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Re vo lu sjo nen in nen sek ven se rings tek no lo gi: 

Fram gang med sju mils steg

Den ne ar tik ke len gir inn
blikk i den ri ven de ut vik
lin gen in nen sek ven se
rings tek no lo gi en de siste 
ti å re ne og hvor dan tek no lo
gi en be nyt tes in nen me di
sinsk ge ne tikk. Den be skri
ver også hvor dan ge ne tisk 
ut red ning fore går, fra før s te 
kon takt med hel se tje nes ten 
frem til en de lig svar.

Inn led ning 
I fag fel tet me di sinsk ge ne tikk dia gnos ti
se rer man syk dom mer som har opp stått 
en ten for di en gen feil er ar vet, el ler for di 
en gen feil har opp stått spon tant. Ge ne
tis ke feil kan være end rin ger som på vir
ker kro mo so me nes el ler ge ne nes struk
tur el ler funk sjon, noe som gjør oss mer 
sår ba re for ut vik ling av syk dom. Ge ne
tis ke fak to rer kan vir ke ale ne el ler i sam
spill med mil jø fak to rer. Vi an tas å ha cir
ka 21 000 proteinkodende ge ner, og dis se 
er bare del vis kart lagt med tan ke på as so
sia sjon til syk dom. I dag kjen ner man til 
mer enn 6000 uli ke ge ne tis ke til stan der 

(1) og man fin ner sta dig nye ge ne tis ke 
end rin ger som kan knyt tes til ut vik ling 
av syk dom mer, noe som ny sek ven se
rings tek no lo gi har bi dratt ve sent lig til. I 
til legg til tra di sjo nel le PCRba ser teme
to der som san ger sek ven se ring av DNA 
og RNA, og frag ment ana ly se av spe si
fik ke ge ne tis ke mar kø rer, har ny sek
ven se rings tek no lo gi ført oss sju mils steg 
frem over. Nestegenerasjonssekvensering 
(NGS) (også kalt an dre ge ne ra sjons sek
ven se ring) har gjort det mu lig å un der
sø ke man ge ge ner el ler hele det men nes
ke li ge ge nom i én en kelt ana ly se. 

Om trent åtte pro sent av alle men nes
ker ut vik ler en ge ne tisk syk dom i lø pet av 
li vet (2). Ved Av de ling for me di sinsk ge ne
tikk (AMG) ved St. Olavs hos pi tal be nyt ter 
vi NGS til dia gnos ti se ring av ar ve lig kreft, 
syn dro mer og ut vik lings av vik i fos ter li
vet. Hen sik ten med den ne ar tik ke len er å 
be skri ve den ri ven de ut vik lin gen som har 
vært de siste åre ne in nen gen tes ting ved 
hjelp av sek ven se ring.

Ar ve lig kreft 
Kreft opp står på grunn av ukon trol
lert cel le vekst. Økt ri si ko for kreft kan 
være ar ve lig, og det er kart lagt man ge 
ri si ko ge ner in nen ar ve lig kreft. Ar ve
li ge kreft syn dro mer hvor år saks ge net er 

kjent, ut gjør cir ka fem til ti pro sent av 
alle kreft for mer. For ek sem pel har noen 
fa mi li er økt ri si ko for bryst og egg stokk
kreft på grunn av en gen feil i BRCA1 
el ler BRCA2ge net, og and re fa mi li er har 
økt ri si ko for tarm kreft på grunn av feil 
i ett av fire ge ner in vol vert i DNA mis
matchre pa ra sjon (Lynch syn drom) (3). 
Per i dag kjen ner vi mer enn 50 uli ke 
ar ve li ge kreft syn dro mer og mer enn 80 
as so sier te ge ner (4).

Syn dro mer
Ge ne tis ke syn dro mer er de fi nert som en 
sam men stil ling av symp to mer (fy sis ke 
tegn og mu li ge ut vik lings av vik) som ofte 
opp trer sam men, og hvor ge ne tisk år sak 
er kjent. År sa ken kan være ned ar vet el ler 
ny opp stått og om fat te en en kel ge ne tisk 
va ri ant (for ek sem pel Duchenne mus kel
at ro fi, med feil i DMDge net), el ler end
rin ger på kro mo som nivå (for ek sem pel 
Downs syn drom – tre ut ga ver av kro mo
som 21). Fle re tu sen uli ke ge ner in vol vert 
i syn dro mer er kjent, og de klas si fi se res 
ut fra fe no ty per.

Fos ter dia gnos tikk 
Det er ut vik let NGSba ser te me to der for 
un der sø kel se av kro mo som av vik som 
kan opp stå i fos ter sta di et. Ved in di ka
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sjo ner på av vik hos fos te ret ved ul tra lyd 
el ler ved høy al der på mor, kan kro mo
som av vik un der sø kes i blod prø ve fra mor 
med NIPT (ikkein va siv pre na tal test, 
som ut fø res i sam ar beid med Av de ling 
for me di sinsk bio kje mi). DNA iso lert fra 
mors blod in ne hol der en li ten an del av 
sir ku le ren de DNA fra fos te ret, og det er 
til strek ke lig til at man kan ana ly se re for 
tri so mi 13, 18 og 21.

Hvor for er det vik tig med gen tes ting?
Gen tes ting kan være en mål ret tet un der
sø kel se av en kjent ge ne tisk va ri ant som 
er på vist i en fa mi lie, el ler det kan være 
en un der sø kel se av ett el ler fle re ge ner 

for å prø ve å fin ne en år sak til syk dom. 
Når den syk doms gi ven de ge ne tis ke 

va ri an ten i en fa mi lie er iden ti fi sert, er 
det mu lig å til by gen tes ting av slekt nin
ger. Ved å iden ti fi se re bæ re re av den
ne va ri an ten, kan dis se til bys opp føl ging 
fra hel se tje nes ten i form av re gel mes
si ge un der sø kel ser og kon trol ler som for 
ek sem pel MR (mag ne tisk re so nans) og 
CT (com pu ter to mo gra fi). På den ne må ten 
kan man opp da ge for ek sem pel kreft ut
vik ling i et tid lig sta di um og der med for
hind re vi de re ut vik ling og død. Fi gur 1 
gir en skje ma tisk over sikt over ge ne tisk 
ut red ning for ar ve lig kreft ved vår av de
ling, og fak ta bok sen «Ge ne tisk ut red

ning» gir en for kla ring på ak tu el le be gre
per ved gen tes ting.

I de til fel ler man ikke kjen ner den 
ge ne tis ke år sa ken til syk dom men fra før, 
er det vik tig for fa mi lie og hel se tje nes
ten å fin ne en for kla ring på syk doms ut
vik lin gen – for ek sem pel ved med født 
ut vik lings av vik. Ge ne tis ke un der sø kel
ser kan være med å støt te opp un der dia
gno sen ved syn drom ut red ning, for di 
symp to me ne ofte kan være over lap pen de 
og de kan va ri e re i om fang og al vor lig
hets grad. Også for syn dro mer er det vik
tig med kor rekt dia gno se, med tan ke på 
rik tig be hand ling og opp føl ging. Det kan 
også være gjentagelsesrisiko, noe som er ➤

START: Mor (index) er 50 år og har bryst kreft, 
dat ter 30 år er be kym ret, kan det være ar ve-
lig? Mor vil gjer ne fin ne ut av det te.

1: Mor be stil ler time til fast le ge, hun var 
un der 50 år da hun fikk bryst kreft og 

har rett på in si dens tes ting. Fast le-
gen hen vi ser hen ne til AMG po li-

kli nikk for en ge ne tisk vei led-
ning.

2: AMG po li kli nikk (sek-
re tæ rer) re gist re rer mor 
og sa ken vur de res av 
ge ne ti ker (lege) el ler 
ge ne tisk vei le der, og 
hun inn kal les til ge ne-
tisk vei led ning ved 
AMG po li kli nikk. 

3: Ge ne ti ker el ler ge ne-
tis ke vei le de re ut fø rer 

den ge ne tis ke vei led nin-
gen med mor og even tu-

el le fa mi lie med lem mer (dat ter 
er med). Mor får in for ma sjon 

om mu lig het for en ge ne tisk dis-
po si sjon og til bud om ge ne tisk 

ut red ning. Det ut ar bei des et kart over 
fa mi lie med lem mer (barn og nære slekt nin-

ger). Mor skal ta av gjø rel se om gen tes ting på 
mest mu lig selv sten dig grunn lag et ter in for ma sjon. 

Mor øns ker gen test og blod prø ve tas hos fast le ge el ler 
prøvetakningspoliklinikken ved St. Olavs hos pi tal

4: Når blod prø ven kom mer til AMG lab iso-
le res DNA, og DNA fra man ge ge ner re la tert til 
bryst kreft se kven se res av bio ingeniører og mo le ky lær-
bio lo ger, ved bruk av NGS-ana ly se in stru ment 

5: Data fra sek ven se-
rin gen be hand les gjen-
nom en bioinformatisk 
pi pe li ne, og mo le ky lær bio-
lo ger og kli nis ke la bo ra to rie-
ge ne ti ke re (CLG) ana ly se rer og 
tol ker re sul ta te ne. 

6: Svar går ut fra la bo ra to ri et (en til to 
må ne ders svar tid) til re kvi rent, hvor 
alle funn av syk doms gi ven de 
va ri an ter også sig ne res av 
ge ne ti ker. Mor får in for ma-
sjon om opp føl ging av 
seg selv og dat te ren, 
og even tu el le and-
re barn – hvis det er 
på vist en syk doms-
gi ven de gen va ri-
ant. Bar na og nære 
slekt nin ger kan få 
til bud om ge ne-
tisk vei led ning og 
gen test for den 
eks ak te på vis te 
va ri an ten (pre dik-
tiv test), hvis mor 
vel ger å in for me re 
om re sul ta tet.

Fi gur 1: Ek sem pel på ge ne tisk ut red ning for ar ve lig kreft ved AMG, St. Olavs hos pi tal. 
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vik tig å være klar over ved even tu el le nye 
svan ger skap. 

Det er i dag fle re be hand lings me to
der som dif e ren sie res ut fra om år sa
ken til syk dom skyl des spe si fik ke ge ne
tis ke va ri an ter el ler ikke. Per son til pas set 
me di sin er noe hel se tje nes ten vil sat se 
på frem over, og her er både med fød te og 
er ver ve de ge ne tis ke fak to rer av be tyd
ning. 

For alle som skal re kvi re re me di sinsk 
ge ne tis ke ana ly ser i Norge, er det til
gjen ge lig en nett ba sert norsk por tal (5). 
Por ta len in ne hol der over sikt over alle 
til gjen ge li ge ge ne tis ke ana ly ser in nen 
me di sinsk ge ne tikk i Norge. Man kan 
søke på in di ka sjon, un der in di ka sjon, gen 
og ana ly se navn, og få in for ma sjon om 
hvem som set ter opp de ak tu el le ana ly
se ne. Por ta len har til gjen ge lig re kvi si
sjons skje ma fra alle de me di sinsk ge ne
tis ke av de lin ge ne i lan det.

Ut vik ling av sek ven se rings me to der – 
fra San ger til NGS
Sek ven se rings tek no lo gi en had de sin 
be gyn nel se på 1970tal let med in tro

duk sjo nen av San gersek ven se ring, som 
fort satt er i bruk. Det før s te hu ma ne 
ge no met ble se kven sert med San gersek
ven se ring. Det tok 13 år og ble pub li sert 
i 2001 (6). Det te før te til en ut vik ling av 
San gersek ven se ring med ka pil lær elek
tro fo re se, og et ter hvert sekvensatorer 
med fle re pa ral lel le ka pil læ rer. I år 2000 
ble den før s te NGStek no lo gi en lan sert 
(7), men den ble be nyt tet kun til forsk
ning det før s te ti å ret. De siste ti til fem ten 
åre ne har det vært en ri ven de ut vik ling 
av NGS, og den har fått sin an ven del se i 
dia gnos tik ken. Nå er det mu lig å un der
sø ke stør re de ler av ge no met til la ve re 
kost nad enn tid li ge re. 

NGS – sek ven se ring av kor te frag men-
ter (short-read)
Shortreadsek ven se ring ba se rer seg på 
av les ning av kor te se kven ser (van lig vis 
150 ba se par) og er per i dag den le den de 
NGStek no lo gi en på mar ke det, full sten
dig do mi nert av det ame ri kans ke bio
tek no lo gi fir ma et Illumina. Det er den ne 
tek no lo gi en som be nyt tes i ru ti ne dia
gnos tik ken, og i la bo ra to ri et kan man 

vel ge å gjø re en ten mål ret tet sek ven
se ring (kun ut valg te om rå der av ge no
met se kven se res), eksomsekvensering 
(de pro teinko den de de le ne av ge no
met se kven se res) el ler hel gen om sek
ven se ring (hele ge no met se kven se res, 
in klu siv ikkeproteinkodende de ler og 
mitokondriegenomet) (8) (Fi gur 2). 

Ved mål ret tet sek ven se ring og 
eksomsekvensering må de de le ne av 
ge no met som øns kes se kven sert «fis kes 
ut» på for hånd. En tek nisk for del med 
hel gen om sek ven se ring er at det kre
ver mind re ar beid å klar gjø re prø ve ne 
for sek ven se ring (så kalt biblioteksprep, 
fi gur 2), si den det ikke skal gjø res en 
«ut fis king» av ge ner på for hånd, som 
ved eksomsekvensering. Ved hel gen
om sek ven se ring vil an tall gan ger hver 
nukleotide (DNAbyg ge stein) blir se kven
sert være mer likt for delt gjen nom ge no
met (mer jevn dek ning, el ler «coverage»). 
Det te gjør hel gen om sek ven se ring bed
re eg net til å ana ly se re stør re end rin
ger som de le sjo ner og dup li ka sjo ner av 
ett el ler fle re ge ner, hvil ket er en kli nisk 
for del, for di man ge ny opp ståt te ut vik

Fi gur 2: Prin sipp skis se for NGS-sek ven se ring ved mål ret tet gen sek ven se ring (gen pa nel), eksomsekvensering (WES) og hel gen om sek ven se ring 

(WGS). DNA frag men te res, og for mål ret tet gen sek ven se ring og eksomsekvensering blir de ak tu el le om rå de ne til satt pro ber som «fis ker» ut DNA. 

Det ut valg te DN Aet blir am pli fi sert og se kven sert. Ved hel gen om sek ven se ring blir DNA til satt di rek te på sekvensatoren uten «ut fis king». Et ter sek-

ven se ring blir rå da ta ene be hand let i en bioinformatisk pi pe li ne, se kven se ne for de ak tu el le gen pa ne le ne blir filt rert ut (se lek tert) og der et ter ana ly-

sert for mu li ge gen feil.

 pro ber som kun bin der til ut valg te ge ner.  pro ber som bin der seg til alle ek son (proteinkodende om rå der i DNA).

Alternativ 
metode

WES

WGS

- Bryst- og eggstokkreft
- Mage- og tarmkreft
- Nyrekreft

- Nyresykdommer
- Skjelett
- Netthinnesykdom
- Hørsel
- Utviklingsavvik

Gen-panel

Fragmentering
DNA-prøver

Tilsetting prober 
for utvalgt DNA

«Utfisking» og 
amplifisering

Sekvensering av 
DNA-bibliotek

Data-
analyse

Eksempler på klinisk 
relevante analyser

NovaSeq
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lings av viksyn dro mer er for år sa ket av 
slike kopitallsvarianter (CNV). Ved å ta 
i bruk hel gen om sek ven se ring vil man 
bed re kun ne de tek te re både stør re og 
mind re DNAend rin ger i sam me ana ly se, 
og i mot set ning til eksomsekvensering 
vil man også kun ne ana ly se re ikkeko
den de re gi o ner, som intron og re gu la to
ris ke re gi o ner, samt ge ner i mi to kond
ri elt DNA. To talt sett vil inn fø ring av 
hel gen om sek ven se ring kun ne føre til at 
fle re får en for kla ring på sin ge ne tis ke 
syk dom (9). En av ulem pe ne ved hel gen
om sek ven se ring er at det blir man ge fle
re va ri an ter å tol ke med hen syn til om 
de er syk doms gi ven de el ler ikke. Man ge 
va ri an ter vil lig ge i ikkeko den de re gi o
ner, og de har vi mind re er fa ring med og 
fær re verk tøy (soft wa repro gram mer) til
gjen ge li ge til å hjel pe oss i tolk nin gen. 
De vil der for ofte ende som en va ri ant av 
usik ker kli nisk be tyd ning (VUS). Det te 
pro ble met vil bli mind re et ter hvert som 
vi får er fa ring med tolk ning av ikkeko
den de va ri an ter, og tolk nings pro gram
me ne vil bli bed re et ter hvert som det 
be nyt tes kuns tig in tel li gens (KI) for å pre

di ke re ef ekt av va ri an te ne. Et ek sem pel 
på KI som al le re de an ven des til tolk ning 
av va ri an ter er pre dik sjon av pro tein
struk tur ved hjelp av AlphaFold(10). 

Sek ven se ring av lan ge frag men ter 
(long-read) 
Longreadsek ven se ring er en tek
no lo gi som har vakt stor in ter es se de 
siste par åre ne. Me to den re pre sen te
rer tredjegenereasjonssekvensering. 
Per i dag do mi ne res mar ke det av to 
bio tek no lo gi fir ma er som beg ge til byr 
sekvensatorer og rea gen ser for long
readsek ven se ring, men med for skjel lig 
me to dikk: Ox ford Nano pore og PacBio. 
Med longreadtek no lo gi kan man lese 
av leng re se kven ser, ty pisk rundt 10 000 
ba se par i snitt (11). Det te gjør at man kan 
lese av og ana ly se re re gi o ner som er kre
ven de med den gjel den de NGStek no lo
gi en, og man kan blant an net av dek ke 
struk tu rel le va ri an ter, va ri e ren de an tall 
tri plettre pe ti sjo ner (for ek sem pel as so
siert med Huntingtons syk dom) og om 
en va ri ant be fin ner seg på den ma ter nel le 
el ler den pa ter nel le gen stren gen. Den ne 

tek no lo gi en har der for et stort po ten si al 
for kli nisk bruk. Longreadsek ven se ring 
bru kes ennå ikke i ru ti ne dia gnos tik ken, 
men man ge la bo ra to ri er har tatt tek no lo
gi en i bruk i forsk nings pro sjek ter (1214). 
Også ved AMG har vi på gå en de forsk
nings pro sjek ter der vi be nyt ter long
readtek no lo gi. 

Bioinformatisk kom pe tan se
Mo der ne sek ven se rings me to der ge ne
re rer sto re da ta meng der. Det te kre ver 
en in fra struk tur som kan hånd te re ana
ly ser av sta dig stør re da ta sett og som 
har høy lag rings ka pa si tet. Den sta di ge 
øk nin gen i NGSana ly ser kre ver også mer 

 n Pre dik tiv gen test be teg ner tes ting 
av fris ke per so ner  som en ten har en 
kjent syk doms gi ven de va ri ant i fa mi-
li en  el ler har en fa mi lie his to rie som 
kan være for en lig med  ar ve lig syk-
dom.

 n Dia gnos tisk gen test be teg ner tes-
ting av syke per so ner med  in di ka sjon 
på el ler mis tan ke om ar ve lig be tin get 
syk dom. 

 n Proband be teg ner den per son i 
en fa mi lie som er hen vist til  ge ne tisk 
ut red ning.

 n Au to so malt re ces siv arv be teg ner 
til stan der der gen feil må  fore kom me 
på beg ge gen stren ge ne for at syk-
dom men kom mer  til ut trykk.

 n Au to so malt do mi nant arv be teg-
ner til stan der der gen feil på kun den 
ene gen stren gen er syk doms gi ven de.

 n X-bun den arv be teg ner til stan der 
der gen fei len fore kom mer  på X-kro-
mo so met. Af fi se rer pri mært gut ter. 
Jen ter kan være  af fi sert, men har da 
gjer ne mil de re symp to mer. 

 n Mi to kond ri ell arv be teg ner til stan-
der der gen fei len fore kom mer i det  
mi to kond ri el le ge nom. Af fi se rer både 
gut ter og jen ter, men ned ar ves  all tid 
ma ter nelt.

 n Bæ rer be teg ner en per son som 
bæ rer en gen feil. Ved au to so malt  
re ces si ve syk dom mer be teg ner 
bæ rer til stand at man er frisk bæ rer  av 
en en kelt syk doms gi ven de va ri ant. 

 n VUS be teg ner en va ri ant av usik ker 
kli nisk be tyd ning.

FAKTA |  
Ge ne tisk ut red ning – be gre per 
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Fi gur 3: Gra fisk il lust ra sjon og tall grunn lag for ut vik lin gen i sek ven se rings ka pa si tet ved AMG 

St. Olavs hos pi tal fra 2001 og frem til i dag, an gitt i an tall mega ba ser (Mb) per ana ly se opp sett 

(venst re Y-akse (Y-1)) og an tall gen per døgn (høy re Y-akse (Y-2)).
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bioinformatisk kom pe tan se i av de lin
ge ne. I til legg til bioinformatikere, som 
etab le rer og ved li ke hol der da ta flyt av sto
re da ta meng der, må også la bo ra to rie per
so nell (som bio ingeniører) ha kunn skap 
om den bioinformatiske be hand lin gen av 
sek ven se rings data som fore går før re sul
ta tet av gen tes ten ana ly se res (for ek sem
pel kva li tets kon troll og di ver se filt re
rings trinn). 

Sek ven se ring ved AMG
Ved AMG på St Olavs hos pi tal star tet vi 
med vår før s te sekvensator i 2001, en 
énkapillærs ma skin. Det var da mu lig å 
ana ly se re ett gen frag ment fra en pa si
ent av gan gen, og det tok fle re døgn å 
ana ly se re ett gen. For pa si en ter som ble 
ut re det for ek sem pel for ar ve lig tarm
kreft, lå svar ti den de før s te åre ne på 
opp til ett år. Et ter hvert fikk vi fler ka
pil lærsekvensatorer; 16 ka pil læ rer i 
2005 og 48 ka pil læ rer i 2014. Vår før s te 
NGSma skin fikk vi i 2012, en Roche GS 
Ju ni or (pyrosekvensering) med ka pa si
tet til å ana ly se re fire ge ner fra 48 pa si en
ter. Ana ly sen tok to talt en li ten uke, og 
svar ti den ble re du sert til noen få må ne
der. Den ne tek no lo gi en ble snart ut da
tert, og vi kjøp te vår før s te Illuminama
skin i 2016, en MiSeq. Si den ut vik lin gen 
i fel tet skjer så raskt, og det blir dyrt å 
sta dig byt te ut sekvensatorene, har vi 
si den 2020 sam ar bei det med kjer ne fa
si li te ten for sek ven se ring ved uni ver si
te tet (NTNU). Fra 2020 fikk vi til gang til 
Illumina NextSeq, og fra 2023 NovaSeq. 
Vi star tet med eksomsekvensering i 2021, 
og er nå i ferd med å inn fø re hel gen om
sek ven se ring. Vi har som mål å er stat te 
ma jo ri te ten av eksomsekvenseringen 
med hel gen om sek ven se ring i dia gnos tik
ken i lø pet av 2024. Ut vik lin gen ved vår 
av de ling med fo kus på ka pa si tet er il lust
rert i Fi gur 3. 

An ven del se av NGS i dia gnos tik ken
Ved AMG be nyt ter vi mål ret tet sek
ven se ring ved kreft ut red ning og 
eksomsekvensering ved syn drom ut red
ning. Det be tyr at rent la bo ra to rie tek nisk 
be hand les alle pa si ent prø ver for ut red
ning av ar ve lig kreft likt, og vi se kven se
rer et ut valg på cir ka 80 ge ner as so siert 
med ar ve lig kreft. Når sek ven se rings da
ta ene skal ana ly se res, ana ly se rer vi der

imot kun de ge ne ne som har re le vans 
for den ak tu el le kli nis ke pro blem stil lin
gen. Dis se filt re res ut bioinformatisk. 
Hvis in di ka sjo nen er bryst og/el ler egg
stokkreft, ana ly se rer vi for ek sem pel 
et pa nel som be står av 21 ge ner. I noen 
fa mi li er er det man ge uli ke kreft ty per, og 
det te fø rer ofte til at vi må reana ly se re 
for å se på et an net pa nel (for ek sem pel 
Magetarm kreft på 24 ge ner). Der for har 
vi ny lig inn ført et pa nel på 50 ge ner, som 
dek ker de mest van li ge for me ne for ar ve
lig kreft. Over sikt over alle gen pa nel kan 
re kvi ren te ne fin ne i ge ne tikk por ta len (5). 

Det sam me prin sip pet gjel der 
for syn drom ut red ning: Vi ut fø rer 
eksomsekvensering for alle pa si en ter 
som er hen vist for syn drom ut red ning, 
men ana ly se rer kun de ge ne ne som har 
re le vans for den ak tu el le kli nis ke pro
blem stil lin gen. Her be nyt ter vi gen pa
ne ler som er satt sam men av Genomics 
Eng land Pa nel App (15) som ut gangs
punkt for hvil ke ge ner vi har med i våre 
gen pa ne ler. Ek sem p ler på pa ne ler som 
til bys er Ny re syk dom mer (259 ge ner), 
Nett hin ne syk dom (201 ge ner), Hør sel 
(113 ge ner), Skje lett (380 ge ner) og Ut vik
lings av vik (1973 ge ner). 

Opp sum me ring
Re vo lu sjo nen som har vært in nen NGS 
har med ført en dra ma tisk øk ning i ka pa
si tet og mye kor te re svar tid. Det te har 
kom met pa si en te ne til gode, både i form 
av kor te re ven te tid for svar på en ge ne
tisk ut red ning og i form av et bre de re 
ana ly se til bud. 

Da vi be gyn te med San gersek ven
se ring i 2001, bruk te vi en uke på å 
se kven se re ett gen i en pa si ent prø ve. 
Nå i 2023 se kven se rer vi på en uke 
48 pa si ent prø ver (80 kreftassosierte 
ge ner) med NGS til mål ret tet sek ven se
ring, el ler 12 pa si ent prø ver (hund re til 
tu sen vis av ge ner av hen gig av fe no ty
pen) med eksomsekvensering. Fra i år 
er må let å be nyt te hel gen om sek ven se
ring til syn drom ut red ning. Da vil også 
kopitallsanalyse for alle ge ner kun ne gjø
res. 

Ny tek no lo gi har skapt be hov for en ny 
type fag folk og en ny type kom pe tan se. 
Tolk ning av va ri an ter er blitt et stort fag
felt, og bioinformatikere er blitt en uunn
vær lig del av sta ben ved AMG. n
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