
Vuonna 2018 EU julkisti 1+Million Genomes 
-aloitteen (1+MG), jonka kunnianhimoisena 
tavoitteena oli kerätä data, joka kattaa mil-
joonan eurooppalaisen ihmisen perimän. 
Projekti oli lajissaan yksi maailman suurimpia 
projekteja, johon osallistui 27 maata. Euroop-
palaisen genomidatan tietoturvallinen käyttö 
mahdollistaa personoidun terveydenhoidon 
ja paremman diagnostiikan. Tämä parantaa 
erityisesti syöpien ja hermostollisten saira-
uksien hoitoennusteita.

Datakokoelma anonymisoidaan, joten 
yksiköllisiä ja tunnistettavia tietoja ei löydy. 
Tavoitteena on luoda kansalliset rajat ylittä-
vä federoitu hallinto, jonka kautta on pääsy 
kansallisiin genomiarkistoihin. 

”Minun näkökulmastani tämä 1+MG:n 
synteettisen datan projekti oli ainutlaatui-
nen haaste: miten simuloimme tehokkaasti 
populaation, jonka viimeisessä sukupolvessa 
on miljoona ihmistä ja joka vastaa kaikilta omi-

naisuuksiltaan, niin perimän, dataformaattien 
kuin kokonsa puolesta aitoa genomidataa 
mutta on simuloituna täysin vapaasti jaet-
tavissa ilman tietoturva-ongelmia? Loppu-
jen lopuksi me simuloimme n. 25 miljoonan 
ihmisen populaation, joista vain hieman yli 
miljoonalle teimme synteettiset genomit. 
Tällainen datakokoelma mahdollistaa lukuisat 
erilaiset tutkimus-, harjoittelu- ja kehittämis-
projektit, kuten 1+MG, ilman eettis-juridisia 
haasteita ja tietoturvaesteitä”, sanoo dosentti 
Tero Hiekkalinna THL:stä.

Nyt simuloitiin miljoonan ihmisen synteet-
tinen aineisto kymmenine fenotyyppeineen. 
Mukana oli siis tietoja ympäristön aiheutta-
mista vaikutuksista yksilöiden fenotyyppeihin.

Miljoonan genomin simuloinnin rahoitti-
vat Suomessa sosiaali- ja terveysministeriö 
sekä opetus- ja kulttuuriministeriö. Hiekka-
linnan mukaan aineiston luomisessa ja hallin-
nassa oli valtavia haasteita.

”Aineistojen koko projektin aikana vaati 
kymmeniä teratavuja levytilaa.”

1+MG-aloitetta seurasi vuonna 2020 al-
kanut B1MG (Beyond 1 Million Genomes), 
joka päättyi tammikuussa 2024. B1MG-pro-
jektissa määritettiin suuntaviivat ja suosi-
tukset eri Euroopan maista saadun genomi-
datan federoidulle hallinnolle. Suomen  
ELIXIR-keskus CSC oli yksi hankkeen vetäjistä 
ja koordinaattoreista. Biopankkien toimintaa 
yritetään saada yhteensopivaksi valtakun-
nan rajat ylittävään datainfrastruktuuriin. 
B1MG-hankkeessa CSC johti teknistä infra-
struktuurityötä.

THL:n ja CSC:n simuloima miljoonan 
genomin data laitetaan saataville euroop-
palaiseen federoituun genomi-fenomi -ar-
kistoon (FEGA). FEGA on on tarkoitettu bio-
lääketieteellisten tietojen tallentamiseen ja 
jakamiseen tutkimusta varten, mutta dataa ei 
ole tarkoitus levittää täysin julkisesti. Suomen 

Euroopan miljoona genomia
THL yhteistyössä CSC:n kanssa on simuloinut miljoonan eurooppalaisen genomit. Simulointiin 
käytetty data oli aitoja julkisesti saatavissa olevia koko genomin sekvenssejä, mutta simuloinnis-
sa niistä muodostettiin synteettisiä genomeja, jolloin ne eivät kerro oikeista ihmisistä. Simulointi 
tehtiin CSC:n LUMI-supertietokoneella. Tämä oli yksi suurimpia ihmispopulaation perimän simu-
laatiota maailmassa. Simulaatio tehtiin EU:n 1+MG-aloitetta varten.



CSC – Tieteen tietotekniikan keskus Oy

on valtion omistama, opetus- ja kulttuu-
riministeriön hallinnoima, voittoa tavoit-
telematon osakeyhtiö. CSC ylläpitää ja 
kehittää valtion omistamaa keskitettyä 
tietotekniikkainfrastruktuuria.

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

ELIXIR

rakentaa infrastruktuurin bioalan tutki-
muksen tueksi. Se yhdistää 21 Euroopan 
maan ja Euroopan molekyylibiologian la-
boratorion EMBL:n johtavat organisaatiot 
yhteiseksi biologisen informaation infra-
struktuuriksi. Sen Suomen keskus on CSC 
– Tieteen tietotekniikan keskus Oy.

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

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

LISÄTIETOJA:

tietokantaa ylläpitää CSC. FEGA on yhtey-
dessä Euroopan genomi-fenomi – arkistoon 
(EGA). EGA on yksi maailman laajimmista 
julkisista datavarastoista. 

Sama simuloitu data on tulevaisuudessa 
myös GDI-projektin käytössä. Vuonna 2022 
käynnistettyä genomidatan infrastruktuu-
ria (Genomic Data Infrastructure) koordinoi  
ELIXIR. GDI:n tarkoituksena on luoda lopulli-
nen infrastruktuuri, joka mahdollistaa pääsyn 
eurooppalaisista kerättyyn genomidataan 
sekä kliiniseen dataan.  

Tulevaisuudessa eurooppalaisia odottavat 
entistä nopeammat ja tarkemmat diagnoosit. 
Kerätty ja analysoitu genomidata mahdol-
listaa paremman lääkeainesuunnittelun ja 

ennaltaehkäisevät lääkehoidot. Kaikki tämä 
johtaa parempaan terveyteen ja elinajanodot-
teeseen. Tämän mahdollistamiseksi tarvitaan 
datan esikäsittelyä ja harmonisointia, kuten 
myös tietoturvallisia, skaalautuvia ja joustavia 
teknisiä ratkaisuja. 

Viisi käyttötapausta syövästä 
harvinaisiin sairauksiin
Näihin toisiinsa liittyvissä kolmessa hank-
keessa hyödynnetään viittä käyttötapaus-
ta. Nämä käyttötapaukset ovat olennaisia 
lopullisen GDI-infrastruktuurin rakenta-
miselle. Euroopan genomi (Genome of Eu-
rope) luo viitedatakokoelman genomiikkaa 
hyödyntäville terveysohjelmille Euroopan 

maissa: kukin maa luovuttaa genomidataa 
suhteessa väkilukuun. Datamalli kehitetään 
syöpään liittyvästä kliinisestä informaatiosta 
ja genomiikasta saadusta metadatasta. Mo-
nigeeninen riskisumma (polygenic risk score, 
PRS) luodaan potilaan hoitoon liittyvää pää-
töksentekoa varten: yksilöllisessä riskisum-
massa otetaan huomioon miljoonia geneet-
tisiä variaatioita. Harvinaisissa sairauksissa 
olennaista on geenivarianttien esiintymi-
nen eri populaatioissa ja geenimutaation ja 
sairauden yhteyden selvittäminen. Lisäksi 
testataan Euroopan maiden välillä kunkin 
maan keräämän COVID-19-datan jakamista.
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1+MG
https://framework.onemilliongenomes.eu

Beyond 1 Million Genomes (B1MG)
https://b1mg-project.eu

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos THL  
https://thl.fi/
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