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Geenidata haltuun ja haluttuun muotoon

Bioalan tutkimus tuottaa hurjan maaran dataa ja maara kaksinkertaistuu muutaman kuukauden
valein. Siksi datan hallinnointi edellyttaa kehittyneita tyékaluja. Se on mahdollista toteuttaajulkisen
biologisen tiedon infrastruktuurien kuten ELIXIRin ja yritysten, kuten ELIXIRin ja BC Platformsin

yhteistyossa.

BC Platforms tarjoaa tietojarjestelmia
genomidatan hallintaan. Sen kehittamat
kaksi jareda tietokantaa ovat kdytossa
my0s ELIXIR-infrastruktuurissa Suomen
ELIXIR-keskuksen CSC:n kautta. BC Plat-
forms on nyt luomassa ekosysteemis, jossa
eri maiden biopankkien data-aineistoihin
voidaan tehda hakuja yhteisen kayttoliit-
tyman avulla.

BC Platformsilla on yli 20-vuotinen his-
toria suurten datamassojen késittelysta. Yri-
tyksen tiedonhallintajarjestelmat voidaan
laittaa paikalliseen laskentaymparistoon tai
pilveen. Taustalla toimii virtuaalinen tiedos-
tojarjestelma. Kayttajat kirjautuvat tieto-
kantaan ja hakevat aineiston palvelimelta.
Kayttajien tekemat muutokset tallennetaan
sitten takaisin tietokantaan eli tiedostoja
viedaan ja tuodaan valtavia maaria kayttaen
suojattua tietoverkkoa.

Tama ns. objektipohjainen tallennus so-
pii erityisesti silloin, kun dataa on séilytet-
tava pitkaan ja samalla otettava huomioon
tietoturva.

“BC Platforms haluaa
luoda avoimen ekosysteemin
tutkijoiden, ladkeyhtididen
ja biopankkien vilille.”

BC Platformsin asiakkaiden analysoin-
tien kohteet vaihtelevat yksittdisen ihmisen
tai eldimen datasta jopa miljoonien yksil6i-
den kohortteihin. Asiakkaina on my®os tut-
kimusorganisaatioita, jotka tuottavat jopa
10 000 genomia paivassa.

BC Platforms haluaa luoda avoimen
ekosysteemin tutkijoiden, lddkeyhtididen ja
biopankkien vilille. BC | RQUEST-palvelu
valittaa tietoja eri biopankkien sisaltamas-
t3 datasta. Palvelun kayttoliittyman kautta
tutkijat ja Iadkeaineiden kehittéjat padsevat
nakemaan keskitetysti yhteistyéverkostoon
kuuluvien biopankkien aineiston.

Jokaiseen ekosysteemiin liittyneessa
biopankissa on BC Platformsin kehittama
moduuli, joka valittda biopankkien dataa

palveluun. BC Platformsin paaarkkitehti
Timo Kannisen mukaan yhteinen biopank-
kien kayttoliittyma hyodyttaa kaikkia.
"Autamme |3dkeyhti6ita [6ytamaan oi-
keat biopankit, joihin on tallennettu niille
merkittavaa dataa. Esimerkiksi hakusanal-
la"astma” paasee ndkemaan kuinka monen
astmapotilaan aineistoja on tallennettu eri
maiden biopankkeihin. Aiemmin on taytynyt
|ahettaa yksittaisen biopankin yllapitajal-
le sdhkopostia ja kyselld kuinka monta ast-
mapotilasta sielld on ja odottaa vastausta.”
Ohjelmisto tuottaa automaattisesti
aggregaattidataa eli dataa, joka kerataan
useasta lahteesta. Koska se ei sisdlla hen-
kilokohtaista tietoa, dataa voidaan siirtaa
maiden rajojen ulkopuolelle. Tunnistetut
biopankkien datat voidaan yhdistaa jarjes-
telméssa, kun siihen on saatu lupa.
"Hakuja voi tehda olemassa olevaan
dataan alykkaasti. Palvelu ja ekosysteemi
saattavat yhteen datanhaltijat, tarjoajat ja
kayttajat. Koska kayttajat ovat l1aakkeita
kehittavia yhtioita, ne haluavat usein maa-
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ritelld tarvitsemansa datan. Analyysityo-
kalumme soveltuvat hyvin tdhan kaytto-
tarkoitukseen.”

Timo Kannisen mukaan tavoite on saa-
da viiden miljoonan potilaan kliininen ja
genominen data yhteisen kéyttéliittyman ha-
kutoimintojen alle vuoteen 2020 mennessa.

"Nyt pystytdan laajasti ndkemaan min-
kalaista dataa on saatavilla. Rekrytoimme
koko ajan ekosysteemiin lisda biopankkeja,
joilla on kliinisen tiedon lisdksi genomida-
taa. Laadkeainesuunnittelijat hy6tyvat tasts,
silld 16ydokset voidaan todentaa toisessa
populaatiossa.”

BC Platformsin sovellus tuottaa me-
tadataa automaattisesti, mika parantaa
mahdollisuuksia tehda hakuja biopankki-
en aineistoihin. BC Platforms luokittelee
metadataa olemassa olevien standardien
pohjalta. Metadatan harmonisointi on kui-
tenkin edelleen haaste tehokkaalle tietojen-
kasittelylle. Kirjaamiskaytannoét vaihtelevat
maasta ja sairaalasta riippuen.

"Yleensa ik&, sukupuoli ja diagnoosi tie-
detdan, mutta leikkaukset, operaatiot ja la-
boratorioarvot on usein kirjattu epayhtene-
vaisella tavalla. Haasteita lisdavat viela eri
tietojarjestelméat”, sanoo Kanninen.

Bioalan yritykset eivat jda odottamaan
standardoinnin tuloksia, jos siihen menee
vuosia. On pakko miettia omia ratkaisuja. Me-

tadatan harmonisointi ja standardointi seka
julkisten tietokantojen tarjoaminen standar-
dimuodossa olisi kuitenkin erittain iso helpo-
tus jaresurssi. Tahan pyrkii ELIXIR.

Geenitesteista ladkeaineisiin
Geenidataa kdytetdan entistd enemman
potilaiden hoidossa ja teollisuudessa. BC
Platformsin asiakkaana on yksi maailman
suurimpia geenitesteja tuottavia yrityksia,
jolle BC Platforms tuottaa geenidatan. Suo-
malaiset tutkimusryhmat hyoédyntavat BC
Platformsin jarjestelmia kasvien, eldinten
jaihmisten genomien analysoimisessa. Hel-
singin yliopistossa tehdaan mm. eldinjalos-
tukseen liittyvaa tutkimusta ja tutkijat tar-
vitsevat tytkaluja genomidatan hallintaan.
BC Platformsin jarjestelmalld analysoidun
datan avulla haetaan my6s uusia ladkkeiden
vaikutuskohteita ja tutkitaan ladkeaineiden
tehoa ja turvallisuutta.

"Digitoimme geenidatan sellaiseen
muotoon, mita tutkijat tarvitsevat analyy-
seissaan. Sen voi sitten yhdistdd muuhun
dataan, esimerkiksi kliiniseen dataan tai po-
tilasdataan”, sanoo BC Platformsin kehitys-
johtaja Anita Eliasson.

Sy6péatutkimuksessa voidaan hyddyn-
taa genomidataa, kun selvitetidan potilaan
syOpatyyppid. Genomidatan perusteella
voidaan tietd3, minkalainen on lddkevas-

te ja minkalaista hoitomuotoa kannattaa
suositella.

"Kaytamme julkisia tietokantoja, joissa
on tietoa minka tyyppiselld genomildydok-
selld on tyypillisesti tiettyja hoitovasteita
tai mista syopatyypista on kyse kun hen-
kil6lla on tietty perima. Tama yhdistetdan
muuhun tietoon. Potilasta osataan hoitaa
alusta lahtien oikein, mika saastaa aikaa ja
rahaa. Pelastetaan henki3, kun osataan va-
lita oikea lagke.”

Vaikka paatietokantajarjestelma on BC
Platformsin kehittdma, Eliasson painottaa,
ettd BC Platforms on ekosysteemiyritys,
jolle tarkeda on kumppaniverkosto.

"Olemme kehittaneet pitkdan tietojarjes-
telmidamme yhdessa tutkijoiden kanssa. Nyt
on edessa uusi vaihe geenitutkimuksessa, silla
tietoa tarvitaan myds muuhun kuin tutkimus-
kayttoon. Emme pyri tarjoamaan analyysipal-
velua jokaiseen tarkoitukseen. Tietojarjestel-
massdmme on siksi avoimet rajapinnat. Siihen
voi sitten kytkea helposti muita analyysime-
netelmia, kuten tekodlymenetelmia””

Palvelut kdyt6ssa osana
ELIXIR-infrastuktuuria

BC Platformsin kaksi tietojarjestelmaa BC
| Genome ja BC | Insight, ovat kaytdssa ELI-
XIR-infrastuktuurissa Suomen ELIXIR-kes-
kuksen CSC:n kautta. Tutkijaryhmillad on
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Helsingin yliopiston tutkijoiden kayttamat BC Platformsin tietokannat ovat itse asiassa virtuaalipalvelimilla CSC:n ymparist6ssa.

oma virtuaalipalvelin, jossa ovat BC Plat-
formsin tietokannat ja tyokalut. Virtuaali-
palvelimet toimivat CSC:n laskenta-alus-
talla ja tarvittaessa korotetun tietoturvan
ePouta-pilvipalvelussa.

"Tutkijat pystyvat tallentamaan naihin
genomisen datan ja muun tutkimusdatan.
Samalla he pystyvat tekemaan hyvin laajan
skaalan erilaisia genomianalyyseja samassa
ymparistossa datoja eri tavoin yhdistellen.”

Tutkimusymparist6a kayttavat talld het-
kella Helsingin yliopiston ryhmét, jotka tut-
kivat eldinten geeneja.

"Tahan ymparistoon voi kytkea lisaa
sovelluksia, koska BC | Genomessa ja BC |
Insightissa ovat avoimet rajapinnat. Ihmis-
datan analysoimisessa data voitaisiin tar-
vittaessa tallentaa kovennetun tietoturvan
ympaéristoon, kuten CSC:hen.”

Koska datan kasittely ja yhdistely on auto-
matisoitu, tutkijaryhman ei tarvitse tehda da-
takonversioita tai huolehtia dataformaateista.

SUOMEN ELIXIR

Puh. +358 9457 2821 e e-mail: servicedesk@csc.fi
www.elixir-europe.org/about-us/who-we-are/nodes/finland

www.elixir-finland.org

"Yllapito on tehokasta, koska ympéarist6
on yhtenevéinen. Vain harvoilla tutkimusor-
ganisaatioilla on varaa hankkia yksittaiselle
tutkimusryhmalle néin jareda ratkaisua ja
sen yllapitoa. ELIXIR-infrastruktuurin kaut-
ta tama on nyt mahdollista biotieteilijoille”

Anita Eliassonin mukaan BC Platformsin
tapaislla yrityksilld on suuri tarve hyédyn-
taa replikoituja julkisia tietokantoja, jolloin
automaattisesti otettaisiin tietokannasta
paikallisia kopioita. Bitit eivat liiku riittdvan
nopeasti EMBL:n tietokannoista. Fyysinen
etaisyys vaikuttaa, kun on kyse todella suur-
ten datamassojen siirtamisesta.

"Kaiken datan siirtdminen ei ole miele-
kasta. Siksi Suomen ELIXIR-keskuksen sol-
mupisteisiin pitaisi replikoida tietokantoja.
Yritykset, jotka haluavat analysoida isoja da-
tamassoja tekoalylld hakeutuvat fyysisesti
lahelle tietokantoja tiedonsiirtokustannus-
ten takia”

Ari Turunen

ELIXIR PAAMAJA

www.elixir-europe.org

EMBL-European Bioinformatics Institute

LISATIETOJA:

www.bcplatforms.com

CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy
on valtion omistama, opetus- ja kulttuuri-
ministerion hallinnoima, voittoa tavoit-
telematon osakeyhtio. 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 organisaa-
tiot yhteiseksi biologisen informaation
infrastruktuuriksi.SenSuomenkeskuson
CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy.

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