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KONKLUSIONER 

• God idé at satse på NGS i sundhedsvæsenet 

• Vigtigt at overveje hvilke problemer der kan være 
(især uventede fund) 

• NGS kan IKKE bruges til at spå om fremtiden 

• Men i nogle tilfælde kan NGS bruges til at 
identificere hvilke personer der har RISIKO for at 
udvikle sygdomme 

• NGS kan bruges til diagnostik 

• Og måske i fremtiden til at give en bedre 
behandling 

• Risiko for unødige tilbagemeldinger 















Ingen er perfekt 

Nature 2010 Oct 28 



“Alle sygdomme er genetiske” 

 

Monogene 

Polygene 

Multifaktorielle/komplekse 
 





Arv/miljø ved monogene sygdomme 
 

Selv monogent arvelige sygdomme kan 
påvirkes af miljøet.  

 
Eksempel PKU: Kan behandles med diæt. 
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Fremtidens fosterdiagnostik 

— 

Det Etiske Råd 

 

 

 

 

1 



DNVKs retningslinier for NGS 

• Diagnostik skal ikke anmeldes til DNVK 
• Biobanker skal ikke anmeldes til DNVK 
• Forskning skal anmeldes 
• Tilbagemelding (hvis man ikke frabeder sig) hvis: 

en væsentlig sygdom kan forebygges eller 
behandles 

• Mulighed for rådgivning før samtykke og efter 
analysen 

• Der skal være retningslinier for håndtering af 
tilfældighedsfund 



Uventede fund VIL ses 
 
 
Secondary variants in individuals undergoing exome 
sequencing: screening of 572 individuals identifies high-
penetrance mutations in cancer-susceptibility genes 
 
We piloted secondary variant detection by analyzing exomes for mutations in cancer-
susceptibility syndromes in subjects ascertained for atherosclerosis phenotypes.  
 
Seven participants, four of whom were of Ashkenazi Jewish descent and three of 
whom did not meet family-history-based referral criteria, had deleterious BRCA1 or 
BRCA2 mutations. 
 
 

 
Johnston et al, Am J Hum Genet. 2012 13; 91: 97-108  

 
 
 
 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Johnston JJ[Author]&cauthor=true&cauthor_uid=22703879
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