elixir

FINLAND

Euroopan miljoona genomia

THL yhteistyéssa CSC:n kanssa on simuloinut miljoonan eurooppalaisen genomit. Simulointiin
kaytetty data oli aitoja julkisesti saatavissa olevia koko genomin sekvensseja, mutta simuloinnis-
sa niistd muodostettiin synteettisia genomeja, jolloin ne eivat kerro oikeista ihmisista. Simulointi
tehtiin CSC:n LUMI-supertietokoneella. Tama oli yksi suurimpia ihmispopulaation periman simu-
laatiota maailmassa. Simulaatio tehtiin EU:n 1+MG-aloitetta varten.

K 64

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

Datakokoelma anonymisoidaan, joten
yksikoéllisia ja tunnistettavia tietoja ei |6ydy.
Tavoitteena on luoda kansalliset rajat ylitta-
va federoitu hallinto, jonka kautta on paasy
kansallisiin genomiarkistoihin.

"Minun ndkékulmastani tdama 1+MG:n
synteettisen datan projekti oli ainutlaatui-
nen haaste: miten simuloimme tehokkaasti
populaation, jonka viimeisessa sukupolvessa
on miljoona ihmista ja joka vastaa kaikilta omi-

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

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

Miljoonan genomin simuloinnin rahoitti-
vat Suomessa sosiaali- ja terveysministerio
seka opetus- ja kulttuuriministerio. Hiekka-
linnan mukaan aineiston luomisessa ja hallin-
nassa oli valtavia haasteita.

"Aineistojen koko projektin aikana vaati
kymmenia teratavuja levytilaa”

1+MG-aloitetta seurasi vuonna 2020 al-
kanut B1IMG (Beyond 1 Million Genomes),
joka paattyi tammikuussa 2024. BAMG-pro-
jektissa maaritettiin suuntaviivat ja suosi-
tukset eri Euroopan maista saadun genomi-
datan federoidulle hallinnolle. Suomen
ELIXIR-keskus CSC oli yksi hankkeen vetdjista
jakoordinaattoreista. Biopankkien toimintaa
yritetdan saada yhteensopivaksi valtakun-
nan rajat ylittadvaan datainfrastruktuuriin.
B1MG-hankkeessa CSC johti teknista infra-
struktuurityota.

THL:n ja CSC:n simuloima miljoonan
genomin data laitetaan saataville euroop-
palaiseen federoituun genomi-fenomi -ar-
kistoon (FEGA). FEGA on on tarkoitettu bio-
|aaketieteellisten tietojen tallentamiseen ja
jakamiseen tutkimusta varten, muttadataaei
ole tarkoitus levittaa taysin julkisesti. Suomen
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tietokantaa yllapitda CSC. FEGA on yhtey-
dessa Euroopan genomi-fenomi - arkistoon
(EGA). EGA on yksi maailman laajimmista
julkisista datavarastoista.

Sama simuloitu data on tulevaisuudessa
my06s GDI-projektin kaytéssa. Vuonna 2022
kaynnistettya genomidatan infrastruktuu-
ria (Genomic Data Infrastructure) koordinoi
ELIXIR. GDI:n tarkoituksena on luoda lopulli-
nen infrastruktuuri, joka mahdollistaa paasyn
eurooppalaisista kerdttyyn genomidataan
seka kliiniseen dataan.

Tulevaisuudessa eurooppalaisia odottavat
entistd nopeammat ja tarkemmat diagnoosit.
Keréatty ja analysoitu genomidata mahdol-
listaa paremman ladkeainesuunnittelun ja
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ennaltaehkaisevat ladkehoidot. Kaikki tama
johtaa parempaan terveyteen ja elinajanodot-
teeseen. Taman mahdollistamiseksi tarvitaan
datan esikasittelya ja harmonisointia, kuten
my0s tietoturvallisia, skaalautuvia ja joustavia
teknisia ratkaisuja.

Viisi kayttotapausta sy6vasta
harvinaisiin sairauksiin

Na&ihin toisiinsa liittyvissa kolmessa hank-
keessa hyddynnetaan viitta kayttétapaus-
ta. Nama kayttotapaukset ovat olennaisia
lopullisen GDI-infrastruktuurin rakenta-
miselle. Euroopan genomi (Genome of Eu-
rope) luo viitedatakokoelman genomiikkaa
hyodyntaville terveysohjelmille Euroopan

maissa: kukin maa luovuttaa genomidataa
suhteessa vakilukuun. Datamalli kehitetaan
syopaan liittyvasta kliinisesta informaatiosta
ja genomiikasta saadusta metadatasta. Mo-
nigeeninen riskisumma (polygenic risk score,
PRS) luodaan potilaan hoitoon liittyvaa paa-
toksentekoa varten: yksil6llisessa riskisum-
massa otetaan huomioon miljoonia geneet-
tisia variaatioita. Harvinaisissa sairauksissa
olennaista on geenivarianttien esiintymi-
nen eri populaatioissa ja geenimutaation ja
sairauden yhteyden selvittdminen. Lisdksi
testataan Euroopan maiden vililld kunkin
maan keradman 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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CSC - Tieteen tietotekniikan keskus Oy

on valtion omistama, opetus- ja kulttuu-
riministerion hallinnoima, voittoa tavoit-
telematon osakeyhtio. CSC yllapitaa ja
kehittaa valtion omistamaa keskitettya
tietotekniikkainfrastruktuuria.

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

ELIXIR PAAMAJA

EMBL-European Bioinformatics Institute

www.elixir-europe.org

ELIXIR

rakentaa infrastruktuurin bioalan tutki-
muksen tueksi. Se yhdistdd 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
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