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Geenitestaus ja lakien henki — tutkimus s 624629

geenitestien sddntelysta

Tutkimukseni genetiikan parissa alkoi, kun osallistuin eurooppalaisten ihmis-
genetiikan ESHG:n (European Society of Human Genetics) ja lisiantymislddke-
tieteen ESHRE:n (European Society of Human Reproduction and Embryology),
alan keskeisten jdrjestdjen projektiin, jossa haluttiin kartoittaa kaikki olennaiset
kysymykset, jotka liittyvit genetiikan ja hedelméityshoitojen rajapintaan.
Teknologia oli kehittynyt huimaa vauhtia ja mahdollisti uusia sovelluksia. Kui-
tenkin hedelmoityshoitojen kdyton rajat seké alkioiden kisittely ja valikointi
herittivit monenlaisia huolia, kun arvioitiin uusien sovellusten vientié kliiniseen
Kyttoon.

Projekti oli euroopanlaajuinen ja monitieteinen. Asioita tarkasteltiin 144-
ketieteen, palvelujarjestelmén, yksiloiden tarpeiden, yhteiskunnan, etiikan ja
juridiikan nidkokulmista. Pidettiin tirkednd miettid, miten uudet sovellukset
olisivat turvallisia ja laadukkaasti ja yhdenvertaisesti kaikkien niit4 tarvitsevien
saatavilla, ja selvitettiin, miten eri maiden palvelujirjestelmit ja lainsdadanto
mahdollistavat ne.

Projektiin osallistui eri alojen eturivin asiantuntijoita, ja tuloksena annettiin
suosituksia asiaan liittyvistd seikoista. Suosituksia on sittemmin tarkistettu muu-
taman vuoden vilein. Téllaisella monitieteiselld tyolld tavoitetaan laajasti tiede-
yhteis6n ja ammattikunnan konsensus hyvisti toimintatavoista ja siitd, millaisten
sovellusten kaytosti olisi sen hetkisen tieteellisen tiedon varassa syyta pidittya
tai ainakin olla varovainen.

Mainitussa projektissa erityinen tarkastelukohde oli alkion geenitestaus, joka
oli kielletty monessa Euroopan maassa, kuten Italiassa ja Saksassa. Potilaat mat-
kustivat rajan yli toiseen maahan saadakseen kaipaamiaan hoitoja. Saksassa 144-
kdri saattoi joutua jopa vankilaan, jos hin suositteli hoitoja toisessa maassa saati,
ettd olisi voinut itse tarjota titd mahdollisuutta. Vakavaa perinnéllistd sairautta
kantavalle pariskunnalle tilanteet olivat kohtuuttomia. Ainoa mahdollisuus oli
abortti, joka ndissd maissa kuitenkin oli sallittu, jos siki6lld todettiin vakava
sairaus.

Tutkimustyoni aikana tilanne on muuttunut Euroopassa, lopulta my6s Ita-
liassa, silld tapauksessa Costa ja Pavan vastaan Italia Euroopan ihmisoikeustuo-
mioistuin EIT totesi vuonna 2012, etté Italian alkion geenitestauksen kieltivi
lainsdadanto ei ole oikeasuhtainen lain tavoitteisiin nahden. Tapauksessa valituk-
sen tehnyt pariskunta oli jo saanut yhden kystistd fibroosia sairastavan lapsen ja

* Sirpa Soini, OTT. Lectio praecursoria Helsingin yliopiston oikeustieteellisessa tiedekunnassa
14.8.2020 pidetyssd vaitostilaisuudessa, jossa kirjoittaja puolusti véitoskirjaansa Geenitestaus ja
lakien henki - tutkimus geenitestien sédantelysta.
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kokenut yhden terapeuttisen abortin. Italia pyrki puolustuksekseen viittimaan
muun ohella, ettd se suojelee alkion oikeutta elimédin, ehkiisee eugeenisia paa-
méirid ja suojaa naista masennukselta, joka hedelmoityshoitotekniikan edellytta-
mien hormonien kéytosti voisi seurata. Samaan aikaan se kuitenkin salli abortin
sikion vakavan sairauden vuoksi, joten EIT ei pitdnyt lakia johdonmukaisena.

Viitoskirjatutkimukseni "Geenitestaus ja lakien henki - tutkimus geenitestien
sddntelystd” on pyrkimys systematisoida geenitestaukseen soveltuvaa oikeutta ja
oikeudellisia kdytdnt6ja moniarvoisessa ldnsimaisessa yhteiskunnassa. Lait, ih-
miset, palvelut ja hoidot liikkuvat valtakunnan rajojen yli. Samalla geenitestien
kayton rajat terveydenhuollossa ja sen ulkopuolella ovat paikoin hdmértyneet.
Kaupallisten suoraan kuluttajille geenitestaus- tai geenitiedon tulkintapalveluita
tarjoavien kansainvilisten yritysten médrd on kasvanut valtavasti.

Tutkimukseni on kaksiosainen. Artikkeleissani olen tarkastellut geenitestien
lainsaddént6d Lansi-Euroopassa, alkion geenitestaukseen liittyvid juridisia ja
eettisid kysymyksid, kuluttajille tarjottavia geenitestejd sekd valtioiden rajat ylit-
tévien hoitojen tai palveluiden mukanaan tuomia pulmia.

Yhteenveto-osassa olen tarkastellut genetiikkaan ja tdsmélddketieteeseen
liittyvid nakokulmia, oikeudenalaa, bioetiikkaa, oikeuden ja moraalin vilistd
suhdetta, oikeudellista pluralismia ja sdantelyyn liittyvi seikkoja. Koin tarkeédksi
tarkastella sddntelyn taustalla olevia tekijoité ja niiden keskindisid riippuvuuksia.

Tutkimukseni punainen lanka on oikeudellinen pluralismi. Biolddketieteessi
oikeudellisen sdéntelyn kirjo, monen oikeusjérjestyksen ja erilaisen ei-institutio-
naalisen oikeudenkaltaisen materiaalin yhtdaikainen ndenndinen soveltuminen
on erityisen arkipdivdistd. Etenkin oikeuden ulkopuolisten on vaikea erottaa,
mikd on velvoittavaa oikeutta.

Oikeudellinen pluralismi on ollut mittavan akateemisen keskustelun koh-
teena jo pitkddn. Erilaisia teorioita ja ldhestymistapoja ja ratkaisuja on ehdotettu
lukuisia, ja joku puhuukin pluralismin eetoksesta teorian sijaan. Pluralismin
avulla toivotaan voitavan luoda jonkinlainen ylivertainen tapa tapana jasentda
oikeutta usein tavalla, joka vastaa omaa kokemusmaailmaa.

Euroopan ihmisoikeustuomioistuimen ratkaisukaytanto moraalisesti herkilld
alueilla on mielenkiintoista tarkasteltavaa. Vaikka sopijavaltioilla on pitkille oi-
keus paittdd kansallisessa lainsddddnndssa esimerkiksi alkion geenitestauksesta,
lain pitdd olla oikeasuhtainen ja vilttimiton demokraattisessa yhteiskunnassa
laille asetettujen tavoitteiden kannalta. Lisaksi pitdd huomioida, miten muut so-
pijamaat suhtautuvat asiaan. Puhutaan konsensusopista. Jos suurimmassa osassa
maista on vakiintunut sallia alkiodiagnostiikka lainsdddannossé, valtion voi kat-
soa ylittdneen harkintamarginaalin ylldpitdessdédn valtavirrasta poikkeavaa sdd-
telyd. Mité tarkedmpi asia on yksilon elaméssi, sitd tarkemmin lakia arvioidaan.
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Geenitestaus

Genetiikkaa eli perinnéllisyystiedettd on hyddynnetty jo pitkdédn terveyden-
huollossa. Geenitestejd on monenlaisia tarpeesta riippuen, yhden geenin tes-
tistd laajoihin geenipaneeleihin tai koko perimén laajuisiin analyyseihin. Gee-
nitestauksen avulla voidaan diagnosoida harvinaisia perinnéllisid sairauksia.
Geenitestaus mahdollistaa sellaisten perinnollisten tekijéiden tunnistamisen,
jotka voivat selittdd jonkin sairauden taustalla olevia syitéd. Niiden avulla voidaan
poissulkea jokin perinnoéllinen sairaus. Geenitestauksen avulla voidaan tehda
hoitosuunnitelmia, ennalta ehkiistd perinnollisid syopid ja kohdentaa ladkehoi-
dot paremmin. Ladkkeiden valinnassa yksil6llisilld tekijoilld on entistd suurempi
merkitys, kun tieto lisddntyy. Puhutaan tdsmaldaketieteestd: oikea hoito oikealle
potilaalle oikeaan aikaan. Ladkkeiden kehitystydssd perimén selvittiminen onkin
nykyéin peruslahtokohta, silld ihmiset reagoivat ladkkeisiin eri tavoin.

Talld hetkelld tutkitaan myos sitd, voisiko perimi selittdd, miksi jotkut selvii-
vit koronaviruksesta helpolla ja toiset puolestaan saavat vakavan tautimuodon.
Niin perimidd koskevaa tietoa voisi hyodyntdd infektion torjuntaan liittyvisséd
toimissa.

Genetiikan kehittyessd siihen liittyvét laadulliset ja eettiset kysymykset tuovat
painetta lainsdddant6d kohtaan. Testin pitdd olla laadultaan sellainen, etté se an-
taa oikean tuloksen. Sellaisen, joka on merkityksellinen ja hy6dyllinen potilaan
hoidon tai timin eldmanhallinnan nakokulmasta. Terveydenhuollon palvelu-
valikoimaan kuuluvien testien pitdd olla ladketieteellisesti perusteltuja. Niiden
médrdaminen on siten lihtokohtaisesti normaalia terveydenhuollon toimintaa.

Geenien toiminta ja niiden aiheuttamat vaikutukset yksilon eliméan eivit
ole useinkaan kovin suoraviivaisia. Yhden geenin aiheuttamien ominaisuuksien
lisiksi on paljon usean eri geenin aiheuttamia monitekijéisia sairauksia, jolloin
geenien toimintaan vaikuttavat my6s ympiristo, elintavat ja ravitsemus. Geenien
toiminnasta ei tunneta vield ldheskddn kaikkea esimerkiksi niiden sddntelyaluei-
den ja ilmenemiseen vaikuttavien tekijéiden osalta.

Nykyisilld perimén tutkimusmenetelmilld saadaan valtavasti dataa, mutta sen
tulkinta on hyvin haastavaa ja edellyttdd laajaa kansainvilistd yhteistyotd seka
Kkliinistd tietoa potilaan oireista. Oma haasteensa on my®ds se, ettd laajoilla ana-
lyysimenetelmilld 16ytyy monenlaisia muutoksia, joiden merkitys silld hetkelld
on epdselvd. Tietoa pitdd siis jatkuvasti paivittdd ja uudelleen tulkita.

Geenitiedon jakaminen kansainvilisesti kliinisine oirekuvineen on mahdol-
listanut monien sairauksien diagnosoinnin ja uudelleen luokittelun sekd antanut
lisdd ndyttod tietyn geneettisen ominaisuuden ja kliinisen oireiston vélilld. Lain-
sdddannon pitéisi tukea tiedon jakamista tdhén tarkoitukseen, sill tiedon jaka-
matta jattdminen hidastaa harvinaisten perinnéllisten sairauksien diagnosointia
ja hoitoa, ja ylipddtdan tiedon karttumista ja perimédn tulkintaa.
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Kuluttajille terveystarkoituksia varten tarjottavat geenitestit ovat jdaneet
pédosin terveydenhuollon lainsdddannon soveltamisalan ulkopuolelle. On hyvé
asia, jos ihmiset haluavat edistdd terveyttddn ja motivoituvat sithen geenitestien
avulla. Tarjolla olevien geenitestien ja niiden tulkintapalveluiden laatu vaihte-
lee. Kuluttajan voi olla vaikea ymmartd4 geenitestien mahdollisuuksia ja rajoja.
Tulokset voivat herittdd turhaa huolta tai luoda viddrad turvallisuudentunnetta
siitd, ettd esimerkiksi ei olisi rintasyoville altistavaa geenimuotoa. Niilld voi olla
vaikutuksia myos terveyspalvelujarjestelman toimintaan, jos kuluttajat haluavat
tulkintapalvelua julkisessa terveydenhuollossa. Kuluttajille tarjottavia geenites-
tejd ei pida kieltad, kuten joissakin Euroopan maissa tehddin, mutta niiden osalta
voisi my6s harkita alan itsesdédntelyd, joka on hallinnollisesti ja kustannusvas-
taavuudeltaan tehokas keino sitouttaa toimijoita hyviin kéytinteisiin ja lisdtd
kuluttajien oikeusturvaa. Sd4dosymparistd on muuttumassa, kun EU:n uuden
In vitro diagnostiikka -asetuksen soveltaminen alkaa toukokuussa 2022.

Geneettiset sovellukset herittavit toivoa tuodessaan uusia mahdollisuuksia
tasmaldaketieteeseen. Toisaalta ne huolestuttavat joitakin tahoja, jotka katsovat,
ettd ihminen leikkii jumalaa puuttuessaan lajin luonnolliseen kehitykseen. Ge-
netiikkaan kohdistuu arvoihin ja moraaliin liittyvid ndkemyksid ja uskomuksia.
Genetiikan mahdollisuuksia ja rajoja ei kuitenkaan riittdvisti ymmarretd, mika
johtaa geenitiedon perusteettomaan mystifiointiin.

Etenkin perimén ldpiluvun aikoina vuosituhannen vaihteessa omaksuttiin
lainsdadant64 ja suosituksia, jotka nostivat perimdé koskevan tiedon darimmai-
sen suojeltavaksi yli muun arkaluonteisen tiedon, sillé ajateltiin, ettd yksin gee-
nit médradvit kohtalomme. On kuitenkin perusteltua pohtia onko geneettinen
tieto niin ylivertaista, ettd se vaatii vield enemman suojelua suhteessa muuhun
potilastietoon tai muihin yksilon nakokulmasta herkkiin asioihin. Miké tahansa
terveystieto — tai muukin arkaluonteinen tieto - voi olla yksilén kannalta hyvin
erityistd ja silld voi olla vaikutusta muullekin perheelle. Ihmisen eldamién ja ter-
veyteen vaikuttavat monet lainalaisuudet, muutkin kuin geenit, esim. sosiaaliset
olot, ympdristo, ravitsemus jne.

Sekd lakiin ettd geenitesteihin voidaan kohdistaa laatuvaatimuksia. Séinte-
lyssd ja keskustelussa pitdd erottaa arvoihin tai moraaliin perustuvat nikokulmat
sekd konkreettiset riskienhallintaan liittyvat nakokulmat. Esimerkiksi alkion
geenimanipulointiin liittyvit seikat nostattavat tunteita puuttumisesta luontoon
tai ajatuksia rodunjalostuksesta, vaikka toisaalta pitdd pohtia konkreettisia terve-
ydellisid seurauksia syntyville lapselle tai tuleville sukupolville; hyotyjd ja haittoja
ylipaataan.

Vuosikymmenii vanhat lait, kuten potilaslaki ja terveydenhuollon ammat-
tihenkil6laki, ovat kestdneet ajan kulumista. Monien maiden geenitesteji kos-
kevissa lainsdddidnnossi olevat periaatteet on johdettavissa my6s ndisté laista.
Parhaimmillaan laki luo puitteet ja ilmaisee keskeiset arvot ja tavoitteet, mutta
ei estd kehitystd ja kohtuullista ratkaisuharkintaa yksittdistapauksissa.
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On tarpeen kidydd monipuolista keskustelua ja tarkastelua genetiikan sovel-
luksista. On tarpeen erotella tunne, uskomukset ja jarki, jotta sédntelyn tarpeel-
lisuutta voi arvioida. On tarpeen lisatd luottamusta ja mahdollistaa geenitiedon
oikea-aikainen kiytto terveydenhuollossa ja palvelujirjestelmin kehittimisessi
sekd tuoda terveydenhuollon laatuvaatimuksia terveyttd koskevien kuluttaja-
testien tarjontaan.

Bioetiikka

Bioetiikan puitteissa on voitu kdydéd arvokasta usein monitieteistd keskustelua
ldaketieteen sovelluksiin liittyvistd eettisistd kysymyksistd. Sen nimissd tuodaan
toisinaan esille my6s nidkokantoja, jotka pyrkivit ldhinné polemisoimaan. Koska
bioetiikka on olennainen osa biolddketieteen alalla kiytivda keskustelua my6s
sddntelyn tarpeita pohdittaessa, pidin tarkedna tutkia sitd, mitd bioetiikka on.
Bioetiikan nimissi esitettdvien nikokantojen taustalla pitdd olla jarkevdd pohdin-
taa, késitteiden avaamista, periaatteiden punnintaa, jotta niiden nimissi esitettyja
nédkokantoja voisi kdyttdd tasapainoisessa julkisessa keskustelussa. Oikeustie-
teelld on tdrked rooli tuoda keskusteluun oikeudellista nakokulmaa.

Lopuksi

Tutkimuksessani halusin jasentdd oikeuden kokonaiskuvaa ja selvittdd erilaisia
riippuvuuksia geenitesteihin liittyvin sdantelyn osalta. Halusin my6s pohtia tut-
kimukseni oikeudenalajaotusta. Maailmalla lddkinté-, bio- tai biolddketiede- tai
terveysoikeus on vakiintunut vuosikymmenii sitten omine oppituoleineen ja jar-
jestéineen. Suomi on biolddketieteessd maailman kérked. Se on onnistunut luo-
maan lainsdddintod, jolla on ratkaistu epaselvid juridisia ja eettisid kysymyksi
ja tasapainotettu eri tahojen intresseji. Tastd on hyvi esimerkki biopankkilaki,
joka mahdollistaa laajamittaisen korkealaatuisen tutkimusinfrastruktuurin
rakentamisen myds perimin tutkimusta varten. Terveysalan kasvustrategian
hengessi toivon, ettd myos oikeustieteessd voimme aktiivisesti tukea kehittdméin
hyvid kdytdnteitd ja osallistua kansainviliseen kehitykseen alalla.
Biolddketieteen herkissd kysymyksissd sadnteleminen epdonnistuu helposti.
Tutkimuksen nimessi oleva lakien henki viittaa Montesquieu’n teokseen, jossa
hédn kuvasi sosiaalista todellisuutta ja siind esiintyvié erilaisia lainalaisuuksia,
pitden tirkednd huomioida jokaisen kansan ja kulttuurin omat tavat, tottumukset
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ja perinteet; yhteison perusmoraali. Thmisten elim#4 ohjaavat monenlaiset lait;
ne jotka he ovat itse sddtdneet, mutta myos tunteen ja intohimon alaan kuuluvat
seikat. Nykyaikaisessa autonomiaa korostavassa moniarvoisessa yhteiskunnassa
yksilon omilla valinnoilla ja oikeuksilla on merkitystd yhteiséllisten arvojen
ohella. Autonomian nimissi ei kuitenkaan voi sallia mitd tahansa. Epdsymmet-
risen informaation vuoksi kuluttajia ja yksiloitd on my6s edelleen syyté suojata.
Julkisen sektorin nakokulmasta palvelut pitda priorisoida tarpeen mukaan.

Oikeudessa ja moraalissa on harvoin yhté oikeaa ratkaisua, joten avoimuus
niiden taustalla olevista arvoista, uskomubksista ja kisitteistd pitdd tunnistaa ja
avata keskusteluun. Lakien henki korostuu, kun meilld on monenlaista plurali-
smia — kulttuurien, arvojen, moraalin ja oikeuden.

Tutkimus on ajankohtainen, silld genetiikkaan ja sen sddntelyyn liittyy sel-
vittdmattomia asioita ja epavarmuutta. Geenitestaus ja geenitiedon kaytto he-
rattavit jatkuvasti julkisuudessa erilaisia ndkokulmia, mutta niiden kisittely ei
aina ole kovin rakentavaa. Tiedotusvilineilld on ratkaiseva rooli julkisen luotta-
muksen kannalta. Tuomiopdivan profetiat eivit edistd kenenkain etua, vaikka
saavatkin helposti palstatilaa.

Suomeen on tarkoitus sddtdd genomilaki ja perustaa genomikeskus genomi-
tiedon tehokkaaksi, yhdenvertaiseksi ja vastuulliseksi hyodyntdmiseksi tervey-
denhuollossa. Sdantelyn tarkkarajaisuuden ja joustavuuden suhdetta on syytd
huolellisesti harkita, silld liian tiukka lainsddadant6 voi kddntyd kehityksen es-
teeksi, mistd viime kddessi kérsivit potilaat. Se voi olla kuka tahansa meist.
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