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Biopankkien ja terveysrekisterien tiedon yhdistaminen
mahdollistaa personoidun hoidon kehittamisen

THL Biopankki sisaltaa valtavasti suomalaisen vaeston elintapoihin liittyvia aineistoja, joiden keraami-
nen aloitettiin jo 1960-luvulla. Kun tahan lisatdan pankkiin tallennettu geenitieto, voidaan tehokkaasti
tunnistaa ja ennustaa sairauksien riskitekijoita.

"Biopankissa olevaa tietoa voi kdyttaa ldhes
mihin tahansa terveystutkimukseen”, sanoo
tutkimuspaallikko Kaisa Silander, joka on ol-
lut mukana kuvailemassa ja luokittelemassa
THL Biopankin vaestdaineistoja.

"Meill4 on paljon dataa erilaisista vaes-
tétutkimuksista ja kun ndma tiedot yhdis-
tetdan, niin tutkijoilla on kaytdssa todella
iso aineisto.”

Silander pitia aineistoa merkittavana
my0s kansainvaélisesti.

"Ainestokokonaisuus on mielestani yhta
arvokas kuin UK Biobank tai Estonia Bio-
bank. Joistakin henkilGistd on terveystie-

toa 40 vuoden ajalta kun tiedot yhdistaa
terveysrekistereihin. Voimme tietda esi-
merkiksi tarkasti mihin tauteihin kyseinen
henkil6 on sairastunut.”

Silander on tehnyt kohorttiaineistojen
kanssa pitkaan toita. EU:n Health-ohjelmi-
en rahoitetuissa projekteissa rakennettiin
infrastruktuuria. Sen jalkeen han oli yhdis-
tdmassa THL:n tutkimusryhmien hallinnoi-
mat kohortit yhdeksi metatietokannaksi.

"Rakensimme datan tallentamiselle yh-
teisen infrastruktuurin, silla kaikista naista
kohorteista l0ytyy samanlaista tietoa. Laa-
dimme ensin katalogin, jossa nait4 aineisto-

ja kuvattiin samalla tavalla. Sitten aloimme
tallentaa muuttujia samaan tietokantaan,
jotta ne olisivat haettavissa ja helposti |6y-
dettavissa. Muuttujien metadataluokittelu
tehtiin suomeksi ja englanniksi. Samaa luo-
kittelua kdytetdan myos tuleviin kohortti-
aineistoihin”, Silander sanoo.

Vuonna 2014 THL:n biopankki aloitti
toimintansa. THL:n keratyissa vaestoai-
neistoissa oli kaksi perinteista tutkimus-
linjaa. Vuosina 1965-1980 vaestosta teh-
tiin terveystarkastuksia ja keréattiin tietoja
ajamalla laboratoriolla varustettuja bus-
seja paikan paalle. Autoklinikka tutki yli
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50 000 suomalaista ympari Suomea. Vaes-
téaineistot muodostuvat tutkittavien ter-
veystarkastuksessa antamista tiedoista,
naytepankista ja jopa yli 40 vuoden ajalta
terveytta koskevista rekisteriseurantatie-
doista. Autoklinikan jatkona toteutettiin
vuosina 2000-2001 kansallinen Terveys
2000 -tutkimus ja vuosina 2011-2012 sen
seurantavaihe. Tutkimuskohteita ovat olleet
mm. keuhkosairaudet, sydanviat, anemia ja
raudanpuute, diabetes, munuaisten ja virt-
sateiden taudit, kilpirauhasen sairaudet,
kalkkiaineenvaihdunnan sairaudet ja se-
pelvaltimotauti. Myéhemmin tutkittavien
sairauksien valikoima on monipuolistunut
ja nykyaan biopankissa tutkimuksen koh-
teena voi olla mika tahansa sairaus.

FINRISKI-linjassa on keratty tietoa sy-
dan- ja verisuonitaudeista ja diabeteksesta
alun perin [3hinna It3- ja Keski-Suomesta.
My6hempina vuosina tutkimus laajeni kat-
tamaan useita alueita Suomessa ja lisaa sai-
rauksia. Vuonna 2017 nama kaksi tutkimus-
linjaa yhdistyivat FinTerveys-tutkimuksessa.

"Aineistossa on paljon elamantapatie-
toa, jota on saatu kyselylomakkeilla”, sa-
noo Silander.

Lomakkeissa on kysytty tupakointitottu-
muksista, alkoholinkdytosta ja miten syddaan,
nukutaan ja liikutaan. Terveystarkastuksissa
on mitattu pituus, paino, verenpaine ja muita
mitattavia asioita. Lisdksi on otettu verindyt-
teita, ulostenaytteita ja virstandytteita.

"Otetuista ndytteistd maaritelldan hyvin
paljon erilaisia biomarkkereita, esimerkiksi
lipideja eli veren rasva-arvoja seka tuleh-
dusarvoja (CRP). CRP on maksan tuottama
valkuaisaine, jonka maara elimist6ssa ko-
hoaa nopeasti erilaisissa tulehdustiloissa.”

Kaisa Silander toivoo, etta tulevaisuudes-
sa saataisiin enemman hyvaa biomarkkerida-
taa, joka kuvaa henkilon elimistossa tapahtu-
via muutoksia, jotka voivat viitata sairauteen.

"Nyt on olemassa biomarkkereiden tuot-
tamiseen ja analysoimiseen hyvia tyokalu-
ja. Talla hetkelld meilld on NMR-spektros-
kopiasta saatua tietoa kahdesta sadasta
biomarkkerista. On kuitenkin firmoja, jot-
ka voivat tuottaa tuhansia biomarkkereita
yhdesta seerumindytteesta. Tallainen tieto
olisi esimerkiksi FINRISKI-aineistoon yh-
distettyna arvokasta. Aineistosta l10ytyy
edelleen sopivia seeruminaytteitd”

Kohorttien genomidata
FinnGen-tutkimusprojektin ansiosta THL
biopankin aineistoihin kertyy myés geneet-
tistd materiaalia.

Joulukuussa 2017 kdynnistyneen Hel-
singin yliopiston vetdman FinnGen-pro-
jektin tavoitteena on taltioida puolen mil-
joonan suomalaisen genomit. Hankkeessa
hyédynnetaan kaikkien suomalaisten bio-
pankkien kerdamia naytteita. Perimasta saa-
tava tieto yhdistetdan kansallisissa tervey-
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denhuollon rekistereissa olevaan tietoon.
N&in pystytdan ymmartamaan sairauksien
syntymekanismeja paremmin ja laatimaan
uusia hoitokeinoja. Toistaiseksi FinnGenin
fenotyyppitiedot ovat ik&, sukupuoli, pituus,
paino ja tupakointi. FinnGen-projektissa
tuotettu genomidata palautuu vuoden va-
lein biopankeille.

"Jos pystyy yhdistamaan rekisterida-
taa, kyselylomakkeiden datat ja geenidatan
niin kyllahan se mahdollistaa tosi laajan
tutkimuksen eri aihealueista”, sanoo eri-
koistutkija Heidi Marjonen. Marjonen on
genomiasiantuntijana THL Biopankissa. Han
kasittelee kaikkien THL Biopankin kohort-
tien genomidataa.

THL biopankin kohorttiaineistoissa on
geneettistd sirudataa, jossa on méaaritetty
tihea kartta yksittaisia variantteja DNA:sta
seka sekvenssidataa koko genomin laajui-
sesti ja proteiinien rakennusohjeita sisal-
tavaa eksomisekvenssidataa.

FINRISKI ja Terveys 2000 -tutkimusten
koko genomin ja eksomin -sekvenssida-
ta, eli periman emasjarjestys, on tuotettu
Washingtonin yliopistossa ja Broad/MIT
(Massachusettsin teknillisen korkeakoulun)
-instituuteissa Yhdysvalloissa. FINRISKI
kohorttiaineistossa on 10 000 eksomisek-
venssia ja 4000 koko genomin sekvenssia.
Nama tiedot yhdistetdan suomalaisiin ter-
veystietoihin, mikd mahdollistaa tautien
paremman tutkimisen.

"Yksil6llisten hoitomenetelmien laa-
timinen on nyt mahdollista. Kun yhdiste-
tdan elintapatieto geenitietoon, voidaan
kehittda parempia lddkehoitoja”, Marjo-
nen sanoo.

DNA-néaytteistad voidaan Marjosen mu-
kaan tuottaa myds epigeneettistd dataa.

Epigeneettinen periytyminen tarkoit-
taa perinnéllisen tiedon siirtoa solun tai
elion jalkelaiselle ilman, etta perinndlli-
nen tieto on koodattuna DNA:n tai RNA:n
sekvenssiin. Epigeneettisiin tekijoihin vai-
kuttavat monet ulkoiset tekijat, kuten ra-
vintotottumukset.

Toinen mielenkiintoinen aineisto liittyy
mikrobiomiin eli ihmisen suolessa oleviin
mikrobeihin. Vuonna 2002 FINRISKI ko-
hortissa keratyistd ulostendytteista on
madritetty kaikkien naytteissa olevien mi-
krobien sekvenssitiedot. Nyt voidaan hyo-
dyntaa biomarkkeridataa ja tutkia miten
mikrobiomi vaikuttaa ihmisten terveyteen.
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Tutkijat voivat ostaa THL biopankilta palvelun. jossa lasketaan PRS tutkittavalle taudille ja tutkimuksen kohteena olevan kohortin henkiléille.
Tdlléin tutkijan ei tarvitse pyytdd ns. raakaa geenidataa ja opetella laskemaan erikseen lukuarvoja.

Henkilokohtainen monigeeninen
riskisumma

Heidi Marjonen oli mukana tutkimuksessa,
jossa yli 3000 tutkittavaa sai tietoa sairas-
tumisriskistaan kansantauteihin. Kun gee-
nidatan yhdist33 kliiniseen dataan voidaan
ennustaa yksildllinen sairastumisriski. Ko-
konaisriskin arviointi pohjautuu perimaan ja
muihin tekijéihin kuten sukupuoleen, ikdan,
painoindeksiin, verenpaineeseen ja koles-

THL Biopankki

teroliin. Geneettinen riski lasketaan henkil6-
kohtaisen monigeenisen riskisumman (engl.
polygenic risk score, PRS) avulla, jossa on
otettu huomioon miljoonia periman kohtia
eli geneettisia variaatioita.

Data on tallennettu Suomen ELIXIR-kes-
kuksen CSC:n sensitiivisen datan ePouta
-alustalle, joka mahdollistaa tietoturvalli-
sen datan siirron portaalin kayttoliittyman
ja tietokannan valilla.

CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy

https://thl.fi/fi/web/thl-biopankki

SUOMEN ELIXIR
Puh. +358 9457 2821

www.elixir-finland.org

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

onvaltion omistama, opetus- ja kulttuuriministerion
hallinnoima, voittoa tavoittelematon osakeyhti6.
CSC yllapitaa ja kehittaa valtion omistamaa keski-
tettya tietotekniikkainfrastruktuuria.

http://www.csc.fi
https://research.csc.fi/cloud-computing
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EMBL-European Bioinformatics Institute

Monigeeninen riskisumma on Heidi
Marjosen mielesta yksi merkittava tutki-
mustrendi. Riskisumma lasketaan niin, et-
ta miljoonista eri geneettisistd muodoista
perimdssamme muodostetaan yksi luku.

"Tutkija saa koko genomista infoa kéate-
vasti yhteen lukuarvoon. Nyt voidaan tutkia
vaikka genomin vaikutusta sairauksiin tai
yksilon muihin ominaisuuksiin.”

Ari Turunen

ELIXIR

rakentaa infrastruktuurin bioalan tutkimuksen
tueksi. Se yhdistdd 21 Euroopan maanja Euroopan
molekyylibiologian laboratorion EMBL:n johtavat
organisaatiot 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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