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FinnGen on yksi maailman johtavista geenitutkimushankkeista.

Hanke on edennyt nédytteiden keréémisestd uuteen vaiheeseen,
jossa tutkitaan geenien vaikutusta sairauksien etenemiseen.

[===== innGen-hankkeen mahdollistaa suomalaisten aka-
teemisten tutkimusorganisaatioiden ja biopankkien

=== sekad kansainvdlisten laddkeyritysten tiivis yhteistyo.
Tutkimuskonsortiota johtaa Helsingin yliopisto.

— FinnGen on esimerkki onnistuneesta julkisen ja
yksityisen sektorin kumppanuudesta. Osapuolia yhdistdd halu
ymmartad sairauksien mekanismeja paremmin sekd luoda
pohja entistd paremmalle diagnostiikalle ja hoidolle. Yleista
tietoutta tarvitaan ja siksi meilld voi olla téllainen konsortio,
jossa kaikki tieto ja tulokset viestitddn avoimesti koko tiede-
yhteisélle, summaa hankkeen tieteellinen johtaja, Helsingin
yliopiston professori AARNO PALOTIE.

Jokaisella toimijalla on selked rooli hankkeessa. Biopankkien
tehtava on kerdtd naytteet, eristaa niistd DNA ja lahettdda ne
analysoitavaksi. Tutkijoiden rooli on miettid analyysiasetel-
mat seka rakentaa pipeline eli alusta, jossa analyysit teh-
dadn - FinnGenissa poikkeuksellista onkin juuri se, ettd siina
tuotetaan valmiita analyyseja.

Taman infrastruktuurin pohjalta ladkeyhtidissa voidaan
jatkaa yksittdisten sairauksien tai sairausyhdistelmien vdlisten
vuorovaikutusten tutkimista ja hyddyntda tatd tietoa ladkeke-
hityksessd.

Takana valtava tyo

Hanke saavutti viime syksynd tdrkedn virstanpylvaan: tutki-
musaineisto saatiin valmiiksi. Yli puoli miljoonaa suomalaista
on antanut ndytteensd, nyt niiden geenianalyysit on tehty ja
yhdistetty kansallisiin rekisteritietoihin.
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—Tama oli iso saavutus, Palotie korostaa.

Keskeistd tutkimuksessa on geenivarianttien vaikutuksen
ymmartdminen sairastumisriskin tai sairauksien puhkeamiselta
suojaamisen kannalta. Suomalaisille tutkijoille on tarkead
erityisesti kansallisten geenivarianttien tunnistaminen.

Palotie antaa esimerkin paksunsuolen tulehduksellisesta
sairaudesta, jossa on l6ytynyt vahva, Suomeen rikastunut
variantti. Toinen I8ytynyt variantti suojaa kaikilta syévilta,
mutta lisdd riskid keuhkofibroosiin. Jalkimmainen on esimerkki
niin kutsutusta pleiotrooppisesta vaikutuksesta, jossa toivotun
vaikutuksen ohella todetaan muita muutoksia, tassa tapauk-
sessa ei-toivottuja.

Hanke luo sellaista perustietoa, joka yhdistettynd rekiste-
ritietoon voi tulevaisuudessa mahdollistaa terveydenhuollon
resurssien suuntaamista jarkevasti.

— Yksi esimerkki tiedon hyédyntamisesta voisi olla sen miet-
timinen, ettd onko suomalainen rintasyopdseulonta optimaa-
lista. Jos meilld olisi geneettinen tieto suomalaisista, voitaisiin
seulonnat suunnitella niin, ettd suurimmassa sairastumisris-
kissd olevien henkildiden seulonta aloitettaisiin aiemmin kuin
muiden, Palotie kuvaa.

Uusi vaihe

Hankkeen kolmas ja Palotien mukaan mielenkiintoisin ja
haastavin vaihe tarkoittaa sitd, ettd rakennettua aineistoa
ryhdytddan kayttdmadn. Tavoitteena on tunnistaa geneettisia
ominaisuuksia, jotka vaikuttavat sairauden etenemiseen,
vakavuuteen ja hoitovasteisiin.
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FinnGen on esimerkki onnistu-
neesta julkisen ja yksityisen sekto-
rin kumppanuudesta. Osapuolia
yhdistdd halu ymmadrtdd parem-
min sairauksien mekanismeja.
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— Nyt olisi tarkedd, etta yhteiskunnassa panostetaan
siihen, miten saavutettua tietoa ja rakennettua infrastruk- 01 Kiiynnistyi vuonna 2017
tuuria voidaan kayttad mahdollisimman monipuolisesti
kansalaisten ja potilaiden hyvdksi pitkdlla aikavdlilla.

Palotien mukaan tdhdn tarvitaan saadésympdriston
kehittamistd, tarkeimpdna biopankkilain uudelleentarkas-
telua niin, ettd terveyden ja sosiaaliekonomisten tekijoiden
yhteisvaikutuksen tutkiminen on mahdollista.

02 Mukana 15 akateemista kumppania

Tietysti tarvitaan myds rahaa, mutta myos byrokratian
vahentamlSta .o . soge .o R . .o
— Meilla rahoitus on kovin vahdaista Tanskaan tai Ruotsiin 03 Sekd 13 kansainvilistd Iuakeyrltystu
verrattuna, ja sekin mitd on, poltetaan taivaan tuuliin pel-
kastaan hoitamalla byrokratiaa. Erityisesti pitdisi panostaa
nuorten tutkijoiden rahoitukseen, Palotie sanoo.

04 Tietoa yli 500 000 suomalaisen

geeniperimasta

05 Aineistoa hyodynnetty yli 800

tieteellisessd julkaisussa

AARNO PALOTIE

on FinnGen-hankkeen
tieteellinen johtaja,

Helsingin yliopiston professori
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