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Framstegen inom genomforskningen
haller pa att inleda en ny tidsera
inom medicinen. Anvdndningen av
genominformation, dvs. information
om maénniskans hela arvsmassa,
kommer under de ndrmaste dren
att 6ka inom halso- och sjukvarden.
| framtiden kommer halsofrdmjan-
de och vard av sjukdomar ofta att
planeras individuellt utifran den
information som fas fran genomet.
Den hér férandringen maste man
omsorgsfullt férbereda sig infor.

| den nationella genomstrategin fo-
reslas centrala dtgdrder genom vilka
det kan sdkerstdllas att man i Finland
ar 2020 effektivt anvander genomin-
formation till godo f6r manniskor-
nas hdlsa inom hélsovarden och i
beslutsfattande som framjar hélsa
och vdlmdaende. For att malet ska
uppnds krdvs det att det inrdttas en
nationell genomdatabas som det dr

SAMMANDRAG

mojligt att utnyttja i varden av pa-
tienter och i vetenskaplig forskning.
Det kunnande som yrkespersoner
inom hélso- och sjukvarden har att
anvanda genominformation och den
férmdga som méanniskor har att fatta
beslut som berdr den egna hélsan
behdver starkas.

Arbetsgruppen foreslar att det
inrdttas ett nationellt genomcentrum
som forenar alla aktérer och som
ska svara for utvecklandet av den
nationella genomdatabasen och ge-
nomférandet av flera av de atgarder
som ingdr i genomstrategin. Forsla-
get innebdr att det féreskrivs genom
lag om inrdttande av ett genomcen-
trum och att den nationella finansie-
ringen sadkerstélls. Finlands gedigna
kunnande inom den genetiska forsk-
ningen, de heltdckande datalagren
for hdlsodata och de hdgkvalitativa
provsamlingarna i biobankerna bildar

NYCKELORD:

ett betydande nationellt kapital som
genomfdrandet av de foreslagna
atgdrderna kan grundas pa.

Finland har alla férutsattningar for
att bli en internationellt eftertraktad
samarbetspartner inom genomforsk-
ning och féretagsverksamhet inom
genomikbranschen. Detta mal kan
uppnas genom ett tdtare samarbe-
te mellan de olika aktérerna och
genom att genominstitutet ges be-
fogenheter att centralt bereda avtal
pa det finska samarbetsnatverkets
vdgnar. Inrdttande av ett nationellt
servicestdlle vid genomcentrum-

et skulle i stor grad effektivisera
genomforskningen och utvecklandet
av branschen, och resultaten av
denna verksamhet kunde komma

till direkt nytta for finlindarna och
den finlandska hélso- och sjukvarden.
Tidsramen for utnyttjandet av Fin-
lands styrkor dr dock hogst ndgra ar.
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Periman tutkimuksessa saavutetut
edistysaskeleet johtavat uuteen
aikakauteen lddketieteessd. Genomi-
tiedon eli ihmisen koko perimdstd
saatavan tiedon kdytto tervey-
denhuollossa yleistyy lahivuosina.
Tulevaisuudessa terveyden edistd-
minen ja sairauksien hoito suunni-
tellaan usein yksildllisesti perimastd
saatavan tiedon perusteella. Tahdn
muutokseen on valmistauduttava
huolella.

Kansallisessa genomistrategiassa esi-
tetddn keskeiset toimenpiteet, joilla
varmistetaan genomitiedon tehokas
hyddyntaminen terveydenhuol-
lossa sekd terveyttd ja hyvinvointia
edistdvdssd pddtoksenteossa vuonna
2020.Tavoitteeseen padseminen
edellyttad kansallisen genomitieto-
kannan perustamista ja tietokannan

FARMAKOGENETIIKKA
TIETOSUOJA

hyddyntdmistd potilaiden hoidossa
ja tieteellisessd tutkimuksessa. Lisdksi
on vahvistettava terveydenhuollon
ammattilaisten valmiuksia kayttad
genomitietoa seka ihmisten kykya

tehda terveyteensa liittyvid padtoksid.

Tydryhmd esittdd kansallisen, kaikki
toimijat yhdistavan genomikeskuk-
sen perustamista. Sen tehtdvand on
vastata valtakunnallisen genomitie-
tokannan kehittdmisestd ja useiden
genomistrategiaan sisdltyvien
toimenpiteiden toimeenpanosta.
Genomikeskuksen perustamisesta
olisi sdddettava lailla ja sen kansal-
linen rahoitus olisi varmistettava.
Suomen vankka osaaminen geenitut-
kimuksessa, kattavat terveystietojen
tietovarannot ja biopankkien korkea-
laatuiset ndytekokoelmat muodosta-
vat huomattavan kansallisen pado-
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man, johon perustuen ehdotetut
toimenpiteet voidaan toteuttaa.

Suomella on kaikki edellytykset
nousta kansainvalisesti tavoitelluksi
yhteistydkumppaniksi genomi-
tutkimuksessa ja genomiikka-alan
yritystoiminnassa. Tama tavoite
saavutetaan tiivistdmalld toimijaken-
tan yhteistyotd ja antamalla genomi-
keskukselle valtuudet valmistella
keskitetysti sopimuksia suomalaisen
yhteistydverkoston puolesta. Kan-
sallisen palvelupisteen luominen ge-
nomikeskukseen tehostaisi suuresti
genomitutkimusta ja alan kehitystoi-
mintaa, joiden tulokset hyddyttaisivat
suoraan suomalaisia ja suomalaista
terveydenhuoltoa. Aikailuun ei
kuitenkaan ole syytd. Aikaikkuna Suo-
men vahvuuksien hyddyntdmiselle
on korkeintaan muutama vuosi.
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Recent advances in genomic research
are leading to a new era in medicine.
In the next few vyears, the use of
genomic data in healthcare will rapid-
ly increase. In the future, decisions re-
garding the prevention and treatment
of diseases will be increasingly based
on an individual's genetic makeup. This
major change in medicine requires
careful preparation.

The National Genome Strategy sets
key measures for ensuring that, by
2020, genomic data will be effec-
tively used in healthcare and in the
promotion of health and wellbeing.
Achieving this objective will require
development of a national reference
database of genomes to be used

in clinical care and research. The
capacity of healthcare professionals
to apply genome-based information

DATA PROTECTION | DATA SECURITY | GENETESTS | GENES

ABSTRACT

should be strengthened, and people
need to be empowered to improve
their own health by effective use of
genomic information.

The working group proposes the
establishment of a national genome
centre that would bring together all
parties within the field of genomics.
The centre will have the responsibil-
ity for development of the national
reference database and for imple-
menting many of the actions includ-
ed in the genome strategy. A legal
framework should be developed for
the genome centre, and government
funding for the centre needs to be
secured. A strong tradition of genetic
research in Finland, the existing
comprehensive health registers and
population databases, and the high-
quality sample collections in biobanks

KEY WORDS:

are valuable assets that provide a
solid basis for implementing the
proposed actions.

Finland has the potential to grow
into an internationally interesting
partner in genomics research and
genomics-related enterprise. This
objective can be achieved through
closer cooperation between the rel-
evant stakeholders in Finland and by
entrusting the national genome cen-
tre with the negotiation of contracts
on behalf of the Finnish partnership
network. A national service point at
the genome centre would enhance
genomics research and innovation,
benefiting directly both Finns and Fin-
land's health services. However, the
window of opportunity for exploiting
Finland's strengths will be open for a
few years at best.

| GENOME | GENOMICS

PERSONALISED MEDICINE | PHARMACOGENETICS
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Tack vare att metoderna inom
genomforskningen har utvecklats
kommer det inom de ndrmaste dren
att bli mgjligt att i stor utstrackning
utnyttja genominformation i det
Kliniska patientarbetet och i fore-
byggandet av sjukdomar. For att

man ska kunna férbereda sig infor
fordndringen behovs en tickande
plan. Utarbetandet av denna plan
ingdr i den nationella Tillvaxtstrategin
for forskning och innovation inom
hdlsobranschen som publicera-

des i maj 2014 (ANM rapporter
[5/2014).

Social- och hdlsovardsministeriet
(SHM) tillsatte en arbetsgrupp for
tiden 1.9.2014-30.4.2015. Grup-
pen hade i uppgift att utarbeta en
nationell genomstrategi. Genom
strategin skapas forutsattningar for
att genominformationen ska utnytt-
jas effektivt inom den finldndska
hdlso- och sjukvarden samt frdmjas

Liisa-Maria Voipio-Pulkki
Direktor

Gruppen for hdlsovardstjdnster
Social- och hdlsovardsministeriet

FORORD

genomforskningen och utvecklandet
av tillimpningar med genominforma-
tion inom branschen f6r manniskors
hdlsa. Ordférande for arbetsgruppen
var direktor Liisa-Maria Voipio-Pulkki
vid SHM:s avdelning for social- och
hdlsovardstjdnster och vice ord-
forande var professor, dverldkare
Kristiina Aittomaki fran Helsingfors
universitet och Helsingfors och Ny-
lands sjukvardsdistrikts laboratorium
(HUSLAB). Medlemmarna i arbets-
gruppen presenteras i bilaga 2.

SHM samarbetade intensivt med
Jubileumsfonden f6r Finlands sjalv-
stindighet Sitra for att géra upp
strategin. Halso- och sjukvardssektio-
nen vid delegationen for bioteknik
fungerade som radgivande expert-

grupp.

Under hosten 2014 ordnade
arbetsgruppen sex verkstader som
fokuserade pa olika teman. Over

Antti Kivela
Direktor
Sitra

hundra experter fran olika bran-
scher samt foretrddare for olika
intressentgrupper, till exempel fore-
tag, deltog i verkstdderna. Utifran de
synpunkter som framférdes under
verkstaderna skisserade arbetsgrup-
pen upp malen for och atgardsfor
slag i strategin. Intressentgrupperna
gav sedan respons om dessa under
ett diskussionstillfdlle den 12 januari
2015, Experter och alla intresserade
erbjods maojlighet att kommentera
forslaget och utkastet till strategin
via Innokylds elektroniska samarbets-
plattsform och tjansten otakantaa.fi.
Den erhdllna responsen beaktades i
finslipningen av strategin. Under ar-
betets gang informerade man ocksa
aktivt om utarbetandet av strategin i
offentliga medier.

Nar arbetsgruppen fardigstallt
arbetet overracker den hégaktnings-
fullt sitt enhdlliga forslag till nationell
genomstrategi till SHM.

Kristiina Aittomaki
Professor, dverldkare
Helsingfors universitet och HUSLAB
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.
|. INLEDNING

De nya forskningsmetoderna inom genetik medfér nya mojligheter till att utreda och férebygga orsakerna till
manniskors hdlsa och sjukdomar samt att béttre rikta varden. Det blir snabbt vanligare att man utnyttjar ge-
nominformation, det vill sdga information om ménniskans hela arvsmassa, inom hilso- och sjukvérden. | framtiden
kommer framjandet av halsa och vard av sjukdomar allt oftare att planeras individuellt utifran informationen om
manniskans arvsmassa. Med hjilp av informationen om den genetiska arvsmassan kan man géra bittre individuella
val, rikta screeningen for sjukdomar, precisera diagnostiken samt vilja vilken behandling som har bist effekt.

VAD VET MAN OM MANNI-
SKANS ARVSMASSA?
Ménniskans arvsmassa eller genom
har undersokts i tiotals ar i syfte att
diagnostisera sjukdomar och utre-
da orsakerna till dem. Ar 2000 tog
man ett betydande steg framat i
genomforskningen i och med att den
forsta sekvensen som omfattar hela
arvsmassan firdigstilldes. Aven om
den var bristfillig startade den en
utveckling av teknologin som ledde
till att det uppstod metoder som
limpade sig for forskning kring hela
arvsmassan och som var betydligt
kostnadseffektivare @n tidigare.

De nya metoderna inom genomiken,
det vill sdga metoder som anvands
for att underséka mdnniskans hela
arvsmassa i stdllet for endast enskil-
da gener, gor det majligt att utvidga
anvandningen av geninformation

sd att den berdr ménniskans hdlsa,
utsatthet for sjukdomar och sada-

na fordndringar i arvsmassan som

sammankopplas med sjukdomar.
Det har framfor allt konstaterats att
det finns stora variationer i manni-
skans arvsmassa. Man har forstatt att
individuella skillnader till exempel i
bendgenheten att insjukna i manga
allmdnna sjukdomar har en koppling
till den hdr variationen.Vi kan anta
att det ocksa kommer att utvecklas
metoder for forebyggande av samt
individuella behandlingar mot de van-
liga folksjukdomarna. Dessa tillimpas
sdrskilt pa personer som I6per hog
risk att insjukna.

GENOMINFORMATIONENS
BETYDELSE FOR INDIVIDEN
OCH SAMHALLET
Informationen om den individuella
genetiska arvsmassan ar nyckeln till
nya sdtt att frimja hélsa och valbefin-
nande samt till ett nytt tankesatt och
nya verksamhetssatt. Det forvantas
att man far flera stora férdelar genom
att i omfattande utstrackning utnyttja
genominformation (bild I).
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Individen kan fa verksammare lake-
medel och effektivare vard Sjukdomar
kan diagnostiseras redan i ett tidigt
skede och mer exakt an tidigare. Dar-
till kan man utreda den individuella
sjukdomsrisken och férebygga sjuk-
domar innan de bryter ut. Tack vare

Genominformation i praktiken

Kostnadseffektiv lakemedelsbehand-
ling tack vare farmakogenomik

Klopidogrel dr ett allmdnt Idkemedel som
anvdnds for att forebygga proppar i hjdr-
tats och hjdrnans blodkdrl. Varje dr far cirka
30 000 nya patienter Idkemedilet i Finland.
Hos cirka 15-25 procent av patienterna
har ldkemedlet endast en svag forebyggan-
de effekt pa blodkdrlsproblemen eftersom
de genetiska férdndringarna i enzymet
CYP2CI9 gbr att det aktiva Idkemedlet
bildas Idngsamt i deras kropp. Déirfor
borde patienter for vilka man éverviger
behandling med klopidogrel genomga ett
CYP2CI 9-gentest sa att man kan utreda
nyttan med ldkemedelsbehandlingen.




geninformationen kan de individer
som sa énskar sjdlva ta ansvar for sin
hélsa och paverka sitt vélbefinnande.

Eftersom priset for att faststélla en
genomsekvens har sjunkit betydligt

i takt med att nya teknologier har
utvecklats erbjuds det ocksa pa olika
hall i varlden olika genomunder-
sokningar direkt till enskilda konsu-
menten (direct-to-consumer). Detta
innebdr att det dr mojligt for alla att
fa fram individuell information om
sin arvsmassa. Med hjdlp av genom-
strategin vill man skapa en jamlik
mojlighet till hdlsoférdelar till foljd av
genominformation.

Genom att kombinera informatio-
nen om arvsmassan med hdlsoinfor-
mationen far man kontinuerligt ny
information om arvsmassans forhal-
lande till sjukdomar och vardresultat.
Den har informationen kan man

dra allt mer nytta av. | och med att
servicen planeras sa att den betonar
forebyggande och blir mer kostnads-
effektiv medfor den kostnadsbespa-
ringar inom hdlso- och sjukvdrden.

Om Finland lyckas bygga upp en
intressant milj6 av forskning och
affirsverksamhet runt genominfor-

Genominformation i praktiken

Forebyggande och skriddarsydd behandling av diabetes
Diabetes (DM) dr en av de sjukdomar som ékar snabbast i Finland och vérlden. Over
500 000 finldndare lider av diabetes och enligt prognosen kan antalet diabetiker till och

med fordubblas under de kommande 10—15 dren.

Spektret av diabetestyper dr mdngformigt. Molekyldrgenetiska undersdkningar har visat
att det ocksd finns ovanliga drftliga former av diabetes. Man kédnner till 6ver hundra
fordndringar som tyder pd bendgenhet for den vanligaste formen, typ 2-diabetes, men
det kan finnas upp till tusen sadana férdndringar i arvsmassan. Mdnniskor som hor till
den grupp som har en dkad genetisk risk har sdledes i sin arvsmassa ett stort antal
genfdrdndringar som 6kar risken for diabetes.

Om man kunde forebygga 2—5 procent av diabetesfallen genom riskprofilering och
forebyggande dtgdrder skulle man spara 28—70 miljoner euro i direkta hdlso- och
sjukvdrdskostnader per dr, inklusive tilldggskostnader till folid av relaterade sjukdomar.
Genom att noggrannare identifiera vilken undertyp av diabetes det handlar om skulle
det dessutom vara Idttare att forutspd hur sjukdomen kommer att utvecklas hos patien-
ten och att vdlja en behandling som lémpar sig for patienten.

mationen kan det i betydande grad
uppsta ny forsknings- och affarsverk-
samhet i Finland. Forskningsverk-
samheten gynnas av att tillgdngen
till genominformation forbdttrats
avsevart, Foretagsverksamheten far
en kontaktpunkt via vilken man runt
genominformationen bygger den
forskning som behdvs for produkt-
utveckling och den innovations- och
affirsverksamhet som denna ger
upphov till.

Den systematiska insamlingen av ge-
ninformation har i flera lander okat

i snabb takt under de senaste aren.
For att geninformationen ska kunna
anvandas i mer omfattande utstrack-
ning an i nuldget inom halso- och
sjukvarden, klinisk forskning och som
en del av kommersiella tillimpningar
maste manniskor kunna lita pa att
informationen om deras gener an-
vands pa ett etiskt och juridiskt hall-




FORDELAR MED ETT EFFEKTIVT UTNYTTJANDE
AV GENOMINFORMATION

Effektivare 7
forebyggande Individen har
av sjukdomar !Jattre

mojligheter att
Riktade framja den egna
hilsan

screeningar
Battre
valbefinnande

Effektivare Kostnadseffektiv Battre
diagnoser hilso- och sjukvard forskningsresultat

Intressant
innovationsmiljo

Okad
o . ekonomisk
Individualiserad
. verksamhet
vard
Sakrare
lakemedels-
behandling

Bild 1. Fordelar som genominformationen medfér.
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bart sitt. Man boér vid anvdndningen
av genominformation observera att
det dr fraga om kdnsliga personupp-
gifter. Darfor ska bestimmelserna
om dataskydd beaktas vid vidare
atgdrder. Man bor sdrskilt se till att
genominformationen anvands pa
ett sdkert sdtt och att manniskors
fortroende bevaras.

GENOMINFORMATIONEN
FORANDRAR HALSO- OCH
SJUKVARDEN

Redan i nuldget anvdnds gentester i
omfattande utstrackning inom hélso-
och sjukvarden. Ar 2012 gjordes cir-
ka 100 000 gentester i Finland. Cirka
30 procent av dem gjordes for att
diagnostisera olika arftliga sjukdomar
och for att faststélla om en person
[8per hog risk att insjukna. Dessa
gentesters stdllning kommer inte va-
sentligt att férandras i fortsattningen,
men de kommer att bli mer heltack-
ande och kostnadseffektiva.

Tillimpningen av den information
som fas genom genomforskningen
inom hdlso- och sjukvarden haller
pa att bli avsevdrt mangsidigare.
Tester som omfattar hela genomet
kan delas in i flera grupper enligt

Genominformation i praktiken

Gentest minskar sjukfrekvensen och dédligheten

Lynch syndrom dr ett drftligt syndrom som ger ékad bendgenhet fér cancer och med-
for en hog risk for att insjukna i tjocktarmscancer och for kvinnor dven i livmoder- och
dggstockscancer. Barn till en person som bdr genfelet I6per 50 procents risk att drva
det. Alla bdrare av genfelet foljs upp regelbundet genom koloskopi. Personer som inte
har drvt genfelet behdver inte fdljas upp.

Tack vare uppfdliningen kan man férebygga éver 50 procent av fallen av tjock-
tarmscancer hos bdrare av genfelet genom att avidgsna forstadier till cancer under
koloskopin. Prognosen fir konstaterade cancerfall dr vanligen bra eftersom cancern
upptdcks i ett tidigt skede. Gentester dr ddrmed kostnadseffektiva och minskar bade
sjukfrekvensen och dédligheten vid Lynch syndrom.

anvandningsandamal:

I) Diagnostiska tester, som gors
for att utreda orsaken till en séllsynt
sjukdom som redan konstaterats
eller en bendgenhet som innebar
mycket hog risk for insjuknande.

2) Undersdkning av molekyldra
mekanismer vid sjukdomarTill ex-
empel undersdkning av férandringar
i arvsmassan i en tumor som en del
av cancerbehandlingen.

3) Farmakogenetiska undersok-
ningar genom vilka man utreder hur
ett visst ldkemedel ldmpar sig for en
patients vard.

4) Riskprofilering av bendgenheten
for insjuknande i vanliga sjukdomar.

Som ett resultat av denna typ av
anvandning av genominformation ut-
vecklas en individualiserad halso- och
sjukvard som forutser risker, forebyg-
ger sjukdomar samt &r skraddarsydd
och delaktiggdrande. Med delaktig-
gbrande avses att en person bdttre
kan sk&ta om sin hélsa ndr personen
i fraga har tillgang till sa tackande
information som mojligt om faktorer
som paverkar den egna hdlsan.




2. UTNYTTJANDE AV GENOMINFORMATION | FINLAND

Den finlandska befolkningens genetiska struktur innebdr sirskilda mojligheter att agera vagvisare och snabbt utnyttja
den genominformation som finns tillginglig. Genom att kombinera genom- och hiélsoinformation kan man identifie-
ra vilka kopplingar arvsmassan har till befolkningens hilsa och till effekterna av varden pa ett sitt som ar svart eller
omgjligt pa andra hall. Finland ar ocksa ett av vérldens ledande lander ndr det giller utveckling av hilsoteknologi samt
kompetens inom informations- och kommunikationsteknologi. Finland har saledes mojlighet att bli ett foregangsland
nar det giller att forena geninformation, klinisk information och individuell information om vilbefinnande.

INTERNATIONELL
VERKSAMHETSMILJO

Det dr kdnt i vdrlden att det finns
stora mdjligheter med ldkarvetenskap
som utnyttjar genominformation. Flera
linder har utarbetat eller haller pa att
utarbeta strategier och handlingspla-
ner for hur genominformationen ska

utnyttjas.

Till exempel har Storbritanniens na-
tionella halsosystem (NHS) startat ett
300 miljoner punds genomprojekt i
syfte att ldsa 100 000 personers arvs-
massa. Tysklands undervisnings- och
vetenskapsministerium har reserverat
360 miljoner euro for att framja ut-
vecklingen av individualiserad medicin
under de kommande tre dren. Ocksa i
USA har man startat ett 215 miljoner
dollars genomprojekt. | alla dessa pro-
jekt vill man utnyttja resultaten i hdlso-
och sjukvarden. Samtidigt ar malet att
producera information genom vilken
man kan utveckla nya lakemedel och
metoder for tidig identifiering och
vard av sjukdomar.

Ocksa Estland har kommit langt i

sitt insamlande och utnyttjande av
genominformation. | Estland stadga-
des en lag om forskning i manniskans
gener 1999 och ett ar senare inrétta-
des Estlands genomprojektstiftelse. |
Estland har man sdrskift som mal att
minska kostnaderna inom hélso- och
sjukvarden genom att satsa pa att
utnyttja genominformation i férebyg-
gandet av sjukdomar.

I sin vision jamfér NHS genomprojek-
tet med byggandet av jarnvédgsndtet
under drottning Viktorias tid. Jarnva-
gen var inte endast ett snabbt och
formanligt medel for att forflytta sig
fran en plats till en annan, utan den
Okade pa manga sdtt ocksa den eko-
nomiska driftigheten. Genomprojektet
forvdntas ge upphov till innovationer
och ekonomisk verksamhet inom
hdlsobranschen. Dessa skapar i sin tur
valfird i landet.

| flera andra lander, till exempel Italien
och Kanada, pagar projekt genom
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vilka man strdvar efter att utnyttja ge-
nominformation. Malet med projekten
ar att forbéttra och effektivisera de
nationella hdlso- och sjukvardssyste-
men. A andra sidan ar det fraga om
vdrldsomfattande forsknings- och
affarsverksamhet. De stater som dr
forst med att locka internationella
partner till samarbete kan dra den
stdrsta nyttan av samarbetet.

FINLAND KAN BLI
MONSTERLAND GALLANDE
GENOMINFORMATION

Finland har sirskilt goda forutsattning-
ar att utnyttja genominformation. Sett
ut ett globalt perspektiv dr Finlands
viktigaste styrkor den hdgklassiga
hédlso- och sjukvdrden, den enhetliga
vardpraxisen, de tillforlitliga hdlso-
och sjukvardsregistren, traditionen av
genetisk forskning pa hog niva och
finldndarnas villighet att delta i veten-
skaplig forskning.

Tack vare Finlands exceptionella
boséttningshistoria medfér befolk-



ningens genetiska struktur sarskilda
mojligheter att kombinera genom-
och hélsoinformation. Detta innebar
att man till exempel kan identifiera
madlgenerna for lakemedelseffekten
pa ett sdtt som dr svart eller omayjligt
pa andra hall. Finland &r ocksa en

av vdrldens ledande utvecklare av
hdlsoteknologi.Vi har god kompetens
inom informations- och kommunika-
tionsteknologi. Dessutom kommer
individen att i framtiden ha goda
mojligheter att samla livsstils- och
hélsoinformation som berdér en sjdlv
genom tjdnsten Omakanta som hor
till det nationella hélsoarkivet.

Det finldndska hélso- och sjukvards-
systemets formaga att utnyttja de nya
mojligheter som genominformation
for med sig beror pa informations-
tekniska I6sningar som dr aktuella just
nu samt pa hur personer som arbetar
inom hélso- och sjukvarden utbildas i
att anvanda genominformation.

| Finland pdgdr redan betydande
projekt och program som stédjer ut-
nyttjandet av genominformation inom
hélso- och sjukvarden. Till exempel har
man inom den finlandska undersok-
ningen GeneRISK som mal att under-
soka hur informationen om den egna
hélsan och eventuella riskfaktorer

motiverar manniskor till livsstilsforand-
ringar och till att férebygga sjukdomar.
Genom att férebygga 2-5 procent

av hjdrt- och kdrlsjukdomarna sparar
man |0-26 miljoner euro i hdlso- och
sjukvardskostnader pa arsniva.

HOT OCH RISKER SOM
ANKNYTERTILLUTNYTT-
JANDET AV GENOMINFOR-
MATION

Alla manniskor ska ha jamlika maj-
ligheter att utnyttja genominforma-
tionen. Om man i Finland inte har
beredskap att anvinda genominfor-
mationen kan det finnas risk for att
hadlso- och sjukvarden inte utvecklas
i riktning mot ett forebyggande och
kostnadseffektivare verksamhetssétt.
Da skulle framfor allt de som sjdlva
kan skaffa fram och utnyttja genomin-
formation gynnas av den.

En viktig forutsattning for att ge-
nominformation ska kunna samlas

in och utnyttjas ar att befolkningen
har fortroende for att uppgifterna
behandlas konfidentiellt och pa ett
datasdkert sdtt med respekt for indi-
videns vilja och réttigheter: Bristfdllig
lagstiftning, otydligheter och varieran-
de tolkningar kan begrdnsa utnytt-
jandet av genominformation. For att
sdkerstdlla att genominformationen
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inte anvands mot en individs vilja eller
samtycke eller mot det lagenliga an-
vandningsdndamalet for informationen
madste det i Finland skapas etiska och
juridiska anvisningar samt datasdkra
anvandargranssnitt.

Det finns en risk for att verksamhets-
miljon splittras sa att det uppstar flera
olika databaser som genominforma-
tionen sparas i. Det hdr dr sdrskilt
oférdelaktigt i Finland som har ett
litet befolkningsunderlag jamfort med
manga andra aktorer: Det finns ocksa
en risk for att det i Finland inte upp-
stdr ny ekonomisk verksamhet runt
forskningen om genominformation.
Da riktar de internationella aktorerna
sitt intresse och samarbete nagon
annanstans.

Nya datatekniska l&sningar hjdlper
manniskor att utnyttja sin egen gen-
information pa ett sdkert sitt. Man
maste pa forhand férsakra sig om
att genominformationen produce-
ras och forddlas endast av sddana
aktérer som har professionella och
vetenskapliga forutsattningar samt
metoder for det. Befolkningens
behov, férvédntningar och oro kring
anvandningen av geninformation
ska regelbundet kartldggas genom
enkdt- och intervjuundersdkningar.



Med DNA-chippet kan man pa en och
samma gang undersoka forekomsten av
hundratusentals férandringar i arvsmas-
san hos en individ.




:

3. MALEN FOR GENOMSTRATEGIN

Till foljd av att genominformationen okar i snabb takt behdvs en nationell genomstrategi. Pa sa sitt kan hilso- och
sjukvarden forbereda sig pa att utnyttja effektivt genominformation utan att dventurera individens rittsskydd och
rattvisa behandling. Samtidigt maste man se till att Finland blir ett eftertraktat land for den internationella topp-
forskning och innovationsverksamhet som anvinder genominformation. For att genomféra genomstrategin behovs
ett nationellt genomcentrum som koordinerar samarbetet och ser till att strategins mal nas.

BEHOVET AV EN
GENOMSTRATEGI

For att man ska kunna utnyttja
genominformationen fullt ut inom
hdlso- och sjukvarden forutsatts
noggranna forberedelserVi behover
en tdckande strategi som svarar mot
manga utmaningar. Sadana utma-
ningar dr bland annat bedémning av
gentesternas effektivitet; kvalitetssak-
ring av gentester och de laboratorier
dar de utfors; jamlik tillgang till tester,
arftlighetsrddgivning och behandling-
ar i vilka geninformation utnyttjas;
utbildning av halso- och sjukvards-
personal; dataskydd; behandling av
slumpartade fynd samt hantering av
kostnader for gentester och indivi-
duellt skrdddarsydda behandlingar

SYFTET MED STRATEGIN
Syftet med strategin ar att effektivi-
sera den finldndska halso- och sjuk-
varden. Detta lyckas genom att man
erbjuder manniskor bdttre och mer
individuellt inriktade behandlingar

an tidigare.Yrkespersoner inom
hdlso- och sjukvarden far som en del
av varden tillgang till mer tackan-

de genominformation an tidigare.
Forskare far helt nya mojligheter att
utnyttja genominformation i forsk-
ningsverksamheten. Samhdllet kan
dra nytta av att 6kningen av halso-
och sjukvardskostnaderna avstannar
och att resurserna allokeras battre.
Dessutom sdkerstdller man att
Finland pa internationellt plan dr en
eftertraktad forsknings- och affdrs-
verksamhetsmiljo inom genomik-
branschen.

BATTRE HALSA GENOM
GENOMINFORMATION
Strategins vision dr:

’ , Ar 2020 utnyttjar vi ef-
fektivt genominformation till
forman fér méanniskors halsa”.
Den ledande tanken med stra-
tegin dr ”’Baéttre hidlsa genom
genominformation. ,,
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Strategin har begrdnsats till fram-
jandet av ménniskors halsa och
vdlbefinnande. Man tar i strategin
inte stillning till dvriga betydande
anvandningsomrdden inom genomi-
ken eller till enskilda vardformer.
Tidsmdssigt stracker sig strategin till
2020.

Genomstrategin genomfor linjering-
arna och besluten i Tillvaxtstrategin
for forskning och innovation inom
hdlsobranschen och i strategin for
hur social- och hdlsovardsinforma-
tionen ska utnyttjas. | genomfdran-
det ska man i sa stor utstrackning
som majligt utnyttja redan befintliga
strukturer.

Den sérskilda tyngdpunkten i
strategin ligger pa utnyttjande av
information. Syftet ar att man |
Finland fokuserar pa att producera
ett hogt mervdrde i anvdndningen
av genominformation. Den andra
tyngdpunkten ligger pa att utnyttja



YNNANDE MAL
- G

Genominformatio- Manniskor Finland ar en
nen anvands i kan utnyttja internationellt
omfattande ut- genom- eftertraktad miljo
strackning inom informationen for forskning och
hilso- och sjukvar- i sitt eget liv affarsverksamhet
den med beaktande inom genomik
av individens och
befolkningens behov
Halso- och sjuk- Finland har Genomforskningen Etiska principer

vardspersonalen
har god beredskap
att anvanda
genominformation

datasystem som
gor det mojligt att

effektivt utnyttja
genominformation

har nédra koppling

till verksamheten

inom halso- och
sjukvarden

och lagstiftning
reglerar en
ansvarsfull
anvandning av
genominformation

MOJLIGGORANDE MAL




resurser pa ett centraliserat sitt
genom att skapa en instans, ett
genomcentrum, som de intressent-
grupper som anvander genominfor-
mation kan kontakta.

STRATEGISKA MAL
Genomstrategin bestar av sam-
manlagt sju huvudmal, varav fyra ar

mojliggdrande madl och tre gynnande
madl (bild 2).

Genom de majliggdrande ma-

len skapas forutsdttningar for att
genominformationen ska kunna
utnyttjas fullt ut inom hélso- och
sjukvard, forsknings- och féretags-
verksamhet samt i méanniskors eget
liv. De mojliggdrande mdlen ankny-
ter till etiska principer och lagstift-
ning, genomforskningens koppling till
den vardagliga hdlso- och sjukvarden,
Okandet av genomkompetensen

hos yrkespersoner inom hélso- och
sjukvarden samt datasystem som
mojliggdr utnyttjade av genominfor-
mation.

De gynnande malen grundar sig pa
de mgjliggdrande malen. Genomfor-
andet av de gynnande malen medfér
verkliga fordelar for individen, den
finlindska hdlso- och sjukvarden och
samhadllet.

Varje huvudmal har sina egna atgar-
der genom vilka man sdkerstller
att malet nas. De delas in i mal som
genomfors direkt, pa medellang sikt
och pad lang sikt.

For att genomstrategin ska kunna
genomfdras behdvs ett nationellt
genomcentrum. Det uppratthal-
ler och utvecklar den nationella
referens- och variationsdatabasen

samt tillhandahaller centraliserade
forsknings-, avtals- och kommersiali-
seringstjdnster for forskningsorgani-
sationer och foretag.

| foljande kapitel presenteras varje
huvudmal samt de centrala atgarder
som anknyter till huvudmalet.



3.1 ETISKA PRINCIPER OCH LAGSTIFTNING REGLERAR EN
ANSVARSFULL ANVANDNING AV GENOMINFORMATION

Utvecklingen av genteknologi ger upphov till etiska och juridiska fragor som anknyter till bland annat manniskans
integritet och genominformationens forutseende karaktar. Fér att genominformation ska kunna utnyttjas effektivt
inom hilso- och sjukvarden, forskning och i kommersiell verksamhet méste anvdndningen av information om den
manskliga arvsmassan ske pa ett sikert sitt enligt anvisningar.

Gentester producerar information
bade om manniskans egen arvs-
massa och om hennes biologiska
slaktingars arvsmassa. Tack vare
testerna kan man forutse sjukdomar
genom att utreda om en person
har en genmutation som orsakar
eller skyddar mot en sjukdom. Det
ar viktigt att manniskor far tillrdckligt
med information om genominfor-
mationens betydelse.

Eftersom informationen om en
manniskas arvsmassa dr person-

lig maste man se till att den inte
anvands pa ett sadant sdtt som kan
skada personen sjélv eller andra
manniskor.Var och en ska ha ratt att
kontrollera sin egen genominfor-
mation. Tack vare nya datatekniska
|6sningar dr det ldttare dn tidigare
att félja och utnyttja genominfor-
mation. Det hdr ska sdkerstdllas i
lagstiftningen.Var och en kan sjlv
bestimma om han eller hon vill fa
information om sin arvsmassa och
bendgenhet for sjukdomar. Alla ska

ocksa ges mojlighet till radgivning
om genominformationens betydelse.

Da manniskans arvsmassa undersoks
ska individens bdsta och vélbefinnan-
de alltid beaktas i forsta hand. Diskri-
minering pa grund av genetiskt arv dr
forbjuden i flera internationella avtal,
deklarationer och rekommendationer
som férpliktar Finland. Enligt Euro-
parddets konvention om de mansk-
liga rdttigheterna och biomedicinen
far forutsdgande gentester endast
utféras for halso- och sjukvardsanda-
mal eller i samband med vetenskaplig
forskning som ar férenad med detta
dndamal. Gentester far salunda inte
utforas till exempel med tanke pa
forsakringar. Finlands strafflag for-
bjuder diskriminering i arbetslivet pa
grund av genetiskt arv.

Vid anvandning av genominforma-
tion dr det fraga om behandling

av kdnsliga personuppgifter. Darfor
ska bestammelserna om dataskydd
beaktas vid vidare atgirder

Datasystemen ska utvecklas sd att
genominformationen kan lagras och
anvandas pa ett sdkert sitt. Indivi-
den ska skyddas och missbruk av
information om individens arvsmas-
sa forhindras. Nar det &r fraga om
information om méanniskans hela
arvsmassa kan man inte genom
vanliga skyddsdatgdrder helt utesluta
mojligheten att identifiera en person
pa nytt. Darfor ska genetisk informa-
tion om en identifierbar person och
som lagrats med tanke pa forskning
eller andra dndamal vara konfiden-
tiell.



— Att faststilla de etiska prin-
ciperna fér anviandningen av
genominformation

Det inrédttas en multiprofessionell
arbetsgrupp som far i uppgift att ut-
arbeta etiska principer och verksam-
hetssdtt som respekterar individens
rattigheter gdllande ansvarsfull an-
vandning av genominformation inom
hdlso- och sjukvard, forskning och
produktutveckling.Vid utarbetandet
av principerna beaktas internationel-
la rekommendationer. Etableringen
av dessa principer och verksamhets-
sdtt frdmjas genom utbildning.

- Att bereda nodvandiga for-
fattningar gillande anvindning-
en av genominformation

Lagstiftningen omvarderas omsorgs-
fullt, eventuella utvecklingsbehov i
lagstiftningen identifieras och nod-
vandiga férfattningsandringar bereds.

Man kartldgger vilka dataskyddsbe-
stammelser som ska tillimpas och
definierar bland annat syftet med
insamlingen och behandlingen av
genominformation.
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3.2 GENOMFORSKNINGEN HAR NARA SAMMANKOPPLING
TILL VERKSAMHETEN INOM HALSO- OCH SJUKVARDEN
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| och med att det finlindska hilso- och sjukvardssystemet har ansvar for individens hilso- och sjukvard har det
varit mojligt att skapa betydande databaser med anknytning till hdlso- och sjukvard i Finland. Denna information
tillsammans med registren med genominformation och 6vriga register som uppritthélls av den offentliga forvalt-
ningen samt var speciella befolkningshistoria skapar exceptionellt goda forutséttningar for att utnyttja genomin-
formation i forskning och inom halso- och sjukvarden.

Man har i Finland samlat vérdeful-

la provsamlingar, till exempel det
forskningsmaterial om befolkningen
som Institutet for hilsa och valfard
har samlat under flera artionden.

En stor del av provsamlingarna ska i
och med stiftandet av biobankslagen
boérja anvandas i mer omfattande
utstrdckning. Dessa provsamlingar
och mdjligheten att kombinera dem
med uppgifter i registren har gjort
att Finland, liksom de &vriga nordiska
linderna, dr sarskilt intressant for den
internationella genomforskningen.

Finlands nationella register ger en
globalt sett exceptionell mojlig-

het att sammankoppla langvariga
uppfoljningsuppgifter med de prov
som samlats in. Det hdr dkar avse-
vart samlingarnas vdrde. Malet dr
att man i fortsdttningen ska kunna
sammankoppla alla patientuppgifter
och nationella registeruppgifter med
genominformationen.

Med tanke pa den vetenskapliga
forskningen och hélso- och sjukvar-
den behdvs utdver internationella
referensdatabaser dven information
om finldndarnas genom samt om va-
riationer i det. Finldndarna forhdller
sig positivt till vetenskaplig forskning.
Tack vare detta dr det mojligt att
samla in de prov som behdvs for att
man ska kunna skapa en referens-
databas i samband med hélso- och
sjukvardsbesok.

ATGARD 3
- Att skapa en nationell genom-
databas

En nationell genomdatabas inrdttas.
| databasen samlar man in genomin-
formation fran olika organisationer.
Det gdr ocksa att sammankoppla
genominformationen med annan
halsoinformation. Dessutom skapas
forbindelser till nddvéndiga interna-
tionella databaser:
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Man planerar och genomfér insam-
lingen och hanteringen av samtycken
gdllande anvandningen av genomin-
formation. Samtycken kan fas i
samband med halso- och sjukvards-
besdk, med beaktande av individens
informerade sjdlvbestdmmanderétt.

ATGARD 4

— Att utreda forfaringssatt och
skapa forutsittningar for att
den information som produce-
ras inom ramen for forsknings-
verksamheten anvinds pa ett
effektivt och verkningsfullt satt
inom hilso- och sjukvarden

Tills vidare har man med tillstand
kunnat anvdnda halso- och sjuk-
vardsuppgifter for vetenskaplig
forskning som utnyttjar genomin-
formation. Overféring av genomin-
formation i motsatt riktning, det vill
sdga fran den vetenskapliga forsk-

ningen till patientvarden, har skett i e—



betydligt mindre utstrdckning. Man sdtt personer ska informeras om och individniva. Dessutom ska man

skulle dock redan nu kunna dra slumpartade fynd som uppdagats i se till att enheter inom hélso- och

nytta av sddan hogklassig genomin- forskningen. sjukvdrden har rétt att fa tillgang till -

formation som fatts genom forsk- information for att framja att varden " il

ning, till exempel da man vdljer vissa ~ Det ldngsiktiga malet dr att refe- dr korrekt och kostnadseffektiv. Den = =

lakemedelsbehandlingar. Dessutom rensdatabaserna ska anvandas vid vardande enheten borde ha tillgang e
— skapar man ett forfaringssatt for planering och allokering av hdlso- till all vdsentlig information som finns

beddmning av vilka fall och pa vilket ~ och sjukvardstjanster pa befolknings- tillganglig.

— = ——
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3.3 HALSO- OCH SJUKVARDSPERSONALEN HAR GOD
BEREDSKAP ATT ANVANDA GENOMINFORMATION

| framtiden ska det pa alla nivder inom hilso- och sjukvarden finnas kunskap om genomik och om hur den infor-
mation genomiken ger tillimpas i planeringen av service och varden av patienter. Behovet av genetiktjanster 6kar.
En jamlik tillgang till tjansterna kan tryggas endast genom tillracklig utbildning av hdlso- och sjukvardspersonalen.

Genom att utbilda yrkesutbildade
anstallda inom hdlso- och sjukvar-
den ska man se till att de anstéllda
har uppdaterade kunskaper och
fardigheter om genomik och om
hur den genetiska informationen
utnyttjas samt om begrdnsningar i
utnyttjandet. De anstdllda ska veta
var man kan hitta ny information
med anknytning till genomik och hur
geninformation och gentester kan
anvandas inom hélso- och sjukvar-
den. Det ar motiverat att utbildning-
en i utnyttjande av genominforma-
tion byggs upp enligt yrkesgrupp och
specialomrade. Innehallet i utbild-
ningen ska uppdateras regelbundet.

ATGARD 5

- Att stirka och uppdatera
genetikundervisningen i utbild-
ningen for yrkespersoner inom
hilso- och sjukvarden
Genetikundervisningen stérks under
grundutbildningen for ldkare och an-
dra yrkespersoner inom halso- och
sjukvdrden i enlighet med principen
om mainstreaming. Malet dr att stu-
derandena under grundutbildningen
tilldgnar sig tillrdckliga grundldggande
kunskaper om genetik och anvand-
ningen av genetisk information.

ATGARD 6

— Att utarbeta och genomfo-

ra ett utbildningsprogram for
lakare och 6vriga personer med
yrkesutbildning som verkar
inom hilso- och sjukvarden

Det utarbetas ett mangsidigt fort-
bildningsprogram i genomik f6r olika
yrkesgrupper inom hélso- och sjuk-
varden. Inom programmet tillampas
ocksa webbutbildning.
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ATGARD 7

- Att bedéma utbildningsbe-
hovet hos olika yrkesgrupper
inom genetik

| Finland dr specialistldkare i klinisk
genetik och hélsovardare som spe-
cialiserats i genetik pd arbetsplatsen
experter pd genetik inom patientar-
betet inom hdlso- och sjukvarden. |
manga lander finns ocksa en tredje
yrkesgrupp, genetic counsellors,
som dr yrkespersoner inom hélso-
och sjukvarden som fatt utbildning

i rddgivning. | Finland mdste man
beddma behovet av alla dessa tre
yrkesgrupper, anpassa antalet perso-
ner som utbildas till behovet och vid
behov starta ett utbildningsprogram
for yrkespersoner som dr insatta i
radgivning.



3.4 FINLAND HAR DATASYSTEM SOM GOR DET MOJLIGT
ATT EFFEKTIVT UTNYTTJA GENOMINFORMATION

For att man i omfattande grad ska kunna utnyttja genominformation forutsitts att det pa ett smidigt sitt gar att
overfora information mellan olika datasystem och anviandargranssnitt. Det ar motiverat att i Finland bygga en
gemensam arkitektur for att hantera genominformationen.

Historiskt sett har man i utveckling-
en av datasystem inom hdlso- och
sjukvarden betonat organisations-
vist insamlande och utnyttjande av
information. Till foljd av detta gar det
for ndrvarande inte att friktionsfritt
Sverféra information mellan olika
organisationer. | strategin f6r hur
social- och hdlsovardsinformationen
ska utnyttjas flyttas betoningen i
arbetet for att utveckla informa-
tionshanteringen fran insamlingen
och &verféringen av information

till effektivt utnyttjande av infor-
mation med tanke pd individens
vdlbefinnande, i patientarbetet och i
styrningen av hdlso- och sjukvarden.
Malet dr ocksd att informations-
materialet ska stddja forsknings-,
innovations- och féretagsverksam-
heten.

Genominformationens sirdrag dr att
den kraver mycket lagringsutrymme,
att det behdvs en nationell referens-
databas och att informationen i om-
fattande utstrdckning kan utnyttjas

inom olika delomraden och pa olika

nivder inom hdlso- och sjukvar-
den. Med tanke pd utnyttjandet av
genominformation dr det viktigt att
de datatekniska I6sningarna genom-
fors i form av 6ppna och datasdkra
anvandargranssnitt.

Utnyttjandet av genominformation
bér inte endast ses som ett datatek-
niskt systemutvecklingsprojekt, utan
som en del av utvecklandet av ett
ekosystem av offentliga och privata
tjdnster: | framtiden kan man bygga
manga olika slags tjanster och appli-
kationer runt genominformationen,
till exempel behdvs det fler tolk-
ningstjanster. Aven om en individs
genom inte férdndras tolkas det
flera ganger, antingen som en helhet
eller i delar; i takt med att kunska-
perna om genominformationens
inverkan okar. For att genomet ska
kunna tolkas forutsdtts ett omfattan-
de jamforelsematerial (referens- och
variationsdatabaser).

Det dr viktigt att beakta de nya mgj-
ligheter och datatekniska fragor som
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genominformationen medfor i det
nationella utvecklingsarbetet kring
datasystemen och i de nationella
|6sningarna. Pa sa satt sdkerstdller
man att resurserna anvands pa ett
rationellt sitt och undviker separata
|6sningar som Sverlappar varandra.

Utdver de nationella I16sningarna ar

det mycket viktigt att anvdnda inter-
nationella standarder, eftersom man
da sakerstiller att den finldindska ge-
nominformationen ar jamférbar och
kan utnyttjas pd internationell niva.

Redan genom att effektivt utnyttja
genominformation kan man tillféra
betydande férdelar for hilso- och
sjukvarden och forskningsverksam-
heten. Den storsta nyttan uppnas
ndr genominformationen kombine-
ras med annan hdlso- och sjukvards-
samt vélfdrdsinformation, till exem-
pel klinisk patientinformation samt
livsstils- och miljdinformation.Vid
insamlingen, lagringen, sammankopp-
lingen och utnyttjandet av informa-
tion kommer man i hdg grad att luta
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sig mot redan befintliga 16sningar.
Dessutom far den tjansteoperator
som mojliggdr ett effektivt utnytt-
jande av informationen och som
for ndrvarande &dr under planering
sin egen roll, sarskilt i fraga om att
forddla informationen bland annat
for forskningsandamal (bild 3).

| Finland finns flera elektroniska
tjdnster som invanarna kanner till
och uppskattar och som kan borja
anvandas i storre utstrackning inom
halso- och sjukvarden.Vid utveck-
landet av informationshanteringen
maste man tanka pa att svara mot
det nya slags informationsbehovet.
Till exempel kan man i framtiden
koppla information om individens
arvsmassa till de system som stodjer
beslutsfattandet och &vriga tjdnster
for egenvard som erbjuds individer.
Manniskor maste ha majlighet att
kontrollera hur informationen om
deras genom och hdlsa anvdnds och
att vid behov kunna férhindra eller
begransa anvandningen. For att kun-
na utnyttja informationen ska man

a andra sidan skapa en maojlighet att
med individens samtycke erbjuda
kommersiella aktorer anonym in-

formation, till exempel som stod for
lakemedelsutveckling.

Verkstdllandet av avsnittet om data-
system | genomstrategin sker i ndra
samarbete med genomférandet av
strategin for hur social- och halso-
vardsinformationen ska utnyttjas.
Vid genomférandet utnyttjas ocksa
redan pagaende finlandska projekt
som tangerar genomstrategin, till
exempel Sitras tjdnsteoperator
projekt och forskningsprojekt som
koordineras av Institutet for mole-
kylarmedicin i Finland (FIMM), Tekes
och SalWe.

ATGARD 8

— Att utarbeta en 6vergripande
arkitektur for genominforma-
tionen

Det faststills ett maltillstand for
utnyttjandet av genominformation,
sdrskilt i fraga om funktionella behow.
Man identifierar internationella och
nationella standarder och begrepps-
modeller som iakttas vid lagringen,
overforingen och utnyttjandet av
genominformation. De férsta uppgif-
terna ar fatta beslut om ett enhetligt
format for lagring av genominforma-
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tion. Lagringsformatet sdkerstiller att
informationen forvaras i ett struk-
turellt format och att informationen
som faststilits genom olika metoder
utnyttjas pa ett tillforlitligt satt.

Som en del av arbetet med den
overgripande arkitekturen utarbe-
tas ocksa en nationell anvisning for
datasdkerhet och dataskydd samt for
hantering av samtycken och férbud.
For att frdmja individens valbefin-
nande tar man i bruk en plattform
for kontroll av egen vélfards- och
hdlsodata dadr genominformation kan
lagras och utnyttjas.
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3.5 GENOMINFORMATIONEN ANVANDS | OMFATTANDE
UTSTRACKNING INOM HALSO- OCH SJUKVARDEN UTGAENDE
FRAN INDIVIDENS OCH BEFOLKNINGENS BEHOV

Tack vare anvandningen av genominformation kan man stélla mer exakta diagnoser och effektivisera allokeringen
av behandlingsmetoder. Genom genetisk riskprofilering kan screeningar noggrannare riktas till befolkningsgrupper
med sjukdomsbenigenhet. Hela befolkningen ska ha jamlika mojligheter att effektivt utnyttja genominformationen.
Genom att ge individen 6kad egenmakt att anvanda sin egen genominformation som stéd for hilsoplaneringen
kan man dessutom bidra till att férebygga sjukdomar och mdjliggora ett friskare liv for manga manniskor.

ATGARD 9

- Att sdkerstilla att patienter
genomgar tillrickliga genun-
dersokningar for att orsaken till
sjukdomar ska kunna utredas.
Dessutom sakerstills att resul-
taten ocksa utnyttjas till forman
for patientens familj och slakt

Gentester som visar drftliga sjukdo-
mar och hdg sjukdomsrisk kommer
att bli viktigare i framtiden an de
ar i nuldget. Utifran var i generna
mutationerna finns samt vilken typ
av mutation det ar fraga om kan
man dra fler slutsatser dn tidigare
géllande saval vard som uppfdljning.
Man maste identifiera familjespecifi-
ka mutationer for att kunna identi-
fiera eller utesluta en sjukdomsrisk
for familjemedlemmar och sldktingar.
Det hdr dr ett sdtt att rikta hdlso-
och sjukvdrdsresurser till dem som
behéver dem mest. Det ar viktigt
att gentester finns jamlikt tillgdngli-
ga inom den finldndska hilso- och

sjukvarden. De dr sdrskilt viktiga da
man undersoker drftliga sjukdomar
samt hoga sjukdomsrisker, eftersom
resultatet da har betydelse for flera
familjemedlemmar.

ATGARD 10

- Att skapa ett forfarande for
systematisk bedémning av gen-
tester och for inforande av dessa

Nar genominformationen dndrar
kan varje enskild yrkesutbildad
person inom hélso- och sjukvarden
omgjligt folja det fordanderliga féltet
med tillrdcklig noggrannhet och
tillrdckliga yrkesfardigheter. Dar-

for behodvs en aktér som bereder
anvandningen av gentester och foljer
upp att de anvdnds pa ett effektivt
och verkningsfullt sdtt inom den
finldndska hdlso- och sjukvarden.
Man bor i anvisningen beakta inter-
nationella rekommendationer, den
internationella utvecklingen inom
branschen samt tillgangen till tjanster,
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sdrskilt i de 6vriga EU-ldnderna. Den
har expertuppgiften tillfaller naturligt
det nationella genomcentret.

ATGARD 11

- Att framja anvandningen av
genetisk riskprofilering i fore-
byggandet av sjukdomar

| takt med att genominformationen
blir mer precis kan man battre iden-
tifiera sjukdomsbendgenheter, vilket
medfér nya mojligheter till fdrebyg-
gande av sjukdomar. Det skapas en
anvisning och en databank for tjdns-
teproducenter och yrkesutbildade
personer inom hdlso- och sjukvar-
den. | databanken kan man ldtt soka
information om dmnen som berdr
gentester samt om vilka slutsatser
som kan dras utifrdn resultaten och
hur resultaten kan tillimpas i det
praktiska arbetet. Forebyggande pa
basis av riskprofilering kan grunda
sig pa ldkemedelsbehandlingar och
livsstilsforandringar. For att dessa ska



Genominformation i praktiken

Geninformation bidrar till att
forhindra plotslig dod

En 56-drig kvinna drabbades av en
plétslig smdirta i bréstet. Orsaken

visade sig vara en aortaruptur i stigande
aorta. Kvinnan klarade sig tack vare en
bradskande operation. Under de fortsat-
ta undersdkningarna konstaterades att
det i familien finns en dominant drftlig
risk for aortaruptur och det genfel som
orsakar risken identifierades.

Alla personer som dr i riskzonen mdste
folias upp. | samband med drftlighets-
rddgivningen It man fyra syskon till den
insjuknade genomgd ett gentest. Gen-
felet konstaterades hos ett av syskonen
och ddrmed dr det ocksd nédvéindigt att
personens barn fdr drftlighetsradgivning
och genomgdr genundersékningar. Aven
hos patientens egen son konstaterades
genfelet samt att aortas bas redan ut-
vidgats. Den opererades enligt plan utan
risk for plotslig déd till foljid av aortarup-
tur. Tre syskon bar inte pa genfelet, sG de
och deras barn behévde inte foljas upp.

Genominformation i praktiken

Fran riskbedomning till forebyggande av hjart- och kirlsjukdo-
mar tack vare genominformation

Flera tusen finldndare lider av familjdr hyperkolesterolemi utan att veta om det.
Deras kolesterolvdrden dr kraftigt forhdjda pa grund av ett drftligt genfel. Utan
vdrd I6per de mdngdubbel risk att insjukna i en hjdrt- och kdrlsjukdom. Situatio-
nen skulle snabbt kunna konstateras genom ett gentest och beaktas bade i valet
av livsstil och i medicinering ¢nda fran tidig barndom.

Ocksd en sddan variation i genomet som dr vanlig bland befolkningen pdverkar
vdra risker for att insjukna i hjdrt- och kdrisjukdomar. Hdlften av skillnaderna mel-
lan individer gdllande sjukdomsrisken forklaras av drftliga egenskaper. Om man
jdmfdr med en genomsnittlig finldndare har en dryg miljon finldndare sGdana
fordndringar i genomet som fordubblar risken for hjdrtsjukdomar.

| hdlsofrdmjandet och férebyggandet av hjdrtproblem behévs information om
fordndringar i genomet och deras betydelse samt om verksamhetspraxis for att
anvdnda genominformationen inom hdlso- och sjukvdrden. P sé sétt minskar
man sjukdomsfrekvensen och dédligheten och utvecklar en mer kostnadseffektiv
hdlso- och sjukvdrd.
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Genominformation i praktiken

Skraddarsydd cancerbehandling
utifran ett gentest

De genetiska fordndringar som sker i
cancertuméren styr cancerns utveckling.
Genom att identifiera dessa fordndringar
kan man skrdddarsy cancerbehandlingen.

| exempelfallet har man hos patienten
konstaterat cancer som opererats bort
fran dndtarmen, patienten har fatt
cytostatikabehandling for metastaser i
lymfkértlarna. Ett dr senare upptdcktes
att patienten hade metastaser i levern
som pd grund av deras storlek och antal
inte kunde avldgsnas genom operation.

| undersékningen av cancergenerna
KRAS och NRAS som gjordes i cancer-
vdvnaden hittades ingen mutation, s
man bérjade ge patienten en skrdd-
darsydd antikroppsbehandling mot
EGFR. Patienten reagerade positivt pd
behandlingen och efter behandlingen
kunde man operera bort metastaserna i
levern. Uppfoljningen visade att cancern
inte spritt sig. Om man hade upptdckt
en mutation i cancergenerna KRAS eller
NRAS skulle behandlingen inte ha haft
ndgon effekt eller varit direkt skadlig.

lyckas behdvs ocksa individuellt
inriktade stodtjanster.

ATGARD 12

— Att skapa och ta i bruk ett
kliniskt beslutsunderlag som
utnyttjar genominformation
for yrkesutbildade personer
inom hélso- och sjukvarden

Riskprofiler for sjukdomar bildas
ofta av ett stort antal, ofta flera
tiotal, variationer | arvsmassan som
kombineras med annan infor-
mation om patienten. Dessa kan
bildas med hjdlp av ett elektroniskt
beslutsunderlag. Sadana datateknis-
ka 16sningar ska utvecklas som stod
for yrkespersoner inom hilso- och
sjukvarden. De bdst fungerande
|8sningarna hittas genom pilotfor-
sok.
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ATGARD 13

- Att bedéma kostnaderna for
och fordelarna med utnyttjan-
det av genominformation

Aven om manga genomundersdk-
ningar dr majliga dr det inte nddvan-
digtvis kostnadseffektivt att anvdnda
alla. A andra sidan kan man p4 basis
av genetiska undersdkningar allokera
effektiva behandlingar och undvika
kostnader for onddiga eller oférdel-
aktiga lakemedelsbehandlingar Alla
undersokningar medfor heller inte
en mojlighet till interventioner som
framjar halsan eller forebyggande
interventioner. Man bor pa nationell
nivd, som en del av genomcentrets
verksamhet, bedéma och f6lja upp
hur kostnadseffektiv anvdndningen
av genominformation ar.
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3.6 MANNISKOR KAN UTNYTTJA
GENOMINFORMATIONEN [ SITT EGET LIV

Hittills har man betonat diagnostisering av sjukdomar och val av behandling i anvandningen av genominformation.
| framtiden kommer vi allt oftare att kunna kartligga de genetiska riskerna som en férebyggande atgird eller som
en del av den egna halsoplaneringen. Den har kartlaggningen, inklusive stodtjanster, ska erbjudas jamlikt till alla

som vill utnyttja den.

Allt fler finlandare dr intresserade av
att uppratthdlla och frdmja sin hdlsa
genom sitt val av levnadsvanor. Infor-
mationen om den individuella arvs-
massan kommer att vara viktig ndr vi i
framtiden beddmer livsstilsrisker och
vdljer var livsstil. Inom halso- och sjuk-
varden behdvs enhetliga anvisningar
for hur undersdkningar som omfattar
hela genomet ska anvdndas. Samtidigt
ska man fundera pa hur tillgangliga
dessa undersokningar dr for personer
som vill ha information om det egna
genomet. Serviceutbudet far inte leda
till att patienter beméts olikvardigt.

| Finland har konsumenter inte er-
bjudits undersdkningar som omfattar
hela genomet. En del finldndare har
kopt dylika tjanster av foretag som
verkar utomlands via internet. Da
kan informationen om individens
arvsmassa inte ens anonymt utnyttjas
inom den inhemska forskningen eller i
utvecklandet av nya tjanster. Informa-
tionen lagras heller inte som en del
av den finldndska genomdatabasen.

Lagstiftningen bor utvecklas sa att
madnniskor har rdtt att anvdnda sin ge-
nominformation och bestdmma hur
den anvdnds genom att vilja huruvida
de vill ge sitt samtycke. Individen ska
bade ha majlighet att fa information
om sin arvsmassa och rdtt att dela
med sig av informationen till andra.

ATGARD 14

— Att ge manniskor anvisningar
om tjanster kring gentestning
Manniskor maste fa en tydlig service-
vdg och anvisningar om hur, var och
vilka gentester eller genomundersok-
ningar som finns tillgdngliga. | servi-
cevdgen beskrivs ocksa vilka aktorer
som tolkar resultaten, vad man kan
ta reda pa genom undersokningarna
och vilken radgivning kring resultaten
som erbjuds som stéd for den egna
hdlsoplaneringen. Méanniskor maste
ocksa fa tillforlitlig information for att
kunna jamféra tjdnster som privata
aktorer och aktdrer inom tredje sek-
torn riktar till konsumenter: Anvand-
ningen av tjansterna ska alltid grundas
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pa individens egen vilja och frivillighet.
Det I6nar sig att rikta resurser till
|6sningar som framjar folkhalsan. Sa-
dana tilldmpningar anknyter sarskilt till
riskprofilering for sjukdomar, bedém-
ning av lakemedels ldmplighet och
uppratthdllande av sddana levnadsva-
nor som forebygger sjukdomar och
framjar hélsan.

Man ser till att individer far aktuell
och tillforlitlig information om hur
man kan utnyttja genominformation
for att framja den egna hdlsan.

ATGARD 15

— Att gora verktyg som utnytt-
jar genominformation tillgang-
liga for manniskor

Man erbjuder ménniskor allmédnna
anvisningar om hur genominforma-
tionen kan anvandas for att framja
hédlsan och producerar anknytande
tjdnster som stdd for beslutsfattandet.
Man skapar en genomportal genom
vilken man kan férmedla information
om genetik och elektroniska verktyg



for utnyttjande av information om
arvsmassan till den stora allmdnhet-
en. Dessutom utreds maojligheterna
att pa prov tillhandahélla virtuella
hdlsotjanster kring anvandningen av
genominformation. Dessa kan ge-
nomfdras till exempel som en tjdnst i
form av en slags virtuell klinik genom
att man med individens samtycke
sammankopplar personens vélfdrds-,
patient- och geninformation.

— Att skapa firdigheter att
anvianda genominformation i
det egna livet inom ramen for
utbildningen pa hogstadiet och
andra stadiet

Innehdllet i laroplanen for hégstadiet
och andra stadiet utvecklas sa att
eleverna och studerandena far fardig-
heter att utnyttja genominformation

i frimjandet av den egna hélsan. Un-
dervisningen i genomkunskap skulle
vara en naturlig del av till exempel
undervisningen i hdlsokunskap.
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3.7 FINLAND AR EN INTERNATIONELLT EFTERTRAKTAD MILJO
FOR FORSKNING OCH AFFARSVERKSAMHET INOM GENOMIK

Finland har satsat en betydande mangd offentliga medel pa hilsorelaterad forskning. Darmed har vi blivit ett av
toppldanderna nér det giller vetenskap, inklusive genetisk forskning. Daremot har man inte lyckats utnyttja forsk-
ningsinvesteringarna till fullo ur ett samhilleligt perspektiv och de har heller inte i tillrickligt hog grad skapat eko-
nomisk verksamhet och ett ekonomiskt mervirde. Sarskilt i fraga om lakemedelsutveckling och forskning inom
digital hélso- och sjukvard finns betydande mojligheter till affirsverksamhet, tillvixt och sysselsittning.

| Finland finns gedigna kunskaper om
genforskning, heltdckande datala-
ger for hdlsodata och hogklassiga
provsamlingar i biobanker: Allt detta i
kombination med genominformatio-
nen utgdr ett mycket viktigt natio-
nellt kapital som intresserar savdl
den internationella forskningen som
placerare. Det behdvs investeringar
for att framja genomforskningen och
utvecklingsverksamheten. Finldndar-
na och den finldndska halso- och
sjukvdrden gynnas direkt av de
resultat som detta medférn.

Den lag som reglerar biobanksverk-
samheten i Finland m&jliggdr redan
nu forskningssamarbete mellan den
offentliga sektorn och foretag. Pro-
ver och information i anslutning till
dessa som finns i biobankerna kan
Overlatas ocksa till foretags forsk-
nings- och utvecklingsprojekt. Malet
ar emellertid inte att ge proverna vi-
dare, utan att forskningsorganisatio-
ner och féretag ska forddla informa-

tionen, vilket m&jliggdr riktade och
individualiserade forskningar som ar
viktiga for lakemedelsutvecklingen.

Det behdvs en nationell servi-
cepunkt, ett genomcentrum, for
forskningsorganisationer och féretag
som dr intresserade av samarbete.
Centret har i uppgift att tillhanda-
halla centraliserade tjanster kring
forskningsprojekt och avtal. Det
har befogenheter att inga avtal pa
det finldndska samarbetsnatverkets
vdgnar. Servicepunkten skulle ocksa
kunna ansvara fér den nationella
koordinationen av internationella
samarbetsprojekt.

Det ar vanligt att det i fraga om hadl-
soteknologiska I6sningar tar flera ar

att féra in produkten pa marknaden.

Dérfor dr finansieringen en flaskhals
for manga sma foretag. Sarskilt nya

foretag som strdvar efter internatio-
nell tillvaxt behover langsiktig finan-
siering. Darfor borde den finldndska
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risk- och kapitalinvesteringsmark-
naden utvecklas sa att den stodjer
foretagens tillvaxt och internationa-
lisering. Bland annat Tekes har reage-
rat pa situationen genom att 2014
skapa en ny finansieringsmodell som
rattar till brister i foretagens finansie-
ring i det inledande skedet.

| den nationella tillvaxtstrategin

for forskning och innovation inom
hdlsobranschen som fardigstalldes
varen 2014 definieras vilka atgarder
som dr nddvandiga for att den fin-
landska hdlsobranschen ska na fram-
gang pa den internationella markna-
den. Mdlen kan endast nas genom
att man intensifierar samarbetet pa
det splittrade fdltet av aktdrer och
genom smidigt samarbete mellan
den offentliga och privata sektorn.
Dessa aspekter dr ocksa forut-
sattningar for att Finland ska bli en
eftertraktad samarbetspartner inom
genomforskning och foretagsverk-
samhet inom genomikbranschen.



ATGARD 17

— Att skapa en nationell ser-
vicepunkt som tillhandahaller
centraliserade tjanster kring
forskning, avtal och kommersi-
alisering for foretag och forsk-
ningsorganisationer

Ur féretagens synvinkel ska en aktor
av Finlands storlek tillhandahalla
omfattande betjdning via en service-
punkt. Ocksa forskningsorganisatio-
ner gynnas av exempelvis en centra-
liserad juridisk tjanst med erfarenhet
av att utarbeta forskningsavtal enligt
finldndsk lagstiftning. Enheten som
fungerar enligt principen om endast
en servicepunkt dr ocksa det organ
som koordinerar internationella
samarbetsprojekt.

ATGARD 18

— Att skapa en nationell verk-
samhetsmodell for samarbete
mellan den offentliga och den
privata sektorn som mojliggor
utnyttjande av genominforma-
tion och anknytande hilsodata i
forsknings- och produktutveck-
lingsprojekt

Det skapas allmdnna verksam-
hetsprinciper och forfaringssatt
som tilldmpas inom den finlandska
genomforskningen. Da behdver
samarbetsparterna inte skilt reda
ut vilken samarbetsmodell som ska
tilldmpas med varje tjdnstearrangdr
och forskningsgrupp. Verksamhets-
modellen ska vara flexibel och man
ska da modellen utarbetas se till att
bland annat tillstandsprocesserna
och utvecklandet av den etiska be-
démningen blir smidigare dn tidigare.

ATGARD 19

— Att erbjuda genom- och
hilsoinformation fran olika
organisationers databaser for
forsknings- och utvecklings-
verksamhet

De finldindska organisationerna ar
sma aktdrer ur manga internatio-
nella fdretags synvinkel. Genom att
forena genominformation och annan
hdlsodata fran olika organisationer

i samma databas kan man bdst betja-
na ocksa organisationerna sjdlva.
Tack vare detta dr det mojligt att
genomféra mer omfattande under
sOkningar dn varje enskild aktor kan
gora skilt for sig.
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ATGARD 20

- Att skapa ett program for
finansiering, produktifiering och
kommersialisering

| syfte att stdrka Finlands internatio-
nella konkurrenskraft som stod for
innovationsverksamheten inom hal-
so- och sjukvdrden ska det utarbetas
ett program som utvecklar finansie-
ringsinstrumenten och kunskaperna
om produktifiering. Mélet dr att gora
att det gar snabbare och ldttare att
introducera tilldmpningar pa den
internationella marknaden. Det ar
inte motiverat att endast fokusera
pa tillimpningar kring genomik, men
genomikens viktiga roll ska beaktas i
programmet.



4. VAGKARTA FOR HUR MAN SKA GA VIDARE OCH FOR
HUR GENOMFORANDET AV STRATEGIN SKA FOLJAS UPP

En viktig iakttagelse som arbetsgruppen som utarbetat den nationella genomstrategin framfor dr att man i Finland
effektivt maste ta i bruk genominformation och annan hdlsodata samt undvika splittrad data.Arbetet med strategin har
visat att det finns ett tydligt behov av en aktér som koordinerar arbetet pa nationell niva och som erbjuder forsk-
ningsinstitutioner, aktérer inom hilso- och sjukvarden samt foretag en servicepunkt for fragor som berér genomik.

Vi behdver ett genomcentrum.
Genomcentrets uppgift dr att styra
genomférandet av genomstrategin,
tillhandahalla centraliserade tjdnster
géllande forsknings-, avtals- och kom-
mersialiseringsfragor for intressent-
grupper samt utveckla den nationella
genomdatabasen. Dessutom har
centret i uppgift att forenhetliga och
effektivisera den etiska beddémningen
av forskningsprojekt, frimja ndtver-
kande och samarbete mellan aktérer
i branschen samt framja Finlands
medverkan i internationella samar-
betsprojekt. Genomcentret skulle
mojliggdra lagring och integrering av
genomuppgifter samt granssnitt till
andra tjdnster; till exempel biobanker,
hélso- och sjukvardssystem, forsk-
ningsdata och referensmaterial samt
etiska kommittéer. Byggandet, upp-
ratthallandet och det kontinuerliga
utvecklandet av genominformations-
tjdnsten dr ett arbete som tar flera
ar. Det finns mojlighet att skapa ny
affirsverksamhet, nya yrkeskarer och
ett helt ekosystem runt detta.

GENOMCENTRETS
UPPGIFTER

Uppgifterna specificeras under det
fortsatta arbetet.

* utveckla den nationella referens-
och variationsdatabasen

e tillhandahalla centraliserade
tjdnster kring forskning, avtal och
kommersialisering

*  beddma gentesternas validitet
och kostnadseffektivitet pa
nationell niva

e frdmja nya verksamhetssatt
gdllande anvandningen av ge-
nominformation

» forenhetliga och effektivisera
den etiska bedémningen av
forskningsprojekt

e framja ndtverkande och samar-
bete mellan aktdrer i branschen

e Oppna upp och aktivera en
medborgardiskussion kring ut-
nyttjandet av genominformation

* frdmja Finlands medverkan i
internationella samarbetsprojekt
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Arbetsgruppen foreslar att ge-
nomcentret som grundas ska vara
en bestdende aktoér om vilken det
stadgas i lagen och for vilken det
sdkerstdlls nationell finansiering
(eventuellt statens budgetmoment).
Det finns skél att omedelbart borja
bereda lagstiftningen om genomcen-
tret. Under beredningen av lagen kan
man genomfdra andra atgdrder som
foreslas i denna strategi och som
sakerstdller att malen for strategin
nas fore 2020. Den prelimindra tidta-
bellen for dtgdrderna presenteras pa
vdgkartan nedan (bild 4). Det behovs
en skild organisering for att sdker-
stilla att atgdrderna genomfors innan
genomcentret inrattas.

Genomstrategin stracker sig till 2020.
Kostnaderna for att genomfdra den
uppskattas till 50 miljoner euro.
Merparten av finansieringen behdvs
for inrdttandet av genomcentret. Ge-
nomcentret krdver 15-20 anstillda,
varav |0—15 dr experter pa hdg niva.



Beredande av lagstiftning kring genomcentret

Etiska principer och lagstiftning reglerar en
ansvarsfull anvandning av genominformation

Genomforskningen har nara koppling till
verksamheten inom hilso- och sjukvarden

Halso- och sjukvardspersonalen har god beredskap
att anvanda genominformation

Finland har datasystem som gor det mdjligt att
effektivt utnyttja genominformation

Genominformationen anvands i omfattande
utstrackning inom halso- och sjukvarden utgaende
fran individens och befolkningens behov

Manniskor kan utnyttja genominformationen i sitt
eget liv

Finland ar en internationellt eftertraktad miljo for
forskning och affarsverksamhet inom genomik

A0 — Inrittande av ett genomcentrum
L ——

Al — Faststillande av de etiska principe
N

A2 — Beredande av nédvindiga
I ——

A3 — Skapande av en nationel
e —

A4 — Skapande av férutsittr
I ——

A5 — Stirkande och upj
—

A7 — Bedémning av utbildnin,
-

A8 Utarbetande av en évergripand
—

A10 — Skapande av en metod for syst
I

Al2 -1

A3 - Bedémning av kostnader
-

Al4 — Skapande av en servicevig och anvisningar for
I —

A

Al19 —Tillhandaha
A20 — Skapande av ett |

Bild 4. Foreslagen vagkarta for genomférandet av genomstrategin.
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rna
forfattningar
—

| genomdatabas
S

ingar for att genominformationen ska kunna utnyttjas
]

ydatering av den grundlaggande undervisningen i genetik
E—

gsbehovet hos olika yrkesgrupper inom genetik
E—

A6 — Utarbetande och genomforande av ett utbildningsprogram for yrkesutbildade personer

> arkitektur for genominformation
E— ]

ematisk bedomning av gentester
Al — Framjande av anvindningen av genetisk riskprofilering

A9 Sikerstillande av tillrackliga genundersokningar for patienter

bruktagande av ett kliniskt beslutsunderlag som utnyttjar genominformation for yrkesutbildade personer inom hilso- och sjukvarden

na for och férdelarna med att utnyttja genominformation

manniskor

A15 —Tillhandahsllande av verktyg som utnyttjar genominformation
1

Ale - Skapande av fardigheter att utnyttja genominformation inom ramen for utbildningen pa hogstadiet och andra stadiet

|7 — Skapande av en nationell servicepunkt
A8 — Skapande av en verksamhetsmodell f6r samarbete mellan den offentliga och den privata sektorn
lande av olika organisationers databaser for forskning- och utvecklingsverksamhet

program for finansiering, produktifiering och kommersialisering
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:

NYTTIGA LANKAR

American Society of Human Genetics
British Society for Genetic Medicine

Center for Genetics and Society

Council of Europe

European Alliance for Personalised Medicine
European Society of Human Genetics
Genomics England

Global Alliance for Genomics and Health
Human Genome Organisation (HUGO)
Human Genome Variation Society

HumGen International Database on

the Legal and Socio-Ethical Aspects

of Population Genomics

International Genetic Epidemiology Society
Nuffield Council on Bioethics

OECD

Public Health Genomics European Network
World Health Organization

http://www.ashg.org

http://www.bsgm.org.uk
http://www.geneticsandsociety.org
http//www.coe.int/t/dg3/healthbioethic/default_en.asp
http://euapm.eu

http://www.bsgm.org.uk
http://www.genomicsengland.co.uk
http://genomicsandheatlth.org
http://www.hugo-international.org
http://mww.hgvs.org

http://www.dtcgenetest.org
http://www.geneticepi.org
http://nuffieldbioethics.org
www.oecd.org/sti/biotechnology/genomics
http://www.phgen.eu/typo3/index.php
http://www.who.int/topics/genomics/en
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.
BILAGA 2

MEDLEMMAR | ARBETSGRUPPEN FOR UTNYTTJANDE AV
GENOMINFORMATION INOM HALSO- OCH SJUKVARDEN

ORDFORANDE:
Direktor Liisa-Maria Voipio-Pulkki, social- och hdlsovardsministeriet

VICE ORDFORANDE:
Professor, dverldkare Kristiina Aittomaki, Helsingfors universitet och Helsingfors och
Nylands sjukvardsdistrikts laboratorieorganisation (HUSLAB)

MEDLEMMAR:
Medicinalrdd Jaakko Yrjo-Koskinen, social- och hédlsovardsministeriet
Konsultativ tjdansteman Pia-Liisa Heilid, social- och hdlsovardsministeriet
Specialsakkunnig Jari Porrasmaa, social- och hdlsovardsministeriet
Konsultativ tjansteman Anneli Térrénen, social- och hilsovardsministeriet (to.m. 1.12.2014)
Jurist Sandra Liede, Tillstdnds- och tillsynsverket for social- och halsovarden Valvira
Professor Aarno Palotie, Institutet for molekyldrmedicin i Finland FIMM, Helsingfors universitet
och The Broad Institute of MIT and Harvard, Boston, USA
Professor, avdelningséverldkare Ari Ristimaki, Helsingfors universitet och Helsingfors och
Nylands sjukvardsdistrikts laboratorieorganisation (HUSLAB)
Ledande expert Tuula Tiihonen, Jubileumsfonden for Finlands sjélvstandighet Sitra

DESSUTOM HAR FOLJANDE PERSONER DELTAGIT | ARBETSGRUPPENS MOTEN SAMT
| UTARBETANDET AV GENOMSTRATEGIN:
Direktor Antti Kiveld, Jubileumsfonden for Finlands sjélvstandighet Sitra
Direktor Lauri Salmivalli, Ansvarig Life Science & Health Care, Deloitte Finland

Ytterligare information om den arbetsgrupp som social- och hdlsovardsministeriet tillsatt finns i Statsradets
projektregister (projektnummer STM098:00/20 14, http://www.hare.vn.fiimHankeListaSelaus.asp).
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