads-nyttoforhallandet for att pa ett
andamalsenligt satt styra de resurser som allokeras.

ATGARD 5:

Information om befintliga lésningar inom den finldandska halsoteknologin
och huruvida man utnyttjar genominformation i anslutning till dem samlas in

De tekniska losningar for genominformation och utnyttjandet av den som anvands eller
utvecklas av halsoteknologiforetagen kartlaggs. Det utreds ocksa vilka erfarenheter man
fatt av att anvanda losningarna i det kliniska arbetet. Genom att utreda de losningar som
anvands och utvecklas kan man sakerstalla att de olika tillbouds stdende mojligheterna
utnyttjas till fullo. Med hjalp av utredningsarbetet far man ocksa information om hur
finlandska foretag inom genombranschen kan stodas att uppna internationell framgang
samt hurdan verksamhetsmiljo som maojliggor framgang.
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Strategiskt mal 2:

Kannedom om nulaget skapar en grund for
utnyttjande av genetisk information inom
halsovarden och for framjande av méanniskors
valfard

Genetisk information skulle kunna utnyttjas i stérre utstrackning an for narvarande
pa olika nivaer inom halso- och sjukvarden. Detta innebar i praktiken att de nyaste
genetiska undersdkningsmetoderna anvands och att informationen fran dem aktivt
tilldmpas till fdrman for kunderna inom halso- och sjukvarden. For att genetisk
information mer omfattande ska kunna utnyttjas inom halso- och sjukvarden och
for att stdda manniskors valfard ar det nédvandigt att granska i vilken grad genetisk
information utnyttjas for narvarande. Utover lagesbilden ar det ocksa viktigt att
kartlagga de framtida behoven av att utnyttja genetisk information och de resurser
som kravs samt att folja den internationella utvecklingen da det galler att utnyttja
genetisk information och att efterstrava ett internationellt samarbete. Ovan beskrivna
utredningsatgarder vidtas under ledning av Genomcentret tillsammans med en
expertgrupp och en intressegruppspanel som tillsatts i anslutning till centret.

For att bredda utnyttjandet av genetisk information inom halso- och sjukvarden kravs
kannedom om kostnads-effektiva genetiska undersdkningar i olika indikationer samt
informationssystem inom halso- och sjukvarden som gor det majligt att utnyttja
genetisk information. Dessutom behdvs sakkunniga experter som kan tillampa
genetisk information i patientdiagnostiken, varden, uppfoljningen och radgivningen
(bl.a. experter pa bioanalys, experter som tolkar genetisk information, personal

inom specialiteten genetik och évrig halso- och sjukvardspersonal). For att framja
utnyttjandet av genetisk information ska Genomcentret ocksa producera tjanster

for yrkesutbildade personer inom halso- och sjukvarden samt strava efter att starka
befolkningens forstaelse for och kunnighet att l[dsa genetisk information.

ATGARD 6:

Pa vilket satt genetisk information utnyttjas fér narvarande och de praktiska
tilldmpningsmdojligheterna inom primarvarden utreds

Primarvardens nuvarande beredskap att utnyttja genetisk information, utfora genetiska
undersokningar samt genomfora bararundersokningar med gentest kartlaggs. Med hjalp
av utredningen kan man bedoma pa vilket satt genetisk information kan tillampas inom
primarvarden t.ex. i lakemedelsbehandlingen av patienter med multimedicinering (eller

i vidare bemarkelse inom farmakogenetik) samt hurdant stod som eventuellt behovs for
att kunna utnyttja genetisk information. Nyttan med screeningar bland barare dver 18 ar
kunde utredas med pilotundersokningar, till exempel inom studerandehalsovarden.
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ATGARD 7:

Pa vilket satt genetisk information utnyttjas inom den specialiserade
sjukvarden utreds

Det gors en utredning om huruvida genetisk information omfattande och kostnadsef-
fektivt utnyttjas inom den specialiserade sjukvarden i nagra sjukdomsgrupper. Med hjalp
av kliniska fallstudier far man en realistisk bild av pa vilket satt genetiska undersokningar
for narvarande anvands inom den specialiserade sjukvarden. Utifran utredningarna kan
man beddma hur omfattande genetiska undersdkningar som anvands, typen av anvan-
da undersokningar samt deras kostnadseffektivitet. Utredningarna kan riktas till en eller
flera verksamhetsenheter inom den specialiserade sjukvarden. Eventuella foremal for
utredningarna kan vara till exempel hur systematiskt man utnyttjar genetisk information i
varden av patienter pa de kardiologiska enheterna eller i undersdkning av patienter med
forsenad utveckling pa enheter for klinisk genetik.

ATGARD 8:

Tilldaggsbehovet av utbildning inom genetik utreds

Det gors en utredning om tillaggsbehovet av utbildning bland de yrkesutbildade inom
genetik med hansyn till det 6kade utnyttjandet av genetisk information som forutses ske
fram till 2030. Utredningen har stor betydelse for att framja utnyttjandet av genetisk in-
formation. | utredningen ska behovet av fortbildning och pabyggnadsutbildning for bade
yrkesutbildade inom genetik och for yrkesutbildade inom annan halso- och sjukvard
beaktas. | ssmband med utredningen beddms utbildningsvolymerna och utbildningens
innehall som kravs for att den yrkesutbildade personalen inom halso- och sjukvarden ska
kunna utnyttja genetisk information.

ATGARD 9:

En plan for att starka befolkningens forstaelse for och kunnighet att lasa
genetisk information upprattas och verkstalls

Det utarbetas en plan for att framja medborgarnas forstaelse for och kunnighet att lasa
genetisk information utifran de utredningar av omfattningen och behoven av att anvan-
da genetisk information som genomforts i samband med atgarderna 6-8. Verkstallandet
av den utarbetade planen framjas med hjalp av olika kommunikationsmetoder som en
del av Genomcentrets verksamhet i samarbete med olika aktorer. Detta bidrar till att
tillhandahalla ratt och korrekt information for befolkningen och att inleda en medborgar-
diskussion om olika fragor som galler anvandningen av genetisk information. Starkandet
av medborgarnas forstaelse for genetisk information forvantas minska eventuella fordo-
mar och radslor i utnyttjandet av genetisk information.



Genomstrategi | 11

Strategiskt mal 3:

I produktionen och hanteringen av
genominformation tillampas losningar som
beaktar utvecklingen inom branschen

For att genominformation ska kunna produceras och utnyttjas pa ett sa

andamalsenligt och effektivt satt som mojligt behdvs olika strukturerade processer for
informationsproduktion och informationshantering som stéd. Fragor som galler lagring
av genominformation och analysmiljon bor losas nationellt med beaktande av den
internationella utvecklingen och riktlinjerna. Losningar foér lagring av genominformation
inverkar pa genominformationens anvandbarhet i olika senare anvandningssyften.

Nar det galler specifikationer, kvalitetskriterier och verksamhetssatt i anslutning till
genominformation kravs fortfarande ett nationellt standardiseringsarbete, vilket
Genomcentret kan framja i sin samordnande roll.

Utvecklingen av kvaliteten, méngden och anvandningen av den genominformation
som produceras ska foljas upp och styras pa nationell niva. Syftet med att i storre
utstrackning utnyttja och dela halsokunskap (inkl. genetisk information) ar att framja
nya observationer och 6ka den allmanna forstaelsen. | fortsattningen ar det noédvandigt
att definiera vilken typ av genominformation i anslutning till vardpraxisen som enligt
lag ar tillaten att dela mellan olika verksamhetsenheter inom halso- och sjukvarden.
For narvarande samlas information inte in till exempel vid sallsynta syndrom, vilket
framhaver betydelsen av utbyte och delning av genetisk information aven globalt. En
forutsattning for att den genominformation som produceras for kliniska andamal mer
omfattande ska kunna utnyttjas och eventuellt vidareanvandas inom den vetenskapliga
forskningen ar att det utvecklas olika minimikvalitetskrav och att lagstiftningsmassiga
specifikationer utarbetas med beaktande av gallande GDPR och férordningar om
medicintekniska produkter och IVD-produkter.

ATGARD 10:

Kapaciteten att producera och tolka genominformation samt kraven pa ge-
nominformationens kvalitet utreds

Det beddms vilken mangd genominformation som bade med hansyn till det kliniska
arbetet och den vetenskapliga forskningen behover produceras under de foljande 3-5
aren. Det utreds ocksd om de laboratorieresurser och den tolkningskapacitet som kravs
for att svara pa de uppskattade produktionsbehovet i Finland ar tillrackliga. | och med
utredningen kan man bedéma eventuella behov av tillaggsresurser for laboratorieunder-
sokningar samt styra olika lbsningar i anslutning till dessa. FOr att resurserna ska kunna
styras pa ett andamalsenligt satt kravs fortfarande aven en kunskapsbaserad, halsoeko-
nomisk bedomning av kostnads-nyttoforhallandet.
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ATGARD 11:

Forslag till losningar pa fragor som galler lagring av genominformation och
analysmiljon tas fram

Det tas fram konkreta losningsforslag med kostnadsberakningar for lagring av genomin-
formation och analysmiljon med beaktande av internationella riktlinjer och utvecklingen.
Dessa losningar kraver stora resurser, men de ar viktiga for utnyttjandet av genominfor-
mationen.

ATGARD 12:

Omfattningen av den genetiska information som behéver produceras och
anvandas inom den framtida halso- och sjukvarden uppskattas

Pa nationell niva gors det upp en beddmning och ett forslag om omfattningen av den
genetiska information som ska produceras och anvandas inom den framtida halso- och
sjukvarden under de narmaste aren. Beddmningen grundar sig pa de utredningar om i
vilken grad genetisk information for narvarande anvands och produceras som genom-
fordes i anslutning till dtgarderna 6, 7 och 10. Forslaget innehaller motiveringar till att
genetisk information produceras och till omfattningen av den samt en beskrivning av for
vem informationen ska produceras. Dessutom utarbetas ett forslag om hur produktio-
nen och anvandningen av genetisk information ska finansieras i framtiden.
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Strategiskt mal 4:

Genominformation kan utnyttjas smidigt pa ett
etiskt hallbart satt

Den snabbt 6kade kunskapen om manniskans genom och betydelsen av férandringar i
genomet 6ppnar nya mojligheter att framja halsan och behandla sjukdomar. Samtidigt
ger den nya kunskap som uppstatt som ett resultat av att enorma datamangder
behandlats och sammanstallts upphov till manga fragor om berattigandet och
granserna for att utnyttja informationen. Aven f&r nadrvarande produceras och utnyttjas
en stor mangd genomdata ute i varlden, men i ett upplyst samhalle stravar man efter
att gora detta pa ett kontrollerat satt som framjar manniskors halsa och respekterar
deras rattigheter. Utnyttjandet av genominformation férutsatter en gemensam syn

pa etiska principer och utformandet av en verksamhetsmiljé som madjliggor detta.
Anvandningen av genominformation har manga dimensioner som forutsatter
diskussion och utbyte av asikter mellan olika samhallsaktorer. For att sakerstalla ett
ratt antal behovliga yrkesutbildade, deras utbildningsniva och optimala placering
behoéver man bl.a. kartlagga utbildningsbehoven och uppdatera utbildningsplanerna.
En vasentlig del av en nationell verksamhetsmiljo som mojliggor utnyttjande av
genominformation ar ocksa aktivt deltagande och paverkansarbete i den internationella
verksamheten samt uppratthallande, utveckling och skapande av olika internationella
samarbetsnatverk som stdder den nationella verksamheten samt utnyttjande av de
mojligheter som det internationella samarbetet medfor.

ATGARD 13:

Ett kompetenscenter som samlar och féradlar nationell genomexpertis
inrattas

Genom att samla och koncentrera den nationella sakkunskapen till ett kompetenscen-
ter, Genomcenter, kan man bidra till att [&sa ett stort antal fragor i anslutning till behand-
lingen och utnyttjandet av genominformation. Genomcentret har till uppgift att fungera
som nationell expertmyndighet i fragor som galler behandling av genominformation
och halsorelaterade genetiska analyser. Genomcentrets verksamhet grundar sig pa
befintliga nationella aktorer inom branschen och dess centrala mal ar att starka samar-
betsnatverken och synergierna pa nationell niva. Genomcentrets uppgifter tjanar upp-
naendet av halsofordelar och har darmed ett nara samband med reformen av verksam-
hetsmodellerna inom social- och halsovarden. En forutsattning for att Genomcentrets
uppgifter ska lyckas ar att realistiska resurser tryggas for inledande och uppratthallande
av dess verksamhet.
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Lagstadgade expertuppgifter vid genomecentret

1. Ger rekommendationer som hor till uppgiftsomradet.

2. Utvecklar det natverksbaserade samarbetet med intressentgrupper och den
regionala verksamheten.

3. Erbjuder medborgarradgivning pa allman niva.

4. Framjar genom sin verksamhet samhallsdebatten om genetisk information och

genetiska analyser samt forskningen och utbildningen inom omradet.

5 Stodjer pa annat satt an vad som avses i 1-4 punkten en ansvarsfull och jamlik
: behandling av genetisk information till forman for manniskors valfard och halsa.

6. Deltar i internationell verksamhet enligt sina uppgifter.

Ovriga uppgifter som féreslas for Genomcentret:

e Utveckling, utvardering och uppdatering » Deltagande i faststallandet av
av de etiska principerna minimikvalitetskraven for kliniska

e Uppfolining av behovet av andringar genetiska test

i lagstiftningen och deltagande i »  Kartlaggning av olika
beredningen av eventuella lagandringar finansieringsmodeller for produktion
av genominformation i samarbete med

e Deltagande i diskussionen om inférande andra aktorer

av ny teknik och diagnostiska metoder

» Framjande av samarbetet med
Genomcentret och andra nationella
kompetenscenter

e Uppfolining av nationella strategiska
riktlinjer och anpassning av
Genomcentrets arbete till dem

«  Skapande av en verksamhetsmiljo som
stoder internationell tillvaxt for finlandska
féoretag inom genombranschen

e Forslag pa nationell niva om
omfattningen av den genominformation
som produceras och anvands

. Lockande av internationell foretags- och
forskningsverksamhet till den finlandska
marknaden.

e Deltagande i lagring av
genominformation och l6sning av fragor
som galler analysmiljon

ATGARD 14:

En expertgrupp inom genommedicin som stéder Genomcentrets verksamhet
utses och for Genomcentret skapas en natverksbaserad verksamhetsmodell

P& grund av uppgifternas natur vid Genomcentret behoéver centret multiprofessionell
sakkunskap och kompetens inom flera olika amnesomraden, inklusive genetik, klinisk
genetik, genteknologi, offentlig halso- och sjukvard, etik, dataanalys, datasakerhet, data-
skydd, cybersakerhet, forskning inom genetik, juridik samt statistik och statistikvasendet.
For att trygga denna mangsidiga expertis utses en expertgrupp inom genommedicin som
bestar av experter fran olika amnesomraden. Expertgruppen har till uppgift att utarbeta
och uppratthalla de principer for behandling och utnyttjiande av genetisk information som
ar centrala for Genomcentrets verksamhet och den ska hora en sarskilt inrattad intres-
segruppspanel (se atgard 3). Det primara urvalskriteriet for medlemmarna i expertgruppen
ska vara ett starkt substanskunnande medan de organisationer som de representerar ar
sekundara i detta sammanhang.

Genomcentrets verksamhet ska vara natverksbaserad och grunda sig pa Omsesidigt
samarbete mellan finlandska experter. Det breda och varierande expertnatverkets roll ar
att delta i Genomcentrets verksamhet bl.a. genom att bereda olika kunskapsbaserade
rekommendationer och anvisningar for utnyttjandet av genominformation. Den nat-



Genomstrategi | 15

verksbaserade verksamhetsmodellen gor det mojligt att i omfattande grad delaktiggora
olika yrkesutbildade personer runt om i Finland och den bidrar till att framja verkstallandet
av gemensamt overenskomna riktlinjer inom halso- och sjukvarden.

ATGARD 15:

En intressegruppspanel tillsatts

For att mojliggora en flerstammig samhallsdebatt och for att beakta olika samhallsak-
torers asikter och synvinklar (inkl. patientperspektivet) inrattas en separat intressegrupp-
spanel med fokus pa ett aktivt samhalleligt delaktig-gdrande och pa att starka paverk-
ningsmaojligheterna. Ett av intressegruppspanelens centrala syften ar att framja och
uppratthalla diskussionen om de etiska principerna vid utnyttjandet av genominforma-
tion. Via intressegruppspanelens verksamhet far Genomcentret ocksa nyttig aterkoppling
som stod for sin verksamhet och for utveckling av den. Malet med intressegruppspane-
lens verksamhet ar att bygga upp ett brett samhalleligt deltaktiggorande och fortroende,
och darfor ska dess sammansattning pa ett mangsidigt satt representera olika samhalls-
grupper (inkl. medborgare, patientorganisationer och andra aktorer inom tredje sektorn,
serviceforetag inom genombranschen osv.).

ATGARD 16:

Nivan pa den nationella genetiska kompetensen kartlaggs och det utarbetas
en plan for utvecklingen av den

For att framja ett mer omfattande utnyttjande av genominformation ar det ndédvandigt att
kartlagga den nuvarande genetiska kompetensen hos de yrkesutbildade inom halso- och
sjukvarden samt att sakerstalla ett tillrackligt antal och en optimal placering av de experter
och yrkesutbildade som behovs. Med hjalp av kartlaggningen identifieras eventuella behov
av kompetensutveckling och utifran den kan man utarbeta en plan for nationell utveckling
av den genetiska kompetensen med olika former av yrkesutbildning.

ATGARD 17:

Etiska principer for utnyttjande av genetisk information utarbetas

Da héalsokunskap (inkl. genetisk information) utnyttjas ska man ta hansyn till bland annat
respekten for manniskovardet, sakerstallandet av sjalvbestammanderatten och integritets-
skyddet, manniskornas jamlikhet samt den nationella och internationella lagstiftningen om
anvandningen av uppgifter. Detta forutsatter gemensamt godkanda etiska principer, en
tydlig forfattningsgrund som aterspeglar dem samt en enhetlig tolkning av bestammelser-
na. Genomcentret ska med sin sakkunskap stddja denna helhet och inleda en process for
att specificera de etiska principerna vid utnyttjandet av genetisk information.

Da de nationella etiska principerna utarbetas ska man beakta olika internationella prin-
cipiella riktlinjer som omfattande anvands inom klinisk genetik. Det ar viktigt att ta upp
de amnen som diskuteras i olika internationella forum i den nationella debatten och att
pa motsvarande satt lyfta fram resultaten av den nationella debatten i de internationella
forumen. Detta bidrar till att de nationella synvinklarna beaktas i de internationella princi-
piella riktlinjerna. Genomcentret samt dess olika expertorgan och intressentgrupper ska

i fortsattningen regelbundet utvardera och vid behov uppdatera de etiska principerna for
nationellt utnyttjande av genetisk information. Utdver de etiska principerna for utnyttjan-
de av genetisk information behovs ocksa etiska riktlinjer for hur patienten ska informeras
om fynd som eventuellt gors i sasmband med genetiska undersdkningar i patientens vard.
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[dentifierade utmaningar

Det har blivit allt vanligare att anvanda genetisk information inom halso- och
sjukvarden och denna trend fortsatter. Mdjliga fordelar som kan uppnas genom att
framgangsrikt utnyttja genetisk information ar bland annat férebyggande av sjukdomar,
riktade screeningar, avancerade diagnoser, mer individualiserade behandlingar,

sakrare lakemedelsbehandlingar och en mer effektfull forskning. | framtiden kommer
framjandet av halsan och behandlingen av sjukdomar sannolikt i allt hégre grad att
planeras individuellt med hjalp av information fran arvsmassan.

Verksamhetsmiljon for utnyttjiande av genom- och halsoinformation ar omfattande,
komplicerad och delvis under forandring. | anslutning till det, i samband med uppda-
teringen av genomstrategin identifierades och framférdes vissa utmaningar, avvikande
asikter och en stor mangd fragor. De fragor som lyftes fram gallde i synnerhet behovet
av det Genomcenter som ska inrattas och dess roll som myndighetsaktor samt me-
ningsfullheten med det nationella genomdataregistret som enligt planerna ska inrattas i
ett senare skede. Under uppdateringsprocessen presenterade olika experter ocksa alter-
nativa verksamhetsmodeller for inrattandet av ett genomcenter och for den nddvandiga
nationella samordningen. Det radde enighet om att man fran borjan maste sakerstalla
tillrackliga resurser for Genomcentrets verksamhet for att undvika risk for att misslyck-
as med de planerade uppgifterna och de atgarder som presenteras i genomstrategin.
Otillrackliga resurser skulle i stallet for en mojliggdrande verksamhetsmiljo kunna leda till
att verksamhetsmiljon for utnyttjandet av genominformation forsvaras ytterligare bade
individuellt och inom forskningen.

De avvikande expertutlatandena som framfordes under genomstrategins uppdaterings-
arbete gallde bl.a. sekundar anvandning av sadana gensekvensuppgifter som tagits fram i
diagnostiska undersokningar for annat andamal an i varden av den aktuella patienten. En
del experter framhavde ocksa att genominformationens roll i prognostiseringen, be-
handlingen och forebyggandet av flera vanliga sjukdomar har visat sig vara mer kompli-
cerad an vantat. Experterna understdder aven en snabb andring av genomstrategin och
lagstiftningen om genominformation vid behov. | de kommande uppdateringarna ar det
viktigt att beakta de tidvis aven snabba forandringarna i verksamhetsmiljon.

Under genomstrategins uppdateringsprocess identifierades flera 6ppna fragor i anslut-
ning till utnytjandet av genetisk information. | det har skedet ar det emellertid annu inte
mojligt att hitta entydiga svar och nddvandiga losningar pa dessa. Fragorna och amnes-
omradena galler till exempel lagring av genominformation, de genetiska analysernas
finansieringsgrund samt olika intressentgruppers behov. Experterna betonar vikten av att
l6sa dessa fragor i framtiden. Genetisk information anvands globalt och aven i Finland
redan nu for manga olika andamal och den intresserar manga olika aktorer i samhallet.
Intresset kommer sannolikt att dka snarare an minska under de narmaste aren. For att
utnyttjandet av genetisk information ska leda till battre valfard och halsa pa ett etiskt mer
hallbart satt behover vi nationella strategiska principer och riktlinjer for behandling och
anvandning av genetisk information. Detta sker naturligast genom att inratta ett Genom-
center och genom att noggrant planera dess uppgifter. Genomstrategins uppdaterings-
process har skapat mojligheter till dialog mellan aktdrerna inom branschen, till att dryfta
olika uppfattningar och till utbyte av asikter och synvinklar. En sadan diskussion bor aktivt
uppmuntras aven i framtiden.
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Slutligen

For att forverkliga visionen "Battre hdlsa med genominformation” behover vi en
aktdr som ser till att visionen forverkligas. | denna uppdatering av den nationella
genomstrategin presenteras flera atgarder, av vilka en del bland annat innebar att
det gors utredningar om anvandningen av genetisk information. Med hjalp av dessa
utredningar fordjupas var kunskap och forstaelse, vilket i sin tur bidrar till att [©6sa de
utmaningar som identifierats ovan.

Det framtida Genomcentret ar den naturliga aktoren for inledandet av de atgarder som
presenteras i genom-strategin. Genomcentret utarbetar i samarbete med nationella ex-
perter Finlands principer och riktlinjer for ett evidensbaserat och etiskt hallbart utnyttjan-
de av genetisk information. Detta skapar forutsattningar for att invanarna ska ha jamlika
mojligheter att dra nytta av genetisk information och stdder medicinskt yrkesutbildade i
deras arbete. Med hjalp av genetisk information kan man till exempel battre an tidigare
identifiera cancersjukdomar och orsakerna till dem, vilket mojliggor en riktad och mer
individuell behandling och minskar biverkningarna av lakemedelsbehandling. Det ocksa
mojligt att battre forebygga sjukdomar med hjalp av genetisk information till exempel
genom att rikta uppfoljningen till barare av genmutationer, vilka har en forhojd risk att
insjukna. Detta sker till exempel redan i fraga om brostcancer med hog risk. Genomcen-
tret kan bidra till forsknings- och utvecklingsverksamheten genom att framja harmoni-
seringen av omfattande material. Harmoniserad data mojliggodr ocksa nya innovationer
genom att framja tillampningen av forskningsresultat for utvecklandet av halsoframjande
produkter, tjanster och verksamhetsmodeller.

Ett mer omfattande utnyttjande av genominformation for att framja halsan vacker for
narvarande internationellt intresse hos saval forskare, halso- och sjukvardspersonal som
beslutsfattare. Det ar viktigt att Finland aktivt deltar i denna internationella verksamhet
och i diskussioner och riktlinjer, eftersom vi ar foregangare i manga losningsmodeller
och praxis som galler genetik. Genomcentret kan som nationell myndighet fungera som
Finlands kontakt och representant i olika internationella initiativ, till exempel i det europe-
iska initiativet 1 + MG (1 + Million Genomes).

| basta fall kan det runt Genomcentret byggas upp ett nytt, dynamiskt, sektorsévergri-
pande och tvarvetenskapligt ekosystem som framjar anvandningen av genetisk informa-
tion och som samlar experter inom branschen, beslutsfattare och medborgare. Manga
aktorer drar nytta av ekosystemets funktion. Dessutom kan ekosystemet framja sam-
hallsdebatten om anvandningen av genetisk information och pa sa satt skapa en gemen-
sam syn pa hur genetisk information bast kan utnyttjas i det finlandska samhallet for att
framja en battre behandling av manniskors sjukdomar och av halsa och valfard.
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