Suurten genomisten tietomassojen hallinta
ja analyysi tutkimuksessa ja yksiloidyssa
hoidossa
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BC Platforms — genomisen datan hallintaa

* Geneettisentutkimuksentiedonhallinnanja analyysirpioneeri
— Yhteistydssd maailman johtavien tutkimusryhmien kanssa vuodesta 1997

* Asiakkainakateemisetutkimusryhmat tutkimuskonsortiot
biotechyrityksetsekalaakeyhtiot

* |IBMpartneri, llluminaja Affymetrixohjelmistopartneri
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Suuria asiakasprojekteja
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Genomisen datan hallinta ja analyysi
tutkimuksessa
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Biologisen datan maara kasvaa
kolmessa ulottuvuudessa

o (Geneettisernvariaationmaara/ yksilo
— Sekvensoinnin kustannukset putoavat jatkuvasti
— Genotyyppidatalle yha paremmanputointireferenssit

o Tutkimukseerosallistuvienyksiloidenmaara
— Biopankit ja kohortit
— Kansainvaliset yhteistyoprojektit

« Erilaisen-omiikkadatanmaara
— RNAsekvensointi
— Metabolomiikka proteomiikka glykomiikka
— Metylaatio
— Yms...
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Haaste 1: Suuren datamaaran hallinta
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Geneettisen tiedon maara kasvaa
nopeammin kuin tietokoneiden
kehitysta kuvaava Mooren laki

Tarve kasitella erityyppisia ja eri
paikoissa olevia (potilas)datoja
yhdessa 1 datan integraatio

Tehokas tiedon kasittely
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Kuinka paljon on ”paljon” — esimerkki
suurehkosta tutkimusprojektista 2013

« Genotyyppidataa
— 20 000 potilasta

— Imputoituagenotyyppidataa: 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

— Kokogenomi(3 miljardia emasparia) 4Kertaisellakattavuudella, emas ja laatutieto
— 1000 * 3 000 000 000 * 40 =120 000 000 000 000 = 120 000 miljardia datapistetta

 Muuta—-omiikkadataa

—  Kymmeniduhansia(RNAseq metylaatioyms mittaustuloksiayli 10 000:Ita
potilaalta

» Laskentakapasiteettia
— 500 CPU

www.bcplatforms.com
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Haaste 2: Tiedon turvallinen jakaminen

» Biopankitja kohortit
— Tiukat saannot potilasdatan kaytolle ja jakamiselle
— Kopiota datasta ei saa luovuttaa kolmannelle osapuolelle
— Paasy heedtad-knoovn peri aatteell a

o Datananalyysi
— Paasy yksilotason dataan tarvitaan
— Tarve ajaa omia ohjelmiakuinka voidaan kontrolloida ettei ohjelma kopioi dataa

o Jaljitettavyygatoistettavuus
— Onkodataamuutettu, miten ja kenentoimesta?
— Millaisiaanalyysején tehty, milla datallaja kenentoimesta?
— Miten julkaistuanalyysivoidaantoistaa?
— Mité tietoja on siirretty omalletybasemall@

4
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Haaste 3: Datan analysointi

e Suurtadatamaaradn vaikeasiirtadkauasanalysoitavaksi
— Datan siirtokapasiteetti pullonkaulana
— => Datan on ol tava

"l ahel |l a’ | askent aka

» Tarveerittain suureenlaskentakapasiteettiin
— Sekvenointidatatinjaaminen ja variaatioiden etsinta
— Imputointi
— Variaatioiden yhteisvaikutuksegpistaas)
— -omiikkadatojen kaytto fenotyyppeina
— => Laskentaty0 voitava jakaa usealle eri palvelimelle

o Suurimaaraerilaisiaanalyysimenetelmia
— Moniaerilaisiamenetelmidkehitetty yliopistoissgitkan ajankuluessa
— Useimmissarilaisettiedostoformaatit
— =>Tehokkaatmassiivisetlatakonversiot
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BC| GENOME ohjelmistoalusta
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BC| GENOME tietojarjestelma

Tutkijat
Adatan analysointi ja tulosten visualisointi

Adatan hallinta ja jakaminen

) : avs Datan analysointi

Laboratoriolaitteet [  — el e V() () Adataformaattikonversiot

Agenotyyppidata - . ~— 1|~~~ Arinnakkainen datan analysointi

Asekvenssidata | ‘ ] Alinux serverit

A-omiikka data | . Ainstituutin laskentaklusteri

Amuu data )l - A T T Rpili

nn| : : ‘ 5 : %% __ Naytteidenhallinta
- | ] Anaytteiden sijainti ja kasittely
Ayhdistettévissa potilasdataan
Aviivakoodit
Potilasdata

Tietokantapalvelin
Aturvallinen, skaalautuva tietokanta

Apaikallinen tai SaaS asennus

Adatan kerays verkon yli
Aintegrointi muihin tietojarjestelmiin



Skaalautuva, turvallinen tietojarjestelma

o Skaalautuvanonen kayttajan jarjestelma

Tietokanta voidaan jakaa usealle palvelimelle tiedon maaran kasvaessa

Tuki (dataformaattikonversio, kayttoliittyma) yli 30:lle akateemiselle analyysiohjelmalle,
uusia ohjelmia voidaan lisata helposti

Analyysit voidaan segmentoida ja ajaa rinnakkain tietokoneklusterissa tai pilvessa

« Tietoturvallinen datan ja analyysitulosten jakaminen

Kayttajakohtaiset rajoitukset datan tarkasteluun
Datananalysointitarvitsemattakopioidadataaulosjarjestelmasta
Taydellisetokitiedot (audit trail, data trail, edit trail, data accegm9

Tietoturvallinentapaomienohjelmienja komentorivianalyysiersuorittamiseen

¢
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Case Vanderbilt University, USA

BioVUO

Biopankki

Jatkuva kayttotuki

Kayttokoulutus

Tutkijat

Tieteellinen tuki

Uudet menetelmat
oBioinformatics coreo
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Tutkijan oma muu data

oBi opankk

| dat ao

Annotaatiot, referenssit

BC|GENOME

Analyysiohjelmat

Prosessorit (200 kpl)

Tallennustila (0.2 PT)

Tietojarjestelma
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Genomisen datan hallinta ja analyysi
vksiloidyssa hoidossa
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Yksiloity hoito - “ennustemallit”

 Pelkkdgenominendata el useinkaan riita
— Elintavat, liikunta, muut ymparistotekijat

— Kiiininen tieto, laboratorioarvot, laakitys

— Erilaisethiomarkkerit

o Tarvittava tieto hajallaantarve yhdistella dataa eri lahteista
— Potilastietojarjestelmaf(t)
— Kyselylomakkeet, kotimittaukset (verensokgms)
— Genominertieto

« Mallien kehittaminen kallista, tarve paivityksiin

— Akateemiset ryhmat/konsortiot, yritykset
— Miten mallin kehittaja voisi saada korvauksen?
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Geenidatan tuottaminen 1:

« Kokogenomikerralla vai sairausspesifiset geenitestit
— Nyt kaytdssa sairausspesifisia geenitesteja (vain piengesamialuetaan)
— Naytteen otto ja kasittely muodostaa suuren osan kustannuksista

— Hintojen edelleen pudotessa, kogenominlukemisesta kerralla tulee
kustannustehokkain vaihtoehto *)

e SoMe

— 23andMe: kokgenomingenotyyppaush99 (+postikulut)
— Data olisi hyddynnettavissa seka tutkimuksessa etta yksiloidysséa hoidossa *)

*) FDA tasoinen diagnostiikka kogenomindatasta ei ole toistaiseksi mahdollista
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Geenidatan tuottaminen 2;:

S SoMe data
S (23andMe yms) SoMe data
S (23andMe yms)
s Terveystiedot
©
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c
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© Tutkija Terveystiedot
Tutkija
Tutkija
Nyt Lahitulevaisuudessa Tulevaisuudessa

L 2 h dBeyonddhe genome 2012 meeting, Harvard Medical Schoolo
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Genomitiedon hyodyntaminen

vksiloidyssa hoidossa

o . _ Sensori 1
Terveys- Potilastieto- Alypuhelin
tiedot jarjestelma tms Sensori 2
Sovellukset (ennustemallit) - Sertifioidut sovellukset
- Akateemiset ja kaupalliset tahot - Tietoturvallinen rajapinta
- Ansaintamalli
suostumus - Genotyypit, sekvenssi tiet
genomidatansa kayttoon - Muu T omiikka data €10
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The End
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