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BC Platforms – genomisen datan hallintaa 

•Geneettisen tutkimuksen tiedonhallinnan ja analyysin pioneeri 
– Yhteistyössä  maailman johtavien tutkimusryhmien kanssa vuodesta 1997 

 

•Asiakkaina akateemiset tutkimusryhmät, tutkimuskonsortiot, 
biotech-yritykset sekä lääkeyhtiöt 
 

•IBM partneri, Illumina ja Affymetrix ohjelmistopartneri 
 



Asiakaskaupungit ja myyntitoimistot 



Asiakasreferenssejä 



Suuria asiakasprojekteja 

EU FP7 / IMI projektit 

CELL-O-MATIC 

eMERGE  (Electronic Medical Record and Genomics Network), USA 

NUgene BioVU 



Genomisen datan hallinta ja analyysi 
tutkimuksessa 
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Biologisen datan määrä kasvaa 
kolmessa ulottuvuudessa 

•Geneettisen variaation määrä / yksilö 
– Sekvensoinnin kustannukset putoavat jatkuvasti 

– Genotyyppidatalle yhä paremmat imputointireferenssit 
 

•Tutkimukseen osallistuvien yksilöiden määrä 
– Biopankit ja kohortit 

– Kansainväliset yhteistyöprojektit 
 

•Erilaisen –omiikka datan määrä 
– RNA-sekvensointi 

– Metabolomiikka, proteomiikka, glykomiikka 

– Metylaatio 

– Yms … 
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Haaste 1: Suuren datamäärän hallinta 

Geneettisen tiedon määrä kasvaa 

nopeammin kuin tietokoneiden 

kehitystä kuvaava Mooren laki 

 

Tarve käsitellä erityyppisiä ja eri 

paikoissa olevia (potilas)datoja 

yhdessä ï datan integraatio 

 

Tehokas tiedon käsittely 
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Kuinka paljon on ”paljon” – esimerkki 
suurehkosta tutkimusprojektista 2013 

•Genotyyppidataa 
– 20 000 potilasta 

– Imputoitua genotyyppidataa: 30 miljoonaa SNP / potilas, 3 lukuarvoa / SNP 

– 20 000 * 30 000 000 * 3 = 1 800 000 000 000 = 1 800 miljardia  lukuarvoa 
 

•Sekvenssidataa 
– 1 000 potilasta 

– Koko genomi (3 miljardia emäsparia) 40 kertaisella kattavuudella, emäs ja laatutieto 

– 1 000 * 3 000 000 000 * 40 = 120 000 000 000 000 = 120 000 miljardia datapistettä 
 

•Muuta –omiikkadataa 
– Kymmeniä tuhansia (RNA-seq, metylaatio yms)  mittaustuloksia yli 10 000:lta 

potilaalta 
 

•Laskentakapasiteettia 
– 500 CPU 
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Haaste 2: Tiedon turvallinen jakaminen 

•Biopankit ja kohortit 
– Tiukat säännöt potilasdatan käytölle ja jakamiselle 

– Kopiota datasta ei saa luovuttaa kolmannelle osapuolelle 

– Pääsy tietoon ’need-to-know’ periaatteella 
 

•Datan analyysi 
– Pääsy yksilötason dataan tarvitaan 

– Tarve ajaa omia ohjelmia – kuinka voidaan kontrolloida ettei ohjelma kopioi dataa 
 

•Jäljitettävyys ja toistettavuus 
– Onko dataa muutettu, miten ja kenen toimesta? 

– Millaisia analyysejä on tehty, millä datalla ja kenen toimesta? 

– Miten julkaistu analyysi voidaan toistaa? 

– Mitä tietoja on siirretty omalle työasemalle? 
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Haaste 3: Datan analysointi 

•Suurta datamäärää on vaikea siirtää kauas analysoitavaksi 
– Datan siirtokapasiteetti pullonkaulana 

– => Datan on oltava ’lähellä’ laskentakapasiteettia 
 

•Tarve erittäin suureen laskentakapasiteettiin 
– Sekvenointidatan linjaaminen ja variaatioiden etsintä 

– Imputointi 

– Variaatioiden yhteisvaikutukset (epistaasi) 

– -omiikka datojen käyttö fenotyyppeinä 

– => Laskentatyö voitava jakaa usealle eri palvelimelle 
 

•Suuri määrä erilaisia analyysimenetelmiä 
– Monia erilaisia menetelmiä kehitetty yliopistoissa pitkän ajan kuluessa 

– Useimmissa erilaiset tiedostoformaatit 

– => Tehokkaat, massiiviset datakonversiot 
 



BC|GENOME ohjelmistoalusta 
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BC|GENOME tietojärjestelmä 

Tietokantapalvelin 
Å turvallinen, skaalautuva tietokanta 

Å paikallinen tai SaaS asennus 

 

 

Potilasdata 
Å datan keräys verkon yli 

Å integrointi muihin tietojärjestelmiin 

 

 

Laboratoriolaitteet 
Å genotyyppidata 

Å sekvenssidata 

Å -omiikka data 

Å muu data 

 

 

Tutkijat 
Å datan analysointi ja tulosten visualisointi 

Å datan hallinta ja jakaminen 

 

 

Datan analysointi 
Å dataformaattikonversiot 

Å rinnakkainen datan analysointi 

Å linux serverit 

Å instituutin laskentaklusteri 

Å pilvi 

 
 

 

Näytteidenhallinta 
Å näytteiden sijainti ja käsittely 

Å yhdistettävissä potilasdataan 

Å viivakoodit 

 

 



Skaalautuva, turvallinen tietojärjestelmä 
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• Skaalautuva monen käyttäjän järjestelmä 

– Tietokanta voidaan jakaa usealle palvelimelle tiedon määrän kasvaessa 

– Tuki (dataformaattikonversio, käyttöliittymä) yli 30:lle akateemiselle analyysiohjelmalle, 

uusia ohjelmia voidaan lisätä helposti 

– Analyysit voidaan segmentoida ja ajaa rinnakkain tietokoneklusterissa tai pilvessä 
 

• Tietoturvallinen datan ja analyysitulosten jakaminen 
– Käyttäjäkohtaiset rajoitukset datan tarkasteluun 

– Datan analysointi tarvitsematta kopioida dataa ulos järjestelmästä 

– Täydelliset lokitiedot (audit trail, data trail, edit trail, data access yms) 

– Tietoturvallinen tapa omien ohjelmien ja komentorivi analyysien suorittamiseen 

 

 
 



Case Vanderbilt University, USA 
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Käyttökoulutus 

Jatkuva käyttötuki 

Tutkijat 

Tallennustila (0.2 PT) 

Prosessorit (200 kpl) 

BC|GENOME 

Annotaatiot, referenssit 

òBiopankkidataò 

Tietojärjestelmä 

Tutkijan oma muu data 

òBioinformatics coreò 

Analyysiohjelmat 

Uudet menetelmät 

Tieteellinen tuki 

Biopankki 

òBioVUò 



Genomisen datan hallinta ja analyysi 
yksilöidyssä hoidossa 
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Yksilöity hoito - ”ennustemallit” 
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• Pelkkä genominen data ei useinkaan riitä 
– Elintavat, liikunta, muut ympäristötekijät 

– Kliininen tieto, laboratorioarvot, lääkitys 

– Erilaiset biomarkkerit 

 

• Tarvittava tieto hajallaan - tarve yhdistellä dataa eri lähteistä 

– Potilastietojärjestelmä(t) 

– Kyselylomakkeet, kotimittaukset (verensokeri yms) 

– Genominen tieto 
 

• Mallien kehittäminen kallista, tarve päivityksiin 

– Akateemiset ryhmät/konsortiot, yritykset 

– Miten mallin kehittäjä voisi saada korvauksen? 

 

 
 



Geenidatan tuottaminen 1: 
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• Koko genomi kerralla vai sairausspesifiset geenitestit 
– Nyt käytössä sairausspesifisiä geenitestejä (vain pieni osa genomia luetaan) 

– Näytteen otto ja käsittely muodostaa suuren osan kustannuksista 

– Hintojen edelleen pudotessa, koko genomin lukemisesta kerralla tulee 
kustannustehokkain vaihtoehto *) 

 

• SoMe 

– 23andMe: koko genomin genotyyppaus $99 (+postikulut) 

– Data olisi hyödynnettävissä sekä tutkimuksessa että yksilöidyssä hoidossa *) 

 
 

*) FDA tasoinen diagnostiikka koko genomin datasta ei ole toistaiseksi mahdollista  



Nyt Lähitulevaisuudessa Tulevaisuudessa 

Tutkija 

Tutkija 

Terveystiedot 

SoMe data 

(23andMe yms) 

Tutkija 

Terveystiedot 

SoMe data 

(23andMe yms) 

Lªhde: òBeyond the genome 2012 meeting, Harvard Medical Schoolò 
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Geenidatan tuottaminen 2: 



Genomitiedon hyödyntäminen 
yksilöidyssä hoidossa 
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Potilastieto- 

järjestelmä 

Älypuhelin 

tms 
Terveys- 

tiedot 

Sensori 1 

Sensori 2 

Sovellukset (ennustemallit) 
- Akateemiset ja kaupalliset tahot 

- Ansaintamalli 

Keskitetty genomitietokanta 
- Genotyypit, sekvenssi 

- Muu ïomiikka data 

- Potilaan sovelluskohtainen 

suostumus 

genomidatansa käyttöön 

Genominen 

tieto 

- Sertifioidut sovellukset 

- Tietoturvallinen rajapinta 



The End 
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