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En doktors resa genom vdrlden
med en okdind diagnos i famnen
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300 miljoner manniskor i varlden

< 1:2000
5-10% av befolkningen

Hur manga resor?
Hur manga resenarer?
Patienter & familjer

Kollegor lakare-forskare
Team-work




Resan som forskningen har gjort

| ot P
| = ! © Vol.291  No.5507
% y Pages 1145-1434 $9

R

THE % ' -
HUMAN
GENOME !

I'heyiew Ium(ﬂi-r .
lll \( ticice ol
>

Careerprospects N
Sequience creates ety
ap Pﬂltuﬂlllt'\

3 { R Asmerican Associatio

2001 Manniskans DNA sekvens

Projektet att sekvensera manniskans arvsmassa
startade 1990, och slutade 2003

Det man gjorde pa 13 ar kan man gora pa en dag

3 miljarder par bokstaver, 21.000 meningar (gener)
80% sallsynta diagnoser beror pa genetisk orsak
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Lasa hela arvsmassan (2013)
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Kan det finnas
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Upprepningsrisk?
S O = | - o
B = INFRASTRUCTURE sy - o
), SciliftLab ‘\
l v
Grupper
ST e g g Naturalférlopp
Analys av data | S&&F S b | Langstidsrisker
ZebraﬂSk mytantrR=130 wildtype miR-140 e . i 1l - k /
Moss Celler Tissues

Huvudfragan: Vad ar det for diagnos och var finns genen?
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Vilka ar mina ledtradar och milstolpar i denna resa?

Helhetsbild av alla symtom >>> vad gér en unik?>>>Handtag -~ ™
Family 1 Family 2
Helhetsbild av familjehistoria . > . >
DNA testresultat och ldsa hela eller utvalda delar av avsmassa Ek A 12 ) A (',';;)
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Gom
-1 -2
(P2)
i1 111-2 1A>G

. . TGTGTCCTGCCAGTGGTTTTACC TGTGTCCTGCCAGTGGTTTTACC
Ensam om sin diagnos i varlden B S —

miR-140-5p seed



Varfor behover man skapa sjukdommodeller i djur?

Gar inte fa inblick | sjukdomsutveckling pa cellniva

Det finns 1-2 patienter och det gar inte vara sdker om det vi hittat orsakar diagnosen
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Sjukdomsutveckling kollas i olika organsystem
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