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Folkhälsans forskningscentrum
en aV foLkhäLsans tyngdpunkter ligger på forskning. 

foLkhäLsans forskningscentrum har två forskningsprogram, Genetisk forskning och 
Folkhälsoforskning. Programmet för genetisk forskning leds av professor Anna-Elina Lehes-
joki, som också är forskningscentrets forskningsdirektör, och programmet för folkhälsoforsk-
ning leds av professor Johan Eriksson. Båda programmen har en aktiv och framgångsrik 
internationell publikationsverksamhet och samarbetar i stor omfattning med både finländska 
och internationella forskningsgrupper.

måLsättningen med programmet för genetisk forskning är att öka kunskapsbasen i 
och förståelsen för hur både arvs- och miljöfaktorer påverkar uppkomstmekanismerna för 
monogena och multifaktoriella folksjukdomar. Forskningen sker i forskningsgrupper med spe-
cifika fokusområden så som molekylärgenetik, genetisk epidemiologi och diabetesgenetik. 

programmet för foLkhäLsoforskning inkluderar forskningsprojekt om hälsofrämjande 
bland barn och unga, friskt åldrande och hormonmetabolism. Målsättningen är att forsk-
ningen ska kunna bidra till kunskapsbasen om hälsosamma levnadsvanor och livskvalitet, 
som sedan kan användas brett inom samhället.

foLkhäLsans forskningscentrum sysseLsatte cirka 200 personer år 2019.

Folkhälsans 
forsknings-

centrum har två 
forskningsprogram.
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Verksamheten år 2019

E fter att programmet för preventiv medicin lades ned vid 
slutet av år 2018 fortsatte verksamheten med två pro-
gram: Genetisk forskning och Folkhälsoforskning. Forsk-
ningscentrets direktion förlängde mandatperioderna för 

de nuvarande programcheferna Lehesjoki och Eriksson för åren 
2019–2021. Prorektor, professor Tom Böhling, blev vald till direk-
tionens nya ordförande för åren 2020–2021 efter Mats Brommels. 

forskningsVerksamheten fortsatte enLigt tidigare fastställda 
planer. Under 2019 publicerade grupperna 239 originalpublikatio-
ner i vetenskapliga tidskrifter och presenterade sina resultat under 
flera kongresser och seminarier, både internationella och nationella. 
Under året disputerade fem forskare från det genetiska programmet 
för doktorsgraden. Nio magisteravhandlingar och fyra fördjupande 
studier handledda inom forskningscentret blev färdiga under 2019.

grupperna Var framgångsrika i att erhålla extern finansiering 
för sin forskning. Det understöd till forskningen som förvaltades vid 
Folkhälsan var år 2019 8,5 miljoner euro, av vilket 46 procent var 
understöd från Forskningsstiftelsen och 11 procent var understöd 
från Samfundet Folkhälsan. Den externa finansieringen stod för 43 
procent. Forskningsgrupperna hade därtill även extern finansiering 
som förvaltades vid annan instans.

forskningscentret sträVar efter att öka sin synlighet, både 
inom organisationen Folkhälsan, i forskningsvärlden och bland all-
mänheten. Centret etablerade år 2018 en grupp vars ansvar är att 
koordinera de här aktiviteterna. Gruppen har fortsatt att jobba med 
centrets synlighet under år 2019, framför allt inom sociala medier 
på egna Facebook-sidor och Twitter-konton. Under år 2019 har man 
också utvecklat mallar och grafiskt material med forskningscentrets 
nya vinjett, för att kunna stärka forskningscentrets visuella identitet 
och varumärke. 

hösten 2019 organiserades ett vetenskapligt symposium ”From 
rare to common diseases – hope for treatments?” med cirka 150 
åhörare i Biomedicum Helsingfors. Forskningscentret startade under 
hösten även en studia generalia-föreläsningsserie på svenska med 
två föreläsningar, en kring diabetes och en kring sällsynta sjukdomar. 
Tillfället var välbesökt, med cirka 100 åhörare på plats och många 
följare på distans. Under året gjordes också ett beslut om att anställa 
en vetenskapkommunikatör, vars uppgift är att öka forskningscen-
trets synlighet bland allmänheten. 

forskningsVerksamheten sker i nära samarbete med Helsing-
fors universitet, inom ramen för ett samarbetsavtal som etablerades 
år 1996. Fem forskningsgrupper från det genetiska programmet är 
med i forskningsprogrammen vid Helsingfors universitets medicinska 
fakultet för perioden 2019-2025; grupperna som leds av Per-Henrik 
Groop, Outi Mäkitie och Tiinamaija Tuomi i programmet ”Klinisk och 
molekylär metabolism” och de som leds av Juha Kere samt Jukka Kal-
lijärvi i programmet ”Stamceller och metabolism”. Anna-Elina Lehes-
joki och Hannes Lohi är ”HiLIFE Fellows” i ”Helsinki Institute of Life 
Science HiLIFE” vid Helsingfors universitet under åren 2017-2020.

Höjdpunkter 2019 
anna-eLina Lehesjoki invaldes i Finska Vetenskaps-
Societeten i december 2018 och Vineta Fellman samt 
Hannes Lohi i december 2019.

trine rounge blev utsedd till biträdande professor 
vid Oslo universitet fr.o.m. den 15 augusti 2019.

hannes Lohis forskningsgrupp erhöll SEY:s djur-
skyddspris för sitt arbete inom hund- och kattgene-
tik. Priset ges för arbete som ansenligt främjar djurs 
välmående. 

per-henrik groop erhöll ett pris av den Internatio-
nella Diabetesfederationen IDF för den forskning som 
FinnDiane bedriver.

marco saVarese erhöll the ’Presidential Prize’ vid 
World Muscle Society kongressen.
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Understöd som Folkhälsans forskning erhållit 2019 (1000 €)

Folkhälsans 
forskningsstiftelse

Finlands Akademi

Samfundet Folkhälsan

Novo Nordisk Fonden

Wilhelm och Else 
Stockmanns stiftelse

Jane och Aatos 
Erkkos stiftelse

Sigrid Jusélius Stiftelse

Medicinska 
Understödsföreningen 
Liv och Hälsa

Finska Läkaresällskapet

Svenska kulturfonden

Andra inhemska och 
utländska organisationer

8534
Totalt
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Det här ämnet 
är högaktuellt 

eftersom vår befolk-
ning åldras snabbt.
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Nu ska närståendevården 
kartläggas ordentligt
Tidigare forskning har visat att närståendevårdare har höjda stressnivåer. Stressen bott-
nar ofta i att arbetet är tungt, krävande och bindande samt i en befogad oro över den 
närståendes hälsa och vårdarens eget välbefinnande. Ett forskningsprojekt på Folkhälsan 
ska ge en överblick av närståendevården som vi tidigare inte haft i Finland.

I Finland finns omkring 350 000 närståendehjälpare varav 47 
500 är berättigade till de stöd som finns till för närstående-
vårdare. Närståendevården ses ofta som ett kostnadseffektivt 
sätt att förverkliga grundvård, men de indirekta kostnaderna 

kan vara högre än förväntat. Enligt tidigare forskning är arbetet som 
närståendevårdare tungt och går i många fall ut över närstående-
vårdarens mentala och fysiska välbefinnande. 

– Det här ämnet är högaktuellt eftersom vår befolkning åldras 
snabbt. Om tanken är att närstående i framtiden ska bära ett allt 
större ansvar för vården måste vi se till att detta realistiskt går att för-
verkliga med tanke på mänskligt välmående och samhällskostnader, 
säger docent Tuija Mikkola, som är ansvarig forskare för projektet. 

projektet har tre måL: att utreda sjukdomsfrekvensen hos närstå-
endevårdare jämfört med resten av befolkningen gällande hjärt- och 
kärlsjukdomar, typ 2-diabetes, psykiska sjukdomar och sjukdomar i 
stöd- och rörelseorganen; att se hur arbetsoförmögenhet skiljer 
sig mellan närståendevårdare och den övriga befolkningen; och att 
utreda om närståendevårdare har högre mortalitet än referenspo-
pulationen. 

forskningen anVänder sig av statistik från flera nationella register 
och har fått tillgång till ett stort representativt sampel att analysera. 
Enligt Mikkola möjliggör det här bildandet av en överblick som vi inte 
haft tillgång till tidigare.

– Traditionellt har forskningen kretsat kring specifika patient-
gruppers närståendevårdare och sampelstorlekarna har varit för-
hållandevis små. Således har vi inte ännu en helhetsbild av närstå-

endevårdarnas hälsa. Vår forskning bidrar med just den här sortens 
överblick eftersom studien inkluderar alla finländare som får när-
ståendevårdarstöd.

mikkoLa hoppas att forskningens resuLtat sedan kommer att 
kunna användas för att fatta informerade beslut om hur närståen-
devården i framtiden kan förverkligas på ett hållbart sätt och vilka 
stödfunktioner som behövs för att trygga välmåendet hos såväl 
vårdare som närstående. 

– Om det exempelvis visar sig att närståendevårdare tenderar 
att vara sjukare än referensgruppen eller kämpar med mental hälsa 
så kan det vara orsak att se över huruvida de stödfunktioner som 
samhället erbjuder är tillräckliga.

mikkoLa ViLL Lyfta fram att närståendevårdarna inte är en homo-
gen grupp, utan individer som alla har sina egna utmaningar.

– Med tanke på studien är det bland annat viktigt att beakta de 
olika åldersgrupperna. De yngsta närståendevårdarna är under 20 
år och de äldsta kring 100 år. Varje åldersgrupp har sina egna utma-
ningar med tanke på hälsa och livssituationen i övrigt.

projektets första VetenskapLiga artikLar och forskningsre-
sultat har skickats in för referentgranskning våren 2020. En del av 
forskningens resultat kommer också att presenteras på en interna-
tionell konferens i Italien under hösten. 
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Ledningen för Folkhälsans 
forskningscentrum

F orskningscentrets direktion har som övergripande upp-
gift att koordinera forskningscentrets verksamhet. Ord-
förande för direktionen är Tom Böhling och medlemmar 
är Ilse Julkunen, Christel Gripenberg-Lerche samt Georg 

Henrik Wrede. Samfundets ordförande Siv Sandberg har närvaro- 
och yttranderätt på direktionens möten. Programcheferna kallas till 
möten där Anna-Elina Lehesjoki fungerar som föredragare. Niklas 
Talling fungerar som direktionens sekreterare.

forskningsdirektören Leder forskningscentret och har det 
övergripande ansvaret för ekonomi, administration och personalför-
valtning. Forskningsdirektörens uppgift är att koordinera forsknings-
programmen samt bidra till ökad samverkan mellan programmen och 
övriga verksamheter inom Folkhälsan. Som stöd har forskningsdirek-
tören en operativ ledningsgrupp vars medlemmar är Johan Eriksson, 
Jukka Kallijärvi, Markku Lehto, Eva Roos, Niina Sandholm, Tiinamaija 
Tuomi, Heli Viljakainen och Jaana Welin-Haapamäki (sekreterare). 

forskningscentret har en ekonomiansVarig, Nina Forss, som 
tillsammans med ekonomiadministratör Sebastian Oey upprätthåller 
forskningscentrets ekonomiadministration i samarbete med Sam-
fundet Folkhälsans ekonomiavdelning. Åsa Rehn ansvarar för forsk-
ningscentrets HR- och utvecklingsfrågor. Som ledningens assistent 
fungerar Jaana Welin-Haapamäki. Outi Elomaa fungerar som sakkun-
nig i forskningscentrets GDPR-relaterade frågor och Simon Granroth 
som centrets vetenskapskommunikatör. Markku Lehto fungerar som 
chef för forskningslaboratoriet i Biomedicum Helsingfors. Som labo-
ratoriemanager fungerar Teija Toivonen och Ann-Liz Träskelin och 
som instrumentvårdare Hilkka Saarikallio.

forskningsstifteLsens styreLse ansVarar för anslagsbeviljning, 
ändamålsprövning och förkovran av förmögenheten för forskningen. 
Siv Sandberg är ordförande för forskningsstiftelsen och medlem-
mar är Tom Böhling, Marcus Rantala, Alexander Bargum och Georg 
Henrik Wrede. I mötena deltar också Niklas Talling som sekreterare.
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Direktionen 
har som över-

gripande uppgift att 
koordinera forsknings-
centrets verksamhet.



10 | Folkhälsans verksamhet 2019 Folkhälsans verksamhet 2019 |  11 



10 | Folkhälsans verksamhet 2019 Folkhälsans verksamhet 2019 |  11 

Programmet för 
genetisk forskning

M ålsättningen med programmet för genetisk forskning 
är att öka kunskapen i och förståelsen för hur både 
arvs- och miljöfaktorer påverkar uppkomstmekanis-
merna för monogena och multifaktoriella sjukdomar. 

Till mekanismerna räknas genetiska faktorer samt livsstils- eller mil-
jöfaktorer som associeras med dessa sjukdomar. Forskningen sker 
i forskningsgrupper med specifika fokusområden så som moleky-

lärgenetik, genetisk epidemiologi och diabetesgenetik. Rent me-
todmässigt kretsar forskningen ofta runt att identifiera nya gener 
och genvarianter som ligger bakom eller ökar risken för ärftliga och 
multifaktoriella sjukdomar.  Genom användningen av cell- och djur-
modeller kan forskarna utreda geners funktion, hur genmutationer 
tar sig uttryck, samt vilka de bidragande mekanismerna är. Till näst 
presenteras de viktigaste framstegen som gjordes under 2019.

Programchef: Anna-Elina Lehesjoki

Molekylärgenetik
den moLekyLärgenetiska forskningen är fokuserad på geni-
dentifiering samt studier i genfunktion och sjukdomsmekanismer. 

Grupp Fellman
Vineta feLLmans forskningsgrupp fokuserar på en sällsynt mito-
kondriesjukdom, även kallad GRACILE-syndrom eller Fellmans sjuk-
dom, benämnd efter Fellman då hennes forskningsgrupp var först 
med att beskriva sjukdomen. Orsaken till syndromet är en typisk finsk 
mutation i genen som kodar transportproteinet BCS1L. Mutationen 
leder till fel i en del av den mitokondriella andningskedjans komplex 
III som i sin tur leder till att andningskedjan och flera andra funktio-
ner i mitokondrierna inte fungerar som de ska. GRACILE-liknande 
sjukdomar förekommer i flera länder runt världen och globalt har 
flera mutationer som påverkar BCS1L identifierats även om själva 
sjukdomsbilden kan variera. 

I Lund lyckades Fellmans forskargrupp införa BCS1L-mutationen 
i en musmodell. Detta ledde till en liknande sjukdomsbild som hos 
människor, men med ett senare utbrott. Som bäst studeras model-
len på Folkhälsans forskningscentrum. Detta möjliggör mer ingå-
ende studier om sjukdomens bakgrundsmekanismer och möjliga 
behandlingar.

Forskningsgruppen har bland annat upptäckt en spontan mutation 
i Lundmössens mitokondriers DNA. Ensam ger den här spontana 
mutationen upphov till en lindrig mitokondriefelfunktion, men i kom-
bination med BCS1L-mutationen bidrar den till en mycket allvarligare 
version av GRACILE-sjukdomen hos möss. Forskningsgruppen har 
parat den ursprungliga musstammen med en annan musstam som 
bär på ett specifikt enzym som lindrar sjukdomsbilden och förlänger 
livslängden hos mössen. Musstudierna är således ett viktigt redskap 
för att förstå vad som egentligen händer i cellen vid försämrad mi-
tokondriefunktion. Dessa studier öppnar även för möjligheten att 
kombinera olika genvarianter och i framtiden utveckla behandlings-
strategier. 

Forskningen är inte endast betydelsefull för motsvarande komplex 
III sjukdomar, utan också för andra mitokondriella dysfunktioner som 
ofta förekommer i samband med kroniska sjukdomar av olika slag. 

Grupp Kere
forskningsgruppen har fortsatt med forskningen kring det 
mänskliga embryots tidiga utveckling i samarbete med professo-
rerna Timo Otonkoski och Juha Tapanainen vid Helsingfors univer-
sitet. Gruppen har även koordinerat ett brett samarbetsprojekt med 
målet att förstå hur den allra första genen (DUX4) som blir aktiv 
i en befruktad äggcell fungerar. I samarbetet deltog sammanlagt 
sju forskargrupper med specialkunskaper i strukturbiokemi, proteo-
mik, cellbiologi och molekylärgenetik. Studiens resultat pekar på att 
DUX4-genen har minst tre funktioner: modifieringen av kromatinet 
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- en viktig struktur i cellkärnan, aktiveringen av uttrycket för olika ge-
ner, samt bortskaffandet av äggcellens typiska genuttryck. Projektet 
fokuserar nu på att identifiera alla protein-till-protein-interaktioner 
mellan de transkriptionsfaktorer som primärt aktiveras i embryot och 
andra proteiner. Arbetet utförs i tätt samarbete med doktor Markku 
Varjosalos forskningsgrupp. Målet är att kunna presentera en sys-
tembild av molekylärnivån under den tidiga embryoaktiveringen.

Grupp Lehesjoki-Wessman-Turunen
forskningsgruppen fokuserar på epiLepsi, migrän och ärftliga 
ögonsjukdomar. Gruppen har fördjupat sin forskning i progressiv 
myoklonusepilepsi och dess mekanismer. Progressiv myoklonuse-
pilepsi orsakas av fel i proteinet cystatin B (CSTB) och en av grup-
pens centrala forskningsfrågor har varit att förstå CSTB-proteinets 
roll som epigenetisk modifikator i neurala stamcellers kärna och få 
insikt i proteinets funktion i synapserna. Forskningsgruppen har varit 
delaktig i flera samarbetsprojekt om identifiering av nya gener och 
genvarianter som associeras med epilepsi. 

Gruppen har även fortsatt sitt samarbetsprojekt med Broad-
institutet i Harvard, där migränuppkomsten hos finländska familjer 
utreds. Under det gångna året har gruppen bidragit till ett omfattande 
internationellt samarbete kring en stor meta-analys som inkluderade 
102 000 migränpatienter och 730 000 kontrollindivider. Inom ramen 
för meta-analysen identifierades sammanlagt 102 genvarianter som 
predisponerar för migrän, varav 85 inte var kända sedan tidigare. 
Studiens resultat bidrar till förståelsen för hur neurala och vaskulära 
celltyper är associerade med migrän. 

Utöver detta utreder gruppen även den genetiska bakgrunden för 
sällsynta ögonsjukdomar så som ögoncancer, synhotande glaukom 
och olika sjukdomar i retina och hornhinnan. Gruppen samarbetar 
tätt med professor Tero Kivelä från Helsingfors universitets ögon-
sjukhus.

Grupp Lohi
forskningsgruppen har fortsatt sin forskning i ärftliga sjukdo-
mar hos hundar och katter. Här strävar gruppen efter att identifiera 
nya gener som är av intresse även för andra däggdjur, så som män-
niskan. Under år 2019 identifierade gruppen gener som associeras 
med höftledsdysplasi, alopeci och olika tandsjukdomar. Vissa av 
dessa gener var delvis kända också hos människor medan andra 
var helt nya fynd. 

Grupp Mäkitie
forskningsgruppen undersöker de genetiska och kliniska fak-
torerna som ligger bakom sekundär osteoporos, skelettdysplasier 
och svår fetma. Under året har fokus legat på att fördjupa förståel-
sen kring bakomliggande sjukdomsmekanismer och skapa verktyg 
för att förbättra diagnostiken, förebyggandet och behandlingen av 
skelettsjukdomar hos barn. 

Nya genetiska metoder, så som exom- och helgenomsekvense-
ring, möjliggör snabbare identifiering av genmutationer som orsakar 
sjukdom. Här har gruppen lyckats identifiera nya gener och genmu-
tationer som orsakar ärftlig, tidigt börjande osteoporos. Som bäst 
pågår kliniska och radiologiska studier om skelettets egenskaper 
hos mutationspositiva patienter. 

För att kartlägga de molekylära mekanismerna som orsakar osteo-
poros samarbetar forskningsgruppen aktivt med flera internationella 
forskare. Forskningsgruppen identifierade under 2019 en ny form 
av ärftlig osteoporos som orsakas av mutationer i genen SGMS2 
- en gen som inte tidigare förknippats med skelettet eller benskör-
het. Utöver detta undersöker gruppen polymorfismer i gener som 
är kopplade till D-vitaminmetabolismen, mineralmetabolismen hos 
friska barn, och genetiska faktorer hos barn och unga med svår fetma.

Grupp Udd
under år 2019 har forskningsgruppen identifierat flera hittills 
okända muskelsjukdomar. Hit hör bland annat dominant distal vad-
muskelmyopati, som betingas av genen RYR1, samt ACTN2-gen-
betingad distal myopati. Forskningsgruppen har även upptäckt att 
muskeldystrofi betingad av genen COL6 kan debutera vid en högre 
ålder än vad man tidigare trott och att PYROXD1-genen kan orsaka 
muskeldystrofi även i vuxen ålder. 

Ett av gruppens viktigaste forskningsområden är TTN-genbasera-
de muskelsjukdomar, så kallade titinopatier. Här har forskningsgrup-
pen publicerat flera studier som en del av omfattande internationellt 
samarbete. Gruppen har även utvecklat och publicerat nya analys-
metoder för att upptäcka CNV-mutationer. 

I gruppledarens egenskap av ordförande för EU-referenscenter-
nätverkets (EURO-NMD) muskelpatologigrupp publicerades den 
första alleuropeiska standarden för muskelbiopsier.
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Grupp Wallgren-Petterson-Pelin
forskningsgruppen forskar i neuromuskulära sjukdomar så som 
nemalinmyopati. 

Gruppens doktorand Jenni Laitila har nyligen disputerat med av-
handlingen ”Elucidating Nebulin Expression and Funciton in Health 
and Disease”. Studien belyser betydelsen som muskelproteinet nebu-
lin har för normal muskelfunktion och hur genetiska avvikelser i pro-
teinet orsakar muskelsjukdom. I avhandlingsforskningen identifierade 
Jenni Laitila i samarbete med dr Kristen Nowaks forskningsgrupp 
från Perth i Australien två nya musmodeller för nemalinmyopati. En 
av musgrupperna är den första som återspeglar den vanliga formen 
av nemalinmyopati hos människan. Detta är lovande, eftersom det 
ökar förståelsen för hur sjukdomen uppkommer hos människor och 
ger hopp om experimentella terapiförsök. 

Forskningsgruppen har även fördjupat sig i flera relevanta forsk-
ningsrön. En artikel som utkom i samarbete med dr Julien Ochalas 
grupp i London beskriver hur muskelfibrers nedsatta kontraktionsför-
måga och förändringar i cellskelettet påverkar cellkärnan. Ett projekt 
kring en ny gen (YBX3) associerad med nemalinmyopati har fortsatt 
i och med att en av gruppens doktorander, Lydia Sagath, gästade 
University of California San Diego där hon samarbetade med dr 
Stephan Langes forskningsgrupp. Denna forskning strävar efter att 
utreda YBX3-genens roll för nemalinmyopati. 

Forskningsgruppen har även utvecklat en kombination av olika 
diagnostiska metoder för den stora och svårtolkade nebulingenen. 
Mikromatrisen omfattar numera 180 muskelgener. Under 2019 pu-
blicerade gruppen i samarbete med Bjarne Udd och Peter Hackmans 
grupp den första beskrivningen av en dominant ärftlig mutation i 
nebulingenen. Mutationen leder till ett stort bortfall i genens kod, 
som orsakar en distal form av nemalinmyopati. Utöver detta har 
forskningsgruppens internationella samarbeten bidragit till flertalet 
publikationer. Bland annat en artikel som behandlade etiska frågor 
kring genetisk rådgivning fick stor internationell uppmärksamhet. 

Genetisk epidemiologi
Grupp Viljakainen
Verksamheten inom genetisk epidemioLogi består av uppfölj-
ningsundersökningen ”Hälsa i Tonåren” (Fin-HIT). Forskningens mål 
är att kartlägga arvs- och miljöfaktorernas inverkan på viktutveck-
lingen hos barn och unga i det moderna samhället. Forskningsgrup-
pen strävar efter att identifiera riskfaktorer och biomarkörer som 

sedan inom den kliniska praxisen kan användas för att identifiera 
individer i riskzonen i ett tidigt skede.

Data från Fin-HIT har kopplats till det offentliga hälsoregistret. 
Detta möjliggör bland annat objektiv identifiering av patientgrup-
per och deras användning av specifika läkemedel. Under 2019 har 
gruppen genom sin forskning visat att det finns ett samband mellan 
salivens mikrobiom och viktutveckling, och att sambandet tycks vara 
starkare hos flickor. Forskningen har också verifierat att stillasittande 
skärmtid under fritiden har en koppling till övervikt och bukfetma och 
att skärmtiden har ökat bland barn i 11–14 års ålder. 

Forskningsgruppen har även kombinerat genetiska faktorer som 
vanligen associeras med BMI hos vuxna med genetiska riskpoäng. 
Riskpoängen visade sig förutspå ungdomars risk för övervikt. 

Diabetesgenetik 
Grupp Groop
finndiane-projektets måL är att undersöka varför en tredjedel 
av alla personer med typ 1-diabetes får njurkomplikationer. Ifall en 
person med diabetes får njursjukdom ökar risken för en tidig död, 
hjärt- och kärlsjukdomar, kallbrand, ögonproblem och i vissa fall 
även blindhet och nervvävnadsskador. 

FinnDiane-projektet fokuserar på att undersöka hur kliniska och 
genetiska faktorer samt miljöfaktorer samverkar vid uppkomsten av 
diabetisk njursjukdom. Studiens upplägg möjliggör även utredning 
av riskfaktorer som associeras med andra diabetiska komplikationer. 

Studien omfattar idag mer än 9 000 patienter med typ 1-diabe-
tes och omkring 2600 familjemedlemmar. Det stora och noggrant 
utvalda patientmaterialet från hela Finland har lett till att FinnDiane 
idag anses vara det ledande projektet inom diabeteskomplikationer 
globalt. 

Under det senaste året har FinnDiane publicerat ett stort antal 
arbeten inom genetik. Exempelvis har forskningsgruppen identifierat 
ett flertal genvarianter som medför en ökad risk för diabetisk njursjuk-
dom, samt genvarianter associerade med diabetisk ögonsjukdom. 
En speciellt uppmärksammad studie påvisade hur vissa genvarianter 
påverkar sockerbalansen hos individer med typ 1-diabetes. 

Utöver de rent genetiska studierna har FinnDiane publicerat ar-
beten som, med hjälp av magnetröntgen och kliniska data om blod-
tryckets betydelse för stroke, studerat hjärnans struktur och tidiga 
förändringar hos individer med typ 1-diabetes. Även kostens och 
motionens betydelse för uppkomsten av diabetiska komplikationer 



14 | Folkhälsans verksamhet 2019 Folkhälsans verksamhet 2019 |  15 

har studerats, samt biomarkörers betydelse 
för diagnostiken av diabetisk njursjukdom. 
En studie speciellt värd att nämnas påvisade 
att övervikt markant ökar mortaliteten hos 
typ-1 diabetiker. 

Grupp Tuomi
botnia-projektets måL är att identifiera 
ärftliga faktorer och omgivningsfaktorer 
som förorsakar diabetes och dess kompli-
kationer. Botnia-studien har sitt fokus på typ 
2-diabetes, men undersöker även mekanis-
mer bakom olika blandtyper av diabetes och 
sällsynta MODY-typer. 

Den familjebaserade Botniastudien och 
den populationsbaserade PPP-Botnia-stu-
dien (Prevalens, Prediktion och Prevention) 
omfattar kring 17 000 personer. Under 2018 
påbörjades en 12 års uppföljningsstudie av 
deltagarna i PPP-Botnia-studien. Cirka 1700 
individer har redan deltagit. Under 2019 pu-
blicerade gruppen en artikel om en ny meka-
nism som skyddar mot typ 2-diabetes, som 
fungerar genom att facilitera omvandlingen 
av proinsulin till insulin och på så vis för-
bättrar insulinutsöndringen. Mekanismen 
hittades hos individer som bär på en säll-
synt variant av en zinktransportörgen som 
är vanlig i Finland. 

Forskningsgruppen har tillsammans med 
internationella samarbetspartners identi-
fierat över 200 gener som medför en ökad 
risk för diabetes. Förra året publicerade 
forskningsgruppen en ny indelning av typ 2- 
diabetes i fem undergrupper och nu pågår 
ett intensivt arbete för att undersöka meka-
nismerna bakom varje undergrupp med hjälp 
av studiens prospektiva uppföljningsdata. 

GRUPPMEDLEMMAR

Molekylärgenetik

feLLman

Vineta Fellman, MKD, professor, 
gruppledare
Jukka Kallijärvi, FD, docent, seniorforskare, 
administrativ chef

Personal
Doktorander
Janne Purhonen

Övrig personal
Elisa Alppila
Vilma Wanne 

Andra gruppmedlemmar
Rishi Banerjee
Jayasimman Rajendran

kere

Juha Kere, MKD, professor, gruppledare
Outi Elomaa, FD, docent, seniorforskare, 
administrativ chef

Personal
Seniorforskare
Sini Ezer 
Shintaro Katayama

Övrig personal
Eira Leinonen 
Auli Saarinen 

Andra gruppmedlemmar
Lisa Gawriyski
Inka Häkkinen 
Elina Tuovinen 
Satu Wedenoja 

Lehesjoki/Wessman/turunen

Anna-Elina Lehesjoki, MKD, professor, 
programchef och gruppledare
Joni Turunen, MD, docent, seniorforskare
Maija Wessman, FD, docent, seniorforskare

Personal
Seniorforskare
Tarja Joensuu 
Saara Tegelberg

Postdoktorala forskare
Carolina Courage
Mikko Muona

Doktorander
Eduard Daura Sarroca
Katrin Gorski
Marjo Nuottamo

Studerande
Katri Aksentjeff
Reetta-Stina Järvinen 
Erika Kuosa
Francesca Simonetti
Aleksandra Staskiewicz 

Övrig personal
Emma Forss 
Joska Pulkki 
Ekaterina Pylsy 
Veronika Rezov 

Andra gruppmedlemmar
Paula Hakala
Annamari Immonen
Johannes Jäntti
Mira Järvinen
Sabita Kawan
Perttu Liuska
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GRUPPMEDLEMMAR
Inka Penttinen 
Pauliina Repo
Abdessallam Tadji

Lohi

Hannes Lohi, FD, professor, 
gruppledare
Marjo Hytönen, FD, senior-
forskare, administrativ chef

Personal
Doktorander
Tiina Heinonen 
Lea Mikkola 
Julia Niskanen 
Riika Sarviaho 

Övrig personal
Sini Karjalainen
Iida Lohi 

Andra gruppmedlemmar
Cesar Araujo 
Meharji Arumilli 
Kati Dillard 
Emma Hakanen 
Maria Kaukonen 
Kaisa Kyöstilä 
Salla Mikkola 
Inka Penttinen 
Jenni Puurunen 
Ilena Quintero
Milla Salonen 

mäkitie

Outi Mäkitie, MD, professor, 
gruppledare
Minna Pekkinen, FD, docent, se-
niorforskare, administrativ chef

Personal
Postdoktorala forskare
Kirsi Määttä 

Studerande
Maria Heinonen 
Viivi Saari 

Övrig personal
Mira Aronen 
Päivi Turunen 

Andra gruppmedlemmar
Joonatan Borchers
Maria Enlund-Cerullo
Saila Laakso
Petra Loid
Laura Koljonen
Mari Muurinen
Riikka Mäkitie
Sandra Pihlström
Iuliia Savenko
Pauliina Utriainen
Svetlana Vakkilainen

Udd

Bjarne Udd, MD, professor, 
gruppledare
Peter Hackman, FD, docent, 
seniorforskare, administrativ 
chef

Personal
Seniorforskare
Per-Harald Jonson 
Anna Naukkarinen 
Marco Savarese 

Postdoktorala forskare
Jaakko Sarparanta 

Doktorander
Mridul Johari 
Salla Välipakka 

Övrig personal
Helena Luque 
Talha Qureshi 
Merja Soininen 

Wallgren-Pettersson/Pelin 

Carina Wallgren-Pettersson, 
MKD, docent, gruppledare
Katarina Pelin, FD, docent, 
seniorforskare, Co-PI 

Personal
Seniorforskare 
Vilma-Lotta Lehtokari 

Postdoktorala forskare 
Kirsi Kiiski 
Jenni Laitila 

Doktorander
Johanna Lehtonen 
Lydia Sagath 

Övrig personal
Sampo Koivunen 
Marilotta Turunen 

Genetisk 
epidemiologi

Viljakainen

Heli Viljakainen, LVD, docent, 
gruppledare 

Personal
Seniorforskare
Trine Rounge 

Postdoktorala forskare
Rejane Figueiredo De Oliveira 
Elina Engberg 

Doktorander
Sohvi Lommi 
Sajan Raju 
Jannina Viljakainen-Diop 

Övrig personal
Catharina Sarkkola

Andra gruppmedlemmar
Ilana Eshriqui Olivera

Diabetesgenetik

grooP

Per-Henrik Groop, MD, 
professor, gruppledare
Valma Harjutsalo, FD, docent, 
seniorforskare, Co-PI
Markku Lehto, FD, docent, 
seniorforskare, Co-PI
Niina Sandholm, TkD, docent, 
seniorforskare, Co-PI

Personal
Seniorforskare
Aila Ahola
Carol Forsblom 
Daniel Gordin 
 
Postdoktorala forskare
Krishna Adeshara 
Nina Elonen 
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Anmol Kumar
Raija Lithovius 
Stefan Mutter 
Kristiina Uusi-Rauva 

Doktorander
Anni Antikainen 
Maija Feodoroff 
Stefanie Hägg-Holmberg 
Mari-Anne Härma 
Fanny Jansson 
Miia Mannerla 
Rasmus Simonsen 
Erkka Valo 
Nadja Vuori 

Studerande
Marika Eriksson 
Ronja Hotakainen 
Patrik Smidtslund 
Lina Snickars 
Anniina Tynjälä 
Anni Ylinen 

Övrig personal
Heli Ahola 
Viktor Fagerudd 
William Fagerudd 
Johanna Jalo 
Mira Korolainen 
Heli Krigsman 
Annu-Maaria Lehesjoki 
Lukas Lehtonen 
Emil Lindroos 
Hanna Olanne 
Sonja Puikkonen 
Arja Putila 
Joonas Salminen 
Anna Sandelin 
Ann-Sofie Sundbäck 
Suvi Tanskanen 
Jaana Tuomikangas 

Andra gruppmedlemmar
Luciano Bernardi 
Erica Bezerra Parente
Marco Bordino 
Tor-Björn Claesson 
Emma Dahlström 
Jani Haukka 
Kustaa Hietala 
Emmi Jalonen 
Milla Kallio
Vili Kostamo 
Fernanda Ortiz 
Hanna Paajanen 
Nicolae Mircea Panduru 
Anniina Pirttiniemi 
Drazenka Pongrac Barlovic 
Kajsa Roslund
Markku Saranheimo 
Aino Soro-Paavonen
Lars Stechemesser 
Anna Syreeni 
Merlin Thomas
Lena Thorn  
Heidi Tikkanen-Dolenc 
Jenny Wadén 
Johan Wadén  
Östman Robert

tUomi

Tiinamaija Tuomi, MKD, docent, 
gruppledare

Personal
Seniorforskare
Bo Isomaa 

Postdoktorala forskare
Minna Harsunen 

Studerande
Karolina Kivimäki 
Peik Pietilä 

Övrig personal
Laura Impivaara 
Viivi Kangas 
Paula Kokko
Matleena Lamminaho 
Eeva-Liisa Puumala 
Leena Sarelin 
Britt-Joan Stolpe 
Heini Vartiainen 

Andra gruppmedlemmar
Vasudha Ahuja
Ulla-Britt Björk
Om Dwivedi
Iina Elfving
Björn Forsen
Leif Groop
Monika Gullström
Liisa Hakaste
Kaj Lahti
Mikko Lehtovirta
Iiro Karhiaho
Jarno Kettunen
Annemari Käräjämäki
Sonja Paulaharju
Carola Påhls
Samu Puumala
Susanne Söderback

Personer i samarbetsPartner 
mikael kniPs grUPP

Personal
Övrig personal
Riitta Päkkilä
Michaela Selén

GRUPPMEDLEMMAR
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Programmet för 
folkhälsoforskning 

I programmet för folkhälsoforskning ligger fokus på hälsofrämjande samt på hur levnadsvanor och olika livssituationer påverkar hälsan 
under människans hela livscykel. Inom ramen för programmet bedrivs forskning om livsstil och levnadsvanor samt fysisk och mental 
hälsa bland olika samhälls- och åldersgrupper. Genom användning av statistiska modeller, interventions- och uppföljningsstudier kan 
forskarna utreda hur olika faktorer påverkar hälsa och välmående. Denna forskning ger ökad kunskap till stöd för såväl individuella 

val som rekommendationer och beslutsfattande på samhällelig nivå. Härnäst presenteras programmets mest centrala resultat under 2019.

Programchef: Johan Eriksson

Grupp Eriksson
forskningsgruppen anVänder sig av Helsingfors födelsekohort-
studie för att undersöka faktorer som ur ett livscykelperspektiv på-
verkar hälsan och framför allt bidrar till ett friskt åldrande. Gruppen 
har påvisat att flera faktorer under livets tidiga skede också påverkar 
åldringsprocessen. En god start på livet har med andra ord långtgå-
ende positiva konsekvenser. 

Forskningsgruppen engagerar sig för tillfället i flera projekt kring 
graviditetsdiabetes. Här ligger fokus på riskfaktorer och prevention 
av graviditetsdiabetes samt graviditetsdiabetesens långtidskon-
sekvenser för både mamman och barnet. 

Projektet Styrka, glädje och medkänsla arbetar med att stärka väl-
befinnande och resurser hos barn, unga, föräldrar och skolpersonal 
med hjälp av metoder framförallt inom positiv psykologi. Gruppens 
senaste projekt Studera starkt inleddes 2019 och syftar till att stärka 
gymnasiestuderandes välbefinnande och minska stress. 

Ett nationellt forskningsprojekt som fokuserar på närståendevår-
dares hälsa har påbörjats. I det här projektet kommer det att studeras 
ifall närståendevårdare har högre risk för dödlighet och olika fysiska 
och psykiska sjukdomar än en jämförelsepopulation. Projektet ut-
nyttjar uppgifter från flera nationella register.

Social gerontologi-programmet har pågått i tre år med syfte att 
fördjupa forskningen inom åldradet. Studien i Folkhälsans senior-
hus, BoAktiv, studerar samband mellan seniorboende och aktivt 
och hälsosamt åldrande. Studien består av två delar – en kvantita-
tiv enkätstudie som kartlägger hur Folkhälsans seniorboenden kan 

stöda aktivt åldrande, social gemenskap, delaktighet samt aktörskap 
och därmed främja välmående hos äldre människor. En kvalitativ del 
kartlägger hur de som är bosatta på seniorhusen beskriver livskva-
liteten och vilka resurser de tycker att är viktiga för att upprätthålla 
livskvaliteten.

Grupp Roos
forskningsgruppen fokuserar på häLsofrämjande. Inom ra-
men för DAGIS-projektet koncentrerar sig forskningsgruppen på att 
utreda daghemsbarns viktrelaterade levnadsvanor och hur stress, 
socioekonomiska skillnader samt hem- och dagismiljöer påverkar 
barnens viktrelaterade levnadsvanor. Under året har gruppen aktivt 
rapporterat resultat från DAGIS-projektet. 

Studien ”Healthy Learning Mind” har fortsatt och under året har 
resultaten från effektstudien publicerats. Studien handlar om med-
veten närvaro, även kallad mindfulness. Registerforskningsprojektet 
som följer upp långtidskonsekvenser av alkohol- och drogmissbruk 
under graviditeten har framskridit enligt planerna och studien ”Good 
Care of Diabetes” har fortsatt. I samarbete med Jyväskylä universitet 
pågår som bäst forskning kring hälsa samt motions- och idrottsvanor 
bland svensk- och finskspråkiga skolelever i Finland. Det nya projek-
tet Naturkraft inleddes under året. Projektet sker i samarbete med 
Folkhälsans Förbund och målsättningen är att undersöka naturens 
positiva inverkan på människans välbefinnande. 



18 | Folkhälsans verksamhet 2019 Folkhälsans verksamhet 2019 |  19 



20 | Folkhälsans verksamhet 2019 Folkhälsans verksamhet 2019 |  21 

GRUPPMEDLEMMAR

Programmet för 
folkhälso- 
forskning

eriksson

Johan G. Eriksson, MKD, 
professor, programchef
Tuija Mikkola, HvD, docent, 
seniorforskare, administra-
tiv chef

Personal
Seniorforskare
Mikaela Von Bonsdorff 
Åse Fagerlund 
Hannu Kautiainen 

Postdoktorala forskare
Jelena Meinilä 
Mia Perälä 
Minna Salonen 
Niko Wasenius 

Doktorander
Markus Haapanen 
Jenni Ikonen 
Mari Laakso 
Anna Lahti 
Dimitri Paile 
Jannica Selenius 
Anna Westberg 
Åström Max

Övrig personal
Rejane Figueiredo De 
Oliveira 
Maria Finne 
Irene Henriksson 

Nina Hongell-Ekholm 
Pehr Jakobsson 
Pekka Lahti-Nuuttila 
Terttu Nopanen 
Paula Nyholm
Hanna Oksa 
Varpu Oksa 
Hilkka Puttonen 
Sigrid Rostén
Liisa Saarikoski 
Julia Simonsen
Tanja Stenberg 

Andra gruppmedlemmar
Stefania Fält
Merja Laine 

roos

Eva Roos, LVD, docent, 
gruppledare

Personal
Seniorforskare
Anne Koponen 
Carola Ray 
Nina Simonsen-Rehn 
Salla-Maarit Volanen 

Postdoktorala forskare
Rejane Figueiredo De 
Oliveira
Elina Engberg 
Marja Leppänen 

Doktorander
Riikka Kaukonen 
Reetta Lehto 
Suvi Määttä 
Niina-Maria Nissinen 

Övrig personal
Pauliina Hiltunen 
Emilia Keijonen 
Satu Posti 
Tero Vahlberg 
Kim Wikström 

Andra gruppmedlemmar
Alissa Burnett
Jenny Ray

mikkola

Tomi Mikkola, MD, docent, 
gruppledare
Matti J. Tikkanen, MKD, 
professor emer., Co-PI

Personal
Postdoktorala forskare
Satu Lehti 
Alexandra Robciuc 

Övrig personal
Anne Ahmanheimo 
Mikko Haanpää 
Emelie Winquist 

Grupp Mikkola
gruppen har under 2019 fortsatt med 
forskningen om könshormoner i serum och 
fettvävnad. Fokus ligger på androgener och 
östrogener i det kvinnliga bröst- och mag-
fettet. 

Människans fettvävnad producerar köns-
hormoner som antingen lagras i fettet eller 
metaboliseras vidare. Östrogenproduktio-
nen i bröstfettet verkar kunna ha betydelse 
för utvecklingen av bröstcancer. Forsk-
ningsgruppens studier pekar på att föränd-
ringar i östrogenkoncentrationen och i hur 
östrogenreglerande gener tar sig i uttryck i 
fettvävnaden hos kvinnor med bröstcancer 
sannolikt återspeglar en dysfunktionell öst-
rogenmetabolism i bröstfettet. 

Forskningsgruppen jämförde könshor-
monhalten mellan kvinnliga identiska tvil-
lingar som antingen hade normal vikt eller 
övervikt/mild fetma. De tyngre tvillingarna 
visade sig ha minskad serumandrogenhalt. 
Orsaken till detta tycktes vara att även kon-
centrationen av proteinet som binder andro-
gener och östrogener i blodet var kraftigt 
minskad.

Under 2019 utförde forskningsgruppen 
också en epidemiologisk forskning med 
fokus på den postmenopausala hormon-
behandlingens effekt på kardiovaskulära 
sjukdomar och demens. 
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Programmet för genetisk 
forskning

moLekyLärgenetik

Den molekylärgenetiska forskningen 
finansierades år 2019 med understöd från 
följande instanser:

Folkhälsans forskningsstiftelse
Alfred Kordelins stiftelse
Business Finland
Emil Aaltonens stiftelse
Finlands Akademi
Finska Kennelklubben
Finska kulturfonden
Finska Läkaresällskapet
Fulbright Finland stiftelsen
Genetikerna inom hälsovården
Glaukooma Tukisäätiö Lux
Helsingfors universitet
Jane och Aatos Erkkos stiftelse
Magnus Ehrnrooths stiftelse
Medicinska Understödsföreningen Liv och 
Hälsa
Oskar Öflunds stiftelse
Päivikki och Sakari Sohlbergs stiftelse
Sigrid Jusélius Stiftelse
Silmäsäätiö
Stiftelsen för epilepsiforskning
Stiftelsen för pediatrisk forskning
Suomalainen Konkordia-liitto
Vasa centralsjukhus
American Border Collie Association, ABCA 
Health and Education Foundation
American Kennel Club Canine Health 
Foundation
Association Francaise contre les Myopa-
thies (AFM)
Coalition to Cure Calpain 3
European Society of Human Genetics (ESHG)

Europeiska kommissionen
Migraine Research Foundation
Muscular Dystrophy UK
World Muscle Society
Ett antal intresseföreningar för hund- och 
kattraser

genetisk epidemioLogi

Forskningen i genetisk epidemiologi 
finansierades 2019 med understöd från 
följande instanser:

Folkhälsans forskningsstiftelse
Ella och Georg Ehrnrooths stiftelse
Juho Vainios Stiftelse
Päivikki och Sakari Sohlbergs Stiftelse
Signe och Ane Gyllenbergs stiftelse
Svenska kulturfonden
Yrjö Jahnssons stiftelse

diabetesgenetik

Diabetesforskningen finansierades år 2019 
med understöd från följande instanser:

Folkhälsans forskningsstiftelse
Diabetesförbundet i Finland
Finlands Akademi
Finska Läkaresällskapet
Helsingfors och Nylands sjukvårdsdistrikt
Helsingfors universitet
Ida Montins Stiftelse
Mary och Georg C. Ehrnrooths stiftelse
Medicinska Understödsföreningen Liv 
och Hälsa
Njurstiftelsen
Närpes sjukvårdsfond
Signe och Ane Gyllenbergs stiftelse
Sigrid Jusélius Stiftelse
Stiftelsen Dorothea Olivia, Karl Walter och 
Jarl Walter Perkléns Minne

Stiftelsen för Diabetesforskning
Stiftelsen för hjärtforskning
Suomen Diabetestutkijat ja Diabetologit
Vasa HVC
Viktor Ollqvists Stiftelse
Waldemar von Frenckells stiftelse
Wilhelm och Else Stockmanns stiftelse
Yrjö Jahnssons stiftelse
European Association for the Study of Dia-
betes (EASD)
Juvenile Diabetes Research Foundation 
(JDRF)
National Institutes of Health (NIH)
Novo Nordisk Fonden
Scandinavian Society for the Study of 
Diabetes (SSSD)
Ett antal minnesdonationer av privatper-
soner

Programmet för folkhälso-
forskning

Forskningen i programmet finansierades 
år 2019 med understöd från följande 
instanser:

Samfundet Folkhälsan
Folkhälsans forskningsstiftelse
Alli Paasikiven Säätiö
Emil Aaltonens Stiftelse
Finlands Akademi
Finska Läkaresällskapet
Helsingfors universitet
Juho Vainios Stiftelse
Medicinska Understödsföreningen Liv 
och Hälsa
Signe och Ane Gyllenbergs stiftelse
Stiftelsen Eschnerska Frilasarettet
Stiftelsen för alkoholforskning
Svenska kulturfonden
Tammerfors universitet
Utbildningsstyrelsen
Europeiska kommissionen

FINANSIERING
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DISPUTATIONER

jayasimman rajendran: Interventions to 
improve mitochondrial function in a mouse 
model of GRACILE syndrome, a complex III 
disorder. Helsingfors universitet och Folk-
hälsans forskningscentrum. 5.4.2019. Hand-
ledare: Vineta Fellman och Jukka Kallijärvi

sVetLana VakkiLainen: Immunodeficiency 
in cartilage-hair hypoplasia: Correlation with 
pulmonary disease, infections and malig-
nancy. Helsingfors universitet och Folkhäl-

sans genetiska institut. 19.6.2019. Handle-
dare: Outi Mäkitie och Paula Klemetti 

jenni LaitiLa: Elucidating nebulin expres-
sion and function in health and disease. 
Helsingfors universitet och Folkhälsans 
genetiska institut, Folkhälsans forsknings-
centrum. 20.9.2019. Handledare: Katarina 
Pelin och Mikaela Grönholm

maria kaukonen: Genetics of three canine 
eye disorders. Helsingfors universitet och 

Folkhälsans forskningscentrum. 5.12.2019. 
Handledare: Hannes Lohi

sajan raju: Salivary microbiota - how to 
measure it and its associations with body 
size and antimicrobial use. Helsingfors uni-
versitet och Folkhälsans forskningscentrum. 
5.12.2019. Handledare: Trine B. Rounge, Jo-
han Eriksson och Elisabete Weiderpass

MAGISTERAVHANDLINGAR 

emiLia doshoris: Lärarnas uppfattning om 
genomförandet av mindfulness övningar i 
skolor – främjande och hindrande faktorer. 
Helsingfors universitet. Handledare: Salla-
Maarit Volanen 

marianne hoLopainen: Is a mindfulness 
program effective on adolescents’ psycho-
logical well-being in secondary school? 
A cluster randomized controlled study. 
Helsingfors universitet. Handledare: Salla-
Maarit Volanen 

ronja hotakainen: Rare lipid altering ge-
netic variants and their effects on diabe-
tic complications. Helsingfors universitet. 
Handledare: Niina Sandholm och Per-Henrik 
Groop 

sampo koiVunen: Evaluation of the Se-
quencing Pipeline for the Oxford Nanopore 
MinION Long-Read DNA Sequencer. Hel-
singfors universitet. Handledare: Katarina 
Pelin och Kirsi Kiiski

hanna Lagerkrans: Parents and preschool 
personnel as role models of health beha-

viour for 3-5-year-old children. Helsingfors 
universitet. Handledare: Carola Ray

bruno mäkeLä: Vaihtuvan henkilöstön yh-
teys varhaiskasvattajien ryhmätyöskentelyn 
sujuvuuteen sosiaalisen tuen välittämänä. 
Helsingfors universitet. Handledare: Carola 
Ray 

eLLa mäkynen: Temperamentin ja fyysisen 
aktiivisuuden yhteys alle kouluikäisillä lap-
silla. Helsingfors universitet. Handledare: 
Marja Leppänen 

francesca simonetti: Identity characteri-
sation of the cells that undergo histone H3 
proteolysis in a mouse model for progressive 
myoclonus epilepsy type 1 (EPM1). Univer-
sità degli studi di Trieste. Handledare: Saara 
Tegelberg 

sVetLana sofieVa: Effect of Nebulin Va-
riants on Nebulin-Actin Interaction. Hels-
infors universitet. Handledare: Katarina 
Pelin, Vilma-Lotta Lehtokari och Johanna 
Lehtonen

FÖRDJUPADE 
STUDIER

marika eriksson: Blodtryckets betydelse 
för cerebral småkärlssjukdom vid typ 1-dia-
betes – en studie med 24-timmars blod-
trycksmätning och magnetisk resonansto-
mografi av hjärnan. Helsingfors universitet. 
Handledare: Lena Thorn och Per-Henrik 
Groop

ViiVi neVanLinna: A Patient with Pontocere-
bellar Hypoplasia Type 6: Novel RARS2 Mu-
tations, Comparison to Previously Published 
Cases and Clinical Distinction from PEHO 
Syndrome. Tammerfors universitet. Hand-
ledare: Anna-Elina Lehesjoki 

Lina snickars: Gastropares – en under-
diagnostiserad komplikation vid typ 1-dia-
betes. Helsingfors universitet. Handledare: 
Per-Henrik Groop och Carol Forsblom 

anni yLinen: Familjära riskfaktorers bety-
delse för stroke och typ 1-diabetes. Helsing-
fors universitet. Handledare: Lena Thorn 
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PUBLIKATIONER 

Programmet för 
genetisk forskning

molekylärgenetik

Originalpublikationer 
Vineta Fellman

Kallijärvi J, Fellman V. Rapamycin 
- ”One size does not fit all”. EBio-
Medicine 42: 30-31, 2019 (doi: 
10.1016/j.ebiom.2019.03.079) 

Kiuru A, Ahola T, Klenberg L, 
Tommiska V, Lano A, Kleemola 
P, Haavisto A, Fellman V. Post-
natal N-acetylcysteine does not 
provide neuroprotection in ex-
tremely low birth weight infants: 
A follow-up of a randomized 
controlled trial. Early Hum Dev 
132: 13-17, 2019 (doi: 10.1016/j.
earlhumdev.2019.05.004)

Högberg U, Squier W, Anders-
son J, Högberg G, Fellman V, 
Thiblin I, Wester K. Do inter-
country differences in the fre-
quency of abusive head trauma 
reflect different proportions of 
overdiagnosis of abuse or true 
differences of abuse? J Epide-
miol, Jun 8, 2019 [Epub ahead 
of print] (doi: 10.2188/jea.
JE20190066)

Högberg U, Winbo J, Fellman V. 
Population-based register study 
of children born in Sweden from 
1997 to 2014 showed an in-
crease in rickets during infancy. 

Acta Paediatr 108: 2034-2040, 
2019 (doi: 10.1111/apa.14835)

Purhonen J, Rajendran J, Te-
gelberg S, Smolander O-P, Pi-
rinen E, Kallijärvi J, Fellman V. 
NAD+ repletion produces no 
therapeutic effect in mice with 
respiratory chain complex III 
deficiency and chronic energy 
deprivation. FASEB J 32: 5913-
5926, 2018* (doi: 10.1096/
fj.201800090R) *Fattades från 
2018 års PR-skrift

Rajendran J, Purhonen J, Tegel-
berg S, Smolander O-P, Mörgelin 
M, Rozman J, Gailus-Durner V, 
Fuchs H, Hrabe de Angelis M, 
Auvinen P, Mervaala E, Jacobs 
HT, Szibor M, Fellman V, Kal-
lijärvi J. Alternative oxidase-
mediated respiration prevents 
lethal mitochondrial cardiomy-
opathy. EMBO Mol Med 11(1). 
pii: e9456, 2019 (doi: 10.15252/
emmm.201809456)

Tomašić N, Kotarsky H, de Oli-
veira Figueiredo R, Hansson 
E, Mörgelin M, Tomašić I, Kal-
lijärvi J, Elmér E, Jauhiainen M, 
Eklund EA, Fellman V. Fasting 
reveals largely intact systemic 
lipid mobilization mechanisms 
in respiratory chain complex III 
deficient mice. Biochim Biop-
hys Acta Mol Basis Dis 1866: 
165573 (2020) [Epub ahead of 
print]2019 Oct 29 (doi:10.1016/j.
bbadis.2019.165573)

Originalpublikationer 
Juha Kere
 
Einarsdottir E, Pekkinen M, 
Krjutškov K, Katayama S, Kere 
J, Mäkitie O, Viljakainen H. A 
preliminary transcriptome ana-
lysis suggests a transitory effect 
of vitamin D on mitochondrial 
function in obese young Fin-
nish subjects. Endocr Connect 
8: 559-570, 2019 (doi: 10.1530/
EC-18-0537)

Fyhrquist N, Muirhead G, Prast-
Nielsen S, Jeanmougin M, Olah 
P, Skoog T, Jules-Clement G, 
Feld M, Barrientos-Somarribas 
M, Sinkko H, van den Bogaard 
EH, Zeeuwen PLJM, Rikken G, 
Schalkwijk J, Niehues H, Däu-
bener W, Eller SK, Alexander H, 
Pennino D, Suomela S, Tessas I, 
Lybeck E, Baran AM, Darban H, 
Gangwar RS, Gerstel U, Jahn K, 
Karisola P, Yan L, Hansmann B, 
Katayama S, Meller S, Bylesjö M, 
Hupé P, Levi-Schaffer F, Greco 
D, Ranki A, Schröder JM, Barker 
J, Kere J, Tsoka S, Lauerma A, 
Soumelis V, Nestle FO, Homey B, 
Andersson B, Alenius H. Micro-
be-host interplay in human skin 
homeostasis, atopy and autoim-
munity. Nat Commun 10: 4703, 
2019 (https://doi.org/10.1038/
s41467-019-12253-y)

Gaertner VD, Michel S, Curtin J, 
Pulkkinen V, Acevedo N, Söder-
häll C, von Berg A, Bufe A, Laub 
O, Rietschel E, Heinzmann A, 

Simma B, Vogelberg C, Pers-
hagen G, Melén E, Custovic A, 
Kere J, Kabesch M. Nocturnal 
asthma is affected by genetic 
interactions between RORA and 
NPSR1. Pediatr Pulmonol 54: 
847-857, 2019 (doi: 10.1002/
ppul.24292)

Gialluisi A, Andlauer TFM, Mirza-
Schreiber N, Moll K, Becker J, 
Hoffmann P, Ludwig KU, Czama-
ra D, St Pourcain B, Brandler W, 
Honbolygó F, Tóth D, Csépe V, 
Huguet G, Morris AP, Hulslander 
J, Willcutt EG, DeFries JC, Olson 
RK, Smith SD, Pennington BF, 
Vaessen A, Maurer U, Lyytinen 
H, Peyrard-Janvid M, Leppänen 
PHT, Brandeis D, Bonte M, Stein 
JF, Talcott JB, Fauchereau F, 
Wilcke A, Francks C, Bourgeron 
T, Monaco AP, Ramus F, Landerl 
K, Kere J, Scerri TS, Paracchini 
S, Fisher SE, Schumacher J, 
Nöthen MM, Müller-Myhsok B, 
Schulte-Körne G. Genome-wi-
de association scan identifies 
new variants associated with a 
cognitive predictor of dyslexia. 
Transl Psychiatry 9: 77, 2019 
(doi: 10.1038/s41398-019-
0402-0) 

Gruzieva O, Merid SK, Chen S, 
Mukherjee N, Hedman AM, Alm-
qvist C, Andolf E, Jiang Y, Kere J, 
Scheynius A, Söderhäll C, Ul-
lemar V, Karmaus W, Melén E, 
Arshad HS, Pershagen G. DNA 
methylation trajectories during 
pregnancy. Epigenet Insights 12: 
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2516865719867090, 2019 (doi: 
10.1177/2516865719867090)

Göös H, Fogarty CL, Sahu B, Plag-
nol V, Rajamäki K, Nurmi K, Liu X, 
Einarsdottir E, Jouppila A, Pet-
tersson T, Vihinen H, Krjutskov K, 
Saavalainen P, Järvinen A, Muuri-
nen M, Greco D, Scala G, Curtis 
J, Nordström D, Flaumenhaft R, 
Vaarala O, Kovanen PE, Keskitalo 
S, Ranki A, Kere J, Lehto M, No-
tarangelo LD, Nejentsev S, Eklund 
KK, Varjosalo M, Taipale J, Seppä-
nen MRJ. Gain-of-function CEPBE 
mutation causes non-canonical 
autoinflammatory inflammaso-
pathy. J All Clin Immunol 144: 
1364-1376, 2019 (doi: 10.1016/j.
jaci.2019.06.003)

Hirabayashi S, Bhagat S, Mat-
suki Y, Takegami Y, Uehata T, 
Kanemaru A, Itoh M, Shirakawa 
K, Takaori-Kondo A, Takeuchi O, 
Carninci P, Katayama S, Hayashi-
zaki Y, Kere J, Kawaji H, Muraka-
wa Y. NET-CAGE characterizes 
the dynamics and topology of 
human transcribed cis-regula-
tory elements. Nat Genet 51: 
1369-1379, 2019 (doi: 10.1038/
s41588-019-0485-9)
 
Jääskeläinen T, Heinonen S, 
Hämäläinen E, Pulkki K, Romp-
panen J, Laivuori H; FINNPEC. 
Impact of obesity on angioge-
nic and inflammatory markers in 
the Finnish Genetics of Pre-ec-
lampsia Consortium (FINNPEC) 
cohort. Int J Obes (Lond) 43: 
1070-1081, 2019 (doi: 10.1038/
s41366-018-0217-8)

Katayama S, Panelius J, Ko-
skenmies S, Skoog T, Mähönen 
K, Kisand K, Bondet V, Duffy D, 
Krjutškov K, Kere J, Ranki A. De-
lineating the healthy human skin 
UV response and early induc-
tion of interferon pathway in cu-
taneous lupus erythematosus. 
J Invest Dermatol 139: 2058-
2061.e4, 2019 (doi: 10.1016/j.
jid.2019.02.035)

Katayama S, Skoog T, Söderhäll 
C, Einarsdottir E, Krjutškov K, 
Kere J. Guide for library design 
and bias correction for large-
scale transcriptome studies 
using highly multiplexed RNA-
seq methods. BMC Bioinforma-
tics 20: 418, 2019 (doi: 10.1186/
s12859-019-3017-9)

Keskitalo S, Haapaniemi E, Ei-
narsdottir E, Rajamäki K, Heik-
kilä H, Ilander MM, Pöyhönen 
M, Morgunova E, Hokynar K, 
Lagström S, Kivirikko S, Mustjo-
ki S, Eklund K, Saarela J, Kere 
J, Seppänen MRJ, Ranki A, 
Hannula-Jouppi K, Varjosalo 
M. Novel TMEM173 mutation 
and the role of disease mo-
difying alleles. Front Immunol 
10: 2770, 2019 (doi: 10.3389/
fimmu.2019.02770)

Keskitalo S, Haapaniemi EM, 
Glumoff V, Liu X, Lehtinen V, 
Fogarty C, Rajala H, Chiang 
SC, Mustjoki S, Kovanen P, Lohi 
J, Bryceson YT, Seppänen M, 
Kere J, Heiskanen K, Varjosalo 
M. Dominant TOM1 mutation as-
sociated with combined immu-

nodeficiency and autoimmune 
disease. NPJ Genom Med 4: 14, 
2019 (doi: 10.1038/s41525-
019-0088-5)

Küpers LK, Monnereau C, Sharp 
GC, Yousefi P, Salas LA, Ghan-
tous A, Page CM, Reese SE, 
Wilcox AJ, Czamara D, Starling 
AP, Novoloaca A, Lent S, Roy 
R, Hoyo C, Breton CV, Allard C, 
Just AC, Bakulski KM, Holloway 
JW, Everson TM, Xu C-J, Huang 
R-C, van der Plaat DA, Wielscher 
M, Kebede Merid S, Ullemar V, 
Rezwan FI, Lahti J, van Dongen 
J, Langie SAS, Richardson TG, 
Magnus MC, Nohr EA, Xu Z, 
Duijts L, Zhao S, Zhang W, Plus-
quin M, DeMeo DL, Solomon O, 
Heimovaara JH, Jima DD, Gao L, 
Bustamante M, Perron P, Wright 
RO, Hertz-Picciotto I, Zhang H, 
Karagas MR, Gehring U, Marsit 
CJ, Beilin LJ, Vonk JM, Jarvelin 
M-R, Bergström A, Örtqvist AK, 
Ewart S, Villa PM, Moore SE, 
Willemsen G, Standaert ARL, 
Håberg SE, Sørensen TIA, Taylor 
JA, Räikkönen K, Yang IV, Kechris 
K, Nawrot TS, Silver MJ, Richiardi 
L, Kogevinas M, Litonjua A, Es-
kenzi B, Mbarek H, Maguire RL, 
Dwyer T, Vrijheid M, Bouchard 
L, Baccarelli AA, Croen LA, Kar-
maus W, Anderson D, de Vries 
M, Sebert S, Kere J, Karlsson 
R, Arshad SH, Hämäläinen E, 
Routledge MN, Boomsma DI, 
Feinberg AP, Newschaffer CJ, 
Govarts E, Moisse M, Fallin MD, 
Melén E, Prentice AM, Kajantie E, 
Almqvist C, Oken E, Dabelea D, 
Boezen HM, Melton PE, Wright 

RJ, Koppelman GH, Trevisi L, 
Hivert M-F, Sunyer J, Munthe-
Kaas MC, Murphy SK, Corpe-
leijn E, Wiemels J, Holland N, 
Herceg Z, Binder E, Smith GD, 
Jaddoe VWV, Lie RT, Nystad W, 
London SJ, Lawlor DA, Relton 
CL, Snieder H, Felix JF. Meta-
analysis of epigenome-wide 
association studies in neona-
tes reveals widespread diffe-
rential methylation associated 
with birthweight. Nat Commun 
10: 1893, 2019 (doi: 10.1038/
s41467-019-09111-2)

Lagus H, Klaas M, Juteau S, 
Elomaa O, Kere J, Vuola J, Jaks 
V, Kankuri E. Discovery of in-
creased epidermal DNAH10 
expression after regeneration 
of dermis in a randomized with-
in person trial — reflections on 
psoriatic inflammation. Sci Rep 
9: 19136, 2019 (doi: 10.1038/
s41598-019-53874-z)

Larson ED, Magno JPM, Steritz 
MJ, Llanes EGDV, Cardwell J, Pe-
dro M, Roberts TB, Einarsdottir 
E, Rosanes RAQ, Greenlee C, 
Santos RAP, Yousaf A, Streubel 
SO, Santos ATR, Ruiz AG, Lagra-
na-Villagracia SM, Ray D, Yarza 
TKL, Scholes MA, Anderson CB, 
Acharya A; University of Wash-
ington Center for Mendelian 
Genomics, Gubbels SP, Bams-
had MJ, Cass SP, Lee NR, Shaikh 
RS, Nickerson DA, Mohlke KL, 
Prager JD, Cruz TLG, Yoon PJ, 
Abes GT, Schwartz DA, Chan AL, 
Wine TM, Cutiongco-de la Paz 
EM, Friedman N, Kechris K, Kere 
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J, Leal SM, Yang IV, Patel JA, Tan-
toco MLC, Riazuddin S, Chan 
KH, Mattila PS, Reyes-Quintos 
MRT, Ahmed ZM, Jenkins HA, 
Chonmaitree T, Hafrén L, Chiong 
CM, Santos-Cortez RLP. A2ML1 
and otitis media: novel variants, 
differential expression and rele-
vant pathways. Hum Mutat 40: 
1156-1171, 2019 (doi: 10.1002/
humu.23769)
  
Leppäaho E, Renvall H, Salmela 
E, Kere J, Salmelin R, Kaski S. 
Discovering heritable modes of 
MEG spectral power. Hum Brain 
Mapp 40: 1391-1402, 2019 (doi: 
10.1002/hbm.24454)

Madissoon E, Damdimopoulos 
A, Katayama S, Krjutškov K, Ei-
narsdottir E, Mamia K, De Groef 
B, Hovatta O, Kere J, Damdimo-
poulou P. Pleomorphic Adeno-
ma Gene 1 is needed for timely 
zygotic genome activation and 
early embryo development. Sci 
Rep 9: 8411, 2019 (doi: 10.1038/
s41598-019-44882-0)
  
Olivé M, Engvall M, Ravenscroft 
G, Cabrera-Serrano M, Jiao H, 
Bortolotti CA, Pignataro M, 
Lambrughi M, Jiang H, Forrest 
ARR, Benseny-Cases N, Hof-
bauer S, Obinger C, Battistuzzi 
G, Bellei M, Borsari M, Di Rocco 
G, Viola HM, Hool LC, Cladera 
J, Lagerstedt-Robinson K, Xi-
ang F, Wredenberg A, Miralles 
F, Baiges JJ, Malfatti E, Romero 
NB, Streichenberger N, Vial C, 
Claeys KG, Straathof CSM, Goris 
A, Freyer C, Lammens M, Bassez 

G, Kere J, Clemente P, Sejersen 
T, Udd B, Vidal N, Ferrer I, Ed-
ström L, Wedell A, Laing NG. 
Myoglobinopathy is an adult-
onset autosomal dominant 
myopathy with characteristic 
sarcoplasmic inclusions. Nat 
Commun 10: 1396, 2019 (doi: 
10.1038/s41467-019-09111-2)

Reichhardt MP, Lundin K, Lokki 
AI, Recher G, Vuoristo S, Ka-
tayama S, Tapanainen JS, Kere 
J, Meri S, Tuuri T. Complement 
in human pre-implantation em-
bryos: attack and defense. Front 
Immunol 10: 2234, 2019 (doi: 
10.3389/fimmu.2019.02234)
 
Takeda K, Kou I, Otomo N, 
Grauers A, Fan YH, Ogura Y, 
Takahashi Y, Momozawa Y, 
Einarsdottir E, Kere J, Japan 
Scoliosis Clinical Research 
Group (JSCRG), Matsumoto M, 
Qiu Y, Song Y-Q, Gerdhem P, 
Watanabe K, Ikegawa S. A mul-
tiethnic meta-analysis defined 
the association of rs12946942 
with severe adolescent idiopa-
thic scoliosis. J Hum Genet 64: 
493-498, 2019 (doi: 10.1038/
s10038-019-0575-7)
  
Vakkilainen S, Skoog T, Einars-
dottir E, Middleton A, Pek-
kinen M, Öhman T, Katayama 
S, Krjutškov K, Kovanen PE, 
Varjosalo M, Lindqvist A, Kere 
J, Mäkitie O. The human long 
non-coding RNA gene RMRP 
has pleiotropic effects and re-
gulates cell-cycle progression 
at G2. Sci Rep 9: 13758, 2019 

(doi: 10.1038/s41598-019-
50334-6)

Weldatsadik RG, Datta N, Kol-
meder C, Vuopio J, Kere J, Wilk-
man SV, Flatt JW, Vuento R, Haa-
pasalo KJ, Keskitalo S, Varjosalo 
M, Jokiranta TS. Pool-seq driven 
proteogenomic database for 
Group G Streptococcus. J Pro-
teomics 201: 84-92, 2019 (doi: 
10.1016/j.jprot.2019.04.015) 
 
Wiesen BM, Hafrén L, Einarsdot-
tir E, Kere J, Mattila PS, Santos-
Cortez RLP. ABO genotype and 
blood type are associated with 
otitis media. Genet Test Mol Bio-
markers 23: 823-827, 2019 (doi: 
10.1089/gtmb.2019.0135)

Övriga publikationer 
Juha Kere
 
Kere J. Hyödyttääkö genomitie-
to kansanterveyttä? (Does pu-
blic health benefit from genome 
medicine?). Editorial. Duodecim 
135:2147-2148, 2019
 
Kere J. Kaupalliset geenitestit 
lääkärin päänvaivana (Doctors 
puzzled by commercial gene 
tests). Lääkärilehti 48: 2792-
2793, 2019 
 
Kere J, Sariola H. Ihmisen alku 
(The beginning of a human). 
Duodecim 135: 2391-2399, 
2019

Originalpublikationer 
Anna-Elina Lehesjoki

Coppola A, Cellini E, Stamber-
ger H, Saarentaus E, Cetica V, 
Lal D, Djémié T, Bartnik-Glaska 
M, Ceulemans B, Cross JH, De-
coninck T, De Masi S, Dorn T, 
Guerrini R, Hoffman-Zacharska 
D, Kooy F, Lagae L, Lench N, 
Lemke JR, Lucenteforte E, Ma-
dia F, Mefford HC, Morrogh D, 
Nuernberg P, Palotie A, Schoon-
jans AS, Striano P, Szczepanik E, 
Tostevin A, Vermeesch JR, Van 
Esch H, Van Paesschen W, Wa-
ters JJ, Weckhuysen S, Zara F, 
De Jonghe P, Sisodiya SM, Ma-
rini C, EuroEPINOMICS-RES 
Consortium, EpiCNV Consor-
tium. Diagnostic implications of 
genetic copy number variation 
in epilepsy plus. Epilepsia 60: 
689-706, 2019 (doi:10.1111/
epi.14683)

Epi25 Collaborative. Ultra-Rare 
Genetic Variation in the Epilep-
sies: A Whole-Exome Sequencing 
Study of 17,606 Individuals. Am J 
Hum Genet 105: 267-282, 2019 
(doi: 10.1016/j.ajhg.2019.05.020)

Helbig I, Lopez-Hernandez T, 
Shor O, Galer P, Ganesan S, 
Pendziwiat M, Rademacher A, 
Ellis CA, Hümpfer N, Schwarz 
N, Seiffert S, Peeden J, Shen J, 
Sterbova K, Hammer TB, Møller 
RS, Shinde DN, Tang S, Smith L, 
Poduri A, Krause R, Benninger F, 
Helbig KL, Haucke V, Weber YG, 
EuroEPINOMICS-RES Consor-
tium, GRIN Consortium. A recur-
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rent missense variant in AP2M1 
impairs clathrin-mediated en-
docytosis and causes develop-
mental and epileptic encepha-
lopathy. Am J Hum Genet 104: 
1060-1072, 2019 (doi: 10.1016/j.
ajhg.2019.04.001)

Johannesen KM, Gardella E, 
Encinas AC, Lehesjoki AE, Lin-
nankivi T, Petersen MB, Lund 
ICB, Blichfeldt S, Miranda MJ, 
Pal DK, Lascelles K, Procopis P, 
Orsini A, Bonuccelli A, Giacomini 
T, Helbig I, Fenger CD, Sisodiya 
SM, Hernandez-Hernandez L, 
Krithika S, Rumple M, Masnada 
S, Valente M, Cereda C, Giorda-
no L, Accorsi P, Bürki SE, Man-
cardi M, Korff C, Guerrini R, von 
Spiczak S, Hoffman-Zacharska 
D, Mazurczak T, Coppola A, Bu-
ono S, Vecchi M, Hammer MF, 
Varesio C, Veggiotti P, Lal D, 
Brünger T, Zara F, Striano P, Rub-
boli G, Møller RS. The spectrum 
of intermediate SCN8A-related 
epilepsy. Epilepsia 60: 830-844, 
2019 (doi: 10.1111/epi.14705)

Muir AM, Myers CT, Nguyen NT, 
Saykally J, Craiu D, De Jonghe 
P, Helbig I, Hoffman-Zacharska 
D, Guerrini R, Lehesjoki AE , 
Marini C, Møller RS, Serratosa J, 
Štěrbová K, Striano P, von Spic-
zak S, Weckhuysen S, Mefford 
HC; EuroEPINOMICS-RES NLES 
working group, Sarah Weckhuy-
sen. Genetic heterogeneity in in-
fantile spasms. Epilepsy Res 156: 
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