Folkhalsans Albert de la Chapelle-
pris i medicinsk genetik delades ut
for forsta gangen

For att uppmarksamma professor Albert de la Chapelles livsverk har Samfundet Folkhalsan instiftat priset
"Samfundet Folkhalsan Albert de la Chapelle Prize in Medical Genetics”. Kajsa Paulsson, professor vid Lunds
universitet, ar historiens forsta mottagare av priset.

Professor Kajsa Paulsson ar den forsta
mottagaren av Samfundet Folkhdlsans
Albert de la Chapelle-pris i medicinsk
genetik.

Professorn och akademikern Albert de
la Chapelle var den forsta professorn i
medicinsk genetik i Finland. Han var
en internationellt erkdnd pionjar inom
medicinsk genetik och hans veten-
skapliga karridr strackte sig over sex
decennier genom modern medicin och
genetik. Efter sin disputation 1962 blev
de la Chapelle forskare vid Folkhalsans
nyinrittade genetiska institut, som han
sedan ledde dnda fram till 2003. Vart
femte ar delas priset i hans namn ut till
en etablerad ung forskare som &r verk-
sam i ett av de nordiska landerna och
har gjort exceptionella insatser inom

medicinsk genetik. Professor Kajsa
Paulsson blev mottagare av priset nér
det delades ut for forsta gangen 2022.

Kajsa Paulsson tog magisterexamen
i biologi 2001 och doktorsexamen i
experimentell klinisk genetik 2005,
bada frdn Lunds universitet. Hennes
doktorsavhandling var inriktad pa
trisomier och hur de paverkar leuke-
miska celler. Aren 2006-2008 var hon
postdoktoral forskare i professor Bryan
D. Youngs grupp vid Cancer Research
UK Medical Oncology Centre, St.
Bartholomew’s Hospital i London, dar
gruppen banade vég for anvindning av
SNP-array-analyser i analysen av antalet
kopior och forlust av heterozygositet i
tumorprover. Ar 2009 atervinde Pauls-
son till avdelningen for klinisk genetik
vid Lunds universitet diar hon fick en
docentur i experimentell klinisk gene-
tik och startade en egen forskargrupp
2010. Ar 2015 fick hon det prestigefyllda
priset ”Senior Investigator Award” fran
Svenska Cancerfonden. Paulsson blev
professor i medicinsk genetik vid Lunds
universitet 2020.

Kajsa Paulssons forskningsomrade ar
cancergenetik. Malet med hennes forsk-
ning &r att utreda vilka grundldggande
biologiska mekanismer som styr leu-
kemicellers utveckling. Mera specifikt
undersdker hon hur aneuploidi, onor-
malt antal kromosomer, uppkommer i
somatiska celler samt hur aneuploidin
paverkar cancerutvecklingen och dess
samband med prognosen och behand-
lingsresultaten. Majoriteten av hennes
arbete fokuserar pa en av de vanligaste

cancerformerna hos barn, ndmligen
akut lymfatisk leukemi (ALL), som upp-
visar férdndringar i kromosomantalet i
en stor andel av fallen — bade for ménga,
hyperdiploidi, och for fa, hypodiploidi,
kromosomer.

Paulsson har gjort banbrytande upp-
tdckter om de genetiska mekanismerna
bakom ALL. Exempelvis var hon den
forsta som gjorde en fullstindig karak-
terisering av genomet i den genetiska
subtypen hog hyperdiploidi (51-67 kro-
mosomer) av ALL bland barn, dar
hon genererade genetisk evidens for
tidig uppkomst av extra kromosomer i
benmaérgen hos ALL-patienter. Hennes
senare forskning har fokuserat pa att
utreda interaktionen mellan aneuploidin
och veckningen av kromatinet, DINA-
stringen med vidhdngande proteiner.
Paulsson har genomfort en omfattande
proteogenomisk analys dér hon studerat
aktiviteten i fler &n 8 000 gener och
proteiner; det dr den storsta studien
av proteiner i barnleukemi. Resultaten
visade att extra kromosomer medfor stor
paverkan pa geners och proteiners ut-
tryck, bade i form av direkta doseffekter
- fler kopior ger hogre genuttryck - och
indirekt genom den péverkan som gener
med doseffekter har pa det 6vriga geno-
met. Dessutom visade det sig att hyperdi-
ploid ALL hos barn har ett lagt uttryck
av CTCF och kohesin, vilket verkar leda
till en avreglering av genuttrycket, som
mojligtvis ar kopplad till en férandring
i kromatinets veckning. Paulssons grupp
har dven pavisat en ny mekanism for
uppreglering av onkgenen FLT3, som dr
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Understanding hyperdiploi
clonal evolution and role o
gains in acute leukemia

Professor Paulsson holl sitt festtal under rubriken "Understanding Hyperdi-
ploidy: Clonal Evolution and Role of Chromosomal Gains in Acute Leukemia”

' L~
[ — B
o

Samfundet Folkhalsan
Albert de la Chapelle prize
in Medical Genetics

Fran vénster: Siv Sandberg (Samfundet Folkhdlsans ordférande), Kajsa Pauls-
son, Karl Tryggvason (ordférande for priskommittén) och Anna-Elina Lehesjoki
(Samfundet Folkhdlsans forskningsdirektor).

involverad i leukemiutvecklingen. Sma
deletioner precis framfor FLT3-genens
promotorregion leder till klippning av
en néarliggande forstdarkare som stéller
genen under ny kontroll. Paulssons
upptéckter i sin helhet banar vég for en
utveckling av nya behandlingsmetoder
for barnleukemi.

Sammanfattningsvis dr professor
Kajsa Paulsson en internationellt
renommerad expert inom genetiken
kring barnleukemi. Hennes forskning
karakteriseras av originalitet och
utomordentlig kvalitet. I sin forsk-
ning baserad pa egna banbrytande
upptéckter forenar Kajsa Paulsson
ny toppforskning med de intressen
som var kidnnetecknande for Albert
de la Chapelle under hela hans kar-
ridr, ndmligen mekanismer som styr
cancerutvecklingen samt forskning av
hogsta mojliga kvalitet. Darmed kon-
stateras Kajsa Paulsson vara sarskilt
lampad som forsta mottagare av det
pris som bér Albert de la Chapelles
namn. Priset tilldelades Paulsson un-
der ett symposium som holls i juni for
att fira 60 ar av genetisk forskning vid
Folkhilsan. Kajsa Paulsson holl sitt
festtal under rubriken "Understanding
Hyperdiploidy: Clonal Evolution and
Role of Chromosomal Gains in Acute
Leukemia”.

Simon Granroth och
Anna-Elina Lehesjoki

Folkhélsans forskningscentrum,
Helsingfors
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