SCAPIS

En vérldsunik forskningsstudie
som ska forhindra hjart-lungsjukdom

Genetikanalyser i SCAPIS-kohorten

— ett samarbetsprojekt

Tove Fall, professor i molekylar epidemiologi
Uppsala Universitet
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SCAPIS

en varldsunik forskningsstudie som

ska forhindra hjart-lungsjukdom. Hrel@

Stockholm .

Den genomfors av forskare pa
sex universitetssjukhus tillsammans

Geteborg

med Hjart-Lungfonden.
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Carotid arteries (Ultrasound, MRI)
Ascending aorta (CCTA)

Epicardial fat (CT)

Coronary artery calcification score (CT)
Coronary plaques (CCTA)

ECG

Lungs (CT, spirometry)

Blood pressure

Liver steatosis (CT)

- Fat depots, subcutaneous/visceral (CT)

Intra-muscular fat (CT)
Ankle brachial index

Questionnaires

Blood chemistry (lipid profile, HbA1c
plasma glucose, hsCRP, creatine)
Biobanking

Site-specific investigations

SCAPIS insamling och analys 2012-2018

SCAPIS ar en svensk befolkningsstudie med fokus pa hjart- och lungsjukdom
30 000 slumpvis utvalda kvinnor och man i dldern 50-64 ar

Biologiska prover i sex olika biobanker

Centralt Data Office
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Omfattande extra lokala undersokningar

Bukhojd

Kognitionstest

Handstyrka

Saturation

Puls

Kvavemonoxid i utandningen

Accelerometri, lar

24 h EKG och BT Stor potential fér massor
av viktig forskning!

Somnregistrering

Avforingsprov
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SCAPIS Datatjanst

Goteborgs universitet
Samtliga core-data fran alla site
Saker lagring och backup

Administrativ support vid ansdkningar

Kontakt, maila scapis@scapis.org
1413 variabler i dagslaget

https://SCAPIS.org/portal/variables
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https://scapis.org/portal/variables

SCAPIS-Genetik

Med genetiska data kan vi studera genetiken bakom manga fenotyper och

berika nuvarande fragestallningar
Projektet startade tidigt 2020 med malet att genotypa alla individer
Genetikprojektet finansieras av Hjartlungfonden, budget 20M

Jag leder SCAPIS-Genetik arbetsgrupp (representanter fran alla sites) pa uppdrag

av SCAPIS nationella styrgruppen (ordf Goran Bergstrom)

Maria Storgards, UCR projektkoordinator

Proverna lagrade i sex olika biobanker > utlamnande till UU > MTA Kl Biobank
Projektet gar relativt snabbt

Nyckel: parallella processer, lokal forankring, konsultationer med experter
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SCAPIS-Genetik organisation

Nationella
styrgruppen

SCAPIS-Genetik

projektkoordinator
arbetsgrupp

KI Biobank SNP&SEQ Referenspersoner

Anvandare (Forskare)
Lokala biobanker Bioinformatik (UU)
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Projekttidsplan

2020

Marknads-
undersokning
]

Riskanalys

Val av metod

Skraddarsydd Illlumina
GSA MD v3

S CA P I S A unique study made possible

through a collaborative effort between:

Goteborg 6125 prover
Malmo 6125
] Stockholm 5000

Linkoping 5000
Kontrakt ’
e Umea 2500

Biobankutplock

|
Extraktion, genotypning

Bioinformatik — QC, imputering

Slutdokumen-
tation, lagring
och delning av
data

THE UNIVERSITY OF GOTHENBURG AND SAHLGRENSKA UNIVERSITY HOSPITAL ® KAROLINSKA INSTITUTET AND KAROLINSKA UNIVERSITY HOSPITAL,
STOCKHOLM ® LINKOPING UNIVERSITY AND LINKOPING UNIVERSITY HOSPITAL ® LUND UNIVERSITY AND SKANE UNIVERSITY HOSPITAL
* UMEA UNIVERSITY AND UNIVERSITY HOSPITAL OF UMEA ® UPPSALA UNIVERSITY AND UPPSALA UNIVERSITY HOSPITAL

Hjirt ® Lungfonden




Kvalitetssakring

Pa KIBB genomfordes ankomstkontroll och kontroll av nummerserier
Extraktion sker randomiserad;

e mellan siten

e procentuell representation fran site for varje extraktions-batch
Koncentrationsmatning (NanoDrop) KIBB

Pa varje platta lamnas en slumpvis position tom, for att kunna upptacka en eventuell

felaktig rotation av plattan
DNA koncentrationsmatning upprepas pa ScilifeLab (PicoGreen)
Kvalitetskontroll genotypning ScilifeLab

Kvalitetskontroll data UU
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[}

Resultat QC genetl k — batch 1 (n=3033
Call rates of samples and markers
Total genotyping rate was 0.998. 14 samples had missing fractions > 0.01 with a maximum value of 0.02

Genetic vs phenotypic sex
Fraction of missing genotypes in samples
1500~

Males/females were well separated in F values.

F-values for sex check
1500 -

0.005 0.010

F_MISS

20726 markers had missing fractions > 0.01, 10917 markers > 0.02, 4989 markers > 0.1

Fraction of missing genotypes in markers

Association to LDL chol.

SNPs associated to LD cholesterol could be detected using the genotype data.

~logso(p)

78 9 11 13 15 18 21 24

Chromosome
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Framgangsfaktorer sa har langt

Riskanalys

Konsultationer med experter genom hela processen

| marknadsundersdkningen lade vi stor vikt vid kvalitet
Parallella processer

Kvalitetskontroller i varje steg

Lokal forankring - gott samarbete med lokala biobanker och forskare
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Projektet GUTSY bygger pa SCAPIS

Mal:
1. Identifiera tarmflorebakterier kopplade till ateroskleros
2. ldentifiera plasmabiomarkorer for skadliga tarmflora

3. Testa vilka lankar som motsvarar kausala samband

verkan
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Mendelsk randomisering

7
@ Storfaktorer
I'4 2

e )
Ateroskleros

GENEHISK — Bakterier Hjartinfarkt

variant (SNP) Ischemisk stroke
\_ 4

Instrument Exponering Utfall
variabel

Mendelsk randomisering testar kausala samband
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Finansiering

Hjart- T

Lungfonden &t

/
VINNOVA \

Vetenskapsradet
e Universitetssjukhusen och universiteten sjalva

e SNP&SEQ

e SNIC-SENS
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