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Uusi
sekvensointi-
menetelmä

2012



Potilasnäyte Sekvensointi
Data-analyysi ja tulkinta Kliininen raportti

2013



2015



Kliininen hyöty
>2 000 geeniä
>200 000 tunnettua mutaatiota

Tieteellisiä löydöksiä
5 300 geeniä
1 000 000 mahdollisia mutaatioita

Ihmisen perimä
22 000 geeniä
4 000 000 varianttia/yksilö
3 000 000 000 nukleotidia/yksilö

Geneettinen diagnoosi
1 patogeeninen mutaatio/potilasPerinnöllisten

sairauksien
diagnostiikka

2016



200
Geenitestiä

14
Erikoisalaa

10 000
Potilasnäytettä

800
Lääkäriä

300 
Sairaalaa

30
Maasta

asiakkaita

2017

2 000
Geeniä



0

100

200

300

400

500

600

700

6 7 8 9 10 11 12 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 1 2 3

2013 2014 2015 2016 2017

Potilasnäytteitä kuukaudessa



Geenitestaus siirtyy valtavirtaan

Sekvensointi
Robotiikka

Laboratorio-
prosessit

Oppiva
Keinoäly

Tulkinnan
automaatio

Hyvä palvelu
Digitalisaatio

Kattava
raportti

Korkea laatu
Nopea toimitusaika SkaalautuvuusAsiakastyytyväisyys

Kliininen hyöty

“Diagnostiikka on epäluotettavaa”
“Tulosten toimitus kestää liian kauan”

“Geenitestaus pitäisi olla 
saatavilla kaikille”

“Geenitestin tulosten
hyödyntäminen kliinisessä

työssä on hankalaa

. .

2018



CLINT
CLinical INTterpretation

Teksti-
analytiikka

Varianttien
luokittelu Raportointi

2018

Uudelleen-
analysointi



#GeneticKnowledge


