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Fra 8 uker til 8 dager 
Etablering av hurtiggenom-analyse 
som diagnostisk tilbud 

• Analysering av genomer er krevende og tar tid 
 

• Store datamengder – tungregning/-lagring 
 

• Tolkning av store datamengder hvor helsedata  
 og genomdata må kombineres 

 
• Behov for beslutningsstøtteverktøy - noen har blitt 
 utviklet gjennom Bigmed 

 
• Hurtiggenom pilot er etablert i OUS, vil bli breddet som  
 nasjonalt tilbud så fort validering er gjennomført. 



Genomet – kokeboken 
Korrekturlesning krever digitale løsninger  
og noe å sammenligne med 

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

 
 
 

Utfordring:  
Genomdata gir ingen verdi uten sammenligning 
med andre genomer 
 
Genomdata er sensitive data som er svært vanskelig 
å anonymisere 
 
Deling av genomdata er avgjørende for kvalitet og  
skalérbarhet av genetiske undersøkelser 



Klassifisering av genetiske varianter mtp om de 
fører til sykdom er krevende – ikke svart/hvitt 

KLASSE 5 – Sikker sykdomsgivende variant 

KLASSE 4 – Sannsynlig sykdomsgivende variant 

• >90 (95) % sannsynlighet for å være sykdomsgivende 

KLASSE 3 - Variant av usikker betydning 

Mellom (5) 10 og 90 (95) prosent sannsynlighet for å gi sykdom 

KLASSE 2 – Sannsynlig «godartet» variant 

• >90 (95) % sannsynlighet for å være godartet 

KLASSE 1 – Sikker godartet variant 

Den viktigste kvalitetsutfordringen i medisinsk genetikk 



Sakkyndige i tilsynssak kritiserte oss for 
ikke å ha delt tolkningsdata med andre 
laboratorier 
 
Systematisk deling ville kunne forhindret  
feilen og/eller ført til at feilen ble  
oppdaget tidligere 
 
Vi fikk ikke svar på om genetiske 
variantklassifiseringer kunne betraktes  
som anonyme eller ikke og hadde ikke fått 
klarsignal til å dele til tross for flere forespørsler 
 



A sense of urgency – opplevelse av å være litt 
alene om den i Norge 

• 350/900 varianter (38,9%) diskordante  
(5-punktsskala) før review 

 
• 45/900 (5%) varianter diskordante (noen laber 
sykdomsgivende – andre laber ikke sykd-giv.) 
 
• 8/900 (1%) varianter diskordante sykdomsg –  
ikke-sykdomsgivende selv etter review 

Lebo et al. 2017 



To Bigmed-produkter  
 

Datadelingsverktøy: Variant Exchange Juridisk vurdering av jusgruppa i Bigmed 



Oppsummering 

• Datadeling er helt nødvendig for skalérbarhet, kvalitet og 
pasientsikkerhet ved genetisk diagnostikk 

 

• Krevende å dele sensitive helsedata som vanskelig lar seg 
anonymisere samtidig som man ivaretar personvern 

 

• Bigmed har hjulpet oss et viktig skritt på veien 

 

• Men: Vi har bare så vidt begynt – vi må også dele ikke-anonyme data 
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