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Kaikkien elioiden periman selvittaminen

mahdollistaa uusia rokotteita ja laakkeita

Bioinformatiikan menetelmien kehittyessd myos kustannukset ovat laskeneet. Eri elididen peri-
ma saadaan selville entistd nopeammin ja halvemmin. Edessa oleva urakka eri elididen ja ihmisten
genomien sisdltdman tiedon ymmartamisessa on kuitenkin valtava. Se edellyttia eri tutkimusorga-
nisaatioiden yhteisty6ta ja hyvin jarjestettyja tietokantoja.

Ihmisen koko perima selvitettiin vuonna
2003. Human Genome Project-hanke saa-
tiin valmiiksi ennakoitua aiemmin interne-
tin ansiosta. Se mahdollisti eri laboratori-
oiden tehokkaan yhteistyon. Ihmisen koko
DNA saatiin sekventoitua. Ihmisen geenit
on pakattu kolmeen miljardiin emaspariin.
Nyt seuraavana on selvittdd miten ndma
geenit toimivat. Genomin emésparien sel-
vittdmisen kautta aletaan ymmartaa eri

sairauksien syntymekanismeja ja tehok-
kaita hoitomuotoja.

Nykyaan tutkimus tuottaa genomitie-
toa varsin monipuolisesti. Tavoitteena on
esimerkiksi arvioida tiedon avulla ympa-
riston tilaa ja terveysvaikutuksia tarkaste-
lemalla mikrobeja, jalostaa ruokakasveja
paremmin kuivuutta sietaviksi viljelykas-
veiksi ilmastonmuutoksen kriisien lievitta-
miseksi, tai kehittda 1ddkeaineita tauteihin,

joihin ei talla hetkella tunneta hoitokeino-
ja. Naihin tarkoituksiin tarvitaan tietolah-
teiden uudenlaista yhdistamista ja analy-
sointia.

Kaikki tunnettujen lajien
genomit selvitetaan

Eri elididen genomien selvittdminen on
entistd helpompaa ja halvempaa. Nyt
EBP-projektin (Earth Bio-Genome Project)
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Amazonin alueella on ehkd kolmannes maanpdidillisistd elidlajeista.

tavoitteena on selvittda kaikkien aito-
tumaisten elididen eli eukaryoottien
genomit. Esitumalliset arkit ja eubaktee-
rit eli prokaryootit ovat soluja, joiden DNA
muodostuu vain yhdestd kromosomista.
Eukaryootteihin kuuluvat yksisoluiset al-
kueldimet ja kolme monisoluisten eléiden
ryhmét: kasvit, sienet ja eldimet.
Bioinformatiikan avulla voidaan sel-
vittaa loput 80-90% niista elidista, joiden
genomia ei viela tiedeta. Vuonna 2011
Census of Marine Life arvioi eldinlajien
maaraksi noin 8,7 miljoonaa, joista 6,5 mil-
joonaa on maaeldimia ja 2,2 miljoonaa me-
rieldimia. Korkean suoritustehon sekven-
sointimenetelmiin perustuvan arvion mu-
kaan sienilajeja voi olla jopa 5,1 miljoonaa.
Kasvilajeja on arviolta 400 000.
Ensimmaista kertaa ihmiskunnan his-
toriassa on mahdollisuus tehokkaasti sek-
vensoida kaikkien tunnettujen aitotumais-
ten elididen genomi. EPB:n tavoitteena on
sekvensoida kaikki 1,5 miljoonaa tunnet-
tua eukaryoottia. Naytteita kerdtaan ym-
pari maailmaa. Osa, ehka noin puoli mil-
joonaa, saadaan kasvitieteellisista puutar-
hoista. Loput joudutaan kerddamaan suo-

raan luonnosta. Yksi merkittava kerdys-
paikka on Amazon. EPB aloitti tammikuus-
sa 2018 yhteistyon brasiliaisen geenipank-
ki-projektin kanssa, joka keskittyy Amazo-
nin alueen elidihin.

Amazonin alueella on eniten kasvi- ja
eldinlajeja kuin missdan muussa paikassa
maailmassa. Ehka kolmannes lajeista [6y-
tyy sieltd. Sademetsiin katkeytyy valtavasti
esimerkiksi potentiaalisia |ddkeaineita.

Jararaca-kddrmeen myrkystd saatiin kehitettyd verenpainelddke.
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Ocean Sampling Day.

Amazonin jararaca-kyykaiarmeen myr-
kysta |6ydettiin ACE-estéja eli angiotensii-
nikonvertaasi-niminen entsyymi, jonka vai-
kutuksesta syntyy verenpainetta alentavaa
ja sydamen pumppaustyo6ta keventavaa an-
giotensiinid. 1970-luvulla tutkijat kehittivat
synteettisen version kddrmeen myrkysta.

Massiiviset data-arkistot

Valtameret ovat maailman suurin yhtenai-
nen ekosysteemi. Planktonin merkitys maa-
ilman ilmastolla on vahintdan yhta merkit-
tava kuin sademetsien. Kuitenkin vain pieni
osa niistad organismeista, jotka luovat tdman
ekosysteemin, on luokiteltu ja analysoitu.
Planktoneiden muodostavat ekosystemmin
sisaltavat valtavasti elamaa: yli 10 miljardia
organismia on jokaisessa litrassa valtame-
ren vetta sisaltden viruksia, prokaryootteja,
yksisoluisia eukaryootteja ja polttiaiselai-
mid. Nama ainutlaatuiset organismit sisal-
tavat bioaktiivisia yhdisteit3, joille on kayt-
toa ldaketeollisuudessa, elintarvikkeina,
kosmetikkassa, bioenergiassa ja nanotek-
nologiassa. Vuosina 2009-2013 kansain-
valinen tutkimusmatka Tara Oceans kerasi
210 mittauspaikasta maailman valtamerista
35000 biologista ndytetta. Se on laajin plank-
tonista keratty kokoelma. Ocean Sampling

Day oli kampanja jossa my0s kerattiin nayt-
tetd merestd. Tutkimusasmilta pyydettiin
ottamaan naytteta ja tuottamaan dataa. Bi-
oSamples keraa kuvauksia ja metadataa bio-
logisista ndyttestd, joita on kaytetty tutki-
muksessa. Ndyteet ovat referensseja tai kay-
tetty eri tietokannoissa.

Genomien ja niiden toimintaa maarit-
tavien proteiinien selvittdminen on valtava
urakka, joka ei onnistu ilman yhteistyota.
Eurooppalainen biotieteiden tutkimusinf-
rastuktuuri ELIXIR tarjoaa tehokkaan alus-
tan yhteistyoélle. Siihen on liittyt 1dhes 200
tutkimusorganisaatiota ja infrastruktuuria
kayttaa yli puoli miljoonaa tutkijaa. ELIXIR
mahdollistaa paasyn eri data-arkistoihin.

Massiivinen viljely- ja metsakasvien
sekvensointi mahdollistaa kasvitautien
aiheuttajien tutkimisen. EURISCO (Euro-
pean Search Catalogue for Plant Genetic
Resources ) sisaltda informaatiota 1,9 mil-
joonasta viljelykasvista ja sen villeista su-
kulaisista. Naytteet on keratty ldhes 400
eri organisaatioon. Mukana on 43 jasen-
maata ja tarkoituksena on sailyttda maa-
ilman agrobiologinen moninaisuus.

UniProt (Universal Protein Resource)
keraa proteeinisekvenssit ja annotaatio-
dataa. Annotaatio tarkoittaa proteiinin

toiminnan maéarittelya sekvenssin perus-
teella. Uniprotin datan ansiosa voidaan
tietdd enemman proteiinien toiminnasta
ja niiden vuorovaikutuksesta muiden mo-
lekyylien kanssa, niiden sijainnista soluis-
sa ja organismeissa. Tavoitteena on kerata
kaikki julkisesti saatavulla oleva proteiini-
sekvenssidata. Uniprot on laajin julkisesti
avoin olema proteenisekvenssitietokanta.

Euroopan nukleotidiarkisto ENA on
kokoelma joka tarjoaa vapaan paasyn kaik-
kiin julkaistuihin nukleotidisekvenssei-
hin ja annotoituihin (geenin ja proteiinin
toiminnan maarittely) DNA- ja RNA-sek-
vensseihin. The International Nucleotide
Sequence Database on yhteisty6fooru-
mi, jossa ovat mukana DNA Data Bank of
Japan (Japani), GenBank (Yhdysvallat) ja
ENA. Uusi data synkronoidaan joka pai-
va kolmen tietokannan valilla. Jo vuonna
2012 naissa tietokannoissa oli 5682 orga-
nismin kokonaiset genomit. Data kaksin-
kertaistuu joka kymmenes kuukausi.

Euroopan genomiarkisto EGA on yk-
si maailman laajimmista julkisista datava-
rastosta, joihin on tallennettu potilasdataa
biolddketieteellisistad projektieista. EGA
sdilod ihmisista kerattya geno- ja feno-
tyyppidataa erikseen kysyttavalla suostu-
muksella ndytteen ja datan tutkimuskayt-
téon. EGA:n ansiosta moni ELIXIRin tutki-
musprojekti on mahdollinen.

Biolddketieteellinen data
potilaiden terveystietoihin

ELIXIR-infrastruktuurissa on yli 20 ja-
senmaata Euroopasta. Jdsenmaiden kes-
kusten kautta tarjotaan erilaista biolaa-
ketieteellista dataa tutkijoiden kayttoon.
Hyoddyt ovat kiistattomia. Ihmisten har-
vinaisten sairauksien selvittdmisessa on
ollut hy6tya esimerkiksi koirien ja kisso-
jen geeneista. Suomen keskuksen kaut-
ta tutkijoilla on paasy koirien ja kissojen
DNA-pankkeihin, joiden aineistojen an-
sioista on onnistuttu lI6ytdmaan esimer-
kiksi hermorappeumasairauden geeni.
Tavoitteena on kehittda tahan sairauteen
|adke. Koirien geeneistd on hyotya ihmis-
ten sairauksien tutkimisessa, sillad koiran
ja ihmisen geeniperima on 95-prosentti-
sesti samanlainen. Koirien geenipankis-
sa on yli 70 000 naytettd 60 000 koirasta
yli 300 rodusta. Se on tiettavasti lajissaan
maailman suurin.
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Arvioiden mukaan vuoteen 2025 men-
nessa voidaan sekvensoida 100 miljoonas-
ta kahteen miljardiin ihmisen genomia. Jos
datasta halutaan saada hyodyt, genotyyp-
pinen data pitaa linkittdd muihin terveys-
tietoihin. ELIXIR pystyy tdhan. Tutkimus-
infrastruktuuriin kuuluu ldhes 200 organi-
saatiota, joiden muodostama federaatio,
luottamusverkosto, mahdollistaa ihmisda-
tan kéasittelyn tietoturvallisesti. Vuoteen
2016 mennessa ELIXIR-infrastruktuurin
avulla oli laadittu 21000 tieteellista artik-
kelia ja saatu 8500 patenttia. Patentteja oli
haettu rokotteisiin, biomarkkereihin, ent-
syymeihin ja ebola-viruksen torjuntaan.

“Jos datasta halutaan
saada hyédyt, genotyyppinen
data pitda linkittaa muihin
terveystietoihin.”

Eldman biologisten molekyylien yksit-
taisen atomin mittakaava on nanometrin
kymmenesosa. Jos tuon biomolekyylin yk-
si hiiliatomi olisi ihmisen kokoinen kappa-
le, se tarkoittaisi, ettd sen toiminnalla voisi
olla ratkaiseva vaikutusta tapahtumiin, jot-
ka tapahtuvat kymmenien miljoonien kilo-
metrin paassa. Aurinkokuntamme halkaisi-
jaonsamaa luokkaa.

Jos yksikin hiili vaihdetaan biologises-
sa molekyylissa toiseen atomiin, vaikka
typpeen, se voi olla ratkaiseva piirre sil-
le, tepsiiko esimerkiksi otettu |dake. Juuri
tuon atomin avulla [ddkemolekyyli voi ol-
la tarttumassa proteiiniin, mutta ei onnis-
tukaan muutoksen seurauksena saamaan
riittavan pitavaa otetta.

Proteiini, johon ladkkeen oli tarkoitus
vaikuttaa puolestaan jakaa kaskyja eteen-
pain toisille proteiineille soluissamme. Jos

SUOMEN ELIXIR

+358 9457 2821
helpdesk@csc.fi
cloud-admin@csc.fi

www.elixir-europe.org/about-us/
who-we-are/nodes/finland

Institute

ELIXIR is parily funded by the European Commission
within the Research Infrastructures programme of Horizon 2020,

ELIXIR PAAMAJA

EMBL-European Bioinformatics

www.elixir-europe.org

Seritd

kaskyyn vaikuttaminen jaa tekemétt3, bio-
logiseen viestiketjun vaikuttaminen jaa te-
kematta.

Kysymys on myds siitd, ovatko solussa
sijaitsevan viestiketjun kaikki osat virheet-
tomia? Kaikki ndma tekijat vaikuttava siihen
voivatko tutkijat suunnitella |ddkemolekyy-
lin oikein, etta se voi auttaa soluja paran-
tumaan. Solussa ei ole tyhjiota toisin kuin
avaruudessa. Solut ovat tdynna toistensa
kanssa koko ajan vuorovaikuttavia biomo-
lekyyleja. Ihmisen vaikutusmahdollisuu-
den esimerkiksi auringon fuusioreaktioon
ovat paljon rajallisempia kuin eldaman mo-
lekyyleihin tallentuneen atomitason digi-
taalisen informaation vaikutus ihmisen sai-
rastumiseen, vaikka mittakaavaero on sama.

Tommi Nyrénen
Ari Turunen
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CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy

on valtion omistama, opetus- ja kulttuu-
riministerion hallinnoima, voittoa tavoit-
telematon osakeyhtié. CSC yllapitaa ja
kehittda valtion omistamaa keskitettya
tietotekniikkainfrastruktuuria.

http://www.csc.fi
https://research.csc.fi/cloud-computing

ELIXIR

rakentaa infrastruktuurin bioalan tutki-
muksen tueksi. Se yhdistda 21 Euroopan
maan ja Euroopan molekyylibiologian la-
boratorion EMBL:n johtavat organisaatiot
yhteiseksi biologisen informaation infra-
struktuuriksi. Sen Suomen keskus on CSC
- Tieteen tietotekniikan keskus Oy.

http://www.elixir-finland.org
http://www.elixir-europe.org
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