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Kuinka solut kehittyivät?               Kolmenlaisia soluja 



Innovaatiojärjestelmät 



Solujen kohtalot
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Genomien koko 



Kuinka monta geeniä tarvitaan?



Ihmisen kromosomit                          Kolibakteerin kromosomi 



Genome
-2-3 % of the human genome 
is coding for proteins and 
rest is non coding
-non coding consists of is 
introns, intergenic regions 

-but 5% of the human 
genome is under purifying 
selection by analysis of the 
sequence
-what is this 2-3% which is 
not coding for proteins?

-small RNAs (miRNA, siRNA, 
long noncoding RNAs, 
regulatory sequences
-long RNA might not be 
conserved by sequence still 
having function?



Eukaryoottien geenien 
ilmentyminen
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Transcription
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THE CODE 



Amino acid side groups 



Genomitutkimuksen historian lyhyt oppimäärä 

• 1865 Mendel genetiikan perusteet 
• 1953 Watson and Crick kaksoiskierre 
• 1966 Nirenberg, Khorana, Holley geneettinen koodi 
• 1977 Maxam ja Gilbert sekä Sanger sekvensointi  
• 1982 Genebank perustettiin 
• 1990 Ihmisen genomiprojekti aloitettiin 
• 1996 Hiivan genomisekvenssi valmistui 
• 1998 C. elegans sekvenssi valmistui 
• 1997 E. coli sekvenssi valmistui 
• 2000 D. melanogaster 
• 2001 Ihmisen genomin draft versio 



• 2002 Hiiren genomi 
• 2003 Ihmisen genomiprojekti loppui 
• 2004 Ihmisen genomin valmisversio, rotta, kana 
• 2005 Koira, simpanssi, ensimmäinen GWAS, HapMap 1 
• 2006  ensimmäinen koko genomiin perustuva testi, 

merisiili, mehiläinen,  NCBI genotyyppi ja fenotyyppi 
tietokanta 

• 2007 Han kiinalainen genomi, ensimmäinen 
henkilökohtainen genomi (Venter), ENCODE pilotti,  
Wellcome trust  case. vs control tutkimus, ihmisen 
geneettinen variaatio, reesusapina 

• 2008 Glioblastooman geneettinen tutkimus, syöpägenomi 
AML), nokkaeläin, Yoruba (Afrikka) genomi, NGS 
genomi (Watson), 



• 2009 Korealaisen genomi, ihmisen metylaatiokartta, 
naudan genomi, MGC mammalian gene collection,  

• 2010 Nuffield council Bioetiikka julkaisu 
henkilökohtaisesta terveydenhuollosta, Miller syndrome 
geeni paikannettu eksonisekvensointia käyttäen, 1000 
genomia projektin pilottiosuus valmis, Neanderthal 
genomi, modENCODE julkaisu, yli 1000 hiiren KO 
kantaa, UK Biobank 500 000 osallistujaa, 5000 GWAS 
tutkimusta julkaistu, Etelä-Afrikkalaisia ihmisen 
genomeita 

• Nature , 2011:470;204 

• 1000 genome project, Denisovan, Encode, jne.. 





Genome Sequencer
(http://www.454.com/,http://www.roche.com) 

(Margulies, et al. Nature 2005,437, 376)

• Genome Sequencer GS20;FLX; Titanium 
– 454 Life Science, Roche 

• Parallel Sequencing 
– Shotgun sequencing 

• No plasmid libraries 
• Linkers ligated to fragments 
• Emulsion PCR 
• Picotiter plate, 3 400 000 wells 

– Pyrosequencing  
• Detection with sensitive CCD camera 
• Read length 800+ bp 
• Run time ca. 23h  
• Raw sequence ca. 400-800 Mb/run 
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454



Illumina/Solexa Genome Analyzer  (www.illumina.com ; Bentley,DR Curr 
Opinion Genet Dev 2006, 16,545-552 ) 

• Clonal Single Molecule Array technology 
– Sequencing-by-synthesis technology 
– Reversible terminator-based sequencing 

• removable fluorescence
– Flow cell with > 300 million clusters 
– 1–8 samples / run 
– 3 laser system (660, 635, and 532 nm) 

– Read length 75 - 150 bp, up to 1000 Gb / run 
• Run time 3 – 10 days, 

Cluter Station 

Flow cell 



Illumina/Solexa 

Sample preparation 
– 100ng–1µg 

– Attaching to Flow cell 
– Bridging 

– PCR 
Elongation 

Denaturation 
Clonal amplification 



Illumina/Solexa sequencing

Sequencing 
- First bases 
- Fluorescent 

 reversible 
 terminators 

- Detection 
 with laser 
 and CCD 
 camera 

Sequencing 
- Second 

bases 
detected after 
removal of 
label and 
blocking 





Metagenomiikka 





http://www.bioinformatics-toolkit.org/Help/Topics/
hypervariableRegions.html

Metagenomics using 
16S  
ITS 



• Allergy study is part of the Karelia project 
– started 1972 
– Atopy, allergy and asthma component was added to the 

project 1997 

• We got into this project in 2010 because of the growing interest 
in the human microbiome/ microbial diversity in connection with 
allergy and disease in general 

Background 



1) Does the environmental biodiversity influence the composition 
of the skin microbial community? 

2) Is allergy related to environmental biodiversity in the 
surroundings of homes? 

3) Is allergy related to the composition of the skin microbial 
community? 

4) Is there a connection between IL-10 expression and skin 
microbiota? 

Objectives 













Petri Auvinen , DNA Sequencing and Genomics Laboratory,  
Institute of Biotechnology, University of Helsinki



Petri Auvinen , DNA Sequencing and Genomics Laboratory,  
Institute of Biotechnology, University of Helsinki





Mitä voidaan analysoida genominlaajuisesti? 

• Genomi- ja metagenomi-sekvensointi 
• RNA sekvensointi (mRNA, miRNA, lncRNA etc) 
• RNA rakenneanalyysit 
• Epigeneettiset muutokset (metylaatio, histonit, ei-histoni 

proteiinit 
• Rakenteellisetmuutokset (SNP) 
• Genomien variaatiot (pan genomi)  
• Tuman proteiinien ja DNA:n suuremmat organisaatiot 
• Evoluutio 
• Systeemibiologia 



• Kiitokset mielenkiinnosta 


