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CSC — Tieteen tietotekniikan keskus Oy

Lausunto luonnoksesta hallituksen esitykseksi genomilaiksi

CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy (CSC) kiittdad mahdollisuudesta saada lausua sosiaali- ja
terveysministerion lausuntopyyntoon koskien luonnosta hallituksen esitykseksi genomilaiksi.
CSC on suomalainen [CT-osaamiskeskus, joka vylldpitdd opetus- ja kulttuuriministerion
toimeksiannosta korkeakoulujen valtakunnallista keskitettya tietotekniikkainfrastruktuuria, ja
tarjoaa sen avulla kansallisia tietotekniikkapalveluita tutkimuksen, koulutuksen, kulttuurin ja
julkishallinnon tarpeisiin. CSC on yli 40 vuoden ajan tehnyt ICT-ratkaisuja edistyneen ja
haastavan tutkimuksen tarpeisiin, ja yli 20 vuoden kokemuksella tuottanut genomitiedon
kasittelyn ja hallinnan palveluja tutkimukselle. CSC on biologisen tiedon hallinnan
kansainvalisen ELIXIR-infrastruktuurin Suomen osakeskus.

CSC:1Ia on runsaasti asiantuntemusta sensitiivisen datan hallinnasta ja ICT-ratkaisuista, joiden
avulla genomitiedon toisiokdyttopalvelut voidaan mahdollistaa. CSC on esimerkiksi mukana
kehittdamadssa kansainvadlisten yhteistyokumppaneiden kanssa tutkimuksen kayttoon
genomiaineistojen  vastaanottojarjestelmda, joka perustuu Euroopan genomi- ja
fenomiarkiston (European Genome-phenome Archive, EGA) teknologiaan. Lisdaksi CSC:n THL:n
ja HUS:n vdlisessa yhteistutkimuksessa on luotu tydnkulku geneettisen tiedon tallentamiselle ja
yhdistamiselle potilasasiakirjoista tuotettuun tietoon seka mahdollistamaan geneettisen tiedon
tietoturvallinen jakaminen terveydenhuollon ja tutkimuksen kayttoon.

CSC pitda genomitiedon kasittelya selventdavan genomilain valmistelua ja genomikeskuksen
perustamista erittdin tarkedna ja kannatettavana. Tulevan sdantelyn tulee sujuvoittaa ja
selventdd genomitiedon kasittely-ymparistod tavalla, joka edistdd sekd kansallista ettd
kansainvalista tutkimus- ja innovaatioyhteistyota. CSC korostaa korkean tason ICT-osaamisen
tarvetta rakennettaessa genomikeskusta ja genomitietorekisteria. Keskeistd on myos kiinnittaa
huomiota datan jatkokdyton tukemiseen ja siihen liittyviin palveluihin.

Genomitiedon hallinta on niin iso ja monisyinen asia, ettd sen toteuttaminen on mahdotonta
ilman organisaatiorajat ja valtioiden rajat ylittavaa globaalia asiantuntijayhteistyota.

Alla on esitelty ndakokohtia, joihin CSC:n mielesta tulee jatkovalmistelussa kiinnittaa erityista

huomiota.
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Olemassa oleva osaaminen genomitietoekosysteemiksi

CSC tukee lakiluonnoksen luvussa 3.2 esitettya nakemysta, jonka mukaan genomikeskuksen
toiminta rakennettaisiin ekosysteeminomaisesti olemassa olevien organisaatioiden,
osaamisen, asiantuntijuuden ja aineistojen ympdrille. CSC nakee, etta keskeisilla toimijoilla
tulee olla riittadvd ymmarrys datan muodoista sekd sen hallinnoimisesta ja
uudelleenkdyttomahdollisuuksista. Lisaksi on tarkeadd luoda edellytykset sille, ettd myods
kaupalliset ja tutkimustoimijat pdasevat kdayttdamaan dataa. Samalla tulee varmistua siitd, etta
palveluoperaattoreiden osaaminen ja kapasiteetti on riittavalla tasolla.

Ekosysteemiajatteluun liittyy myos kayttolupien integraatio ja ajallinen kytkentd datan
tarjoomaan tietoturvallisella alustalla. lhmiset lahestyvdt genomitietorekisteria erilaisissa
rooleissa: kayttaja, lupaviranomainen, rekisterinpitdja, muu. Kaikissa ndissda rooleissa
vaaditaan, ettda henkild tunnistetaan tietylla varmuudella. Suurin varmuus sdhkdiselle
tunnistamiselle vaadittaneen lupia mydntavalta viranomaiselta ja rekisterien yllapitdjilta.
Tiedon hyédynnettavyyden kannalta keskeista on pohtia, minka tasoinen tunnistusprotokolla
on riittava siten, ettda kdytettavyys sdilyy. Kun riittava sdhkoisen tunnistuksen taso on
saavutettu, tdhan sdhkoiseen identiteettiin voidaan liittaa tieto siitd, etta kyseisella henkilolla
on paasy dataan.

Esityksen luvussa 3.2.4 genomikeskuksen hallinnolliseksi sijoituspaikaksi esitetaan Terveyden ja
hyvinvoinnin laitosta (THL) ja sen toiminnan kansallista ohjausta sosiaali- ja
terveysministeridlle. Genomitiedon sdilytykseen liittyvien ICT-ratkaisujen toimittajaksi
esitetdan Kansaneldkelaitosta. Genomitietorekisterin rekisterinpitdja puolestaan olisi
genomikeskus. THL:n on myos esitetty tulevaisuudessa olevan juridisessa kontekstissa, mutta
erillisyksikkdna, toisiolain tarkoittama kansallinen kdyttélupaviranomainen. CSC kannattaa
esitettya mallia, mutta muistuttaa, ettd jarjestelyn tulee noudattaa hyvaa hallintotapaa ja THL:n
sisdisia hallinto- ja budjettivastuita on selkiytettava riittavasti. CSC tukee genomikeskuksen
sijoittamista Helsinkiin. Lisdksi CSC tukee lakiluonnoksen ndkemystd, jonka mukaan
genomitieto pidetddn kansallisessa hallinnassa, ja sen hallinta on Suomen lainsdadannon
piirissa. Palveluntarjoajien tulee toimia kotimarkkinoiden lainsdddannon alaisuudessa ja
kayttolupaviranomaisen tutkimus- ja innovaatiotoimintaan luovuttama tieto tulee sdilya
kotimarkkina-alueella.

Genomitiedon toisiokdyttopotentiaali on hyodynnettdva tehokkaasti

Genomitiedon  terveydenhoidollisen primaarikayton liséksi  genomitiedolla on
pseudonymisoituna merkittdvida soveltamismahdollisuuksia toisiokdyttotarkoituksissa. CSC
ndkee, ettd lainsdddannolld on taattava mahdollisuus genomitiedon toisiokdyttopotentiaalin
tehokkaaseen hyédyntamiseen. Genomitiedon toisiokdytto edesauttaa erityisesti terveysalan
tieteellista  tutkimusta ja innovaatiotoimintaa. CSC kannattaa lakiehdotuksessa
genomikeskukselle kaavailtua aktiivista roolia.
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Kuten esityksessd todetaan, on suomalaisen tutkimustoiminnan kilpailukyvyn ja
houkuttelevuuden kannalta tarkeas, ettad kansainvalisen yhteistyon toimintamahdollisuuksia ei
kavenneta. Kansainvalinen yhteistyd ja kansainvalisen referenssidatan kayttd genomitietoa
hyodyntavissa suomalaisissa tutkimuksessa on valttamatonta esimerkiksi ladketieteellisten
lapimurtojen saavuttamiseksi.

CSC nakee, ettd erityisesti datan yhteentoimivuus kaikilla tasoilla seka kansallisesti ettd
kansainvalisesti on olennainen osa tulevaa ekosysteemia seka primaari- etta toisiokdytossa.
Lakiesityksessa mainitaan, ettd genomitiedon kasittelyssa varmistetaan nk. FAIR-periaatteiden
noudattaminen, mikd takaa tutkimustiedon |6ydettdvyyden, saavutettavuuden,
yhteentoimivuuden ja uudelleenkdytettavyyden. Lisdksi esityksessa tuodaan esiin, kuinka
genomikeskuksen tehtadviin voisi kuulua valtakunnallinen ohjeistaminen siitd, minkalaisessa
kansainvdlisen yhteistydn mahdollistavassa muodossa genomitieto tulisi kuvata. CSC kannattaa
naita kirjauksia. Lisshuomiona CSC toteaa, ettda yhteentoimivuuden varmistamiseksi data-
aineistojen kuvailun tulee perustua kansainvalisiin standardeihin. Lisdksi tulee varmistaa, etta
yhteys kansainvalisiin tietokantoihin toimii molempiin suuntiin, mika tarkoittaa, ettd 1) dataa
tulee voida siirtda luvanvaraisesti genomikeskuksesta osaksi uusia tutkimusprojekteja ja 2)
sekvenssista tuotettujen datatuotteiden tallentaminen osaksi tutkimuksen palveluja on
mahdollista, esimerkiksi harvinaisten sairauksien tunnistamiseksi tai sydpdkasvaimista
havaittujen geneettisten muutosten listaamiseksi.

Genomitiedon kdyttopalveluiden rakentaminen tulee tehda yhteistyossa

Lakiesitysluonnoksen luvussa 3.2.3 mainitaan, kuinka genomitietorekisteriin liittyvien
genomitiedon kayttopalveluiden toteuttamiseen olisi hyvat edellytykset esimerkiksi CSC:n,
THL:n ja Kelan yhteistydssda. CSC tukee esityksen linjausta ja ndkee, ettd genomidatan
kayttopalveluiden toteuttamisessa on olennaista, ettd sitd toteuttavilla organisaatioilla on
riittdvasti genomidatan hallintaan liittyvda ICT-asiantuntemusta seka yhteyksid vastaavia
keskuksia muihin maihin rakentaviin tahoihin. Esimerkiksi uusien ladketieteellisten diagnoosien
kehitys on hidasta, mikali tehokasta ja toimivaa kayttopalvelua datan hydodyntéamiseksi ei ole
tutkijoiden saatavilla. Tdhdn palveluun voidaan tuoda myOs muissa maissa tuotettua
genomiaineistoa ja muiden rekisterien tietoja.

CSC haluaa viela erikseen korostaa, ettd genomitiedon hallinnassa ja prosessoinnissa tarvitaan
laajapohjaista yhteistyota. Kyseessa on niin iso ja monisyinen asia, ettd sen toteuttaminen on
mahdotonta ilman  organisaatiorajat ja  valtioiden rajat ylittdvada globaalia
asiantuntijayhteistyota. Osaamisen tulee olla riittdvaa, ja eri organisaatioiden osaamisalueet
tulee yhdistaa.

CSC pitaa erittdin tarkedna lakiluonnoksen kirjausta, jonka mukaan genomitiedon ICT-
ratkaisuissa tulee muun muassa ratkaista se, ettd miten genomitieto saadaan kayttéon
suurteholaskenta-alustalle. Tutkijat tarvitsevat genomiaineistoa kasiteltavaksi yhdessa muiden
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maiden ja kansainvélisten aineistojen kanssa samalla alustalla. llman mahdollisuutta
prosessoida genomidataa muun datan kanssa, ei genomitiedon taysmittainen hyédyntaminen
ole mahdollista.

CSC kannattaa niin ikdan kirjauksia siitd, ettd jatkovalmistelussa selvitetddan myo0s
genomitietorekisterin rajapinnat kansainvalisiin tietokantoihin, ja ettd genomikeskuksen
toimintojen aloittamisen yhteydessa tulee arvioida, mitkd kansainvaliset tietokannat olisivat
kayttokelpoisia genomikeskuksen toiminnassa.

CSC pitaa erittain tarkedna, ettd perustellusta syystad alkuperdisestd genomitiedosta voidaan
ottaa jaljennos, josta tulee kuitenkin ilmetd, ettd kyseessd on genomitiedon jaljennos eika
alkuperdinen kappale. Tama on ehdoton edellytys genomitiedon hyddyntamiselle.
Toisiokdyttoon tuotettu genomitiedon kopio toimisi my6s varmuuskopiona.
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