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Genomet - oppskriftsboken 

• 3 milliarder tegn (basepar) 
• 4 bokstavers alfabet C G A T 

 
 

• 23 kapitler = kromosomer 
 
 
 

• 20.000 oppskrifter = gener 
 
 

• DNA sekvensering 
Undersøkelsesmetode som gjør informasjonen i DNA molekylene 
våre om til noe som kan leses på en PC skjerm. 
Utviklet i 1977 
 

 



Det humane genom på papir 
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Mye vil skje i løpet av 10 år – jfr foregående tiår 

Ett humant genom 

15 år  1 time 



Genomsekvensering gir store datamengder om den 
enkelte 
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Utvikling av IKT beslutningsstøtte 
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Brynjulfsson & McAfee 
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Jeremy Hunt 
Helseminister 
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Om 10 år vil mange i den norske befolkning vil ha fått 
kartlagt sitt genom 

I en sekvenseringsfabrikk Eller på kjøkkenet? 

Avdeling for medisinsk genetikk 



Om 10 år vil ”alle” enkeltgensykdommer ha funnet sin 
genetiske årsak  
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JX Chong et el. Am J Hum Genet 2015 



Om 10 år vi kunne høste mye mer medisinsk nytte ut av 
økt kunnskap om betydningen av genetisk variasjon 
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>50% av gener har ukjent 
betydning 
 

JX Chong et el. Am J Hum Genet 2015 

Vi har kun ”medisinsk nyttig” kunnskap 
om den kodende del av genomet (1-1,5%) 

Totalt er det i dag < 1% av variasjonen i genomet som er klinisk nyttig 



Fra anekdotiske historier til dagligdags 
helsehjelp 

Om 10 år vil genomsekvensering være hverdagslig 
i det norske helsevesen 
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Genomsekvensering er på full fart inn i diagnostikk av arvelige 
sykdommer allerede i dag og vil være rutine om 10 år 
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Kreft – en sykdom som skyldes genfeil 
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Mikrober har også DNA 
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Risikofri fosterdiagnostikk 
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Fritt sirkulerende DNA fra foster 
kan gjenfinnes i mors blod og  
kan testes mtp arvelige  
sykdommer 

0,5% risiko for uønsket abort 



Om 10 år vil vi ha begynt å høste nytteverdien av 
genetiske oppdagelser i form av nye ”genspesifikke” 
medisiner 
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Vil genterapi omsider bli en suksess? 



Om 10 år vil undersøkelse av det dynamiske genomet 
være på vei inn i medisinsk rutine 

• Kartlegging av det ”statiske” genomet er på full fart inn i 
helsevesenet i dag 

– Gjør det mulig å identifisere faktorer som gir arvelige sykdommer 

• Genomet har også en dynamisk side – epigenetikk, 
genekspresjon etc 

– Per i dag er teknologien for umoden og kunnskapsgrunnlaget for 
tynt til at undersøkelse av dynamiske endringer har blitt tatt i bruk i 
stor grad i helsevesenet 

– Om 10 år er det sannsynlig at dette har endret seg 

• Dette vil kunne ha stor betydning for undersøkelse og behandling 
av miljøindusert sykdom, livsstilssykdommer med mer.  
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Men husk 
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”The process for establishing appropriate policies 
for implementation of new scientific findings can 
be frustratingly slow. The median time lag between 
the earliest publication of a medical discovery and 
its implementation was 24 years” 

Francis Collins NIH Director 

og 

Det er svært at spå, især om fremtiden 
                                                 

                                                                          

Takk for oppmerksomheten! 


