FINLAND

Massiivinen datanhallintaprojekti:
suomalaisten perima kerataan talteen

Kolmen vuoden aikana Yhdysvalloista siirrettiin 500 teratavun verran valokuitua pitkin Suomeen
sekvenssidataa, joka oli saatu suomalaisista tutkimusnaytteista. Luvanvarainen ja tietosuojattu data
siirretaan suomalaisiin biopankkeihin ja edistda merkittavasti perinnéllisten sairauksien tutkimista.

Suomessa ei ole ollut vuoteen 2015 asti val-
miutta palauttaa kansainvilisissa tutkimus-
hankkeissa luotua ja suomalaista kerattya
genomidataa takaisin kotimaahan. Taman
vuoksi Suomen Akatemia rahoitti projektin,
jossa Helsingin yliopiston Aarno Palotien
ja Samuli Ripatin tutkimusryhméat Suomen
molekyylilddketieteen instituutista (FIMM)
ja tieteen tietotekniikan keskus CSC aloit-
tivat datan siirtdmisen takaisin Suomeen
genomisekvenointikeskuksista St. Louisista,
Missourista ja Bostonista.

"Saimme luotua hyvan prosessin, johon
kuuluivat lupakdytannét, aineiston siirtami-
nen, luotettavuus ja tietoturva. Ndin suurta
aineistoa ei ole monikaan siirtanyt Yhdys-
valloista Eurooppaan. Suomen yliopistojen
runkoverkon FUNETIn ansiosta tiedonsiir-
tonopeus oli riittava. Lisdksi CSC:lI3 oli ai-
empaa kokemusta massiivisten data-aineis-
tojen, kuten koko suomalaisen tv- ja eloku-
vatuotannon taltioimisesta nauhalle,” ker-
too CSC:n terveys- ja biotieteiden palvelu-
kehityksen vetéja llkka Lappalainen.

“Saimme luotua hyvian
prosessin, johon kuuluivat
lupakdytiannot, aineiston
siirtdminen, luotettavuus
jatietoturva’”

eSISu-projekti (e-Infrastructure for
Sequencing Initiative Suomi) taltioi tieto-
turvallisesti suomalaisen geneettisen pe-
riman yksityiskohdat eli geenivariaatiot.
Variaatioita analysoimalla saadaan selville
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“Jos meilla ei ole dataa omasta
geeniperimastimme, miten
voisimme tutkia periman
vaikutusta erilaisten
sairauksien syntymiseessa?”

uutta tietoa perinndllisista sairauksista. Sl-
Su-hankkeen (Sequencing Initiative Suomi)
tavoite on kasata genomitieto muotoon, jos-
sa se on parhaiten suomalaisten la3kareiden
ja tutkijoiden hyddynnettavissa. Tahan men-
nessa on selvitetty jo tuhansien suomalais-
ten koko genomi ja ldhes 30 000 suomalai-
sen genomin proteiineja koodaavat osat.
Suomalaisista keratyn datan perus-
teella perima on pitkalti samanlainen kuin

muissakin eurooppalaisissa maissa, mutta
tietyt osat suomalaisten genomista ovat jo-
ko jalostuneet pohjoisia oloja varten tai ne
esiintyivat vain muutamissa suvuissa, jotka
asuttivat pienia kylia pohjoisessa.

"Tasta syysta tietyt geneettiset vari-
aatiot esiintyvat suomalaisissa vaikuttaen
esimerkiksi sydan- ja verisuonitautien syn-
tyyn. Jos meilla ei ole dataa omasta geeni-
perimastamme, miten voisimme tutkia pe-
riman vaikutusta erilaisten sairauksien syn-
tymiseessa?”’, llkka Lappalainen kysyy.

Genomidata on osa integroitavaa koko-
naisuutta, johon liittyvat elintavat, laakityk-
set, hoidot ja yksiloista keratyt terveysda-
tat. Nain geneettisten lahtokohtien ja 134-
kityksen vaikutuksesta tapahtuvien tervey-

dentilan muutosten yhteyksien tilastollinen
tulkinta tulee mahdolliseksi.

"Tietyissa tapauksissa, esimerkiksi
Helsingin yliopistollisen keskussairaalan
(HUS) sy6pahoidoissa tama on jo kdytossa.
Siella tutkitaan syopaa aiheuttavien gee-
nien tiettyja osia, jotka vaikuttavat hoito-
muotoihin ja suosituksiin ja hyodynnetdan
valtavaa maaraa tilastollista dataa. Jos
saadaan stardardoitua dataa koko Suomen
populaatiosta, voidaan kutsua ihmiset tar-
vittaessa syOpaseulontaan ja paattaa sopi-
vasta laakityksesta. Tulevaisuuden hoito-
muodot eivat ole mahdollista vain suoma-
laisista kerdtyn datan turvin. Syévan hoi-
tomuodot kehittyvat osana kansainvalista
yhteistyota.”
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“Syévan hoitomuodot
kehittyvat pitkalti osana
kansainvalista yhteisty6ta.”

Toiveena on, etta tieto saadaan tervey-
denhuoltoon ja ndytteenantaja saa myos
tiedon itselleen analysoituna. N&in han voi
halutessaan saada tiedon, onko han riski-
ryhmaéssa tai ei.

Yksi tarkeimpia bioinformatiikan tutki-
muskohteita on tautien syntymekanismien
ymmartaminen. Yksi aineisto, joka projek-
tissa kerattiin, liittyi migreenipotilaista saa-
tuun dataan. Kesélld 2016 hanke saavutti

merkittavan virstanpylvaan, kun ensimmai-
set datasetit migreenin geeniperimaan siir-
rettiin Suomeen. Datansiirto pystyttiin to-
teuttamaan teknisesti ja tietoturvallisesti
ilman ongelmia.

Uutta tietoa migreenista ja sepel-
valtimotaudista

FIMMin tutkijat ovat SISu:n datan avulla
todentaneet, etta periytyva alttius migree-
niin on tosiasia, ja geneettisten lahtékoh-
dat migreenialttiuteen voidaan jaljittaa 38
alueelle genomissa. Loydokselld on merki-
tysta migreenin mekanismien ymmartami-
selle ja siten tulevaisuudessa diagnostiikan

tadsmentamiselle ja parhaiden hoitovaihto-
ehtojen valitsemiselle.

Genomitiedon ansiosta suomalaiset
tutkijat ovat saaneet my6s uutta tietoa alt-
tiudesta sairastua sepelvaltimotautiin. Se-
pelvaltimotaudin riskiryhm&an kuuluvat
voivat aloittaa ehkaisytoimet varhain, mika
tarkoittaa elintapojen muutosta tai ennal-
taehkaisevaa laakitysta.

Saadun datan analysoimisessa on vie-
13 toita. Samasta henkil6sta on voitu ottaa
useampia néytteitd eri tarkoitukseen, joten
dataa on keratty eri kadyttoétarkoituksiin.
Nyt selvitetdan, mistd ndytteistd mikakin
tiedosto on saatu.
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"Me ty6skentelemme juuri metadatan
kanssa, jolla selvitetdan aikaisemmin kera-
tyt aineistot ja lisataan niiden arvoa tulevia
tutkimusprojekteja varten.”

Lappalaisen mukaan Projektissa saa-
tiin arvokkaita kokemuksia datanhal-
lintaan. Siitd on hy6tya uudessa Finn-
Gen-projektissa.

Joulukuussa 2017 kaynnistyneen Finn-
Gen-projektin tavoitteena on taltioida puo-
len miljoonan suomalaisen genomit. Hank-
keessa hyddynnetdan kaikkien suomalais-
ten biopankkien kerdamia naytteita. Peri-
masta saatava data yhdistetdan kansallisis-
sa terveydenhuollon rekistereissa olevaan
tietoon. N&in pystytddn ymmartamaan sai-
rauksien syntymekanismeja paremmin ja
laatia uusia hoitokeinoja.

Metadatan hyva hallinnointi avaa mah-
dollisuuksia dataa integroivalle tutkimuk-
selle. Suomessa on noin 5,4 miljoonaa asu-
kasta ja lahes kaikkien lddkereseptit paa-
tyvat arkistoon. Biopankkilaki Suomessa
mahdollistaa genomi-datan vastuullisen
tutkimuskayton.
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SISu on jo tunnistettu merkittavaksi
dataresurssiksi ELIXIR- ja BBMRI-infra-
struktuureissa. Seuraavaksi datan organi-
soiminen ja hallinta tehdaan mahdolliseksi
skaalautuvalla ja tietoturvallisella alustalla
(ePouta-pilvipalvelu) prosessointia varten.
Data siis tehdaan laskennallisesti saataville.
Suomen biopankit, kuten THL:n biopankki,
hallinnoivat jatkossa aineistoa ja myontavat
lupia aineistojen kayttdon.

"Nyt datansiirtoa kokeillaan ja jatkossa se
toimii, kun metadata saadaan ajantaiseksi.’
eSISU luo Suomeen ne valmiudet, jotka
tarvitaan, etta luvanvarainen genomidatan
siirto Suomen ELIXIR-keskuksen ja muiden
ELIXIR-keskusten valilla toimii. CSC:lla da-
taa voidaan alkuperéisten datan haltioiden
luvalla integroida muihin Suomessa oleviin
rekistereiden ja tietokantojen datoihin.

"Na&in voidaan yhdistd3 suomalainen
data eurooppalaisen EGA:n (European
Genome-phenome Archive) dataan.”

Euroopan genomiarkisto EGA on yksi
maailman laajimmista julkisista datavaras-
tosta, joihin on tallennettu potilasdataa bio-
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EMBL-European Bioinformatics Institute

“www.sisuproject.fi
on hakupalvelu, josta voi
etsia suomalaisen vaeston
geenivariantteja.”

|aaketieteellisista projekteista. EGA jakaa
ihmisista kerattya geno- ja fenotyyppida-
taa erikseen kysyttavalla suostumuksella
ndytteen ja datan tutkimuskaytt6on. EGA:n
ansiosta moni ELIXIRin tutkimusprojekti on
mahdollinen.

www.sisuproject.fi on hakupalvelu, jos-
ta voi etsid suomalaisen vaeston geeniva-
riantteja. KITE-hakumoottori etsii puoles-
taan aineistoja metadatan perusteella. N&-
ma ovat esimerkkeja palveluista, joita kehi-
tetdan myos kansainvéliseen kayttéon. Da-
tan hallinnointi ja lupakaytannét hoidetaan
REMS-ohjelmiston avulla.

"Datan hallinnointi toimii nyt teknisesti
hyvin. SiSun aineistosta merkittava osa saa-
daan kdytt6on vuoden 2018 aikana”

Ari Turunen

LISATIETOJA:

CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy

on valtion omistama, opetus- ja kulttuuri-
ministerion hallinnoima, voittoa tavoitte-
lematon osakeyhtio. CSC yllapitaa ja ke-
hittaa valtion omistamaa keskitettya tieto-
tekniikkainfrastruktuuria.

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

ELIXIR

rakentaa infrastruktuurin bioalan tutki-
muksen tueksi. Se yhdistad 21 Euroopan
maan ja Euroopan molekyylibiologian la-
boratorion EMBL:n johtavat organisaa-
tiot yhteiseksi biologisen informaation
infrastruktuuriksi. Sen Suomen keskus on
CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy.
http://www.elixir-finland.org
http://www.elixir-europe.org
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