| aboratorio- val

ohjelmistoyritys — AL D
tulevaisuuden kysymys? ; ni TGC AT

d
BIOTEOLLISUUS FORUM Bioteollisuuden 20 vuotta ] € ? G
6.4.2017 A A

EEm = § EEEEE =
Samuel Myllykangas, PhD
Blueprint Genetics

CTO and co-founder



Publications in PUBMED

“—==DNA
40,960 -
20480 1 =—=Genome
10,240 A —ISH
5,120 =—=DNA sequencing
2,560 A ==Southern blot
1,280 ~==RFLP
640 - —PCR
320 7 ===DNA fingerprinting
160 A
==CGH
80 A
'Y == Bioinformatics
40 A / ! [
] .' " == Microarray
20 ,' : I
1, ! -—N\GS
4 ]
10 LN N IR I N N N N I I B N NN N N NN I NN DN NN N AN NN N BN BN N N AN NN NN BN D NN NN DN R BN B BN B B 'I.I T ".I T IIAI LN N I N I N N B B B B B )
o o o o o o o
Te) (o} P~ [e] (2] o -
0] )] [o)] (o] o] o o
— — — — — N N

Year



Publications in PUBMED

Biokemia Molekyyli- Digitali- Robo-

biologia saatio titkkka
e g k> 3 — ~—DNA
40,960 - - O /_//
) 8” = Z
= © E —_— ==Genome
20,480 A © —_— o
- c |
= ‘© =ISH
10,240 - L =
02407 1 & c £
5120 % 8 .q:) - ==DNA sequencing
' o /K—;x
C - Cd
2,560 - ) / - ——Southern blot
n
1,280 - E “=RFLP
— S
640 1 —PCR
320 7 ===DNA fingerprinting
160
==CGH
80 A
== Bioinformatics
40 A
== Microarray
20 A
' ea=NGS
10 T T T T T 17T T T 1 1 T 1117 T T 1T T T 177 T 17T T T T TT T T T 1T 1T 1770 '.I T T T 1T 1T T1T+°T T T T 1T T 1 1T 17T 1
o o o o o o o
Te) (o} P~ [e] (o2} -
0] )] [o)] (o] o] o o
— — — — — N N

Year



Publications in PUBMED

Biokemia Molekyyli- Digitali- Robo- Teollistu-

biologia saatio titkkka minen
o) © = n___— >
a09604 | £ £ X /_/'/- o S
' c ) Z (@)
) ) -
= 3 o o~ s
20480 1 | @© © 5 / Q
- o N4
© 1
10,24 = = ©
024071 | < c S
% 8 G:) o=
5,120 -
Q P <~—
c / -
¢ -
2,560 A Q ’
2
] S
1,280 =
640 A
320 A
160 1
80 -
40 -
20 -
10 T LI I N N I B N R N I B BN B B B B B | LN N I N BN R I B N I B B NN N B B I | T 1T I.I T '.I T 1T T Ll I N N DN N N B B B B |
o o o o o o o
Yol (=] N~ @ (2] -
0] )] [o)] (o] o] o o
— — — - — N N

Year



Teollistu-
minen

Robo-
tiikka

Digitali-

Molekyyli-

Biokemia

Areoutay

SON

Blueprint Genetics

[ 0TO¢C

saatio

—

1afoad

-ewaad uasiwy|

- oy =
""-.1

£ 0002

biologia

)

ewbop jeaquad

[ 0661

[ 0861

auuaea u:vyNag

r 0L6T

- 096T

[ 0S6T

40,960 -

20,480 A

10,240

T T T T T T
o (=) o o o o
N © @ < N ©
— o) i\ © ™ —
o) [\ i

@3awegnd ui suonealgnd

Year



2012

Uusi -
sekvensointi-
menetelma




[ UESIEWE

Sekvensointi

| :1][ 11

=}

Data—analyysi ja tulkinta
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P e rl n n O I I I Ste n ‘ fggteoegtteigr?irrlledr:a:glzlt(;gzi)/potilas
salrauksien Kliininen hysty

19 ‘7,‘(@'?‘ @ >2000 geenia

\ w’”’l/ >200 000 tunnettua mutaatiota
\"\ 15' | /I ” ///////////

/f //l}///é//)/% @ Tictesllisia loydoksia

- 5 300 geenia
1 000 000 mahdollisia mutaatioita

Ihmisen periméa
’ 22 000 geenia
4 000 000 varianttia/yksilo
3 000 000 000 nukleotidia/yksilo
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Potilasnaytteita kuukaudessa
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Geenitestaus siirtyy valtavirtaan

Korkea laatu Asiakastyytyvaisyys

Nopea toimitusaika Kliininen hydty Skaalautuvuus

Sekvensointi Hyva palvelu Oppiva

Tulkinnan
automaatio

Laboratorio- Kattava
prosessit raportti

“Diagnostiikka on epéluotettavaa” “Geenitestin tulosten

. i Py . “Geenitestaus pitaisi olla
. R hyddyntaminen kliinisessa : el
“Tulosten toimitus kestaa liian kauan” y ty}tl')ssé on hankalaa saatavilla kaikille
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CLINT

CLinical INTterpretation

Teksti- Varianttien Uudelleen-
analytiikka luokittelu

Raportointi analysointi







