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Tulisiko biopankkien palauttaa aktiivisesti
kliinisesti merkittavaa tietoa naytteen

luovuttajille?

Reilun kymmenen vuotta voimassa olleen biopankkilain tarkoituksena on tukea tutkimusta. Biopank-
kitoiminnan luonne on ndytteenantajan nakokulmasta altruistista toimintaa, josta ei ole oletettua hyo-
tya ndytteenantajalle itselleen. Ndytteenantajilla on kuitenkin oikeus saada pyynndsta terveydentilaansa
koskeva ndytteestd madritetty tieto, ja hanelle on tarjottava mahdollisuus saada selvitys tiedon merki-
tyksestd. Naytteenantaja on myds saattanut antaa suostumuksensa siihen, ettd hanelle voidaan rapor-
toida I6ytyneesta terveyden kannalta merkittavéstd tiedosta. Nimenomaista palauttamisprotokollaa tai
palautettavan tiedon laatua laintasolla ei ole maaritetty. Sairastumista ennakoivien geenitulosten rapor-
tointi on monimutkainen eettinen kysymys, mutta niin on myés niiden raportoimatta jattaminen. Onkin
syyta pohtia, pitdisiko biopankkien aloittaa terveyttd ja henked uhkaavien hoidettavissa olevia sairauksia

ennakoivien tietojen systemaattinen raportointi.

iopankkien perustaminen on nihty tar-
peelliseksi, jotta potilaista ja kansalaisis-

ta eri syistd kerdttivid ndytteitd voitaisiin
kiyttaa alkuperdisen tarkoituksen lisiksi eri-
laisiin tutkimushankkeisiin. Biopankkeja on
perustettu ympari maailmaa. Euroopassa bio-
pankkien yhteisty6td edistimain on perustettu
BBMRI-ERIC-infrastruktuuri. Suomessa kuusi
yliopistosairaaloiden biopankkia muodostavat
yhdessd Oulun yliopiston ja THL:n biopank-
kien kanssa Biopankkien Osuuskunta Suomi -
FINNBB -nimisen yhteisty6elimen. Yksittaisis-
td suomalaisista biopankkitutkimushankkeista
mittavin on FinnGen, jossa hy6dynnetiin lihes
kaikkien suomalaisten biopankkien kerddmi
ndytteitd. Hankkeessa perimistd saatava tieto
yhdistetddn kansallisissa terveydenhuollon re-
kistereissd olevaan tietoon, ja ndin koottua ai-
neistoa on kéytetty lukuisiin tutkimuksiin sekd
perustutkimuksessa etti liikekehittelyssa. (1,2)
Biopankkien lainmukaisena tehtdvind on
nimenomaan tukea tutkimusta, jossa hy6édyn-
netddn ihmisperdisid niytteitd, edistdd ndyttei-
den kdyton avoimuutta sekd turvata yksityi-
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syyden suoja ja itsemadrddmisoikeus naytteitd
kisiteltdessd. Tulevaisuusorientoituneena toi-
mintona biopankit kerddvit, vastaanottavat ja
sdilyttavat ndytteitd ja niihin liittyvid tietoja,
luovuttavat niitd biopankkitutkimukseen seki
analysoivat ja tutkivat ndytteitd. Biopankkilais-
sa (688/2012) edellytetddn henkil6n antamaa
vapaaehtoista ja tietoon perustuvaa suostumus-
ta. Suostumuksen antamisen yhteydessid hen-
kilolla on mahdollisuus antaa suostumuksensa
my0s siihen, ettd hinelle voidaan ilmoittaa
kliinisesti merkittavastd 16ydoksestd. Biopank-
kilaissa ei kuitenkaan ole saidetty tutkijoille
velvoitteista ilmoittaa tillaisista 16ydoksista.
Kaytannossd ilmoittamista tapahtuu tilld het-
kelld melko vdhin, eikd kansallista kiytintod
ole muodostunut.

Jokaisella on oikeus pyynndstd saada tieto,
sdilytetadnko biopankissa hintd koskevia niyt-
teitd, mistd hintd koskevia tietoja on saatu ja
mihin hénestd otettuja ndytteitd ja tietoja on
luovutettu tai siirretty biopankista. Naytteen
antaneella on my6s oikeus pyytdi ja saada ter-
veydentilaansa koskeva nidytteesti maddritetty
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tieto. Tilloin hinelle on tarjottava mahdolli-
suus saada selvitys tiedon merkityksestd. Bio-
pankkiin annettavista ihmisperaisistd ndytteistd
voidaan saada tietoa muiden seikkojen ohella
henkilon perimésti. Lakia sdddettdessd timan
tiedon ajateltiin olevan toisaalta erityisen kiin-
nostavaa ja toisaalta kenties huolta herattavai
ndytteen antajan kannalta. Laajat perimin
sekvenssianalyysit ovat edelleen tyolaitd. Nii-
den tulokset eivit ilmesty nykymetodeillakaan
automaattisesti vaan ne vaativat merkittavaa
asiantuntijatyota.

Ongelmakohdat

Biopankkitutkimus on tieteellisti tutkimusta,
eivatkd kiytettavit laboratoriot aina ole akkre-
ditoituja. Siten tutkimuksesta saatava analyy-
sitieto ei valttimattd ole riittdvin luotettavaa
terveydellisiin tarkoituksiin. Ennen tiedon an-
tamista tulos pitdisi varmistaa uudella laborato-
riotutkimuksella. On episelvii, kenen vastuul-
le tarvittavien ladketieteellisten toimenpiteiden
organisoiminen jdisi. Ndistd syistd biopankki-
tutkimuksen tuottama tieto ei ole helposti kay-
tettdvissd ndytteen antajien hyviksi lain hengen
mukaisesti.

Tavallisen niytteenantajan on vaikea hah-
mottaa geenitietoa. Hin ei ehki lainkaan osaa
péitelld, miten hinen tulisi toimia itse pyyta-
minsi tai hinelle aktiivisesti raportoidun gee-
nildydéksen suhteen (3). Tehokkainta saattaisi
olla raportoida geenildydds suoraan terveyden-
huoltoon ja jattda mahdolliset jatkotoimenpi-
teet terveydenhuollon osaajien tehtiviksi. Kay-
tinnon toteuttamista kuitenkin hankaloittaa,
ettei terveydenhuollossamme ole aina identifi-
oitavissa tahoa, joka huolehtii tietyn henkilon
terveydenhoidosta. Hoitava taho on yhdelle
henkil6lle erikoissairaanhoidossa, toiselle tyo-
terveyshuollossa tai perusterveydenhoidossa,
ja terveelld kansalaisella ei ole kenties mitddn
hoitokontaktia.

Biopankkien ja genomitiedon palauttamista
koskevan keskustelun taustalla on huomioitava
my6s American College of Medical Genetics
and Genomics:n (ACMG) suositukset Yhdys-
valloissa, jotka ovat jo vaikuttaneet merkitta-
visti geneettisen tiedon palautuskdytintoihin

my0s globaalisti. ACMG-suositukset, jotka
koskevat kliinisen eksomi- ja genomisekven-
soinnin yhteydessa raportoitavia sivul6ydoksid,
ovat muokanneet periaatteita siitd, mitd ge-
neettisté tietoa tulisi tai voisi raportoida takai-
sin henkiloille. On kuitenkin huomattava, etta
Yhdysvaltojen ja EU:n juridiset kdytinnot ovat
monilta osin varsin erilaisia.

Biolaaketiedesopimuksen
asettamat velvoitteet

Biopankkitutkimuksesta palautuvan tiedon ka-
sittelyssd on kiytinnon seikkojen lisiksi huo-
mioitava paitsi kotimainen sddntely myos Suo-
mea sitovat kansainviliset ja EU-saddokset, ku-
ten biolddketiedesopimus, joka edellyttas, ettd
terveyteen liittyvit toimenpiteet tehddan vain
henkilon vapaasta ja tietoisesta suostumuksesta
(4,5). Henkilon tulee voida peruuttaa suostu-
muksensa milloin tahansa. Bioldiketiedesopi-
musta laadittaessa ei huomioitu erityisesti bio-
pankkitutkimusta, kuten suurten viestGaineis-
tojen laajoja geenitutkimuksia. Periaatteita on
kuitenkin soveltuvin osin sisillytetty biopank-
kilakiin ja biopankkien kdytinnon toimintaan.
Bioldiketiedesopimuksen yksityiselimaa
ja tiedonsaantioikeutta koskevan 10 artiklan
mukaan jokaisella on oikeus saada tietoonsa
terveydentilastaan kerdtyt tiedot. Jos henkilo
ei kuitenkaan halua niitd tietoja, hinen toi-
vomuksensa tulee ottaa huomioon. Artiklan
3 kohdan mukaan edelld tarkoitettujen oi-
keuksien kiyttod voidaan kuitenkin poikkeus-
tapauksessa rajoittaa lailla, jos se on potilaan
edun mukaista. Esimerkkind voisi mainita tilan-
teen, jossa tiedon antaminen paljastaisi véisti-
mattd menehtymiseen johtavan taudin ja tieto
saattaisi merkittavasti heikentdd potilaan eld-
minlaatua. Poikkeaminen potilaan oikeudesta
olla tietdmattd asiasta voisi tulla kysymykseen,
jos potilaan alttius johonkin sairauteen vaatisi
potentiaalisesti tehokkaiden ennakollisten toi-
menpiteiden kiytt6d. Samaten tillainen tilanne
voisi olla kisilld, kun potilaan oikeus olla tieta-
mattd olisi vastoin jonkun muun henkilén kuin
potilaan itsensi etuja.
Bioldaketiedesopimuksen 12 artiklan mukaan
testejd, joilla voidaan ennustaa perinnollisia sai-
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rauksia tai selvittdd, onko henkil6lld jonkin sai-
rauden aiheuttava geenimuutos tai geneettinen
taipumus tai alttius sairastua, saa suorittaa vain
terveydellista tarkoitusta tai terveyteen liittyvaa
tieteellistd tutkimusta varten, ja testaukseen tu-
lee liittyd asianmukaista neuvontaa.

Oikeus tietid seka oikeus olla tietimattd
yhdessd vapaaehtoisen ja tietoon perustuvan
suostumuksen kanssa ovat erityisen keskeisid,
kun huomioidaan se, ettd henkilot voivat saada
tietoa myos sellaisista geneettisistd sairauksista
joihin ei ole olemassa tehokasta hoitomuotoa.
Henkiloihin itseensd kohdistuvien vaikutusten
ohella on huomattava, ettd ennakoivilla geeni-
testeilld voi olla vaikutuksia testatun henkilon
ohella my6s hinen perheenjiseniinsi ja jélke-
liisiinsd. Biolddketiedesopimuksen selitysosan
mukaan tilanne on monimutkaisin sellaisten
vakavien, myohdin alkavien sairauksien en-
nakoivan testaamisen osalta, joihin hoitoa ei
talla hetkelld ole saatavilla. Tallaisten sairauk-
sien seulonnan tulee selitysosan mukaan pysya
poikkeuksellisena, vaikka seulonta liittyisikin
tieteelliseen tutkimukseen, silldi se saattaisi
asettaa liikaa rasitetta osallistumisen vapaaeh-
toisuudelle sekd henkiliden yksityisyydelle.
Ennakolliseen testaamiseen liittyvien haastei-
den takia sitd on vilttimatonta rajoittaa yksilon
terveyteen liittyviin kiyttokohteisiin. (6)

Biopankkitutkimuksen oletettu
hyoty naytteenantajalle

Biopankkitoiminnan voidaan katsoa noudatta-
van biolddketiedesopimuksen 12 artiklan vaati-
musta terveyteen liittyvistd tutkimuksesta. Bio-
pankkindytteen antamista ei kuitenkaan tavalli-
sesti ole tarkoitettu ndytteenantajan terveyden
tutkimiseen tai sen parantamiseen taikka nayt-
teen kéyttimiseen tulevaisuuden tutkimustyossa
osana muita samaan tutkimukseen soveltuvia ai-
neistoja. Ei siis ole taattua, ettd jokainen annettu
ndyte tulee kiytettiviksi tutkimustarkoitukseen
tai ettd tutkitustakaan biopankkinaytteesta 16y-
tyisi jotain sellaista tietoa, josta olisi vilitontd
hy6tya ndytteenantajan oman terveyden paran-
tamiseen tai sairauden ennaltaehkiisyyn.
Biopankkinidytteen antamisesta ei siis voida
olettaa tai luvata olevan hy6tya ndytteen luovut-

S. Norjaym.

tajalle, vaikka ndin joissain tapauksissa onkin.
Laajemmin ajatellen biopankkitutkimuksesta
saatava tieto saattaa kuitenkin auttaa esimer-
kiksi yksilollisen hoidon valinnassa. Esimerkki
tallaisesta tutkimuksesta on Suomen Akate-
mian rahoittama yksil6llisen syopaldaketieteen
kansallinen iCAN -hanke. Tissd Helsingin yli-
opiston ja HUS:n kdynnistimissd hankkeessa
syopddn sairastuneiden biopankkisuostumuk-
sen antaneiden henkiléiden kasvainniytteiden
molekyyliprofiilia (esimerkiksi DNA ja RNA
muutokset, liikeherkkyys) ja muuta terveystie-
toa (esimerkiksi immuunivaste) yhdistamalld
opitaan suuntaamaan uudet, spesifiset ladke-
hoidot juuri oikeille potilaille tulevaisuudessa.
Joskus iCAN:ssi tehddin potilaan kasvainnéyt-
teestd tutkimusl6ydos, jolla voisi olla merkitys-
td potilaan valittomassd hoidossa. Tétd varten
yhteistyossd Helsingin biopankin ja HUS:n
kanssa ollaan pilotoimassa prosessia, jossa 16y-
dos voitaisiin palauttaa biopankkiin ja edelleen
potilaan pyynnosté toimittaa hoitavalle ladka-
rille mahdollisia jatkotoimenpiteiti varten. (7)

Biopankkitutkimuksesta saatujen
tietojen aktiivinen palauttaminen
naytteen luovuttajalle

Biopankkildhtinen aktiivinen ldhestyminen
voi olla ndytteen luovuttajalle yllattdva toimi
siitd huolimatta, ettd naytteen luovuttaja bio-
pankkisuostumuksen antamisen osana olisikin
antanut luvan olla hineen yhteydessi mah-
dollisesta Kkliinisesti merkittavistd 16ydoksesta.
Suostumuksen antamisen ja tutkimuksen teke-
misen vililld voi aikaa kulua lukuisia vuosiakin,
eikd nidytteen luovuttajilla aina ole annetusta
informaatiosta huolimatta valttaimatta taytta k-
sitystd siitd, mihin he ovat suostuneet. Naytteen
luovuttajan aseman turvaamisen ja aiempaa laa-
jemman tutkimuskiyton on katsottu edellytta-
vin yleisesti hyviksyttyjen tutkimuseettisten
periaatteiden noudattamista, joista keskeisin on
néytteen luovuttajalle ennen suostumuksen an-
tamista annettu riittivi tieto siitd, mihin ja mi-
ten néytettd ja siihen liittyvaa tietoa kiytetdan
tai luovutetaan (8).

Palautettavan kliinisesti merkittivin tiedon
osalta on erityisesti syytd pohtia tiedon luon-
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netta. Preventiivisten toimien kannalta hyodyl-
linen tieto voi olla omiaan auttamaan ndytteen
luovuttajan terveydentilan parantamista, mah-
dollisen sairauden syntymisen tai etenemisen
estimistd tai hidastamista tai voi muutoin po-
sitiivisesti vaikuttaa niytteen luovuttajan eld-
manlaatuun. Parhaimmillaan tieto voi pelastaa
ndytteen luovuttajan hengen. Toisaalta sellaisen
tiedon antaminen, jonka perusteella voidaan
paitelld henkil6lld olevan esimerkiksi fataali pe-
rinnéllinen sairaus ilman tunnettua hoitomuo-
toa tai hidastuskeinoa, voisi puolestaan mah-
dollisesti heikentdd ainoastaan eliménlaatua ja
aiheuttaa huolta tai ahdistusta. Raja hyodylli-
sen ja haitallisen tiedon vililli ei ole selked ja
vaihtelee my6s yksiliden ja elimintilanteiden
vililli. Biopankit ovatkin vaikeiden pohdin-
tojen ddrelld, jos ne paattavit alkaa aktiivisesti
lihestyd luovuttajiaan raportoidakseen heille
mahdollisista geenil6ydoksista.

Sekd niytteen antajan oma-aloitteisessa tie-
tojen pyytimisessd ettd biopankkildhtoisessd
tietojen palauttamisessa tulee huolehtia tieto-
jen palauttamiseen liittyvien edellytysten tdyt-
tymisestd, kuten asianmukaisen neuvonnan
tarjoamisesta. Samaten 16ydoksen luotettavuu-
desta tulee varmistua.

Genomistrategian tavoitteet ja
kliinisesti merkittavan tiedon
palauttamisen pilottihanke
GenomiTerveys

Vuonna 2023 sosiaali- ja terveysministerion
julkaiseman uudistetun kansallisen geno-
mistrategian keskeisend tavoitteena on tuot-
taa parempaa terveytti genomitiedon avulla
mahdollistamalla ”yhdenvertainen, laajempi,
tehokkaampi ja eettisesti hyviksyttivi geno-
mitiedon hyddyntiminen osaksi suomalaista
terveydenhuoltojirjestelmid sekd genomialan
palveluliiketoimintaa ja vientiteollisuutta” (9).
Tavoitetta tukeviksi toimenpiteiksi strategi-
assa on tunnistettu muun muassa geneettisen
tiedon hyédyntimisen nykytilan ja kiytinnon
soveltamismahdollisuuksien selvittiminen tut-
kimuksen lisaksi niin perusterveydenhuollossa
kuin erikoissairaanhoidossa. Biopankit laajoja
geneettisid aineistoja sisdltdvind naytekokoel-
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Ydinasiat

»» Biopankkindytteet tukevat tulevaisuuden
tutkimustoimintaa.

»» Ndytteen antamisesta ei ole tavallisesti
hyotya naytteen luovuttajalle.

»» Nadytteen luovuttaja voi pyynnostd saada
tietoja hanesta sailytettavista biopankki-
ndytteista.

»» Ndytteen luovuttaja voi antaa suostu-
muksensa siihen, etta biopankki lahestyy
hanta mahdollisesta merkittavasta 16y-
doksesta.

»» Ladketieteellisten ja oikeudellisten seik-
kojen ohella palauttamisessa on huomioi-
tava eettisten edellytyksien tayttyminen.

mina ovat omiaan edistimain naiden tavoittei-
den ja toimenpiteiden saavuttamista.

Helsingin Biopankin johtamassa kaksiosai-
sessa GenomiTerveys-pilottihankkeessa selvi-
tettiin biopankkitoiminnassa kertyneen geno-
mitiedon hy6dyntidmisté terveydenhuollossa ja
kehitettiin palautusprosessi sairaalabiopankkei-
hin palautuneiden 16ydésten antamisesta bio-
pankkindytteen luovuttajille genomistrategian
tavoitteiden mukaisesti (10). Biopankkitut-
kimukseen luovutetuista naytteisti seulottiin
hankkeessa perimin mutaatioita, joihin liittyy
suuri syopariski. Luovutettavan tiedon oikeelli-
suuden takaamiseksi hankkeessa luotiin yhdes-
sd sairaaloiden kanssa valmiudet biopankkitu-
losten varmistamiseksi sekd sellaisten niytteen
luovuttajien, joiden néytteista alustavasti loytyi
etsitty muutos, ohjaamiseksi perinnéllisyys-
neuvontaan sekd mahdollisiin ehkiiseviin toi-
menpiteisiin. Hankkeen avulla onnistuttiin ta-
voittamaan useita henkilitd, joilla ei aiemmin
ollut tietoa suurta syopariskia aiheuttavista mu-
taatioista perimassaan.

Olemassa olevien ja jatkuvasti koottavien
ndytekokoelmien hy6dyntimisen ohella geno-
mistrategiassa on tunnistettu toimenpidetar-
peena vieston geneettisen tiedon ymmirryksen
ja lukutaidon vahvistaminen. Oikean ja paik-
kansa pitdvin informaation tarjoamisen avulla
voidaan luoda viestolle edellytykset ymmartad
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ja osallistua geneettisen tiedon kayttoon liitty-
viin kysymyksiin niin omassa eldimissdin kuin
yleisemmin yhteiskunnassa. Geneettisen tiedon
ja sen kayttomahdollisuuksien ymmartiminen
on tirkedd, jotta esimerkiksi biopankkitutki-
mukseen niytteensi luovuttavien henkiliden
odotukset mahdollisista biopankkildhtoisistd
informoinneista ovat realistisia. Kliinisesti mer-
kittavin tiedon palauttamisprosessin ollessa
toistaiseksi lailla sddntelemidton toimintaketju
on GenomiTerveys-hankkeen kaltaisten pilotti-
projektien arvo huomattava etsittiessi muuhun
kansalliseen tutkimuslainsddddnnon viitekehyk-
seen sopivinta mallia. Tietojen palauttamisjar-
jestelmén kehittyessd on my6s syyti pohtia, oli-
siko eettisesti oikein velvoittaa kliinisesti mer-
kittivien tietojen antamiseen, kun huomioidaan
eettinen dilemma nédytteen luovuttajan eliman
kannalta mahdollisesti merkittivin tiedon ker-
tomatta jattamisesta.

Lopuksi

Biolddketiedesopimuksen ja kansallisen bio-
pankkilain laatimisen aikaan geneettisten tutki-
musten hyédyntiminen lidketieteessd oli vasta
alkamassa. Yksittdisetkin geenitestit olivat kal-
liita, ja niitd kéytettiin harvoin ja harkiten. Nii-
hin liittyi monenlaisia pelkoja, ehki siksi, ettd
yksi ensimmidisistd diagnosoitavissa olevista
geneettisistd taudeista oli Huntingtonin tauti,
joka on etenevisti dementoiva hoitojen ulot-
tumattomissa oleva periytyvi sairaus. Nykydan
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potilaan oirekuvan selvittelyssi kiytetdan run-
saasti erilaisia geenitestipaneeleja tai jopa koko
eksomin eli kaikkien tunnettujen geenien sek-
vensointia. Laboratoriot ovat joutuneet luo-
maan omia saantdjaan siitd, mita niin sanottuja.
sivul6ydoksid raportoidaan diagnostisen testin
yhteydessi ja millaisia informointi- ja suostu-
musprosesseja tillaiset raportoinnit edellytta-
vit. Tdssd valossa biopankkeihin kumuloituva
genomitieto ei ole samalla lailla ainutkertaista
ja ndytteen antajalle kullanarvoista kuin ai-
koinaan. Ti4std huolimatta terveyttd ja henked
uhkaavien hoidettavissa olevien geenitulosten
raportoinnilla olisi edelleen merkitysti yksil6i-
den ja my6s koko terveydenhuollon kannalta.
Asioita voidaan tehdi pilottitutkimuksina tut-
kimusrahoituksen turvin, mutta pitkilld tih-
taimelld biopankeille olisi turvattava resurssit
ja laadittava toimivat prosessit nididen ennakoi-
vien tulosten raportoimiseen. M
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