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5’…ATCACACACACACAGTCCTGACGTGC…3’!
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Yhden miljoonan emäksen luennan hinta (US$) 

Mooren laki 

100,000-kertainen kustannusten lasku 

Molekyylibiologian mullistus 



Yhden ihmisperimän luennan hinta (US$) 

Mooren laki 

Molekyylibiologian mullistus 



Suurimittakaavainen DNA-luenta 

§  High-throughput sequencing (HTS) 
§  Next Generation Sequencing (NGS) 
§  Massively Parallel Sequencing (MPS) 
§  Nykylaitteilla voidaan lukea ihmisgenomi 

päivässä (30 X peitto, 1 X peitto = 
3,000,000,000 emästä) 

§  Yhden genomin hinta alle 4000 € 
 



Missä olemme? 
§  Yli 4000 bakteerilajin ja noin 200 eukaryoottilajin 

(eläimet, kasvit) perimän sekvenssi tunnetaan 
§  Lajien vertailu osoittaa, että kaikki elämä on sukua 

keskenään ja peräisin samasta alkulähteestä 
§  Erityinen hanke (HapMap Project) tutki ihmisten 

välistä vaihtelua eri maanosissa ja väestöissä 
§  Voiko yksilöllinen vaihtelu selittää sairausriskejä? 

Kahden ihmisen perimät 
 
 

 eroavat keskimäärin 0.3% 



Tavalliset DNA:n vaihtelun muodot 

5’…ATCACACACACACAGTCCTGACGTGC…3’!
3’…TAGTGTGTGTGTGTCAGGACTGCACG…5’!



5’…ATCACACACACACAGTCCTGACGTGC…3’!
3’…TAGTGTGTGTGTGTCAGGACTGCACG…5’!

5’…ATCACACACAGTCCTGACGTGCTTAG…3’!
3’…TAGTGTGTGTCAGGACTGCACGAATC…5’!

Toistojaksojen pituusvaihtelu 

Tavalliset DNA:n vaihtelun muodot 



5’…ATCACACACACACAGTCCTGACGTGC…3’!
3’…TAGTGTGTGTGTGTCAGGACTGCACG…5’!

5’…ATCACACACAGTCCTGACGTGCTTAG…3’!
3’…TAGTGTGTGTCAGGACTGCACGAATC…5’!

Toistojaksojen pituusvaihtelu 

5’…ATCACACACACACAGTCCTGATGTGC…3’!
3’…TAGTGTGTGTGTGTCAGGACTACACG…5’!

Pistevaihtelu (SNP) 

Tavalliset DNA:n vaihtelun muodot 



NHGRI GWA Catalog: 
www.genome.gov/

GWAStudies 



Published Genome-Wide Associations through 03/2011,  
1,319 published GWA at p≤5x10-8 for 221 traits 

NHGRI GWA Catalog: 
www.genome.gov/

GWAStudies 



Tautigeenien löytäminen perimän- 
laajuisilla assosiaatiotutkimuksilla 
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Vuosi, kalenterineljännes 
Through 6/30/12 postings	
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Riskien ymmärtäminen 

FGFR2 rs2981582 OR 1.2 (homotsyg. 1.6) p=10-75 

FGFR2 –geeni rintasyövässä 

Vertailun vuoksi: tupakointi ja keuhkosyöpä 

Miesten suhteellinen 
keuhkosyöpäriski 
tupakoinnin keston 
ja määrän mukaan 

http://www.cancerresearchuk.org/cancer-info/cancerstats/causes/lifestyle/tobacco/tobacco-and-cancer-risk	





Yhden solun tutkimus 

Hovatta, Kere & 
Linnarsson labs 

Hedelmöityshoidoista ylijääneitä soluja lahjoituksina vanhemmilta. 
Solut kypsytetty maljalla 3 päivän ikään saakka. 

Geenien ilmentyminen kolmen ensimmäisen päivän aikana 



Hienoa.  
 

Mutta mitä merkitystä 
tällä sitten on?  

 

Koskeeko tämä 
tavallisia ihmisiä? 



Tulevaisuuden haasteita 
Ihmiset elävät yhä 

kauemmin. 
Elintasosairaudet 
(lihavuus, tyypin 2 

diabetes, sydäntaudit, 
syöpä) yleistyvät monissa 

maissa. 

Väestönkasvu saavuttaa  
9 miljardin rajan v. 2050. 

Pandeemisten infektiotautien 
riski kasvaa.  

Mistä saamme tarpeeksi 
ruokaa 9 miljardille 

ihmiselle? Tärkeimmät 
lähteet vehnä, riisi ja maissi. 

Parempia lajikkeita 
geenimuuntelun avulla?   

Mistä juomavesi 9 miljardille 
ihmiselle? Veden 

biopuhdistus?  

Mistä saamme 
energiaa 9 miljardin 
ihmisen tarpeisiin. 

Fossiiliset polttoaineet 
eivät riitä. Bioenergia? 



Molekyylibiologian mullistus 

HGP 

Ihmisen genomiprojekti 
 
 
 

Koko perimän luenta 
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Syövän hoito- 
valinnat muuttuvat ensin:  
mikroskopiasta mikrosiruihin 
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Exercise 

Food & drink 

Work habits 

Sleep 

Lab tests 

Own genome 
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Self-
monitoring 

The quantified self 



The quantified self 
§  Yhä useammat ovat kiinnostuneita terveydestä 

ja sen ylläpitämisestä, ja tekniikka antaa 
mahdollisuuden monien asioiden mittaamiseen 

à   Paljon mahdollisia hyötyjä: motivoituminen 
terveisiin elintapoihin, yksilöllinen 
suunnitelmallisuus terveyden ylläpitämiseksi, 
sairauksien varhaiset varoitusmerkit, parantunut 
potilas-lääkärikontakti, alentuneet 
terveydenhuollon kustannukset… 

à   … mutta moni asia voi mennä pieleenkin: 
neuroottinen itsetarkkailu, menetetty elämänilo, 
terveysterrorismi, eriarvoistuminen osallistuviin ja 
osallistumattomiin, osallistumattomien syrjintä… 
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Johtopäätöksiä 

Virtuaalitodellisuus ja 
informaatioteknologiat eivät 
yksin voi ratkaista maailman 
suuria ongelmia seuraavan 

35 vuoden aikana 
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Johtopäätöksiä 

Biolääketieteen ja 
bioteknologian mullistus ovat 
tuottaneet keinoja ymmärtää 

ja ratkaista biologisen 
luonnon ongelmia	







Kere group retreat, Sigtuna, September 2013 


