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Tre eksempler pa fremtidigt fokus for forskning i bloddonorstudiet

1.

Bloddonorstudiet bruges som en rask kontrol gruppe i samarbejder med andre
forskere og forskergrupper i ind- og udland — fordi bloddonorer er meget raske ©

Bloddonorstudiet bidrager med viden om hvordan biomarkgrer i blodet hos raske
pavirkes af normale faktorer (kgn, alder, rygning, overvaegt mv.) — afggrende viden for
udvikling af personlig medicin/tilpasset behandling, der ofte baseres pa biomarkgrer

Bloddonorstudiet gger vores viden om betydningen af gener og gen-scores for
udvikling af (el. modstandskraft overfor) sygdom ved at bloddonorer med/uden
saerlige gener el. gen-scores kontaktes og inviteres til naeermere undersggelse i
forskningsprojekter
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| samarbejder med udenlandske forskere og grupper bruges
bloddonorstudiet ofte som raske kontroller

* | bloddonorstudiet er ~150,000 bloddonorer blevet undersggt med gen-chip analyse

* Gen-chip analysen kan identificere millioner forskellige gener — der alene eller sammen
med andre gener (gen-scores) — har betydning for sundhed og sygdom

* De danske lzeger og forskere der analyserer data fra bloddonorstudiet samarbejder
ofte med udenlandske forskere og forskergrupper som har lignende gen-chip data pa
hundrede tusinder at individer — bade raske og syge — for at fa mere styrke bag
studierne (meta-analyse)
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Genome-wide meta-analysis identifies

93 risk loci and enables risk prediction
equivalent to monogenic forms of venous
thromboembolism

idence of VTE
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We report a genome-wide association study of venous thromboembolism
(VTE) incorporating 81,190 cases and 1,419,671 controls sampled from six

™ Check for updates cohorts. We identify 93 risk loci, of which 62 are previously unreported.
Many of the identified risk loci are at genes encoding proteins with functions
converging on the coagulation cascade or platelet function. A VIE polygenic
risk score (PRS) enabled effective identification of both high- and low-risk
individuals. Individuals within the top 0.1% of PRS distribution had aVTE
risk similar to homozygous or compound heterozygous carriers of the
variants G20210A (¢.*97 G > A) in F2and p.R534Qin F5. We also document
thatF2and FS mutation carriers in the bottom 10% of the PRS distribution
had arisk similar to that of the general population. We further show that PRS
improved individual risk prediction beyond that of genetic and clinical risk
factors. We investigated the extent to which venous and arterial thrombosis
share clinical risk factors using Mendelian randomization, finding thatsome
risk factors for arterial thrombosis were directionally concordant with
VTErisk (for example, body mass index and smoking) whereas others were
discordant (for example, systolic blood pressure and triglyceride levels).
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Bloddonorstudiet bidrager med viden om hvordan faktorer som kgn,
alder, rygning, overvaegt mv. pavirker biomarkgrer hos raske

* Der forskes i at ggre diagnoser og risikovurdering af raske og syge — hgj/lav risiko for at
bliver syge, fa aggressivt/mildt sygdomsforlgb, gavn/bivirkninger af behandling mv. —
mere preaecis

* Til dette bruges ofte biomarkgrer malt i blodet

* Brugen af biomarkgrer til diagnostik og risikovurdering kraever stor viden om hvordan
biomarkgrer pavirkes af normale faktorer som kgn, alder, rygning, overvaegt mv.
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Nzermere undersggelse af raske med/uden saerlige gener el. gen-
scores giver uvurderlig viden om sundhed og sygdom

* Fordi sa mange raske bloddonorer er undersggt med gen-chip analyse i
bloddonorstudiet og fordi vi ma genkontakte jer — har vi en unik mulighed for at fa
vigtig viden om gener og andre faktorers betydning for udvikling af (el. modstandskraft
overfor) sygdom

* Raske bloddonorer med/uden seerlige gener eller hgje/lave gen-scores kontaktes og
inviteres ind til neermere undersggelse i specifikke forskningsprojekter fx cykeltest,
sukker-belastningstest, wearable, scanninger, blodprgver mv.

* Ex: Bloddonorer med hgj/lav BMI samt hgj/lav gen-score for at udvikle overvaegt
* Det drejer sig typisk om fa bloddonorer (20-100) — sa kun meget fa vil blive kontaktet!

* Det er helt frivilligt om man vil deltage ©
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Tre eksempler pa hvordan bloddonorstudiet bidrager til at gge vores
viden om sundhed og sygdom nu og i fremtiden — tak for jeres bidrag!

* ... og tak for opmaerksomheden ©
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