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Oman tutkimusryhman rahoitus: EU, SA, Sitra, STM, julkishyodyllisia saatioita.
NovoNordisk Foundation apuraha tyéryhmalle (2015)

Muuta: kuulun FinnGen — tutkimuksen Scientific Committee:n ja lisdksi FinnGen-tutkimus rahoittaa merkittavasti THL:n
yksikkoni toimintaa Fin-Genin toimintojen vuoksi. FinnGen-tutkimus on Helsingin yliopiston vetama, Business Finlandin (ent.
TEKES) ja seitsemén ladketehtaan (Abbvie, Astra-Zeneca, Biogen, Celgene, Genentech, MSD, Pfizer) rahoittama tutkimus
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Geeneista genomiin

The Human Genome Project: koko periman
sekvensointi valmis 2003

Uusi sekvensointiteknologia kayttoon _
massiivinen rinnakkaissekvensointi (MPS) usein
myo0s uuden sukupolven sekvensointi (NGS)

Genomiikan aika, koko periman kattavat
tutkimukset mahdollistuivat,painopisteen siirto
yksittaisista geeneista laajoihin tutkimuksiin

Merkittava kehitys tiedossa ja teknologiassa ovat
muuttaneet vision geneettisen tiedon kaytosta
kaikkialla |aaketieteessa
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Genomics England

e 2013 UK paaministeri Jeremy Hunt julkaisi “100,000 Genomes” -projektin
tarkoituksena NHS-potilaiden hy6tyminen genomilaaketieteesta

* Department of Health perusti Genomics England -yhtion, jonka se omistaa ja
rahoittaa

e Koko genomin tutkimus 100,000 genomia, 70 000 NHS potilasta, joilla on joko
harvinainen sairaus (+perhe) tai syopa

Paatavoitteet:

* Tuottaa genomiikkapalveluja NHS:lle

» Kehittaa eettisia, suostumukseen perustuvia kaytantoja
 Mahdollistaa uudet tieteelliset ja |adketieteelliset havainnot

* Kick-off UK genomiikkateollisuudelle

5.11.2018: 92 297 genomia sekvensoitu



“All of US”

Tarkoituksena tuottaa genomista tietoa 1 000 000 amerikkalaisesta,
tunnistaa sairauksien geenettisia taustoja ja loytaa uusia laakeaineita.



Genomikeskus Suomeen

2014 Terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan
kasvustrategia

5/2015 tyoryhman mietinto kansalliseksi
genomistrategiaksi
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Genomistrategian tavoitteet

Genomitietoa
kaytetaan laajasti
terveydenhuollossa
yksilon ja vaeston
tarpeista lahtien

omassa

Genomitiedon Suomessa on
kaytolle on genomitiedon
eettiset tehokkaan
periaatteet ja hyodyntamisen
lainsaadanto mahdollistavat

tietojarjestelmat

Mahdollistavat tavoitteet

Ihmiset kykenevat
hyodyntamaan
genomitietoa

elamassaan

Terveyden-
huollon
henkilostolla on
hyvat valmiudet
genomitiedon
kayttdon

liiketoimintaymparisto

Hyodyntavat tavoitteet

Genomiikassa Suomi
on kansainvalisesti
houkutteleva tutkimus-

| .

ja

Genomi-
tutkimus on
liitetty kiinteasti
terveyden-
huollon
toimintaan



Genomikeskus Suomeen

2014 Terveysalan tutkimus- ja innovaatiotoiminnan
kasvustrategia

5/2015 tyoryhman mietinto kansalliseksi genomistrategiaksi

4/2016 hallitus paatti perustaa Suomeen genomikeskuksen
vuosien 2017-2020 julkisen talouden suunnitelman yhteydessa

Tavoite:

Suomen kehittyminen edellakavijamaaksi ja kansainvalisesti
halutuksi yhteisty6kumppaniksi genomitietoa hyodyntavalle

* terveydenhuollolle
* huippututkimukselle

» globaalille liiketoiminnalle

Karkihankerahoitus: 17 milj. € vv. 2017-2020



TASMALAAKETIEDE

Suomeen perustetaan:
 Genomikeskus

Biopankkien Osuuskunta FINBB
Syopakeskus FICAN

Kansallinen neurokeskus
Ladkekehityskeskus



Genomikeskuksen perustaminen

Genomikeskuksella perustamisesta ja toiminnasta
saadetaan lailla, koska keskuksella on
viranomaistehtavia.

Tavoitteena
e Lain saataminen nykyisella halllituskaudella
 Suomen genomikeskuksen perustaminen v. 2019

e Tyoryhman esitys on keskitetty malli, sijoittuu
STM:n hallinnon alalle, hallinnollisesti THL:een



Genomilaaketieteen osaamiskeskus

Genomipalvelut

* Keskitetty genomitiedon tallennukseen,
kasittelyyn, genomitietokantojen luomiseen ja

saatavuuteen liittyva palvelu

Asiantuntijapalvelut

* Genomitiedon kayttoon terveydenhuollossa
liittyva ohjeistus

e Vaestdon suuntautuvan genomi-informaation
laatiminen ja toteutus

* Genetiikkaa koskevan koulutuksen
asiantuntijaresurssi
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Genomitiedon flow

Linkit muihin tietokantoihin [ /huptlto

Viitetieto-
kanta

Terveyden- J

Varianttitieto*

— Laboratoriot

Varianttitieosta tuotetaan
viitetietokanta

Varianttitieto (VCF)

Sekvenssista tuotetaan

Laatukontrolli

varianttitieto ’

Sekvenssitieto

* Data from single gene studies is not stored, but the information of identified
variants is included in the reference database
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Genomipalvelut

Genomitiedon keskitetty tallennus ja kansallisten
genomitietokantojen rakentaminen

e Kattava genomitiedon resurssi Suomeen
* Tietoturvallisuus

* Tiedon laadun varmistaminen

e Skaalautuvuus

* Joustava tiedon vastaanotto ja luovutus
* Tallenuksen pitkaaikaisuus

* Saatavuus terveydenhuollolle, tutkimukselle ja liiketoiminnalle
vain terveytta edistaviin tarkoituksiin




Genomitiedon kayttd [aakarin tydssa

Viitetietokanta

Julkinen, anonyymi,
kaytettavissa internetissa

Tiedon tarvitsijat

Varianttikuvaus

Raakatieto

Henkilotunnisteellinen tieto,
jota ei yleensa luovuteta
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Kansallinen genomitiedon kaytdon osaamiskeskus

Genomikeskuksen asiantuntijapalvelut edistavat tasa-arvon toteutumista
genomitiedon kaytossa ja helpottavat terveydenhuollon henkiloston

tyota

Genomitiedon kayttoon liittyvat eettiset tomintatavat
» Sekundaariloydosten ilmoittaminen
e Mista loydoksista informoidaan
* Miten ja kenen toimesta tieto annetaan

Suositukset ja ohjeistus geenitesteihin julkisessa terveydenhuollossa
* Milloin ja mita testeja pitaisi kayttaa
* Mista testeja on tarjolla ja missa
* Yllapitaa suositusten ajanmukaisuuttaa
* Riskiprofilointi, milloin ja miten voidaan kayttaa

Sekundaariléydos=laajassa geenitutkimuksessa tunnistettu merkittava
muutos, joka ei liity sairauteen, jonka vuoksi tutkimus on tehty



Yleiset sairaudet - riskiprofiloinnista ehkaisyyn

 tunnistetaa korkeassa riskissa olevat ja pyritaan ehkaisyyn

Tyyppi 2 diabetes:
» Perinndllinen alttius ja ymparisto (ravinto etc)
>500 000 suomalaista sairastaa diabetesta (75% T2D)

aiheuttaa ad 15 % terveydenhuollon kustannuksista Suomessa

Jos edes 2-5% voitaisiin ehkaista,

Siita seuraisi 28-70 miljoonan € saastot vuotuisissa
terveydenhuollon kustannuksista

s Genomistrategia, Financial calculation by Miika Linna



Kansalainen ja genomitieto

Keskitetty genomitiedon tallennus

* kansalaisen genomitieto tallentuu genomikeskukseen ainakin
biopankkitutkimuksen tai terveydenhuollon kautta (velvoite)

Tallennettua genomitietoa voidaa kayttaa henkilon omassa hoidossa

» tutkimuksia ei tarpeettomasti tarvitse uusia, tietoa voidaan
analysoida useita kertoja, tieto on nopeammin saatavilla

Tallennettua genomitietoa voidaa kayttaa tutkimuksessa ja
innovaatiotoiminnassa

* tieto yhdistetaan muuhun terveystietoon tunnisteellisena

* yvhdistamisen jalkeen tieto voidaan pseudonymisoida, jolloin se
luovutetaan edelleen koodattuna tai anonymisoituna



Suomi globaalissa toimintaymparistossa

Suomi on pieni globaalissa toimintaymparistossa,
mutta meilla on merkittavia vahvuuksia:

* Tehokas ja laadukas teveydenhuolto, sahkdinen sairaskertomus
* Korkeatasoiset kattavat rekisterit

* |CT osaaminen

* Poikkeuksellinen vaestohistoria

* Geneettisen tutkimuksen traditio

* Vaeston luottamus ja halukuus osallistua tutkimukseen, halu
auttaa muita

Terveysalan ekosysteemin kehittamiseksi tarvitaan kansallisen infrastuktuurin tukea!

Melis et al PloS ONE 2009



Harvinaissairaiden jarjestdon mielipide
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Kiitos!



