FINLAND

Sydan- ja verisuonitautien
riskiarviointi kaikille kansalaisille

Sydan- ja verisuonitaudit ovat yleisin kuolinsyy maailmassa. Suomessa yli kolmannes kuolemista
johtuu sydan- ja verisuonitaudeista. Nyt tavoitteena on saada terveysdatan perusteella arvio jokaisen
sairastumisriskistd Suomessa ennen ladkarilla kayntia.

Andrea Ganna, Suomen molekyylilddke-
tieteen instituutin (FIMM) ryhméan veta-
jan ja Harvardin laaketieteellisen koulun
opettaja, haluaa perustaa maanlaajuisen
yksil6llisen riskiarvioinnin, joka olisi pe-
rustana, joilla voisi suunnitella julkisen ter-
veydenhallinnon toimenpiteita. Arviointi
perustuu kansalaisten terveys, vaesto- ja
geenitietoon. Arviointi, joka hyédyntaa
tekoéalya, parantaa ehkéisevien hoitojen
kohdentamista nykyistad halvemmalla kus-
tannustasolla.

“Pohjoismailla ja erityisesti Suomella on
tahan ainutlaatuinen mahdollisuus ja milj6o,
silld nAma maat ovat kerdnneet terveys- ja
vaestodataa vuosia. Mutta tapa, jolla dataa
on aiemmin keréatty, on jossain maarin van-
hentunut. Datasta on katsottu vain tiettyja
riippuvuussuhteita ja yhteyksia. Kuitenkin
uudet menetelmat, kuten tekoély, ovat tu-
lossa ja antavat mahdollisuuden suurempaan
ja kunnianhimoisempaan visioon.”

Andrea Ganna ja hdnen tutkimusryh-
mansa kehittavat tekoalyyn (Al) perustuvia
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lahestymistapoja yksittaisen ihmisen terve-
yshistorian mallintamiseksi.

“Jokaisella henkilolld on tietynlainen ter-
veys- ja ladkintahistoria. Haluamme tietaa,
onko muilla samantyyppisia seurantatietoja.
Heita voi olla tuhansia. Me hyédynnamme
naiden ihmisten terveystietoja ja selvitimme,
mita heille tapahtui. Ndin autamme alenta-
maan sairastumisriskia. Voimme kayttaa
kaikkea tata dataa aiempaa paljon koko-
naisvaltaisemmalla tavalla auttaaksemme
julkista terveyshallintoa ja antaaksemme
potilaille ja ladkareille enemman tietoa paa-
toksenteon tueksi”

Riskiarvointi ennen
ladkarikayntia

Andrea Ganna on kiinnostunut epidemiolo-
giasta, genetiikasta ja tilastotieteestad. Han
on keskittynyt hyddyntaméaan suuria epi-
demiologisia aineistoja tunnistaakseen yh-
teiskunnallis-vaestotieteellisid, metabolisia
ja geneettisid tunnusmerkkeja, jotka ovat
yleisten ja monimutkaisten tautien taus-

talla. Bostonissa ollessaan han tyoskenteli
laajojen eksomi- ja genomisekvenssidata-ai-
neistojen parissa.

Gannan mukaan sydan- ja verisuonitau-
dit sopivat taydellisesti tekodlyn tekemiin
analyyseihin, koska naiden tautien hoito on
ennaltaehkaisevaa.

“Tarkka korkean riskin yksiléiden tun-
nistaminen on yksi kulmakivia kardiome-
tabolisten sairauksien ennaltaehkéaisyssa”,
hén sanoo.

"Kuitenkin talla hetkellad kardiometabo-
listen sairauksien riskitekijoiden arviointi
edellyttas potilailta kdyntia 1aakarilla lipi-
dimittauksessa”

Lipidi on yleisnimitys kaikille veressa
kiertaville rasvoille ja rasvan kaltaisille aineil-
le. Keho varastoi ravinnosta saatua rasvaa
tulevaan kayttéon. Runsasrasvainen ruoka-
valio saa rasvan kiinnittymaan valtimoiden
seinamiin, mista aiheutuu sydan- ja veri-
suonitauteja seka valtimotauteja. Lipidimit-
tauksessa saadaan selville, millaisia rasvoja
testattavalla on elimistéssaan. Lipidimittaus
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Suomalaisia koululaisia. Ehka kaikkein tarkein vdestdéryhma ovat nuoret, jotka eivat kdy usein |d4karilla. Genetiikka on erityisen arvokas-
ta, koska genetiikan avulla voidaan tavoittaa riskit varhaisemmalla idlld kuin muilla riskifaktoreilla. FinnGen-tutkimus hyddyntaa nayttei-
t4, joita on keratty biopankkeihin koko maasta. Tutkimus perustuu yhdistamalld genomitietoa digitaaliseen terveysdataan, joka saadaan
kansallisista terveydenhuollon rekistereista.

on tehokas, mutta ongelma on, ettd osa va-
estdsti ei tieda kuuluvansa riskiryhmaan.

Ganna haluaa mullistaa sairausten ennalta-
ehkaisyn tarjoamalla riskiarvioinnin potilaalle
ennen kuin hdn menee la4karin vastaanotolle.

“Jotkut eivat yksinkertaisesti mene |33-
kérille ja paljon ihmisia puuttuu. Mutta koska
kaikki laakitykseen ja diagnooseihin liittyva
data on jo keréatty, voimme tunnistaa korkean
riskin potilaat ennen kuin he menevat 135ka-
rille. Voimme tehda sydan- ja verisuonitau-
tien riskikartan koko maasta mukaanlukien
kaikki yksittaiset henkilot.”

Riskilaskelma tehddan mallintamalla sai-
rauksien ja laakitysten pitkittdisseurannasta
saatua dataa yhdessa geeni-, perhe- ja vées-
tédatan kanssa.

“Yritamme ymmartas, kuinka genetiikka
vuorovaikuttaa sellaisen datan kanssa, joka
saadaan ladkityksistd, diagnooseista, vaes-
tOsté ja perheestd. Tama voi antaa ennenné-
kemattoman kokonaisvaltaisen nakdkulman
yksilon terveydentilaan.”

Ganna antaa esimerkin.

“Kun katkaiset jalkasi, menet l33kérille. Kui-
tenkin tana paivana ladkari katsoo vain jal-
kaasi, vaikka samalla kdynnilla voisit saada
hyotya myds muusta tiedosta. Me voimme
informoida |d3karid muista riskeist3, joita
potilaalla on perustuen kerattyyn dataan.
Voimme laskea ennalta potilaan muut ris-

kit, kuten esimerkiksi, jos hanelld on korkea
riski sydan- ja verisuonisairauksiin. Siten,
samalla kaynnilla, 134kari voi myds antaa
neuvoja tai ohjata potilaan asiantuntijalle”

Genetiikka on hyodyllista

Ganna paatti tulla Suomeen laajan geeni-
projektin, FinnGenin takia.

Elokuussa 2017 alkaneessa projektissa
taltioidaan puolen miljoonan suomalaisen
genomit. Hankkeessa hyddynnetéan kaikkien
suomalaisten biopankkien kerddmia nayt-
teita. Perimasta saatava data yhdistetdan
kansallisissa terveydenhuollon rekistereissa
olevaan tietoon. FinnGen on yksi ensimmai-
sid ndin laajassa mittakaavassa tehtyja erit-
tain yksilollistettyja ladketieteen projekteja.
Julkisten ja yksityisten organisaatioiden yh-
teistyo on poikkeuksellista.

“Suomessa on sopiva lainsdadanto, joka
antaa padsyn maanlaajuiseen populaatioda-
taan. Minulle tdma on ainutlaatuinen kattaus.”

Ganna ja hdnen tutkimusryhméansa in-
tegroivat rekistereissa olevan tiedon ja bio-
pankkeihin tallennetun laajan tutkimustie-
don auttaakseen tunnistamaan yksiloryhmia,
jotka voisivat eniten hy6tya olemassaolevista
farmakologisista toimenpiteista.

“Ehka tarkein ryhma on nuoret yksilot
jotka eivat kay ladkarissa kovinkaan usein.
Nykyiset riskitekijat eivat toimi hyvin tassa
ryhmdssa. Genetiikka on erityisesti arvo-

kasta, koska sen avulla voidaan |6yt3a sai-
rastumisen riskitekijat aikaisemmalla idlla
verrattuna muihin riskitekijéihin. Ensim-
mainen askel on ymmartaa, miten ihmiset
hahmottavat tdman tiedon. Meidan taytyy
varmistaa etta |d3karit kayttavat dataa oi-
kealla tavoin ja mit4 silld voidaan tehda”

Syva- ja koneoppiminen

Terveydentilan seurantatiedot mahdollis-
tavat niiden yksiléiden tunnistamisen, joilla
on korkea riski sairastua sydan-ja verisuo-
nisairauksiin, mutta vain jos kdytettavissa
oleva tieto on maanlaajuista.

Gannan tavoitteena on integroida kansalli-
set ja alueelliset rekisterit syva- ja koneop-
pimiseen.

“Perinteisilld menetelmill3 on etunsa,
silla ne ovat suhteellisen yksinkertaisia ja
helppoja tulkita, mutta ne eivat skaalaudu.
Viimeisten 20 vuoden aikana yli 500 mil-
joonaa ladketieteellista diagnoosia on tehty
suomalaisista. Puhumme valtavista data-
joukoista. Joka vuosi tehdaan miljoonia uu-
sia ladkemaarayksia ja diagnooseja. Taman
skaalaamiseksi ja hyddyntamiseksi tarvitaan
syvaoppimisen menetelmia.

Keinotekoiset neuroverkot ovat te-
hokkaita koneoppimisen algoritmeja, joita
voidaan hyddyntda hahmontunnistamisessa.
Takaisinkytkeytavat neuroverkot (recurrent
neural network) voivat hyodyntaa niiden
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Terveydentilan seurantatiedot mahdollistavat niiden yksildiden tunnistamisen, joilla on korkea riski sairastua sydan-ja verisuonisairauksiin,
mutta vain jos kaytettavissa oleva tieto on maanlaajuista.

sisdistd muistia syotejonojen kasittelyssa.
Tama tekee niiista soveltuvia sellaisiin te-
htéaviin, kuten segmentoitumattomaan tun-
nistamiseen. Ganna haluaa laajentaa nama
neuroverkot kdyttdamaansa dataan.

"Voidaan ajatella, ettd terveydentilaa
kuvaavien tapahtumien muutosjono, jota
yritdmme mallintaa, on "teksti&”, jossa joka-
inen sana on erilainen koko eldaméan aika-
na ollut tauti, [35kitys, viestotieteellinen
tapahtuma jne. Nama ovat luonnollisesti
sovitettu mallintamaan muutosta kuvaavaa
tapahtumaketjua, esimerkiksi niita kaytetaan
ennustamaan seuraavaa todennakdisinta
sanaa tekstiviestissa.”

Syvaoppimisen menetelmat edellyttavat
suurta supertietokoneinfrastruktuuria.

"CSC on luonut turvallisen ympériston
laskentaan. lIman turvallista superlasken-

Institute for Molecular Medicine Finland (FIMM)
Suomen molekyylilddketieteen instituutti
(FIMM) on kansainvilinen tutkimuslaitos, jon-
ka toiminta keskittyy sairauksien molekyyli-
tason mekanismien selvittamiseen genetiikan
ja ladketieteellisen systeemibiologian mene-
telmin. Tavoitteena on tutkimustiedon siirta-
minen terveydenhuollon kayttéon mm. henki-
I6kohtaista laaketiedetta edistamalla.
www.fimm.fi
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nan ymparistdd, emme voisi toteuttaa tita
projektia. Onnistuaksemme me tarvitsemme
yhtaalta tutkimusta ja kehitysty6ta ja tois-
aalta tehokasta laskentaympaérist6a.”

Henkilokohtainen data
onsuojeltu

Potilasdata on tarke&a tutkimukselle, mutta
henkil6kohtainen data on my6s suojeltua.
Esimerkiksi Suomen molekyylildiketieteen
instituutissa kehitetty VEIL.Al anonymisoi
potilasdatan perinteisid menetelmia te-
hokkaammin, nopeammin ja informaatiota
paremmin sdilyttaen. Tarvittaessa sovelluk-
sen avulla voidaan tuottaa myos synteet-
tistd, tdysin anonyymia eli siis yksittdisesta
henkil6sta erilldan olevaa tilastollista dataa.

“Meill3 on tarve taata yksildiden yksit-
yisyys, mutta samalla meidan taytyy inte-

CSC - IT Center for Science

CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy on
valtion omistama, opetus- ja kulttuuriminis-
terion hallinnoima, voittoa tavoittelematon
osakeyhti6. CSC yllapitaa ja kehittaa valtion
omistamaa keskitettya tietotekniikkainfra-
struktuuria.

http://www.csc.fi
https://research.csc.fi/cloud-computing
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groida paljon henkilékohtaista dataa, jot-
ta voisimme todella hyotya tekoalysta ja
syvaoppimisen lahestymistavoista ja jotta
voisimme kohdentaa tulokset parempiin
julkisen terveydenhuollon toimenpiteisiin.
Luomalla synteettisia terveystiedon his-
torioita autetaan kunnioittamaan yksity-
isyyttd, mutta samaan aikaan pystytaan yh-
distdmaan paljon persoonakohtaista tietoa
ei pelkdstddn Suomessa vaan Pohjoismaid-
envalilla”

“Toivon, ett4 rutiininomaisesta terveyd-
enhuollossa keratty persoonakohtainen data
voi auttaa ja hyodyntaa kaikkia. Toivon, etta
tama tieto voi auttaa ladkareita tekemaan
parempia paatoksia ja myoés motivoimaan
potilaita elamantapamuutoksiin. Siten kai-
kki auttavat kaikkia.”

Ari Turunen

EMBL-European Bioinformatics Institute

ELIXIR

ELIXIR rakentaa infrastruktuurin bioalan tutki-
muksen tueksi. Se yhdistda 21 Euroopan maan
ja Euroopan molekyylibiologian laboratorion
EMBL:n johtavat organisaatiot yhteiseksi bio-
logisen informaation infrastruktuuriksi. Sen
Suomen keskus on CSC - Tieteen tietotekniikan
keskus Oy.
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