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Yksilollistetyn ladketieteen kehittdiminen muodostaa Suomeen uuden lakis&é-
teinen ekosysteemin, jonka toiminta perustuu genomilain nojalla Suomeen luo-
tavaan keskitettyyn ja kattavaan genomitietorekisteriin. Tutkimuksen tarkoi-
tuksena on hyodyntdd kokonaisarkkitehtuurin viitekehystd uuden ekosystee-
min kehittdmisen haasteiden ja mahdollisuuksien sekd niihin liittyvan moni-
mutkaisuuden ymmartamisessa.

Tutkielman kirjallisuuskatsauksessa tarkastelen yksilollistetyn lddketie-
teen ekosysteemin arkkitehtuurin vaatimuksia ja ominaispiirteitd digitaalisten
terveystietojen keskitetyn hallinnan, yksilollistetyn lddketieteen kehittamisen
sekd kokonaisarkkitehtuurin ja ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmismene-
telmien ndkokulmista. Empiirisessd osuudessa analysoin laadullisella menetel-
malld genomilain luonnokseen liittyvdd tutkimusaineistoa, joka koostuu lain-
valmistelussa vuoden 2018 lausuntokierroksen aikana annetuista lausunnoista,
jotka on julkaistu Lausuntopalvelu-verkkopalvelussa.

Kokonaisarkkitehtuurin viitekehystd hyodyntden voi uudesta yksilolliste-
tyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuurista muodostaa kokonaisvaltaisen
ndkemyksen, joka tukee timdn monimutkaisen ekosysteemin eritasoisten arkki-
tehtuurikokonaisuuksien ymmartamistd. Tutkielman empiirisessd osuudessa
tarkastelen uuden ekosysteemin arkkitehtuurin mahdollisuuksia ja haasteita
tunnistaen niihin liittyvid toistuvia aiheita eli teemoja. Teemoittelun tulosten
tarkastelussa hyodynnin teoriaosuudessa muodostamaani yksilollistetyn ldédke-
tieteen arkkitehtuurikokonaisuuksien yhteenvetoa. Tutkielman tuloksissa ku-
vaan myds tdmdn monimutkaisen ekosysteemin epavarmuutta, jota ilmentdd
erityisesti aihepiirissd samanaikaisesti esiintyvat mahdollisuudet ja haasteet.

Suomen yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin kehitta-
misen mahdollisuudet ja haasteet liittyvit erityisesti hyvin erityyppisten toimi-
joiden ja sidosryhmien tasapuolisiin ja alueellisesti tasa-arvoisiin mahdolli-
suuksiin osallistua ekosysteemin toimintaan ja saada sen tarjoamia palveluja.
Ekosysteemin monimutkaisuutta lisid myo6s se, ettd uusi yhteinen toimintapa
edellyttdd viranomais-, tutkimus- ja yritystoiminnan yhteensovittamista.

Asiasanat: ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdiminen, kokonaisarkkitehtuurin
kehittaminen, yksilollistetyn lddketieteen kehittdaminen, digitaalisten ter-
veystietojen keskitetty hallinta
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The development of personalized medicine establishes a new statutory ecosys-
tem in Finland. The operation of the ecosystem is based on a centralized and
comprehensive genomic data register created in Finland under the Genome Act.
The purpose of this study is to utilize enterprise architecture framework in un-
derstanding the challenges and opportunities concerning the development of
this new ecosystem and the complexity involved.

In the literature review part, I will examine the requirements and charac-
teristics of the personalized medicine ecosystem architecture from the perspec-
tives of centralized management of digital health information, the development
of personalized medicine, and methods for developing enterprise architecture
and ecosystem architecture. In the empirical part, I will use a qualitative meth-
od to analyze the research material consisting of statements published in the
Statement Online Service during the opinion round in the process of preparing
of the law 2018.

It is possible to form a holistic view of the new personalized medicine eco-
system architecture by utilizing the enterprise architecture framework. This en-
ables understanding the complex ecosystem as interlinked levels of architec-
tures. In the empirical part, I will examine the possibilities and challenges of the
new ecosystem architecture by identifying the related recurring themes. In the
thematic result analysis, I will utilize the summary of the personalized medicine
architecture entities, which was constructed in the theoretical part. The results
of this study also illustrate the uncertainty of this complex ecosystem, which
manifests itself especially in the simultaneous opportunities and challenges that
arise in the themes.

The opportunities and challenges of the development of the Finnish per-
sonalized medicine ecosystem architecture is especially related to the equal
possibilities which very different types of actors and stakeholders regionally
have in participating the ecosystem’s activities and receiving equitable services.
The complexity of the ecosystem is also added by the fact that the new common
approach requires the coordination of public authorities, research parties and
entrepreneurship.

Keywords: development of ecosystem architecture, development of enterprise
architecture, development of personalized medicine, centralized management
of digital health information



KUVIOT

KUVIO 1 Mahdollisuuksien ja haasteiden tarkastelun ndkékulma..................... 37
KUVIO 2 Cynefin-malli (Snowden & Boone, 2007, 5. 4) .......ccccovueivievinieeneennnes 39
TAULUKOT

TAULUKKO 1 Yksilollistetyn lddketieteen vaatimusten ja arkkitehtuurin
ominaispiirteiden Yhteenveto ..o 30



SISALLYS

TIIVISTELMA ...ttt st 2
ABSTRACT ..ottt 3
KUVIOT ..o 4
TAULUKOT ..ottt 4
SISALLYS ... oeeitreireiieeetiseie e es st ss ettt 5
1 JOHDANTO ...ttt 6
2 DIGITAALISET TERVEYSTIEDOT JA YKSILOLLISTETTY LAAKETIEDE9

21 Digitaalisten terveystietojen keskitetty hallinta ...........ccccccoeeineinnnene. 9

2.2 Yksilollistetyn lddketieteen kehittdminen ...........ccccoceeevciniiicciniccnnnne. 12

3 KOKONAISARKKITEHTUURIN KEHITTAMINEN EKOSYSTEEMISSA19

3.1 Kokonaisarkkitehtuurin kehittdminen ...........cccoccceeeoneinecnnccnencne. 19
3.2 Ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdminen ............cccccoceceniiinennnnne. 27

4 YKSILOLLISTETTY LAAKETIEDE KOKONAISARKKITEHTUURIN

EKOSYSTEEMINA ..ottt sttt ssessesens 30
5  TUTKIMUSMENETELMA, PROSESSI JA AINEISTO .......ccooovieniureiereneenen. 42
6 TUTKIMUSTULOKSET ........cccoiiiiiiiiiicceereeec e 46
6.1 Tutkittavan tapauksen ominaispiirteiden analysointi ja vertailu
teOTIA0SUULEON ... 46

6.2 Tutkittavan tapauksen ekosysteemin monimutkaisuuteen liittyva
analysointi ja arviointi......c..ccceeeeirerinieininenincneece e 67

7 YHTEENVETO JA POHDINTA .....c.cccoiiiiiiiiicccs 75
LAHTEET ..ottt et ss s ss e 79
LIITE 1 TUTKIMUSAINEISTON ESITTELY ......cccooooiiiiiiiiiiiiiinccce, 84
LIITE 2 TEEMOITTELUN YHTEENVETO........ccccocciiiiiiiiiiiiiccccce, 85

LIITE 3 YLATASON TEEMOJEN SISALTO......cooooiieeeeeeeeeeeeeeeee e 86



1 JOHDANTO

Terveydenhuollon vaikuttavuutta ja kustannustehokkuutta voidaan parantaa
potilasldhtoiselld hoidolla ja ndyttoon perustuvalla lddketieteelld ja silld, ettd
hoidon painopistettd siirretddn ennaltaehkdisyyn sekd terveyden ja hyvinvoin-
nin edistdmiseen. Tdlloin on tarve jakaa terveydenhuollon tietoja potilaiden,
palvelunantajien, palvelunjdrjestdjien ja valvovien viranomaisten muodosta-
massa yhteisossd, joka muodostaa ekosysteemin. Terveydenhuollon ekosystee-
mien toimintaa voidaan edistdd kehittdamalld IT-ratkaisuja ja palveluja, jotka
helpottavat tiedon jakamista ja koordinoitua yhteisty6td. (Chang, Chou, &
Ramakrishnan, 2009)

Yksilollistetty ldadketiede perustuu siihen, ettd genomitiedon eli ihmisen
koko perimaéstd saatavan tiedon hyodyntaminen helpottuu ja on tulossa kaytto-
kelpoiseksi potilaan tarpeiden ja terveysongelmien tunnistamisessa sekd hoidon
suunnittelussa, toteuttamisessa ja arvioinnissa. Tama edellyttdad kuitenkin poti-
laan hoitoon liittyvien pddtoksenteon tukijdrjestelmien kehittimistd ja
genomitiedon integrointia terveydenhuollon tietoihin. (E Nimmesgern,
Benediktsson, & Norstedt, 2017; Welch, Eilbeck, Fiol, Meyer, & Kawamoto, 2014)

Euroopan komissio tukee merkittdvésti yksilollistetyn ldadketieteen tutki-
musta, jotta Eurooppa voisi olla maailmanlaajuisesti edelldkavijanad yksilolliste-
tyn ladketieteen tutkimuksessa ja kdytossd osana kehittyvad digitaalista tervey-
denhuoltoa (Elmar Nimmesgern, Norstedt, & Draghia-Akli, 2017). Sosiaali- ja
terveysministerion asettaman ty6ryhmén julkaisemassa kansallisessa geno-
mistrategiassa esitellddn keskeiset toimenpiteet, joilla varmistetaan genomitie-
don tehokas hyodyntdminen terveydenhuollossa seké terveyttd ja hyvinvointia
edistdvassad pddtoksenteossa (Sosiaali- ja terveysministerio, 2015b). Yksilolliste-
tyn ladketieteeseen liittyvd monitieteellinen tutkimus on ajankohtainen aihe
myds Suomessa.

Kokonaisarkkitehtuurilla on tdrked rooli liiketoiminnan strategisten paa-
mddrien ja niihin liittyvien toimintaprosessien, tietojdrjestelmien ja IT-
teknologioiden hallinnassa (Leppédnen, Valtonen, & Pulkkinen, 2007). Koko-
naisarkkitehtuurin suunnittelu ohjaa kehitysty6td, jolla saavutetaan vaiheittain
tarvittavat kokonaisarkkitehtuurin parannukset (Leppdnen ym., 2007). Koko-
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naisarkkitehtuurin kehittdminen, sen osien toteuttaminen ja tavoiteltavien
muutosten hyodyntdminen perustuu kokonaisvaltaiseen ja riittdvan yksityis-
kohtaiseen pddamddrien, keinojen ja ominaisuuksien tunnistamiseen ja hallin-
taan, jota tuetaan kokonaisarkkitehtuurin viitekehyksissad esitetyilld nakokul-
milla ja eritasoisilla osakokonaisuuksien jdsentdmistavoilla (Lapalme ym., 2016;
Plessius, Steenbergen, Slot, & Versendaal, 2018; Saint-Louis, Morency, &
Lapalme, 2017). Arkkitehtuurin kehittdiminen ekosysteemissd tarkoittaa sitd,
ettd kokonaisarkkitehtuurin hallinnan ndkdkulmia laajennetaan huomioimaan
lilkketoiminnan ekosysteemi ja ekosysteemin monimutkainen ymparistd (Drews
& Schirmer, 2014). Suomen julkisen hallinnon arkkitehtuurikuvausten viiteke-
hys ohjaa kokonaisarkkitehtuurin osakokonaisuuksien kuvauskohteita ja ku-
vausten laadintatapaa, esimerkiksi suosittelemalla mallintamisessa kaytettavid
notaatioita (JUHTA Julkisen hallinnon tietohallinnon neuvottelukunta, 2017).
Tutkielman aihepiirind on arkkitehtuurin kehittdiminen terveydenhuollon
uusissa digitaalisissa palveluissa, jotka liittyvdt genomitietoa hyddyntdavaan
yksilollistettyyn ldadketieteeseen. Tutkimuskysymykset ovat seuraavat:

e Miten suurten keskitettyjen tietomassojen hyodyntimiseen tdhtdavaa
ekosysteemin arkkitehtuuria voidaan kehittdd monimutkaisessa toimin-
taympdéristdssd, jossa on paljon osapuolia ja erilaisia sidosryhmid, ja kyse
aivan uudesta Suomen yksil6llistetyn lddketieteen lakisddteisestd toimin-
tatavasta?

e Mitd mahdollisuuksia ja haasteita on tutkimuksen kohteena olevan ta-
pauksen arkkitehtuurin kehittdmisessd, kun sitd tarkastellaan kokonais-
valtaisesti ekosysteemin arkkitehtuurin ja yksilollistetyn lddketieteen ke-
hittdmisen ndkdkulmista?

Tarkastelen tutkimuskysymyksid ja konkretisoin niiden merkitysta esittelemalld
tutkimuksen kohteena olevan tapauksen ominaispiirteitd hyodyntden aihepii-
riin liittyvaa tieteellistd tutkimusta. Luvut 2 - 3 sisdltavit kirjallisuuskatsauksen
aihepiirin tieteellisiin tutkimuksiin. Luvussa 4 esitdn kirjallisuuskatsauksen yh-
teenvedon ja sidonnan tutkielman empiiriseen osuuteen. Luvuissa 5 ja 6 kuvaan
empiirisen osuuden tutkimusmenetelmén ja tulokset.

Kirjallisuuskatsauksella pyrin muodostamaan aihepiiristd kokonaisvaltai-
sen kasityksen, jossa yhdistdn kokonaisarkkitehtuurin, ekosysteemin arkkiteh-
tuurin, organisaatioiden muutoksen hallinnan, yksilollistetyn lddketieteen, ter-
veydenhuollon laajojen tietoaineistojen ja genomitiedon hallinnan nikokulmat
toisiinsa. Kirjallisuuskatsauksessa pyrin ensisijaisesti hyodyntamadn tieteellisia
tutkimusartikkeleita alkaen vuodesta 2012 rajaamalla pois niitéd artikkeleita, jot-
ka liittyvat vahvasti yksityisten yritysten arkkitehtuurin ja liiketoiminnan kehit-
tamiseen ja joilla ei ole lainkaan kytkentda julkisen hallinnon ja terveydenhuol-
lon palvelujen kehittdmiseen.

Yksilollistetyn ladketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin tarkastelussa tuli
esille monimutkaisen ekosysteemin kehittamiseen liittyvd epdvarmuus, joka
ndyttaytyi genomilakiesityksen luonnoksesta annetuissa lausunnoissa siten,
ettd tavoiteltavien muutosten ja niiden arvioitujen vaikutusten néhtiin tuovan
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samanaikaisesti sekd uusia mahdollisuuksia ettd merkittdvid haasteita. Lausun-
nonantajien lausunnoissa esiintyi aiheita eli teemoja, jotka monelta osin tdyden-
sivdt kirjallisuuskatsauksen perusteella syntynyttd kokonaisvaltaista kasitysta
yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmisen aihepii-
ristd. Kolme lausunnonantajien lausunnoissa useimmin esiintynyttd teemaa
olivat vuoden 2018 hallituksen esityksen ja genomilain luonnoksen epaselvyy-
det ja tulkinnan vaikeudet, genomitietojen tietosuojaan liittyvat ndkokohdat
sekd uuden ekosysteemin toiminnan yhteensovittamien ja sidosryhmien osallis-
taminen.



2 DIGITAALISET TERVEYSTIEDOT JA YKSILOL-
LISTETTY LAAKETIEDE

Tama luku sisdltaa kirjallisuuskatsauksen tieteellisiin tutkimuksiin, joissa kasi-
tellddn terveydenhuollon uusia yksilollistettyjd palveluja, niiden edellyttamaa
terveystietojen keskitettyd hallintaa ja yksilollistetyn lddketieteen kehittdmista.

Téassd luvussa késitellddn terveydenhuoltojdrjestelmdd, jolla tarkoitetaan
terveydenhuollon toimintaa, jolla tarjotaan kansalaisille terveyspalvelut ja edis-
tetddn kansalaisten terveyttd ja hyvinvointia. Suomessa terveydenhuoltojdrjes-
telmd perustuu julkisiin terveydenhuollon palveluihin, ja julkisen vallan on pe-
rustuslain mukaan turvattava jokaiselle riittavat terveyspalvelut ja edistettdava
vdeston terveytta.

Tdmédn luvun tarkoituksena on antaa kokonaiskuva yksilollistetyn lddke-
tieteen arkkitehtuurin kehittamiselle asetetuista yldtason vaatimuksista.

2.1 Digitaalisten terveystietojen keskitetty hallinta

Terveydenhuollon uudet digitaaliset palvelut perustuvat kykyyn tallentaa, hal-
lita ja késitelld suuria ja monimutkaisia tietovarantoja tehokkaasti ja taloudelli-
sesti. Terveydenhuollon tietoaineistojen analysoinnilla voidaan parantaa toi-
minnan tehokkuutta ja vaikuttavuutta sekd auttaa ennakoimaan ja hoitamaan
sairauksia. Liséksi voidaan optimoida terveydenhuollon kustannuksia ja paran-
taa potilaiden hoidon seurannan laatua. (Nambiar, 2013)

Terveydenhuoltojarjestelmén rahoitukseen tulee nykyisen kehityksen jat-
kuessa ennen pitkddn kestaimé&ton tilanne. Suurin osa nykyisen terveydenhuol-
tojdrjestelmdn kustannuksista syntyy niiden potilaiden hoidosta, joilla on kroo-
nisia sairauksia. Tulevaisuudessa tulisi keskittyd enemmaén ennaltaehkdisevadn
hoitoon, vdeston terveydentilan hallintaan ja yleisen hyvinvoinnin edistdmiseen.
Terveydenhuollon tietomassoja hyodyntamalld, niitd yhdistamalld ja analysoi-
malla, voidaan paremmin seurata, arvioida ja ennakoida vdeston terveydentilaa.
(Nambiar, 2013)
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Galetsi, Katsaliaki ja Kumar tarkastelivat kirjallisuuskatsauksessaan 804
tutkimusartikkelia, joissa esitettiin suurten tietomassojen analysoinnin hyodyn-
tamistd koskevia tutkimustuloksia terveydenhuollon alalta vuosilta 2000 - 2016.
He esittivat kirjallisuuskatsauksessaan yhteenvedon siitd, mitd tietoaineistoja
hyddynnettiin terveydenhuollon suurten tietomassojen analysoinnissa. Kirjalli-
suuskatsauksen mukaan terveydenhuollon erityyppisten tietoaineistojen hyo-
dyntamistd kasiteltiin ndissd tutkimusartikkeleissa seuraavasti: (Galetsi,
Katsaliaki, & Kumar, 2020)

e 69,9 % tutkimusartikkeleista késitteli sahkoisten potilastietojen hyodyn-
tamistd mukaan lukien kuvantamisen tiedot,

e 16,5 % kasitteli potilaan kdyttdytymiseen ja omiin kokemuksiin liittyvia
tietoja, joita oli kerdtty hyodynnettdviaksi erilaisista mittalaitteista ja pal-
veluista,

e 7,3 % kasitteli terveydenhuoltojdrjestelmén hallinnollisten tietojen ja kus-
tannustietojen hyddyntamistd,

o 4,7 % késitteli farmakologisia lddkeaineiden vaikutusten tutkimustietojen
sekd kliinisen lddkehoidon turvallisuuden ja tehokkuuden tutkimustieto-
jen hyodyntamista.

He esittivat kirjallisuuskatsauksessaan myos yhteenvedon siitd, mitd tekniikoita
ja teknologioita kédytettiin terveydenhuollon suurten tietomassojen analysoin-
nissa ja louhinnassa sekd padtoksentekoa tukevien ennusteiden ja esitysmuoto-
jen tuottamisessa. Kirjallisuuskatsauksen mukaan erilaisten tekniikoiden ja tek-
nologioiden kayttamistd kasiteltiin ndissd tutkimusartikkeleissa seuraavasti:
(Galetsi ym., 2020)

o 42,8 % tutkimusartikkeleista kasitteli matemaattista mallintamista, joka
perustuu matemaattisen ja tilastollisen analysoinnin menetelmiin,

e 40,7 % kasitteli tekodlyn kayttamistd tavoitteena suunnitella empiirisen
aineiston perusteella algoritmeja, joiden avulla ohjelmisto voi tukea toi-
minnan kehittymists,

o 249 % kaisitteli tietojen louhinnan menetelmid, joilla voidaan 1oytdd
oleellista tietoa suurista tietomassoista,

e 19 % késitteli visualisointia ja tekniikoita, joilla voidaan tuottaa tiedon
ymmadrtdmistd helpottavia taulukoita, kuvia, kaavioita ja muita intuitii-
visia esitysmuotoja,

o 16,4 % kasitteli tilastointia, jossa tiedot jdrjestetddn ja tulkitaan hyodynta-
en tilastollisia menetelmid ja tekniikoita,

e 6,8 % kasitteli simulaatioita, jotka perustuvat jarjestelman kvantitatiivi-
seen analyysiin ja stokastiseen ymparistoon, jossa hyodynnetddn sattu-
manvaraisuuteen liittyvid matemaattisia menetelmis,

e 6,1 % kasitteli verkkoon julkaistujen tietojen louhintaa,

o 6,1 % kisitteli optimointimenetelmid,

e 5,2 % kasitteli tekstin louhintaa,
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e 27 % kisitteli ennustavia tekniikoita eri olosuhteiden vaikutusten arvi-
oimiseksi,
e 2,5 % kaésitteli sosiaalisten verkostojen tietojen analysointia.

Yhdistamadlld tietoja eri tietoldhteistd voidaan rakentaa ennustavia malleja, jotka
voivat alentaa terveydenhuoltojdrjestelmdn kokonaiskustannuksia ja parantaa
hoidon laatua, vaikuttavuutta ja tehokkuutta sekd nopeuttaa siirtymistd sai-
rauksien ennaltaehkdisyyn ja niiden lddkkeiden kayttoon, joiden vaikuttavuus
on voitu osoittaa. Pitkdaikaisen kehityksen tulokset ja seuraukset voidaan tun-
nistaa vain hyodyntamallad valtavia madrid historiallisia potilas- ja terveystietoja.
Parempi tietojen analysointi helpottaa myos riskien tunnistamista, parantaa
pddtoksenteon tietopohjaa ja nopeuttaa pddtoksentekoa. (Nambiar, 2013;
Raghupathi & Raghupathi, 2014)

Terveydenhuollon merkittdvissd uudistuksissa on tyypillisesti seuraavia
painopistealueita: (Nambiar, 2013)

e laadun, turvallisuuden, tehokkuuden parantaminen ja terveyserojen va-
hentdminen,

e potilaiden ja heiddn perheiden osallistaminen,

¢ hoitojen koordinoinnin ja kansanterveyden parantaminen,

e potilastietojen tietosuojan ja tietoturvan ylldpitdminen,

e hoitotulosten parantaminen,

e vdeston terveyden edistaminen,

e ldpindkyvyyden ja tehokkuuden lisddminen,

e yksildiden vaikutusmahdollisuuksien lisddminen seka

e terveydenhuoltojdrjestelmdd tukevan tutkimustiedon tuottaminen.

Suomessa sosiaali- ja terveydenhuollon tiedonhallinnan ja digitaalisten palvelu-
jen kehittamistd on ohjannut vuosina 2015 - 2020 strategia, jonka keskeisid pai-
nopistealueita ja niihin liittyvid tavoitteet ovat olleet edelliseen listaan verrattu-
na myos seuraavat: (Seppald & Puranen, 2019)

e Terveydenhuollon palvelujen tasa-arvoisuutta parantavat sdhkoiset pal-
velut, jotka mahdollistavat palvelujen saatavuuden harvaan asutuilla
alueilla ja saavutettavuuden erityisryhmille.

e Raskaita fyysisid palveluita korvataan sahkdisilld palveluilla, mika edel-
lyttdd myos kansalaisten ja ammattilaisten vilisten toimintatapojen muu-
tosta.

e Terveydenhuollon sdhkoisid palveluja kehitetdan yhteistyossa hyodynta-
en kansallista palveluarkkitehtuuria ja noudattaen yhteisia arkkitehtuu-
riperiaatteita, kuten tietojarjestelmdratkaisujen rakentamista modulaa-
risiksi.

o Kansallisilla keskitetyilld tietojarjestelmératkaisuilla mahdollistetaan sek-
torirajat ylittdva tiedonvaihto ja sen edellyttama yhteentoimivuus, mika
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perustuu my®ds siihen, ettd terveydenhuollon tuottamat tiedot ovat kan-
sallisesti yhtenevdisid.

e Terveydenhuollon ja kansalaisten tuottamia tietoja hyodynnetddn reaali-
aikaisesti tukemaan myos yhteiskunnallista padtoksentekoa.

Seppadld ja Puranen tekivit vuonna 2018 Sosiaali- ja terveysministeritlle viliar-
vioinnin strategian ja sen toimeenpanon tarkoituksenmukaisuudesta ja toteu-
tumisesta. Tdssd vdaliarvioinnissa todettiin, ettd strategian siséltd ja tavoitteet
ovat edelleen ajankohtaisia ja suurimmat haasteet liittyvit strategian toimeen-
panoon, toimeenpanon ohjaukseen ja johtamiseen. (Seppéld & Puranen, 2019)

Terveydenhuollon digitaaliset ja keskitetyt tietoaineistot ovat tarkeitd tie-
toldhteitd tieteelliselle tutkimukselle. Talld hetkelld ei vield ole kansainvélisesti
standardoitua tietojen laadun ja kéytettdvyyden kuvaamistapaa, joka palvelisi
tutkimuskayton tarpeita. Tiedon laadun ja kdytettdvyyden hallinnalle on kas-
vava tarve, kun tehdddn yhd enemman tutkimuksia, joissa yhdistetddn tervey-
denhuollon tietoja muihin tietoldhteisiin kuten esimerkiksi biopankkien
genomitietoihin, tautirekisteritietoihin ja sosiaalihuollon tietoihin. Tutkimus-
prosessissa tulee sdilyttdd tiedot tutkimuksessa kaytettyjen tietojen alkuperastd
sekd tietojen keruun ja késittelyn yksityiskohdista. Ndiden tutkimusaineiston
kasittelytietojen tulisi olla saatavilla tutkimustulosten yhteydessd. (de Lusignan
ym., 2011)

2.2 Yksilollistetyn ldadketieteen kehittiminen

Yksilollistetty ladketiede tarkoittaa terveyttd ja sairauksia hallitsevien biologis-
ten mekanismien ja ympaériston vuorovaikutuksen entistd parempaa ymmarta-
mistd. Yksilollistetty lddketiede tulee vaikuttamaan terveydenhuoltoon koko-
naisuudessaan kattaen jatkumon terveyden ja sairauksien tutkimuksesta poti-
laan hoitoon. Siirtyminen kohti yksilollistettyd ldadketiedettd voidaan ndhdéa pi-
kemmin véhitellen tapahtuvana muutosprosessina kuin dramaattisena kerta-
muutoksena. Euroopassa yksilollistetyn lddketieteen tdytantoonpano on vield
alkuvaiheessa. Euroopan komissio on tukenut yksilollistetyn lddketieteen tut-
kimusta, kannustanut jasenvaltiota edistimé&adn terveydenhuollon ammattilais-
ten koulutusta ja jatkuvaa ammatillista kehittymistd sekd jakamaan parhaita
kaytantojd. Lisdksi jasenvaltiot ja Euroopan komissio ovat edistdneet sahkoisten
terveydenhuollon tietojen yhteentoimivuutta ja kehittdneet tiedonhallintaan
yhteisid periaatteita. (E Nimmesgern ym., 2017)

Cesuroglu, Syurina, Feron ja Krumeich esittividt yhteenvedon yksil6lliste-
tyn ladketieteen ja terveydenhuollon tilanteesta perustuen 88 artikkelin sisalto-
analyysiin, johon he seuloivat mukaan yksilollistettyjad potilastapauksia késitte-
levia artikkeleja pddosin vuosilta 2006 - 2014. Yksilollistetty ladketiede voi tuot-
taa hyotyd olemassa oleville terveydenhuollon palveluille, ja liséksi se voi tuot-
taa uusia yksilollistettyjd palveluita. Yksilollistetyt palvelut voivat auttaa ihmi-
sid hallitsemaan paremmin omaa terveyttdan. Terveydenhuollon ammattilaiset
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pystyvit tarjoamaan yksil6llistetyn ldadketieteen avulla parempia palveluja, joil-
la terveydenhuollon organisaatiot voivat lisdtd toiminnan tehokkuutta ja siten
myos parantaa kansallisten terveydenhuoltojdrjestelmien suorituskykyéa. Tahan
tutkimusaineistoon sisédltyneiden eri maiden esimerkkien perusteella oli havait-
tavissa, ettd yksilollistettyjen toimintatapojen vakiinnuttaminen osaksi tervey-
denhuollon palveluja vaatii positiivista asennetta ja laaja-alaista yhteistyota uu-
sien innovaatioiden ja terveydenhuoltojdrjestelmdn kehittdmiseksi, mihin vai-
kuttavat my6s politiikka ja poliittiset arvot. (Cesuroglu, Syurina, Feron, &
Krumeich, 2016)

He totesivat tdimdn kirjallisuuskatsauksensa perusteella, ettd yksilolliste-
tyn lddketieteen ja terveydenhuollon terminologian ja kéytettyjen tekniikoiden
luokittelua ei ollut mahdollista tehdd tamédn 88 artikkelin tutkimusaineiston
pohjalta (Cesuroglu ym., 2016).

Yksilollistetyn lddketieteen hyodyntaminen edellyttdd taysin uutta ekosys-
teemin kokonaisarkkitehtuuria, jotta voidaan luoda tarvittava eri osapuolien
organisaatioiden, palvelujen, toimintaprosessien, kisiteltivien tietojen seka
kaytettdvien tietojdrjestelmien ja teknologioiden muodostama kokonaisuus.
Tdhan yksilollistettyd ladketiedettd hyddyntdvadan terveydenhuollon ekosys-
teemiin tarvitaan uusia tyokaluja, joilla voidaan analysoida riittdvan nopeasti
suuria tietomddrid, yhdistdd ja jakaa terveydenhuollon tietoja eri osapuolille
tavalla, jossa toteutuu parempi tietosisdllon laatu, vaadittava tietosuoja, tietojen
eheys ja luottamuksellisuus sekd edellytettdva tietoturva. (E Nimmesgern ym.,
2017)

Yksilollistetyn ladketieteen tutkimuksessa on aiemmin ollut erityisesti esil-
la haasteet, jotka liittyvat suurten tietomdarien kasittelyyn. Télld hetkelld néh-
daén tarkedksi parantaa eri tietoldhteiden hyddyntdmisen mahdollisuuksia si-
ten, ettd olemassa olevat tiedot olisivat paremmin tunnistettavissa, 16ydettadvis-
sd ja yhdistettdvissd. Terveydenhuollon tietoaineistojen yleinen saatavuus tut-
kimuskdyttoon on parantunut mutta tietojen yhteentoimivuus on edelleen
puutteellista. Yksilollistetyn ldédketieteen tutkimuksessa hyodynnettdvien tieto-
jen laadunvarmistuksessa on haasteena eri tietoldhteiden syntaksiset ja semant-
tiset erot, niiden ymmaértdminen ja yhdenmukaistaminen. (Panahiazar,
Taslimitehrani, Jadhav, & Pathak, 2015)

Yksilollistettyyn lddketieteeseen liittyvad biologista tutkimusta ei endd ra-
joita kyky tuottaa genomitietoja vaan kyky integroida ja hallita yhteentoimivia
genomitietoja (Alyass, Turcotte, & Meyre, 2015). Genomitieto on yksilon tai so-
lun koko perinnollisen aineksen tutkimuksessa syntyvda DNA- tai RNA-
molekyylien rakenneosien jdrjestyksen eli sekvenssin selvittimiseen ja sen ana-
lysointiin perustuvaa tietoa (Biotekniikan neuvottelukunta, 2016). Genomitieto-
jen analysoinnin kehittiminen edellyttdd biologisen tutkimuksen menetelmien
yhdistamistd matematiikan ja tilastotieteen osaamiseen ja kykyad hyodyntdd
korkean suorituskyvyn analysointitekniikoita (Alyass ym., 2015). Téallaiselle
bioinformatiikan tutkimukselle on ominaista se, ettd kdytettavilla tutkimusme-
netelmilld yhdistetddn useista eri tutkimuksista saatuja tuloksia, analysoidaan
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monimutkaisia riippuvuussuhteita sekd pyritddn erottamaan tarkedd tietoa hy-
vin suuresta tietomddrastd (Biotekniikan neuvottelukunta, 2016).

Genomitiedon laadunhallinnan haasteita lisddvat myos jatkuvat tieteelli-
sen ja teknologisen kehityksen tuomat muutokset ja parannukset koko periman
selvittdmisen ja analysoinnin tarkkuuteen sekd tuloksien merkityksen tulkin-
taan. Tdstd seuraa tarve késitelld potilailta kerdtyt ndytteet aika ajoin uudelleen,
jos niihin liittyvdd genomitietoa halutaan edelleen hyodyntéda yksilollistetyn
ladketieteen tutkimuksessa ja yksilollistetyssd terveydenhuollossa. Aronsonin
ym. tekemdssd tutkimuksessa havaittiin, ettd seitsemdn vuoden aikana 14,5 %
analysoinnin tuloksena saatujen muunnoksien eli varianttien luokituksista oli
luokiteltava uudelleen (Aronson ym., 2012).

Tieteellisen tiedonhallinnan perusperiaatteita ovat l1oydettdvyys, saavutet-
tavuus, yhteentoimivuus ja uudelleenkdytettdvyys. Nditd periaatteita sovelle-
taan tieteellisen tiedon eli "datan" lisdksi myos niihin algoritmeihin, tyokaluihin
ja tyonkulkuihin, jotka johtavat kyseiseen tietoon. Bioinformatiikan tutkimus-
alueelta 10ytyy esimerkkejd tiettyyn erityiskdayttoon tarkoitetuista tutkimustie-
don arkistoista, jotka ovat hyvin jdrjesteltyja (kuratoituja) ja integroituja.
(Wilkinson ym., 2016)
muodostivat vuosina 2011 ja 2014 tehdyn tutkimustyon pohjalta ohjaavat vaa-
timukset, joiden tavoitteena on kehittdd terveydenhuollon paitoksenteon tuki-
jdrjestelmid siten, ettd ne pystyisivat sisdllyttaméaan potilaan koko perimén sel-
vittdmisessd ja analysoinnissa saadut tiedot osaksi potilaan hoitoa tukevia poti-
lastietoja (Masys ym., 2012; Welch ym., 2014). Tama vaatimusluettelo ohjaa yk-
silollistetyn lddketieteen genomitietojen hyodyntdmistd erilaisissa terveyden-
huollon tukijédrjestelmissd (Masys ym., 2012; Welch ym., 2014). Vaatimusluettelo
sisdltdd genomitietojen tiedonhallintaan, padtoksenteon tukemiseen terveyden-
huollossa ja genomitietojen hyodyntdmiseen liittyvid vaatimuksia, jotka on
ryhmitelty seuraavassa esitettyihin kolmeen luetteloon.

Genomitietoihin liittyvada tiedonhallintaa ja késittelya tulee tukea seuraa-
vasti: (Masys ym., 2012; Welch ym., 2014)

e Tukijédrjestelmén tulee pitdd molekyylihavainnot erillddan niiden kliinisis-
td tulkinnoista: Molekyylien rakenneosista tehdyt havainnot tulee erot-
taminen niiden tulkinnoista, jotta tulkintoja voidaan parantaa mychem-
min. Suurimmalle osalla molekyylien variantteja ei ole viel4 télld hetkelld
tiedossa niiden merkitystd mutta oletuksena on, ettd kasvavalle méérdalle
variantteja voidaan jatkossa osoittaa tietty merkitys tai sen puuttuminen.

o Tukijdrjestelmén tulee tukea alkuperdisten molekyylihavaintojen ja niistd
muodostettavien osajoukkojen haviotonta tiedon pakkausta: Yksilon ko-
ko perinnollisen aineksen tutkimuksessa syntyva raakadata vie tallen-
nuskapasiteettia sadoista gigatavuista teratavuihin. Tehokkaan késitte-
lyn ja tiedonsiirron mahdollistamiseksi ndin suuri tietomé&dra on pakat-
tava. Kaytettdvan pakkausmenetelmdn on kyettdvd tuottamaan tdysin
tarkka kopio alkuperdisestd datasta.
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Tukijdrjestelmén tulee ylldpitdd molekyylihavaintojen kytkentdd labora-
toriomenetelmiin, joita kdytetdan niiden tuottamiseen: Sekvenssin selvit-
tamiseen menetelmit ja niihin liittyvat teknologiat kehittyvat nopeasti,
minkd vuoksi on tdrkedd sdilyttdd tiedot siitd, milld havainnot on tuotet-
tu.

Tukijdrjestelméssd tulee ennakoida ja tukea tulevia perustavanlaatuisia
muutoksia, jotka liittyviat ihmisen molekyylien variaatioiden ymmarryk-
sen lisddntymiseen: Yksiloiden koko perimédn analysoinnin liséksi tuki-
jarjestelmdn on pystyttavd kéasittelemddn myos muita yksildiden solu-,
kudos-, elin- ja sairausspesifisid geenimuutoksia esimerkiksi sytpésai-
rauksiin liittyvid genomitietoja.

Tukijdrjestelmén tulee pitdd varianttien luokitukset erillddn muista paa-
toksenteon tukitiedoista: Tieteellisen tutkimuksen edistyessd ja
genomitiedon koko ajan muuttuessa ja kasvaessa vanhenevat aiemmat
tiedot molekyylihavainnoista ja muunnoksien eli varianttien luokituksis-
ta. Niiden erillddnpito helpottaa ylldpitoa, kun varianttien merkityksen
tulkinta muuttuu.

Tukijdrjestelmén tulee tukea suurta geenien variantteihin liittyvaa tieto-
méadrdd ja yksinkertaistaa samalla siihen liittyvdd tietdmystd mahdolli-
suuksien mukaan: Geenien variantteihin ja niiden vaikutusten tulkintaan
liittyvan tietamyksen hallinta vaatii loogisten pdittelysdantojen kehitta-
mistd ja tiedonhallintaa sekd yksittdisten ettd ryhmiteltyjen ja luokiteltu-
jen varianttien tasoilla. Lisdksi on huomioitava se, kuinka tietdamysta
péivitetddn, kun esimerkiksi l6ydetddn uusi variantteja ja uutta tietoa eri
sairauksia aiheuttavista geeneistd ja niihin liittyvistd varianteista.
Tukijdrjestelmédn tulee hyodyntdd nykyisid ja kehitettdvid standardeja:
Tukijdrjestelmédn on tdrkedd hyodyntdd olemassa olevia standardeja ja
telmiin ettd genomitietoihin liittyen, esimerkiksi ACMG-suositukset va-
rianttien luokitukselle ja HL7 Kkliinisen genomiikan standardit
genomitiedoille.

Genomitietoihin liittyvdd pddtoksentekoa tulee tukea terveydenhuollossa seu-
raavasti: (Masys ym., 2012; Welch ym., 2014)

Tukijdrjestelmén tulee esittdd hoitoon vaikuttavat tiedot tiiviisti ja selke-
dsti ja siten, ettd ne ovat optimaalisesti hyodynnettavissa: Tukijdrjestel-
médn tdrked toiminnallisuus on kyky tuottaa nopeasti, koota ja esittdd
genomitietoon perustuvat hoitoon vaikuttavat tiedot yksittdisille potilail-
le ja potilasryhmille, esimerkiksi tieto siitd, ettd yksilolld on variantti, jo-
ka liittyy tiettyjen ladkkeiden muuttuneeseen aineenvaihduntaan.

Tukijarjestelmédn tulee helpottaa p&ddtoksenteon tukisddntdjen tdaytan-
toonpanoa tukemalla sekd ihmisille helposti katseltavissa olevia tietojen
esitysmuotoja ettd koneellisesti luettavia esitysmuotoja: T&lld nopeasti
kehittyvilla lddketieteen alalla asiantuntijoiden on vaikeaa pysyé ajan ta-
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salla. Yksilollistetyn ladketieteen osaamistarve ylittdd selvasti useimpien
erikoistumattomien asiantuntijoiden tulkintakyvyn. Genomitiedot tuovat
potilaiden hoitoon suuret madrat monimutkaisia tietoja, joiden merkitys-
td yksittdisen ihmisen on mahdotonta ymmartdd ilman paatoksenteon
tukijdrjestelmén tarjoamaa tukea ja avustusta.

Tukijdrjestelmén tulee tukea useita potilastiedon alustoja ja niiden erilai-
sia tietojen esitysmuotoja mahdollisimman pienin muutoksin: Haasteena
esimerkiksi Yhdysvalloissa on se, ettd terveydenhuollon organisaatiot
kayttaviat useita erilaisia potilastietojdrjestelmid, jotka tallentavat ja esit-
tavat samoja terveydenhuollon tietoja toisistaan poikkeavilla tavoilla.
Tukijdrjestelmén tulee tukea tietovarantoa, joka otetaan kayttoon ja kehi-
tetddn useissa toisistaan riippumattomissa organisaatioissa: Ihanneta-
pauksessa olisi standardoitu tukijdrjestelmén infrastruktuuri, joka mah-
dollistaisi useiden terveydenhuollon organisaatioiden, julkisten tai yksi-
tyisten tahojen tai henkildiden luoda, julkaista ja levittdd tietdmystd te-
hokkaasti useille sitd hyodyntdville terveydenhuollon organisaatioille.
Tdllaisen ekosysteemin avulla terveydenhuollon organisaatioiden on
helpompaa saada kohtuuhintaisia, kattavia, ajantasaisia ja tarkkoja tieto-
ja.

Genomitietojen hyddyntdmistd terveydenhuollossa ja tutkimustoiminnassa tu-
lee tukea seuraavasti: (Masys ym., 2012; Welch ym., 2014)

Tukijdrjestelmén tulee tukea yksilollistd kliinistd hoitoa ja tieteellistd tut-
kimusta: Tukijdrjestelman hallinnoimien hyvin jérjesteltyjen genomitieto-
jen tulee nopeuttaa myds ndiden tietojen toissijaista kdyttod, jotta tieteel-
lisessd tutkimuksessa pystytddn tekemddn uusia 16ytojda hyodyntéden tata
arvokasta tutkimusaineistoa. Suostumukset ja tietosuoja tulee huomioida
my06s genomitietojen toissijaisessa kdytossa.

Tukijdrjestelmédn on pystyttdvd yhdistdm&ddan genomitietoa ja muita ter-
veydenhoitoon vaikuttavia tietoja: Tukijdrjestelméssd on oltava mahdol-
lisuus yhdistdd toisiinsa useita geenejd koskevaa genomitietoa, hoitoon
vaikuttavia tekijoitd (esimerkiksi ikd, paino, terveyshistoria ja sairaudet)
ja tietoa ympdristovaikutuksia (esimerkiksi ruokavalio, fyysinen aktiivi-
suus ja stressi). Nama tiedot on voitava hyodyntdd ja yhdistdd useista eri
tietoldhteista.

Tukijdrjestelmén tulee rajata pddsy ja tietojen luovutus vain tarvittaviin
genomitietoihin: Nama rajoitukset liittyvit terveys- ja henkilttietojen tie-
tosuojaan ja tiedonsiirtojen vaatimaan kapasiteettiin.

Yksilollistetyn ladketieteen kansainvélinen ICPerMed-konsortio esittdd vuotta
2030 koskevassa visiossaan yksilollistetyn ldadketieteen tutkimukselle ja toteut-
tamiselle tulevaisuuden paamaddrid (International Consortium for Personalised
Medicine, 2019). Ndama tulevaisuuden nakymadt siséltdvdt genomitietojen tie-
donhallintaan, terveydenhuoltojdrjestelmédn kehittdmiseen ja genomitietojen
hyodyntdmisen vaikutuksiin liittyvid paamaéria.
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Yksilollistetyn lddketieteen tulevaisuuden visiossa tiedonhallinnan kehit-
tamisen padmaddrand on terveyteen liittyvien tietojen parempi saatavuus ja tu-
loksellinen hyodyntdminen optimoidussa terveydenhuollossa, ennalta eh-
kaisyssd ja tutkimuksessa. Terveydenhuollon palvelun tarjoajat ja tutkijat kayt-
tavat terveydenhuollon tehostamiseen laajaa sahkoistd tietoaineistoa, joka sisal-
tdd terveys- ja potilastietoja mm. kuvantamisesta, diagnooseista ja genomitie-
doista sekd elamantapaa, ympdristod ja sosiaaliekonomista asemaa koskevia
tietoja. Tietosuojan ja tietoturvan varmistamiseksi on kdytossd yhdenmukaiset
ratkaisut, joita ovat lapindkyvid ja kattavat koko terveydenhuollon tietojen hal-
lintaprosessin. Optimoitu hoito ja ennalta ehkdisy hyodyttdvit kansalaisia mi-
nimoiden samalla kustannukset ja riskit. (International Consortium for
Personalised Medicine, 2019)

Yksilollistettyd lddketiedettd hyodyntdvan terveydenhuoltojdrjestelman
kehittdimisen pddmddrind on esitetty seuraavat tulevaisuuden ndkymat:
(International Consortium for Personalised Medicine, 2019)

o Tietoiset, valtuutetut, sitoutuneet ja vastuuntuntoiset kansalaiset: Kansa-
laiset voivat itse valvoa omia terveystietojaan ja niiden kayttod. Kansa-
laisille on tuotu luotettavat lddketieteellisen tiedon ldhteet helposti saata-
ville ja ymmarrettdvaan muotoon.

o Tietoiset, valtuutetut, sitoutuneet ja vastuuntuntoiset terveydenhuollon
palvelujen tarjoajat: Terveydenhuollon palvelujen tarjoajat tunnistavat
potilaille parhaat terveyden edistdmis-, sairauksien ehkdisy-, diagnoosi-
ja hoitomenetelmat kayttamalld terveydenhuollon tietoja ja tutkimustie-
toa tietoturvallisesti, vastuullisesti ja optimaalisesti hyodyntden toimin-
taa tukevia tieto- ja viestintdteknologian ratkaisuja. Palvelut sisdltdvét
yksilollistetyn hoidon ja haittojen minimoinnin myos niidelle potilas-
ryhmille, jotka ovat monisairaita, tavanomaiseen hoitoon reagoimatto-
mia, vanhuksia tai muuten haavoittuvassa asemassa olevia. Terveyden-
huollon ammattilaiset ovat omaksuneet koulutuksessa yksilollistetyn
ladketieteen monitieteelliset ndkokohdat. Ladkarit ja tutkijat tekevit tii-
vistd yhteistyotd, joka tukee yksilollisten kliinisten ratkaisujen nopeaa
kehittamistd ja toteuttamista.

e Terveydenhuoltojdrjestelmd, joka mahdollistaa yksilollisesti raatdloidyn
ja optimoidun terveyden edistamisen, ennalta ehk&isyn, diagnosoinnin ja
hoidon kansalaisten ja potilaiden hyodyksi: Kansalaisilla on tasapuoli-
nen pddsy yksilollistettyyn terveydenhoitoon riippumatta sosioekonomi-
sesta asemasta, idstd, sukupuolesta, etnisestd taustasta ja vakuutustur-
vasta. Yksilolliset terveyspalvelut on optimoitu tehokkaiksi ja tasa-
arvoisiksi. Terveydenhuoltojdrjestelmédn resurssit on kohdennettu yh-
teiskunnallisten arvojen mukaan oikeudenmukaisesti ja kohtuullisesti.
Terveydenhuollon tietojen kulku kansalaisilta ja terveydenhuoltojdrjes-
telmé&std muun muassa valvontaviranomaisille ja tutkijoille on olemassa,
ja se on toteutettu tietoturvallisesti.
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Genomitietojen hyodyntdmisen ndhdddn vaikuttavan tulevaisuuden visiossa
taloudelliseen arvoon, joka perustuu yksilollistetyn lddketieteen tarjoamiin
mahdollisuuksiin. Yksilollistetyssd ldadketieteessd saavutetaan kohtuullinen ta-
sapaino investointien, taloudellisen tuloksellisuuden ja kansalaisten yhteisen
hyodyn vilille. Yksilollistetyssa lddketieteessd on luotu innovatiiviset ja tavoit-
teisiin sopivat liiketoimintakonseptit ja -mallit. Terveyteen ja lddketieteeseen
liittyvat teknologiset ratkaisut ja mobiilisovellukset edistdvat yksilollistettyd
ladketiedettd ja ovat taloudellisesti arvokkaita. Terveydenhuoltojarjestelméan
syntyy uusia tydpaikkoja mukaan lukien tiedonhallintaan ja -analysointiin liit-
tyvat ammatit. (International Consortium for Personalised Medicine, 2019)
Suomen kansallisessa genomistrategiassa on esitetty edelld kuvattuihin tu-
levaisuuden padamaddriin ndhden tarkemmalla tasolla olevia kansallisia kehitta-
mistavoitteita, joita ovat seuraavat: (Sosiaali- ja terveysministerio, 2015b)

e Suomeen perustetaan kansallinen genomitietorekisteri, jota hyodynne-
tadn potilaiden hoidossa ja tieteellisessa tutkimuksessa.

e Suomeen perustetaan kansallisena palvelupisteend toimiva genomikes-
kus, jonka tarkoituksena on vastata genomitietorekisterin kehittamisestd
ja useiden genomistrategiaan sisdltyvien toimenpiteiden toimeenpanosta
mukaan lukien padmaddréastd, jonka tavoitteena on yhdistdd kaikki toimi-
jat yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemiin.

e Yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin kehittdminen parantaa Suomen
edellytyksid nousta kansainvdlisesti tavoitelluksi yhteistyokumppaniksi
genomitutkimuksessa ja siihen liittyvassa yritystoiminnassa.
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3 KOKONAISARKKITEHTUURIN KEHITTAMINEN
EKOSYSTEEMISSA

Tama luku sisdltaa kirjallisuuskatsauksen tieteellisiin tutkimuksiin, joissa kasi-
telldan kokonaisarkkitehtuurin kehittdmistd ja organisaatioiden muutoksen hal-
lintaa sekd ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmistd siten, ettd tutkimusten
tulokset ovat sovellettavissa julkisen hallinnon, terveydenhuollon palvelujen ja
laajojen tietoaineistojen hallinnan kehittdmiseen. Luvun tarkoituksena on antaa
kokonaiskuva kokonaisarkkitehtuurin ja ekosysteemin arkkitehtuurin kehitta-
miselle asetetuista yldtason vaatimuksista.

3.1 Kokonaisarkkitehtuurin kehittiminen

Kokonaisarkkitehtuuri tarjoaa laajojen ja monimutkaisten kokonaisuuksien hal-
lintaan loogisen ldhestymistavan, jolla varmistetaan tietojédrjestelmien, organi-
saatioiden osien ja niiden ymparistdjen muodostamien kokonaisuuksien huo-
miointi. Kokonaisarkkitehtuurin viitekehys on laaja, ja siihen liittyvét tulkinnat
ovat edelleen muuttuvia. Kun Saint-Louis, Morency ja Lapalme tutkivat aihe-
piirin tieteellisid artikkeleita viimeisten noin 25 vuoden ajalta, he havaitsivat,
ettd kokonaisarkkitehtuurista puuttuu yhteinen ymmarrys, yhtendisesti maari-
telty terminologia ja yhteinen kasitys merkityksestd. He esittdvét, ettd ennen
kuin on kaytettdvissd yhteisesti hyvéksyttyja maddritelmid, tutkimustulosten
hyodynnettdvyyttd voidaan parantaa tietoisilla valinnoilla, jotka ohjaavat ko-
konaisarkkitehtuurin termien kayttod. (Saint-Louis ym., 2017)
Kokonaisarkkitehtuurin ominaisuuksia voidaan ryhmitelld seuraavilla
kolmella termien merkitystd avaavalla ndkokulmalla (Saint-Louis ym., 2017):

e Komponentit: Kokonaisarkkitehtuurin yleiset omaisuudet, jotka liittyvét
niihin osiin, joista kokonaisarkkitehtuurin ndhddan koostuvan.

o Keinot: Kokonaisarkkitehtuuriin siséltyvit toisiinsa liittyvit keinot, joilla
voidaan saavuttaa tavoiteltavat padmaarat.
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e DPadamadrat: Kokonaisarkkitehtuurin yleiset ominaisuudet, jotka liittyvét
kokonaisarkkitehtuurin paamaariin.

Kokonaisarkkitehtuurin padmaarat liittyvat tavoitteisiin hallita liiketoiminnan
prosessien ja tietotekniikan monimutkaisia suhteita organisaatioissa, jotka ovat
jatkuvasti muuttuvassa ympaéristossd. Ketterdssa kehittdmisessa kokonaisarkki-
tehtuuriin liittyvad toiminta voidaan luokitella perinteisestd kokonaisarkkiteh-
tuurin elinkaaren mukaisesta jdrjestyksestda poiketen esimerkiksi siten, ettd ke-
hittdminen tapahtuu samanaikaisissa sykleissd. Perinteisessd elinkaaren mukai-
sessa jdrjestyksessd kokonaisarkkitehtuurin on néhty etenevédn seuraavilla yl-
h&dltd alaspdin etenevilld vaiheilla: (Plessius ym., 2018)

e Kkehittdmistoimintana, jossa kehitetddn ja ylldpidetddan koko organisaati-
on kokonaisarkkitehtuuria,

e toteuttamistoimintana, jolla kokonaisarkkitehtuuri tai sen osa toteute-
taan organisaatiossa, ja

e hyodyntamistoimintana, jolla organisaatiossa tuotetaan kokonaisarkki-
tehtuurin mukaiset muutokset ja saadaan ne osaksi organisaation toi-
mintaa esimerkiksi kehittamisprojekteilla.

Tutkielmassani tarkastelen kokonaisarkkitehtuurin viitekehystd ndkokulmasta,
jossa yhdistdn edelld esitetyn kokonaisarkkitehtuurin elinkaaren vaiheistuksen
ja termien merkityksien avaamisen toisiinsa seuraavasti:

o Kokonaisarkkitehtuurin kehittdmisessd tavoiteltavat paamddrat voivat
olla kokonaisarkkitehtuurin kehittdmis- ja hyodyntdmistoiminnan p&a-
madadrid.

e Kokonaisarkkitehtuurin kehittdmisen ja toteuttamisen keinot voivat olla
kokonaisarkkitehtuurin kehittdmis-, toteuttamis- ja hyodyntamistoimin-
nan keinoja.

o Kokonaisarkkitehtuurin nykyiset komponentit voivat olla toteuttamis- ja
hyddyntamistoiminnassa toteutettuja komponentteja.

Nditd komponenttien, keinojen ja pddméddrien nikokulmia voidaan edelleen
tasmentdd perinteisilld kokonaisarkkitehtuuriin liitetyillda kysymyksilld: mita,
miten, missd, kuka, milloin ja miksi (Saint-Louis ym., 2017). John A. Zachman
on esittdnyt nama kysymykset ja liittdnyt ne kokonaisarkkitehtuurin viiteke-
hyksen matriisiin, jossa ne ohjaavat organisaation peruselementtien tunnista-
mista erilaisista suunnittelundkokulmista (Lapalme ym., 2016).

Suomen julkisen hallinnon arkkitehtuurikuvausten viitekehys on yleisesi-
tys kokonaisarkkitehtuurin sisiltorakenteiden kuvauskohteista ja kuvauksista,
joka on jdsennetty arkkitehtuurindkokulmien ja késitetasojen mukaan. Arkki-
tehtuurikuvausten viitekehys sisdltdd neljd kéasitetasoa, jotka ovat periaatteelli-
nen taso, joka vastaa kysymykseen miksi, kisitteellinen taso, joka vastaa kysy-
mykseen mitd, looginen tason, joka vastaa kysymykseen miten, ja fyysisen taso,
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joka vastaa kysymykseen milld, sekd toimeenpanon, joka kuvaa miten edet&dan.
(JUHTA Julkisen hallinnon tietohallinnon neuvottelukunta, 2017)

Kokonaisarkkitehtuurityé voidaan jasentdd myos toisella tavoin, kun sitd
tarkastellaan huomioiden pdamadarien, keinojen ja komponenttien ndkdkulmat.
Korhonen ym. ovat esittdneet kokonaisarkkitehtuurityon tueksi mallia, jossa
kokonaisarkkitehtuuri jaetaan seuraaviin toisiinsa kytkeytyviin eritasoisiin ark-
kitehtuurikokonaisuuksiin: (Korhonen & Halen, 2017, Korhonen, Lapalme,
McDavid, & Gill, 2016):

e ydintoimintojen tekninen arkkitehtuuri, jonka pdamé&drdnd on liiketoi-
minnan keskeisten ydinprosessien toiminnallinen luotettavuus ja tehok-
kuus sekd niihin liittyvien pddosin nykyisten omaisuuksien hyddynta-
minen,

e strategian toimeenpanon sosio-tekninen arkkitehtuuri, jonka paamaara-
nd on organisaation ja liiketoiminnan mukauttaminen muuttuviin olo-
suhteisiin siten, ettd strategia kytketddn sen toimeenpanoon valitsemalla
ne toimenpiteet, joilla toteutuu kokonaisvaltainen ja jdrjestelmallinen na-
kemys organisaation ja litketoiminnan tarpeista,

e uusien liiketoimintamahdollisuuksien ekosysteemin arkkitehtuuri, jonka
pdamddrand on laajempien, usein organisaation ulkopuolisesta ymparis-
tostd tulevien, mahdollisuuksien havaitseminen ja niihin tarttuminen
luoden uutta liiketoimintaa ja organisaatioon riittdvaa uusiutumista.

Ydintoimintojen teknisen arkkitehtuurin keinoina ovat perinteiset IT-
arkkitehtuurin, tietojdrjestelmien, integraatioarkkitehtuurin ja ratkaisuarkkiteh-
tuurin suunnittelun ja kehittdmisen menetelmit sekd niihin liittyvat arkkiteh-
tuurin tukitoiminnot, laadunhallinnan menettelyt ja muutoksenhallinnan kéay-
tannot. Taméa arkkitehtuurikokonaisuus tuottaa prosessien, tietojen ja tietojdr-
jestelmien optimoidun ytimen, joka muodostaa perustan organisaation tuottei-
den ja palveluiden tuottamiselle. Ndiden ydintoimintojen arvoketju muodostuu
eri toiminnoista organisaation sisélld ja siitd, kuinka ndmé toiminnot tuottavat
lisdarvoa organisaation kaikille asiakasryhmille. (Korhonen & Halen, 2017;
Korhonen ym., 2016)

Strategian toimeenpanon sosio-teknisen arkkitehtuurin keinona ovat me-
netelmdt, joilla liiketoimintastrategia muunnetaan johdonmukaisesti liiketoi-
mintaa ja organisaatiota koskeviksi kehittdmistoimenpiteiksi siten, ettd toi-
meenpanossa tulee hyodynnetyksi organisaation kaikki ominaisuudet mukaan
lukien tietotekniikka. Tamad tarkoittaa uusiin kyvykkyyksiin tahtadvissa pitka-
aikaisissa investoinneissa sitd, ettd sidosryhmille tuotetaan mahdollisimman
pian lisdarvoa valittomilld ja ndkyvilld tuotoksilla ja ettd samalla yllapidetddan
tasapainoa muutoksien ja jatkuvan toiminnan valilld. Téassd arkkitehtuurikoko-
naisuudessa tuotetaan liiketoiminnan prosesseihin, tietoihin ja tietojarjestelmiin
modulaarisuutta, mika tarkoittaa sellaisten mahdollisimman itsendisten osien
muodostamista, joista voidaan koota my0s uusia ja erilaisia yhteentoimivia ko-
konaisuuksia. Strategian toimeenpanon tuottama arvo muodostuu organisaati-
on joustavuuden ja muutoskapasiteetin lisddntymisestd. Arvoa tuottaa organi-
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saation lisddntyva kyvykkyys ennakoida muutoksia oikein, mika lisdd suunni-
teltujen toimenpiteiden luotettavuutta ja johdonmukaisuutta. Tama edellyttaa
lapindkyvyyden lisddmistd organisaation sisdiseen toimintaan ja ulkoisen ym-
périston muutoksiin, mika tarkoittaa yhteistyon lisddmistd ja yhteisen ymmar-
ryksen edistdmistd. (Korhonen & Halen, 2017; Korhonen ym., 2016)

Uusien liiketoimintamahdollisuuksien ekosysteemin arkkitehtuuri keinoi-
na ovat menetelmdt, joilla tuetaan liiketoiminnan ja organisaation joustavaa
vaiheittaista suunnittelua ja jatkuvaa uusiutumista. Arkkitehtuurin on mahdol-
listettava jatkuva ja yhtdaikainen kehitys organisaation liiketoiminnan ekosys-
teemissd, toimintaymparistossad ja mahdollisesti vield laajemmin yhteiskunnas-
sa. Tama arkkitehtuurikokonaisuus tuottaa rakenteellisia muutoksia, joissa toi-
minta sulautuu yhteen verkostossa toimivien yhteistydkumppanien kanssa.
Tdllda on vaikutusta esimerkiksi liiketoimintaa koskeviin sopimuksiin, ekosys-
teemin kokonaisratkaisujen tietoarkkitehtuuriin, organisaatioiden vilisiin riip-
puvuussuhteisiin, yhteisten liiketoiminnan tavoitteiden toteutumiseen seké vas-
tuiden ja velvoitteiden hallintaan. Uudet liiketoimintamahdollisuudet tuottavat
lisdarvoa verkostossa toimiville yhteistyokumppaneille. Taman arkkitehtuuri-
kokonaisuuden ominaisuuksien saavuttaminen edellyttdd ensin edelld mainit-
tujen kahden muun alemman tason arkkitehtuurikokonaisuuden hallintaa.
(Korhonen & Halen, 2017; Korhonen ym., 2016)

Organisaatiotieteen nakokulmasta liiketoiminnan uudistamisessa on kol-
me keskeistd kyvykkyysiin liittyvdad osa-aluetta, jotka tuovat haasteita liiketoi-
minnan uudistamiselle. Nama osa-alueet ovat seuraavat: (Albani ym., 2013)

e Organisaation asiantuntijoiden kyvykkyys ymmartdd ja hallita liiketoi-
minnan monimutkaisuutta ja muutoksia.

e Organisaation kyvykkyys toimeenpanna strategisia tavoitteita johdon-
mukaisesti.

¢ Organisaation johdon kyvykkyys mahdollistaa sosiaalinen osallisuus, jo-
ka luo perustan tyontekijoiden, jotka ovat useinmiten korkeasti koulutet-
tuja tietotyontekijoitd, vaikutusmahdollisuuksille ja edellytykset osaaval-
le johtamiselle ja hallinnolle.

Organisaation oppiminen on keskeinen kyvykkyys, joka luo edellytykset inno-
voinnille, sopeutumiselle ja muutokselle. Organisaation oppiminen perustuu
sitoutuneiden ja taitavien tyontekijoiden yksilolliseen oppimiseen. Tyontekijoi-
den osallistuminen liiketoiminnan uudistuksiin on valttdimétontd, jotta voidaan
huomioida muutos, monimutkaisuus ja epdvarmuus. Liiketoiminnan uudel-
leensuunnittelu on jatkuvaa toimintaa, jossa vastuu suunnittelusta hajaantuu
tyontekijoille, joilla on kyky selvitd myos ennakoimattomista tilanteista. (Albani
ym., 2013)

Strategisten tavoitteiden toimeenpanon ep&donnistumisen keskeinen syy
on yhtendisyyden ja johdonmukaisuuden puute, mika tarkoittaa myo6s epéyh-
tendisyyttd liiketoiminnan eri osien vililld. Organisaation liiketoiminta on mo-
nimutkainen ja mukautuva jdrjestelmd, miké tekee mahdottomaksi maarittaa
ennalta lopullista operatiivista todellisuutta pieniin yksityiskohtiin asti ja hyo-
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dyttomdksi pyrkimyksen hallita sitd kaikissa yksityiskohdissaan. Strategisten
uudistusten suunnittelussa ei riitd se, ettd tarkastellaan pelkdstdan yksittdisia
osakokonaisuuksia, kuten prosesseja, niissd kasiteltdvid tietoja, tarvittavaa tieto-
jarjestelmdtukea ja taustalla olevaa infrastruktuuria. Organisaation liiketoimin-
nan strategisissa uudistuksissa tulee pyrkid myos kokonaisvaltaiseen suunnitte-
luun, koska liiketoiminnan tarve toimia yhtendisend kokonaisuutena on yhad
tarkeampad. (Albani ym., 2013)

Organisaatioiden kyvykkyyksien toteuttamiseen tarvitaan yleensd yhdis-
telmid kolmesta osakokonaisuudesta, joita ovat toimintamallit ja prosessit, hen-
kilosto ja osaaminen sekd tiedot ja tietojarjestelmét. Tahan liittyvat Suomen jul-
kisen hallinnon arkkitehtuurikuvausten arkkitehtuurindkckulmat ovat toimin-
ta-arkkitehtuurin nakokulma, tietoarkkitehtuurin ndkokulma, tietojarjestelma-
arkkitehtuurin ndkokulma ja teknologia-arkkitehtuurin ndkokulma. Seuraavak-
si tarkastelen ndihin arkkitehtuurindkokulmiin liittyvid ndkokohtia. (JUHTA
Julkisen hallinnon tietohallinnon neuvottelukunta, 2017)

Malta ja Sousa ovat tutkineet tapaustutkimusta ja sisdltdanalyysia kaytta-
en kokonaisarkkitehtuurin ja liiketoimintaprosessien kehittdmiseen ja rakenta-
miseen suuntautuvia menetelmid, joiden tavoitteena on liiketoiminnan ja tieto-
tekniikan tarpeiden yhteensovittaminen ja liiketoimintaprosessien kehittaminen
nopeasti, tehokkaasti ja kestdvasti. Liiketoimintaprosessien kehittdmisessda on
tarpeen omaksua etenemistapa, jolla muodostetaan yleisen tason yhtendinen
kuvan liiketoiminnasta siten, ettd késitys liiketoiminnasta perustuu ennen kaik-
kea eri sidosryhmien yhteiseen ymmaérrykseen. Kun organisaatiossa hyddynne-
tdan liiketoimintaprosessien kehittimismenetelmid, on tdrkedd kiinnittdd huo-
miota seuraaviin asioihin: (Malta & Sousa, 2016)

o Kehittdimismenetelmdd hyddynnettdessd tulee varmistaa, ettd kaytettd-
vissd on riittavit tiedot organisaation nykytilasta, koska se vaikuttaa
suuresti siithen, ettd kasitteet, liiketoimintaprosessit ja niihin liittyvét tie-
to- ja tietojdrjestelmaarkkitehtuurit ilmentévit organisaation todellista ti-
laa.

e Jokaisen liiketoimintaprosessin maarittelyssd ja suunnittelussa on téarke-
dd saada kehittamistyohon mukaan tarvittavat henkiloresurssit ja saavut-
taa yhteinen ymmarrys kehittamistytssa tavoiteltavasta lopputuloksesta.

o Liiketoimintaprosessin kehittdmistyossd tulee varmistaa ja todentaa, ettd
lisdarvoa tuottavat parannukset, jotka lisddvit organisaation suoritusky-
kyd, on tunnistettu riittdvan hyvin.

Tyypillisid ominaispiirteitd suuria ja monimutkaisia tietovarantoja hyodyntavil-
le toiminta-, tieto- ja tietojdrjestelmdarkkitehtuurille ovat seuraavat
(Demchenko, De Laat, & Membrey, 2014):

e Toimintaprosessien, niihin liittyvien tapahtumien ja tuotoksien muun-
taminen digitaalisiksi siten, ettd my0s toimintaprosessien mittaaminen,
seuranta ja valvonta ovat digitaalisia.
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e Tietojen tuottamisen, kasittelyn ja hallinnan automatisointi mukaan lu-
kien tietojen kerddminen, tallentaminen, luokittelu, indeksointi ja muu
massakdsittely.

e Mahdollisuudet alkuperdisten tietoaineistoja uudelleenkdyttoon ja hyo-
dyntdmiseen uusissa toissijaisissa kdyttotarkoituksissa, joissa tietoa ana-
lysoidaan uusilla tavoilla.

e Mahdollisuudet tietojen hyodyntdmiseen tieteellisessd tutkimuksessa ja
teknologiakehityksessd siten, ettd tarjotaan pddsy tieteelliseen tietoon ja
hyddynnettdviin tietoaineistoihin.

e Tarvittavien teknisten ratkaisujen kehittdiminen siten, ettd mahdolliste-
taan nopea ratkaisujen ja palveluiden kokoonpano, hyédyntdminen ja
tarjonta liiketoiminnan ja tutkimushankkeiden tarpeisiin.

e Kehittyneet tietoturva- ja valvontatekniikat, jotka varmistavat monimut-
kaisen toiminnallisen ja teknisen ympadriston luotettavuuden ja turvalli-
suuden huomioiden yhteistyossd toimivat tahot.

Monet julkisen hallinnon, esimerkiksi TSekin tasavallan, uudet palvelut perus-
tuvat eri ldhteistd perdisin olevien ja eritavoin jdrjesteltyjen rakenteisten tietojen
yhdistdmiseen ja késittelemiseen, missd tietojdrjestelmd- ja teknologia-
arkkitehtuurien tulee sisdltdd ratkaisuja suurten tietovarantojen tallentamiseen,
kisittelemiseen ja avoimen tiedon julkaisemiseen huomioiden asetut tiedon
laadun, tietosuojan ja tietoturvallisuuden vaatimukset. Lnenicka ja Komarkova
ehdottavat tutkimuksessaan titd tarvetta tukevalle viitearkkitehtuurikehykselle
seuraavia tyypillisid yldtason komponentteja: (Lnenicka & Komarkova, 2019)

e rajapinnat tietoldhteisiin, joista saadaan hyddynnettdviad laajoja tietoai-
neistoja;

o tietojen kerddminen, vastaanottaminen ja jdrjesteleminen, jotka mahdol-
listavat tietojen kerdamisen, kasittelyn ja ylldpidon yhteentoimiviksi tie-
tovarannoiksi;

e tiedonhallinta ja tietojen valmistelu, jotka mahdollistavat padsyn ja raja-
pinnat sdilytettdviin tietoihin sekd tietojen yhdistdmisen ja muun valmis-
telun analysointia varten;

e tietojen varastointi ja sdilyttaminen, jotka mahdollistavat laajojen tietoai-
neistojen tallentamisen, elinkaaren aikaisen sdilyttamisen ja arkistoinnin
huomioiden riittdva ja skaalautuva tallennuskapasiteetti;

e tietojen prosessointi ja analysointi, joilla hyodynnettédvid laajoja tietomas-
soja jatkokdsitellddn ja analysoidaan mahdollistaen riittdva suorituskyky
hajautetulla prosessoinnilla ja sen vaatimalla tietojen siirtokapasiteetilla;

e tietojen visualisointi, jolla mallinnetut ja analysoidut tiedot tuotetaan
ymmadrrettavddan muotoon;

e tietojen julkaisu, joka mahdollistaa avoimien analysoitujen ja visualisoi-
tujen tietojen jakelun;

¢ julkaistujen tietojen rajapinnat, joilla avoimen tiedon hyodynt&jiat voivat
integroitua julkaistuihin tietoihin.
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Suomen julkisen hallinnon arkkitehtuurikuvausten viitekehyksessd on edella
tarkasteltujen arkkitehtuurindkdkulmien rinnalla my6s arkkitehtuurin hallinta
ja toteutus (JUHTA Julkisen hallinnon tietohallinnon neuvottelukunta, 2017).
Seuraavaksi tarkastelen arkkitehtuurin hallintaan ja toteutukseen liittyvid na-
kokohtia.

Ansyori, Qodarsih ja Soewito tutkivat kirjallisuuskatsauksessa, mitkd ovat
kriittisid menestystekijoitd kokonaisarkkitehtuurin hallinnassa julkisen hallin-
non organisaatioissa. Kirjallisuuskatsauksen aineistona oli 16 eri maiden julki-
sen hallinnon organisaatioiden kokonaisarkkitehtuurin kehittimiseen liittyvaa
tutkimusartikkelia vuosilta 2007 - 2017. Kokonaisarkkitehtuuritytn haasteet
liittyvét julkisen hallinnon organisaatioissa kokonaisarkkitehtuurin kehittami-
seen, toteuttamiseen ja omaksumiseen. Kokonaisarkkitehtuuritytn edistamises-
sd ndhtiin seuraavia kriittisid menestystekijoitd: (Ansyori, Qodarsih, & Soewito,
2018)

e DPoliittisen tahtotilan luominen: Organisaation johdon riittdva poliittinen
ja taloudellinen tuki on vilttdmé&ton edellytys kokonaisarkkitehtuurin
investoinneille ja toteuttamiselle.

e Organisaation sisdisen yhteistyon merkitys sekd sosiaalisten ja kulttuu-
risten muutoksien vaikutukset: Organisaation eri osapuolien on toimit-
tava yhteistyossd niiden haasteiden ratkaisemiseksi, jotka vaikuttavat
kokonaisarkkitehtuurin toteuttamiseen. Yhteistyolld on tarked merkitys
muutoksien ldpiviennissa.

e Lakisddteisyyden mddrddvyys ja vaikuttavuus: Kun kokonaisarkkiteh-
tuurissa toteutetaan julkisen hallinnon digitaalista yhteentoimivuutta, on
tarve huolellisesti tunnistaa, tarkistaa ja mukauttaa toimintaan liittyvia
lakeja ja méadrdyksid sekd varmistaa kokonaisarkkitehtuurin toteuttami-
sen lainmukaisuus.

e Toimintaan sitoutuminen, yhteisten sddntdjen noudattaminen ja koko-
naisarkkitehtuurin hallinta: Kun kokonaisarkkitehtuuria toteutetaan,
kaikkien organisaation osapuolien tulee pyrkid ja sitoutua nykyisen toi-
mintatavan muutokseen sekd hyviksya uudistuksien tuomat muutokset
ja toimia uusien toimintaprosessien mukaisesti.

e Hyvéksyntd tiedonvaihdon edellyttimalle harmonisoinnille ja integroin-
neille: Tietojen yhteentoimivuuden onnistuminen eri tietojarjestelmien
valilla edellyttda sitd, ettd tiedonvaihdon ehdoista on sovittu yhteisesti.

e Tekninen tuki ja sen kehitys: Tehokas eri organisaatioiden vélinen yh-
teistyo edellyttdd varmuutta siitd, ettd toiminnalle on tarvittava tietojar-
jestelmatuki.

e Muutoksien hallinta ja muutokset organisaation ymparistossd: Julkisen
hallinnon digitalisaatiossa lisddntyy muutoksien hallinnan tarve. IT-
teknologioiden kehitys nopeutuu edelleen. Julkisessa hallinnossa laaje-
nevat ne alueet, joille kokonaisarkkitehtuuria toteutetaan.
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e Asiakasldhtoisyys ja yhteiskunnallinen merkittavyys: Julkisen hallinnon
organisaatio tarjoaa parhaan mahdollisen palvelun ympaéréiville yhteis-
kunnalle.

e Erinomainen osaaminen: Julkisen hallinnon organisaatiolla tai hallin-
nonalalla on erinomainen operatiivinen osaaminen kokonaisarkkitehtuu-
rin toteuttamiseksi.

e Selked suunnittelu, laajuus ja kattavuus sekd hyva hallinnointitapa: Si-
sdisten prosessien ndkokulma, kuten niiden tehokkuus, tuottavuus ja
tuotoksien laatu.

e Oppimiskulttuuri: Hyvd oppimiskulttuuri ja oppimista tukeva doku-
mentaatio, tarpeen mukainen koulutus ja mahdollisuus sertifikaattien
suorittaminen.

e Taloudelliset ja muut resurssit, keskitetty rahoitus: Riittavét taloudelliset
ja muut resurssit.

e Menetelmait, viitekehykset ja vélineet: Kokonaisarkkitehtuurin hallinnas-
sa kdytettdvat menetelmadt, viitekehykset ja vilineet.

Kokonaisarkkitehtuuritychon liittyvit tuki- ja neuvontapalvelut voivat olla or-
ganisaatiolle hyodyllisid, vaikka niiden vaikuttavuutta voi olla vaikea osoittaa.
Tuki- ja neuvontapalvelut tdydentdvat kokonaisarkkitehtuurin hallintamallia ja
vaikuttavat osaltaan siihen, ettd kokonaisarkkitehtuurity6 tuottaa hyotya orga-
nisaatiolle. Tuki- ja neuvontapalveluissa tulisi olla kokonaisarkkitehtuuriin laa-
jempi ndkokulma kuin ainoastaan arkkitehtuurikuvausten laatiminen. Palve-
luiden tulisi tarjota tukea myos tietotekniikkaa hyodyntdvien liiketoimintastra-
tegioiden muodostamiseen ja toimeenpanoon. Ndiden palveluiden tarkoitukse-
na on jakaa tietoa siitd, kuinka tietotekniikkapohjaisia muutosmahdollisuuksia
voidaan tunnista ja toteuttaa. (Shanks, Gloet, Asadi Someh, Frampton, & Tamm,
2018)

Van Der Voet ym. ovat kdyttdneet empiiristen tutkimustulosten vertailua
tarkastellessaan monimutkaisten uudistusten toteutusta julkisen hallinnon or-
ganisaatioissa. He analysoivat 133 empiiristd tutkimusta vuosilta 2000 - 2010
tarkastellen muutoksen luonnetta ja yhteyttd organisaation ulkoiseen ja sisdi-
seen ympadristoon, muutoksen sisdltod, ldpiviennin prosessia, johtamistapaa
sekd lopputuloksia mukaan lukien muutokseen osallistuvien asenteet, kdyttay-
tyminen ja kokemukset. Tutkimusten analysoinnissa havaittiin, ettd julkisen
hallinnon uudistusten toteutusjdrjestys on erilainen eri maissa. Konsensuspe-
rusteisissa yhteiskunnissa esiintyy useammin hitaampia, alhaalta ylospdin
suuntautuvia uudistusmalleja kuin niissd maissa kuten Yhdysvalloissa, joissa
on enemmistovaltaan perustuva vaalitapa. (Van Der Voet ym., 2013)

Lagstedtin Suomessa tekemdn melko suppean empiirisen tutkimuksen pe-
rusteella tietojdrjestelmien kehittdmisprojekteissa hyodynnettavan kehittdmis-
menetelman valintaperusteet ovat joko rajoitetusti rationaalisia tai sattumanva-
raisia, mikd tarkoittaa tapauskohtaisen harkinnan puuttumista, jolloin nayttaa
tayttyvan toiminnalliseen typeryyteen liittyvan padtoksenteon teorian tunnus-
piirteet. Kehittimismenetelman tapauskohtaisessa valinnassa tulee ottaa huo-
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mioon ennakkokésityksiin liittyvd epdvarmuus, jonka voi esittdd seuraavalla
kahdella ulottuvuudella: (Lagstedt, 2019)

e Kuinka varma késitys on ennakolta liiketoiminnan toteuttamisesta ja lii-
ketoiminnan tueksi tarvittavista kehitettdvistd tietojdrjestelmista?

e Kuinka varma késitys on ennakolta liiketoiminnan kehittdmisen paa-
méadrand olevista lopputuloksista ja siitd, miten kehittdvien tietojdrjes-
telmien tulee tukea ndiden lopputulosten saavuttamista?

Muutosldhtoiset kehittimismenetelmdt soveltuvat paremmin suurempaan epa-
varmuuteen kuin suunnittelupohjaiset tietojdrjestelmien kehittimismenetelmadt.
Suunnittelupohjaiset kehittdmismenetelmét sopivat paremmin tilanteisiin, jois-
sa epdvarmuus on ennakolta pienempi tai joissa epavarmuutta voidaan ensin
hallitusti vdahentdd. (Lagstedt, 2019)

3.2 Ekosysteemin arkkitehtuurin kehittiminen

Julkisessa hallinnossa voidaan kehittdd kokonaisarkkitehtuurin hyodyntamista
sithen suuntaan, ettd se tukee ekosysteemeihin perustuvaa palvelujen yhteistd
tuottamista. Téllaisessa ekosysteemissd vuorovaikutuksessa olevat organisaa-
tiot ja yksilot muodostavat yhteison, joka tuottaa lisdarvoa asiakkaille tarjotta-
viin tietoihin, palveluihin ja tuotteisiin. Suomen sosiaali- ja terveydenhuollon
palveluiden uudistuksissa pyritddn yhteiseen ekosysteemimalliin, joka yhdist&a
nykyiset hajanaiset tietoldhteet tarjoamalla yhteiskdyttoiset kansalliset IT-
palvelujen alustat. Ndiden ekosysteemien katsotaan parantavan sosiaali- ja ter-
veyspalvelujen laatua ja luovan myods uusia mahdollisuuksia liiketoiminnalle,
tutkimukselle ja yhteiskunnan kasvulle. (Valtonen, Nurmi, & Seppéanen, 2018)

Julkisen hallinnon tietohallinnon neuvottelukunta (JUHTA) on ohjeistanut
julkisen hallinnon arkkitehtuurin kehittdmissa siirtymistd ekosysteemimalliin,
jonka tarkoituksena on lisdtd muutoskyvykkyyttd verrattuna aikaisemmin kay-
tettyyn kohdealuemalliin (Valtiovarainministerio, 2017a). JUHTA on esittanyt
ekosysteemimallin, jossa ekosysteemin ndhd&ddn voivan muodostua alustapal-
veluista, esimerkiksi valtakunnallisista kansalaisten asiakas- ja terveystietojen
hallinnoinnin Kanta-palveluista, ja loppukéyttdjapalveluista, esimerkiksi kansa-
laisten Omakanta-verkkopalvelusta (Valtiovarainministerio, 2017b).

Kun kokonaisarkkitehtuurin hallinnalla tuetaan ekosysteemin arkkiteh-
tuurin kehittamistd, pitdd yhdistdd toisiinsa organisaatioiden sisdiset ja ulkoiset
ympadristot sekd ottaa ekosysteemin rakentamiseen mukaan asiakkaat, toimitta-
jat, yhteistyokumppanit ja muut sidosryhmét (Valtonen ym., 2018). Ekosystee-
min suunnittelussa tulee ottaa huomioon sekd organisaatioiden teknologiset
ettd sosiaaliset nakokulmat (Valtonen ym., 2018). Ekosysteemin arkkitehtuurin
hallintaan siirtyminen tuo uusia mahdollisuuksia mutta voi olla my&s haasteel-
lista, koska se edellyttdd samanaikaisesti kokonaisvaltaista ja riittavan yksityis-
kohtaista ndkemystd entistd laajemmasta kokonaisuudesta (Nurmi, Seppédnen,
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& Valtonen, 2019). Ekosysteemin arkkitehtuurin hallinnan pitdd mahdollistaa
sekd kehittyvan monimutkaisen ekosysteemin tiukasti koordinoitu ja hallittu
arkkitehtuurin suunnittelu ettd ekosysteemin verkostossa toimivien organisaa-
tioiden omien liiketoimintastrategioiden, -prosessien, jarjestelmien ja teknologi-
oiden kehittaminen (Nurmi ym., 2019).

Siirtyminen tietyn keskusorganisaation arkkitehtuurin hallinnasta ekosys-
teemin yhteisen arkkitehtuurin hallintaan voi tapahtua kdytdnnossa seuraavissa
vaiheissa: (Drews & Schirmer, 2014)

e Léahtotilanteessa kokonaisarkkitehtuuri ymmarretdaan keskusorganisaati-
on sisdisestd ndkokulmasta.

e Seuraavaksi keskusorganisaation nikokulma laajenee huomioimaan ul-
koiset yksikot kuten asiakkaat, yhteistydokumppanit ja toimittajat.

e Tamdin jdlkeen keskusorganisaatio ja useat muut verkoston organisaatiot
tunnistavat kokonaisarkkitehtuureistaan yhteisten tavoitteiden mukai-
seen kehittdmiseen liittyvid osuuksia, joiden prosesseja, rajapintoja ym.
yhdenmukaistetaan ja sovitetaan yhteen neuvottelemalla.

e Seuraavaksi keskusorganisaatio analysoi valikoitujen, eri sidosryhmid
edustavien, organisaatioiden kokonaisarkkitehtuureista ne yksityiskoh-
dat, jotka vaikuttavat verkoston yhteiseen toimintaan. T&td tietoa kayte-
tdan keskusorganisaatiossa strategiseen suunnitteluun ja tuotteiden ke-
hittdmiseen. Taman kehittdmisen tarkoituksena on koko verkoston toi-
minta-arkkitehtuurin muutos ja ekosysteemille tuotettavan yhteisen
alustan toteuttaminen.

e Lopulta keskusorganisaatio haluaa tai sille tulee velvollisuudeksi tuottaa
yleiskuva koko ekosysteemistd. Télloin keskusorganisaatio kehittdd
yleiskuvan kyseisen liiketoiminnan ekosysteemin arkkitehtuurista ja pi-
tdd sen jatkossa ajan tasalla.

Suomen julkisen hallinnon toimijat ovat tyypillisesti hyvin monimutkaisia or-
ganisaatioita, joilla on paljon erilaisia tuotteita, palveluita, lakisdateisid tehtavia
ja monimutkaisia hallintorakenteita. Ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmises-
sd tulee huomioida myods monimutkaisuuden aste. Monimutkainen koko-
naisuus voi olla vaikeasti hahmotettavissa mutta edelleen sellainen, ettd sen
rakennetta voidaan analysoida ja suunnitella. Adrimmilldan monimutkaisuus
voi tarkoittaa sitd, ettd kokonaisuuden rakennetta ei ole mahdollista hallita.
Ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdminen edellyttdd kykyéa reagoida riittdvan
nopeasti ja johdonmukaisesti eri organisaatioiden sisdisiin ja ulkoisiin muutos-
tarpeisiin. Organisaatioiden toiminnan ja niiden vilisen yhteistyon nykytilanne
voi olla dokumentoimaton ja lapindkymaiton, mikd voi estdd muutostarpeiden
analysointia ja ekosysteemin uuden yhteisen toiminnan suunnittelua, jolla pyri-
tddan yhteisten tavoitteiden toteuttamiseen. (Valtonen ym., 2018)

Kun kuvaamisen kohteena on hyvin monimutkaisen ekosysteemin koko-
naisuus, voidaan ldhestymistavaksi valita kokonaisuuden mallintaminen keski-
tasolla, milld pyritdan helpottamaan muutosten ja niiden vaikutusten arviointia.
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Télloin kokonaisuuden kuvaus tulee kuitenkin rakentaa ja testata silld tarkim-
malla tasolla, jolta on kdytettdvissd yksityiskohtaista tietoa. Mallintaminen kes-
kitasolla perustuu yksityiskohtaisella tasolla muodostettuihin kuvauksiin, jotka
yhdistetddn loogisiksi kokonaisuuksiksi siten, ettd ne muodostavat kuvauksia
hierarkian ylemmille tasoille. Tdlloin ei kuitenkaan poisteta eikéd supisteta niitd
yksityiskohtia, jotka on kuvattu hierarkian alimmalla tasolla ja joihin keskitasol-
le tuotetut kuvaukset perustuvat. Keskitasolle tuotetuilla ekosysteemin ku-
vauksilla pyritddn valttamaan tarpeetonta yksityiskohtaisuutta ja toisaalta liial-
lista yleistamistd, jotka hamartdisivét olennaiset asiat. Tamén tutkimuksen koh-
teena oli merien ekosysteemimallien kehittdminen. (Allen & Fulton, 2010)

Liiketoiminnan ekosysteemin syntymistd ja kehittymistd kuvaavaa tietoa
voidaan saada useista eri tietoldhteistd, jotka tdydentdvat toisiaan sisdltden
ekosysteemin eri organisaatioiden toimintaa koskevia tietoja. Ekosysteemin
tunnistamista ja arviointia voidaan parantaa hyodyntamalld jarjesteltyd (kura-
toitua) tietoa kuten tilastotietoja, jotka perustuvat riittdvan luotettaviin ja yh-
teentoimiviin tietoaineistoihin, esimerkiksi Suomessa julkisen hallinnon tilasto-
tietoihin. Tilastotietoa visualisoimalla voidaan tarjota tdrkedd tdydentdvad ja
selittdvad lisdtietoa ekosysteemin organisaatioiden vilisten verkkojen toimin-
nan dynamiikasta. Visualisoinneilla voidaan esittdd esiintymien lukumaééaria
graafisissa muodoissa, jotka havainnollistavat esimerkiksi taulukkomuodossa
olevaa tilastotietoa, kumulatiivista kertymdd ja verkon yhteyksid. (Basole,
Russell, Rubens, Russell, & Huhta, 2015)

Niitd kokonaisarkkitehtuurin hallinnan keinoja, joilla arkkitehtuurin hal-
linnan painopiste voidaan laajennetaan organisaation sisdisestd ndkokulmasta
ekosysteemin tasoiseen arkkitehtuurin hallintaan, ei ole vield tutkittu riittavasti
(Nurmi ym., 2019). Téssa tutkielmassa tarkastelen ekosysteemin arkkitehtuurin
hallintaa Suomen yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin ke-
hittdmisen nakdkulmasta.
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4 YKSILOLLISTETTY LAAKETIEDE KOKONAIS-
ARKKITEHTUURIN EKOSYSTEEMINA

Yksilollistetyn lddketieteen arkkitehtuurin kehittdmisen mahdollisuuksia ja
haasteita on tarkasteltu edelld kirjallisuuskatsauksen luvuissa 2 ja 3. Tama luku
sisdltdd yhteenvedon kirjallisuuskatsauksen tutkimuksissa asetetuista vaati-
muksista yksilollistetyn ladketieteen arkkitehtuurin kehittdmiselle. Tutkimuk-
sissa asetut yldtason vaatimukset kohdistuvat arkkitehtuurin ominaispiirteisiin,
jotka on ryhmitelty yhteenvedossa seuraavaan kolmeen osaan:

e ydintoimintojen teknisen arkkitehtuurin ominaispiirteet,

e strategian toimeenpanon sosio-teknisen arkkitehtuurin ominaispiirteet ja

e uusien liiketoimintamahdollisuuksien ekosysteemin arkkitehtuurin omi-
naispiirteet.

Kirjallisuuskatsauksessa esitetyistd yksilollistetyn lddketieteen arkkitehtuurin
kehittamisen mahdollisuuksista ja haasteista on koottu tutkielman empiirisen
osuuden tarkastelun tueksi seuraava yhteenveto (TAULUKKO 1), jonka Ldh-

teet-sarakkeeseen merkityt numeroidut ldhteet ovat listattuina taulukon jalkeen:

TAULUKKO 1 Yksilollistetyn ladketieteen vaatimusten ja arkkitehtuurin ominaispiirteiden
yhteenveto

Asetettu vaatimus Arkkitehtuurin ominaispiirre Lihteet

| Ydintoimintojen tekninen arkkitehtuuri

Terveydenhuollon wuudet palvelut Toimintaprosessien, tietojen ja tietojar- 12,1
perustuvat kykyyn tallentaa, hallita ja jestelmien optimoitu ydin, joka on pe-
kasitelld suuria ja monimutkaisia rusta tuotteille ja palveluille

tietovarantoja tehokkaasti ja taloudel-

lisesti

Yksilollistetyn lddketieteen ekosys- Ydintoiminnot, joista muodostuvat ar- 15,1
teemin arkkitehtuuriin tarvitaan uu- voketjut tuottavat lisdarvoa kaikille asia-

sia tyokaluja, joilla voidaan analysoi- kasryhmille

da riittdvan nopeasti suuria tietoméé-

rid, yhdistdd ja jakaa terveydenhuol-
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Asetettu vaatimus Arkkitehtuurin ominaispiirre Lihteet

lon tietoja eri osapuolille

n/a Toimintaprosessien mittaaminen, seu- 3
ranta ja valvonta

Yksilollistetyn ladketieteen tutkimus Automatisoitu tietojen tuottaminen, 17,3

edellyttada kykya integroida ja hallita massakasittely ja hallinta

yhteentoimivia genomitietoja

n/a Tekniset ratkaisut, jotka mahdollistavat 3
nopean ratkaisujen ja palvelujen ko-
koonpanon ja hyodyntdmisen

n/a (ei ole esitetty keskitettyd kansal- Rajapinnat tietoldhteisiin, joista saadaan 4

lista genomitiedon hallinta) tietoaineistoja

Potilaan genomitietoja tulee sisdllyt- Tietojen kerdaminen, vastaanottaminen 20, 15,

tdd osaksi potilaan hoitoa tukevia ja jdrjesteleminen yhteentoimiviksi tieto- 4

potilastietoja; eri tietoldhteiden hyt- varannoiksi

dyntdmisessd on tdrkedd tehdd pa-

rannuksia, jotta olemassa olevat tie-

dot olisivat paremmin tunnistettavis-

sa, loydettdvissd ja yhdistettdavisss;

tietojen yhteentoimivuutta ja laadun-

varmistusta tulee parantaa

Padsy genomitietoihin ja tietojen luo- Tiedonhallinta, pddsy ja rajapinnat sdily- 20, 4

vutus tulee rajata vain tarvittaviin tettdviin tietoihin

tietoihin

Yhdistamallad tietoja eri tietoldhteistd Tietojen valmistelu ja yhdistimisen ana- 13, 4

voidaan rakentaa ennustavia malleja  lysointia varten

Genomitiedon elinkaarenhallinnassa Tietojen varastointi, sdilyttdminen ja 18,204

varianttien luokitukset tulee pitdd arkistointi

erillddn muista tukitiedoista (luokitel-

tava mddrdvilein uudelleen); huomi-

oitava myo6s se, kuinka tietdmystd

uusien varianttien merkityksestd pai-

vitetdén tietovarastoon

Tietomassojen analysoinnissa on tar- Tietomassojen prosessointija analysointi 13, 17,

peen hyodyntdd monia eri tekniikoita 4

ja teknologioita; genomitietojen ana-

lysointi edellyttdd biologisen tutki-

muksen, matematiikan ja tilastotie-

teen menetelmien yhdistimistd ja

korkean suorituskyvyn analysointi-

tekniikoita

n/a Tekninen tuki ja sen kehitys 5

n/a Operatiivinen osaaminen kokonaisarkki- 5
tehtuurin toteuttamiseksi

n/a Selked suunnittelu, laajuus ja kattavuus 5
sekd hyva hallinnointitapa sisdisten pro-
sessien suunnittelussa ja toteuttamisessa

n/a Hyvd oppimiskulttuuri ja oppimista 5

tukeva dokumentaatio, mahdollisuus

koulutukseen
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Asetettu vaatimus Arkkitehtuurin ominaispiirre Lihteet

n/a Riittavét taloudelliset ja muut resurssit, 5
keskitetty rahoitus

n/a Kokonaisarkkitehtuurin hallinnan mene- 5
telmat, viitekehykset ja valineet

n/a Kokonaisarkkitehtuurityohon — liittyvdat 6
tuki- ja neuvontapalvelut

n/a Kehittamisprojekteissa hyodynnettaviat 8
tilanteeseen sopivat kehittdmismenetel-
mat

| Strategian toimeenpanon sosio-tekninen arkkitehtuuri

Terveydenhuollon tietomassoja hyo- Liiketoimintaprosessien, tietojen ja tieto- 12,1

dyntamalld, niitd yhdistimalld ja ana- jdrjestelmien mahdollisimman itsendiset

lysoimalla, voidaan paremmin seura- osakokonaisuudet, jotka mahdollistavat

ta, arvioida ja ennakoida vé&eston wuusien ja erilaisten yhteentoimivien ko-

terveydentilaa konaisuuksien muodostamisen

n/a Organisaation kyvykkyys ennakoida 1
muutoksia oikein, mikd edellyttdad la-
pindkyvyyttd sisdiseen toimintaan ja
ulkoisiin muutoksiin sekd yhteistyotd ja
yhteistd ymmarrystd

n/a Asiantuntijoiden kyvykkyys ymmartdd 2
ja hallita liiketoiminnan monimutkai-
suutta ja muutoksia

n/a Organisaation kyvykkyys toimeenpanna 2
strategisia tavoitteita johdonmukaisesti

n/a Organisaation johdon kyvykkyys mah- 2
dollistaa tyontekijoiden sosiaalinen osal-
lisuus, jolla luodaan edellytykset johta-
miselle ja hallinnolle muuttavassa, mo-
nimutkaisessa ja epdvarmassa ympdris-
tdssa

Terveydenhuollon tukijdrjestelmien Yhtendisyys ja johdonmukaisuus liike- 20, 2

tulee tuottaa nopeasti, koota ja esittdd toiminnan eri osien vililld, mikd edellyt-

genomitietoon perustuvat hoitoon tdd liiketoiminnan yhteentoimivan ko-

vaikuttavat tiedot yksittdisille poti- konaisuuden kokonaisvaltaista suunnit-

laille ja potilasryhmille telua

n/a Tekniset ratkaisut, jotka mahdollistavat 3
nopean ratkaisujen ja palvelujen tarjon-
nan liiketoiminnan ja tutkimuksen tar-
peisiin

n/a Tietoturva- ja valvontatekniikat, jotka 3

mahdollistavat toiminnallisen ja teknisen
ympdriston luotettavuuden ja turvalli-
suuden eri yhteistyotahoille




33

Asetettu vaatimus Arkkitehtuurin ominaispiirre Lihteet

Tiedoista tulee tuottaa sekd ihmisille Tietojen visualisointi, jolla mallinnetut ja 20, 4

helposti katseltavissa olevia tietojen analysoidut tiedot tuotetaan ymmarret-

esitysmuotoja ettd koneellisesti luet- tdvadan muotoon

tavia esitysmuotoja; tukijdrjestelman

on pystyttava yhdistamé&an

genomitietoon perustuvaa tietoa ja

hoitoon vaikuttavia muita tietoja

Tutkimuksessa kaytettdavan tiedon n/a (tiedon laadun ja kaytettivyyden 14,20

laadun ja kédytettdvyyden hallinnalle varmistaminen huomioiden kaikki kayt-

on kasvava tarve; kansalaisille tulee totarkoitukset)

tuottaa luotettavat lddketieteellisen

tiedon ldhteet helposti saataville ja

ymmarrettdvadn muotoon

Tukijédrjestelman tulee tukea useita Tietojen julkaisu, joka mahdollistaa 20,4

potilastiedon alustoja avoimien tietojen jakelun

Poliittinen konteksti on tdrked tekija Organisaation johdon riittdva poliittinen 16,5

yksilollistetyssd terveydenhuollossa  ja taloudellinen tuki

Yksilollistettyjen toimintatapojen Organisaation sisdinen yhteisty6 sosiaa- 16,5

siséllyttaminen terveydenhuollon lisen ja kulttuurisen muutoksen mahdol-

palveluihin vaatii asennemuutosta ja listamiseksi

laaja-alaista yhteistyotd

n/a Lainsdddannon mukauttaminen toimin- 5
taan

n/a Kokonaisarkkitehtuurin  toteuttamisen 5
lainmukaisuuden varmistaminen

Yksilollistetyn lddketieteen ekosys- Toimintaan sitoutuminen, yhteisten 15, 19,

teemin arkkitehtuuriin tarvitaan toi- sddntdjen noudattaminen ja kokonais- 5

mintatavat, joissa toteutuu parempi arkkitehtuurin hallinta

tiedonlaatu, vaadittava tietosuoja ja -

turva, tietojen eheys ja luottamuksel-

lisuus; tieteellisen tiedonhallinnan

perusperiaatteita ovat loydettavyys,

saavutettavuus, yhteentoimivuus ja

uudelleenkdytettivyys

Olemassa olevia potilastietoihin ja Tiedonvaihdon harmonisointi integroin- 20, 5

genomitietoon liittyvid standardeja ja nin mahdollistamiseksi, mikd edellyttda

infrastruktuuria tulee hyodyntdd; yhteentoimivien tietojen hyvaksyntda

terveydenhuollon tukijarjestelmia

tulee kehittaa hyodyntaméaan

genomitietoon perustuvia tietoja osa-

na potilaan hoitoa tukevia potilastie-

toja

n/a Muutoksien hallinta mukaan lukien 5

muutokset organisaation ymparistossa
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Asetettu vaatimus Arkkitehtuurin ominaispiirre Lihteet
Yksilsiden osallistaminen ja vaiku- Asiakasldhtoisyyden ja yhteiskunnalli- 12, 20,
tusmahdollisuuksien lisddminen, sen merkittdivyyden huomiointi palvelu- 21,5

tasapuolinen pddsy yksilollistettyyn jen tarjoamisessa
terveydenhoitoon, yksildllinen hoito

ja haittojen minimointi myos haavoit-

tuvassa asemassa oleville; terveyden-

huollon laadun, turvallisuuden, te-

hokkuuden, tasa-arvoisuuden ja la-

pindkyvyyden parantaminen; tutki-

mustiedon tuottaminen ja hyodynta-

minen

Siirtyminen kohti yksilollistettyd 1dd- Monimutkaisen uudistuksen johtamisen, 15,7
ketiedettd voidaan ndhdd pikemmin toteutusjdrjestyksen ja ldpiviennin pro-
vdhitellen tapahtuvana muutospro- sessien hallinta- ja menettelytavat

sessina kuin dramaattisena Kkerta-

muutoksena

EU ja useat jasenvaltiot pyrkivit edis- n/a (kansainvilinen ja EU:n sisdinen 15
tam&dan terveydenhuollon ammatti- yhteistyo strategisessa kehittamisessé)
laisten koulutusta, jatkuvaa ammatil-

lista kehittymistd, parhaiden kaytan-

tojen jakamista, terveydenhuollon

tietojen yhteentoimivuutta ja tiedon-

hallinnan yhteisid periaatteita

| Uusien liiketoimintamahdollisuuksien ekosysteemin arkkitehtuuri

Terveydenhuollon  tietoaineistojen Tietoaineistojen hyodyntdminen toissi- 12, 15,
analysoinnilla voidaan parantaa toi- jaisissa kdyttotarkoituksissa 20,3
minnan tehokkuutta ja vaikuttavuut-

ta, hoidon seurannan laatua, riskien-

hallintaa, pddtoksenteon tietopohjaa

sekd kustannusten optimointia; yksi-

16llistetty lddketiede tulee vaikutta-

maan terveydenhuoltoon kokonai-

suudessaan; toissijaista hyodyntamis-

td voidaan nopeuttaa hyvin jarjestel-

lyilld genomitiedoilla

Eri tietoldhteistd yhdistettyjd tietoja ja Tietoaineistojen hyodyntdminen tieteel- 12, 15,
pitkdaikaisia historiatietoja analysoi- lisessd tutkimuksessa 20,3
malla voidaan nopeuttaa siirtymista

sairauksien ennaltaehkdisyyn ja nii-

den ladkkeiden kayttoon, joiden vai-

kuttavuus on voitu osoittaa; yksilol-

listetty ladketiede tulee vaikuttamaan

terveyden ja sairauksien tutkimuk-

seen; tietojen kadytossd tulee huomi-

oida myos suostumukset ja tietosuoja

Yksilollistettyjen toimintatapojen Tietoaineistojen hyddyntdminen tekno- 16,3
siséllyttaminen terveydenhuollon logiakehityksessd

palveluihin vaatii uusia innovaatioita

ja terveydenhuollon kehittdmista
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Asetettu vaatimus

Arkkitehtuurin ominaispiirre

Lihteet

Terveydenhuollon  tietoaineistojen
analysoinnilla voidaan auttaa enna-
koimaan ja hoitamaan potilaiden
sairauksia; yksilollistetty lddketiede
tulee vaikuttamaan potilaan hoitoon;
pddtoksenteon tukijarjestelmid tulee
kehittdaad helpottamaan genomitietoon
perustuvien paattelysadntojen taytan-
toonpanoa

n/a (vrt. tietoaineistojen hyddyntaminen
ensisijaisessa kdyttotarkoituksessa)

12, 15,
20

Terveydenhuollon padtoksenteon
tukijarjestelmid tulee kehittad sisallyt-
tamdan potilaiden genomitietoihin
perustuvia tietoja osaksi potilaiden
hoitoa tukevia potilastietoja

Yhteiskayttoiset kansalliset IT-palvelujen
alustat, jotka mahdollistavat hajanaisten
tietoldhteiden yhdistamisen

20,9

Tieteellisessd tutkimuksessa tulee
sdilyttdad tiedot tutkimuksessa kdytet-
tyjen tietojen alkuperdstd sekd tieto-
jen keruun ja késittelyn yksityiskoh-
dista osana tutkimuksen tuloksia

Ulkoisen ekosysteemin ympariston ja eri
organisaatioiden sisdisten ymparistdjen
yhdistaminen toisiinsa

14,9

Terveydenhuollon ammattilaisilla
tulee olla mahdollisuudet omaksua
yksilollistetyn lddketieteen monitie-
teelliset ndkokohdat; lddkarien ja tut-
kijoiden tulee voida tehdd tiivistd
yhteistyotd

Asiakkaiden, toimittajien, yhteistyo-
kumppanien ja muiden sidosryhmien
mukaan ottaminen ekosysteemin raken-
tamiseen

21,9

Terveydenhuoltojdrjestelméssa tulee
tulevaisuudessa keskittyd enemmaén
ennaltaehkiisevadn hoitoon, vieston
terveydentilan hallintaan ja yleisen
hyvinvoinnin edistdmiseen; yksilollis-
tettyyn lddketieteeseen perustuvien
terveyspalvelujen tulisi auttaa poti-
lasta hallitsemaan terveyttddan ja ter-
veydenhuollon ammattilaista tarjoa-
maan parempaa palvelua

Ekosysteemissd toimivien tahojen tekno-
logisten ja sosiaalisten nédkokulmien
huomioiminen ekosysteemin suunnitte-
lussa

12, 16,

Yksilollistetyn lddketieteen hyodyn-
taminen edellyttdd tdysin uutta
ekosysteemin kokonaisarkkitehtuu-
ria, jotta voidaan luoda tarvittava eri
osapuolien organisaatioiden, palvelu-
jen, toimintaprosessien, kdsiteltdvien
tietojen sekd kiytettdvien tietojdrjes-
telmien ja teknologioiden muodosta-
ma kokonaisuus

Arkkitehtuurin hallinnan (asiantuntijoi-
den) kyvykkyys muodostaa ekosystee-
mistd samanaikaisesti kokonaisvaltainen
ja riittdavan yksityiskohtainen ndkemys

15,9

n/a

Kehittyvan ekosysteemin tiukka koordi-
nointi ja sen arkkitehtuurin hallittu
suunnittelu
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Asetettu vaatimus Arkkitehtuurin ominaispiirre Lihteet

Yksilollistetty ladketiede voi hyodyt- Ekosysteemin arkkitehtuurin hallintata- 16, 18,
tad nykyisid terveyspalveluja ja tuot- pa, joka mahdollistaa verkostossa toimi- 9

taa uusia; genomitiedon laadunhal- vien organisaatioiden omien liiketoimin-

linnassa tulee huomioida jatkuvan tastrategioiden, -prosessien, jdrjestelmien
tieteellisen ja teknologisen kehityksen ja teknologioiden kehittamisen

tuomat muutokset ja parannukset

n/a Kehittdvan ekosysteemin monimutkai- 9
suuden asteen huomiointi ekosysteemin
arkkitehtuurin kehittamisessa

n/a Ekosysteemin arkkitehtuurin hallinnan 9
kyvykkyys reagoida riittdvan nopeasti ja
johdonmukaisesti eri organisaatioiden
sisdisiin ja ulkoisiin muutostarpeisiin

n/a Léapindkyvyyden lisdédminen ekosystee- 9
min nykyiseen toimintaa ja yhteistyo-
hon, jotta on edellytykset muutostarpei-
den analysoinnille ja uuden yhteisen
toiminnan suunnittelulle

n/a Hyvin monimutkaisen ekosysteemin 10
kokonaisuuden mallintaminen keskita-
solla sdilyttden myos yksityiskohtaiset
tiedot, mikd tukee muutosten ja niiden
vaikutusten arviointia

n/a Ekosysteemin toiminnan tunnistamisen 11
ja arvioinnin parantaminen hyoddynta-
maélld jarjesteltyd tietoa kuten tilastotie-
toja ja niiden visualisointia

Terveydenhuollon merkittdvissd uu- n/a (ekosysteemin yhteisesti ymmaérret- 12
distuksissa on yhteisid, yleisesti hy- ty visio ja kehittdmisen panopistealueet)
viaksyttyjd painopistealueita

Edelld olevan taulukon Lihteet-sarakkeen yksilollistetylle lddketieteelle asetet-
tujen vaatimusten numeroidut ldhdeviittaukset ovat seuraavat:

12 (Nambiar, 2013),
13 (Galetsi ym., 2020),
14 (de Lusignan ym., 2011),
15 (E Nimmesgern ym., 2017; Elmar Nimmesgern ym., 2017),
16 (Cesuroglu ym., 2016),
e 17 (Alyass ym., 2015),
18 (Aronson ym., 2012),
19 (Wilkinson ym., 2016),
20 (Masys ym., 2012) ja
21 (International Consortium for Personalised Medicine, 2019).
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Edelld olevan taulukon Lihteet-sarakkeen kokonaisarkkitehtuurin ja ekosys-
teemin arkkitehtuurin ominaispiirteiden numeroidut ldhdeviittaukset ovat seu-

raavat:
1
2
3
4
e 5
6
7
8
9

o 1
o 1

(
(
(
(
(
(Shanks ym., 2018),
(
(
(
0
1

Korhonen & Halen, 2017; Korhonen ym., 2016),
Albani ym., 2013),
Demchenko ym., 2014),

Lnenicka & Komarkova, 2019),

Van Der Voet ym., 2013),
Lagstedt, 2019),
Nurmi ym., 2019; Valtonen ym., 2018),
(Allen & Fulton, 2010) ja
(Basole ym., 2015).

Lyhenne “n/a” tarkoittaa edelld olevassa taulukossa sitd, ettei asetettua vaati-
musta tai liittyvdd ominaispiirrettd esitetty aihepiiriin liittyvissd kirjallisuuskat-
sauksen ldhteissd. Taulukossa esitetty yhteenveto kuvaa my®os sitd, kuinka tut-
kielman luvut 2 ja 3 tdydentdvit toisiaan.

Tarkastelen luvussa 6 tutkittavaa Suomen yksilollistetyn lddketieteen ta-
pausta tunnistaen ja analysoiden arkkitehtuurin kehittimisen mahdollisuuksia
ja haasteita, jotka liittyvat tdiméan uudistukseen sisdltoon. Tarkastelen arkkiteh-
tuurin kehittdmisen mahdollisuuksia ja haasteita seuraavassa kaaviossa esite-
tystd ndkokulmasta (kuvio 1):

Tavoitteet

Mahdollisuudet

Ohjaavat
periaatteet

o it i il i

e e e e ey e e P

Haasteet

Rajoitteetja

Vaikutukset
esteet

—

i e e o

KUVIO 1 Mahdollisuuksien ja haasteiden tarkastelun nikckulma



38

Monissa empiirisissd tutkimuksissa, joita on tehty julkisen hallinnon monimut-
kaisista uudistuksista, on havaittu muutoksien ajureiden tulevan organisaation
ulkoisen ympdriston muutoksista liittyen laajempaan yhteiskunnalliseen kehi-
tykseen. Lisdksi on havaittu, ettd ndilld ympariston muutoksilla on samanaikai-
sia vaikutuksia suureen joukkoon organisaatioita. Siitd huolimatta useimmissa
empiirisissd tutkimuksissa on tutkittu muutosta vain yhden organisaation na-
kokulmasta. Muutosta kuvataan tieteellisissd tutkimuksissa useinmiten muu-
toksen sisdllon perusteella silloin, kun muutos kohdistuu organisaation identi-
teetin piirteisiin ja organisaatiorajojen yli eri organisaatioiden valisiin suhteisiin
ja kun muutoksella on vaikutuksia moniin eri organisaatioihin tai koko toi-
mialaan. (Van Der Voet ym., 2013)

Julkisen hallinnon muutoksien tutkimisessa ja niiden ymmartamisessd on
kaytetty hyvin monia eri teoriapohjia, kuten esimerkiksi institutionaalista teori-
aa, erilaisia muutoksen hallinnan ldhestymistapoja, johtajuusteorioita, teorioita
muutokseen sitoutumisesta ja muutosvastarinnasta, kompleksisuusteoriaa,
kaaosteoriaa sekd jdarkeistdamisen liittyvid ja resurssildhtoisia ndkokulmia.
Kompleksisuusteoriaa on kaytetty silloin, kun muutosta oli tarkasteltu erityises-
ti muutoksen sisdllon perusteella. (Van Der Voet ym., 2013)

Monimutkaisten, kompleksisten systeemien, ominaispiirteitd ovat seuraa-
vat: (Snowden & Boone, 2007).

e Monimutkainen systeemi sisdltdd suuren mé&dran osia, joiden vililld on
vuorovaikutusta.

e Osien vuorovaikutukset ovat epilineaarisia, mikad tarkoittaa sitd, ettd
pienilld muutoksilla voi olla suhteettoman suuria seurauksia, jotka ovat
vaikeasti ennakoitavien tapahtumaketjujen lopputuloksia.

e Monimutkainen systeemi, jonka kokonaisuus on suurempi kuin sen
osien summa, on silld tavoin dynaaminen, ettei siind voi 16ytdd ennakolta
médritettdvid syy-seuraussuhteisiin perustuvia ratkaisuja. Mahdolliset
ratkaisut pikemminkin ilmaantuvat, ja ne ovat riippuvaisia senhetkisista
olosuhteista.

e Monimutkaisella systeemilld on oma historiansa, jossa menneisyys edel-
leen kytkeytyy nykyhetkeen. Monimutkaisen systeemin osat kehittyvit
yhteisessd ymparistossd, jossa ne ovat keskindisessd vuorovaikutuksessa.
Monimutkaisen systeemin jatkuvaa kehittymistd ei voi pysdyttdd eika
menneeseen tilanteeseen voi endéd palata.

e Kun monimutkaisen systeemin kehittymistd tarkastelee takautuvasti,
kehityksen kulku voi vaikuttaa jdrjestdytyneeltd ja ennakoidulta. Tama ei
kuitenkaan tarkoita sitd, takautuva tarkastelu parantaisi kykya ennustaa
tulevaisuutta, koska monimutkainen systeemi ja sen ulkoiset olosuhteet
ovat jatkuvassa muutoksessa.

e Monimutkainen systeemi poikkeaa jdrjestellystd systeemistd, jossa sys-
teemi rajoittaa toimijoita, ja kaoottisesta systeemistd, jossa ei ole rajoituk-
sia. Monimutkaisessa systeemissa toimijat ja systeemi rajoittavat vuoron
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perddn toisiaan. Tamd tarkoittaa sitd, ettd monimutkaisessa systeemissd
ei voi luottavasti ennustaa, mitéd seuraavaksi tapahtuu.

Monimutkaisen tilanteen johtaminen edellyttdd pddtoksenteolta ja padtoksien
toimenpanolta tavanomaisesta poikkeavia menettelytapoja, jotka antavat
avainhenkildille mahdollisuuden ndhdd reaalimaailman mahdollisuudet ja
haasteet kokonaisvaltaisesta toimintaympéariston monimutkaisuuden huo-
mioivasta ndkokulmasta. Cynefin-malli luokittelee padtoksenteossa kohdattavat
(complicated), monimutkainen (compex) ja kaoottinen (chaotic). Ndiden lisdksi
on vield viideskin vaihtoehto, jossa valitsee hdiritsevd epdselvyys (disorder)
siitd, mikd ndistd neljastd tilanteesta on hallitseva. Cynefin-mallin hy6dyntami-
nen voi auttaa ymmartamaan tilanteen luonnetta ja tekemdan parempia paatok-
sid, joilla voi vélttdd ongelmia, joita syntyisi sattumanvaraisella menettelytaval-
la ilman tilannearviota. Tarkastelen tdssd tutkielmassa monimutkaisiin tilantei-
siin liittyvdn epavarmuuden hallinnan keinoja hyédyntden seuraavassa kuvios-
sa esitettyd Cynefin-mallia (Snowden & Boone, 2007).

UNORDERED

COMPLEX
probe
COMPLICATED
CHAOTIC 22
act ?na;lvﬁ
categorize
respond
SIMPLE

HARVARD BUSINESS REVIEW * NOVEMBER 2007

KUVIO 2 Cynefin-malli (Snowden & Boone, 2007, s. 4)

Cynefin-malli erottelee toisistaan mutkikkaan ja monimutkaisen tilanteen.
Mutkikkaassa tilanteessa voidaan edelleen hyodyntdd tosiasioiden hallintaan
perustuvia menettelytapoja, koska tilanne on silld tavoin jdrjestaytynyt, etta
syy-seuraussuhteet ovat vield havaittavissa. Mutkikkaassa tilanteessa kaytetta-
vd menettelytapa edellyttdd ratkaisumahdollisuuksien tunnistamista, analy-
sointia ja niihin reagointia, mikd ei ole helppoa ja vaatii asiantuntemusta.
(Snowden & Boone, 2007)

Monimutkaisen tilanteen johtaminen edellyttda paatoksenteolta ja paatok-
sien toimenpanolta menettelytapaa, jossa kokeillaan useita vaihtoehtoisia rat-
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kaisumahdollisuuksia, jotka perustuvat epatdydellisiin tietoihin ja pyrkivit
olemaan riittdvan hyvid olematta tdydellisid. Ratkaisumahdollisuuden kokeilu
lisdd tilanteen ymmartamistda. Monimutkaisissa tilanteissa on vaarana, ettd rat-
kaisumahdollisuuksiin liittyva ajattelu on liian rajoittunutta, miké voi olla tyy-
pillistd asiantuntijoille. Mahdollista on my®0s se, ettd asiantuntijaryhma ei padse
yhteisymmarrykseen yhdestidkdan ratkaisumahdollisuudesta. Néissa tilanteissa
on hyvad kannustaa laajempaa osallistujajoukkoa ideoimaan uusia ajatuksia ja
ratkaisuja, jotta avautuisi tdysin uusia ndkokulmia mahdollisten ratkaisujen
16ytdmiseen. (Snowden & Boone, 2007)

Riskienhallinnan menetelmit tarjoavat nykyisin tdrkedd tukea organisaa-
tion johtamiseen ja padtoksentekoon, mikad koskee myds organisaatiolle tarkei-
den tietojdrjestelmien tietoturvaa. Riskienhallinnan tulee vastata sidosryhmien,
lainsdaddnnon ja valvovien viranomaisten asettamiin vaatimuksiin, jotka ovat
lahtokohtia organisaation tavoitteille. Tietoturvariskien hallinnassa on haasteita
organisaatioissa, joiden liiketoimintaa liittyy monimutkaista lainsdddantoa ja
paljon toisiinsa kytkeytyvid tietojdrjestelmid. Tietoturvariskien hallinnan menet-
telyjen dokumentoinnin ymmarrettdvyyttd voidaan parantaa hyodyntamallad
tekstikuvauksien rinnalla kokonaisarkkitehtuurin kuvausmenetelmid, joilla
voidaan kuvata tietoturvakdytdnteitd ja niitd ohjaavia periaatteita. Mayer ym.
esittdvét tietoturvariskien hallinnan menetelmien keskeisten kasitteiden yhdis-
tamistd kokonaisarkkitehtuurin hallinnan terminologiaan, jotta muodostuisi
lahestymistapa, jolla voidaan helpottaa organisaatioita kasittelem&dan monimut-
kaisuutta ja siihen liittyvid riskejd lainsddddnnon, madrdysten ja ulkoisten vaa-
timusten noudattamisessa ja hallinnoinnissa. Tédssd kéasitemallissa on esitetty
seuraavia ymmarrystd helpottavia yhteyksid eri kédsitteiden valilla: (Mayer ym.,
2019)

o Tietoturvatavoitteisiin liittyvien riskien merkityksen ja vaikutusten arvi-
ointia tuetaan madritetyilld tietoturvakriteereilld.

o Tietoturvakriteerit rajoittavat kéytettavad liikeomaisuutta ja sitd tietojdr-
jestelmdomaisuutta, joka tukee liiketoimintaa. Omaisuus tarkoittaa orga-
nisaation kannalta valttaméattomid liiketoiminta-arvoa tuottavia resursse-
ja, joita voivat olla esimerkiksi kyvykkyys, prosessi, tietoaineisto, tietojar-
jestelmd, teknologia tai infrastruktuuriin liittyva resurssi kuten palvelin-
alusta, laitteisto, tietoverkko ja tietoliikenne. Rajoitus tai edellytettdva tie-
toturvaominaisuus on omaisuuden turvallisuutta takaava suojauskriteeri,
joka liittyy esimerkiksi luottamuksellisuuteen, eheyteen ja saatavuuteen.
Rajoituksien asettaminen edellyttdd tietoturvakriteerien soveltamista ky-
seiseen liiketoimintaan.

e Riskilld on turvallisuuskriteerilld arvioitu merkitys, johon liittyy tieto-
turvatavoite. Riskiin yhdistyy tapahtuma, jolla on negatiivinen vaikutus
omaisuuteen. Vaikutus kuvaa sitd tapahtuman aiheuttamaa kielteista
seurausta, joka vahingoittaa omaisuutta. Tapahtuma on yhdistelma uh-
kaa ja yhtd tai useampaa haavoittuvuutta tai tietoturva-aukkoa, jotka
ovat omaisuuden ominaispiirteitd. Uhka on mahdollinen hyokkays tai
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omaisuuteen kohdistuva tapahtuma, joka voi johtaa omaisuuden vahin-
goittamiseen.

e Riskien késittely tarkoittaa riskienhallintaan liittyvdd paatoksentekoa,
vaatimusten asettamista ja valvontatoimenpiteitd, jotka tulee madritelld
ja toteuttaa mahdollisten riskien vahentdmiseksi. Tietoturvavaatimus
edellyttdd omaisuudelta haluttua omaisuutta, joka vahentda riskid. Kont-
rolli on vastatoimi tai suojatoimenpide, joka on omaisuuden turvallisuu-
den parantamiseksi suunniteltu ja toteutettu toimenpide.

Monimutkaisen uudistuksen ldpivientid voidaan tutkia muutosprosessin nako-
kulmasta, jossa muutos ndhddan toimintana, jota tehdddn padmaéadrand olevien
tavoitteiden saavuttamiseksi. Toiminnan seurauksia voidaan arvioida vertaa-
malla toiminnan lopputuloksia asetettujen tavoitteiden mukaiseen toivottuun
tilanteeseen. Tdssd vertailussa uudistuksiin tdhtddvan toiminnan positiivisia
seurauksia voidaan pitdd etuina ja negatiivisia seurauksia haittoina. Monimut-
kaisten uusituksien ldpiviennille on tyypillistd, ettd muutokseen tdhtdavalla
toiminnalla voi olla samalla seka tiettyihin tavoitteisiin ndhden positiivisia vai-
kutuksia ettd joihinkin muihin tavoitteisiin ndhden negatiivisia vaikutuksia.
Julkisen hallinnon uudistusten tutkimuksissa on tehty harvoin monimutkaisten
ja monikerroksellisten muutosprosessien pitkittdistutkimuksia ja arvioitu uu-
distusten lopputuloksia. (Plessius ym., 2018; Van Der Voet ym., 2013)

Tarkastelen timan tutkielman luvussa 6 niitd mahdollisuuksia ja haasteita,
joita Suomen yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin perustana olevan geno-
milain lausunnonantajat ovat ndhneet oman organisaationsa ndkokulmasta
vuonna 2018 antamissaan lausunnoissa hallituksen esityksen luonnoksesta.
Ndiden mahdollisuuksien ja haasteiden esittiminen perustuu niihin oletettui-
hin vaikutuksiin, joita hallituksen esityksen ja siihen sisdltyvdn genomilain
luonnoksen on arvioitu tuottavan. Tarkastelen mahdollisuuksien ja haasteiden
esittimisen ja analysoinnin yhteydessd myos niihin liittyvid lakiluonnoksen
ohjaavia periaatteita ja tunnistettavissa olevia uudistukseen liittyviad rajoitteita
ja esteitd. Tdssd tutkielmassa en tarkastele uudistuksen muutosprosessia enkéa
sen seurauksia. Tutkielmani tulokset antaisivat kuitenkin jatkotutkimukselle
lahtokohdan tutkia tulevan uudistuksen lopputuloksia suhteessa tutkielmassa-
ni tunnistettuihin muutoksen mahdollisuuksiin ja haasteisiin.
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5 TUTKIMUSMENETELMA, PROSESSI JA AINEISTO

Kokonaisarkkitehtuuriin liittyvéssd tieteellisessd tutkimuksessa voidaan hyo-
dyntdd tieteellisid teorioita, jotka ennustavat ja selittdvét ilmididen monimuo-
toisuutta. Strategisen suunnittelun ja tavoitteiden asettamisen tieteellisen tut-
kimuksen voidaan ndhdd perustuvan ideologisiin teorioihin, jotka koskevat
tavoitteita, joita ihmiset haluavat saavuttaa. Ideologiset teoriat ovat luonteel-
taan subjektiivisia, ja tieteellisessd tutkimuksessa niitd voidaan arvioida yhteis-
kunnallisesta merkityksestd kasin, joka perustuu niiden koettuun hyodyllisyy-
teen. Ontologiset teoriat ovat teorioita asioiden luonteesta, ja ne suuntautuvat
selittdmddn ja ennustamaan suhteita havaituissa ilmivissda. Ontologisen teorian
tarkoituksenmukaisuus saadaan selville tutkimalla ja arvioimalla kdytannon
soveltamista, esimerkiksi asiantuntijalausuntojen avulla. Kokonaisarkkitehtuu-
rin kehittdmiseen liittyvien menetelmien tutkimuksen voidaan ndhdd perustu-
van my0s teknologisiin teorioihin, joiden paikkaansa pitdvyyttd voidaan arvi-
oida tutkimalla kdytannon soveltamista esimerkiksi mittausten avulla, arvioivil-
la vertailuilla ja omaksumisen tutkimisella. (Albani ym., 2013)

Tutkielman kirjallisuuskatsauksessa pyrin kuvailemaan ja luomaan koko-
naiskuvaa yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin kehittami-
sestd sekd jasentamddn mahdollisimman monipuolisesti ja selkedsti tutkimus-
kohteen ominaisuuksia. Aihepiiriin liittyvien empiiristen tutkimusten tuloksien
tarkastelussa yritan 16ytédd yhtaldisyyksid ja eroja verrattuna tutkielmani empii-
riseen osuuteen. Pyrin kirjallisuuskatsausosuudessa lopputulokseen, joka on
helppolukuinen.

Tarkastelen empiirisessd osuudessa tutkimuskysymyksid: mitkd ovat ark-
kitehtuurin kehittdimisen mahdollisuudet ja haasteet monimutkaisessa toimin-
taympaéristossd, jossa on kyseessd Suomen yksilollistetyn lddketieteen uuden
lakisddteisen ekosysteemin toiminta. Konkretisoin tutkimuskysymysten merki-
tystd ja niihin liittyvid havaintoja esittelemalld tutkittavan tapauksen ominais-
piirteitd, joiden kuvaamisessa hyodynnén lukuun 4 laatimaani kirjallisuuskat-
sauksen kokonaisvaltaista yhteenvetoa. Empiirisessd osuudessa pyrin kuvaile-
vaan ja tutkivaan otteeseen, jonka tuloksena voi syntyd johtopddtoksid tai ra-
kennelmia, joita voidaan rajatussa maédrin yleistdd tai joiden perusteella voin
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ehdottaa aiheita jatkotutkimukselle. Kdytdn empiirisessd osuudessa teemoitte-
lua, joka on ymmaértdmiseen tdhtddva laadullisen analyysin tutkimusmenetelma
(Crowe, Inder, & Porter, 2015). Tutkimustulosten arvioinnissa tarkastelen niitd
teemoittelun tuloksia, jotka tuovat esille samanaikaisia mahdollisuuksia ja haas-
teita ilmentden uuteen monimutkaiseen ekosysteemiin liittyvdd epavarmuutta.

Kayttaméani empiirinen tutkimusaineisto koostuu luonnoksesta hallituk-
sen esitykseksi genomilaiksi, josta Sosiaali- ja terveysministerio on pyytanyt
lausuntoja 8.6.2018, ja lausunnonantajien lausunnoista (24 kpl), jotka on julkais-
tu 3.8.2018 padttyneen lausuntokierroksen jdlkeen lausuntopalvelussa. Liittee-
seen 1 on tutkimusaineiston esittely.

Tutkielmani kirjallisuuskatsauksen ja empiirisen osuuden tekeminen ei
edennyt suoraviivaisesti vaan tutkimustyohon liittyi kokeiluja ja niiden kautta
oppimista ja ymmarryksen lisddntymistd sekd aihepiirin monimutkaisuudesta
ettd tilanteeseen soveltuvasta ldhestymistavasta. Aloitin tutkielman tekemisen
etsimélld aihepiirin tieteellisid artikkeleita ja perehtymalld niiden sisdltoon. Tal-
16in 16ysin ja valitsin mukaan noin puolet kirjallisuuskatsauksen lopullisesta
aineistosta. Laadin kirjallisuuskatsauksen lukujen 2 ja 3 sisillysluettelot, ja sijoi-
tin valittujen artikkelien késittelyn sisdllysluettelon mukaisiin alilukuihin.

Taman jdlkeen aloitin empiirisen tutkimusaineiston analysoinnin tunnis-
tamalla lausunnoissa esitettyihin mahdollisuuksien ja haasteisiin liittyvid tois-
tuvia aiheita eli teemoja. Teemojen tunnistamisessa hyodynsin hallituksen esi-
tysluonnoksen ja siihen sisédltyvan lakiluonnoksen madramuotoisia rakenteita.
Téssd teemoittelun ensimmadisessd vaiheessa analysoin 23 annetun lausunnon
aineistosta viisi lausuntoa ja tunnistin niistd 38 teemaa, jotka toistuivat yhteensa
69 kertaa. Kokeilin myds kolmen ensimmaéisen tunnistetun teeman lapikayntia
luvassa 6.1, mistd syntyi sisdltod noin sivu kutakin teemaa kohden. Talloin ha-
vaitsin, ettd luvun 6.1 sivumaaraksi olisi tullut noin 175 sivua, jos tdimé ensim-
mdinen noin 22% otos ja kolmen ensimmadisen teeman kasittely olisivat ennus-
taneet luvun 6.1 lopullista laajuutta.

Johtopddtokseni tdstd tutkimusaineiston teemoittelun ensimmadisestd vai-
heesta olivat seuraavat:

o Hallituksen esityksen sisdllon jasennys ja lakiluonnoksen pykaldrakenne
eivat tue riittavasti nimenomaan arkkitehtuurin kehittdmisen kannalta
keskeisten lausunnoissa esitettyjen mahdollisuuksien ja haasteiden tee-
mojen tunnistamista.

e Arkkitehtuurin kehittdmisen kannalta keskeisten teemojen tunnistami-
nen edellyttdd sitd, ettd tdméan laajan aihepiirin tieteellisistd artikkeleista
on ensin muodostunut selkedmpi ja jasentyneempi kisitys, jota vasten on
mahdollista tunnistaa nimenomaan arkkitehtuurin kehittdmiseen liitty-
vid keskeisid mahdollisuuksia ja haasteita.

Taman jdlkeen jatkoin kirjallisuuskatsauksen laatimista. Pyrin 16ytamaan riitta-
vdn yksinkertaisen mutta samalla kokonaisvaltaisen késittelytavan laajan aihe-
piirin kasittelyyn. Valitsin jasennyksen pohjaksi luvussa 3.1 kuvatun ajatteluta-
van, jossa kokonaisarkkitehtuuri jaetaan kolmeen toisiinsa kytkeytyviin erita-
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soisiin arkkitehtuurikokonaisuuksiin. Lisdksi hyddynsin luvussa 3.1 esitettya
kokonaisarkkitehtuurin termien merkitystd avaavaa ndkokulmaa, jossa koko-
naisarkkitehtuurin ominaisuudet ryhmitellidn komponenteiksi, keinoiksi ja
pdaamddriksi. Valitsin tutkielmani arkkitehtuurin kehittdimisen ndkokulmaksi
sen, ettd arkkitehtuurin kehittdmisen paamadrand voi olla samanaikaisesti sekd
komponenttien ettd keinojen kehittaminen.

Tdydensin lukuihin 2 ja 3 sisdltyvad kirjallisuuskatsausta lopulliseen laa-
juuteen. Laajensin kirjallisuuskatsauksen sisdllon kattavuutta etsimélld ja hyo-
dyntdamalld tieteellisid artikkeleita, jotka tdydensivit aihepiirin kokonaiskuvaa.
Laadin empiirisen osuuden tarkastelun tueksi kirjallisuuskatsauksesta yhteen-
vedon lukuun 4. Lisdksi kuvasin lukuun 4, mitd tutkimuskysymyksessa esitetty
monimutkaisuus merkitsee arkkitehtuurin kehittamisessd. Lisdsin lukuun 4
myds riskienhallinnan ja tietoturvavaatimusten kuvausta, koska teemoittelun
ensimmadisessd vaiheessa huomasin ndiden aiheiden nousevan esille tutkimus-
aineistosta. Samalla ymmarsin, ettd monimutkaisuuteen liittyvd epdavarmuus
voi ndyttdytyd tutkimusaineistossani siten, ettd samaan arkkitehtuurin kehitta-
misen teemaan voi liittyd toisiinsa ndhden vastakkaisia ndkokulmia eli sekd
mahdollisuuksia ettd haasteita.

Teemoittelun toisessa vaiheessa pyrin hyodyntim&ddn teemoittelu-
analyysimenetelmdd syventden teemojen merkityksen ymmartamistd (Crowe
ym., 2015). Teemoittelun toista vaihetta varten muodostin seuraavan luokitte-
lun, jolla pyrin nostamaan tunnistetuista teemoista esille ne, jotka ovat tutki-
muskysymysten kannalta tdrkeimpid tuoden esille ekosysteemin monimutkai-
suutta ja tdydentéden teoriaosuutta:

o ekosysteemin monimutkaisuutta ilmentdvd a-ryhmd, jossa on esitetty
toisiinsa nihden vastakkaisia ndkokulmia, missa tulee esille tutkimus-
kohteen monimutkaisuus ja siihen liittyvd epdavarmuus,

e teoriaosuutta tdydentdvd b-ryhmd, jossa on esitetty keskeisid kirjalli-
suuskatsauksen yhteenvetoa tdydentdvid ndakokulmia,

e teoriaosuuden mukainen c-ryhmad, jossa on esitetty kirjallisuuskatsauk-
sessa jo pitkalti kuvattuja nakokulmia, ja

¢ yleisluontoinen d-ryhmd, jossa on esitetty hyvin yleisid tai muutoin vai-
keasti hahmotettavia nikokulmia, minkd vuoksi ne eivit anna ldhtokoh-
taa teeman analysoinnille.
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Aloitin teemoittelun toisen vaiheen arvioimalla uudelleen ensimmdisessd vai-
heessa tunnistetut 38 teemaa, joiden ldhtokohdaksi olin ottanut hallituksen esi-
tyksen sisdllon jasennyksen ja lakiluonnoksen pykildrakenteen. Yhdistin toi-
siinsa arkkitehtuurin kehittdmisen kannalta samaan aiheeseen liittyvit teemat,
minkd jdlkeen teemojen lukumaéérd oli 23. T4lloin tunnistin laajempia teemoja,
jotka liittyviat esimerkiksi seuraaviin aihealueisiin:

e genomikeskuksen tietosuojan ja tietoturvan hallinta,

e genomitietorekisterin kdytettdvyys ja sen kdyttoympériston tietoturvan
hallinta sekd

e genomitietorekisterin tietoaineistojen yhteentoimivuus ja laadunhallinta.

Teemoittelun toisessa vaiheessa analysoin 23 annetun lausunnon aineistosta
loput 18 lausuntoa ja tunnistin niistd 23 teeman esiintymét. Yhden teeman osal-
ta esiintymid oli vain kaksi kappaletta, minkd vuoksi yhdistin tdm&dn teeman
samaa aihealuetta koskevaan laajempaan teemaan. Tamaén jdlkeen tunnistettuja
teemoja oli yhteensd 22, joihin liittyvid kohtia lausunnonantajien lausunnoissa
oli yhteensa 363.

Jatkoin taman jdlkeen empiirisen osuuden tekemistd tutkimukseni tulok-
sien analysoinnilla, esittelylld ja arvioinnilla, minké& tuotokset sisdltyvit lukuun
6. Samassa yhteydessd viimeistelin lukujen 2 ja 3 sisédltod parantamalla tekstin
luettavuutta tarvittavilta osin. Lopuksi kirjoitin tiivistelman, yhteenvedon lu-
kuun 7 ja viimeistelin luvun 1 johdannon.
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6 TUTKIMUSTULOKSET

Tama luku sisdltdd tutkielmani empiirisin osuuden tuloksien esittelyn ja arvi-
oinnin. Tutkin empiirisessd osuudessa teemoittelu-analyysimenetelmailld Suo-
men yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin kehittamisen
mahdollisuuksia ja haasteita kdyttden tutkimusaineistoa, joka on kuvattu tar-
kemmin liitteessd 1. Empiirisessd osuudessa hyodynnidn lukuun 4 laatimaani
teoriaosuuden yhteenvetoa, johon suhteutan empiirisen tutkimukseni tuloksia.

6.1 Tutkittavan tapauksen ominaispiirteiden analysointi ja ver-
tailu teoriaosuuteen

Tésséd aliluvussa konkretisoin Suomen yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin
arkkitehtuurin kehittdmisen mahdollisuuksia ja haasteita esittimalld teemoitte-
lun tuloksien analysoinnin ja vertailun teoriaosuuteen. Yksiloin késiteltdvan
teeman tunnisteella, joka on muotoa T-kirjain ja juokseva numero esimerkiksi
"T16". Liitteessd 2 on esitetty teemoittelun yhteenveto, jossa on luettelo tdssa
aliluvussa kasiteltdvistd teemoittelun toisen vaiheen yldtason teemoista.

Esitdn lausunnonantajien lausunnoista tunnistetut yldtason teemat ja nii-
hin liittyvét arkkitehtuurin ominaispiirteet hyodyntden lukuun 4 laadittua teo-
riaosuuden yhteenvetoa. Kuvaan yldtason teemat tulkiten niiden merkitysta
luvun 4 mukaisessa yhteenvedon jasennyksessd, joka sisédltdd seuraavat kolme
arkkitehtuurikokonaisuutta:

¢ ydintoimintojen tekniseen arkkitehtuuriin ominaispiirteet,

e strategian toimeenpanon sosio-teknisen arkkitehtuurin ominaispiirteet ja

e uusien liiketoimintamahdollisuuksien ekosysteemin arkkitehtuurin omi-
naispiirteet.

Kunkin arkkitehtuurikokonaisuuden sisdlld tarkastelen eri yldtason teemoja
niilld tarkkuustasoilla, jotka maaraytyvit kyseisen teeman ryhmittelyn mukaan.
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Teemoittelun toista vaihetta varten muodostin luvussa 5 esitetyt teemojen a-, b-,
c- ja d-ryhmadt, jotka kuvaavat kunkin yldtason teeman tiarkeyttd tutkimusky-
symysten kannalta. Teemoittelun tulosten tarkastelussa késittelen eri ryhmiin
luokiteltuja teemoja seuraavasti:

e ekosysteemin monimutkaisuutta ilmentdvan a-ryhmdn teemasta esitte-
len tunnistetun teeman sisdllon ja kuvaan siihen liittyvit tutkittavan ta-
pauksen keskeiset ominaispiirteet sekd pyrin pohtimaan teeman taustaa
ja merkitystd,

e teoriaosuutta tdydentdvid b-ryhmén teemoja tarkastelen niistd nakokul-
mista, jotka tdydentdvat luvussa 4 esitettyd teoriaosuuden yhteenvetoa,

e teoriaosuuden mukaisista c-ryhmén teemoista kerron lyhyesti sen, kuin-
ka ne vastaavat luvun 4 teoriaosuuden yhteenvedon sisdltod ja

o lisdksi esittelen lyhyesti tunnistetut yleisluontoiset d-ryhmén teemat.

Liite 3 sisdltdd tunnistettuihin a-, b- ja c-ryhmien teemoihin liittyvit analysoitu-
jen lausuntojen kohdat, joita késittelen tdssa aliluvussa.

Ydintoimintojen tekniseen arkkitehtuurin liittyvit ylitason teemat

Ensimmdisend arkkitehtuurikokonaisuutena esittelen ydintoimintojen tekni-
seen arkkitehtuurin ominaispiirteisiin liittyvat yldtason teemat. Tamén arkki-
tehtuurikokonaisuuden yldtason teemoja oli tutkimusaineistossa vain 4 kappa-
letta, minkd voi olettaa johtuvan siitd, ettei lain tasolla ole yleensé tarvetta sada-
tdd ydintoimintojen teknisen arkkitehtuurin vaatimuksista ja ominaispiirteista
kuin hyvin rajatuilta osin. Luvun 4 yhteenvedossa on esitetty yksilollistetyn
ladketieteen ydintoimintojen tekniseen arkkitehtuuriin liittyvid vaatimuksia ja
ominaispiirteitd tatd huomattavasti laajemmin. Téahén arkkitehtuurikokonaisuu-
teen ei sisdlly a-ryhméan luokiteltuja yldtason teemoja.

Ensimmadiseen arkkitehtuurikokonaisuuteen sisdltyy seuraavat teoria-
osuutta tdydentdvadn b-ryhmaan luokitellut yldtason teemat:

e Tl6-teema: "Tietomassojen analysointi genomitietorekisterin kdyttoym-
paristossa”.

o Tl4-teema: “"Genomitietorekisterin tietoaineistojen yhteentoimivuus ja
laadunhallinta”.

Tarkastelen T16-teemaa: “Tietomassojen analysointi genomitietorekisterin kayt-
toympadristossd” niiden ndkokohtien osalta, jotka tarkentavat teoriaosuuden
yhteenvetoa. Tutkimusartikkeleissa todettiin, ettd yksilollistetyn lddketieteen
arkkitehtuuriin tarvitaan tyokaluja, joilla voidaan analysoida riittdvan nopeasti
suuria tietomddrida sekd yhdistdd ja jakaa tietoaineistoja eri osapuolille (E
Nimmesgern ym., 2017; Elmar Nimmesgern ym., 2017). Lisédksi tutkimusartik-
keleissa todettiin, ettd ydintoimintojen tulee muodostaa arvoketjuja, jotka tuot-
tavat lisdarvoa kaikille tietoaineistoja hyodyntéville asiakasryhmille (Korhonen
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& Halen, 2017; Korhonen ym., 2016). T16-teema esiintyi tutkimusaineistossa
vain 4 kertaa.

T16-teemassa lausunnonantajat painottivat tutkimustoiminnan edellytys-
ten varmistamista vaatimuksilla, jotka liittyvat genomilain luonnoksen kohtiin,
jotka koskevat tieteellisessd tutkimuksessa kadytettivdd genomitietorekisterin
tietoturvallista kdyttoympadristod. Lausunnoissa nousi esille seuraavat teoria-
osuuden yhteenvetoa tarkentavat yksilollistetyn lddketieteen vaatimukset ja
arkkitehtuurin ominaispiirteet:

e Genomitietoja ja niihin yhdistettyjd muita tietomassoja on mahdollista
analysoida tietoturvallisessa kdyttoympdristossd kdyttden uusia mene-
telmid ja hyodyntden uusia tyokaluja.

o Tietoturvallisessa kdyttoympadristossd genomitiedot ovat kansainvilisten
standardien mukaisesti yhteentoimivia, jotta ne ovat kayttokelpoisia,
kun tutkimustoiminnassa osallistutaan kansainvilisiin genomitutkimuk-
siin.

Tarkastelen T14-teemaa: ”“Genomitietorekisterin tietoaineistojen yhteentoimi-
vuus ja laadunhallinta” niiden ndkokulmien osalta, jotka tarkentavat tutkimus-
toiminnassa tuotettujen genomitietojen hyodyntdmismahdollisuuksia potilai-
den hoidossa. Tutkimusartikkeleissa todettiin, ettd genomitietoja tulee sisdllyt-
tdd osaksi potilaan hoitoa tukevia potilastietoja, mikd vaatii parannuksia myos
tietojen yhteentoimivuuteen ja laadunvarmistukseen sekd eri tietoldhteiden
hyodyntdmiseen, jotta tiedot olisivat paremmin tunnistettavissa, 1oydettavissa
ja yhdistettdvissa (Masys ym., 2012; E Nimmesgern ym., 2017; Elmar
Nimmesgern ym., 2017). Lisdksi tutkimusartikkelissa todettiin, ettd eri tiedon-
lahteistd saatavien tietojen yhdistiminen edellyttdd tietojen kerdamistd, vas-
taanottamista ja jdrjestelemistd yhteentoimiviksi tietovarannoiksi (Lnenicka &
Komarkova, 2019). T14-teema esiintyi tutkimusaineistossa 11 kertaa.

T14-teemassa lausunnonantajat korostivat yhteentoimivuuden ja laadun-
hallinnan merkitysta esittden seuraavia yhteenvetoa tarkentavia yksilollistetyn
ladketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteita:

e Genomitietorekisterin tietoaineistojen yhteentoimivuudessa ja laadun-
hallinnassa huomioidaan sekd genomitietojen ensisijaisen ettd toissijais-
ten kayttotarkoituksien tarpeet, koska molemmat ovat olennaisia yksilol-
listetyn ladketieteen ekosysteemissd. Tdlloin keskitettyja genomitietoja
voidaan hyodyntdd sekd terveydenhuollossa ettd terveydenhuollon
suunnittelun ja péddtoksenteon toimintaprosesseissa ja tutkimustoimin-
nan toimintaprosesseissa.

¢ Yhteentoimivuuden varmistamiseksi genomitietorekisteriin tallennetta-
vien tietoaineistojen kuvailussa kdytetdan kansainvilisid standardeja.

¢ Genomikeskuksella on genomitietorekisterin tietoaineistojen yhteentoi-
mivuuden ja laadunhallinnan valvontaan liittyvad erityistd asiantunte-
musta.
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¢ Genomitietojen laadunhallinnassa huomioidaan my®os sen, ettd tutkimus-
toiminnassa on voitu tuottaa genomitietoja laajasta vdestootoksesta.
Genomitiedon oikeasta alkuperédstd tulee olla tdysi varmuus ennen kuin
genomitietoa voi kdyttdd potilaan ladketieteellisen diagnoosin tekemises-
sd. Keskitetty genomitietorekisteri muuttaa tutkimustoiminnassa tuotet-
tujen genomitietojen kayttod merkittavalld tavalla, kun sitd vertaa nyky-
tilanteeseen, jossa tutkimustoiminta on erillddn potilaiden hoidosta.

e Genomitietorekisterin tietojen oikeellisuuden varmistamisessa ja laa-
dunhallinnassa huomioidaan myos virheellisten ja vanhentuneiden tieto-
jen poistaminen tai mitdtdiminen sekd korvaaminen uudella ja oikeam-
malla tiedolla.

Ensimmdiseen arkkitehtuurikokonaisuuteen sisdltyy seuraavat teoriaosuuden
mukaiseen c-ryhmaén luokitellut yldtason teemat:

e T26-teema: “Genomitietorekisterin tietoaineistojen elinkaarenhallinta”.
o T23-teema: “Genomikeskuksen toiminnan taloudellisten resurssien riit-
tavyys”.

Genomitietorekisterin tietoaineistojen elinkaarenhallinta edellyttdd suurten tie-
tomassojen varastointia, sdilyttamistd ja arkistointia kuten on todettu my®os jul-
kisen hallinnon kokonaisarkkitehtuurin kehittimiseen liittyvassd tutkimusar-
tikkelissa (Lnenicka & Komarkova, 2019). Yksilollistetyn lddketieteen tutki-
musartikkeleissa nostettiin esille genomitietoihin liittyvit erityiset haasteet ku-
ten varianttien luokituksien erillddn pidon tarve ja méadrdvalein tehtdava uudel-
leenluokitus sekd varianttien merkitykseen liittyvien tietoaineistojen erillisen
hallinnan tarve tietovarastossa (Aronson ym., 2012; Masys ym., 2012). Tutki-
musaineistossa tama T26-teema esiintyi 7 kertaa tuoden esille samoja ndkokoh-
tia kuin tutkimusartikkeleissa.

Taloudellisten resurssien riittdvyys on ndhty merkittdva haasteena suur-
ten ja monimutkaisten tietovarantojen hyodyntamisessd. Kokonaisarkkitehtuu-
rin kehittdmiseen liittyvissd tutkimusartikkeleissa tdmdn ndhtiin edellyttdvan
riittdvid taloudellisia ja muita resursseja sekd keskitettyd rahoitusta (Ansyori
ym., 2018). Yksilollistetyn lddketieteen tutkimusartikkeleissa ei nostettu erityi-
sesti esille tdtd haastetta johtuen ehka siitd, ettei kyseisissd maissa ole asetettu
tavoitteeksi genomitietojen eikd terveystietojen kansallista keskitettyd tiedon-
hallintaa. Tutkimusaineistossa tdima T23-teema esiintyi 13 kertaa tuoden esille
uusien toimintaympdristjen ja niiden tietoteknisten ratkaisujen rakentamisesta
aiheutuvat mittavat investoinnit, genomikeskuksen palvelujen kayttomaksuista
aiheutuvat merkittavit lisdkustannukset tutkimukselle, genomitietojen pitkdai-
kaisen tai pysyvédn sdilyttdmisen vaatiman vakaan rahoituksen ja genomikes-
kuksen asiantuntijatoiminnan edellyttdman huomattavan resurssoinnin.
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Strategian toimeenpanon sosio-tekniseen arkkitehtuuriin liittyvit ylitason teemat

Toisena arkkitehtuurikokonaisuutena esittelen strategian toimeenpanon sosio-
teknisen arkkitehtuurin ominaispiirteisiin liittyvét yldtason teemat. Taméan ark-
kitehtuurikokonaisuuden yldtason teemoja oli tutkimusaineistossa vahiten eli
vain 3 kappaletta, mikd on ylldttavad kokonaisarkkitehtuuriin liittyvan kirjalli-
suuskatsauksen perusteella. Tutkimusartikkeleissa tdamédn arkkitehtuurikoko-
naisuuden ndhtiin luovan edellytykset joustavuudelle ja muutoskapasiteetille,
jotka mahdollistavat strategisten tavoitteiden johdonmukaisen ja liiketoimintaa
tukevan kehittimisen ja toimeenpanon muuttuvissa olosuhteissa siten, ettd
kaikki arkkitehtuuriin liittyvat kyvykkyydet ja ominaisuudet tulevat hyddynne-
tyiksi mahdollisimman tehokkaasti ja tarkoituksenmukaisesti (Korhonen &
Halen, 2017; Korhonen ym., 2016). Tdhdn arkkitehtuurikokonaisuuteen ei sisél-
ly a-ryhmaéén luokiteltuja yldtason teemoja.

Toiseen arkkitehtuurikokonaisuuteen sisédltyy seuraavat teoriaosuutta
tdydentdvaan b-ryhmaan luokitellut yldtason teemat:

o T20-teema: “Genomikeskuksen edellytykset ymmartdd ulkoisia muutok-
sia ja tehdd yhteistyotd ymmarryksen lisddmiseksi”.
o Tb5-teema: “Genomikeskuksen tietoturvan ja tietosuojan hallinta”.

Tarkastelen T20-teemaa: “Genomikeskuksen edellytykset ymmartdd ulkoisia
muutoksia ja tehdd yhteistyotd ymmarryksen lisddmiseksi” niiden ndkokohtien
osalta, jotka tdydentdvat tutkimusartikkeleissa kuvattua organisaation muutos-
kyvykkyyttd. Tutkimusartikkeleissa ulkoisten muutosten ennakoinnin néhtiin
muodostuvan kyvykkyydestd ennakoida muutoksia oikein, mikd edellyttaa
lapindkyvyyttd sisdiseen toimintaan ja ulkoisiin muutoksiin sekd yhteistyotd ja
yhteistd ymmarrystd, ja asiantuntijoiden kyvykkyydestd ymmartdd ja hallita
litkketoiminnan monimutkaisuutta ja muutoksia (Albani ym., 2013; Korhonen &
Halen, 2017; Korhonen ym., 2016). T&td aihepiirid ei kasitelty niissd yksilolliste-
tyn ladketieteen tutkimusartikkeleissa, jotka sisdltyvét kirjallisuuskatsaukseen.
T20-teema esiintyi tutkimusaineistossa vain 3 kertaa.

T20-teemassa lausunnonantajat nostivat esiin ulkoisten muutosten ym-
martamisen merkitystd esittden seuraavia yhteenvetoa tdydentdvia yksilolliste-
tyn ladketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteita:

e Genomitietorekisterin ja tietoturvallisen kdayttoympaériston ylldpito edel-
lyttdd, ettd asiantuntijuutta genomitietoihin liittyvistd kehittyvistd tekno-
logioista pidetdan jatkuvasti ajan tasalla. Tatd teknologioihin liittyva asi-
antuntijuutta voidaan kehittaad tekemalld yksilollistetyn lddketieteen tie-
teellistd tutkimusta.

o Tietoturvallisen kdyttoympariston palveluiden kehittaminen ja toteutta-
minen edellyttavidt genomitietojen hallintaan liittyvien IT-ratkaisujen
asiantuntemusta, jota on mahdollista saada tekemadlld yhteistyotd vas-
taavien muiden maiden keskuksien kanssa.
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e Genomitietojen hallinnassa ja prosessoinnissa tarvitaan organisaatioiden
ja valtioiden rajat ylittdvdd laajapohjaista yhteisty6td. Riittdvd osaaminen
voidaan saavuttaa yhdistamdlld eri organisaatioiden osaamisalueet.

Tarkastelen T5-teema: "Genomikeskuksen tietoturvan ja tietosuojan hallinta”
niiden ndkokohtien osalta, jotka tarkentavat teoriaosuuden yhteenvetoa. Yksi-
I16llistettyyn ldadketieteen tutkimusartikkeleissa mainittiin vaadittava entistd pa-
rempi tietosuoja ja tietoturva hyvin yleiselld tasolla (E Nimmesgern ym., 2017;
Elmar Nimmesgern ym., 2017). Kokonaisarkkitehtuurin kehittdmiseen ja toteut-
tamiseen liittyvdssd tutkimusartikkelissa aihepiirid tarkasteltiin toimintaan si-
toutuminen, yhteisten sdantdjen noudattamisen ja kokonaisarkkitehtuurin hal-
linnan sekd kokonaisarkkitehtuurin toteuttamisen lainmukaisuuden varmista-
misen ndkokulmista (Ansyori ym., 2018). T5-teema esiintyi tutkimusaineistossa
32 kertaa, mikd kuvaa sitd, ettd lausunnonantajat ovat pitdneet keskitetyn
genomitietorekisterin tietoturvan ja tietosuojan hallintaa tdrkednd aihepiirina.
Yhdessd T5-teeman lausunnonantajan lausunnossa ehdotettiin tietoturvan li-
sddmistd genomilain luonnoksen 1 §:n sisdltoon, minkd jdlkeen lain tarkoitus
olisi seuraava:

Tamén lain tarkoituksena on edistdd genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja tie-
toturvallista kdyttod ihmisten terveyden edistdmiseksi sekd sairauksien ehkdise-
miseksi, toteamiseksi ja hoitamiseksi.

Genomilain luonnoksen 31 §n mukaan genomitiedon késittelyd koskevat seu-
raavat kiellot ja rajoitukset:

Genomikeskuksessa sdilytettdvad genomitietoa ei saa luovuttaa eikd kayttad lainval-
vonnassa, rikostutkinnassa, luotto- ja vakuutustoiminnassa, tyokyvyn arvioinnissa
tai selvittdmisessd taikka puhtaasti vanhemmuuden tai sukulaisuuden maarittami-
sessd.

T5-teemaa kasiteltiin lausunnonantajien lausunnoissa seké tietosuojan ettd tie-
toturvan ndkokulmista, joita pyrin tarkastelemaan seuraavassa erikseen. Tut-
kimustoimintaan tarkoitetun kayttoympériston tietoturvaa késittelen vield Té6-
teemassa ja tietosuojaan liittyvid henkildiden oikeuksia T30-teemassa.

T5-teemassa lausunnonantajat ovat tarkastelleet genomikeskuksen tieto-
suojan hallintaa nostaen esiin suojatoimiin liittyvid ndkokohtia, jotka tarkenta-
vat yksilollistetyn lddketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteita
seuraavasti:

¢ Genomitietojen tallentaminen genomitietorekisteriin perustuu genomi-
laissa yleisen edun mukaiseen tarpeelliseen ja tdrkeddn syyhyn, joka liit-
tyy kansanterveyteen, kansantalouteen ja tietoturvaan. T&lloin
genomitietojen tallentamiseen keskitettyyn genomitietorekisteriin ei tar-
vita henkildiden suostumusta. Tallentaminen keskitettyyn genomitieto-
rekisteriin merkitsee my0s sitd, ettd tdmén laajan arkaluonteisen tietoai-
neiston alkuperdista kayttotarkoitusta muutetaan genomilailla.
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e Genomilailla turvataan rekisterdityjen henkildiden tietosuojaa, yksityi-
syyden suojaa, yhdenvertaisuutta ja itsemddrdaamisoikeuksien toteutu-
mista. Genomilaissa periaatteena on ihmisarvon loukkaamattomuus seka
yksilon vapauksien ja oikeuksien turvaaminen siten, ettd ihmisten edut
ovat aina yhteiskunnan ja tieteen etujen edella.

e Genomitietorekisteristd tulee tehdd EU:n yleisen tietosuoja-asetuksen
mukainen tietosuojan vaikutustenarviointi huomioiden EU:n tasoiset kri-
teerit, joiden perusteella laajaan genomitietojen késittelyyn liittyva kor-
kea riski voi edellyttda tietosuojaviranomaisen ennakkokuulemista.

¢ Genomikeskus kouluttaa omaa henkilostoddan sekd antaa kirjallista oh-
jeistusta ja suullista neuvontaa niille tahoille, joille se luovuttaa tietoa
genomitietorekisteristd. Lisdksi Genomikeskus huolehtii tietosuojalain-
sddddannon vaatimusten noudattamisesta. Genomitiedon kaytto pyritdan
estdimddn kaikissa mahdollisissa terveyteen liittymattomissa kdyttotar-
koituksissa.

e Kansalaisille jaetaan tasapuolisesti informaatiota genomitiedon kaisitte-
lystd. Henkilolle luodaan mahdollisuus hallita itseddn koskevaa
genomitietoa, joka on tallennettu genomitietorekisteriin. Hallintaoikeus
késittad oikeuden tallentaa ja poistaa omat tietonsa sekd siirtdd ne eri tie-
dostomuodoissa.

e Genomitietojen késittelystd tallennetaan kdytonvalvontaan ja luovutuk-
siin liittyvét lokitiedot samalla tavoin kuin potilastietojen kdytostd. Lo-
kimerkinnét kirjataan niin selkeésti, ettd niistd pystyy selvittimddan, mi-
hin henkilon genomitietoja on kdytetty. Henkilolld on oikeus tarkistaa
omat lokitietonsa, ja hdn voi kannella mahdollisesta vaarinkaytosta.
Kansalaisille tarjotaan kdyttoon tdhdn tarvittavat asiointivayldt. Vadrasta
kaytostd on sdddetty rangaistukset.

e Genomilain luonnoksen 33 § sisdltdd syrjinndn kieltamisen perimén pe-
rusteella. T&td lainkohtaa valvotaan genomitietojen kdytonvalvonnassa.

T5-teemaan liittyva tietoturvan hallinta on huomioitu genomilain luonnoksessa
ja sen perusteluissa lainsdddannolle tyypilliselld periaatteellisella tasolla. Halli-
tuksen esityksen luonnoksen yleisperustelujen kohdassa 3.1.3 on kuvattu ky-
berturvariskeihin varautumisen riskiperustaisesta lahestymistapaa strategisen
tason linjauksilla ja niihin liittyvilld taustatiedoilla. Genomilain luonnoksen 23 §
koskee genomikeskuksen henkiloston kayttooikeuksia genomitietoon. Lisdksi
lakiluonnoksen 17 § ja 29 § sisdltdvit seuraavia genomitietorekisterin tietotur-
van hallintaan liittyvia kohtia:

Kansalliseen genomitietorekisteriin liittyvien tietojdrjestelmien ja genomitietojen tie-
torakenteiden tulee mahdollistaa genomitietojen kdyttd, luovuttaminen, sdilyttami-
nen ja suojaaminen. Genomikeskus antaa méadrdykset genomitietorekisterin toteu-
tuksen edellyttamistd olennaisista teknisistd vaatimuksista. Genomikeskus ylldpitad
tietoturvallista kdyttoymparistod, jossa voidaan varmistaa genomitietojen tietoturval-
linen ja kdyttsluvan mukainen kasittely. Késittelyn on oltava mahdollista teknisesti
erilaisin tavoin ja kdyttoympéristoon on oltava péddsy eri paikoista. Muita genomitie-
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toja kuin viitetietoja ei voi luovuttaa kasiteltdviksi 1 momentissa tarkoitetun kayt-
toympariston ulkopuolella.

T5-teemaan liittyen genomilain luonnoksen 13 §n mukaan genomikeskus on
genomitietorekisterin rekisterinpitédja. Pykélan yksityiskohtaisissa perusteluissa
kuvataan rekisterinpitdjan vastuuta seuraavasti:

Tietosuoja-asetuksen 25 artiklassa on sdddetty rekisterinpitédjan vastuista henkilotie-
tojen tietosuojan osalta. Sen mukaan rekisterinpitdjan on toteutettava tehokkaasti
henkilotietojen késittelyn yhteydessa tarvittavat suojatoimet, jotta kisittely vastaisi
tietosuoja-asetuksen vaatimuksia ja ettd rekisterdityjen oikeuksia suojattaisiin. Naitd
suojatoimia ovat esimerkiksi asianmukaiset tekniset ja organisatoriset toimenpiteet.
Rekisterinpitdjd vastaa henkilotietojen kdsittelyn lainmukaisuudesta.

T5-teemassa lausunnonantajat ovat esittaneet seuraavia genomikeskuksen tieto-
turvan hallintaan liittyvid vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteita:

e Kyberturvariskeihin varautumisessa huomioidaan se, ettd genomitietoi-
hin voi liittyd merkittdva rikollinen hyoty. Kyberuhkien tunnistamisessa
ja torjunnassa tehdddn yhteistyotd Kyberturvallisuuskeskuksen kanssa.
Genomikeskuksessa kyberuhkien torjuntaan varaudutaan resursoimalla
kyberturvallisuudelle johtaja.

¢ Genomitietorekisterin tietoturvan hallinnassa huomioidaan henkil6tieto-
jen turvaaminen, henkil6tietojen kayttoon liittyvit riskit ja tietojen hallit-
tu kasittely sekd keskitetty tiedonhallinta. Rekisterdityjen henkildiden
perusoikeuksien ja etujen suojaamiseksi huolehditaan siitd, ettd asian-
mukaiset suojatoimet ja erityiset toimenpiteet toteutuvat.

e Genomitiedon ja sithen yhdistetyn terveystiedon kasittelyssa huomioi-
daan myos se, ettd heikossa asemassa olevien henkiltiden tietojen késit-
telyyn liittyy korkea riski, joka kohdistuu henkiléiden oikeuksiin ja va-
pauksiin. Genomitietoihin liittyvid erityisid riskejd ja niihin varautumista
arvioidaan vield tarkemmin ja selkeimmin huomioiden toisistaan poik-
keavat genomitiedon kasittelytilanteet ja erityyppiset genomitiedon
kayttoon liittyvit perusoikeusriskit.

e Genomitietorekisteri muodostaa laajan keskitetyn tietovarannon. Laajan
keskitetyn tietovarannon vaarinkdyttoon saattaa liittyd vakavia tietotur-
variskejd, jotka voivat vaarantaa henkilviden identiteetin. Riskienhallin-
nassa kiinnitetddn huomiota siihen, miten genomitiedon turvallinen ka-
sittely varmistetaan tietoteknisilld ratkaisuilla. N&itd genomitietorekiste-
rin toteuttamiseen liittyvid ratkaisuvaihtoehtoja arvioidaan huolellisesti
useista eri ndkokulmista.

o Kiyttoyhteyksien ja rajapintojen suunnittelussa ja toteutuksessa otetaan
huomioon ne rajoitukset ja edellytettavét tietoturvaominaisuudet, jotka
liittyviat arkaluonteisen tiedon vilittamiseen. Tietojen luovutukset suun-
nitellaan ja toteutetaan siten, ettd niissd on estetty suojaustarpeiltaan eri-
laisten tietojen yhdistely.
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e Genomitietorekisterin tietoaineistojen kadyttooikeuksien hallinnassa
huomioidaan my®os tietylle tutkimusaineistolle asetettu kayttorajoitus ja
sithen liittyvd mddrdaika, jotka rajoittavat genomitiedoista tuotettujen
variaatiokuvauksien luovutusta muiden tahojen tieteelliseen tutkimus-
kayttoon.

Edelld mainittujen T5-teeman tietoturvan hallintaan liittyvien vaatimusten ja
ominaispiirteiden tdsmentdmisessd olisi mahdollista hyodyntdd luvussa 4 ku-
vattua kédsitemallia ja parantaa tietoturvan riskienhallinnan menetelmdn ym-
marrettdvyyttd kdyttamalld sen rinnalla kokonaisarkkitehtuurin kuvausmene-
telmid (Mayer ym., 2019).

Toiseen arkkitehtuurikokonaisuuteen siséltyy yksi teoriaosuuden mukai-
seen c-ryhmaédn luokiteltu yldtason teema. Tamd on T24-teema: ”Genomitieto-
rekisterin tiedonhallintavastuiden médrittdminen ja vastuun jakamisen perus-
teet”. Kokonaisarkkitehtuurin kehittamistd koskevassa tutkimusartikkelissa
tamd teema liittyi kriittisiin menestystekijoihin, jotka koskevat uuteen toimin-
taan sitoutumista, yhteisten sddntdjen noudattamista ja kokonaisarkkitehtuurin
hallintaa (Ansyori ym., 2018). Yksilollistettyyn lddketieteen ja tieteellisen tutki-
muksen tiedonhallintaan liittyvissd tutkimusartikkeleissa nostettiin esille se,
ettd tarvitaan uudet toimintatavat, joissa toteutuu parempi tiedonlaatu, vaadit-
tava tietosuoja ja -turva, tietojen eheys ja luottamuksellisuus seké tietojen 16y-
dettdvyys, saavutettavuus, yhteentoimivuus ja uudelleenkdytettdvyys (E
Nimmesgern ym., 2017; Wilkinson ym., 2016). Tutkimusaineistossa tdama T24-
teema esiintyi 5 kertaa tuoden esille uuden toimintamallin hallinnoinnin ja or-
ganisoinnin haasteita, jotka liittyvét eri osapuolien viliseen vastuun- ja tehtava-
jakoon sekd organisaation sisdisiin hallintovastuisiin ja -tapaan. Naméd organi-
saatioiden nykyiset omat kdytannot tulee sovittaa uuteen yksilollistetyn ladke-
tieteen yhteiseen toimintamalliin.

Uusien liiketoimintamahdollisuuksien ekosysteemin arkkitehtuurin liittyodt ylitason
teemat

Kolmantena arkkitehtuurikokonaisuutena esittelen uusien liiketoimintamah-
dollisuuksien ekosysteemin arkkitehtuurin ominaispiirteisiin liittyvit yldtason
teemat. Tama arkkitehtuurikokonaisuus on tutkielmani tutkimuskysymysten
kannalta keskeisin, koska erityisesti tamén aihealueen yhteydessa tutkimusai-
neistosta nousee esille uuden ekosysteemin monimutkaisuuteen liittyva epa-
varmuus. Tahdn arkkitehtuurikokonaisuuteen siséltyy neljda ekosysteemin mo-
nimutkaisuutta ilmentdvadan a-ryhméan ja nelja teoriaosuutta taydentavaan b-
ryhmadan luokiteltua yldtason teemaa. Tarkastelen a-ryhmé&an luokiteltuja tee-
moja tamédn aliluvun lisdksi myos seuraavassa aliluvussa 6.2, jossa keskityn
monimutkaisuuteen liittyvan epavarmuuden tunnistamiseen ja analysointiin.
Tutkimusaineistossa esiintyvit ekosysteemin arkkitehtuurin liittyvit tee-
mat kohdistuivat luvun 4 yhteenvetoon verrattuna vihemmaén siihen, miten
yksilollistetty ladketiede voisi parantaa toiminnan tehokkuutta ja vaikuttavuut-
ta sekd hoidon seurannan laatua. Tutkimusaineistosta ei noussut esille se, miti
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uusia innovaatioita ja kehittimistoimenpiteitd tulisi tehdd, jotta yksilollistetyt
toimintatavat pystyttdisiin sisdllyttamé&dn terveydenhuollon palveluihin. Nai-
den aihealueiden osalta tutkielmani teoriaosuus tdaydentdd yksilollistetyn ladke-
tieteen ekosysteemin arkkitehtuurin kokonaisvaltaista ymmartamista.
Kolmanteen arkkitehtuurikokonaisuuteen sisdltyy seuraavat ekosysteemin
monimutkaisuutta ilmentdvaan a-ryhmaan luokitellut yldtason teemat:

o T12-teema: ”Alueellisesti tasa-arvoiset yksilollistetyn lddketieteen palve-
lut”.

e Ti18-teema: "Tasapuolinen pddsy yksilollistettyyn terveydenhoitoon sekd
mahdollisuus ja tarve omaksua yksilollistettya lddketiedetta”.

e Tl15-teema: “Viranomais-, tutkimus- ja yritystoiminnan yhteensovittami-
nen sekd eri sidosryhmien osallistaminen ekosysteemissa”.

e T37-teema: "Genomikeskuksen toiminnan ohjauksen, valvonnan ja seu-
rannan jdrjestdminen”.

Tarkastelen T12-teemaa: ” Alueellisesti tasa-arvoiset yksilollistetyn ladketieteen
palvelut” tdssd aliluvussa niistd ndkokulmista, jotka tdydentdvit teoriaosuuden
yhteenvedon sisdltod. Yksilollistetyn lddketieteen tutkimusartikkeleissa tdtd ai-
hepiirid kasiteltiin laajasti sekd yksilollistetyn terveydenhoidon ettd tutkimus-
tiedon tuottamisen ja hyodyntamisen ndkokulmista, joissa sosio-teknisen arkki-
tehtuurin tarkoituksena néhtiin nykyistd parempien palvelujen mahdollistami-
nen mutta ei vield niiden konkreettista tuottamista osaksi ekosysteemin arkki-
tehtuuria. Tasa-arvoista yksilollistettyd terveydenhoitoa tarkasteltiin tutki-
musartikkeleissa hoitoon pddsyn, yksilollistetyn hoidon laadun, turvallisuuden
ja tehokkuuden parantamisen ja haittojen minimoinnin seka yksildiden osallis-
tamisen ja vaikutusmahdollisuuksien lisdédmisen ndkokulmista (International
Consortium for Personalised Medicine, 2019; Masys ym., 2012; Nambiar, 2013).
Kokonaisarkkitehtuurin kehittamiseen liittyvissd tutkimusartikkeleissa taman
ndhtiin liittyvan asiakasldhtoisyyden ja yhteiskunnallisen merkittivyyden
huomiointiin palvelujen tarjoamisessa (Ansyori ym., 2018). T12-teema esiintyi
tutkimusaineistossa 12 kertaa.

T12-teema liittyy genomilain luonnoksen 6 §n 1 momentin 1 kohtaan ja
kyseisen lainkohdan yksityiskohtaisiin perusteluihin sekd osittain myos luon-
noksen pykaliin 1, 8 ja 28. T12-teemaan liittyvéa hallituksen esityksen ja genomi-
lain luonnoksen keskeisin sisdlté on 6 §:ssd ja sen yksityiskohtaisissa peruste-
luissa seuraava:

Genomikeskuksen tehtdvand on: 1) edistdd genomitiedon kdyttod terveydenhuollos-
sa, tieteellisessd tutkimuksessa sekd kehittdmis- ja innovaatiotoiminnassa; Genomi-
keskus tarjoaisi terveydenhuollolle, tutkimukselle ja yrityksille yhden asiointipisteen
genomiikkaan liittyvissd kysymyksissd. Keskus huomioisi toiminnassaan koko Suo-
men maantieteellisen alueen ja eri alueiden eri toimijoiden mahdolliset erilaiset tar-
peet. Genomikeskus palvelisi tdssd tarkoitetussa tehtdvdssd muita asiantuntijoita ja
soveltuvin tavoin myos yksiloita.
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T12-teema tdydentdd teoriaosuuden yhteenvedossa esitettyjd yksilollistetyn
ladketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteitd seuraavasti:

e Genomikeskuksen palveluihin ja kansalliseen keskitettyyn genomitieto-
rekisteriin perustuvan ekosysteemin toiminta-alueena on koko Suomi.

e Suomen yksilollistetyn ldadketieteen ekosysteemi perustuu lakisddteiseen
keskitettyyn ja kattavaan genomitietojen rekistertintiin tuottaen alueelli-
sesti yhdenvertaiset palvelut yksilollistetylle terveydenhoidolle ja yksi-
16llistetyn lddketieteen tutkimustoiminnalle. Ekosysteemi tuottaa palve-
luja my0s yksittdisille terveydenhuollon asiantuntijoille.

e Suomen yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin palvelut ovat yhteen-
toimiva kokonaisuus, johon osallistuvat myos biopankit ja kansalliset
terveysalan osaamiskeskukset. Ekosysteemin palvelut mahdollistavat
genomitietojen ja niihin yhdistettyjen tietoaineistojen toimivan ja tieto-
turvallisen kdyton.

e Ekosysteemin viranomaistoiminta sisédltdd myos tietoaineistojen toissijai-
sen kadyton tietolupaviranomaisen toiminnan, mikd mahdollistaa keskite-
tyt tutkimustoimintaan liittyvét tietolupamenettelyt sekd sen, ettd
genomitietoihin voidaan yhdistdd muita tieteellisen tutkimuksen edellyt-
tamid sosiaali- ja terveydenhuollon tietoaineistoja.

T18-teema: "Tasapuolinen padsy yksilollistettyyn terveydenhoitoon sekd mah-
dollisuus ja tarve omaksua yksilollistettyd ldadketiedettd” tdydentdd teoriaosuu-
den yhteenvedon siséltod yksilollistetyn terveydenhuollon ja tieteellisen tutki-
muksen yhteensovittamisen tarpeilla sekd Suomen terveydenhuoltojdrjestel-
maédn liittyvilld ndkokohdilla, jotka liittyvat osaltaan siihen, ettd Suomi on Eu-
roopan mittakaavassa hyvin harvaan asuttu maa. Yksilollistetyn ldadketieteen
tutkimusartikkeleissa esitettiin, ettd terveydenhuollon tietoaineistojen ja
genomitietojen analysointi tulevat auttamaan sairauksien ennakointia ja poti-
laiden hoitoa, mikd edellyttdd myos sitd, ettd terveydenhoidossa kaytettdavia
pddtoksenteon tukijdrjestelmid kehitetddn helpottamaan genomitietoon perus-
tuvien padttelysddntojen taytdntoonpanoa (Masys ym., 2012; Nambiar, 2013; E
Nimmesgern ym., 2017; Elmar Nimmesgern ym., 2017). Kokonaisarkkitehtuurin
kehittamiseen liittyvissa tutkimusartikkeleissa eivét nousseet esille toissijaisessa
kayttotarkoituksessa, esimerkiksi genomitutkimuksessa, tuotettujen tietojen
palauttaminen ensisijaiseen kadyttotarkoitukseen, esimerkiksi potilaan hoitoon,
ja sithen mahdolliset liittyvat huomioitavat ndkokohdat. T18-teema esiintyi tut-
kimusaineistossa 19 kertaa.

T18-teemaan liittyva hallituksen esityksen ja genomilain luonnoksen kes-
keisin sisdlto on 24 §:ssd ja sen yksityiskohtaisissa perusteluissa sekd kohdassa
4.5.1 seuraava:

Genomikeskus saa luovuttaa genomitietorekisteristd yksittdisen henkilon variaatio-
tietoa terveydenhuollon palvelujen antajalle potilaan terveyden edistamisté, ldédketie-
teellisen diagnoosin tekemistd ja sairauden hoitamista varten. Hoitosuhteen olemas-
saolo potilaan ja luovutuspyynnon esittdjan vélilld tulee tietoteknisesti varmistaa en-
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nen genomitietojen luovuttamista edelld ... sdddettyyn tarkoitukseen. (Hoitosuhteen
varmistamisen) Teknisistd keinoista olisi mahdollista antaa tarkemmat ohjeet asetuk-
sella. Genomikeskuksen yhtend tehtdvéna olisi parantaa ihmisten edellytyksid kayt-
tdd genomitietoa omassa eldmassdan. Genomikeskuksella olisi tehtdvaddnsd varten
védestod, asiantuntijoita ja asiakkaita palvelevat verkkosivut suomen-, ruotsin- ja eng-
lanninkielisend. Genomikeskuksen tehtdvina olisi luoda verkkoon véestolle suunnat-
tua yleistd tietoa ihmisen perimaéstd ja sen merkityksestd henkilon terveydelle ja hy-
vinvoinnille. Genomikeskuksen tehtdvand olisi my6s tuottaa tietoa genomitiedon
hyodyntdmisen vaikuttavuudesta ryhmiteltynd esimerkiksi alueittain ja toimialoit-
tain.

T18-teema tdydentdd teoriaosuuden yhteenvedossa esitettyjd yksilollistetyn
ladketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteitd seuraavasti:

e DPotilaalla tulisi olla oikeus siihen, ettd terveydenhoidossa hyodynnetdan
genomitietoa, jotta asuinpaikka ei vaikuttaisi yksilollistetyn hoidon tasa-
puoliseen saatavuuteen.

o Yksilollistetyssd hoidossa, jossa potilas saa itseddn koskevaa genomitie-
toa, potilaalle tulee tarjota mahdollisuus saada geneettistd neuvontaa.

e Genomikeskuksen tulisi huolehtia Suomessa siitd, ettd genomitietoa
hyodyntava terveydenhuoltojdrjestelmd tukee potilaiden ja asiantunti-
joiden ymmarrystd genomitiedon kaytosta.

e Genomitiedon tulkinta vaatii asiantuntijoilta ammattitaitoa ja monen
hoitoon vaikuttavan tekijan samanaikaista arviointia.

¢ Genomitiedon hyddyntdmiselld on tulevaisuudessa tdrked merkitys
myo6s médritettdessd potilaalle lddkehoitoa. Farmakogenetiikka on tutki-
musala, joka tuottaa tietoa siitd, miten perimd vaikuttaa lddkehoidon te-
hoon ja haittavaikutusten riskiin. Hoidon laatua voidaan parantaa tun-
nistamalla jo ennen lddkehoidon aloitusta potilaat, joilla on lddkehoitoon
vaikuttava perimdn muutoksen variaatio.

Tarkastelen T15-teema: ”Viranomais-, tutkimus- ja yritystoiminnan yhteensovit-
taminen seké eri sidosryhmien osallistaminen ekosysteemissd” tdssd aliluvussa
niistd ndkokulmista, jotka tdydentdvit teoriaosuuden yhteenvedon sisaltod. Yk-
silollistetyn lddketieteen tutkimusartikkeleissa ei tuotu esiin tdtd teemaa, joka
liittyy uuden lakisddteisen ekosysteemin kehittimiseen. Kokonaisarkkitehtuu-
rin kehittamiseen liittyvdssd tutkimusartikkelissa todettiin, ettd kehittavan
ekosysteemin monimutkaisuuden asteen huomiointi on tdrkedd ekosysteemin
arkkitehtuurin kehittdmisessad etenkin, kun kyseessd julkiselle hallinnolle tyy-
pillinen ekosysteemi, jossa on paljon erilaisia tuotteita, palveluita, lakisdateisia
tehtdvid ja monimutkaisia hallintorakenteita (Nurmi ym., 2019; Valtonen ym.,
2018). T15-teema esiintyi tutkimusaineistossa 36 kertaa.

T15-teema kuvataan hallituksen esityksen luonnoksen kohdissa 3.2 ja 3.2.1
seuraavasti:

Genomikeskuksen toiminta olisi tarkoitus rakentaa olemassa olevien organisaatioi-
den, osaamisen ja asiantuntijuuden ymparille. Genomikeskus toimisi tiiviissd, usean
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toimijan muodostamassa toimintaymparistossd - ekosysteemissd, johon genomikes-
kus loisi lisdarvoa genomitietorekisterin ja siihen pohjautuvien asiantuntijapalvelui-
den kautta erityisesti terveyden- ja sairaanhoidon sekd tutkimus-, kehittamis- ja in-
novaatiotoiminnan tarpeisiin. Ekosysteemiin kuuluisivat olennaisesti biopankit,
Suomen Biopankkiosuuskunta - FINBB, sy6péd-, neuro- ja ladkekehityskeskukset, yli-
opistosairaalat, yliopistot, Terveyden ja hyvinvoinnin laitos (THL), Kansaneldkelaitos
(Kela), THL:n kdyttolupaviranomainen seka tutkimus-, kehittamis- ja innovaatiosek-
torin toimijat. Genomikeskus lisdisi ekosysteemissd genomitiedon arvoa kokoamalla,
harmonisoimalla ja yhdistamalla eri tiedon tuottajien, kuten biopankkien ja tervey-
denhuollon toimintayksikoiden toiminnassa syntyvdd genomitietoa. Genomikeskuk-
sen kokoaman genomitiedon arvo tiedon tuottajille, kéyttsjille ja koko yhteiskunnalle
ylittdisi moninkertaisesti alkuperdisten yksittdisten genomitietovarastojen arvon ... .
Genomikeskuksen tehtdvit jakautuisivat kahteen ydinalueeseen: kansallisen
genomitietorekisterin luomiseen, hallintaan ja ylldpitdmiseen, sekd genomilddketie-
teeseen ja genomitiedon kayttoon liittyviin asiantuntijapalveluihin. Tédssd tarkoitetut
Genomikeskuksen ydintehtadvit olisi oikeudellisesti jaoteltava edelleen viranomais-
tehtaviin, julkisiin hallintotehtaviin sekd palvelutehtaviin. Genomikeskuksen tulisi li-
sdksi luoda kansallisen genomitietorekisterin rinnalle aktiivisen prosessoinnin palve-
lut (genomitiedon kayttopalvelut), joiden onnistuminen on kriittistd Genomikeskuk-
sen toiminnan onnistumiselle. Aktiivisen prosessoinnin palveluihin siséltyy merkit-
tavid toimintoja, joiden ei lakiehdotuksessa ldhtokohtaisesti arvioida edellyttavan vi-
ranomaistoteutusta.

T15-teema tdydentdd teoriaosuuden yhteenvedossa esitettyja yksilollistetyn
ladketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteitd seuraavasti:

Genomirekisterin tietoaineistot ja niihin yhdistettdvéat terveydenhuollon
tietoaineistot voivat olla Suomelle hyvin arvokasta ja ainutlaatuista kan-
sallisvarallisuutta.

Viranomais-, tutkimus- ja yritystoiminnan yhteensovittamiseen liittyy
monimutkaisia juridisia ndkokohtia. Keskitettyyn genomitietorekisteriin
voi liittyd valta-asemaa, jonka vuoksi genomitiedon kayttoon liittyvaa
tasapuolisuutta tulisi arvioida my®os julkisoikeuden ja kilpailuoikeuden
ndkokulmista. Genomikeskuksen rahoituksen jdrjestimisessd tulee huo-
mioida myos viranomaistoiminnan objektiivisuuden turvaamiseen liit-
tyvéat nakokohdat.

Genomikeskuksen palvelutehtdvit, jotka eivdt ole viranomaistoimintaa,
tulee maarittad selkedsti, jotta niissd toteutuu ekosysteemin yritystoi-
minnan kannalta tdrked kilpailuneutraliteetti. Kielteisida markkinavaiku-
tuksia voisi syntyd, jos Genomikeskus kehittdisi viranomaistoiminnan
rahoituksella markkinoille uusia genomitietoon perustuvia palveluja, joi-
ta yksityiset yritykset jo nykyisin tarjoavat.

Ekosysteemin kehittdmisessd tulisi hyodyntdd Suomessa jo olemassa
olevaa osaamista ja eri tahojen yhteisty6td, milld voitaisiin saavuttaa hy-
vit edellytykset myods genomitietorekisteriin liittyvien kayttopalvelujen
toteuttamiselle.
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e Ekosysteemin kehittdminen vaatii eri sidosryhmien laajaa osallistamista
ja yhteisen toiminnan jatkuvaa kehittdmistd, jossa kiirehtimisen sijaan tu-
lisi edetd tasaisella tahdilla ja ohjatulla muutoksella.

e Yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemi voi luoda myos uutta palvelulii-
ketoimintaa. Ekosysteemi voisi mahdollistaa yritysten verkostoitumista
sekd yhteistyokumppaneiden, asiakkaiden, rahoituksen ja asiantuntija-
avun loytdmistd, milld voitaisiin vaikuttaa vilillisesti myos yritysten lii-
ketoiminnan kehittdmiseen ja investointeihin Suomessa.

e DPotilas- ja kansanterveysjdrjestot voisivat edustaa ekosysteemin kehitta-
misessd kansalaisten ja yksilollistetyn terveydenhoidon palvelujen kayt-
tdjien ndkokulmaa.

e Genomikeskuksella on merkittdvd tehtdvd varmistaa genomitiedon li-
sdantyvan kayton vastuullisuutta yhteiskunnassa.

Tarkastelen T37-teema: ”Genomikeskuksen toiminnan ohjauksen, valvonnan ja
seurannan jdrjestiminen” tdssd aliluvussa niistd ndkokulmista, jotka tdydenta-
vdt teoriaosuuden yhteenvedon sisdltod. Yksilollistetyn lddketieteen tutki-
musartikkeleissa ei noussut esille ekosysteemin tai sen keskusorganisaation
toiminnan ohjauksen, valvonnan ja seurannan jarjestaminen. Kokonaisarkkiteh-
tuurin kehittdmiseen liittyvassd tutkimusartikkeleissa todettiin, ettd kehittyva
ekosysteemi ja sen arkkitehtuurin hallittu suunnittelu edellyttaviat tiukkaa
koordinointia (Shanks ym., 2018). T37-teema esiintyi tutkimusaineistossa 14
kertaa.

T37-teemaa kuvataan hallituksen esityksen luonnoksen kohdassa 4.6 seu-
raavasti:

Genomikeskuksen toimintaa arvioidaan ja valvotaan sdannollisesti mm. viranomais-
ten toimesta. Valvonnan tulisi sisdltdd muun muassa omavalvontaa, toiminnan kat-
tavia auditointeja ja lokitietojen seurantaa. Lisdksi toimivaltaisen viranomaisen suo-
rittamilla riippumattomilla valvontatoimilla tulisi varmistua sddddstenmukaisesta
toiminnasta. Siltd osin kuin kyse on henkil6tietojen kasittelystd Genomikeskuksen
toiminnassa, olisi tietosuojavaltuutetun toimistolla laaja-alaiset, suoraan tietosuoja-
asetuksesta seuraavat toimivaltuudet valvoa henkil6tietojen kasittelya. Lisaksi kyber-
turvallisuuteen liittyva asiantuntemuksen ja valvonnan tarve tulisi arvioidusti lisdan-
tymdan siihen erikoistuneessa Viestintdviraston kyberturvallisuuskeskuksessa. Ge-
nomikeskuksen yleinen ohjaus ja valvonta kuuluisi Sosiaali- ja terveysministeriolle,
alkuvaiheessa itsendisend ohjaus- ja valvontakohteena, mutta jatkossa se olisi tarkoi-
tus integroida osaksi THL:n tulosohjausta ja valvontaa. Muilta osin Genomikeskuk-
sen valvontaa koskevia kysymyksid arvioidaan lainvalmistelun edetessd ja esitystd
tdydennetddn tdltd osin selvitysten valmistuttua.

T37-teema tdydentdd teoriaosuuden yhteenvedossa esitettyjd yksilollistetyn
ladketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteitd seuraavasti:

e Genomitietorekisterin ja tietoturvallisen kayttoympaériston valvonnan
keinoja ja niihin liittyvid vaatimuksia ja edellytettdviad tietoturvaominai-
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suuksia on tarpeen tarkentaa. Jdlkikdteinen valvonta ja omavalvonta
voivat olla riittdmé&ttomid ilman nditd tietoturvaan liittyvid tdsmennyksia.
e Genomitietojen luovuttamisen menettelyjen tulisi olla yhtd selkedsti
sddnneltyjd, ohjeistettuja ja valvottuja kuin potilastietojen luovuttamisen
Kanta-palveluista.
¢ Genomikeskuksen toiminnan ohjauksen, valvonnan ja seurannan jérjes-
taminen oli vuoden 2018 genomilain luonnoksessa vield keskenerdinen.

Kolmanteen arkkitehtuurikokonaisuuteen sisdltyy seuraavat teoriaosuutta tdy-
dentdvadn b-ryhmaédn luokitellut yldtason teemat:

e T30-teema: "Genomitiedon kayttoon vaikuttavat suostumukset, kiellot ja
tietosuoja”.

o Té6-teema: "Genomitietorekisterin kéytettdvyys ja sen kdyttoympadriston
tietoturvan hallinta”.

o T22-teema: " Arkkitehtuurin hallinnan keinot ja pdaaméaarat monimutkai-
sessa ekosysteemissa”.

e T25-teema: "Keskitetty genomitietorekisteri ja genomitietojen rekisterin-
pitoon liittyvit oikeudet ja velvollisuudet”.

Tarkastelen T30-teemaa: “Genomitiedon kdyttoon vaikuttavat suostumukset,
kiellot ja tietosuoja” niiden ndkokohtien osalta, jotka tarkentavat teoriaosuuden
yhteenvetoa. Tutkimusartikkeleissa mainittiin henkil6- ja genomitietojen kéayt-
toon vaikuttava tietosuoja hyvin yleiselld tasolla viitaten esimerkiksi EU:n ylei-
seen tietosuoja-asetukseen (Demchenko ym., 2014; E Nimmesgern ym., 2017;
Elmar Nimmesgern ym., 2017). Tutkimusaineistossa T30-teema esiintyi 38 ker-
taa, mikd on suurin esiintymien lukumaéérad a-, b- ja c-ryhmien teemoissa. Té-
mén perusteella voi todeta, ettd lausunnonantajat nidkivat potilas- ja genomitie-
toihin liittyvan informoinnin, tietojen luovutukseen liittyvdt suostumukset ja
kiellot seka rekisterdityjen henkilviden oikeuksien toteutumisen erittdin tarkei-
nd genomilain luonnokseen liittyvind ndkokohtina.

T30-teemaa liittyy genomilain luonnoksen pykaliin 22, 25, 26, 27 ja 29 seka
myos pykaliin 11, 24, 36, 37, 38 ja 39. Genomilain luonnoksessa T30-teemaan
liittyva keskeisin sisdlto on seuraava:

Genomikeskuksen on annettava henkilolle tiedot henkilon oikeuksista, genomitieto-
rekisteristd ja sen toimintaperiaatteista. Variaatiotietojen luovuttamisesta tieteellisen
tutkimukseen tai kehittdmis- ja innovaatiotoimintaan sdddetddn laissa sosiaali- ja ter-
veystietojen toissijaisesta kdytostd. Henkilolld on oikeus kieltdd itseddn koskevan
genomitiedon luovuttaminen. Genomikeskus ylldpitdd tietoturvallista kadyttoympa-
ristod, jota kdytetddan genomitietojen tietoturvallisessa ja kdyttoluvan mukaisessa ka-
sittelyssd. Muita genomitietoja kuin viitetietoja ei voi luovuttaa kisiteltaviksi tieto-
turvallisen kédyttoympariston ulkopuolella.

T30-teemaa kaisiteltiin lausunnonantajien lausunnoissa useista eri nakokulmista.
Aihetta tarkasteltiin erikseen keskitetyn genomirekisterin sekd potilaan hoidon
ja tieteellisen tutkimuksen kannalta, miké ei tullut lainkaan esille teoriaosuuden
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tutkimusartikkeleissa. Lisdksi moni lausunnonantaja tarkasteli aihetta erikseen
myos alaikdisten ja vajaavaltaisten sekd terveydenhuollossa haavoittuvassa tai
muuten heikommassa asemassa olevien henkiloryhmien niakokulmista.

T30-teema tdydentdd teoriaosuuden yhteenvedossa esitettyjd yksilolliste-
tyn lddketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteitd seuraavasti:

¢ Genomitietojen hallinnan keskitetylld toimintamallilla luodaan Suomeen
yksi yhteinen toimintatapa, jolla turvataan genomitietojen késittelyyn
liittyvia rekisteroityjen henkildiden oikeuksia.

e Genomilakiin perustuvalla uudella menettelytavalla yhtendistetddan
genomitietojen luovutukseen liittyvdt suostumus- ja kieltokdytannot.
Kun henkiloltd pyydetddn suostumusta, hédnelle annetaan riittdvésti ja
ymmarrettdavéasti tietoa genomitietojen kdytostd, jotta tietosuojalainsdd-
ddannon tarkoitus ja geenitiedon arkaluonteisuus tulevat huomioiduksi
entistd paremmin.

¢ Genomitietojen luovutuksiin liittyvissd menettelyissda huomioidaan erik-
seen alaikdiset ja vajaavaltaiset sekd haavoittuvassa tai heikommassa
asemassa olevat henkil6t, jotta ndiden henkiloryhmien oikeudet toteutu-
vat.

e Genomitietojen luovutukseen liittyvit suostumus- ja kieltokdytannot to-
teutetaan siten, ettd ne kattavat genomitietojen luovutukset sekd tervey-
denhuollon ettd tutkimustoiminnan kayttotarkoituksiin. Genomitietojen
luovutuksen menettelyt suunnitellaan ja toteutetaan siten, ettd ne mah-
dollistavat kdyton perusteiden ja kadyttotarkoituksien entistd paremman
seurannan ja valvonnan sekd ldpindkyvyyden myos rekisterdidylle hen-
kilolle. Tdlld tavoin vahvistetaan védeston luottamusta genomitietojen
hyvidksyttavddan kdyttoon ja turvalliseen sdilyttdmiseen keskitetyssd ge-
nomirekisterissa.

e Genomitietojen suostumusten ja kieltojen hallintaan luodaan kansallinen
palvelu, joka huolehtii ajantasaisesta tiedonvalityksestd eri toimijoille,
jotta my0s tieto suostumuksen perumisesta vilittyy genomitietoa kayt-
taville tahoille.

e Genomitietojen luovutuksessa tutkimuskayttoon huomioidaan my®os se,
ettd variaatio- tai viitetietojen luovuttaminen voi yksiloidd yksittdisen
henkil6n, jos kyseessd on erittdin harvinainen perimdn muutoksen vari-
aatio.

Tarkastelen T6-teemaa: ”Genomitietorekisterin kaytettavyys ja sen kayttoympa-
riston tietoturvan hallinta” niiden ndakokulmien osalta, jotka tarkentavat timan
tieteelliseen tutkimustoimintaan tarkoitetun kadyttoympariston kaytettavyyttd ja
tietoturvaa. Tutkimusartikkelissa suurten tietomassojen hyodyntdminen néhtiin
tarkednd tieteellisessd tutkimuksessa (Demchenko ym., 2014). Lisdksi yksilollis-
tetyn ladketieteen tutkimusartikkeleissa todettiin, ettd genomitietojen ja niihin
eri tietoldhteistd yhdistettyjen pitkdaikaisten historiatietojen analysoinnilla voi-
daan parantaa sairauksien ennaltaehkéisyd ja edistdd niiden ladkkeiden kayttod,
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joiden vaikuttavuus on voitu osoittaa, mikd edellyttdd myos suostumusten ja
tietosuojan huomioimista (Masys ym., 2012; Nambiar, 2013; E Nimmesgern ym.,
2017; Elmar Nimmesgern ym., 2017). T6-teema esiintyi tutkimusaineistossa 24
kertaa.

Tietoturvallisen kdyttoympdriston tietoturvaa edesauttavat rajoitukset ja
vaatimukset, joita on esitetty hallituksen esityksen ja genomilain luonnoksessa
esimerkiksi kohdissa 3.2.5, 23 §:n yksityiskohtaiset perustelut, 6 §, 6 §n yksi-
tyiskohtaiset perustelut, 25 §, 29 §, 30 § ja 18 § seuraavasti:

Genomitietorekisteri toteutetaan paikallisesti ja maantieteellisesti Suomen rajojen si-
sdpuolella viranomaisvastuulla. Genomikeskuksen ... Henkiloston kayttooikeudet
olisivat rajoitetut ja laissa tarkasti maaritellyt. Kaytosta ja kayttooikeuksista pidetddan
rekisterid, joiden kautta suoritetaan valvontaa. Ehdotetulla lainkohdalla on suojatoi-
menpiteeseen verrattava funktio eli rajoittaa tietojen kasittelyyn oikeutettujen henki-
16iden maarad. Genomikeskuksella olisi mahdollisuus seurata kayttdjid ja kayttod.
Genomikeskuksen tehtdvana on: ... 3) luoda tietoturvallinen kayttoymparisto, jossa
genomitietoa voidaan késitelld; 4) muodostaa genomitiedoista variaatiotiedot 1 koh-
dassa tarkoitettuihin tieteellisen tutkimuksen ... tarkoituksiin; Genomitiedon ja mui-
den rekisteritietojen yhdistaminen ja kasittely tapahtuisi edelld 3) kohdassa tarkoite-
tussa Genomikeskuksen vahvasti suojatussa kayttoympadristossd, vaikka kayttolupa-
hakemus koskisi vain yhden rekisterinpitdjan tuottamia genomitietoja. Variaatiotie-
dot on pseudonymisoitava ennen niiden luovuttamista tieteelliseen tutkimukseen.
Tietoturvallinen kdyttoympaéristo ..., jossa voidaan varmistaa genomitietojen tieto-
turvallinen ja kdyttoluvan mukainen késittely. Muita genomitietoja kuin viitetietoja
ei voi luovuttaa kasiteltdviksi 1 momentissa tarkoitetun kayttoympériston ulkopuo-
lella. Genomikeskuksen on kerittdva genomitietojen kaytostd ja luovutuksesta seu-
rantaa ja valvontaa varten lokitiedot. Genomitietorekisteri on suojattava valtion vi-
ranomaisten tietoturvallisuutta koskevien velvoitteiden mukaisesti.

T6-teemassa lausunnonantajat korostivat tietoturvallisen kayttoympériston
kaytettdvyyden ja tietoturvan merkitystd esittden seuraavia yhteenvetoa tarken-
tavia yksilollistetyn ladketieteen vaatimuksia ja arkkitehtuurin ominaispiirteita:

e Tutkimustoimintaan tarkoitetulta kayttoympadristoltd edellytetddan tieto-
turvaominaisuuksia ja niihin liittyvid rajoituksia, jotka vaikuttavat suo-
raan myos genomitietojen kdytettavyyteen kayttoymparistossd. Tietotur-
vallisen kdyttoympariston arkkitehtuurin ominaisuudet ovat keskeisia
genomitietojen kayttoon liittyvien vadrinkdytosten estimisessa ja tietojen
kdyton turvallisuuden varmistamisessa. Genomilain tulee sddnnelld tie-
toturvaan liittyvien rajoituksien ja genomitietojen kaytettavyyden vilille
tarkoituksenmukaista tasapainoa.

o Tietoturvalliselle kdyttoymparistolle asetetaan konkreettisia tietoturva-
vaatimuksia, joiden tulee kohdistua my6s genomitietorekisterin ja kayt-
toympariston rajapintoihin.

o Tietoturvallisen kdyttoympariston riskienhallinnassa huomioidaan erik-
seen harvinaissairaiden ndkdkulma. Tietty yhdistelma harvinaissairautta
ja -vammaa saattaa esiintyd Suomessa vain muutamalla tai yhdelld hen-
kilolld, miks tarkoittaa sitd, ettd henkilo on vilillisesti tunnistettavissa
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pseudonymisoiduista variaatiotiedoista ja mahdollisesti myos viitetie-
doista. Toisaalta harvinaissairauksien tieteellisen tutkimuksen tuloksilla
voitaisiin jatkossa parantaa harvinaissairaiden hoidon laatua.

e Tietoturvan kannalta tdrkeitd ovat myos kayttdjien ja kdyttooikeuksien
hallinnan menettelyt, kdyttdjien tunnistautuminen seka kayttdjien koulu-
tus ja muut organisatoriset toimenpiteet.

e Tietoturvallinen suomalainen kayttoympadristo on yksi perusedellytys
sille, ettd kansalaiset voivat luottaa genomitietoja hyodyntavaan tieteelli-
seen tutkimukseen. Keskitetylld tietoturvallisella kayttoymparistolld
luodaan edellytykset tehostaa tietosuojan ja tietoturvan varmistamista
sekd valvonnan ja hallinnan toteutumista verrattuna hajautettuun mal-
liin.

o Yksilollistetyn lddketieteen tieteellinen tutkimus Suomessa kytkeytyy
monilla tavoin kansainviliseen tutkimustoimintaan. Genomilain luon-
noksen perusteella ei voi vield arvioida sitd, miten tietoturvallista kdyt-
toymparistod tulee kdyttdd osana kansainvalistd tutkimustoimintaa. T&-
méan tdsmentdmiseksi on tarpeen tarkentaa mm. mahdollisia tiedonsiir-
toyhteyksid kansainvilisiin tietokantoihin ja kansainvilisten tietoaineis-

tojen kayttod samalla alustalla sekd myos niihin liittyvid tietoturvandko-
kohtia.

Tarkastelen T22-teemaa: ” Arkkitehtuurin hallinnan keinot ja paamaéaarat moni-
mutkaisessa ekosysteemissd” niiden ndkokohtien osalta, jotka esiintyvat tutki-
musaineistossa. Yksilollistetyn lddketieteen tutkimusartikkelissa todettiin, etta
yksilollistetyn lddketieteen hyodyntdminen edellyttdad tdysin uuden ekosystee-
min arkkitehtuurin kehittdmistd, jotta voidaan luoda tarvittava yhteentoimiva
tietojdrjestelmien ja teknologioiden muodostama kokonaisuus eri osapuolien
palveluille, toimintaprosesseille ja niissd kasiteltdville tiedoille (E Nimmesgern
ym., 2017; Elmar Nimmesgern ym., 2017). Ekosysteemin arkkitehtuuriin liitty-
vissd tutkimusartikkeleissa todettiin, ettd ekosysteemin arkkitehtuurin hallin-
nan edellytyksend on asiantuntijoiden kyvykkyys muodostaa ekosysteemista
samanaikaisesti kokonaisvaltainen ja riittdavan yksityiskohtainen ndkemys
(Nurmi ym., 2019; Valtonen ym., 2018). T22-teema esiintyi tutkimusaineistossa
10 kertaa.

T22-teeman arkkitehtuurin hallinnan keinoja ja paamddrid on kuvattu hal-
lituksen esityksen ja genomilain luonnoksessa muun muassa kohdissa 11 §,
3.3.2ja 3.2.1 seuraavasti:

Genomikeskus ylldpitdd ja hallinnoi keskitettyd genomitietoaineistoa, joka muodos-
taa pysyvan automaattisen tietojenkésittelyn avulla ylldpidettdvan henkilorekisterin
(genomitietorekisteri). Genomitiedon kokoamisen ja rekisterin muodostamisen tar-
koituksena on edistdd genomitiedon vastuullista ja yhdenvertaista kdyttod tervey-
denhuollossa, tieteellisessd tutkimuksessa ... ihmisten terveyden edistdmiseksi sekd
sairauksien ehkdisemiseksi, toteamiseksi ja hoitamiseksi. Jos keskitettyd genomitieto-
rekisterid ei luoda, genomitiedoista uhkaa muodostua useita rinnakkaisia biopankki-
ja tutkimustietokantoja sekd terveydenhuollon erillisid genomitietokantoja, jotka ei-
vit keskustele keskenddn eivitka joko lainsddadannollisisté tai teknisistd syistd ole yh-
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teydessd terveydenhuollon potilastietojdrjestelmiin ja muuhun sdhkoiseen rekisteri-
tietoon. ... vastuu genomitietorekisterin luomisesta ja ylldpidosta olisi Genomikes-
kuksella ... Kansanelidkelaitos vastaisi siitéd, ettd tiedot ovat saatavilla Genomikes-
kuksen ja lain edellyttamalla tavalla. Kansanelédkelaitos vastaisi kuitenkin tietojen sai-
lyttamisestd, kiistaméattomyydestd, eheydestd ja todistusvoimasta. ICT-ratkaisujen to-
teuttamista koskevaan valintapddtokseen vaikuttavat lisdksi se, ettd lakiehdotuksen
yhtend strategisena tavoitteena olisi varmistaa, ettd terveydenhuollossa on vuonna
2020 edellytykset genomitiedon tehokkaaseen kayttoon. ICT-toimittajan kyvykkyytta
olisi tdrkedd tarkastella ... (seuraavasta) ndkokulmasta. Esimerkiksi mahdollisuus
kytked tekniset ratkaisut Kelan yllapitaim&an Kanta-arkistoon, ymparivuorokautinen
halytysvalmius, potilasturvallisuus, yksildiden oikeusturva, mahdollisuus tuottaa
terveydenhuollolle asetettuja vaatimuksiakin korkeampi tietoturvan aste, kybertur-
vallisuusndkokohdat, kansalaisten luottamus ja toiminnan pysyvyys ovat keskeisid
kriteereita.

T22-teemassa lausunnonantajat esittivit seuraavia tarkentavia ndkokohtia yksi-
I6llistetyn ladketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin hallinnan keinoista ja ta-
voiteltavista paamaddrista:

¢ Genomilain jatkovalmistelussa tismennetddn, mitd tietoteknisid ratkaisu-
ja on tarpeen sddnnelld lain tasolla ja mitkd ovat muut mahdolliset keinot
ohjata yksilollistetyn ladketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin hallintaa
muuttuvassa ja monimutkaisessa ymparistossa.

¢ Genomitietoihin ja niihin yhdistettyjen muiden tietoaineistojen kasitte-
lyyn liittyvien tietoteknisten ratkaisujen suunnittelu ja toteutus edellyt-
tavat tietoteknistd kyvykkyyttd tallentaa, hallita ja késitelld nditd suuria
ja monimutkaisia tietovarantoja tehokkaasti ja taloudellisesti. Nadiden
laajojen tietovarantojen sdilyttaminen, hallinta ja kasittely asettavat suu-
ria vaatimuksia konesalien tallennusjérjestelmien, tietoliikenneyhteyk-
sien ja palvelinympdéristjen kapasiteeteille ja skaalautuvuudelle.

e Genomitietorekisterin tiedonhallinnan ydintoiminnot sekéd tietojen val-
mistelun ja yhdistdmisen toiminnallisuudet ovat olennainen osa sitd
ydintoimintojen teknistd arkkitehtuuria, joka mahdollistaa tietoaineisto-
jen kdyton tietoturvallisessa kdyttoympaéristossd ja kayttoympéristoon
liittyvéat palvelut.

e Genomitietorekisterin tiedonhallinnassa ovat keskeisia kyvykkyydet sai-
lyttdd genomitietoja pitkdaikaisesti ja tietoturvallisesti, mikd edellyttaa
arkkitehtuurin hallinnalta jatkuvuutta ja tiedonhallintaan liittyvéltd toi-
minnalta pysyvyytta.

e Genomitietorekisterin keskitetyn tiedonhallinnan ja késittelyn on erityi-
sen tdrked mahdollistaa genomitietojen entistd parempi hyodynnetta-
vyys terveydenhuollossa. Genomilain ja siihen liittyvien muiden lakien
tulee mahdollistaa genomitietojen yhdistaminen potilaiden hoitoa tuke-
viin potilastietoihin, koska muuten on vaarana, ettd genomitiedot jadvat
erillisiksi ja eri toimijoille.
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Tarkastelen T25-teemaa: ”Keskitetty genomitietorekisteri ja genomitietojen re-
kisterinpitoon liittyvédt oikeudet ja velvollisuudet” yhteisrekisterinpidon ja
genomitiedon tuottajan oikeuksien ja velvollisuuksien ndkokulmista. T25-
teemassa lausunnonantajien lausunnoissa nousivat esille myos vaikeudet tulki-
ta hallituksen esityksen ja lain luonnoksen siséltod ja ymmaértaa sitd, miten oi-
keudet, velvollisuudet ja vastuut jakaantuisivat eri osapuolille. Tétd aihepiirid ei
ole kasitelty yksilollistetyn ldadketieteen tutkimusartikkeleissa johtuen ilmeisesti
siitd, ettd ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmisen paamadrdksi ei ole ndissa
tutkimusartikkeleissa esitetty vastaavaa kansallista keskitettyd genomitietore-
kisterid. T25-teema esiintyi tutkimusaineistossa 16 kertaa.

T25-teeman genomitietojen yhteisrekisterinpitoon liittyvid oikeuksia ja
velvollisuuksia on kuvattu hallituksen esityksen ja genomilain luonnoksen
kohdissa 11 §, 14 §, 14 §:n yksityiskohtaiset perustelut, 3.2.1, 15 § ja 29 § seuraa-
vasti:

Genomitietorekisteriin tallennetaan Suomen asukkaiden genomitietoa ja siihen liitty-
vad metatietoa, jota syntyy: 1) biopankkitoiminnassa: 2) terveydenhuollossa; 3) lddke-
tieteellisessd tutkimuksessa ... . Suomen asukkaita koskeva edelld ... tarkoitetussa
toiminnassa syntyvd genomitieto kootaan ja tallennetaan salassapitosddnnosten es-
tamattd kansalliseen genomitietorekisteriin, jossa genomitieto sdilytetdan keskitetysti.
Genomikeskukselle ei syntyisi tallentamisen myota oikeutta luovuttaa sen rekisteris-
sd olevaa raakadataa eivétka siten rekisterinpitdjélle kuuluvat oikeudet heiddn tuot-
tamansa datan kdyttoon siirtyisi Genomikeskukselle. Genomitietoa ei oteta alkupe-
rdiseltd rekisterinpitdjdlta pois, eikd sen palauttamista tarvitsisi erikseen arvioida,
vaan kaytto ja hallinta sdilyisivét aina alkuperéiselld rekisterinpitdjalla. Genomikes-
kus tuottaisi raakadatasta rekisterinpitdjien kédyttoon varianttikuvauksen, pdivittaisi
tietoa ja huolehtisi genomitiedon laadukkaasta pitkdaikaissdilytyksestd. Nama sisal-
tyisivat Genomikeskuksen tarjoamaan tallennuspalveluun, jonka maksujen perus-
teista sdddettdisiin valtion maksuperustelailla sekd maksuperusteasetuksella.
Genomitiedon tallentajasta tulisi tdltd osin tallentamansa tiedon yhteisrekisterinpitdja.
Genomikeskus olisi mahdollista nimetd rekistervityjen yhteyspisteeksi. Genomikes-
kukselle kuuluva rekisterinpitdjan vastuu ei siirtyisi Kansaneldkelaitokselle, joka olisi
oikeudellisesti henkilotietojen kasittelija. Kansaneldkelaitos ei vastaisi genomitiedon
oikeellisuudesta, minkéd osalta vastuu olisi genomitiedon alkuperdiselld rekisterinpi-
tajalla eli esimerkiksi biopankkitoiminnan harjoittajalla. Genomitiedosta tulee olla
kansallisessa genomitietorekisterissd vain yksi alkuperdinen tunnisteella yksiloity
kappale. Alkuperdisestd genomitiedosta voidaan sen kdytettivyyden ja sdilyttamisen
turvaamiseksi tai muusta perustellusta syystd ottaa jdljennos, josta tulee ilmetd
genomitiedon olevan jdljennos. Muita genomitietoja kuin viitetietoja ei voi luovuttaa
kasiteltaviksi ... kdyttoympadriston ulkopuolella.

T25-teemassa lausunnonantajat nostivat esiin seuraavia genomitietorekisterin
yhteisrekisterinpitoon liittyvid haasteita, jotka osaltaan liittyva sithen merkitta-
vddan muutokseen, jonka keskitetty genomitietorekisteri tuo rekisterinpitoon
liittyviin oikeuksiin ja velvollisuuksiin verrattuna nykytilanteeseen:

¢ Genomitietorekisterin rekisterinpidon eri osapuolille tulisi antaa genomi-
lakiin perustuva mahdollisuus osallistua yksilollistetyn lddketieteen
ekosysteemin yhteisen toiminnan kehittdmiseen.
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e Biopankkitoiminnan kannalta olisi haasteellista, jos nédytteestd selvitetyn
ja analysoidun genomitiedon ainoa alkuperdinen kappale siirrettdisiin
kokonaan Genomikeskukselle.

¢ Genomilain luonnos ja sen perustelut eivdt esitd sitd, mitkd ovat ne syyt,
joiden perusteella genomitiedosta voidaan kaytettdvyyden ja sdilyttami-
sen turvaamiseksi tai muusta perustellusta syystd ottaa jdljennos. Taman
lainkohdan tdsmentdmiselld voi olla merkitystd henkiloille, joiden
genomitietoja sdilytetddn genomitietorekisterissd ja hyodynnetddn esi-
merkiksi kansainvalisessa tutkimustoiminnassa.

e Yksilollistetyn lddketieteen tutkimusta voi rajoittaa tietyissd tutkimus-
kohteissa Suomen pieni vdestomddrd. Suomalaisen tutkimusaineiston
hyodyntdminen kansainvilisissd tutkimuksissa edellyttdisi suomalaisen
tutkimusaineiston siirtdmista tietoturvallisen kadyttoympariston ulkopuo-
lelle ja yhdistdmista kansainvéliseen tutkimusaineistoon.

o Liadketieteellisen tutkimuksen tekijdt voivat nykyisin asioida suoraan
biopankkien kanssa. Genomilain tulisi mahdollistaa tdmé& nykyinen so-
pimuspohjainen yhteisty6, joka perustuu biopankkilain ndytteiden ja tie-
tojen luovutusta koskeviin sadannoksiin.

Kolmanteen arkkitehtuurikokonaisuuteen ei sisélly c-ryhmdan luokiteltuja yla-
tason teemoja.

Yleisluontoiseen D-ryhmiidn luokitellut ylitason teemat

Lopuksi esittelen lyhyesti yleisluontoiseen d-ryhméén luokitellut yldtason tee-
mat. Suuressa osassa lausunnonantajien lausuntoja on tuotu esille se, ettd ge-
nomilakiluonnos ja my®os siihen liittyva laajempi lainsdddéantokokonaisuus ovat
olleet vuonna 2018 vield monelta osin epéselvid. Tahdn liittyvid yldtason teema
on T10-teema: "Lainsddddntokokonaisuuden, perustelujen ja laintulkinnan epa-
selvyydet seka julkisen keskustelun puute" ja siihen liittyvat tarkemman tason
teemat, jotka ovat seuraavat:

e T13-teema: "Luonnos on epdselvd Genomikeskuksen organisoinnin ja
tehtdvien toteuttamisen osalta".

e T8-teema: "Luonnoksen termien maddritelmiin ja kdyttoon liittyvit epéa-
selvyydet".

D-ryhmaéén sisédltyy yksi poikkeava teema, joka on noussut esille vain yhden
lausunnonantajan lausunnossa. Kyseessd on T3-teema: "Luonnos on epdselva
kliinisen lddketutkimuksen ja farmakogeneettisen kliinisen lddketutkimuksen
osalta". Tamd teema on merkittava lddketeollisuutta edustavan toimijan nako-
kulmasta tarkasteltuna.
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Useat lausunnonantajat nostavat hallituksen esityksestd ja siihen sisilty-
vdn genomilain luonnoksesta esille samoja yhteiskunnallista merkittavyytta
kuvaavia ndkokohtia. Ndaméd yldtason teemat, jotka tuovat esille genomilain
luonnoksen yleistd hyodyllisyyttd yhteiskunnan kannalta, ovat seuraavat:

e Tl-teema: "Genomitietojen kaytto ja sitd koskeva lainsdddant6 vahvista-
vat Suomen mahdollisuuksia terveydenhuollossa ja tutkimusinvestoin-
neissa sekd kansainvilisessd tutkimus- ja innovaatioyhteistyossa".

e Tll-teema: "Genomikeskuksella on merkittdva ja laaja-alainen tehtdva
edistdd ja myos rajoittaa genomitiedon kayttod sekd tuottaa valtakunnal-
lista ohjeistusta".

e T2-teema: "Vdeston luottamus on keskeinen edellytys genomitietojen
tutkimuskaytolle".

6.2 Tutkittavan tapauksen ekosysteemin monimutkaisuuteen liit-
tyvd analysointi ja arviointi

Taman aliluvun analysointi- ja arviointiosuuden tarkoituksena on tuoda esille
tutkittavasta tapauksesta tutkimuskysymysten kannalta erityisen mielenkiintoi-
set toisiinsa ndhden vastakkaiset ndkokulmat, jotka esiintyvit yhdessd ja sa-
massa teemassa. Ndissd yldtason teemoissa korostuu yksilollistetyn lddketieteen
ekosysteemin arkkitehtuurin monimutkaisuus ja uuteen toimintaympéristoon
liittyvat epavarmuustekijat. Téassd arviointiosuudessa tarkastelen niitd teemoja,
jotka luokittelin teemoittelun toisessa vaiheessa ekosysteemin monimutkaisuut-
ta ilmentivddn a-ryhmdan. Muiden teemojen osalta vertailu kirjallisuuskat-
sauksessa esitettyyn teoriaosuuteen ja tuloksiin liittyva arviointi on tehty edelli-
sessd aliluvussa 6.1.

Seuraavissa uuden yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuu-
riin kehittdmiseen liittyvissd yldtason teemoissa korostui lausunnonantajien
arviot samanaikaisesti esiintyvistd mahdollisuuksista ja haasteista:

e TI2-teema: ” Alueellisesti tasa-arvoiset yksilollistetyn lddketieteen palve-
lut”.

e Ti18-teema: "Tasapuolinen padsy yksilollistettyyn terveydenhoitoon seka
mahdollisuus ja tarve omaksua yksilollistettya ladketiedetta”.

e Tl15-teema: “Viranomais-, tutkimus- ja yritystoiminnan yhteensovittami-
nen seké eri sidosryhmien osallistaminen ekosysteemissa”.

e T37-teema: "Genomikeskuksen toiminnan ohjauksen, valvonnan ja seu-
rannan jdrjestaminen”.

Tarkastelen T12-teemaa: ” Alueellisesti tasa-arvoiset yksilollistetyn ldadketieteen
palvelut” tdssd aliluvussa niistd uuden ekosysteemin kehittdmiseen liittyvistd
ndkokulmista, jotka ilmentdvit ekosysteemin monimutkaisuuteen liittyvaa
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epdavarmuutta. Yhdessd T12-teeman lausunnonantajan lausunnossa kiteytettiin
ekosysteemin epdvarmuus seuraavasti:

Koko ekosysteemin yhteen nivominen vaatii vield kirkastamista.

Ekosysteemin tarkoituksena on tuottaa palveluja kansalaisille ja terveydenhuol-
lon ammattilaisille. Vuonna 2016 Suomessa oli 20 970 tyoikdistd ladkarid, joista
noin 70 % tyoskenteli julkisella sektorilla ja joista 34 lddkarilld oli perinnolli-
syyslddketieteen erikoisoikeudet Suomen viidelld erityisvastuualueella
(Suomen Ladkariliitto, 2016). Ladkarien mdadrdssda suhteessa alueelliseen asu-
kasméddrdan on suuria eroja, kun tilannetta tarkasteltiin 21 sairaanhoitopiirin
alueilla (Suomen Ladkaériliitto, 2016).

Ekosysteemin tarkoituksena on tuottaa palveluja my6s niille osapuolille ja
sidosryhmille, jotka ovat yhteisdjd tai yrityksid. Suomessa ennakoitiin olevan
vuoden 2015 aikana kahdeksan yliopistosairaaloiden, yliopistojen ja sairaanhoi-
topiirien yhdessd perustamaa biopankkia sekd Terveyden ja hyvinvoinnin lai-
toksen perustama vdestopohjainen biopankki (Sosiaali- ja terveysministerid,
2015a). Genomilain luonnoksen perustelujen kohdassa 4.1.2 mainittiin ekosys-
teemin osapuolina myds kansallisia terveysalan osaamiskeskuksia, joita ovat
syopdkeskus, neurokeskus, biopankkien osuuskunta ja lddkekehityskeskus.
Terveysalan osaamiskeskukset tarjoaisivat genomilain perustelujen mukaan
yksilollistetyn lddketieteen tutkimustoiminnalle ja siind mukana oleville yrityk-
sille erilaisia tutkimus-, sopimus- ja kaupallistamispalveluita.

Sosiaali- ja terveystietojen toissijaista kadyttod sddtelevilld lailla Suomeen
on perustettu sosiaali- ja terveystietojen kdyttolupaviranomainen ja palveluope-
raattori (ks. toisiolaki 552/2019). Kun tutkimustoiminnassa on tarve yhdistaa
genomitietoon muita sosiaali- ja terveydenhuollon tietoaineistoja, sosiaali- ja
terveysalan kayttolupaviranomainen (Findata) tarjoaa toisiolakiin perustuvia
palveluja, joilla myonnetdan kayttolupia ndihin eri rekistereistd yhdistettaviin
tietoaineistoihin. Genomilain luonnoksen perustelujen kohdassa 3.2.6 mainit-
tuun vuonna 2017 kdynnistyneeseen Helsingin yliopiston johtamaan laajaan
FinnGen-tutkimushankkeeseen on osallistunut suomalaisia yliopistoja, sairaan-
hoitopiirejd, Terveyden ja hyvinvoinnin laitos, Veripalvelu, biopankkeja ja usei-
ta kansainvalisid ladkeyrityksia.

Ekosysteemissd toimivien organisaatioiden strategiset paamaéréat ovat eri-
laisia, ja niiden toimintaa ohjaavat erilaiset periaatteet ja lainsddddnto. Ekosys-
teemissd toimivien julkisen ja yksityisen sektorin organisaatioiden toimintamal-
lit poikkeavat toisistaan. Ekosysteemin palvelujen tulee kattaa sekd genomitie-
don ensisijainen kdytto terveydenhuollossa ettd toissijainen kaytto tiedolla joh-
tamisessa ja yksilollistetyn lddketieteen tutkimustoiminnassa.

T12-teemassa esiintyy seuraavia yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin
arkkitehtuurin monimutkaisuuteen liittyvid mahdollisuuksista ja haasteista:

¢ Genomilaki antaa mahdollisuuden muodostaa Suomeen yhden
genomitietoa hyodyntdvan yhteentoimivan kokonaisuuden, jonka pro-
sessit ovat tehokkaita ja kdyttavat tietoturvallista kdyttoymparistod.
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e Ekosysteemin haasteena on sen maatieteellinen laajuus ja alueellisesti
yhdenvertaisten palvelujen tuottaminen.

¢ Ekosysteemin muodostavat hyvin erityyppiset toimijat, minkd seurauk-
sena haasteena ovat myos erilaiset ja erilaajuiset tietotarpeet.

Tarkastelen T18-teemaa “Tasapuolinen p&dsy yksilollistettyyn terveydenhoi-
toon sekd mahdollisuus ja tarve omaksua yksilollistettyd ladketiedettd” tdssd
aliluvussa niistd yksilollistettyyn terveydenhoitoon liittyvistd ndkokulmista,
jotka ilmentdvit ekosysteemin monimutkaisuuteen liittyvdd epavarmuutta. Ge-
nomilain luonnoksen 28 §:n mukaan genomitieto luovutetaan rekistervidylle
seuraavasti:

Genomikeskuksen on luovutettava genomitieto sitd pyytdville henkilolle, jonka
ndytteestd genomitieto on saatu. Genomitietoa annettaessa henkildlle on tarjottava
mahdollisuus saada geneettistd neuvontaa. Genomitieto voidaan luovuttaa rekiste-
roidylle asiakastietolaissa tarkoitetun kansalaisen kayttoliittyman kautta. Edelld ...
tarkoitettu luovutus ei saa vaikuttaa haitallisesti muiden ihmisten oikeuksiin ja va-
pauksiin.

T18-teemassa lausunnonantajien lausunnoista nousi esille epdvarmuus siitd,
miten genomitiedon tulkinta ja genomitietoon liittyvd neuvonta jdrjestetddn
potilaan hoidossa. Tédtd epavarmuutta kuvattiin seuraavasti:

Suomessa on tavoitteena 500 000 genomitiedon luovuttajaa. Tietojen tulkkaaminen ja
soveltaminen potilaan hoitoon tulee olemaan haastavaa. Mitka siis ovat potilaan oi-
keudet ja hoitavan ldadkarin velvollisuudet? ... geneettistd neuvontaa ... (missd) epa-
selvaksi jdd, kuka neuvontaa antaa ... Onko neuvonnan antajana genomikeskus ...
Vai potilasta hoitava lagkari, joka ... katsoo ja tulkitsee genomitietoja potilaan ollessa
hénen vastaanotollaan? Jos neuvontavelvollisuus on genomikeskuksella, miten neu-
vonta kytkeytyy potilaan hoitoon? ... ladkérit tarvitsevat genomitiedon hyddyntami-
seen systemaattista koulutusta ja tietojen pdivitystd osana perus- ja jatkokoulutusta
sekd ... kehittdessddn osaamistaan ... ladkédreiden asiatuntemus tiedon soveltamiseksi
tulee olla keskeisessa roolissa Genomikeskuksen toiminnassa.

Genomilain luonnoksen 36 § rajoittaa ennustavien geneettisten tutkimusten
suorittamista seuraavasti:

Geneettisid tutkimuksia, joilla voidaan ennustaa perinnéllisid sairauksia tai selvittdd,
onko henkil6ll4 jonkin sairauden aiheuttava geeni tai geneettinen taipumus tai alttius
sairastua, saa suorittaa vain terveyteen liittyvaa tarkoitusta varten.

T18-teemassa lausunnonantajien lausunnoissa kuvattiin ennustaviin geneetti-
siin tutkimuksiin liittyvdd epdvarmuutta ja menettelytapoihin liittyvid haasteita
seuraavasti:

Vddranlaisella genomitiedon tulkinnalla saattaa olla potilasta vahingoittava vaiku-
tus ... Riskind on, ettd terveestd ihmisestd tehdddn sairas pelkdstdaan genomista 16y-
tyvan geenimuutoksen takia ... tarvitaan tietoa todenndkoisyydestd, jolla ihminen
sairastuu kyseisen geenimuutoksen aiheuttamaan sairauteen ... kun riskiprofilointeja
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ei vield ole kdytossd, genomitiedon luovuttaminen ladkéreille ei ole aiheellista. Se-
kundaaripreventio riskiprofiilin ja olemassa olevien riskitekijoiden perusteella johtaa
helposti lddkkeellisiin ratkaisuihin ja ne saattavat tuottaa enemmaén haittaa ja kus-
tannuksia kuin tilanteen eteneminen ilman niitd. Perusteluissa mainitaan, ettei poti-
lasasiakirjoihin tulisi kuitenkaan tallentaa kokonaisia riskitestejd, vaan vain yksittai-
set tulkintatulokset. Yleensd laboratoriomittaustulokset tallennetaan potilasasiakir-
joihin eikd ainoastaan niiden tulkintaa.

T18-teemassa lausunnoissa kuvattiin myos sitd mahdollisuutta, jossa jo nykyi-
sin on tieteellisen tutkimuksen tuottamaa genomitietoa, joka liittyy tietyn peri-
mdn muutoksen variaation aiheuttamaan sairastumisalttiuteen ja jonka tunnis-
tamisesta olisi valitontd hyotyd potilaan hoidossa, seuraavasti:

Tieto mutaation kantajuudesta auttaa ... aloittamaan hoidon jo varhaisessa vaiheessa,
joka siten parantaa potilaan ennustetta ... Pitkd QT-oireyhtyméa on esimerkki sairau-
desta ... (jossa) Tietoisuus geenimutaatiosta, oireettomallakin, ja tiedettyjen lddkeai-
neiden vélttdminen ... pelastaa potilaan hengen.

T18-teemassa lausunnoissa tuotiin esille myos seuraava epavarmuus, joka liit-
tyy siihen, milld edellytyksilld potilaalla on mahdollisuus p&éstd geneettiseen
tutkimukseen:

Ihmiselle saa tehdd vain sellaisia terveyteen liittyvid geneettisid tutkimuksia, joista
saatava arvioitu hydty on suurempi kuin hdnelle mahdollisesti aiheutuvat riskit ja
haitat. Perusteluissa olisi aiheellista avata niitd toimijoita, joiden vastuulla on hyoty-
jen ja haittojen vertailu, sekd kdytannon toimia.

T18-teemassa edelld mainittuihin yksilollistetyn terveydenhoidon mahdolli-
suuksiin ja haasteisiin liittyen esitettiin seuraavia yksilollistetyn lddketieteen
ekosysteemin arkkitehtuurissa tavoiteltavia paamadaria:

e Genomikeskus tuottaa objektiivista tietoa, ohjeita ja suosituksia, jotka pa-
rantavat kansalaisten ja asiantuntijoiden ymmarrystd genomitiedon kay-
tosta.

e Genomikeskus huolehtii siitd, ettd genomitiedon kayttod yksilollistetyssa
terveydenhoidossa edesauttaa tukijédrjestelma.

o Kansalaisille tarkoitettujen verkkopalvelujen lisdksi tulisi olla myds pu-
helinneuvontaa antava palvelu.

T15-teemassa ”Viranomais-, tutkimus- ja yritystoiminnan yhteensovittaminen
sekd eri sidosryhmien osallistaminen ekosysteemissd” lausunnonantajien lau-
sunnoissa ndhtiin monimutkaisen ekosysteemin yhteisen toimintamallin kehit-
tamisessd samanaikaisesti mahdollisuuksia ja haasteita. T15-teemassa yhteisten
toimintaa ohjaavien sddntdjen noudattaminen, genomitietojen laadunhallinta,
eri toimijoiden yhteistyd ja asiantuntijuuden hyodyntdminen tuovat ekosys-
teemin kehittimiseen seuraavia mahdollisuuksia:
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Tietojen tallentaminen kattaisi ... syntyvdn genomitiedon ...laajan ja erilaisista toimi-
joista muodostuvan sis&llon, joten yhtildisten sdadntojen noudattaminen ... tulee olla
perustana lain sddtdmiselle ja toteuttamiselle. Ei ole mitenkdan mahdollista, ettd yk-
sittdinen ladkari voisi hallita kaikkien tarjoajien tutkimusskaalan ja laadukkuuden ...
Siksi olisi erinomaista, jos suomalainen Genomikeskus toimisi erddnlaisena laadun-
tarkkailijana ja asiantuntijakeskuksena, josta kliinikko voi kysyd apua. Suomessa ...
useita genomitiedon hyodyntdmiseen suoraan tai valillisesti liittyvid keskuksia ja
toimijoita, kuten syopdkeskus, neurokeskus, lddkekehityskeskus sekd terveysalan
tutkimusinfrastruktuurit kuten ELIXIR, BBMRI ja EATRIS ... on tdrkedd saada eri
keskukset ja em. toimijat toimimaan tiiviissd yhteistydssd, joka vahvistaa tutkimuk-
seen pohjatuvan osaamisen hyodyntamistd sekd edistdd liiketoimintamahdollisuuk-
sia. ... kannattaa lakiehdotuksessa mainittua innovaatioekosysteemin systemaattista
kehittamistd siten ettd se tuottaa biopankkien investoinneille lisdarvoa.

T15-teemassa ndhtiin samanaikaisesti kehittdmisen haasteita, jotka liittyvit ter-
veydenhuollon, tutkimus- ja yritystoiminnan valisiin eturistiriitoihin, lakisada-
teisten viranomaisprosessien asettamiin rajoituksiin ja aiheuttamaan hitauteen,
suurten tietomassojen yhdistdmisen ja analysoinnin sekd tutkimustiedon hyo-
dyntdmisen haasteisiin. N4itd haasteita kuvattiin seuraavasti:

Lakien tuoma byrokratia ei saa olla esteend tai hidastaa genomikeskukseen kerty-
neen tiedon tieteellistd hyodyntamista. ... onko ... aidosti otettu laaja-alaisesti ja pun-
nitusti huomioon myos kansalaisten ja yhteiskunnan eri ryhmien etu, vai edistetdan-
ko hankkeita tosiasiallisesti pikemmin suppean tutkimus- ja yritysintressin henges-
sd. ... jos tietoja myyddan muille tahoille ..., vaarana voi olla, ettd Suomen asukkai-
den tiedoista tulee luonteeltaan “kauppatavaraa” huomioiden my®os sen, ettd geno-
mikeskus ei toimisi pelkéstddn kansallisella vaan myos kansainviliselld tasolla. Yksi
dataintensiivisen tieteen haasteista on helpottaa tietimyksen jakamista ... On tarkeds,
ettd ihmiset ja tietojdrjestelmat voivat loytdd, saada kadyttoonsd, analysoida ja yhdis-
telld kulloinkin kasilld olevaan tehtdvédn soveltuvaa tieteellistd dataa.

T15-teemassa tuotiin liséksi esille se, ettd yksilollistetyn lddketieteen monimut-
kaisen ekosysteemin toimintamallin tasapainottaminen vaatii monien eri nako-
kohtien huomioon ottamista. N&itd ndkokohtia esitettiin seuraavasti:

Lakiluonnos korostaa voimakkaasti geenitiedon hyotyjd tutkimuksen ohella kansan-
terveydellisesti sekd genomikeskuksen taloudellista merkitystd, mutta on hyvin tul-
kinnanvaraista, mitkd namad hyodyt tosiasiallisesti toistaiseksi ovat tai tulevat ole-

maan jatkossa. ... ihmiset voisivat tallentaa itse ostamiensa genomitietopalvelujen
tietoja genomikeskukseen ... Julkisessa terveydenhuollossa potilaat eivit kuitenkaan
maksa tiedoistaan mitddn. ... kansainvélisen yhteistyon merkityksestd sekd ... on

huolehdittava saavutettujen hyotyjen ja tulosten konkreettisesta palautumisesta
suomalaiseen yhteiskuntaan. Hyvad tieteellistd kdytantod koskevien ohjeiden sovel-
taminen on tutkijayhteison itsesddtelyd, jolle lainsdddanté madrittelee rajat ... sitou-
tuneet toimijat noudattavat ohjetta soveltuvin osin my®0s yritysten ja muiden tahojen
kanssa tehtdviassd kansallisessa ja kansainvalisessd tutkimusyhteistydssa ...

T37-teemassa ”"Genomikeskuksen toiminnan ohjauksen, valvonnan ja seuran-
nan jarjestiminen” monet lausunnonantajat ilmaisivat ohjauksen ja valvonnan
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tarkeyden ja kiinnostuksen osallistua toiminnan ohjaukseen ja valvontaan esi-
merkiksi seuraavasti:

On tidrkedd, ettd valvontaviranomaisilla on mahdollisuus tehdi tarkastuksia tietotur-
vallisuuden tason konkreettiseksi toteamiseksi ja sen kehittdmiseksi. ... viranomaiset
saavat kadyttdd tietojarjestelmiensa ja tietoliikennejdrjestelyjen tietoturvallisuuden ar-
vioinnissa vain Viestintdvirastoa tai sen hyvdksymda arviointilaitosta. ... muiden
verkostomaisten keskusten (esim. biopankkien osuuskunta, syopékeskus) ohjaus ta-
pahtuu yhteistoiminnassa alueellisten toimijoiden kesken ... Siksi sekd biopankki-
toimijoiden sekd yliopistojen tulee olla vahvasti edustettuna. ... koska jarjestot edus-
tavat kansalaisten ja palvelujen kayttdjien ndkokulmaa laajasti ... potilas- ja kansan-
terveysjdrjestdjen edustaja on otettava mukaan myds genomikeskuksen ohjausryh-
madn. Tulisiko lakien ja hankkeiden valmistelun seka ... hallinnan ja valvonnan suh-
teen hajauttaa valtaa selkeésti aiemman toimijajoukon ulkopuolelle?

Téssd T37-teemassa tuli esille monimutkaisen lakisddteisen ekosysteemin kehit-
tamisen ohjauksen ja valvonnan monimutkaisuuteen liittyviat mahdollisuudet ja
haasteet seuraavasti:

Saddosten tulisi edellyttdd, ettd Genomikeskuksen toimintaa arvioidaan saannollises-
ti ja toimintaa valvotaan, koska saannolliselld, ndkyvailld ja vaikuttavalla valvonnalla
turvataan osaltaan videston luottamus toimintaan. ... on tdrked ottaa huomioon
biopankkien toimintaa ja valvontaa ohjaava lainsddadanto, jotta sddntely ja ohjaus tu-
kevat tiivistd yhteistyotd sekd toiminnan eettisid periaatteita. Ohjauksessa on myos
tarpeen arvioida tietosuojaviranomaisten ja genomilain mukaisen ohjauksen suhdet-
ta toisiinsa sekd terveydenhuollon ohjausta ja valvontaa koskevan viranomaistoi-
minnan suhdetta genomilain mukaiseen ohjaukseen. ... genomikeskuksen roolia tu-
lisi tarkastella osana sosiaali- ja terveysministerion vastuulla olevan ohjausjdrjestel-
man kokonaisuutta.

Tdssd aliluvassa tarkastellut a-ryhmddan luokitellut yldatason teemat tuovat esille
sellaista yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin monimutkaisuutta, joka vas-
taa luvussa 4 esitettyd Cynefin mallin monimutkaisten systeemien ominaispiir-
teitd (Snowden & Boone, 2007). Monimutkaisuus voi edellyttdd paatoksenteolta
ja toimenpanolta menettelytapaa, jossa kokeillaan epétédydellisiin tietoihin pe-
rustuvia ratkaisumahdollisuuksia (Snowden & Boone, 2007). Télloin ratkaisu-
mahdollisuuden kokeilun tarkoituksena on lisdtd tilanteen ymmaértdamista.
Muutosldhtoinen kehittaminen soveltuu tilanteisiin, joissa on epdvarmuutta
lilkketoiminnan toteuttamisesta ja liiketoiminnan tueksi tarvittavista kehitetta-
vistd tietojdrjestelmistd (Lagstedt, 2019). Kokeilujen avulla voisi tuottaa lisdtie-
toa siitd, mikéd toimii kdytannossd ja mitd nakokohtia yksilollistetyn lddketieteen
ekosysteemin arkkitehtuurin suunnittelussa olisi huomioitava. Tama olisi a-
ryhmé&én luokiteltujen yldtason teemojen analysoinnin perusteella tarpeen eri-
tyisesti seuraavissa T18-teeman kehittamiskohteissa:

e Genomitietojen tietosuojaan liittyvd siahkoinen palvelu, joka mahdollis-
taa tietojen luovutukseen liittyvdn informoinnin sekd suostumusten ja
kieltojen antamisen.
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e Potilaan hoitoon liittyva tukipalvelu, joka tukee terveydenhuollon am-
mattilaista ja potilasta genomitiedon tulkinnassa antaen my6s genomitie-
toon liittyvdd neuvontaa.

e Geneettiseen tutkimukseen liittyvéa tukipalvelu, jolla tuetaan paatoksen-
tekoa terveyteen liittyvdn geneettisen tutkimuksen hyotyjen ja haittojen
arvioinnissa.

Edelld mainitut kokeilujen kohteet ovat myos mahdollisia jatkotutkimusaiheita,
koska niihin liittyvda tieteellistd tutkimustietoa ei ollut vield 16ydettdvissa.
Teemoittelun tutkimusaineistossa ei noussut esille uusia innovaatioita tai kehit-
tamistoimenpiteitd, joilla yksilllistetyt toimintatavat pystyttdisiin siséllytta-
madn terveydenhuollon palveluihin. Muutosldhtoinen kehittdiminen on hyodyl-
listd, kun on epdavarmuutta kehittimisen paamaddrand olevista lopputuloksista
ja siitd, miten kehittdvien tietojdrjestelmien tulee tukea ndiden lopputulosten
saavuttamista (Lagstedt, 2019).

Monimutkaisen ekosysteemin uuden toiminnan kokeiluissa tulisi huomi-
oida my0s psykologiset perustarpeet, jotka voivat olla merkityksellisid, kun
kokeiluun osallistuvat eri alojen asiantuntijat ovat aivan uudessa tilanteessa,
jossa etsitddn yhteistyossd ratkaisumahdollisuuksia, joista ei ole aiempaa koke-
musta. Kokeiluissa tulisi huomioida inhimilliset perustarpeet, jotka liittyvit
merkityksen ymmaértdmiseen, itseohjautuvuuteen ja mahdollisuuteen oppia
uutta sekd ohjaavien ja tukevien rakenteiden tarpeeseen, joilla voidaan antaa
kehittamistyolle turvalliset ja tarkoituksenmukaiset puitteet. (Aelterman ym.,
2018; Deci & Ryan, 2008)

Kokonaisarkkitehtuurin viitekehystd hyodyntdmailld voidaan tukea yksi-
lollistetyn ladketieteen merkityksen ymmartdmistd ja kuvata monimutkaisen
ekosysteemin arkkitehtuurikokonaisuuksien rakenteita, joiden tarkoituksena on
myo6s ohjata kokeiluja ja auttaa ymmartaméddn tavoitteena olevia padmadarid ja
niihin liittyvid reunaehtoja ja rajoitteita. Kokonaisarkkitehtuurin viitekehyksen
avulla voidaan tukea tavoiteltavien arkkitehtuurin ominaispiirteiden lainmu-
kaisuuden varmistamista ja edellytettdvien tietoturvaominaisuuksien tdsmen-
tamistd. Taman esittdminen on ollut tutkielmani tapaustutkimuksen tarkoituk-
sena.

Ekosysteemin arkkitehtuurikokonaisuuksien suunnittelupohjainen kehit-
taminen on hyodyllistd kokeilujen rinnalla tilanteissa, joissa epdavarmuutta on
voitu ensin hallitusti vdhentdd (Lagstedt, 2019). Kokonaisarkkitehtuurin viite-
kehys mahdollistaa ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmisen kannalta tarkean
siirtymisen entistd laajemman kokonaisuuden hallintaan tavalla, joka tukee sa-
manaikaisesti kokonaisvaltaista ja riittdvan yksityiskohtaista nakemysta kehi-
tettdvistd eritasoisista arkkitehtuurikokonaisuuksista (Korhonen & Halen, 2017;
Korhonen ym., 2016; Nurmi ym., 2019).

T15- ja T37-teeman analysoinneissa nousi esille se, ettd yksilollistetyn l4a-
ketieteen ekosysteemin toiminnan yhteensovittaminen, kehittamisen ohjaus ja
sidosryhmien osallistaminen edellyttdvit tasapainottamista, joka liittyy ekosys-
teemin monimutkaisuuteen ja eri osapuolien kannalta monien tdrkeiden nako-
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kohtien tasapuoliseen huomioimiseen. Suomi kuuluu niihin maihin, joille kon-
sensuksen saavuttaminen ja asteittain tapahtuva alhaalta ylospdin suuntautuva
kehittaminen on tyypillistd (Van Der Voet ym., 2013). Monimutkaisen ekosys-
teemin toimintaympadriston jatkuva muutos edellyttad kyvykkyytta 1oytda tasa-
paino erisuuntaisten tavoitteiden vililld, jotka heijastavat toisaalta toiminnan
jatkuvuuden varmistamisen tarvetta ja toisaalta tarvetta mukautua joustavasti
uusiin strategisesti tarkeisiin muutoksiin (Raisch & Birkinshaw, 2008).
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7 YHTEENVETO JA POHDINTA

Pyrin tutkielmassani muodostamaan yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin
arkkitehtuurin kehittdmisen mahdollisuuksista ja haasteista kokonaisvaltaisen
nakemyksen, joka vastaa esitettyihin tutkimuskysymyksiin

e Miten suurten keskitettyjen tietomassojen hyodyntdmiseen tdhtdadvaa
ekosysteemin arkkitehtuuria voidaan kehittdd monimutkaisessa toimin-
taympadristossd, jossa on paljon osapuolia ja erilaisia sidosryhmid, ja kyse
aivan uudesta Suomen yksilollistetyn lddketieteen lakisddteisestd toimin-
tatavasta?

e Mitd mahdollisuuksia ja haasteita on tutkimuksen kohteena olevan ta-
pauksen arkkitehtuurin kehittdmisessd, kun sitd tarkastellaan kokonais-
valtaisesti ekosysteemin arkkitehtuurin ja yksilollistetyn lddketieteen ke-
hittdmisen nakokulmista?

Kaésittelin tutkittavaa yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin
kehittamistd pyrkien lopputulokseen, joka on riittdvan helppolukuinen ja aut-
taa ymmartamaan tdtd laajaa aihepiirid, joka edellyttdd tietojdrjestelmdtieteen
lisdksi myos muiden liittyvien tieteenalojen tutkimustietojen hyodyntamistd
tarvittavilta osin.

Tutkielmani sisdltdd lukuihin 2 ja 3 laaditun kirjallisuuskatsauksen ja lu-
vussa 6 kuvatun empiirisen osuuden. Kirjallisuuskatsauksesta tarkastelin aihe-
piiriin liittyvien tieteellisten tutkimusten tuloksia, minkéd perusteella laadin yh-
teenvedon lukuun 4. Esittelin kdyttdméni laadullisen tutkimuksen teemoittelu-
analyysimenetelmén ja tutkimukseni kulun luvussa 5. Kdyttiméani empiirinen
tutkimusaineisto koostuu Sosiaali- ja terveysministerion 8.6.2018 julkaisemasta
hallituksen esityksestd ja sithen siséltyvéastd genomilain luonnoksesta sekéa lau-
suntopalvelussa julkaistuista lausunnonantajien lausunnoista, jotka on esitelty
tarkemmin liitteessa 1.

Lukuun 4 laatimani yhteenveto teoriaosuudessa esitetyista yksilollistetyn
ladketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmisen vaatimuksista ja omi-
naispiirteista vaikutti hyvin kayttokelpoiseksi rakennelmalta, kun tein tutkiel-
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mani empiirisen osuuden analysointia ja arviointia vertaillen tuloksia teoria-
osuuden kirjallisuuskatsaukseen. Taméd rakennelma mahdollisti tutkimusaineis-
tosta tunnistettujen yldtason teemojen merkityksen analysoinnin hyodyntden
sitd kokonaisvaltaista ndkemystd, joka oli syntynyt, kun yhdistin kokonaisark-
kitehtuurin, ekosysteemin arkkitehtuurin, organisaatioiden muutoksen hallin-
nan, yksilollistetyn lddketieteen, terveydenhuollon laajojen tietoaineistojen ja
genomitiedon hallinnan nakékulmat toisiinsa.

Luvussa 6 esittdmdni empiirinen osuus laajensi lukuun 4 laatimani teoria-
osuuden yhteenvetoa nostaen esille niitd erityispiirteitd, jotka liittyviat Suomen
yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmiseen ja erityi-
sesti siihen liittyvadn kansalliseen keskitettyyn tiedonhallintaan, uuteen lakisaa-
teiseen toimintatapaan sekd eri viranomaisten véliseen tehtdva- ja vastuunja-
koon.

Kokonaisarkkitehtuurin ja ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmisen na-
kokulmat voivat tukea Suomen yksilollistetyn ldadketieteen uuden lakisddteisen
ekosysteemin kehittdmistd, toteuttamista ja hyodyntdamistd. Kokonaisarkkiteh-
tuurityotd voidaan jasentdd tarkastelemalla sitd eritasoisina arkkitehtuurikoko-
naisuuksina, jotka ovat ydintoimintojen tekniseen arkkitehtuurin ominaispiir-
teet, strategian toimeenpanon sosio-teknisen arkkitehtuurin ominaispiirteet ja
uusien liiketoimintamahdollisuuksien ekosysteemin arkkitehtuurin ominais-
piirteet (Korhonen & Halen, 2017; Korhonen ym., 2016). Tavoiteltavia uusia
ekosysteemin arkkitehtuurin ominaispiirteitd ei voi saavuttaa ilman sitd, ettd
niiden perustaksi on luotu riittdvit ja tarkoituksenmukaiset sosio-teknisen ark-
kitehtuurin ja ydintoimintojen tekniseen arkkitehtuurin ominaispiirteet, jotka
yhdessd muodostavat toisiinsa kytkeytyvén loogisista osista rakentuvan koko-
naisuuden (Korhonen & Halen, 2017; Korhonen ym., 2016).

Luvussa 6 esittdmédni empiirisen osuuden tuloksien perusteella Suomen
yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin arkkitehtuuri on monimutkainen ko-
konaisuus, jonka kehittamiseen liittyy paljon epdvarmuutta johtuen erityisesti
siitd, ettd kyseessd on tdysin uusi lakisdédteinen toimintapa, joka perustuu uu-
teen kansallisesti keskitettyyn genomitiedon hallintaan ja ekosysteemimalliin,
miké edellyttdd erityyppisten toimijoiden seké laajan ja monimutkaisen toimin-
taympaériston huomioimista, kuten on esitetty T15-teemassa. Empiirisen osuu-
den tuloksien perusteella Suomen yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemin
arkkitehtuurin kehittdmisen haasteet ja mahdollisuudet liittyvidt seuraavassa
esitettyihin yldtason teemoissa esille tulleisiin ndkokohtiin:

o T12- ja T18-teemat: Yksilollistetyn lddketieteen ekosysteemissd genomi-
lailla tulee mahdollistaa toissijaisessa kdyttotarkoituksessa eli tutkimus-
toiminnassa syntyneen genomitiedon palauttaminen ensisijaiseen kaytto-
tarkoitukseen eli potilaiden hoitoon. Suomen yksil6llistetyn ldadketieteen
palvelujen tulee olla alueellisesti tasa-arvoiset ja niihin tulee olla tasa-
puolinen pddsy. T12- ja T18-teemat poikkeavat teoriaosuuden tutki-
musartikkeleista, joissa ei ole esitetty yksilollistetyn ladketieteen ekosys-
teemiin kansallista keskitettyd toimintamallia.
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e T18- ja Tl4-teemat: Kansalaisten ja terveydenhuollon ammattilaisten
kayttoon tulee kehittdd tutkimustietoon ja keskitettyyn kansalliseen
genomitietorekisteriin perustuvia yksilollistetyn terveydenhuollon pal-
veluja, jotka hyodyntdvit genomitietorekisterin laadukkaita ja yhteen-
toimivia tietoaineistoja, uusia padtoksenteon tukijadrjestelmia sekd niihin
liittyvid sdhkoisid palveluja. T18- ja T14-teemat tukevat ndiltd osin teo-
riaosuuden tutkimusartikkeleissa esitettyjd ndkokohtia.

e T5-, T6- ja T30-teemat: Keskitetyn kansallisen genomitietorekisterin ja
sen kadyttoympdriston tietosuojan ja tietoturvan hallinnassa tulee ottaa
huomioon hyvin monia eri ndkokohtia, jotka liittyvdt genomitiedon
kayttoon sekd potilaiden hoidossa ettd tieteellisessd tutkimuksessa huo-
mioiden myds haavoittuvassa tai heikommassa asemassa olevat henkils-
ryhmat. T5-, T6- ja T30-teemat tdydentdvit teoriaosuuden tutkimusartik-
keleita tuoden esiin tietosuojan ja tietoturvan hallinnan monimutkaisuut-
ta.

o T22-, T25- ja T37-teemat: Kansallisen genomitietorekisterin uudessa laki-
sddteisessd toiminnassa tulee huomioida my6s genomitietojen rekiste-
rinpitoon liittyvét oikeudet ja velvollisuudet sekd eri osapuolien mahdol-
lisuudet osallistua ekosysteemin toiminnan ohjaukseen ja kehittdmiseen.
Ekosysteemin keskitetty tiedonhallinta ja yhteisrekisterinpito tuovat
suuren muutoksen verrattuna nykytilanteeseen, mikd aiheuttaa epavar-
muutta ja genomilain tulkinnan vaikeutta. T22-, T25- ja T37-teemat poik-
keavat teoriaosuuden tutkimusartikkeleista, joissa ei ole esitetty keskitet-
tyd kansallista genomitietorekisterid ja siihen liittyvad uutta yhteista toi-
mintatapaa.

Edelld mainittujen ekosysteemin monimutkaisuutta ilmentdvien yldtason T12-,
T15-, T18- ja T37-teemojen sekd tutkimusaineistossa useimmin esiintyneiden
teoriaosuutta tdydentdvien yldtason T5-, T6-, T14-, T22-, T25- ja T30-teemojen
analysointi ja vertailu kirjallisuuskatsauksessa esitettyyn teoriaosuuteen tuo
esille monia uusia ja tdydentdvid ndkokohtia, joita ei ole esitetty kirjallisuuskat-
saukseen sisdltyvissd tutkimusartikkeleissa. Naméa nakokohdat on kasitelty yk-
sityiskohtaisesti aliluvussa 6.1 edelld mainittujen teemojen analysoinnin ja teo-
riaosuuteen vertailun yhteydessd. Nama tdssd tapaustutkimuksessa tunnistetut
uudet ja tdydentdvit ndakokohdat ovat mahdollisia yksilollistetyn lddketieteen ja
ekosysteemin arkkitehtuurin jatkotutkimuksen aiheita.

Aliluvussa 6.2 on analysoitu ja arvioitu Suomen yksilollistetyn lddketie-
teen ekosysteemin arkkitehtuuriin liittyvdd monimutkaisuutta ja epdvarmuutta
ilmentavid yldatason T12-, T15-, T18- ja T37-teemoja. Erityisesti ndissd teemoissa
tulee esille Cynefin-mallin mukainen monimutkainen tilanne, jonka johtaminen
edellyttdd padtoksenteolta ja padtoksien toimenpanolta vaihtoehtoisten ratkai-
sumahdollisuuksien kokeiluja, joilla voidaan vdhentdd epavarmuutta ja lisdta
ymmarrystd tilanteesta (Snowden & Boone, 2007). N&ihin teemoihin liittyvaa
epdavarmuutta olisi mahdollista ensin vahentdd esimerkiksi kokeilemalla uusia
kansallisia sahkoisid palveluja, joita voidaan tarjota tasa-arvoisesti kattaen koko
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Suomi. Téllaisten kokeilujen kautta on mahdollista kirkastaa ekosysteemin ark-
kitehtuurin kehittdmisen padamdarid, joiden tarjoamia mahdollisuuksia tavoitel-
laan tamé&n ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmiselld ja joiden tavoittamista
vaikeuttavat aliluvussa 6.2 esitetyt tdmdn monimutkaisen ekosysteemin epa-
varmuuteen liittyvéat haasteet.

Tutkielmani tulokset ovat kokonaisarkkitehtuurin viitekehyksen hyodyn-
tamisen ja tutkittavan tapauksen analysoinnin osalta ymmarrettavyyttd lisddavid
ja kdytannon kehittdmiseen soveltuvia. Teoriaosuuden yhteenvedossa luvussa 4
esittdmdni rakennelma on rajatussa maarin yleistettdvissad ja hyddynnettavissa
julkisen hallinnon ekosysteemin arkkitehtuurin kehittdmiseen liittyvassd empii-
risessd tutkimuksessa, jossa on kyse suurten keskitettyjen tietomassojen hyo-
dyntdmisestd monimutkaisessa ekosysteemissa.
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LIITE 1 TUTKIMUSAINEISTON ESITTELY

Kayttamani empiirinen tutkimusaineisto koostuu Sosiaali- ja terveysministerion
8.6.2018 lausuntopalvelussa julkaisemasta hallituksen esityksen ja siihen sisal-
tyvdstd genomilain luonnoksesta sekd niistd lausunnonantajien lausunnoista,
jotka on julkaistu lausuntopalvelussa. Tutkimusaineiston siséltd on seuraava:

e Luonnos hallituksen esitykseksi genomilaiksi (STM, 2018, 1-131), josta
Sosiaali- ja terveysministerit on pyytanyt lausuntoja 8.6.2018.

¢ Lausunnonantajien lausunnot (24 kpl), jotka on julkaistu 3.8.2018 padtty-
neen lausuntokierroksen jilkeen Lausuntopalvelu.fi -verkkopalvelussa.

Seuraavassa kuvassa on lueteltu tutkimusaineistoon sisdltyvit lausunnonanta-
jien lausunnot.

L# jnro Lausunnonantaja Lausuntopalvelu.fi-verkkopalvelussa julkaistussa aineistossa Pvm Lisatiedot
BIO 1/1 Biokeskus Suomi 3.8.2018 Liitetiedosto
CSC 2/1 CSC-Tieteen tietotekniikan keskus Oy 2.8.2018
HAR 2/2 Harvinaisten sairauksien ja vammojen organisatio HARSO ry, Harvinaisten 3.8.2018

sairauksien potilasjarjestéjen katto-organisaatio
BUS 2/10 Innovaatiorahoituskeskus Business Finland 13.7.2018 Liitetiedosto
JYV  1/2  Jyvaskylan yliopisto, Lausunnon ovat valmistelleet professori Urho Kujala, 13.7.2018 Liitetiedosto

tutkimusprofessori Jukka-Pekka Mecklin, akatemiatutkija Eija Laakkonen ja
laboratoriopaallikké Vuokko Kovanen (Keski-Suomen biopankin ohjausryhman
varapuheenjohtaja).

KIL  2/11 Kilpailu- ja kuluttajavirasto 26.7.2018 Liitetiedosto
KYB 1/3 Kyberturvallisuuskeskus, Kyberturvallisuuskeskus 3.7.2018 Liitetiedosto
LAP 2/3 Lapin yliopisto, ProSoc tutkimusryhma, Aarrevaara Timo 3.8.2018

FIM  1/4 Laakealan turvallisuus- ja kehittamiskeskus Fimea, Pakarinen Ritva 2.8.2018 Liitetiedosto
TEO 1/5 Laaketeollisuus ry, Bengtstrom Marina 13.8.2018 Liitetiedosto
OIK  2/7 Oikeuskanslerinvirasto, oikeuskansleri 5.7.2018

OKS 2/6 Oksiala-Maki-Petaja Kirsi (Tietosuojavaltuutetun toimisto) 3.8.2018

QUL 2/5 Oulun yliopisto 8.8.2018

TUT 2/4 Pohjois-savon sairaanhoitopiirin tutkimuseettinen toimikunta 3.8.2018

SIT  2/12 Sitra, Uudistumiskyky- teema 16.7.2018 Liitetiedosto
SOS 2/13 SOSTE Suomen sosiaali ja terveys ry, Kansanterveyden erityisasiantuntija 16.6.2018 Liitetiedosto
DUO 2/14 Suomalainen laakariseura Duodecim ry 10.8.2018 Liitetiedosto
AKA 2/15 Suomen Akatemia, Biotieteiden, terveyden ja ympariston tutkimus 3.8.2018 Liitetiedosto
LI 2/16 Suomen Laakariliitto - Finlands Lakarfoérbund, Kattelus Mervi 3.8.2018 Liitetiedosto
PUN 2/17 Suomen Punainen Risti, Veripalvelu 19.7.2018 Liitetiedosto
SYD 2/8 Suomen Sydanliitto ry, Ylilaakari, Hekkala Anna-Mari 3.8.2018

ULT 2/2 Suomen Ultraharvinaiset ry 3.8.2018 Liitetiedosto
TUR 2/9 Turun yliopisto, Laaketieteelllinen tiedekunta 10.8.2018

VAL Valtion taloudellinen tutkimuskeskus VATT 20.6.2018  "Valtion taloudellisella

tutkimuskeskuksella ei
ole lausuttavaa
asiasta."

Teemoittelussa lausunnonantaja on merkitty lyhenteelld, joka on merkitty L#-
sarakkeeseen. Teemoittelussa aineiston ldpikdynnin jarjestys on merkitty jnro-
sarakkeeseen siten, ettd esimerkiksi ”1/1” tarkoittaa teemoittelun ensimmadises-
sd vaiheessa ensimmadisend lapikdytyd lausuntoa. Pvm-sarakkeessa on lausun-
non paivamaara.
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LIITE 2 TEEMOITTELUN YHTEENVETO

Seuraavassa kuvassa on yhteenveto ensimmadisen ja toisen vaiheen teemoitte-
lussa tunnistettujen yldtason teemojen esiintymistd tutkimusaineistossa.

R# Toisen vaiheen teema (ylatasolla) T£ BIC CSCHAR BUS JYV KIL KYB LAP FIM TEO OIKOKS OUL TUT SIT SOSDUC AKA LIIPUN SYD ULT TUR| Yht
d "Genomitietojen kayttd ja sitd koskeva Isinsaadanto vahvistavat T1 2: "2 1 2 3 4 1 1 17
‘Suomen mshdollisuuksia terveydenhuoliosss ja
tutkimusi inneissa seka invali & tutki je
d "Vaestdn on inen edellytys fietoj T2 1 3 1 1 1 7
tutkimuskaytolle".
d "Luonnos on epéselva kliinisen l&aketutkimuksen ja T3, T4 7 7
farmskogeneettisen klinisen I3aketutkimuksen osalta”
b " il tietoturvan ja jen hallints". T5, T21, 1 4 3 2 [ 1 2 2 2 8 1 2 32|
T27
b "Genomitietorekisterin kaytetizvyys j& sen kayttoympanston 16, 17. 5 3 1 8 1 11 Z 1 1| 24
tietoturvan hallinta™ T28, T31,
T35
d "Luonnoksen termien maaritelmin ja kayttoon liittyvat T8, TR 2 3 2 1 8
d "Lsinsdadanto i jjen ja lsi T10 2 1 2 4 13 4 3 68 1 2 2 10 10 1 61
epaselvyydet seka julkisen keskustelun puute”.
d "Genomikeskuksella on merkittava ja lasjs-alsinen tehtava T 1 1 1 1 1 1 6]
edistaa ja myos rsjoittaa genomitiedon kayitod seka tuottss
a " isesti iset yksiollistetyn 183 palvelut’. T12 1 1 1 3 3 1 1 1 12
d "Luonnos on epaselvé Genomikeskuksen organisoinnin ja T13 1 1 2 1 3 2 1 1 1 13
tehtavien toteuttamisen osalta™
% iti isterin ti i ] T14. 726, 2 3 1 1 1 1 2| 1
Isadunhalints”. T28
3 tutkimus- ja yrity=toimi ' T15 1T 2 5 3 5 2 5 3 2 3 2 T 1 38|
seka eri sidosryhmien osallistaminen ekosysteemissa”
b "Ti j indi i i T16.T17 2 1 1 4
kaytto, aristossa".
a "Tasspuolinen paasy yksilolistettyyn terveydenhoitoon seka Ti8.T18, 1 2 2 1 2 2 2 1 2 4 18
i ja tarve kol B I3aketi a" T34
b i artaa ulkoisia is  T20 1 2 3
j8 tehdé yhteisty6ta ymmarryksen lisamiseksi™
b "Arkkitehtuurin hallinnan keinot ja p8amaarat monimutksisessa T22 2 1 3 1 2 1 10
ekosysteemissa”.
c il imi L i T23 3 1 1 1 2 1 1 3 13
riittdvyys".
c " it isterin ti i maantiaminen ja T24 2 1 1 1 5
vastuun jekemisen perusteet”.
b itetty ifi isteri ja g itietoj 125728 2 1 1 3 1 1 1 2 2 4 i 18
rekisterinpitoon liittyvat oikeudet ja velvolisuudet™ T38
= = eterin fietoaineistor 3 T26 1 1 1 1 1 2 7|
b it kayttoon vai kiellot ja T30. 732, 1 2 1 6 2 5 1 1 3 1 4 ] 5 38
tietosuoja™. 133
a il imi I = T37.738 1 2 4 3 1 1 1 1 14

seursnnan jarjestaminen”

177 19 18 12 8 6 13 27 5 28 30 5 21 11 17 16 10 20 24 30 38 1 7| 363

Yiatason teemoj mat [kmyht] a[b|c[d]
Yiatason teemojen lkm | 2] 4] 8] 3] 7|

Yldtason teeman ryhméa on merkitty R#-sarakkeeseen. Teemoittelun ensimmadi-
sessd ja toisessa vaiheessa kdytetty teeman tunniste on merkitty T#-
sarakkeeseen, jossa teemoittelun toisen vaiheen tunniste on lihavoituna. Lau-
sunnonantajat on merkitty niilld lyhenteilld, jotka on listattu liitteessad 1. Nume-
rot kertovat, kuinka monta kertaa tunnistettu yldtason teema on esiintynyt eri
lausunnonantajien lausunnoissa.
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LIITE 3 YLATASON TEEMOJEN SISALTO

Liitteeseen 3 on koottu analysoiduista lausunnoista tunnistettuihin yldtason
teemoihin liittyvéat kohdat, jotka liittyvit a-, b- ja c-ryhmien teemoihin. Teemaan
T27 liittyi teemoittelun jdlkeen vain 2 kohtaa, minkd vuoksi yhdistin sen tee-
maan T5, jossa on samaan aihepiiriin liittyvdd sisdltod yleisemmalld tasolla.
Tama dokumentti liittyy yldtason teemojen esiintymien lukumaarataulukkoon,
johon on merkitty tunnistettuihin 22 yldtason teemaan liittyvat 363 kohtaa eri
lausunnonantajien lausunnoista, joita sisédltyy tutkimusaineistoon 23 kappaletta.

Lainatuista kohdista on korjattu ne kirjoitusvirheet, jotka haittasivat lu-
kemista. Tekstid on mahdollisuuksien mukaan tiivistetty siten, ettd lauseen kes-
keltd pois jatetyt kohdat on merkitty kolmella pisteelld. Lainatun kohdan virk-
keet tai niiden osat on eroteltu toisistaan puolipisteelld. Lainauksen loppu on
merkitty pisteelld tai joissakin tapauksissa loppuun on jatetty lainauksessa ollut
kysymysmerkki. Eri lausunnoista lainatut kohdat on numeroitu sulkujen sisdan
merkityilld jarjestysnumeroilla.

Numeroitujen kohtien lisdksi teemojen sisédltoon on poimittu kohtia halli-
tuksen esityksen luonnoksesta. Ndilld kohdilla on helpotettu teeman ymmarta-
mistd teemoittelun ensimmadisessd vaiheessa. Teemoittelun ensimmdisen vai-
heen tyoversio on sdilytetty my0s erillisend dokumenttina. D-ryhmén teemojen
sisdltoon liittyvat tarkemmat tiedot on sdilytetty vain teemoittelun ensimmdisen
vaiheen tyoversiossa.

T1-teema: "Genomitietojen kidytto ja sitd koskeva lainsdddanté vahvistavat
Suomen mahdollisuuksia terveydenhuollossa ja tutkimusinvestoinneissa
sekd kansainvilisessd tutkimus- ja innovaatioyhteistyossa”

Yldtason teeman luokittelu:

e R#:d-ryhma
o T#/§-viite: T1

T2-teema: "Vieston luottamus on keskeinen edellytys genomitietojen tutki-
muskaytolle”

Ylatason teeman luokittelu:

e R#:d-ryhma
o T#/§-viite: T2
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T3-teema: "Luonnos on epdselvd kliinisen lidketutkimuksen ja farmakoge-
neettisen kliinisen lidketutkimuksen osalta”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:d-ryhma
o T#/§-viite: T3, T4

T5-teema: "Genomikeskuksen tietoturvan ja tietosuojan hallinta”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:b-ryhmad
o T#/§-viite: T5, T21, T27, YIP3.1.3, 108, 17§, 23§, 248, 29§, 30§, 22§, 268§,
318, 288, 18, 158 3mom, 25§, YksP 15§ 3mom, 20§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

(1) Tutkimuksessa keritylle genomitietoaineistolle voi asettaa kayttorajoituksia ja ka-
renssiaikoja, mitkd rajoittavat genomitiedoista tuotettujen variaatiokuvauksien luo-
vutusta muiden tahojen tieteelliseen tutkimuskayttoon (vrt. mainittu vain pykalan
perusteluissa, ks. myos toisiolaki 552/2019). / Yhteiskunnassa on uudenlaisia henki-
l6tietojen kasittelyyn ja ihmisten yksityisyydensuojaa vaarantavia kyberuhkia.
Genomitietorekisteri on koko Suomen asukkaita koskeva ja sisdltdd arkaluonteisia
henkilotietoja. Rekisteri on houkutteleva kohde rikollisille. Perustuslakivaliokunta on
painottanut arkaluonteisten tietojen késittelyn aiheuttamia uhkia. (2) Uhkien tunnis-
tamiseen ja torjuntaan pyritddn yhteistyossa Kyberturvallisuuskeskuksen kanssa. (3)
Viestintdvirasto kannustaa ottamaan yhteytta Kyberturvallisuuskeskukseen riittavan
varhaisessa vaiheessa. / Genomikeskuksen tehtdvistd, organisaatiosta ja henkilostos-
td, ohjausryhmastd, johtamisesta ja johtajan kelpoisuusvaatimuksista annetaan tar-
kempia sddannoksid. Suojatoimena esitetddn yhden henkilstyovuoden lisdresursointia
Genomikeskuksen kyberturvallisuuden varmistamiseksi (ns. kyberturvallisuuden
johtaja). (4) Viestintdvirasto kannattaa titd. (5) genomitiedon katsomisesta syntyy
samanlainen loki kuin terveystietojenkin katsomisesta, ja vadrasta kdytostd on sddde-
tyt rangaistukset; asiointivaylat, joilla yksittdinen potilas voi kannella mahdollisesta
vadrinkdytostd yli asioitavan terveydenhuoltoyksikon. (6) Perustuslakivaliokunnan
lausunnon vaatima korkeampi tietoturvan taso vadrinkdytosten ehkdisemiseksi on
asetettava ns. ennakkoilmoitustasolle. (7) On otettava huomioon mahdollinen tule-
vaisuuden ndkymd, jossa genomitiedolla on iso rikollinen hyotyndkokulma. (8)
huomioitava myds YK:n vammaissopimus, joka velvoittaa Suomea, esim. artikla 2
syrjimattomyys, artikla 3 synnynndinen arvo, yhdenvertaisuus ja monimuotoisuus
sekd artikla 10 oikeus elamdan. (9) hyottyjen ja haittojen, riskien ja mahdollisuuksien ...
punninnan mahdollistamiseksi tulisi myos kansalaisille jakaa tasapuolista informaa-
tiota. (10) Genomikeskuksen tulee ... antaa kirjallista ohjeistusta, suullista neuvontaa
niille tahoille, joille se luovuttaa tietoa ja huolehtia tietosuojalainsddddannon vaati-
muksesta. (11) HE:ssd todetaan, ettd genomitiedon tallentamisessa genomitietorekis-
teriin olisi oikeudellisesti kyse tietosuoja-asetuksen ja henkilttietolain (tulevan tieto-
suojalain) tarkoittamasta henkilttietojen kasittelystd; genomitietojen tallentaminen
genomitietorekisteriin merkitsisi oikeudellisesti arkaluonteisten tietojen kayttdtarkoi-
tuksen muutosta, joka kohdistuisi erittdin laajaan tietojoukkoon; Tallentaminen
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genomitietorekisteriin ei perustuisi suostumukseen vaan yleisen edun mukaiseen
syyhyn; ... Keskeistd olisi varmistaa yhd lisddntyvan genomitiedon vastuullinen
kdytto yhteiskunnassa. Asiaan liittyisivét henkiltietojen turvaamisen, henkil6tieto-
jen kayttoon liittyvien riskien seka tietojen hallitun kasittelyn sekéa keskitetyn tiedon-
hallinnan ndkokulmat. (12) vaikutusarvioinnissa s. 85 todetaan, ettd tallennusta
genomitietorekisteriin ja genomikeskuksen kisittelyoikeutta voidaan perustella ...
tarpeellisella ja tarkedlld kansanterveyteen, kansantalouteen ja tietoturvaan liittyvalla
yleiselld edulla, ... mainitun perusteen kdyttaminen edellyttaa lailla sddtamien lisdksi
suojatoimia tai erityisid toimenpiteitd rekisterdidyn perusoikeuksien ja etujen suo-
jaamiseksi; Suojatoimet ja erityiset toimenpiteet ... niiden on toteuduttava samanai-
kaisesti. (13) geneettisen tiedon ja terveystiedon sekd heikossa asemassa olevien hen-
kiloiden tietojen kasittelyyn liittyy henkiléiden oikeuksiin ja vapauksiin kohdistuva
korkea riski; kyberuhkien torjunta on tiedostettu ja tdhdn on esityksen mukaan tar-
koitus varautua resursoimalla yksi henkilotyovuosi genomikeskukseen; Kyberuhan
aiheuttajina todetaan olevan laaja ja monipuolinen joukko; Organisaation sisdpiiriksi
maédriteltdvien osalta luottamuksellisten kdyttooikeuksien tunnistaminen olisi olen-
naista; liittyvéat kayttdoikeuksien hallintaan, henkildston kouluttamiseen ja muihin
teknisiin ja organisatorisiin toimenpiteisiin; yksilon informointi, kielto-oikeus sekd
kaytto- ja luovutuslokitietojen kerddminen ja valvonta. (14) sddntelyn tarvetta on ar-
vioitava kisittelyn aiheuttamien uhkien ja riskien ndkokulmasta; olisi kuitenkin pe-
rusteltua tarkemmin ja selkeimmin vield arvioida erityyppisen genomitiedon ja sen
erityyppisen kéayton perusoikeusriskejd; genomilain tarkoittamat késittelytilanteet
ole riskien ndkokulmasta laisinkaan samankaltaisia. (15) Kyberuhkia koskeva tarkas-
telu suuntautuu Suomen yleisiin kyberriskien hallinnan valmiuksiin. Tassa hallituk-
sen esityksessd olisi perusteltua arvioida niitd erityisid riskejd ja niihin varautumista,
jotka koskettavat juuri genomitietoa. (16) Lisdksi on otettava huomioon perustuslaki-
valiokunnan kidytdnnossdan asettamat edellytykset arkaluonteiseksi luonnehdittavan
tiedon vaihtamiseen kayttdyhteydelld tai rajapinnan kautta sekéd tarvittavat suoja-
toimet, joilla estetddn suojaustarpeiltaan erilaisen tiedon virheellinen yhdistely tieto-
jen luovutuksissa. (17) Lakiehdotus kédytannossd estdd yksilod padttamastd suoraan
oman genomitietonsa kdytostd; Tieto on ihmisen nidhtdvissd ja edelleen vilitettdvissa
(mutta ei hyodynnettdvissd) ainoastaan siind muodossa ja niiltd osin, kun viranomai-
set ja terveydenhuollon ammattilaiset ja Genomikeskus padttavat; lakiehdotuksen
henki ei tue eurooppalaista tietosuoja-asetusta, joka ajaa yksilon oikeuksia datan
saamiseen koneluottavassa muodossa ja siirtdmiseen jdrjestelmaéstd toiseen. (18) La-
kiesitys korostaa, ettd genomitieto on luonteeltaan universaalia ja my6s muita ihmi-
sid koskevaa tietoa, jota yksilon ei katsota voivan itse omistaa; Genomitietoa ei voida
ndhdéd puhtaasti universaalina, koska jokainen yksilo on tunnistettavissa oman peri-
mansd perusteella; Taman pohjalta ... lakiehdotuksen peruste ei ole riittdva rajauksen
tekemiseksi; yksiloille tulisi luoda mahdollisuus hallita Genomikeskukseen tallennet-
tua genomitietoonsa; Hallintaoikeus késittdd oikeuden tallentaa, siirtdd ja poistaa
omat tietonsa eri tiedostomuodoissa. (19) Genomitiedon hyddyntdmisen eettisid ja
oikeudellisia periaatteita on késitelty esityksessd huolellisesti; kotimainen lainsda-
déntd ... sekd monet kansainvéliset sopimukset ... ohjaavat jo nykyisellddn
genomitiedon kaisittelyd ja hyddyntamistd; Ndin turvataan rekisteréidyn tietosuojan,
yksityisyyden suojan, yhdenvertaisuuden seké itsemddrdamisoikeuksien toteutumis-
ta; Genomitiedon luonteen vuoksi halutaan Suomessa kuitenkin genomitiedon suo-
jaa vahvistaa vield erikseen sdddettdvalld genomilailla. (20) genomikeskukseen tal-
lennetun genomitiedon kasittely ei olisi sallittua lainvalvonnan, rikostutkinnan, va-
kuutustoiminnan, oikeuslédédketieteen tai puhtaasti vanhemmuuden taikka sukulai-
suuden madrittdmisen tarkoituksiin; on lisétty kielto genomirekisterin tietojen kay-
tostd tyohon liittyvin perustein; kiittada STM:d4 tastd lisdyksestd. (21) ”Lakiehdotuk-
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sella ei olisi tarkoitus kattaa kaikkia mahdollisia kdyttotarkoituksia eikd estdd niita”;
Jos tama laki ei pyri estaimé&dn kaikkia mahdollisia, terveyteen liittymattomia kaytto-
tarkoituksia, niin mika laki se tekee? Genomitietoa voidaan ensisijaisesti kayttaa
hyodyllisesti vain terveyteen liittyvissa tarkoituksissa, mutta sitd voidaan potentiaa-
lisesti kdyttdd vadrin moniin tarkoituksiin. (22) Yksittdinen ihminen voi kieltaytya
geneettisistd testeistd, mutta ei voi estdd analysoidun geenitietonsa tallentamista ge-
nomirekisteriin; Yhteiskunnallinen viitekehys voi muuttua ja tiedon kayttod saatele-
vid lakeja muuttaa; Kaytto ei tdllaisten muutosten myota valttamatta vastaa nykyisid
kasityksiamme ihmisoikeuksista ja oikeusvaltion perusteista. / (23) Kuka maédérittelee
ja milla tarkkuudella mihin tarkoitukseen genomitieto on tallennettu? Kayttotarkoi-
tuksen madrittely tulisi tehda laveasti, muutoin kdytto voi rajoittua liikaa /

(24) tarkeimpand voidaan ndhda perustuslaki ja sen ihmisarvon loukkaamattomuutta
sekd yksilon vapauksia ja oikeuksia turvaavat normit; Biolddketiedesopimuksen kan-
tavana periaatteena on, ettd ihmisten etujen on aina oltava yhteiskunnan ja tieteen
etujen edelld; tulkintatilanteessa yksilon etu menee yhteiskunnan ja tutkimuksen
edun edelle; Esimerkiksi ennustavia geenitestejd saa yleissopimuksen perusteella
tehdad vain terveydellistd tarkoitusta tai terveyteen liittyvad tieteellistd tutkimusta
varten. (25) Erityisen merkittdvand ... genomilainsdddantoon liittyva etiikka; Tar-
keimpid asiakokonaisuuksia tdstd ndkokulmasta ovat yksildiden yhdenvertaisuus,
syrjinndn kielto, yksilon identiteetin suojaa sekd tietosuojaa ja tietoturvallisuutta
koskevat kysymykset, rekisterinpitdjaan kohdistuvat velvoitteet, genomitietojen luo-
vutusta, kdyttod ja soveltamisalaa koskevat sdaddokset, sekd genomitietojen kasittely-
perustetta koskevat sdaddokset. (26) Genomitietojen késittely on tarpeen lakisddteisen
velvoitteen noudattamiseksi, késittely on tarpeen yleistd etua koskevan tehtdvian
suorittamiseksi tai julkisen vallan kdyttamiseksi; Lakisddteinen velvoite on tdssa
tarkkarajaisempi ja siten keskeisempi késittelyperuste; kaikki edelld mainitut seikat
tulee huomioida lakiesityksessd tieteen edistdmisen ja tutkimuksen vapauden n&ko-
kulmasta siten, ettd eettisesti kestdvan ja hyvén tieteellisen tutkimuksen periaatteet
toteutuvat hyodynnettdessd genomitietoa tutkimustarkoituksiin. (27) on vélttama-
tontd kiinnittdd huomiota siihen, kuinka genomitiedon turvallinen kisittely varmis-
tetaan tietoteknisesti; kyse olisi ... potilasasiakirja-aineiston sdilyttimiseen verratta-
vissa olevasta varsin mittavasta salassa pidettdvén aineiston késittelystd; genomire-
kisterin tiedot talletettaisiin keskitetysti yhteen paikkaan; laajoihin tietokantoihin
saattaa liittyd tietoturvaan ja tietojen vadrinkdyttoon liittyvid vakavia riskejd, jotka
voivat ... muodostaa uhan henkilon identiteetille; pitdd tdtd huolta aiheellisena ja
suosittaa, ettd genomirekisterin kdytdnnon toteuttamiseen liittyviad tietoteknisid rat-
kaisuvaihtoehtoja punnittaisiin huolellisesti useasta ndkokulmasta. (28) Koska
genomitietojen kayttotarkoitus on ensisijaisesti terveyden ja tutkimuksen edistami-
nen sekd tdhan liittyva toiminta, niitd ei saa kdyttdd pykaldssa 31 § mainittuihin tar-
koituksiin; Genomikeskuksessa sdilytettdvdd genomitietoa ei saa luovuttaa eikd kayt-
tdd lainvalvonnassa, rikostutkinnassa, luotto- ja vakuutustoiminnassa, tyokyvyn ar-
vioinnissa tai selvittdimisessd taikka puhtaasti vanhemmuuden tai sukulaisuuden
madrittamisessd. (29) On erittdin tarkedd, ettd jarjestelma toteutetaan tietosuoja ja tie-
toturva huomioiden siten, ettd se toimii tehokkaasti ja palvelee tasapuolisesti kaikkia
tietoa tarvitsevia tahoja. (30) perusteluissa korostetaan genomitiedon keskittimisen
tietoturvallisuutta verrattuna hajautettuihin ratkaisuihin; esittédd, ettd lain tarkoitusta
tdydennettdisiin tdltd osin seuraavasti: “Tamédn lain tarkoituksena on edistdd
genomitiedon vastuullista, yhdenvertaista ja tietoturvallista kdyttod ihmisten tervey-
den edistamiseksi...”. (31) sdddoskehikko on menossa monimutkaiseksi ja on epa-
varmaa lisddko se aineistojen kdytettavyyttd. (32) Kannatamme ... perimén perusteel-
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la syrjinnén kieltamistd; Tamén lainkohdan ... valvonta on syyté ottaa huomioon val-
vonnan ... madrittelyssa.

T6-teema: "Genomitietorekisterin kdytettivyys ja sen kdyttoympariston tieto-
turvan hallinta”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:b-ryhmad
o T#/§-viite: T6, T7, T29, T31, T35, YIP3.2.1, YIP3.2.5, YIP3.3.7, 29§, 18§
3mom, 29§, 23§, YksP 23§, YksP 29§, 6§ 1mon 5), 25§, 30§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Tietoturva-asioihin on syytd kiinnittdd erityisen suurta huomiota korkean tietoturvan
kayttoympaéristossd. (1) Tietoturvaratkaisut vaikuttavat suoraan myos tietojen kaytet-
tavyyteen. Tietoturvallinen kdyttoymparistd on keskeinen vaarinkdytosten estdami-
sessd ja turvallisuuden ylldpidossa. (2) Tiedonhallintalailla voi olla vaikutusta tieto-
turva-asioihin (ks. 906/2019). (3) Genomitietorekisteri toteutetaan maantieteellisesti
Suomen rajojen sisdpuolella viranomaisvastuulla; Viestintdvirasto kannattaa tétad rat-
kaisua. (4) Genomitietorekisteri on suojattava valtion viranomaisten tietoturvalli-
suutta koskevien velvoitteiden mukaisesti. Sopisiko momentti paremmin tietoturval-
lista kdyttoympaéristod koskevaan pykaldan, jossa ei ole asetettu vaatimuksia tieto-
turvallisuudelle. (5) Suojatoimenpiteilld rajoitetaan genomitietojen kasittelyyn oikeu-
tettujen henkilviden maaradd ja seurataan kayttdjid ja kayttod. Kayttooikeuksien hal-
linta, henkiloston koulutus ja muut organisatoriset toimenpiteet (ks. myos 10 §) ovat
tarkeitd tietojen vadrinkdyton ja lainvastaisen kdyton estdmisessd. / Genomikeskus
ylldpitdd tietoturvallista kayttoympéristod, jossa voidaan varmistaa genomitietojen
tietoturvallinen ja kédyttoluvan mukainen késittely. Pykédlda taydennetddn lausunto-
kierroksen jdlkeen. (6) Pykald ei vield aseta konkreettisia tietoturvavaatimuksia. (7)
My®ds genomitietorekisterin rajapintoihin tulee kiinnittdd huomiota. (8) Tiedonhallin-
talain sddntelylld voi olla vaikutusta ehdotettuun pykalddn (ks. 906/2019). (9) Turval-
linen suomalainen kayttoymparisto on tutkittavien luottamuksen yksi perusedellytys.
(10) Tiedon hyodynnettdvyyden kannalta keskeistd, minkd tasoinen tunnistusproto-
kolla on riittava siten, ettd kdytettavyys sdilyy. (11) Genomitieto pidetddn kansallises-
sa hallinnassa ja sen hallinta Suomen lainsdddannon piirissa. Palveluntarjoajien tulee
toimia kotimarkkinoiden lainsddddannon alaisuudessa ja tutkimus- ja innovaatiotoi-
mintaan luovutetun tiedon tulee sdilya kotimarkkina-alueella. (12) Yhteys kansainva-
lisiin tietokantoihin toimii molempiin suuntiin: 1) dataa tulee voida siirtda luvanva-
raisesti genomikeskuksesta osaksi uusia tutkimusprojekteja ja 2) sekvenssistd tuotet-
tujen datatuotteiden tallentaminen osaksi tutkimuksen palveluja on mahdollista. (13)
Tutkijat tarvitsevat genomiaineistoa késiteltdviksi kansainvilisten aineistojen kanssa
samalla alustalla. Ilman mahdollisuutta prosessoida genomidataa muun datan kans-
sa, ei genomitiedon tdysmittainen hyddyntdminen ole mahdollista. (14) jatkovalmis-
telussa selvitetddn genomitietorekisterin rajapinnat kansainvélisiin tietokantoihin;
aloittamisen yhteydessd tulee arvioida, mitkd kansainviliset tietokannat olisivat
kayttokelpoisia genomikeskuksen toiminnassa. (15) Kysymykset tietoturvasta luovat
my0s isoja riskejd ja haasteita, etenkin harvinaissairaiden ndkokulmasta. Genomitieto
on arkaluontoinen henkil6tieto, jonka avulla voi yksiloid4 ei vain yksittdisen ihmisen
ja hédnen terveydentilansa vaan my®os suvun; yksilon perusoikeudet, henkilotietojen
ja yksityiselaméan suoja tulee priorisoida tietoja kdytettdessa. (16) vaikutusten poikki-
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tieteellinen arviointi ja korkea tietosuojan taso on ensiarvoisen tdrkedd; palvelutehta-
vét eivat saa vaarantaa yksilon tietosuojaa. (17) harvinaissairaita ja -vammaisia voi-
daan tunnistaa anonymisoidusta sekéd pseudonymisoiduista genomitiedoista helpos-
tikin, koska kyseistd sairautta tai vammaa (tai niiden yhdistelmé&d) saattaa esiintya
Suomessa vain muutamalla tai vain yhdelld henkilolld. (18) Geenitiedon luonteesta
johtuen my®os sen anonymiteetin takaaminen tietokantojen anonymisoinnista huoli-
matta on kdytannossd mahdotonta. (19) Genomikeskuksen ... tehtdvana on luovuttaa
variaatiotietoa hoitotarkoituksiin, mutta vain tilastotasoista tietoa tieteelliseen tutki-
mukseen. Onko tilastotasoinen tieto riittdva, jotta genomitietoa pystytddn hyodyn-
tamadan kansainvalisesti kilpailukykyisessd tutkimuksessa? (20) genomikeskuksessa
tuotettavan tiedon tieteellinen kaytt6 ja genomitiedon yhdistaminen muihin rekiste-
reistd saataviin tietoihin tulee olla joustavaa sekd lakien, muun byrokratian ettd re-
surssien osalta. (21) Raakadata tallennettaisiin genomikeskuksen alustalle ja keskus
tuottaisi siitd yhdenmukaisen varianttikuvauksen. Alkuperdisen raakadatan tulisi
genomikeskuksen tehtdvien toteuttamiseksi olla tallennettuna aina henkil6tunnis-
teellisena, kun taas varianttikuvausta olisi mahdollista kayttdad joko henkilotunnuk-
seen yhdistettynd (hoidossa), koodattuna eli pseudonymisoituna (biopankkitutki-
muksessa) tai tilastotasoisena (esityksessa tulisi kdyda ilmi, mitd tilastotasoisella tie-
dolla tdssd yhteydessd tarkoitetaan). Kun genomitietoa siirretddn keskitettyyn
genomitietorekisteriin, tieto liikkuu verkossa. (22) pitdd erityisen tdrkednd, ettd ge-
nomitieto voidaan yhdistda kliinisiin tietoaltaisiin; valttamatontd niin genomitiedon
kliinisen hyodyntamisen kuin tietoaltaiden mahdollistaman tieteellisen tutkimuksen
kannalta; Muutoin Suomen terveydenhuollon ja tutkimuksen struktuurien korkea ta-
so ja jo luodut aineistot jadvat talta osin hyodyntamattd. (23) painottaa keskitetyn ge-
nomirekisterin luomisen ja tietoturvallisen kayttoympériston tarkeyttd genomitiedon
kaytettavyyden edistamiseksi niin terveydenhuollossa kuin tutkimuksessakin. (24)
Genomitiedon kisittelyd varten tullaan luomaan keskitetty, korkean tietoturvan
kayttoympéristo, jossa tiedon kdyttdd ja luovutusta voidaan seurata ja valvoa tehok-
kaasti; Keskitetyssd mallissa asianmukaisen tietosuojan rakentaminen, valvominen ja
ylldpitdiminen on hajautettua mallia helpompaa ja edullisempaa.

T8-teema: “"Luonnoksen termien madaritelmiin ja kdyttoon liittyvit epdsel-
vyydet”

Ylitason teeman luokittelu:

e R#:d-ryhma
o T#/§-viite: T8, T9

T10-teema: “"Lainsddddntokokonaisuuden, perustelujen ja laintulkinnan epa-
selvyydet seka julkisen keskustelun puute”

Ylatason teeman luokittelu:

e R#:d-ryhmi
o T#/§-viite: T10
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T11-teema: "Genomikeskuksella on merkittivi ja laaja-alainen tehtiva edis-
tdd ja myos rajoittaa genomitiedon kayttod sekd tuottaa valtakunnallista oh-
jeistusta”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:d-ryhma
o T#/8§-viite: T11

T12-teema: " Alueellisesti tasa-arvoiset yksilollistetyn ldiketieteen palvelut”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:a-ryhmi
o T#/§-viite: T12, 6§ 1mom 1), YksP 6§ 1mom, 8§, 28§, 1§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomikeskuksen tulee edustaa koko Suomen aluetta ja vdestod: (1) Genomikeskuk-
sen tulee luoda Suomeen kattava asiantuntijaorganisaatioiden ekosysteemi, joka
mahdollistaa genomitietojen kattavan rekisterdinnin ja alueellisesti yhdenvertaisten
palvelujen saatavuuden. (2) Suomeen tulee luoda genomitietoa hyodyntiava yhteen-
sopiva kokonaisuus, jossa on mukana toisiolain viranomaistoiminta ja palveluope-
raattori sekd biopankit ja osaamiskeskukset ja joka mahdollistaa ripeét ja asiantunte-
vat prosessit sekd terveystiedon toimivan tietoturvallisen kédyton (vrt. myos kilpailu-
kykyinen ja yhden luukun periaate). (3) Koko ekosysteemin yhteen nivominen vaatii
vield kirkastamista. (4) Genomitiedon tutkimuskaytto edellyttdd mahdollisuutta yh-
distdd sithen muuta henkilttietoa kuten terveydenhuollon rekisteritietoa. (5)
Genomitiedon kédytostd terveydenhuollossa huolestuttaa lddkédreiden koulutus
genomitiedon tulkintaan; lddkdreiden lisdkoulutusta tiedon ymmartamiseksi tarvi-
taan. (6) mitd tapahtuu ... kiytdannon terveydenhuollossa, jossa geenitieto on yha suh-
teellisen vieras asia jopa monille ammattilaisille; myos kansalaisilla, potilailla ja muil-
la ryhmilld on ... monenlaisia odotuksia ja késityksid, jotka eivit ole valttamattd usein
realistisia. (7) tulisi ...alueellisuus ottaa huomioon laaja-alaisesti, jotta kansallinen ta-
sa-arvo tulisi huomioitua kattavasti sekd organisaation, ohjausryhmaén, genomitiedon
kerdamisen ettd kayton osalta. (8) Genomikeskuksen ... Ohjausryhmén kokoonpano
tulisi méaéarittdd laissa tarkemmin, jotta alueellinen ja organisatorinen edustus ohjaus-
ryhméssd tulisi turvattua. (9) genomitietojen luovuttamiseen rekistersidylle liittyy
vahva neuvonnan tarve. Tama tarve ei rajoitu pelkdstdan perinnéllisyysléddketietee-
seen vaan laajalti terveydenhuoltoalan ammattilaisiin. Jatkuva eri terveydenhuolto-
alan ammattilaisille suunnattu koulutus tulee ... olla turvattu ja koulutukseen on tur-
vattava riittavat kansallisesti yhdenmukaiset resurssit. (10) ldhes jokainen suomalai-
nen on ... kiinnostunut -ja usein my6s huolestunut- sydanterveydestdédn; Tietoa han-
kitaan ... my6s hakeutumalla erilaisiin testeihin, joista geenitestit tulevat olemaan yk-
si tarked osa; Testituloksen tulkinta ei ole yksiselitteistd vaan varsin haastavaa; ladka-
reiden koulutus tulee olemaan yksi tdrked haaste, johon toivotaan tulevalta Ge-
nomikeskukselta merkittdvaa panosta. (11) Terveyspalvelujen tulevaisuudessa yksi-
16n rooli vahvistuu suhteessa omaan hyvinvointiin ja nyt valmisteilla oleva toimin-
nallinen kokonaisuus mahdollistaa yksilollisen vaikuttavamman hoidon ja ladkityk-
sen kehittamisen. (12) genomitiedon kaytto olisi jokaisen asukkaan etuoikeus eikd
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vain niiden, joiden asuinpaikka on suurten genomiosaamiskeskusten ldheisyydesss;
Nykytilanteessa genomitiedon kaytto terveyden edistdmistd taikka sairauksien eh-
kédisemistd, toteamista ja hoitamista koskevissa tarkoituksissa on vain harvojen ih-
misten etuoikeus ja lakiehdotuksen olisi tarkoitus saattaa ihmiset ... yhdenvertaiseen
asemaan palvelujen tarjoamisen ja saatavuuden osalta; kiittdd STM:&4.

T13-teema: "Luonnos on epdselvd Genomikeskuksen organisoinnin ja tehta-
vien toteuttamisen osalta”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:d-ryhma
o T#/§-viite: T13

T14-teema: "Genomitietorekisterin tietoaineistojen yhteentoimivuus ja laa-
dunhallinta”

Yliatason teeman luokittelu:

o R#: b-ryhmi
o T#/§-viite: T14, T26, T28, 6§ 1mom 1-2, 4), 118§, 17§, 15§, 248§, 34§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

(1) Genomikeskuksen tulee edistdd genomitiedon kdyttod ja tuottaa genomitietore-
kisteriin kaytto- ja vertailukelpoiset tietoaineistot ja valvoa tiedonlaatua. (2) Koska
Genomikeskuksen tehtaviin ei sisdlly genomitiedon tuottamista, miten voidaan var-
mistaa, ettd Genomikeskuksella on asiantuntemusta genomitiedon laadunvarmistuk-
seen. (3) Taméd (genomitiedon alkuperdinen kappale) liittyy myos rekisteriin kerty-
vdn laadun samankaltaisuuteen ja siihen, ettei tutkijoita ja yrityksid tule velvoittaa
tekemddn yliméadrdistd tyotd laadun luomiseksi ja varmistamiseksi. (4) Tutkimukses-
sa tuotettujen genomitietorekisteriin tallennettavien suurten vdestdaineistojen
genomitietojen oikea alkuperd tulee varmistaa, jotta genomitietoja voidaan kayttad
ladketieteellisten diagnoosien tekemisessa (vrt. riskind ndytesekaannuksen mahdolli-
suus). (5) Genomitiedon hallinta ... on mahdotonta ilman ... globaalia asiantuntijayh-
teistyotd. (6) Datan yhteentoimivuus kaikilla tasoilla seké kansallisesti ettd kansain-
vélisesti on olennainen osa tulevaa ekosysteemid. (7) Yhteentoimivuuden varmista-
miseksi data-aineistojen kuvailun tulee perustua kansainvilisiin standardeihin. (8)
Koska tutkimustieto lisddntyy huimaa vauhtia, genomitiedon kdytossa tulisi huomi-
oida my0s virheellisten/vanhentuneiden tietojen poistaminen/mitdtdiminen ja kor-
vaaminen uudella/oikeammalla tiedolla, kuten GDPR vaatii tietojen oikeellisuudesta.
(9) huomiota tulisi kiinnittdd tuotetun genomitiedon laatuun, kuka sitd tuottaa ja ke-
nen tuottamaa tietoa voidaan kayttdd. (10) Genomidatan tulkinta on usein monimut-
kaista; tulee edistid mahdollisuuksia luotettavaan Kkliiniseen ja tieteelliseen
genomitiedon tuottamiseen ja julkistamiseen; Genomidatasta tuotettava genomitieto
on verrattavissa laboratoriotuloksiin; Siksi on tiarkedd pitdd huolta siitd, kuka vastaa
tamén tiedon oikeellisuudesta; Kliinisen genomitiedon tuottamisessa ja tulkinnassa ...
maddritellddn, minkilaisia vaatimuksia ... tutkivilla laboratorioilla on; Vain nidin voi-
daan turvata terveydenhuollon asiakkaiden luottamus tuotettuun tietoon. (11) ge-
nomilaki tulisi muuttamaan genomitietojen kayttod merkittavalld tavalla; tiedon
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tuottajasta riippumatta genomitiedon tulisi olla kdytettdvissa hoidollisia tarkoituksia
varten; merkittdva osa ... genomitiedoista tullaan tuottamaan osana tutkimustoimin-
taa, mikd aiheuttaa haasteita laadunvalvonnan nakdkulmasta.

T15-teema: ”"Viranomais-, tutkimus- ja yritystoiminnan yhteensovittaminen
sekd eri sidosryhmien osallistaminen ekosysteemissa”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:a-ryhma
o T#/§-viite: T15, 6§ Tmom 2), YIP3.2, 3.2.3, 6§ Imom 10), 28§, 6§ Tmom
4)

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomikeskuksen tehtdvand on (...) genomitiedon kayttopalvelu, sekd hallinnoida ja
yllapitad (sitd). Ydintehtdvit olisi oikeudellisesti jaoteltava viranomaistehtaviin, jul-
kisiin hallintotehtéviin sekd palvelutehtdviin. Genomitiedon kayttopalveluihin sisél-
tyy merkittdvid toimintoja, joiden ei arvioida edellyttdvan viranomaistoteutusta. Ge-
nomikeskuksella olisi myds muita palvelutehtdvid, esimerkiksi tilaustyond toteutet-
tavat tekniset analyysi- ja aineistopalvelut, laskentatehon vilityspalvelut sekd gene-
tiikkkaan liittyvat maksulliset asiantuntija- ja koulutuspalvelut. Lisédksi olisi mahdol-
lista tarjota palveluna kokonaisratkaisuja muille maille. (1) Toimiva ekosysteemi
synnyttad myos uutta palveluliiketoimintaa: Yritystoiminnan kannalta on tarkedd, et-
td genomikeskuksen muu kuin viranomaistoiminta mééritelldan selkeésti ja ettd kil-
pailuneutraliteetti toteutuu. (2) Lain toteuttamiseksi tulee hycdyntdd Suomessa jo
olemassa olevaa toimintaa, jota esim. Genomikeskus voi sopimusperusteisesti hank-
kia kayttoonsa. (3) CSC tukee esityksen linjausta: Genomitietorekisteriin liittyvien
genomitiedon kéyttopalveluiden toteuttamiseen olisi hyvit edellytykset esimerkiksi
CSC:n, THL:n ja Kelan yhteistyossad. (4) Genomikeskuksen pitdisi olla viranomais-
toimintaa eikd hallintotehtdvid pitdisi luovuttaa muulle kuin viranomaiselle. (5) Ge-
nomikeskuksen tdaytyy myos ottaa aktiivisesti ja julkisesti kantaa / ohjeistaa kaupal-
listen geenitestien valikoimasta, luotettavuudesta ja tietoturvariskeistd. Mielestimme
genomitiedon kaupallinen kaytto tdytyy rajata pois ... . (6) onko ... aidosti otettu laaja-
alaisesti ja punnitusti huomioon myos kansalaisten ja yhteiskunnan eri ryhmien etu,
vai edistetddnko hankkeita tosiasiallisesti pikemmin suppean tutkimus- ja yritys-
intressin hengessd. (7) Tietojen tallentaminen kattaisi ... syntyvdn genomitie-
don ..laajan ja erilaisista toimijoista muodostuvan sisdllon, joten yhtéldisten saanto-
jen noudattaminen ... tulee olla perustana lain séd&dtamiselle ja toteuttamiselle. (8) ih-
miset voisivat tallentaa itse ostamiensa genomitietopalvelujen tietoja genomikeskuk-
seen; Julkisessa terveydenhuollossa potilaat eivit kuitenkaan maksa tiedoistaan mi-
taan. (9) jos tietoja myydaddn muille tahoille ..., vaarana voi olla, ettd Suomen asuk-
kaiden tiedoista tulee luonteeltaan “kauppatavaraa” huomioiden myos sen, ettd ge-
nomikeskus ei toimisi pelkdstddn kansallisella vaan myos kansainvaliselld tasolla. (10)
Lakiluonnos korostaa voimakkaasti geenitiedon hyotyjd tutkimuksen ohella kansan-
terveydellisesti sekd genomikeskuksen taloudellista merkitystd, mutta on hyvin tul-
kinnanvaraista, mitkd nama hyodyt tosiasiallisesti toistaiseksi ovat tai tulevat ole-
maan jatkossa. (11) pidemman péélle kestdvintd edetd ... kiirehtimisen sijaan rauhal-
lisella ja punnitsevalla tahdilla; ja laajasti eri ryhmid osallistaen. (12) Lakien tuoma
byrokratia ei saa olla esteend tai hidastaa genomikeskukseen kertyneen tiedon tie-
teellistd hyodyntamistd. (13) Esim. brittilaissa on vaade suorittaa sekvensointi Bri-
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tannian maaperdlld. Vastaava malli synnyttdisi tyotd Suomeen. (14) Tausta-
aineistossa viranomaistehtdvien (ICT:n osalta) kohdalla oli mainittu my6s kaupallisia
toimijoita. Voidaanko viranomaistehtdvid antaa suoraan yksityisille toimijoille?

(15) Genomitietorekisterin tarkoitus. Tarkoitus liittyy vahvasti yleisen edun mukai-
seen perusteeseen tukea Suomen asukkaiden terveyden edistamistd sekd sairauksien
ehkdisemistd, toteamista ja hoitamista integroimalla eri puolilla tuotettu Suomen
asukkaita koskeva genomitieto osaksi terveydenhuoltojarjestelméd. Genomitietoa on
jo ja se on hajallaan eikd kokonaiskuvaa ole olemassa siitéd, kenestd tietoa on tallen-
nettu, minne, minkalaisiin kayttotarkoituksiin ja minkaélaisin tietoturva- ja tietosuoja-
ratkaisuin. Keskeistd olisi varmistaa yhd lisddntyvan genomitiedon vastuullinen
kaytto yhteiskunnassa. (16) (Keskitetty rekisteri ja suhde perusoikeussuojaan) ... on
katsottu, ettd oikeasuhtaisuutta arvioitaessa olisi huomioitava odotetut hyodyt, joita
ovat tehokkaampi taudinmaéaéritys, kohdennetut seulonnat, turvallisempi ja vaikutta-
vampi laakitys, yksilollistetty hoito, tehokkaampi sairauksien ehkdisy, yksilon pa-
remmat mahdollisuudet edistdd terveyttddn, tuloksellisempaa tutkimusta ja tutki-
mustiedon hyodyntdmistd potilaan hoidossa sekd taloudellisen toimeliaisuuden li-
sdantyminen. Oikeasuhteisuutta, myos erityisesti liittyen taloudelliseen toimeliaisuu-
teen, olisi syytd avata lisdd. (17) s. 54-59 kisitelldan genomikeskuksen tehtévia ... ge-
nomikeskuksen tehtévit olisivat ... viranomaistehtédvia ja niihin sovellettaisiin hallin-
non yleislakeja ja prosesseja sekd valtion maksuperustelakia; ... genomikeskuksen
genomitietorekisterin luomiseen, ylldpitdmiseen ja hallinnontiin sekd genomitiedon
kasittelyyn ... liittyy merkittavaa julkisen vallan kdyttod; Genomitietorekisterin rin-
nalle luotaisiin aktiivisen prosessoinnin palvelut, joiden ei arvioida edellyttdvan vi-
ranomaistoteutusta; Tulisi tehda selkoa siitd, mitd aktiivisen prosessoinnin palvelulla
tarkoitetaan. (18) Pidédn ... erittdin tarkednd julkiseen toimintaan liittyvan luottamuk-
sen ja julkisen toiminnan objektiivisuuden turvaamiseksi sitd, ettd genomikeskuksen
ulkopuolinen rahoitus ei johda epdilyksiin sen objektiivisuuden vaarantumisesta. (19)
Tietoaineistojen kertymadt ja niitd koskevat hallitsevat asemat merkitsevit myos valta-
asemaa ja mahdollisuuksia markkinavoiman voimakkaaseenkin kayttamiseen; Jul-
kisoikeuden ja kilpailuoikeuden yhteisina tehtdvina on estdé liiallisten valta-asemien
muodostumista ja varsinkin estdd niiden v&adrinkdyttd; Genomitietoon voi liittyd
my0s tdllaisia markkinavoiman tai muun valta-aseman muodostumisia; Ehdotettua
sddntelyd ja genomitiedon kayton edellytyksid ja niiden tasapuolisuutta tulisi arvioi-
da myos tastd ndkokulmasta. (20) Suurten kansansairauksien ... ennaltaehkiisy, al-
kudiagnostiikka ja seuranta kuuluvat avoterveydenhoidon lddkéreille ja hoitajille;
Kun geenitestit yleistyvit, myos kaupalliset toimijat Suomessa ja ulkomailla tarjoavat
eritasoisia testejd, joita potilaat tilaavat kotiinsa ja hakeutuvat sitten ldadkérin vas-
taanotolle tulosten arviointia varten; Ei ole mitenkdan mahdollista, ettd yksittdinen
ladkari voisi hallita kaikkien tarjoajien tutkimusskaalan ja laadukkuuden; Siksi olisi
erinomaista, jos suomalainen Genomikeskus toimisi erdénlaisena laaduntarkkailijana
ja asiantuntijakeskuksena, josta kliinikko voi kysyéd apua.

(21) Suomessa ... useita genomitiedon hyodyntdmiseen suoraan tai viélillisesti liitty-
vid keskuksia ja toimijoita, kuten syopdkeskus, neurokeskus, ladkekehityskeskus se-
ki terveysalan tutkimusinfrastruktuurit kuten ELIXIR, BBMRI ja EATRIS; on tarkedd
saada eri keskukset ja em. toimijat toimimaan tiiviissd yhteistyossd, joka vahvistaa
tutkimukseen pohjatuvan osaamisen hyodyntamistd sekd edistdd liiketoimintamah-
dollisuuksia. (22) Genomikeskuksen rooli ja valilliset vaikutukset yritysten liiketoi-
minnan kehittdmisesséd sekd investointien houkuttelussa ...; Terveyden ja hyvinvoin-
nin alueen ekosysteemi mahdollistaisi muun muassa yritysten verkottumisen, yhteis-
tyokumppaneiden, asiakkaiden, rahoituksen ja asiantuntija-avun 18ytdmisen, pilotti-
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hankkeiden aloittamisen, kansainvilisen liiketoimintamentoroinnin sekd sijoitusten
keskittymisen ja Suomen nidkyvyyden kasvattamisen. (23) kansainvilisen yhteistyon
merkityksestd sekd ... on huolehdittava saavutettujen hyotyjen ja tulosten konkreetti-
sesta palautumisesta suomalaiseen yhteiskuntaan. (24) Keskitettyihin palveluihin si-
sdltyvdat myos osaamiskeskukset (Genomikeskus, syopdkeskus, neurokeskus,
biopankkien osuuskunta, lddkekehityskeskus), jotka tarjoaisivat tutkimusorganisaa-
tioille ja yrityksille mm. tutkimus-, sopimus- ja kaupallistamispalveluita esimerkiksi
yhteisen palveluoperaattorin kautta; Suomessa ndhdéan olevan erityisen hyvit mah-
dollisuudet liiketoiminnalle ja tdm&n mahdollisuuden odotetaan edelleen parantu-
van. (25) kannattaa lakiehdotuksessa mainittua innovaatioekosysteemin systemaat-
tista kehittamista siten ettd se tuottaa biopankkien investoinneille lisdarvoa. (26) Kil-
pailuneutraliteettiongelmia voisi ... syntya ..., jos Genomikeskus kehittdisi genomire-
kisterin tietoja tai muita viranomaistoiminnassa saatuja tietovarantoja uudenlaisiksi
palveluiksi, joita se tarjoaisi markkinoilla; Erityisen kielteisid markkinavaikutuksia
voisi syntyd, jos ... laajenisivat ... palveluihin, joita yksityiset yritykset jo nykyisin tar-
joavat. (27) Genomikeskuksen tehtdvand tulisi ldhtokohtaisesti olla ainoastaan
genomitietojdrjestelman luominen, hallinnointi ja ylldpitdiminen seké jarjestelméan si-
sdltdmien tietojen vélittdminen eri toimijoille avoimesti ja syrjimattomasti. (28) pitdd
erityisen tarkednd, ettd viranomaistoimintaan tarkoitettua rahoitusta ei kanavoidu
Genomikeskuksen markkinoilla tapahtuvaan taloudelliseen toimintaan. (29) ge-
nomikeskuksen tehtdvana olisi myods kansalaisvuoropuhelun aktivointi ja kansalais-
mielipiteiden seuranta; asiakasraati ... osallistuisi genomikeskuksen toiminnan kehit-
tamiseen; asiakasraadissa olisi terveydenhuollon, tutkimuksen sekd kehittamis- ja
innovaatiotoiminnan edustajia; koska jarjestot edustavat kansalaisten ja palvelujen
kayttdjien ndkokulmaa laajasti, on myos potilas- ja kansanterveysjdrjestdjen oltava
edustettuina asiakasraadissa. (30) genomitietoon pohjautuvaa neuvontaa, ohjausta,
diagnostiikkaa ja hoitoa tarjotaan julkisen terveydenhuollon palveluissa jatkossa ny-
kyistd laajemmin; Liséksi ... palvelupolkua olisi pohdittava yhdessa potilas- ja kan-
santerveysjdrjestdjen kanssa; Jatkossa kansalaisia tulisi ohjata ... kolmannen sektorin
toimijoiden jdrjestimé&n tuen, ohjauksen ja neuvonnan piiriin; Suomalaisilla kansan-
terveysjdrjestdilld on ... osaamista elintapaneuvonnasta; kokemusasiantuntijuuteen ja
vertaistukeen pohjautuvia matalankynnyksen palveluja, joita jdrjestot monipuolisesti
ympéri Suomen tarjoavat. (31) Genomiaineistojen avulla tehtdava TKI-(liike)toiminta
tahtda liiketaloudellista voittoa tuottavien tuotteiden kehittimiseen; Siten olisi koh-
tuullista edellyttdd mahdollisista voitoista osuutta (rojalteja) Suomen valtiolle kana-
voitavaksi takaisin tutkimuksen julkiseen tukeen; Suomalainen genomitieto ja siihen
liitetty terveystieto ovat hyvin arvokasta ja ainutlaatuista kansallisvarallisuutta. (32) .
(33) Genomikeskuksen on tarkoitus toimia asiantuntijakeskuksena ja mm. ohjeistaa ja
arvioida geenitestien kayttod; Ohjeistuksia esitetddn laadittavan saman tyyppiselld
verkostomallilla kuin milld Duodecimin K&dypd hoito -suosituksia laaditaan; Ge-
nomikeskuksen ohjeet ja suositukset olisivat itsendisid viranomaisohjeita, joten ne
poikkeavat tdssd suhteessa Kdypéd hoito -suosituksista ja voivat vaikuttaa mm. tyo-
hon osallistuvien asiantuntijoiden vastuisiin; Tama on syyté ottaa huomioon suunni-
teltaessa em. toiminnan toteutusta.

(34) Avoimen ja eettisen tieteen ja tutkimuksen periaatteiden mukaisesti julkisesti ra-
hoitettavan tutkimuksen tulosten ja tuotosten tulee olla 16ydettdvid, saavutettavia,
yhteentoimivia ja uudelleenkdytettdvia ... FAIR-periaatteet; Lisdksi avoimuus tulee
toteuttaa tutkimuseettisid periaatteita noudattaen ja oikeudellista toimintaympéris-
tod kunnioittaen, eli niin avointa kuin mahdollista ja niin suljettua kuin tarpeellista;
Yksi dataintensiivisen tieteen haasteista on helpottaa tietimyksen jakamista; On tar-
kedd, ettd ihmiset ja tietojdrjestelmdt voivat 16ytdd, saada kdyttoonsd, analysoida ja
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yhdistelld kulloinkin k&silld olevaan tehtdvédan soveltuvaa tieteellistd dataa. (35) Tie-
teen luonteeseen kuuluu itsekorjautuvuus; Tiedeyhteison toiminta perustuu vertais-
kommunikointiin, hyvéan tutkimusetiikkaan ja -moraaliin; ovat sitoutuneet noudat-
tamaan tutkimuseettisid, hyvan tieteellisen kdytannon ohjeita; Hyvad tieteellistd kay-
tantod koskevien ohjeiden soveltaminen on tutkijayhteison itsesddtelyd, jolle lains&a-
dantd madrittelee rajat; sitoutuneet toimijat noudattavat ohjetta soveltuvin osin myos
yritysten ja muiden tahojen kanssa tehtdvdssd kansallisessa ja kansainvélisessa tut-
kimusyhteistyossd; Tutkimuseettisiin periaatteisiin kuuluu oleellisesti tutkimuksen
vertaisarvioinnin ja toistettavuuden varmistaminen. (36) Euroopan Neuvoston bio-
ladketiedesopimuksen geneettisid tutkimuksia koskeva lisapoytdkirja (CETS203);
farmakogeneettisten tutkimusten rajaaminen lain soveltamisalan ulkopuolelle ei ole
perusteltavissa CETS203 ... pohjalta; Epaselviksi jad myos milld perusteella rajaus
biopankkien suhteen on tehty; lahtokohtaisesti biopankki on tutkimusinfrastruktuuri
eiké itsendisesti tutkimusta suorittava toimija.

T16-teema: "Tietomassojen analysointi genomitietorekisterin kayttoymparis-
tossd”

Yliatason teeman luokittelu:

o R#: b-ryhmi
o T#/§-viite: T16, T17, 6§ Tmom 3), 29§, 6§, YIP3.2.1

Toisen vaiheen teeman sisilto:

(1) Genomitietorekisterin tietoturvallisen kayttoympériston tulee mahdollistaa uu-
sien analyysimenetelmien ja -tyokalujen kaytto ja kehittdminen. (2) Genomitietore-
kisterin tietoturvallisen kdyttoympériston tulee mahdollistaa kansainvilinen genomi-
tutkimus ja varmistaa genomitiedon kansainvélinen yhteensopivuus. (3) miten vari-
aatiotietojen pseudonymisoinnin jidlkeen tietoa voidaan yhdistdd muuhun henkilén
tietoon kdytannossa ja lainsdddannollisesti? (4) Genomikeskuksen tulisi ehdotuksen
mukaan luoda kansallisen genomitietorekisterin rinnalle aktiivisen prosessoinnin
palvelut (genomitiedon kayttopalvelut) (3.2.1). Téssd onnistuminen on kriittistd tut-
kimuksen edellytysten turvaamiseksi ja sen luomisen edellytysten varmistaminen on
siksi tarkedd.

T18-teema: “Tasapuolinen pddsy yksilollistettyyn terveydenhoitoon seki
mahdollisuus ja tarve omaksua yksilollistettya lddketiedettd”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:a-ryhma
o T#/§-viite: T18, T19, T34, 6§ Imom 5), 24§, 28§, 6§ Tmom 8-9) 37§, 398,
168§, 32§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomikeskus tehtdviand on luovuttaa variaatiotietoa potilaan hoitotarkoituksia var-
ten. Genomikeskus saa luovuttaa genomitietorekisterista yksittdisen henkilon variaa-
tiotietoa hoitoa varten. Genomikeskuksen on luovutettava genomitieto sitd pyytaval-
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le henkildlle. / Genomikeskus tehtdvand on parantaa ihmisten edellytyksid kayttaa
genomitietoa. (1) Lakiehdotuksessa ei mainita, onko potilaalla oikeus vaatia hoitavaa
ladkaria hankkimaan variaatiotietoa ja soveltamaan sitd hoitoon? / (2) Genomikes-
kuksella on tdrked tehtdvéa objektiivisen tiedon tuottajana ja geenitestaukseen liitty-
vén ohjeistuksen laatijana, mikd parantaa ihmisten edellytyksid kadyttdd genomitietoa
(vrt. 16§, 268§, 288§, 378, 388, 39§). / (3) Genomikeskuksen on luovutettava genomitieto
sitd pyytaville henkilolle, jonka ndytteestd genomitieto on saatu. Genomitietoa an-
nettaessa henkilolle on tarjottava mahdollisuus saada geneettistd neuvontaa. Suo-
messa on tavoitteena 500 000 genomitiedon luovuttajaa. Tietojen tulkkaaminen ja so-
veltaminen potilaan hoitoon tulee olemaan haastavaa. Mitkd siis ovat potilaan oi-
keudet ja hoitavan lddkdrin velvollisuudet? (4) Vadranlaisella genomitiedon tulkin-
nalla saattaa olla potilasta vahingoittava vaikutus; nostettava esiin myos tiedon psy-
kologinen vaikutus potilaisiin sekd heidédn ldheisiinsd; Riskind on, ettd terveestd ih-
misestd tehd&dédn sairas pelkédstddn genomista 16ytyvan geenimuutoksen takia; tarvi-
taan tietoa todenndkoisyydestd, jolla ihminen sairastuu kyseisen geenimuutoksen ai-
heuttamaan sairauteen; kun riskiprofilointeja ei vield ole kdytossd, genomitiedon
luovuttaminen lddkéreille ei ole aiheellista. (5) onko kaikilla lddkareilld mahdollisuus
pddstd katsomaan kyseistd tietoa? Genomitietoa ei ... saa luovuttaa tyokyvyn arvioin-
tiin, mutta voidaanko varmistaa, ettd tyoterveydelld, vakuutusyhtioilld tai muilla
vastaavilla tahoilla ei ole mahdollisuutta saada genomitietoa haltuunsa ..., ja tehda
ndin ennakoivia paatoksid henkilon terveydestd. (6) Perusteluissa mainitaan, ettei po-
tilasasiakirjoihin tulisi kuitenkaan tallentaa kokonaisia riskitestejd, vaan vain yksit-
taiset tulkintatulokset. Yleensd laboratoriomittaustulokset tallennetaan potilasasia-
kirjoihin eikd ainoastaan niiden tulkintaa. (32 §) Ihmiselle saa tehd& vain sellaisia ter-
veyteen liittyvid geneettisid tutkimuksia, joista saatava arvioitu hyoty on suurempi
kuin héanelle mahdollisesti aiheutuvat riskit ja haitat. (7) Perusteluissa olisi aiheellista
avata niitd toimijoita, joiden vastuulla on hydtyjen ja haittojen vertailu, sekd kaytan-
non toimia. (8) Genomikeskuksen tulee myos huolehtia siitd, ettd taataan jarjestelmsd,
joka tukee ihmisten ymmarrystd genomitiedon kaytostd. (9) Ongelmana on vaihtele-
va fenotyyppi, eli geenimutaatiosta huolimatta henkil6 ei valttamaétta koskaan sairas-
tu kyseiseen syddnsairauteen; ... sairaus voi ... johtaa geenimutaation toteaminen
vuosia jatkuvaan kardiologiseen seurantaan, jotta voitaisiin ajoissa todeta, ilmeneeko
sairaus ldhtokohtaisesti terveelld mutaation kantajalla; Tieto mutaation kantajuudes-
ta auttaa ... aloittamaan hoidon jo varhaisessa vaiheessa, joka siten parantaa potilaan
ennustetta; Pitkd QT-oireyhtymd on esimerkki sairaudesta; ... QT-aikaa pidentdva
ladkeaine, esimerkiksi tilapdinen antibioottikuuri, voi vaikeuttaa tilannetta siten ettd
potilas saakin pitkd QT-oireyhtymaéén liittyvan kohtauksen; Tietoisuus geenimutaa-
tiosta, oireettomallakin, ja tiedettyjen lddkeaineiden valttaminen siis pelastaa potilaan
hengen. (10) Riskiprofilointi yleisissd sairauksissa; Jo nyt markkinoilla on kuluttajille
suoraan myytavid geenitestejd; Toistaiseksi testit ovat kuitenkin olleet varsin suppei-
ta kertomaan oikeasti kohonneesta riskistd; nykyisissd valtimotaudin riskilaskureissa
on omat puutteensa; geenitestit tulevat ilman muuta olemaan merkittava lisdhyoty
arvioitaessa valtimotaudin kokonaisriskid yksittdisilla henkil6illd; Tulosten tulkinta
vaatii kuitenkin ammattitaitoa ja monen muunkin tekijan arviointia samanaikaisesti,
koska kyseessd on ns. monitekijdinen sairaus; merkittdvan geneettisen riskin loyta-
minen auttaisi panostamaan riskihenkilon elintapahoitoon ja kannustasi varhaiseen
statiinihoitoon. (11) Farmakogenetiikka tulee tulevaisuudessa olemaan tarked tydka-
lu maédritettdessd potilaiden lddkehoitoa; hoidon onnistumiseen saattaa vaikuttaa
geenimutaation aiheuttama lddkeaineen poikkeava metabolia; Hoidon epdonnistu-
minen voi olla kohtalokasta; Poikkeava metabolia voi aiheuttaa ... haittavaikutuksia;
Tunnistamalla ndma yksil6t jo ennen hoidon aloitusta, voidaan valita toinen valmiste
ilman haittavaikutuksia ja hoito onnistuu. (12) Ladkareiden tietoisuutta farmakoge-
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netiikasta pitéé lisdtd, ja Genomikeskus tulee olemaan térkedssa vastuussa myos kou-
lutuksesta; Lisdksi, jos genomitieto tdstd asiasta on jo valmiiksi saatavilla, oikean laa-
kehoito voidaan aloittaa heti eiké yrityksen ja erehdyksen kautta. (13) pitdd tarkedana
ehdotuksessa esitetyn neuvontapalvelun perustamista, joka palvelisi sekd asiantunti-
joita ettd kansalaisia suoraan; Genomikeskus voi tarjota kansalaisille tietoa erilaisista
markkinoilla olevista geenitesteistd; Suomeen tarvitaan luotettava taho, joka voi ohja-
ta ja neuvoa geenitestaukseen liittyvissd asioissa kansalaisia, sen yleistyessa. (14) ko-
rostaa yksilon oikeuksia dataansa. Lakiehdotuksessa tulisi kuvata, mitkd ovat yksi-
16n oikeudet omaan raakadataan sekd niiden hallinnointimahdollisuuksiin ja perus-
telut sille. (15) Genomikeskuksen tulisi myos laatia ohjeita ja suosituksia genomitie-
don kaésittelystd ja geenitestien kdytostd sekd edistdd terveydenhuollon ammattihen-
kiloiden osaamisen kehittamistd; pitdd nditd tavoitteita erittdin tdrkeind ja korostaa,
ettd vain koulutuksen ja kdytdntsjen kautta genomitiedon tuottamat hyodyt lopulta
palautuvat kansalaisille. (16) genomikeskukseen esitetddn perustettavaksi vdestolle
suunnattua puhelinpalvelua; Puhelinpalvelu palvelisi my6s sitd vdestonosaa, jolle
verkkopalvelut eivit ... ole kdytettdvissd; on ensiarvoisen tarkedd, ettd genomikeskus
luo sosiaali- ja terveydenhuollon toimintayksikéille selkeét ja yhdenmukaiset ohjeet
siitd, miten kansalaisille tarjotaan informaatiota tietoldhteistd sekd saatavilla olevasta
ohjauksesta ja neuvonnasta. (17) Lakiesityksen perustelut antavat liioitellun optimis-
tisen vaikutelman genomitiedon kdyton mahdollisuuksista terveyden edistimisessd
ja erityisesti sairauksien primaaripreventiossa; Sekundaaripreventio riskiprofiilin ja
olemassa olevien riskitekijoiden perusteella johtaa helposti ladkkeellisiin ratkaisuihin
ja ne saattavat tuottaa enemman haittaa ja kustannuksia kuin tilanteen eteneminen
ilman niitd. (18) geneettistd neuvontaa; epaselvéksi jad, kuka neuvontaa antaa; Onko
neuvonnan antajana genomikeskus; Vai potilasta hoitava lddkari, joka ... katsoo ja
tulkitsee genomitietoja potilaan ollessa hdnen vastaanotollaan? Jos neuvontavelvolli-
suus on genomikeskuksella, miten neuvonta kytkeytyy potilaan hoitoon? (19) ladka-
rit tarvitsevat genomitiedon hyddyntdmiseen systemaattista koulutusta ja tietojen
pdivitystd osana perus- ja jatkokoulutusta seki ... kehittdessddn osaamistaan; ladka-
reiden asiatuntemus tiedon soveltamiseksi tulee olla keskeisessd roolissa Ge-
nomikeskuksen toiminnassa.

T20-teema: "Genomikeskuksen edellytykset ymmartdd ulkoisia muutoksia ja
tehda yhteistyotda ymmarryksen lisidmiseksi”

Ylitason teeman luokittelu:

e R#: b-ryhma
o T#/§-viite: T20, 6§, 29§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

(1) Genomikeskuksen tehtdvit ja tietoturvallisen kayttoympariston ylldpito edellyt-
tavéat kehittyvan genomiteknologian asiantuntijuuden sdilyttamistd ajan tasalla. Mi-
ten tdmd varmistetaan, kun genomikeskuksessa ei tehdd tutkimusta? (2) Genomi-
datan kayttopalveluiden toteuttamisessa on olennaista, ettd sitd toteuttavilla organi-
saatioilla on riittdvésti genomidatan hallintaan liittyvdd ICT-asiantuntemusta sekd
yhteyksid vastaavia keskuksia muihin maihin rakentaviin tahoihin. (3) Genomitiedon
hallinnassa ja prosessoinnissa tarvitaan laajapohjaista yhteisty6td, ... organisaatiorajat
ja valtioiden rajat ylittdvdd globaalia asiantuntijayhteistydtd. Osaamisen tulee olla
riittdvad, ja eri organisaatioiden osaamisalueet tulee yhdistda.
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T22-teema: " Arkkitehtuurin hallinnan keinot ja padimadarit monimutkaisessa
ekosysteemissd”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:b-ryhmad
o T#/§-viite: T22, 11§, YIP3.3.2, 3.3.7, 4.1.2, 4.1.5, YksP 6§ 4), YksP4.1, 5§,
18§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomikeskus ylldpitdd ja hallinnoi keskitettyd genomitietoaineistoa, joka muodos-
taa pysyvan automaattisen tietojenkdsittelyn avulla ylldpidettavan henkilorekisterin
(genomitietorekisteri). Jos keskitettyd genomitietorekisterid ei luoda, genomitiedoista
uhkaa muodostua useita rinnakkaisia biopankki- ja tutkimustietokantoja sekd ter-
veydenhuollon erillisid genomitietokantoja, jotka eivit keskustele keskenddn eivatka
joko lainsddadannollisista tai teknisistd syistd ole yhteydessa terveydenhuollon poti-
lastietojdrjestelmiin ja muuhun sdhkoiseen rekisteritietoon. (1) On syytd harkita, mil-
la tarkkuudella ja onko ylipddtdan tarpeen maédritelld laissa ICT-ratkaisua toimin-
taymparistossd, joka muuttuu nopeasti. Genomikeskuksen ohjausryhma voisi paat-
tdad ICT-ratkaisuista. (2) Korostaa korkean tason ICT-osaamisen tarvetta rakennetta-
essa genomikeskusta ja genomitietorekisterid. Keskeistd on myos kiinnittdd huomiota
datan jatkokdyton tukemiseen ja siihen liittyviin palveluihin. (3) Keskeisilld toimijoil-
la tulee olla riittdvda ymmarrys datan muodoista sekd sen hallinnoimisesta ja uudel-
leenkdyttomahdollisuuksista. Lisdksi on tdrkedd luoda edellytykset sille, ettd myos
kaupalliset ja tutkimustoimijat padsevit kdyttamaan dataa. Samalla tulee varmistua
siitd, ettd palveluoperaattoreiden osaaminen ja kapasiteetti on riittavalld tasolla. (4)
Lakiehdotuksen mukaan Genomikeskuksen konesalit tulisi perustaa Kelan olemassa
olevaan ymparistoon; Lisdksi ... Genomikeskuksen yhteys Kanta-hankkeeseen; tulee
harkita, kannattaako Kelan toimintoja kuormittaa uusilla suurilla hankkeilla; ratkai-
sussa ensisijaista on tietoturvan korkea taso ja palvelukyky; tulee ottaa huomioon
myos sote-tietojen toissijaisen kdyton tietoturvallinen ymparists. (5) Yhteys Kanta-
palveluihin tulee toteuttaa mutta samalla tulee varmistaa, ettd ... ei hidasta Ge-
nomikeskuksen perustamista. (6) Lakiehdotuksessa esitetddn genomitiedon sailytta-
mistd fyysisesti keskitetyssd jdrjestelmdssd, paikallisesti ja maantieteellisesti Suomen
rajojen sisdpuolella; Perusteina ... pelko tietojen ajautumisesta ylikansallisten toimi-
joiden hallintaan; lakiehdotuksessa tulisi keskittyd realistisiin vaatimuksiin ja jarjes-
telmiét toteutettaisiin niitd vastaaviksi varsinaisen toimijan rakentamisvaiheessa; La-
kiehdotuksen tulisi ... pitdytyd tekemaéstd liian tarkkoja linjauksia, jotka voivat pa-
himmillaan johtaa siihen, ettd lakia joudutaan muuttamaan, jos sen méaérittelemia lin-
jauksia ei ole teknologisesti tai muusta syystd mahdollista toteuttaa. (7) Genomikes-
kus vastaisi genomitiedon tietoturvallisesta sdilytyksestd, hallinnasta ja késittelystd,
sekd toimisi suomalaisena genomilddketieteen osaamiskeskuksena ja asiantuntijare-
surssina; Genomitiedon sdilytykseen liittyvét ICT-ratkaisut genomikeskukselle toi-
mittaisi Kansaneldkelaitos; genomikeskuksen sijoituspaikaksi esitetddn Helsinkid;
kannattaa t&td esitystd ja pitdd sitd hyvin perusteltuna.

(8) ICT-toimittajan kyvykkyyden tarkastelua ... pidetddn tdrkednd; Esimerkiksi mah-
dollisuus kytked tekniset ratkaisut Kelan ylldpitamaan Kanta-arkistoon, ymparivuo-
rokautinen hilytysvalmius, potilasturvallisuus, yksildiden oikeusturva, mahdolli-
suus tuottaa terveydenhuollolle asetettuja vaatimuksiakin korkeampi tietoturvan as-
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te, kyberturvallisuusndkokohdat, kansalaisten luottamus ja toiminnan pysyvyys ovat
keskeisid kriteereitd; Esityksen mukaan Kela tuottaisi ICT-palveluista genomikes-
kukselle konesalit, palvelimet ja tietoliikenneyhteydet; pitdd perusteltuna rekisterin
tietoteknisen hallinnointivastuun seka yllapidon luovuttamista ndiltd osin Kansan-
eldkelaitokselle. (9) ehdottaa, ettd tietoteknisten ratkaisujen toteutuksessa konsultoi-
taisiin CSC:ta, jonka kehittama PAS-palvelu on osoittautunut toimivaksi tutkimus-
tiedon ja datan pitkdaikaisessa sdilyttamisessa tietoturvallisesti. (10) Jotta genomitie-
dot olisivat jatkossa entistd paremmin hyddynnettdvissé terveydenhuollossa, on eri-
tyisen tarkeds, ettd ... lainsdadadantokehikko tukee ... tietojen yhdistymistd; Vaarana on,
ettd tiedot siiloutuvat eri toimijoille.

T23-teema: "Genomikeskuksen toiminnan taloudellisten resurssien riitti-
Vyys”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:cryhma
o T#/§-viite: T23, 11§ 3mom, 12§, 148§, 42§, YIP3.2.5, YIP4.4

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomikeskuksen toiminta ei olisi tdysin valtion rahoittamaa vaan Genomikeskus
veloittaisi genomitietorekisterin tallennus- ja kayttopalveluista kaikkia kaytt&jia.
Kayttdja velvoitetaan tallentamaan genomitieto genomitietorekisteriin. Painopiste on
aluksi tutkimuksessa tuotetussa genomitiedossa. (1) Tuleeko palvelujen hinta rajoit-
tamaan palvelujen kayttoa? (2) Tallennusvelvoitteesta ei saa muodostua merkittavad
lisdkustannusta tutkimukselle. (3) Pitkdaikainen genomitietojen sdilyttiminen vaatii
minen vie paljon aikaa ja edellyttdd mittavia investointeja; lakiin tarvitaan riittavan
pitkat siirtymaéajat. (6) Ilmaisemme myos huolemme genomitutkimuksen kustannuk-
sista, ja siitd, ettei se leikkaa pois jotain aspektia nykyisestd perus- tai erikoissairaan-
hoidosta. (7) Genomikeskuksen toiminnalle ... tulee turvata riittdvat taloudelliset ja
henkilostoresurssit valtion varoin (ei kdyttomaksuina), jotta sen toiminta toteutuu
toivotulla tavalla ja siihen satsattu panos saadaan asianmukaiseen ja laajaan kayttoon.
(8) genomikeskuksen ... palvelujen ... Maksullisuus tulisi huomioida niin, ettd kansal-
linen yliopistotasoinen tieteellinen tutkimus ei vaarannu tai ei olisi mahdollista ...
maksut tulisi olla minimissddn tai niitd ei tulisi olla. (9) Laaja asiantuntijatoiminta
edellyttad genomikeskukselta huomattavan paljon monipuolisia resursseja, joko pal-
kattua henkilokuntaa tai rahaa ostaa asiantuntijaty6ta. (10) toiminnan pystyttdmiseen
varataan riittdvat resurssit ja aika, jotta genomikeskukselle annetut tehtdvidt on mah-
dollista toteuttaa suunnitellulla tavalla; Jadrjestelmén rahoituspohja olisi tdrkedd ra-
kentaa kestdvaksi - vain pitkdjanteinen ja ennakoitava rahoitus voi taata toiminnalli-
suuden, joka tuottaa lisdarvoa kaikille genomitiedon hyodyntéjille. (11) Riittdva re-
surssointi sekd toisiolain mukaiselle kéyttolupaviranomaiselle, genomikeskukselle
ettd biopankeille on yksi edellytys tavoitteiden saavuttamiselle. (12) Genomikeskuk-
sen toiminnan kustannusten kokonaisuus on vaikeasti arvioitavissa ottaen huomioon
niin geneettisen tiedon kuin eettisten vaatimuksien ja kyberturvallisuuden haasteet;
tulisi maéritelld selked mekanismi mieluiten siten, ettd toiminnassa olisi merkittava
valtion rahoittama osuus. (13) genomikeskus voi perid genomitiedon tallentamisesta,
sdilyttamisestd, hallinnasta ja yllipidosta maksun; Maksuperusteet ja maksujen suu-
ruuden mddrittely tulisi tehdd tarkemmin, jos genomitiedon tallentaminen maééritel-
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laan laajasti pakolliseksi erityyppisille toimijoille; taloudellinen rasite genomitietoa
tuottaville toimijoille voi muodostua aiheettoman suureksi saavutettavaan hyotyyn
nidhden.

T24-teema: ”"Genomitietorekisterin tiedonhallintavastuiden méérittiminen ja
vastuun jakamisen perusteet”

Yliatason teeman luokittelu:

o R#:c-ryhmd
o T#/§-viite: T24, 11§ Imom, 18§ 2mom 2), YksP 18§ 2mom

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomikeskus ylldpitdd ja hallinnoi keskitettyd genomitietoaineistoa. Kansaneldke-
laitos vastaa genomitietojen saatavuudesta, kdytettdvyydestd, eheydestd, muuttu-
mattomuudesta, suojaamisesta ja sdilyttdmisestd. Genomikeskus vastaisi genomitie-
tojen havittamisestd. (1) Havittdminen mainittu vain pykaldn perusteluissa. (2) Toi-
minnan hallinnollinen jakaminen THL:n ja Kelan kesken on suuri riski (vrt. vastuun-
jako). (3) Jarjestelyn tulee noudattaa hyvaa hallintotapaa ja THL:n sisdisid hallinto- ja
budjettivastuita on selkiytettdva riittdvasti. Tukee genomikeskuksen sijoittamista
Helsinkiin. (4) Esityksen s. 55 mukaan kdytdnnodssd vastuu genomitietorekisterin
luomisesta ja yllapidosta olisi genomikeskuksella, joka ohjeistaisi Kelaa genomitie-
don valtakunnallisen tallennuksen menetelmasta ja Kela vastaisi siitd, ettd tiedot ovat
saatavilla genomikeskuksen ja lain edellyttamalld tavalla. (5) genomitietojen tallen-
nusta varten luodaan Genomikeskukseen genomitietorekisteri, jonka toteuttaja olisi
Kela; Toisaalta perusteluista syntyy vaikutelma, ettd tuotettu genomitieto pysyy sen
alkuperdisen tuottajan (esim. tutkimuslaitos) tietokannoissa.

T25-teema: “Keskitetty genomitietorekisteri ja genomitietojen rekisterinpi-
toon liittyvit oikeudet ja velvollisuudet”

Yldtason teeman luokittelu:

e R#:b-ryhma
o T#/§-viite: T25, T26, T36, 14§, 118, 15§, 25§, YksP 14§, YksP 15§, 3.3.6,
298, YksP 29§, 42§, 13§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomitietojen tallentajan tulee liittyd genomitietorekisterin kayttdjaksi. Alkuperédi-
sestd genomitiedosta voidaan perustellusta syystd ottaa jdljennos. Tieteelliselle tut-
kimukselle luovutetaan genomitietorekisteristd vain variaatiotietoja. (1) Alkuperéi-
sen genomitiedon tuottajan rekisterinpitdjyyteen (vrt. alkuperdinen rekisterinpitdjd,
tallentamansa genomitiedon yhteisrekisterinpitdjd) liittyvat oikeudet ja velvollisuu-
det jadvat em. pykailissd ja niiden perusteluissa epédselviksi (alkuperdisen rekisterin-
pitdjan oikeus kayttdad genomitietorekisteriin tallentamaansa tutkimuksessa tuotettua
raakadataa, oikeus siilyttdd jaljennosta (sdilytysaika) ja velvollisuus havittdd jaljen-
nos sdilytysajan pddtyttyd). (2) Luonnoksessa ei huomioida biopankkilain sopimuk-
siin pohjautuvaa tiedonsaantia. Ei ole realistista ajatella, ettd sopimuksin tuotettu ai-
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noa alkuperdinen kappale siirrettdisiin kokonaan genomikeskukselle. / Genomikes-
kuksen ylladpitaa tietoturvallista kdyttoymparistod. Muita genomitietoja kuin viitetie-
toja ei voi luovuttaa késiteltaviksi kayttoympériston ulkopuolella. Genomitieto, joka
syntyy biopankkitoiminnassa, terveydenhuollossa, ladketieteellisessad tutkimuksessa
ja yritystoiminnassa, kootaan ja tallennetaan genomitietorekisteriin, jossa genomitie-
to sdilytetdadn keskitetysti. Tietoturvallinen kayttoympéristo olisi liitannédinen toisio-
laissa tarkoitettuun kayttoympaéristoon. (3) Yhden luukun periaatteesta huolimatta
on mahdollistettava myos se, ettd toimijat voivat asioida suoraan yksittdisen toimijan,
esimerkiksi biopankin, kanssa. Jo muodostuneelle sopimuspohjaiselle yhteistyolle ei
ole syytd asettaa tarpeettomia esteitd. (4) Suomi on pieni maa; tarvittavaa aineistoa
voi olla mahdotonta saavuttaa vain suomalaisista; lain tulee mahdollistaa suomalai-
sen aineiston kaytto kansainvilisissd tutkimuksissa suomalaisen kadyttoympéariston
ulkopuolella. (5) Palveluun voidaan tuoda myos muissa maissa tuotettua genomiai-
neistoa ja muiden rekisterien tietoja. (6) Pitdd erittdin tdrkednd, ettd perustellusta
syystd alkuperdisestd genomitiedosta voidaan ottaa jdljennos. Taméa on ehdoton edel-
lytys genomitiedon hyddyntamiselle. (7) Tiedon kédyttdjien, tiedon luovuttajien ja in-
tressiryhmien osallistuminen tiedonhankintaan ja kdyton maarittelyyn tulisi varmis-
taa Genomilaissa toiminnallisin ratkaisuin. Toimiva ja luotettava toimintamalli osal-
taan tukisi tietoon perustuvan paitoksenteon mahdollisuuksia sekéd laadukkaan ja
luotettavan tietopohjan muodostamista. (8) Genomikeskuksen maksut eivit saa raja-
ta keskuksen kayttod terveydenhuollon toimijoilta tai tutkijoilta. Maksut voivat mer-
kittavasti heikentdd tutkijoiden tuottaman tiedon siirtdmistd genomikeskukseen. (9)
Rekisterinpitdjand olisi genomikeskus ja Kela henkilttietojen késittelijd; Kelan vas-
tuusta genomitietorekisterin teknisestd toteutuksesta ja kadytosta henkilotietojen ka-
sittelijand sdddetddn genomilain 18 §:ss&; Tietojen oikeellisuudesta puolestaan vastai-
si alkuperdinen rekisterinpitdja eli esimerkiksi biopankki; Rekisterinpitdjan ja henki-
I6tietojen késittelijan suhdetta ... tulisi avata, samoin linkitystd ... yhteisrekisterinpi-
toon. (10) On tarkedts, ettd useita rinnakkaisia, hajautettuja tietokantoja ei syntyisi,
vaan genomitietorekisteri olisi keskitetty. (11) Genomitietoa tullaan teknologian ke-
hittyessd tuottamaan monella taholla; Jotta genomitiedon tuottajat osallistuisivat
kansallisen genomitiedon kartuttamiseen, ndilld tuottajilla pitda olla oikeus oman tie-
tonsa joustavaan kdyttdmiseen niin juridisesti kuin kdytannossd; tulee pitdd huolta
siitd, ettei tutkijoille tule kohtuuttomia juridisia ja taloudellisia vaatimuksia tiedon
kayttamiselle. (12) millaisia mahdollisuuksia se tarjoaa kansalliselle ja kansainvilisel-
le tutkimusyhteistyolle ja milld keinoin tédtd pyritdédn lainsddadannon avulla tukemaan;
Tamd liittyy ... esimerkiksi datan hallinnointiin ja datasettien kopioiden liikuttamisen
mahdollisuuksiin. (13) Rekisterinpitdjédksi ... genomikeskus; jdd epdselvdksi suhde
muihin potilastiedon rekisterinpitdjiin; perusteluissa todetaan, ettd "Genomitiedon
tallentajasta tulisi tdltd osin tallentamansa tiedon yhteisrekisterinpitdja.”; rekisterin-
pitdjyys tulee sddtdd selkedsti laissa, jotta kukin osapuoli tietdd vastuunsa. (14)
genomitiedosta voidaan sen kaytettdvyyden ja sdilyttamisen turvaamiseksi tai muus-
ta perustellusta syystd ottaa jdljennos; Perusteluista ei kdy ilmi, mikd voisi olla muu
perusteltu syy; Télld voi olla merkitystd henkildille, joiden genomitiedosta on kysy-
mys, erityisesti, jos jdljennos kulkeutuu ulkomaisiin genomitietokantoihin. (15) j&a
epdselvaksi kuka rekisteriin liittyy/kenelle tallennusvelvoite syntyy, genomitiedon
tuottajalle vai esimerkiksi biopankille, jonka kautta nédytteet tutkimukseen on saatu;
Kuka on alkuperdinen rekisterinpitdja biopankin kautta haettujen aineistojen geno-
mianalyysien osalta? (16) Milld aikataululla tieto tulisi tallentaa genomirekisteriin?
Jos genomitietoa ei saa pitdd sen tuottajalla, sdddos olennaisesti hankaloittaa tutki-
musta ja innovaatiotoimintaa; Se voi johtaa tutkimusaikojen keinotekoiseen piden-
tamiseen, jos tallennusvelvoite on yhteydessa tutkimuksen padttymiseen.
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T26-teema: "Genomitietorekisterin tietoaineistojen elinkaarenhallinta”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:cryhma
o T#/§-viite: T26, 15§ 1-2mom, 3.3, 3.3.6, 3.2, 19§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomitietorekisterissa tulee olla genomitiedosta vain yksi alkuperdinen kappale. (1)
Kun genomianalyysin laatu paranee, miten hallinnoidaan alkuperdinen kappale ja
uusi kattavampi versio? (2) genomitiedon sdilytysajaksi ehdotetaan maddrittelyd -
"sdilytetddn toistaiseksi”. (3) kannattaa tietojen ... hyvin pitkdaikaista ellei pysyvaa
sdilyttamistd. (4) kannattaa genomitietojen pysyvaa sdilyttamistd genomitietorekiste-
rissd, silld genomitietojen pysyvalld sdilyttamiselld voidaan odottaa olevan hyvin
merkittdvid vaikutuksia tulevien sukupolvien terveyden edistimisen sekd sairauk-
sien ehkdisyn, tunnistamisen ja mahdollisesti my6s hoidon kehittdmisen kannalta. (5)
esitetddn pitkdaikaista, jopa pysyvdd sdilytystd genomitietorekisteriin siséltyville
genomitiedoille, silld tietojen tarpeellisuudelle ei ole médritettdvissd olevaa takarajaa;
pitdd tatd periaatetta tdrkednd ja katsoo, ettd sen toteutumista ei pidd ainakaan lain-
sdadannolld rajoittaa - edellyttden, ettd pitkddan sdilytysaikaan liittyvét tietoturvalli-
suuskysymykset pystytddan ratkaisemaan. (6) Euroopan Neuvoston biolddketiede-
sopimuksen geneettisid tutkimuksia koskeva lisdapoytakirja; CETS203 lisapoytdkirjan
selitysraportissa todetaan, ettd eldméan aikana hankittujen ja tiettyihin soluihin rajoit-
tuvien geneettisten ominaisuuksien (... mm. ... nukleiinihappojen epigeneettiset mo-
difikaatiot) ... tutkiminen ei kuulu ... soveltamisalaan; Vastaava erottelu olisi perus-
teltua tehdd genomilakiluonnoksessa sekd geneettisten testien ettd genomisen tiedon
osalta. (7) Merkittava osa nukleiinihappoteknologialla tehtavistd testeistd rinnastuu
taysin muihin kliinisiin laboratoriotutkimuksiin; téllaisia ovat esimerkiksi ... syopdan
tai immuniteettiin liittyvédt hankitut muutokset; Vastaavasti monilla fenotyyppiin
kohdistuvilla testeilld (esimerkiksi veriryhmatutkimuksilla, hyytymistekijamaarityk-
silld tai proteomiikkatutkimuksilla) saadaan yksityiskohtaista tietoa perimastd; Peri-
madn kohdistuvat tutkimukset voivat olla joissain tapauksissa my6s laboratoriossa
tarpeelliseksi havaittuja jatkotutkimuksia, joiden tarpeesta ei ole ensisijaista tutki-
musta médrattaessd tietoa.

T30-teema: "Genomitiedon kayttoon vaikuttavat suostumukset, kiellot ja tie-
tosuoja”

Yliatason teeman luokittelu:

e R#:b-ryhma
o T#/§-viite: T30, T32, T33, 22§, 25§, 26§, 27§, 29§, 36§, 37§, 24§, 39§, 11§,
38§

Toisen vaiheen teeman sisilto:

Genomikeskuksen on annettava henkilolle tiedot henkilon oikeuksista, genomitieto-
rekisteristd ja sen toimintaperiaatteista. Variaatiotietojen luovuttamisesta tieteellisen
tutkimukseen tai kehittdmis- ja innovaatiotoimintaan sdddetdén laissa sosiaali- ja ter-
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veystietojen toissijaisesta kaytosta (ks. 552/2019). Henkilolld on oikeus kieltdd itsedan
koskevan genomitiedon luovuttaminen. Genomikeskus ylldpitdd tietoturvallista
kayttoympaéristod, jota kdytetddn genomitietojen tietoturvallisessa ja kayttoluvan
mukaisessa kasittelyssd. Muita genomitietoja kuin viitetietoja ei voi luovuttaa késitel-
taviksi tietoturvallisen kdayttoympaériston ulkopuolella. (1) Lainvalmistelussa on eri-
tyisen tdrkedd maaritelld Genomikeskuksesta annettava tiedon laatu ja maéré, jotta
henkilon anonymiteetti voidaan turvata (2) sekd huomioida henkil6iden asianmu-
kainen informointi ja mahdollisuus kieltdad luovuttaminen. / (3) Variaatiotiedot luo-
vutetaan tieteelliseen tutkimukseen pseudonymisoituna. Miten hallinnoidaan se, kun
harvinaissairauksien tutkimuksessa on tarve olla yhteydessa potilaaseen (vrt. lisétie-
dot ja uudet ndytteet, ennustava geneettinen tutkimus)? / (4) Henkil6lld on oikeus
kieltdd genomikeskusta luovuttamasta hidntd koskevaa variaatiotietoa. Kiellon voi
kohdentaa myos yksittdiseen luovutustapahtumaan. Taméa voi osoittautua kaytan-
nossd tyolddksi tai jopa mahdottomaksi. (5) Ihmisen on saatava tieto tietojaan koske-
vasta genomikyselystd pddsdantond etukiteen ja heilld on oltava kohtuullinen aika
kieltdd tietojen luovutus ennakkoon. (6) Suostumuskadytantd vaatii tarkistamista ja
yhtendistamistd. Suostumuksen pyytdmisessd henkil6lle on annettava riittavasti tie-
toa; Télld hetkelld geenitutkimuksiin tarvitaan henkilon suostumus tai terveydellinen
peruste. Voiko tulevaisuudessa tilanne olla, ettd kaikille tehdddn jo lapsena genomi-
tutkimus kartoittamaan /ennustamaan / ennalta ehkdisemé&dn tulevaa terveydenti-
laa? (7) Erityisesti haasteena on ... vakiintuneen tietoisen suostumuksen ohittaminen;
Taméd pyrkimys on myos vallitsevan tietosuojalainsdddannon hengen vastainen, mi-
kd yha korostuu geenitiedon arkaluonteisuuden tdhden. (8) Esimerkkind ongelmasta
voidaan pitdd ... terveiden lasten ndytteiden kerdamistd; lailla ei aiota erikseen ohjeis-
taa ja valvoa, tai rajoittaa, alaikdisten tietojen kerdamistd; Haittoja ja riskeja ei késitel-
14 lapsivaikutuksiin liittyen. (9) vastasyntyneestd otettu ... ndyte voi siirtyd biopank-
keihin ja genomitietokantaan ilman erillistd suostumusta vanhemmilta ja levitad tata
kautta laajasti muun muassa TKI-toimintaan; kokonaiset uudet ikdluokat ovat ennen
omaa mahdollisuuttaan vaikuttaa asiaan liitetty néihin tietokantoihin. (10) kansalai-
sille ... tulisi mahdollistaa heidédn aito mahdollisuutensa vaikuttaa heiddn omien tie-
tojensa keruuseen ja kayttoon. (11) tietojen luovuttamisen kieltdminen aiheuttaa
myos haasteita eri tahojen tietosuojajérjestelmien toimivuudelle; voivat antaa kieltoja
eri tavoin tietojen luovutukseen ja ndma kiellot voidaan milloin tahansa myos pe-
ruuttaa; tietopalvelujen tulee tdlloin pysyd ajan tasalla. (12) Alaikdisen oikeuteen
osallistua hantd itseddn koskeviin hoitopaatoksiin ja tietojen luovuttamiseen tai kiel-
tamiseen; itsendisesti antaa suostumuksen geenitestin tai genomitutkimuksen teke-
miseen; Yhtymékohdat ... tulee saada yhdenmukaisiksi. (13) genomikeskuksen in-
formointivelvollisuudesta; Perustelujen mukaan tieto olisi mahdollista valittdd myos
biopankkitoiminnan tai terveydenhuollon kautta ihmiselle itselleen; jda jossain maa-
rin epdselviksi esimerkiksi se, miten informointi dokumentoidaan. (24 §) Genomi-
keskus saa luovuttaa genomitietorekisteristd yksittdisen henkilon variaatiotietoa ter-
veydenhuollon palvelujen antajalle potilaan terveyden edistamistd, lddketieteellisen
diagnoosin tekemisté ja sairauden hoitamista varten. (14) Asianmukaisiin kohtiin tu-
lee lisétd potilaan suostumuksella. (15) henkilolld ei ole oikeutta kieltdd variaatiotie-
don luovuttamista, jos luovutuksen tarkoituksena on taata toiselle potilaalle kuulu-
vat oikeudet ja vapaudet; mitd ovat kielto-oikeuden ylittdvit toiselle potilaalle kuu-
luvat oikeudet ja vapaudet. (16) Miten genomikeskus pystyy vastaamaan henkilolle
annettavasta informaatiosta ja ... informaation tietosiséllostd ennen ndytteen ottoa, jos
ndyte otetaan esimerkiksi perusterveydenhuollon jirjestelmassa diagnostiikkaa var-
ten? (17) Genomilain valmistelussa pitdd huomioida myos ajan tasalla olevan kansal-
lisen tietosuojalain sdddokset sekd Euroopan yhteinen tietosuoja. (18) genomitiedon
kaytto kehittamis- ja innovaatiotoiminnassa; kehittdmis- ja innovaatiotoiminta ei 1dh-
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tokohtaisesti vastaa tietosuoja-asetuksen tarkoittamaa yleistd etua tai tarkedd yleista
etua; tarkempi kehittdmis- ja innovaatiotoiminnan jaottelu tieteellisen tutkimuksen
kriteerein tehtdvadn soveltavaan tutkimukseen sekd kaupalliseen tutkimus- ja inno-
vaatiotoimintaan ... on perusteltua siséllyttdd soveltuvin osin my6s genomilakiin ja
sen perusteluihin. (19) Olisi harkittava, ettd genomilain tarkoitukseen lisdttdisiin
my0s biolddketiedesopimusta ja perustuslain 1 §:dd vastaavasti ihmisarvon louk-
kaamattomuuden ja yksilon itsemdadraamisoikeuden turvaaminen genomitiedon kay-
tossd. (20) genomikeskus luovuttaa tilastotasoista viitetietoa terveydenhuollon tar-
koituksiin, tieteelliseen tutkimukseen ja kehittamis- ja innovaatiotoimintaan; Peruste-
lujen mukaan tama tapahtuisi julkisen avoimen rajapinnan kautta; variaatio- ja viite-
tieto ovat genomitiedon alalajeja; viitetieto ei yleensd ole liitettdvissad yksittdiseen
luonnolliseen henkil6on, eikd ole henkil6tietoa, ellei kyse ole harvinaisesta periméan
muutoksesta; viitetietojen luovuttaminen ei kuitenkaan olisi mahdollista siltd osin
kuin kyse olisi erittdin harvinaisista variaatioista; Perusteluissa tulisi voida tdsmen-
tad, mika taho arvioi ja ratkaisee sen, onko kyseessd henkilttietotasoinen viitetieto.
(21) Genomilain ... mukaan genomikeskus saa luovuttaa genomitietorekisterista yk-
sittdisen henkilon variaatiotietoa ... terveydenhuollon palvelujen antajalle potilaan
terveyden edistamistd, lddketieteellisen diagnoosin tekemistd ja sairauden hoitamista
varten; Tdssd §:ssd ei ole sdddetty vaatimusta siitd, ettd aineiston vastaanottajalla olisi
tietosuoja-asetuksen tai tietosuojalain mukainen peruste késitelld henkildtietoja. (22)
perusteluiden s. 76-77 késitellddn kansanterveystyon nakokulmasta tehtdvaa riski-
profilointia. On tarpeen sisillyttdd esitykseen arvio siitd, miten tdama profilointi suh-
tautuu tietosuoja-asetuksen madrdyksiin profiloinnista. (23) Lakiehdotuksessa esite-
tddn, ettd tallentaminen genomitietorekisteriin perustuisi suostumuksen sijasta ylei-
seen edun mukaiseen syyhyn; itseméadraamisoikeuden kannalta on tarkedd, ettd eh-
dotetun sddntelyn ldhtokohtana on henkilén nimenomaisesti ja kirjallisesti antama
suostumus hénestd otettujen ndytteiden sdilyttamiseen biopankissa ja kédyttamiseen
biopankkitutkimuksessa; Suostumuksen on perustuttava riittivédan tietoon nayttei-
den kayttotarkoituksesta ja muista ndytteiden antajan kannalta merkityksellisistd yk-
sityisyyden suojaan liittyvistd seikoista; Suostumuksen antaja voi rajoittaa suostu-
muksensa sisdltod ja halutessaan peruuttaa antamansa suostumuksen. (24) henkilod
on informoitava paitsi hdanen mahdollisuudestaan perua antamansa suostumus elin-
aikanaan, myos genomitietojen pysyvéstd sdilytyksestd genomitietorekisterissd, mi-
kali suostumusta ei ole peruttu henkilon elinaikana. (25) informointitilanteessa kaik-
ki tarpeellinen tieto tulee antaa rekisterdidylle paitsi kirjallisesti, my6s suullisesti ja
selkokielisesti; suostumuksen hallinnointia tulee kehittda siten, ettd se olisi rekiste-
roidylle mahdollisimman helppoa esimerkiksi KANTA-palvelun kautta. (26) alaikai-
set ovat erityistd suojelua tarvitseva vdestoryhmad, eivitkd he vélttamatta ole kovin
hyvin selvilld henkilttietojen késittelyyn liittyvistd riskeistd, seurauksista, suojatoi-
mista tai omista oikeuksistaan; esittii, ettd 13-vuotias voisi itsendisesti kieltdd tieto-
jensa luovuttamisen genomitietorekisteriin; Sen sijaan suostumustaan tietojensa luo-
vuttamiseen alle 18-vuotias ei voisi antaa ilman vanhempiensa lupaa; ei siten kanna-
ta genomilakiesityksessd (39 §) kuvattuja ikdrajoja, joiden perusteella 12 vuotta tayt-
tanyt voisi antaa laillisen edustajan ohella kirjallisen suostumuksensa ja 15 vuotta
tayttanyt itsendisen suostumuksensa geenitestin tai genomitutkimuksen tekemiseen.
(27) mahdollisuus tallettaa genomitietorekisteriin ennen syntymé&d kuolleen lapsen
genomitietoa ja mahdollisesti myods ennen syntymdd alkiosta tai sikiostd tuotettua
genomitietoa ... tulisi lakiesityksessa sallia, mikdli lapsen vanhemmat antavat siithen
luvan; kuolleena syntyneiden lasten genomitiedon systemaattinen kerddminen tédrke-
a4 erityisesti perinnéllisten ja harvinaisten sairauksien diagnostiikan ja hoidon kehit-
tamiseksi.
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(28) Genomitiedon hyodyntdmisen vastapainona on véeston luottamuksen sdilytta-
minen tietojen turvalliseen sdilyttdamiseen ja sellaiseen kayttoon, minka kukin henki-
16 on valmis hyviaksymaéan; Yksilon itsemadraamisoikeuden niakokulmasta ... kannat-
taa ... suostumusedellytystd geneettiseen tutkimukseen sekd mahdollisuutta kieltdd
genomitietojensa luovuttaminen. (29) Velvollisuus informoida ... henkil6d, jonka
ndytteestd genomitieto on saatu, ehdotetaan sdddettavaksi genomikeskukselle; Kay-
tannossd tiedon antajana lienee lddkéri tai muu terveydenhuollon ammattihenkils,
joka ehdottaa ndytteen ottamista tai ottaa nédytteen; Prosessi informointivelvollisuu-
desta tulee rakentaa sellaiseksi, ettd henkil6 saa tarvittavan informaation etukateen ja
voi halutessaan esittdd kysymyksid ladkarille tai muulle ammattihenkilolle. (30) Jotta
henkil6 osaisi kdyttdd halutessaan kielto-oikeuttaan, hantd tulee informoida tastd
mahdollisuudesta; Tamé tapahtunee ... informointivelvollisuuden yhteydessa? (31)
(Alaikdiset): ... kannattaa pykaldluonnoksessa mainittuja ikdrajoja, jotka noudattele-
vat samoja linjoja kuin ldédketieteellisessd tutkimuksessa. (32) huoltajalle tulee antaa
tieto alaikdisen antamasta suostumuksesta, ellei henkil6 ole sitd kieltanyt; ladketie-
teelliseen tutkimukseen osallistumista on aiemmin pidetty normaalista terveyden-
huollon toiminnasta poikkeavana ja sen vuoksi tdrkeédnd, ettd huoltajat ovat tietoisia
asiasta, vaikka heiddn suostumustaan ei edellytetdkadn. (33) Genomilakiluonnokses-
sa ei ole perusteltu kielto-oikeuden vélttaméttomyytta ja pohdittu sen merkitysta laa-
jemmin, esimerkiksi miten geenitestien tulokset voivat vaikuttaa kasvavan nuoren
kehitykseen; epaselvéksi jad myos ... suhde ... ennustaviin geenitesteihin; toivoo, ettd
kielto-oikeuden merkitysté ja tarpeellisuutta pohdittaisiin vield tarkemmin. (34) Hoi-
don ja ... toissijaisen kdyton turvaamiseksi ... esitetddn, ettd kaikki genomitieto tulisi
tallentaa ... genomirekisteriin, joka olisi yksi Genomikeskuksen viranomaistehtavistd;
Tallentaminen genomirekisteriin perustuisi yleiseen etuun, ei suostumukseen. (35)
henkil6 voi kieltdd itseddn koskevan genomitiedon luovuttamisen sekd hoidollisiin
ettd tutkimuksellisiin tarkoituksiin; Miten tdmad tieto valittyy esim. biopankeille. (36)
Kansallinen suostumusten hallinta olisi erityisen tdrkedd saada kuntoon, jotta eri
toimijoilla olisi ajantasainen tieto suostumuksesta. (37) Jos biopankissa olevaa
genomitietoa kéytetdan hoidolliseen tarkoitukseen, suostumuskaytannon tulisi ottaa
huomioon kéayttotarkoituksen muutos ja erillinen suostumus olisi ... aiheellinen. (38)
Erillinen suostumuskéaytanto kaikkiin geneettisiin tutkimuksiin merkitsisi huomatta-
vaa ylimé&éréistd hallinnollista kuormaa sekd hoitohenkilokunnalle etté potilaalle.

T37-teema: "Genomikeskuksen toiminnan ohjauksen, valvonnan ja seuran-
nan jarjestiminen”

Ylitason teeman luokittelu:

e R#:a-ryhmi
o T#/§-viite: T37, T38, 408, Y1P4.6, luku 3-4, YIP3.3.7, 22§, 8§

Toisen vaiheen teeman sisalto:

Genomikeskuksen toimintaa arvioidaan ja valvotaan sdannollisesti. Valvonnan
tulisi sisdltdd mm. omavalvontaa, toiminnan kattavia auditointeja ja lokitietojen
seurantaa. Toimivaltaisen viranomaisen suorittamilla riippumattomilla valvon-
tatoimilla tulisi varmistua sdddostenmukaisesta toiminnasta. Tietosuojavaltuu-
tetun toimistolla olisi laaja-alaiset toimivaltuudet valvoa henkil6tietojen kisitte-
lyd. Kyberturvallisuuteen liittyva valvonta tulisi lisddntymédan Viestintdviraston
kyberturvallisuuskeskuksesta. Genomikeskuksen yleinen ohjaus ja valvonta
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kuuluisi Sosiaali- ja terveysministeriolle. Valvontaa koskevia kysymyksid arvi-
oidaan lainvalmistelun edetessd. (1) Genomitiedon ainutlaatuisen luonteen
vuoksi on tidrkedd, ettd tietojen hallinnan ja kisittelyn asianmukaisuutta turvaa
selked lainsddadanto. (2) Saddosten tulisi edellyttdd, ettd Genomikeskuksen toi-
mintaa arvioidaan sdannollisesti ja toimintaa valvotaan, koska sdannolliselld,
nakyvalld ja vaikuttavalla valvonnalla turvataan osaltaan védeston luottamus
toimintaan. (3) Kun vield keskenerdistd lakiehdotusta tdydennetddn, on tdarked
ottaa huomioon biopankkien toimintaa ja valvontaa ohjaava lainsdddanto, jotta
sddntely ja ohjaus tukevat tiivistd yhteistyotd sekd toiminnan eettisid periaattei-
ta. / Ohjaus, valvonta ja seuranta tdydennetddn lausuntokierroksen jédlkeen. (4)
On tdrkedd, ettdi valvontaviranomaisilla on mahdollisuus tehda tarkastuksia
tietoturvallisuuden tason konkreettiseksi toteamiseksi ja sen kehittamiseksi. (5)
Olisi my0s tdrked tietdd, mitd viranomaisia on suunniteltu valvontatehtavaan.
Lain viranomaisten tietojdrjestelmien ja tietoliikennejarjestelyjen tietoturvalli-
suuden arvioinnista 3 § mukaan valtionhallinnon viranomaiset saavat kayttda
tietojdrjestelmiensd ja tietoliikennejdrjestelyjen tietoturvallisuuden arvioinnissa
vain Viestintdvirastoa tai sen hyvéaksymad arviointilaitosta (ks. 22.12.2011/1406).
(6) Jalkikdteinen - ja omavalvonta on tdhdn riittdméatontd, silld genomitietoa ei
voida muuttaa kuten esimerkiksi massavuodettuja luottokorttitietoja. (7) rekis-
terin kdyttooikeuksien madrittelyn ja valvonnan toteuttaminen edellyttdd orga-
nisaation muodostamista siten; viranomaistehtdvien ja palvelutehtdvien jakoa
eri yksikoihin. (8) Tulisiko lakien ja hankkeiden valmistelun seka ... hallinnan ja
valvonnan suhteen hajauttaa valtaa selkedsti aiemman toimijajoukon ulkopuo-
lelle? (9) Kyseessa on henkilorekisteri, jonka tietojen luovuttaminen tulisi olla
yhtd ohjeistettua, valvottua ja yhtéldiset tiedon luovuttamisen kriteerit tayttava
kuin esimerkiksi Kelan kanta.fi-rekisteri. (10) Tietosuojan kannalta on oleellista,
ettd tietojen kayttod voidaan seurata esimerkiksi satunnaisesti tehtavilld lokitie-
tojen tarkastuksilla ja sdannollisin ajoin tehtdvilld valvontatoimenpiteilld. (11)
mikd on genomikeskuksen ohjausvastuuseen liittyvda STM:n rooli suhteessa
eduskunnan Kelaa koskevassa laissa olevaan ohjaukseen, kun kyse on Kelalle
genomilaissa sdddettdvistd genomitietorekisterin ”teknisistd” viranomaistehta-
vistd; genomikeskuksen roolia tulisi tarkastella osana sosiaali- ja terveysminis-
terion vastuulla olevan ohjausjdrjestelmén kokonaisuutta; Pidan tdta perustel-
tuna jatkovalmistelussa; Ohjauksessa on myos tarpeen arvioida tietosuojavi-
ranomaisten ja genomilain mukaisen ohjauksen suhdetta toisiinsa sekd tervey-
denhuollon ohjausta ja valvontaa koskevan viranomaistoiminnan suhdetta ge-
nomilain mukaiseen ohjaukseen. (12) kdytannon toteutukseen vaikuttaa olen-
naisesti se, kuka keskuksen toimintaa ohjaa; muiden verkostomaisten keskusten
(esim. biopankkien osuuskunta, syopdkeskus) ohjaus tapahtuu yhteistoimin-
nassa alueellisten toimijoiden kesken; Genomitiedon hyddyntaminen tapahtuu
yhdistamalld kliinisen tiedonkeruun ja tieteellisen tutkimuksen tuottamia ai-
neistoja; Siksi sekd biopankkitoimijoiden sekd yliopistojen tulee olla vahvasti
edustettuna. (13) koska jdrjestot edustavat kansalaisten ja palvelujen kayttdjien
ndkokulmaa laajasti; potilas- ja kansanterveysjdrjestdjen edustaja on otettava
mukaan myo6s genomikeskuksen ohjausryhmdin. (14) Kannatamme ... periméan
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perusteella syrjinndn kieltdmistd; Taman lainkohdan ... valvonta on syytd ottaa
huomioon valvonnan ja pakkokeinojen méaarittelyssa.



