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Kansallinen genomistrategia teoriasta
kaytantoon - kaikki mukaan!

uomi sai oman genomistrategiansa
vuonna 201§ perusteellisen valmistelun
jilkeen (1). Genomistrategian pohjaksi
tarvittiin vuonna 2013 voimaantullut biopank-
kilaki (2), jolla sdddettiin edellytyksisti keriti,
hallinnoida ja kiyttdd biologisia néytteitd. Ge-
nomistrategian laatimisessa Suomi on edelli-
kavijamaita; esimerkiksi Ruotsilla ei sellaista
ole, vaikka biopankkeja koskeva laki sdddettiin
sielld jo reilut kymmenen vuotta aiemmin (3).
Suomella on pitkd historia harvinaisten sai-
rauksien geenitutkimuksessa ja viime vuosina
my0s tavallisten tautien alttiusgeenitutkimuk-
sessa. Jo 1970-luvulla — yli
vuosikymmen ennen mole-
kyyligenetiikan nousua — he-
rasi kiinnostus genetiikan il-
midihin viestorakenteemme
ja harvinaisten, perinnoéllisiksi
osoittautuneiden sairauksien
ymmirtimiseksi (4,5). Suomen genetiikan tut-
kimuksen kulta-aikana voidaan pitdd suomalai-
sen tautiperinnén geenitaustan selvittimistd; se
teki maastamme tunnetun my6s genomitutki-
muksen johtavissa maissa (6,7). Kun perimin
hienorakenteen ymmartiminen ja mikrosiru-
tekniikoiden kehitys mahdollistivat genomin-
laajuisten assosiaatiotutkimusten teon (niin
sanotut GWAS-tutkimukset, Genome-Wide
Association Study), alettiin epidemiologisissa
tutkimuksissa kerittyjd tietoja ja suuria néyte-
kokoelmia kayttdd ndiden aineistona.
Rahoittajatahojen hidas herddminen ja tut-
kimusresurssien rajallisuus Suomessa johtivat
sithen, ettd painopiste assosiaatiotutkimusten
kiytinnon suorituksessa siirtyi yhteistyokump-
paneille padasiassa Englannissa ja Yhdysvallois-
sa. Alkoi suurten konsortiotutkimusten aika,
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Suomella on edelly-
tykset nousta kansain-
valisesti tavoitelluksi
yhteistyokumppaniksi
genomitutkimuksessa

joissa monista maista koottuja niyteaineistoja
yhdistelemalld saatiin riittavasti tilastollista
voimaa yleensd heikkojen geenivaikutusten
tunnistamiseen ja niitd onkin 16ytynyt tuhan-
sittain. Suomalaiset tutkijat ovat olleet niissd
tutkimuksissa ndyttavisti mukana. Kansanter-
veydellistd hy6tyd geeniloydot eivit kuitenkaan
ole tuottaneet.

“Perimin tutkimuksessa saavutetut edis-
tysaskeleet johtavat uuteen aikakauteen ladke-
tieteessd”, alkaa kansallisen genomistrategian
johdanto. Tavoitteina mainitaan, etti Suomella
on edellytykset nousta kansainvilisesti tavoi-
telluksi yhteistyokumppaniksi
genomitutkimuksessa ja geno-
miikka-alan yritystoiminnassa.
Muuallakin pyritidn samaan.
Ensimmainen viestotason gene-
tiikkkandkokulman kaupallistanut
yritys, Islannin deCode Genetics
perustettiin jo vuonna 1996, ja se on omista-
janvaihdosten jilkeen yhi toiminnassa (8).
Norjassa on kansallinen biopankkihanke (9) ja
Ruotsilla oma Lifegene-hankkeensa (10). Suo-
men valmisteilla olevaa hanketta esiteltiin hil-
jattain laajasti timédn lehden teemanumerossa
8/2017.

Visioiden lisiksi my0s toteutuksen tiytyy
onnistua. ”It has long been an axiom of mine
that the little things are infinitely the most
important”, sanoi Sherlock Holmes vuonna
1891. Salapoliisisankarin kotimaassa kiyn-
nistettiin vuonna 2013 laaja kansallinen han-
ke, Genomics England, joka on kokonaisuu-
dessaan terveysministerion (Department of
Health) omistama (11). Hankkeen tavoitteet
kuulostavat tutuilta — hy6dyttdd potilaita, luo-
da eettisesti kestdva suostumukseen perustuva
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ohjelma, edistdd lddketieteen tutkimusta ja aut-
taa alkuun genomiikka-alan teollisuutta. Konk-
reettisena tavoitteena on sekvensoida 100000
genomindytettd vuoden 2018 loppuun men-
nessd. Sekvensointi rajattiin vain perinnéllisiin
tauteihin ja harvinaisiin sy6piin, miké palvelee
suoraan kliinistd tyota.

Sadantuhannen genomin sekvensoiminen
on teknisesti suuri urakka. Genomics England
ei hankkinut sekvensointilaitteita, ei perustanut
laboratoriota, eikd palkannut henkilokuntaa,
koska teknologia kehittyy jatkuvasti ja laitteet
vanhenevat jo parissa vuodessa. Sen sijaan ty6
tilattiin vuonna 2014 alan laitemarkkinajohta-
jalta, joka rakensi Englantiin Sanger-instituutin
yhteyteen uuden laitoksen tyo6ta varten.

Tiedon hallintaan on panostettu paljon
tyotd ja resursseja. Genomisekvenssit tallen-
netaan yksisuuntaisesti erityiseen suojattuun
tietokonekeskukseen. Tulkinta- ja tutkimustyo
tehdddn my6s keskuksen suojissa: se luovuttaa
vain tulkittuja tuloksia, ei koskaan yksilollisid
raakasekvenssejd. Talld taataan yksil6llinen tie-
tosuoja, miki on auttanut hankkeen suuren us-
kottavuuden ja hyviksynnin saavuttamisessa.
Nykyisind, turvallisuuden ja kaupallisuuden ni-
missé erityisesti Yhdysvalloissa yhi heikkene-
vin tietosuojan aikoina on tirkedd pitad herkka
genomitieto tiukasti oman maan lainsdddidnnén
ulottuvilla ja suojassa.

Genomihankkeen kehykset ja pelisddnnot
ovat olennainen osa sen laajaa hyviksytyksi tu-
lemista ja kestivad jatkoa. Genomics Englandil-
la on yksityiskohtaiset, julkaistut sidnnét po-
tilaiden valinnan, tulosten tulkinnan, kliinisen
kiyton, ladketieteellisen tutkimuksen ja myos
kaupallisten yhteistyohankkeiden suhteen.
Tatd nykyd 13 diagnostiikka-, biotekniikka- ja
ladketeteollisuuden yritystd osallistuu yhteis-
hankkeeseen, jossa analyysitulokset on jaettava
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kaikkien osallistujien kesken. Osallistuvilta yri-
tyksiltd peritddn jasenmaksu, joka on porras-
tettu liikevaihdon mukaan. Tuotot kiytetddn
tietojérjestelméan kuluihin.

Suomi on perinteisesti maa, jossa tutkimuk-
sen ja terveydenhuollon hankkeisiin suhtaudu-
taan myonteisesti ja osallistuminen niihin on
lagjaa. Uutta kansallista genomikeskusta ollaan
perustamassa varmaankin paljolti muissa hank-
keissa kerittyjen kokemusten pohjalta, kuten
SISUn (12), FINRISKin (13) ja FIMMin yh-
teistyd neljin suuren lidketehtaan kanssa (14).
Vield emme tiedd, miten ja mihin oman maam-
me hanke tahtii ja pystyy, emmeka esimerkiksi
lidketeollisuusyhteistyon pelisidntoja. Hank-
keen avoimuus, toteutuksen yksityiskohdat,
suhde lidketeollisuuteen ja lopulta hankkeen
hyodyt ovat tirkeitd onnistumisen mittareita. W
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