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" Alyhenkivakuutuksia” tarjolla

lhmisen biologmen
data hyodyttaa

oikein tul

Kun dataa kerataan entista enemman ihmisen

perimasta ja elintavoista, on pidettdva huoli
omasta tietosuojasta. Ketka ovat tarpeeksi

patevia tulkitsemaan ja kayttamaan tata dataa?

TOMMI NYRONEN

Biologisen informaation rijih-
dysmaéinen lisddntyminen vai-
kuttaa seké yksiloihin etté yhtei-
soihin. Ihmisen koko elinkaaren
ennustaminen tietyilld geneetti-
silla lahtokohdilla ja elintavoilla
tulee mahdolliseksi. Samaan ai-
kaan kun tieto lisdantyy, lisdan-
tyvat myos mahdollisuudet kayt-
tdd dataa muihin kéaytt6tarkoi-
tuksiin kuin alunperin on tarkoi-
tettu. Uskaltaako tulevaisuudes-
sa endd nauttia epaterveellisia
ruokia, jos siitd kerdtdan tietoa,
joka voi vaikuttaa esimerkiksi
vakuutusehtoihin?
Taloudelliset ja yhteiskun-
nalliset vaikutukset seuraavat
viiden-kymmenen vuoden ai-
kana, kun bioinformatiikkaa ale-
taan soveltaa ennaltaehkéise-
véssd terveydenhuollossa. Esi-
merkiksi, jos henkil6lld on tun-
nettu geneettinen alttius sairas-
tua maksasairauksiin, jonka voi
hoitaa elintapoja suunnittele-
malla, asian kertominen varhai-
sessa vaiheessa luultavasti vai-
kuttaa elintapojen valintaan.
Terveydenhuollon ammattilai-
set voivat perustella suosituk-
siaan esittdmalld esimerkkeina
tunnettuja koko eldmdn Kkatta-
via hoitohistorioita sairaanhoi-
tojarjestelmésta tai biopankista.

Tommi Nyrénen on
biokemisti ja Euroopan
biologisen informaation
infrastruktuurin ELIXIR
Suomen keskuksen johtaja.
Han tyoskentelee tieteen
tietotekniikan keskuksessa
CSCssa.

Avoimia kysymyksid yha
riittdd: Miten ja missd laajuu-
dessa modernia biologista infor-
maatiota tulkitaan ja kaytetdan
julkisessa terveydenhuollossa?
Miten lainsdadéanto kehittyy? Ti-
laus parempaan ikdantyvien ter-
veydenhuoltoon kasvaa ja sik-
si asiaan olisi saatava nopeas-
ti selvyyttd. Monet vakuutusyh-
tiot ja datan kasittelyn jatit, ku-
ten Google, ovat kiinnostuneita
avautuvista mahdollisuuksista.

BIOLAAKETIETEELLINEN

DATA ON ARVOKASTA
Yhdysvaltalainen 23 & me tarjo-
aa kenelle vain testejd, joilla saa
tiedon sadoista ladketieteellisis-
té riskeistd, jotka liittyvat oman
perimdn piirteisiin. Sairauksia,
joiden synty voidaan analysoi-
da molekyylitasolle saakka on
jo paljon. On mahdollista diag-
nosoida sairauksia, esimerkiksi
syoOpid, entistd tarkemmin, mikéa
muun muassa vahentia rankois-
ta hoidoista johtuvia sivuvaiku-
tuksia. Uusilla tekniikoilla voi-
daan myos ennustaa yksilon ter-
veydentilan muutoksia.

Ketkd pystyvit, saavat tai
osaavat osallistua terveyden jat-
kuvaan tarkkailuun, jolla voi-
daan esimerkiksi ennustaa tule-
via muutoksia? Kuka tulkitsee,
onko henkilé ajautumassa va-
kavaan sairauteen ja voiko diag-
noosiin luottaa? Kenen harvi-
nainen sairaus saadaan paran-
nettua ja tehddankoé se julkisin
varoin? Millé eettisilld reunaeh-
doilla paasy viimeisimpiin hoi-

; toihin koordinoidaan?

Teknologia tarjoaa koko ajan
enemmaéan mahdollisuuksia tark-
kailla reaaliaikaisesti terveytta
ja elintapoja yksil6tasolla. Erilai-
set teknologiset apuvélineet ter-
veydentilan monitorointiin tule-
vat koko ajan halvemmiksi ja su-
lautuvat kaikkien jo nyt mukana
oleviin laitteisiin, kuten kdnnyk-
kadn, vaatteisiin tai rannekel-
loon. Esimerkiksi vakuutusyhtit
Léhitapiolalla on Suomessa me-
neillddn uusi kokeilu, jossa yh-
tid tarjoaa ”Alyhenkivakuutus-
ta”. Vakuutusyhtio tekee yhteis-
ty6ta biomonitoreita tekevan Po-
larin kanssa ja kerdd mm. syke-
ja elintapatietoja sovellukseen,
joka auttaa ladkareitd tekemdaan
ennusteita henkilon terveyden-
tilasta. Asiakkaan on mahdollis-
ta alentaa vakuutusmaksuja, jos
tietyt terveelliset eldméntavan
ehdot toteutuvat vakuutusyhti-
olle luovutetussa datassa. Yksi-
16t siis hyodtyvét alentuneina va-
kuutusmaksuina, jotka kannus-
tavat terveempiin elintapoihin.
Vastapalveluksena vakuutusyh-
ti6 hyvaksyy "maksuvélineeksi”
dataa, jota se hyodyntaa.

Taméd data on arvokasta.
Luotettavat ja hyvin jarjestetyt

aa vain
ittuna

dataldhteet, joita kaytetddn yk-
siléiden terveyden tulkinnas-

¢ sa, ovat valuuttaa kansainvali- :

sessd kaupankdynnissa. Britan-
niassa National Health Service
NHS on paattadnyt avata yli mil-
joonan lontoolaisen hoitohisto-
rian Googlelle. Toiveena on, et-
té Google asiantuntoijoiden paa-
sy dataan auttaa ehkdisem&dan

i suuria kustannuksia julkises-
i sa terveydenhuollossa aiheutta-

viin munuaissairauksiin. Arvi-
oidaan, ettd jopa neljannes sai-
raustapauksista voitaisiin estia,
jos riskitilanteet havaittaisiin
aikaisemmin ja henkil6t muut-
taisivat elintapojaan. Tdma toi-
si merkittaviad saastoja julkiselle

i sektorille ja parantaisi kansan- :

terveytta.

KUKA OMISTAA DATAN

JA SEN TULKINNAN?

Thmisten itse itsestddn kerrytta-
ma eldméntapaan liittyva data

i esimerkiksi lenkeistd, syodysta

"Kuka omistaa ihmisesta
keratyn datan ja naytteet
ja kenella on oikeus
hallinnoida niitd esimerkiksi
tutkimustarkoituksiin? "

ruuasta ja nautitusta alkoholis-
ta paatyy talla hetkelld interne-
tiin hyvin erilaisiin palveluihin,
. tai hivida muutaman vuoden si-

sdlla keruusta. Dataa kerdavien
palveluiden tarkoitus on useim-
miten voiton tavoittelu esimer-
kiksi sitouttamalla ihmiset tek-
nologisten laitteiden ekosystee-
miinsd. Siksi kerrytetyn datan

¢ liittdminen kolmansien osapuol-
i ten tietoldhteisiin ei useinkaan

onnistu. Datan kaytto luotetta-
van diagnosoinnin tukena vaatii
padsyaé laajoihin ja tutkimuksiin,
joiden valossa esimerkiksi yksit-
tdinen néytteestd saatu data voi-
daan tulkita oikein. Téllanen da-
tan integraatio on vield alkuteki-
joissa.

Kehitysvauhti on kuitenkin
valtava. Esimerkiksi koirista ke-
ratyn datan tarkastelua rajoi-
tetaan lainsdadannollisesti va-
hemman kuin ikuin ihmisista, ja
niille on jo saatavissa monenlai-

¢ sia genetiikkaa ja elintapoja yh-

distdvid terveyttd edistdviéd pal-
veluita (MyDogDNA). Thmisen
parhaan ystavan seuraava suuri
palvelus voikin olla auttaa osoit-
tamaan, milla tavalla geneettista
biologista informaatiota kannat-
taa kayttaa terveyden hoidossa.
Terveydenhuollon organi-
saatiot kerdavat dataa ja nayttei-
td ihmisista hoitojen ohella tutki-
mustarkoituksiin. Datan ja nayt-
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Histoni-proteiini, jonka
ympdrille on kiertynyt DNA.
Kuva: Thomas Splettstoesser,

Wikimedia Commons

teiden luottamuksellisesta ke-
ruusta on aina vastuussa ladke-
tieteen ammattilainen. Kerdaajan
lupa kysytééan, jos néaitd kayte-
tdén uusiin tarkoituksiin.
Vallitseva kaytdntd helpot-
taa ratkaisevasti terveyttd pa-
rantavien tutkimusten tekemis-
td. Pohjoismaissa on ollut vuo-
sikymmenia toiminnassa keski-
tetty terveydenhuolto, joka on
kyennyt myds organisoimaan
ja tarjoamaan laadukasta dataa
tutkimustyotd varten. Esimer-
kiksi norjalaisista yli 30 prosen-
tin osalta on néyte biopankis-
sa. Suomessa on koottu yli 150
miljoonaa sairaskertomusta 4,3
miljoonasta kansalaisesta ar-
kistoon. Suomessa on yhteensa
noin 5,4 miljoonaa asukasta ja
vuonna 2016 ldhes kaikkien 1da-
kereseptit padtyvat samaan ar-
kistoon. Muutaman vuoden ta-
kainen biopankkilaki Suomessa
takaa myos sen, ettd datan vas-
tuullinen tutkimuskéaytto voi ta-
pahtua informoimatta jokais-
ta kansalaista erikseen asiasta.
Kokonaisuus antaa erinomaiset
lahtokohdat tulkita geneettisten
lahtokohtien ja eldmén aikana
tapahtuvien asioiden yhteyksid,
jos voidaan luoda paasy dataan
turvallisesti ja riittdvdn avoi-
mesti suurelle kansainvéliselle
joukolle taitavia analyytikoita.
Mutta mitd datasta voi lukea
nyt ja ennen kaikkea mité tule-
vaisuudessa? Britanniassa Goog-

lelle on annettu paasy kaikkeen
potilasdataan, koska ennalta ei
voi tietdd, mitka tekijat ovat en-
nustavia ja selittdvid munuais-
sairauden kehittymiseen. Mutta
entd jos tdtd ennustettaessa kdy
ilmi, ettd henkilolld on akuut-
ti riski saada syddnkohtaus? Pi-
taisiko asiasta kertoa henkildl-
le? Pohjoismaiset biopankit ovat
tutkineet, ettd noin 60 prosenttia
ihmisistd haluaa tietdd satunnai-
sista 16ydoistd. Loput 40 prosent-
tia ei halua tietdd. Kuka omistaa
ihmisesta kerdtyn datan ja néyt-
teet ja kenelld on oikeus hallin-
noida niitd esimerkiksi tutki-
mustarkoituksiin?

RATKAISUNA AVOIN
DATAPALVELU

Lainsdddadnnon on luotava lin-
jauksia, jotka eivédt jarruta ke-
hitystd biologisen informaation
ymmarryksestd. Lakien pitdisi
suojella riittdvasti datan luovut-
tajia ja lahteitd vaarinkaytoksil-
ta ja ylldpitdd datan infrastruk-
tuuria ja sen palveluita, joiden
varaan voidaan rakentaa uusia
palveluita.

Terveydenhoidon péaatok-
senteon tukijarjestelmét nojau-
tuvat rakennettuihin ja ylléapi-
dettyihin tietoldhteisiin. Kan-
sainvilisessd yhteistydssa pys-
tytdan rakentamaan ihmisen ge-
neettisten lahtokohtien ja elin-
tapojen ja hoitohistorian valos-
sa luotettavampia tietoldhteitd

“lhmisista saadaan tehtya nykyaan
mittauksia kaikkialla, mihin internet
yltda - haaste on, etta mittaustulosten
tulkinta voidaan suorittaa luotettavasti.
Tahan kansainviélisesti avoimet ja
tietoturvalliset tietopalvelut olisivat
yksi ratkaisu.”

kuin yksikddn maa pystyy yk-
sin rakentamaan. Tdmén vuok-
si olisi pyrittdva kohti globaalis-
ti saatavilla olevia datan lahteita
myds ihmiseen liittyvén biologi-
sen informaation késittelyssa
ja tulkinnassa. Kansainvélinen
padsy dataan lisdd demokrati-
aa, koska ihmisista kerédtyn tut-
kimusdatan kayton tulkintoihin
tarvittavat kustannukset voi-
daan jakaa. Samalla voidaan tu-
kea maita, jotka eivit yksindan
kykenisi luomaan tietopalvelui-
ta. Thmisistd saadaan tehtyé ny-
kyéaan mittauksia kaikkialla, mi-
hin internet yltda — haaste on, et-
td mittaustulosten tulkinta voi-
daan suorittaa luotettavasti. Ta-
hén kansainvalisesti avoimet ja
tietoturvalliset tietopalvelut oli-
sivat yksi ratkaisu.

Esimerkiksi ihmisen pe-
riméssé on noin 20 000 sel-
laista geenié, jotka ohjeis-
tavat elimiston kaikkia
toimintoja. Joskus ge-
neettinen informaa-
tio kuitenkin kor-
ruptoituu, mik4 voi
johtaa esimerkiksi
rintasybévdn syn-
tyyn. Kansainvali-
nen tutkimusryh-
mé on tuoreiden
tutkimusten mu-
kaan osoittanut,
ettd periméssa
on tiasmaélleen
93 geenid, jotka
mutatoituessaan
muuttavat ter-
veen solun rin-
tasyopdsoluk-
si. Taménkaltai-
nen informaatio
on erittdin tar-
kedd suunnitel-
taessa uusia ladk-
keitd, koska muta-
toituneesta geenis-
td syntyvat proteii-
nit ovat kohteita laa-
kemolekyylien suunnit-
telulle. Sairastunut hen-
kilé voidaan myds entistéd
tarkemmin diagnosoida tie-
don avulla.

Téamén tyyppisen biodatan
sulkeminen rajoitetun joukon

saataville olisi vadrin. Siksi tar-
vitaan avoimia palveluita biolo-
giselle informaatiolle, jotta tut-
kimustulokset ovat yliopistojen,
tutkimuslaitosten ja ladketeol-
lisuuden saatavilla silloin, kun
niitd tarvitaan. Yksi téllainen
tietopalvelu on European Geno-
me-Phenome Archive EGA, joka
on osa eurooppalaista ELIXIR-
tutkimusinfrastruktuuria. EGA
suojelee bioloigista informaatio-
tavanhalla mantereella. EGA va-
rastoi suuria ihmisperéisia bio-
ladketieteellisid data-aineistoja

Kuva: Simo Koivunen

ja jakaa dataa luvanvaraisesti.
Téhén eurooppalaiseen globaa-
liin palveluun voivat laittaa da-
taa niin yliopistot, tutkimuslai-
tokset, yritykset kuin julkishal-
lintokin. Palvelua on kaytetty
esimerkiksi Pohjoismaista julki-
sessa terveydenhuollossa pitki-
en aikasarjojen ja koko populaa-
tion (geenipoolin) kattavien tut-
kimusten datan julkaisuun.
Seuraavien vuosikymme-
nien aikana ihmisistd kerdtyn
data hyddyntdminen tulee ole-
maan osa yhteiskuntaa. Valis-
tuneet kansalaiset osaavat vaa-
tia uudenlaisia terveyspalvelui-
ta. Alan yksityisten palveluiden
sektori voi kasvaa nopeasti. Tar-
vitaan kuitenkin kansainvélises-
tiluotuja tietoldhteitd ja standar-
deja, joiden varaan pieni- ja kes-
kisuuri sektori voi rakentaa ja
jotka tuovat takuita mittausda-
tan tulkinnan laadulle. Geneetti-
sen, molekyylibiologisen ja elin-
tapoja kerdavien tietoldhteiden
korrelointi on vasta aloitettu.




