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Vad ar precisionsmedicin ?

Rapport 2021:5

Genvdgen till 6kad precision

En framatblickande analys av

Ofta mer specifik malstyrd behandling
med farre biverkningar

precisionsmedicin i hélso-
och sjukvarden

Ofta inriktad mot en specifik
cellularprocess

Passar inte alla, utan kraver selektion
(ofta genetisk kartlaggning)



Ingen behandling Samma behandling till alla  Malstyrd behandling till nagra fa Ratt behandling till ratt individ i ratt dos

Organbaserad Biomarkorstratifierad
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Kemoterapi Riktade lakemedel

Cancer behandlas huvud-
sakligen utifran var den ar
lokaliserad i kroppen

Cancerbehandling valjs
utifran bade organ och
biomarkdr

https://www.foundationmedicine.se/precisionsmedicin/vad-ar-precisionsmedicin.html

Historisk utveckling: exempel cancerbehandling

Fredrik Enlund, 21-06-08



Vad dr precisionsmedicin?

sl hsl Precisionshalsa syftar till okad och mer jamlik hdlsa genom att
recisionshaisa anvanda data om individens biologi, livsstil och miljo for att
forebygga, diagnostisera och behandla med precision
Informationsdriven
utveckling fér prevention Precisionsmedicin
Precisionsdiagnostik Precisionsbehandling
S Livsstilsdata Genomik = ATMP
Labswvar inkl. Kost, fysisk aktivitet,
bildanalys, diagnos, alkohol- och
lakemedelsamvandning, . tobakskonsumtion mm 7]
enkatsvar mm

Epigenetik J 5\ N Radgivning /
T & kN Livsstil

Biologisk data - Socioekonomiska,

Proteomik Skraddarsydda
Alder, genom e kulturella och miljsdata mediciner

fenatyp, proteam, ' Socialfrsakring,

mikrobiom mm Firebygga Diagnosticera Behandla s{:mim":a A}/anf:erad . Effektiva

bilddiagnostik ingrepp i ratt tid
Férutsdttningar
. i Al och BI Modéjlighet att dela
Lagring Informatik jlig

vy . . . . - information
Berdkningskapacitet Strukturering av information Juridik f



Manga och flera nationella och internationella initiativ pagar
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Mycket inter- och nationellt fokus just nu |

Il ~ssoclated with document Ref. Ares(2025)2555004 - 3140372025

Proposal Evaluation Form
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Universitetssjukhusregionernas
gemensamma utvecklingsinitiativ for
samordning inom precisionsmedicin
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J& Region Stockholm

Region Uppsala

Precisionsmedicin enligt fardplansarbetet:

reg ion
m vasterbotten ”Precisionsmedicin avser en utveckling av personcentrerade forhallningssitt
och arbetsmetoder inom halso- och sjukvard, som utgar fran individers specifika
Region . . . . . o e . .
Ostergétland forutsattningar och syftar till att tillhandahalla skraddarsydda strategier for

forebyggande atgarder, utredning och behandling av halsotillstand, for
definierade grupper av individer. Malet ar att tillhandahalla ratt strategi for
varje patient, vid varje tidpunkt, utifran identifierade behov. Precisionsmedicin
ar teknik-, metod- och terapiobundet och ska ses som en utveckling av halso-
Y"};ﬁ;}fANDSREG,ONEN och sjukvarden snarare an en revolution.”

4 .
#N Region Orebro lan
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Vilka arbetar med fardplanen

Framtagande av nulagessammanstallning har utgatt fran universitetssjukhusen och daven samlat inspel och perspektiv fran
andra aktorer och intressenter.

Arbetet utgdr fran styrgruppen bestaende av Halso- och sjukvardsdirektdrer eller motsvarande fran de sju
universitetsjukvardsregionerna. Region Orebro innehar ordférandeskapet i styrgruppen och projektleder arbetet med
fardplanen. | projektgruppen ingar aven representation fran Region Ostergotland och Region Vasterbotten.

Viktiga samarbetspartners inkluderar samverkansstrukturer och infrastrukturer inom halso- och sjukvard och akademi,
naringsliv samt patientforetradare.

Arbetet framat kraver fortsatt dialog och samverkan pa lokal, regional och nationell niva inom offentlig sektor, akademi,

naringsliv och med patienter och invanare.




Hur bedrivs arbetet och nar sker leverans?

Vad gor vi rent konkret tillsammans?

Leverans 1: Nulage Leverans 2: Nylage Leverans 3: Fardplan
En sammanstallning av det En gemensam malbild for ett En konkret och forankrad
aktuella nulaget vad galler realistiskt och genomforbart handlingsplan som identifierar
precisionsmedicin i svensk nylage utifrdn ambition, mal och prioriterade atgardsomraden

halso- och sjukvard. forutsattningar i svensk halso- pa kort-, medel- och lang sikt.

och sjukvard.

Maj 2025 December 2025

Bildkalla: fermate, Pixabay

o



Vad hander inom SOSR (lab)?

* Gemensam ledningsgrupp GMC

* Sedan tidigare bildat RAG molekylardiagnostik
e Skapat styrgrupp for RAG-molekylardiagnostik

* Tagit fram avsiktsférklaring om hur vi ska samordna
molekylardiagnostik inom SOSR.

* Avsikt att behdlla s mycket som mdjligt inom SOSR, skicka till varandra till ratt
priser.

 Genomforande pagar med inventering av kapacitet, utrustning, priser,
volymer och skickeprover.

* Samverkan inom bl.a. RAG Patologi, Mikrobiologi och Genetik.



Vad hinder inom RO?



Precisionsdiagnostik (Genomik) vid RO

2023 konstaterade att vi tappat fart gentemot
évriga un ive rs itets reg | oner: « Farre analyser i klinisk drift. (i jamforelse)

 Skickar analyser
« Ex. ingen helgenomsekvensering pga. avsaknad teknisk
utrustning/berakningskapacitet IT

s - GAP  Avsaknad av resurser for utveckling av nya analyser.
Nationell utveckling

"RO utveckling” - Svart att finansiera utveckling enligt prisarende pa
/ inledningsvis sma volymer och snabb utvecklingstakt
| 2023
2018 2020 PL bildas som

GMS startas med RO MBE bildas under egen verksamhet Ar det ett
Som deltagare. Klin. Mikrobiologi.

problem?

2016

NGS-plattf
caporas. Konsekvenser:

2013
NGS teknikeg « Starinte pa egna ben. Beroende till andra
anvanda "DIAGNOST!_SKA ANALYSER INOM . KOStnad
. = « Tillganglighet/vardtider.
Behov av okad o « Tappad kunskap inom omradet (sdmre stod till
formaga och T 30gs — 4079 4 behandlande ldkare).
kapacitet inom Q Utvecklingsfﬁrméga

diagnostik

- Jamlik vard for Ostergotlands invanare

 Svart att uppratthalla NHV.

* Risk att inte kunna uppfylla krav for bl.a. OECI-
ackreditering

2018 2019 2020 2021 2022

"Akut
Utvecklingsko”

Specialitets | Analyser me
klinik

sel

Klinisk

genetik \n:
ke

a
Klinisk umo

HLA-typning med

ingsteknik
NGS-panel for

farmakoge!
Klinisk | Analysflode for

gener i data fran

arpatologi.
Lopande
utveckling/vidareutveckling av
arift

Kort sikt

Langre sikt



Stort behov av koordinering da det pagar massa initiativinom omradet

dar RO behover eller forvantas delta
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Precisionsmedicin del av politisk satsning:

Center for informationsdriven precisionshalsa (CIP

med Liu

Under etablering

« Stodstruktur (kompetens och
teknik) for utveckling, forskning och
innovation inom Al/datadriven vard
och precisionsmedicin

e En test och laborativ arena for
akademi, klinik och industri

« Samma “infrastruktur” for utveckling
oavsett tidsperspektiv

« Samma kompetens avseende stod
(implementering/juridik)

» Mycket hog grad av synergi och
overlapp

Kliniskt Langsiktig

inférande vardutveckling
0-3ar 3-10 ar 5-20ar

Forskning/
innovation

Precisionsmedicin

Informationsdriven utveckling och Al

15

illsammans

Behov av okad
formaga och

kapacitet inom

diagnostik

Diagnostik:

» 2 mkr utvecklingsresurser
« Stod for inkop WGS

Behov av
koordinering
och
kunskapsin-
hamtning

RO: Koordinatorer.
(del av tjanst)

LINKOPING
II." UNIVERSITY

Region

Ostergdtland  2rgdtland




Aktivitetslista for formagehojning inom Genomik

Generella aktiviteter:
Ny strategi for att effektivisera lagring av stora datamangder J
Etablering av ny infrastruktur for berakning
- Utvdrdering av flera alternativ, inkl. AIDA-data HUB, NGP, Internt RO
- Riskanalyser genomforda
Upphandling utrustning for helgenomsekventiering
Aktiviteter inom specialitetsomrade genetik:
Deltagande i GMS-ChICAP samt pabdrjad rutinimplementering J
Hardvaruuppgradering av karyotyperingsutrustning for att mojliggora nasta geyations Al-baserade mjukvara J Behov av 6kad
Validering och driftsattning av kopietals analys pa Helgenomdata (fran Gbg).
Validering av bioinformatisk analyspipeline for RNA-seq data. ) .
Deltagande i GMS-Undiagnosed projektet for arbete med analys av Long-read data samt RNA-seq. J kapaC|tet Inom
Deltagande i GMS-Long-Read projekt for att etablera lokal formaga till (initialt) tolkning av data. diagnostik
Framtagande och implementering av panel for onkogenetik
Etablering av anlagsbarartestning med Exom-sekvensering
Inventering/business cas av kandidatanalyser for hemtag av analyser tillsammans med inkop
Aktiviteter inom specialitetsomrade patologi:
Validering och driftsattning av GMS560 DNA-panel for bred karaktarisering av solida tumaorer J
Validering och driftsattning av GMS560 RNA-panel J
Genomfor pilot for riskgensanalys
Pagaende projekt med etablering av Barncancerflodet som rutin istéllet for i projektform (Stéd fran RCC) J
Uppdatering av RNA-seq metod
Metyleringsanalyser
-Riktade och breda for karaktarisering
Aktiviteter inom specialitetsomrade mikrobiologi:
Utveckling av NGS-baserad faces diagnostik
Utveckling av analys for att identifiera en okdnd patogen genom sekvensering ("Det okanda provet")J
Utveckling av NGS-baserad diagnostik for 16S, nara validering
Aktiviteter inom specialitetsomrade kemi/Farmakologi:
Utredning kring behov och mojligheter kring en NGS-panel for Kemi och Farmakologi-fragestallningar
Inventering av kandidatanalyser for hemtag

formaga och




Aktivitetslista for koordinering och kunskapsinhamtning

Inratta en koordinatorsfunktion for omradet Precisionsmedicin '/ (har slutat och behover aterrekryteras, av utv direktor)
Etablera kontaktytor mellan PM-koordinator och andra aktérer sa som GMC och LCCC J

Etablera "Molecular Tumor Boards” i linje med krav fran OECI «/

Behov av
Deltar aktivt inom den koordinerande gruppen for "Fardplan Precisionsmedicin” J koordinering
och
kunskapsin-
hamtning

Deltar fortsatt aktivt i GMS projektet bade pa ledningsniva och pa operativ niva. 4

RO har blivet en del av ”"Test Bed Sweden.” J

Framtagning och beslut pa avsiktsforklaring rorande samverkan precisionsdiagnostikinom S('Z')SR.J
Deltar i etablering av Center for informationsdriven utveckling och precisionshalsa

Behov av styrgrupp/rad for omradet precisionsmedicin

Region
Ostergotland



Vad hander inom RIL?



Genexus
 Upphandlad 2023

 Snabb, automatiserad

* Automatiserad tolkning av resultat och koppling till behandling

* Till instrumentet finns olika kit och méjligheter (tex liquid biopsy)

Alteration type Genes
Deletions, insertions, and AKT1, AKT2, AKT3, ALK, AR, ARAF, ERAF, CDK4, CHEKZ2, CTNNE1,
substitutions from DNA EGFR, ERBB2, ERBE3, ERBB4, ESR1, FGFR1, FGFR2, FGFR3,

FGFR4, FLT3, GNAS, HRAS, IDH1, IDH2, KEAP1, KIT, KRAS, MAP2K1,
MAP2Kz, MET, NRAS., NTRK1, NTRK2, NTRK3, PDGFRA, PIK3CA,
PTEN, RAF1, RET, ROS1, STK11, TP53

Copy number gain from DNA AR, EGFR, EREB2, ERBB3, FGFR1, FGFR2, FGFR3, KRAS, MET,
PIK3CA
Gene fusions and splicing variants | ALK, AR, BRAF, EGFR, ESR1, FGFR1, FGFR2, FGFR3, MET, NRG1, Region

from RNA NTRK1, NTRK2, NTRK3, NUTM1, RET, ROS1, RSPO2, RSPO3 Jonkopings lan




Solida tumorer

* |VD-kit

Vi utfor en mindre panel med gener for snabba svar pa bevisat
behandlingsstyrande mutationer. Storre paneler utfors fortsatt pa
universitetssjukhusen

Vi borjar med kolon, hud och lunga (ej cytologi) och kan sedan utéka, bland
annat med cytologiprover

 Kommunikation med kunder (Lunga, Hud, Kolorektal) vilka gener de 6nskar fa

svar pa och hur mycket information de vill ha

. - Region
Presentationsrubri Jonkgpings lan



Verifiering - status

Aldre klossar framplockade och analyserade
Dubbelkdrning mot Linkdping under varen och hosten 2024

Forvantat resultat, inga stora skillnader mellan Jonkdping och Linkdping. Vissa skillnader finns, framst pga olika

instrument och kemier
Vi har haft problem med reagens fran tillverkarens sida, detta ar 16st nu

Vi 6nskade forbattra var process for framrening av RNA/DNA - gbra den mer automatiserad och mindre hands-on.

Garna 6ka mangd DNA/RNA man far ut med tanke pa begrdansad provmangd. Detta ar pa gang!

Nagra korningar kvar att utféra, sammanstallning av verifieringsdokument pagar. Om inget ovantat intraffar ar

verifieringen klar innan sommaren.

Region
JOonkgpings lan

Presentationsrubrik



Kvar att gora

Fardigstallande av dokument Verifiering och Metod
Utformning av remiss for NGS samt svar till kund

Utformning av beskrivning for vad som ar viktigt vid val avtumoromrade for NGS (se

forslag)

Process for att fa snabb och korrekt information fran patolog till vardadmin till

Molekylarlab och tillbaka sa att vi far ett snabbt och korrekt svar ut till kund

Hur skilja pa tumorer som ska koras pa NGS har och de som ska skickas?

Region
JOonkgpings lan

Presentationsrubrik



Vad hander inom RKL?



GENEXUS — hog kapacitet och kompetens

Helautomatiserad NGS-utrustning i klinisk rutin sedan 2020



Analysmangd - 50 miljoner lasningar per chip

12-15M reads/lane
8 reaktioner/lane

Kapacitet: 4-20 patientprover per analys.
Kostnad (reagens bara) ca 5.000 kr/patientprov
Per korning 20.000-100.000 kr

Resurskapacitet 1-3 analysstarter per vecka.

Bild fran Carola Andersson



|0 Therapeutic Targets




Diagnostiska markérer
MYD88 - sanger
FOXL2 - sanger (pa gang)
POLE - sanger (pa gang)
Startas nar bestallning inkommer, svar ut efter 2-3 arbetsdagar

Férvéxlingsanalys
For att sékerstalla provets tillhérighet

Startas nar bestallning inkommer, svar ut efter 2-3 arbetsdagar

Behandlingsprediktion (N
Kolorektalcancer
Malignt melanom
GIST
Icke smacellig lungcancer
Cholangiocarcinom
Avancerad brostcancer (PIK3CA)

Svarstid 3-8 kalenderdagar

cfDNA (NGS)

1-3 arbetsdagar

M . .
DPYD - smaltkurva analys (RotorGene)

Analyseras 1-2 ganger per vecka -> svarstid 0-7 kalenderdagar

Behover vi lokala NGS-
diagnostik?

JA! Om kompetensen finns lokalt.
Sma paneler upp till 50 gener tacker 95% av behovet

Korta svarstider (viktigt)
Intern kommunikation med bestallare
och kostnadseffektiv diagnostik.

Samla hel-genom eller exom diagnostik (RO?)
(ofta hereditar fragestallning) eller fordjupad
diagnostik CUP eller progression
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