
Rintasyöpä on naisten yleisin syöpä. Yli kak-
si miljoonaa naista sairastui siihen vuonna 
2020. Rintasyövän ennuste on onneksi pa-
rantunut, koska se on mahdollista havaita 
varhaisessa vaiheessa ja hoitomenetelmät 
ovat kehittyneet. Yksi tällainen on neste-
biopsia, josta on tulossa yhä merkittävämpi 
syöpien diagnostiikan menetelmä.

Henkilökohtaisen lääketieteen ja biopank-
kitoiminnan professori Arto Mannermaan 
ryhmässä nestebiopsiaa on tutkittu vuo-
desta 2015 alkaen. Nestebiopsia perustuu 
siihen, että elimistön solut vapauttavat ve-
renkiertoon ja ruumiinnesteisiin DNA:ta, 
jota kutsutaan solunulkoiseksi DNA:ksi 
(cell free DNA, cfDNA). Syöpäsoluista va-

pautuu siis potilaiden verenkiertoon DNA:-
ta, joka sisältää kullekin syövälle ominaisia 
mutaatioita. DNA sekvensoidaan, jolloin 
saadaan selville kasvaimessa olevat ge-
neettiset muutokset.

”Solunulkoisesta DNA:sta olemme tut-
kineet sen pitoisuutta, pilkkoutumisastetta 
ja mutaatioita, jotka ovat yhteydessä rinta-
syöpäpotilaiden ennusteeseen. Vastaavan-
laisia yhteyksiä löytyy myös useissa muissa 
syöpäsairauksissa”, sanoo tutkija Jouni Kujala. 
Hän työskentelee Mannermaan tutkimus-
ryhmässä Itä-Suomen yliopistossa.

”Tämä on sellainen tutkimusaihe, jossa 
on ollut hyvinkin paljon laskennallista puolta, 
varsinkin sekvensointidatan työstämistä,” 

Kujala sanoo. Kujala aikoo keskittyä jatkossa 
solunulkoiseen mikro-RNA:han. 

”Se on kokonaan toinen nukleiinihappo-
tyyppi, mitä syöpäpotilaiden verinäytteistä 
voidaan eristää. Solunulkoinen mikro-RNA 
säätelee geenien toimintaa, eikä niiden en-
nusteellista arvoa vielä täysin ymmärretä.”

Solunulkoinen DNA
Mannermaan tutkimusryhmässä on tutkittu 
solunulkoisen DNA:n pilkkoutumista. Sen 
perusteella voidaan nyt arvioida rintasyöpä-
potilaan hoitoennustetta. Tulos on merkit-
tävä,  sillä menetelmä auttaa tunnistamaan 
huonon hoitoennusteen rintasyöpäpoti-
laat aiempaa varhaisemmin ja tarkemmin.  

Rintasyövän hoitoennuste paranee nestebiopsian avulla
Rintasyöpäpotilaan verinäytteestä voidaan eristää syöpäsolun DNA:ta, jonka pilkkoutumisasteesta 
pystytään arvioimaan onko potilaalla huono tai hyvä hoitoennuste.



Varhainen tunnistus on keskeisimpiä keinoja 
vähentää rintasyövän kuolleisuutta.

Tutkijat ovat analysoineet  solunulkoisen 
DNA:n eheyden syy-yhteyttä rintasyövän 
hoitoennusteeseen.

”Kun syöpäsolut vapauttavat solunul-
koista DNA:ta verenkiertoon se alkaa pik-
kuhiljaa pilkkoutua pienemmäksi, kunnes 
se hajoaa kokonaan.”

Eheys kuvaa DNA:n pilkkoutumisastet-
ta eli kuinka paljon DNA on veressä pilk-
koutunut. 

”Mitä eheämpää eli vähemmän pilkkou-
tunutta solunulkoinen DNA on, sitä enem-
män se on yhteydessä huonoon rintasyövän 
ennusteeseen.”

Mannermaan ryhmän tutkimustuloksen 
mahdollisti mittava potilasaineisto, Kuopion 
rintasyöpäprojekti.

”Kuopion rintasyöpäprojekti kattaa yli 
500 rintasyöpäpotilasta ja heistä on kerät-
ty todella kattavat tiedot. Tiedämme heidän 
elintapansa ja heidän saamansa syöpähoidot. 
Meillä on seurantatiedot parhaimmillaan 25 
vuoden ajalta, mikä on kansainvälisestikin 
poikkeuksellisen pitkä seuranta-aika.”

Tässä tutkimuksessa aineistoon oli va-
littu rintasyöpäpotilaita, joille ei oltu vielä 
aloitettu syöpähoitoja.

”Aineistossa oli varhaisen vaiheen rinta-
syöpäpotilaita, jotka olivat lähtökohtaisesti 
hyväennusteisia.”

Tällaisen aineiston valinnalle oli selkeä 
peruste, sillä rintasyöpä uusiutuu jopa kol-
manneksella potilaista ja on naisten yleisin 
syöpäperäinen kuolinsyy. Mannermaan ryh-
män tavoitteena on, että tulevaisuudessa 
aggressiivista rintasyöpää sairastavat poti-
laat voitaisiin tunnistaa nykyistä aikaisem-
min eheysmittauksen avulla ja tarvittaessa 
ohjata tehostettuun hoitoon ja seurantaan.

Aineistoa tekoälyn opettamiseen
Eheyden mittaus on menetelmänä yksin-
kertainen. Käytännössä eristetty näyte lai-
tetaan mittauslaitteeseen, joka määrittää 
näytteessä olevien DNA-pätkien suhteel-
lisen osuuden. Sitten voidaan laskea, mikä 

NESTEBIOPSIA TUNNISTAA KORKEAN RISKIN RINTASYÖPÄPOTILAAT

Apoptoosissa olevat syöpäsolut. Ohjelmoitu ja 
hallitusti tapahtuva solukuolema. Hyvä ennuste

Täydellinen DNA:n pilkkoutuminen

Lyhyemmät cfDNA-fragmentit

Nekroosissa olevat syöpäsolut. 
Hallitsematon solutuho

Epätäydellinen DNA:n pilkkoutuminen

Pitemmät cfDNA-fragmentit

cfDNA:n pilkkoutumisaste liittyy syövästä paranemisen ennusteeseen



www.elixir-finland.org

SUOMEN ELIXIR

Puh. +358 9 457 2821      e-mail: servicedesk@csc.fi 

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

ELIXIR PÄÄMAJA

EMBL-European Bioinformatics Institute 
www.elixir-europe.org

näytteessä olevan solunulkoisen DNA:n 
eheysaste on. 

Kujalan mukaan näinkin yksinkertainen 
DNA-näytteen laatua kuvaava arvo voi olla 
käyttökelpoinen syövän ennusteen arvioin-
nissa. Tätä menetelmää voidaan jatkossa 
hyödyntää tekoälyn opettamiseen.

”Kun mitataan solunulkoisen DNA:n pi-
toisuutta ja eheyttä, nehän ovat puhtaasti 
laatumittareita. Niitä ei nykyisellään käytetä 
potilaan ennusteen arvioimisessa. Varsinai-
nen diagnostinen puoli on pitkälti keskitty-
nyt mutaatioihin ja muihin DNA:n piirteisiin. 

Koneoppiminen voisi hyödyntää tätäkin da-
taa nykyistä tehokkaammin. Tämä data joka 
tapauksessa kerätään kaikista näytteistä 
joita tutkitaan, mutta sitä ei juurikaan hyö-
dynnetä.”

Mannermaan ryhmässä kehitetään ge- 
nomidatan ja kliinisen datan perusteella op-
pivia algoritmeja, jotka tunnistavat ja ennus-
tavat rintasyövän riskitekijöitä. Genomidata 
ja kliininen data yhdistetään tekoälymalliksi, 
joka auttaa paitsi sairastumisriskin määrittä-
misessä, myös yksilöllisten hoitosuunnitelmi-
en tekemisessä.

Mannermaan ryhmän tutkimuksissa käyt-
tämän datan määrä on niin iso, että siihen 
tarvitaan Suomen ELIXIR-keskuksen CSC:n 
superlaskentakapasiteettia.

”Meillä on CSC:n resursseja käytössä ni-
menomaan koneoppimisen takia. Toistaiseksi 
olemme kehittäneet syöpäriskin analytiikkaa, 
mutta samoja malleja hyödynnetään näiden 
nestebiopsiatulosten jatkotyössä. Vielä tätä 
dataa ole jatkotyöstetty”, sanoo professori 
Arto Mannermaa.
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