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Kemi (2) Farmakologi (2)

KITM (1) B-DNA-HFE TPMT-G

Sekvensering av -av HLA ’ ’ |
bibliotek B-LCT DPDgen

Mikrobiologi (3)
Bakterieisolat

Bakterieisolat

Helgenomsekvensering av
SARS-CoV-2

Patologi (19)
1p19q deletionsanalys

B- och T-cells
klonalitetsbestamning.

BRAF mutationsanalys

DNA extraktion for NGS fran
FFPE

EGFR mutationsanalys

Extraktion av ccfDNA frén Liquid

Biopsy
Extraktion av DNA Molekylar
Patologi

Extraktion av RNA for
fusionsgensanalys med NGS

Fusionsgensanalys med QIAseg-
panel och lllumina sekvensering

HPV genotypning med
AnyplexTM Il HPV28 Detection

IDH mutationsanalys
therascreen RGQ

KRAS mutationsanalys med
KRAS Mutation Analysis Kit

MGMT

Molekylar analys av Mikro
Satellit
Instabilitet (MSI)

BRCA-analys med QIAseq-panel
och lllumina sekvensering

Mutationsscreening av solida
tumorer med QIAseq DNA-panel
och lllumina sekvensering
Mycobakterium/Tuberculosis
komplex detektion med qPCR pé
FFPE
Snittning och preanalys
molekylarpatologi

DNA kontamination detektion
PRE-PCR arbetsytor

Genetik (24)

B-Fosterkromosomanalys

B-Kromosomanalys

Amn-Fosterkromosomanalys

CVS-Fosterkromosomanalys

Vavnad-Kromosomanalys
Amn-QF-PCR (13, 18,21, X och
Y)

B-QF-PCR (13, 18, 21, X och Y)

Véavnad-QF-PCR (13, 18, 21, X
ochY)
CVS-QF-PCR (13,18, 21, X och
Y)
Amn-MicroArray
CVS-MicroArray
B-MicroArray

Vavnad-MicroArray
B-Fragilt X

B-Riktad mutationsanalys

B-Riktad mutationsanalys

B-Exom Enstaka Gener

B-Exom Singel
B-Exom Trio
B-Exom Kardiovaskularpanel
B-Exom Hyperkolestrolemipanel
G-WGS

DNA- kopietalsanalys p&
exonnivd med SNP-arrayteknik

Extraktion EZ1


http://ledsys.lio.se/Document/Document?DocumentNumber=35683
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Gefitinib EGFR M+ (n=132)
===ne Gefitinib EGFR M- (n=91)

Carboplatin / paclitaxel EGFR M+ (n=129)
..... Carboplatin / paclitaxel EGFR M- (n=85)

| 1 |
12 16 20 24

Months

Mok et al. N Engl J Med 2009; 361



Classic

EGFR

mutation

(21%)

ther genes
5%

B KRAS non-G12C/D/V mut M MET amp B NRGT fusion
“ EGFR ex20ins B ROST fusion W BRAF fusion
W ALK fusion W ERBB2 amp B NTRK1/2/3 fusion
B MET ex14 splice = NRAS mut B FGFR1/2/3 fusion
M BRAF non-V600E MAP2KT mut B ARAF mut
B ERBB2 mut M RITT mut HRAS mut
B BRAF V60OE RAF1 mut
W RET fusion MET fusion

Harada G. et al, Nat Rev Clin
Oncol. 2023 Apr;20(4):229-249.
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Till nytta for patienter med arftlig
sjukdom

Korrekt diagnos ar avgorande for fortsatta
Insatser

|dentifiera barare/icke barare av anlag |
drabbade familjer

Preventiva atgarder
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Ostergdtland



Hur kan tillgang till
lakemedel for sallsynta
sjukdomar forbattras?

Behandlingar ofta saknats
tidigare

Nu flera lakemedel pa
marknaden och flera
studielakemedel

Regeringsuppdrag till TLV
Slutrapport 2023-09-29
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Barncancer

Helgenomsekvensering pa tumor och blod fran alla
barncancerpatienter

Cancer

Bred genpanel for analys av DNA/RNA fran solida
tumorer (GMS560)

Arftliga sjukdomar

Helgenomsekvensering som standardanalys
RNA-seq som komplementanalys

Mikrobiologi

Metagenomik och det okénda provet

Farmakogenomik

NGS-panel gener som styr omsattning av lakemedel

Informatik
NGP (Nationell IT-infrastruktur for genomikdata)




GMS Prognos NGS utveckling nationelit

Cancer Cancer Cancer

Solida tumérer 10 000 Solida tumérer 50 000 Solida tumd&rer 75 000

Hematologi 2500 Hematologi 5000 Hematologi 7000

Barncancer 200 WGS Barncancer 350 WGS Barncancer 400 WGS

Sdllsynta Diagnoser Sallsynta Diagnoser Sallsynta Diagnoser

4 000 WGS 10 000 WGS 15 000 WGS
Komplexa sjukdomar Komplexa sjukdomar
Infektionssjukdomar Infektionssjukdomar
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NGS workflow

Extraktion Preparation av
Av DNA/RNA sekvensbibliotek Sekvensering Bioinformatisk analys Varianttolkning Diagnostik
HPC
Prov r\ r\ Rl
-GPU )
Pathogenic

Likely-
Pathogenic

—>
vUS

Knowledg

VA N\ )

Metadata: Metadata: Metadata: Data: BCL/fastq (Fillager) | Data: BAM, VCF, bed, bedGraph efc.

-om provet (LIMS) -om provet -om provet/ Metadata: (Fillager)

Provtagningsdatum Txt, excel, word etc. || Processen. Txt, -om processen/resultatet || Metadata:

Provtyp (LIMS/Fillager) Excel etc. Txt/excel/json etc. (Fillagflr) -om processen/resultatet

Lokalisation for prov (LIMS/Fillager) Txt/excel/HTML/json etc. (Fillag¢r)

-Om patient (LIMS . .

Aoy (LIMS) Extern information

Kon ) ;/ lagra data . Presentera/Packetera data -Journal

Prel diagnos/diagnos -Databaser

LIMS svstem: Flytta/stromma data Berakna data -Register

LVMS ystem. \. J -Vardprogram
e | \:nta/dela data

Sympathy -etc.

\ (LifeCare) / £ N\ Laborativ process
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Pagaende arbete och kommande behov
for att realisera PM for vara patienter

Overgripande malsattning

Metoder inom samtliga laboratoriespecialiteter som svarar
mot de kliniska behoven for ett universitetssjukhus.

Skapa forutsattningar for forskning och utveckling inom
precisionsmedicin

Patient

Diagnostik enligt evidensbaserade nationella
rekommendationer

Remitterande och
behandlande lakare

Kunskapsstod till remittent/behandlande lakare i val av
analys och tolkning av resultat

Halso- och sjukvard
Region Ostergétland

| egen regi utfora all hogvolymsdiagnostik samt analyser som
av medicinska skal bor utféras internt

Delta aktivt i nationella och internationella projekt, ex. GMS
Uppfylla krav for nationellt hogspecialiserad vard

Bygga ett kompetenscentrum kring precisionsmedicin dar
forskning och klinisk implementering mots

Region
Ostergdtland
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Morgondagens utveckling

— Tillgdng-till-kti révnin arntlrbehandllngsstudler

'SIonsmedlcmsk diagnostik enligt nationella rekom@

Dagens behov
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