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Paatos osallistua Towards Value-Based Genomic Medicine: Prioritising ACMG
Secondary Findings in Eastern and Central Finland- Suomen Akatemian Kliinisen
tutkimuksen rahoitushakuun

Valmistelijat

Selostus
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Tiina Jokela, Tutkimusjohtaja, Keski-Suomen Biopankki, 050
4751124

Tausta

Suomi tavoittelee merkittdvaa kasvua terveysalan TKI-
toiminnassa osana kansallista terveysohjelmaa ja terveyden
kasvustrategiaa. Kansallisten osaamiskeskittymien —
biopankkien, syopakeskuksen ja neurokeskuksen — rooli
tutkimuksen, innovaatioiden ja palvelujarjestelman kehittdmisessa
on keskeinen, mutta niiden potentiaalia ei ole viela
taysimaaraisesti hyddynnetty.

Yksilollisen lagketieteen merkitys kasvaa nopeasti erityisesti
geneettisesti maaraytyvien sairauksien, syopien seka kroonisten
tautien ehkaisyssa ja hoidossa. Genomitiedon hyédyntadminen
osana diagnostiikkaa ja riskinarviointia mahdollistaa entista
kohdennetummat ennaltaehkaisevat ja hoitavat toimenpiteet.
Samanaikaisesti vaestdtason geneettisten erityispiirteiden
huomioiminen on noussut keskeiseksi tekijaksi kliinisen
relevanssin arvioinnissa.

Tassa hankkeessa keskitytaan erityisesti American College
of Medical Genetics and Genomics (ACMG) méaarittelemien
sekundaarildydosten kliinisen merkityksen arviointiin
suomalaisessa vaestossa. Ita- ja Keski-Suomen geneettinen
rakenne tarjoaa ainutlaatuisen mahdollisuuden tutkia
patogeenisten ja todennadkoisesti patogeenisten varianttien
esiintyvyytta ja vaikutuksia todellisessa vaestdssa.

Hankkeen tavoitteena on luoda uutta tietoa siitd, miten ACMG-
listatut geenivariantit iimenevat vaestotasolla ja miten ne
kytkeytyvat todelliseen sairastumisriskiin yhdistamalla

laajoja eksomi- ja genotyyppiaineistoja kansallisiin
rekisteritietoihin. Tama tukee yksilllisen l1aaketieteen kehittamista
seka tutkimus- etta palvelujarjestelmassa.

1. Rahoitushaun tarve

Hankkeella “Towards Value-

Based Genomic Medicine: Prioritising ACMG Secondary Findings
in Eastern and Central Finland” vahvistetaan biopankkien roolia
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genomitiedon hyédyntamisessa ja TKl-ekosysteemin
kehittdmisessa.

Rahoituksella mahdollistetaan:

e vaestdpohjaisen genomitiedon analyysi ja alueellisten erojen
tunnistaminen

e genomidatan ja rekisteriaineistojen integraatio kliinisen
relevanssin arvioimiseksi

e yksildllisen ladketieteen soveltaminen riskinarvioinnissa ja
ennaltaehkaisyssa

o tutkimus- ja palvelujarjestelman valinen tiedonsiirto ja
yhteistyon vahvistaminen

Hanke tuottaa uutta naytt6éa patogeenisten geenivarianttien
penetranssista ja kliinisestd merkityksesta vaestdtasolla, mika
tukee paatdksentekoa genomitiedon kaytosta terveydenhuollossa.
Samalla se edistda biopankkien aineistojen tehokasta
hyddyntamista ja vahvistaa kansallista tutkimusinfrastruktuuria.

Tavoitteena on luoda edellytykset genomitiedon systemaattiselle
hyédyntamiselle osana ennaltaehkaisya, diagnostiikkaa ja hoitoa
seka vahvistaa Suomen asemaa yksildllisen ladketieteen
tutkimuksen ja soveltamisen karkimaana.

2. Budjetointi
Hankkeelle haetaan rahoitusta yhteensa 250 000 euroa.

Rahoituksen jakautuminen:

e Palkkakustannukset: noin 190 000 €

e Muut kustannukset: noin 32 000 € (sisaltaen analyysit,
infrastruktuurin kayton, matkakulut ja tydvalineet)

o Yleiskustannukset (overhead): organisaation kaytantéjen
mukaisesti

Organisaation oma rahoitusosuus on 30 % (noin 107 000 €), joka
katetaan biopankin tyéryhman tyépanoksena ja/tai
yleiskustannusosuutena.

Hankkeen toteuttaminen ei aiheuta lisakustannuksia
hyvinvointialueelle.
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Jakelu
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Paatan, etta Keski-Suomen hyvinvointialue osallistuu Towards
Value-Based Genomic Medicine: Prioritising ACMG Secondary
Findings in Eastern and Central Finland- Kliinisen tutkimuksen
rahoitushakuun selostuksessa kuvatulla tavalla ja laajuudessa.

Frantsila Titta
Vastuualuejohtaja, terveydenhuollon palvelut

Tama paatds on sahkdisesti allekirjoitettu
asianhallintajarjestelmassa.

Aluehallitus, Petri Kivinen, Kati Kinnunen, Anu Pihl, Simo Reipas
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Oikaisuvaatimusohje

Oikaisuvaatimusaika

Paatokseen voi hakea muutosta oikaisuvaatimuksena
seuraavalta viranomaiselta:

Keski-Suomen hyvinvointialue
Aluehallitus

Vehkakatu 1

40700 Jyvaskyla
kirmamo@hyvaks.fi

Oikaisuvaatimuksen voi tehda se, johon paatdés on kohdistettu tai
jonka oikeuteen, velvollisuuteen tai etuun paatds valittémasti
vaikuttaa (asianosainen) tai hyvinvointialueen jasen.

Oikaisuvaatimus on jatettava ylla mainitulle viranomaiselle 14
paivan kuluessa paatoksen tiedoksisaannista.

Asianosaisen katsotaan saaneen paatoksesta tiedon, jollei muuta
nayteta, seitseman paivan kuluttua kirjeen lahettamisesta tai
erilliseen tiedoksiantotodistukseen merkittyna aikana.

Mikali paatds on annettu tiedoksi asianosaiselle sdhkdisena
viestind hanen suostumuksellaan, katsotaan asiakirja annetun
tiedoksi kolmantena paivana viestin lahettamisesta, jollei muuta
nayteta.

Hyvinvointialueen jasenen katsotaan saaneen paatoksesta tiedon
seitseman paivan kuluttua siitd, kun paatés on asetettu yleisesti
nahtavaksi Keski-Suomen hyvinvointialueen verkkosivuille.

Oikaisuvaatimusaikaa laskettaessa tiedoksisaantipaivaa ei lueta
maaraaikaan.

Jos oikaisuvaatimusajan viimeinen paiva on pyhapaiva,
itsendisyyspaiva, vapunpaiva, joulu- tai juhannusaatto tai
arkilauantai, saa oikaisuvaatimuksen toimittaa ensimmaisena sen
jalkeisena arkipaivana.

Oikaisuvaatimuksen muoto, sisélto ja liitteet

Oikaisuvaatimus on tehtava kirjallisena.

Oikaisuvaatimuksessa on ilmoitettava:

- paatds, johon haetaan muutosta

- miltd kohdin paatdkseen haetaan muutosta ja mitd muutoksia
siihen vaaditaan tehtavaksi seka

- muutosvaatimuksen perusteet.
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Oikaisuvaatimukseen on liitettdva asiakirjat, joihin sen tekija
vetoaa vaatimuksensa tueksi, jollei niita ole jo aikaisemmin
toimitettu viranomaiselle.

Oikaisuvaatimus on sen tekijan, laillisen edustajan tai asiamiehen
allekirjoitettava.

Kirjelmassa on mainittava oikaisuvaatimuksen tekijan, ja jos han
ei ole allekirjoittaja, myos allekirjoittajan nimi, asuinkunta ja
postiosoite seka puhelinnumero, johon asiaa koskevat
ilmoitukset voidaan toimittaa.

Oikaisuvaatimuksen toimittaminen viranomaiselle

Lisatietoja
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Oikaisuvaatimus on muutoksenhakijan tai hanen valtuuttamansa
asiamiehen toimitettava ylla mainitulle valitusviranomaiselle
hyvinvointialueen kirjaamon aukioloaikana ennen
oikaisuvaatimusajan paattymista.

Oikaisuvaatimuksen voi toimittaa myos sahkdpostitse. Sahkoista
asiakirjaa ei tarvitse taydentaa allekirjoituksella, jos asiakirjassa
on tiedot lahettajasta eika asiakirjan alkuperaisyytta tai eheytta
ole syyta epailla.

Sahkoisen viestin katsotaan saapuneen viranomaiselle silloin,
kun se on viranomaisen kaytettavissa vastaanottolaitteessa tai
tietojarjestelmassa siten, etta viestia voidaan kasitella.

Oikaisuvaatimus lahetetaan aina lahettajan omalla vastuulla.

Paatds on lainvoimainen oikaisuvaatimusajan jalkeen, ellei siihen
ole haettu muutosta eika sita ole otettu ylemman toimielimen
kasiteltavaksi.
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