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Nationella europeiska initiativ, 2013-2025

2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 2025
ENGLAND
SCOTLAND
THE NETHERLANDS
FRANCE
IRELAND
SWIZTERLAND
FINLAND
NORWAY
DENMARK
COUNTRY COMPANY/INSTITUTION TIME SCOPE FUNDING PROGRESS MEDICAL FOCUS
ENGLAND Genomics England Ltd. (GeL) ~ 2013-2018 100,000 genomes £411 M ~22,000 genomes Ra’ga?]'cs:rasses
. . Rare Diseases
SCOTLAND The Scottish Genomes Partnership 2015- ~3,000 genomes £23 M ~3,000 genomes Cancers
(SGP) perpetual . .
Population Studies
. . . >10,000 cancer )
THE NETHERLANDS Hartwig Medical Foundation (HMF) 2015-2017 patients €30 M ~2,000 patients Cancers
France Medécine Genomique 235,000 WGS/annum . Rare Diseases
FRANCE (AVIESAN) 2015-2025 by 2020 €670 M (-2020) Initiated Cancers
. . 2016- ~60,000 genomes . Population studies
IRELAND Genomics Medicine Ireland (GMI) perpetual  ~100,000 genotypes $40 M Initiated Rare Diseases
. . - Rare Diseases
SWITZERLAND Swiss Personalized Health Network 2017-2020 Informatics structure CHF 40 M (initial) Initiated Cancer
(SPHN) CHF 80 M . ;
Infectious Diseases
Rare Diseases
. . National infrastructure €17 M . Cancer
FINLAND Finland’s Genome Strategy (FGS) 2017-2020 (operational by 2020) (Request for €50 M) Planning phase Pharmacogenetics
Genetic Risk Susceptibility
. Rare Diseases
NORWAY The Norwegian Strategy for 17 5051 <13 900 WG S/annum NOK 8 M Planning phase Cancer
Personalised Medicine in Healthcare (pre-analysis) . :
Infectious Diseases
National Strategy for Personalized DKKS M Ran(a:aDrlli?rlses
DENMARK ategy 2017-2029 ~100,000 genomes (pre-analysis) Initiated .
Medicine (Per Med) DKK 100 M Diabetes

Companion Dx



Nationella nordiska initiativ

Pl IMPROVING HEALTH THROUGH Jf
"8 THE USE OF GENOMIC DATA

] m

Nasjonal strategl for persontilpasset medisin

Working Grosp ropon!

i helsetjenesten
wrr.om

Personlig Medicin
og Individualiseret

B st dursh sty
11 ot

Finland Norge

- Finland, €17 M
- Danmark, DKK 100 M (DKK 6 M forstudie)
- Norge, NOK 8 M (forstudie)

Danmark
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Vad vi vill astadkomma med GMS?

- Internationellt ledande infrastruktur for precisionsmedicin

- Bygger vidare pa existerande nationella resurser:

Science for Life Laboratory (SciLifeLab)

Nationella biobanken

Regionala cancercentra

Nationella kvalitetsregister

- Jamlik, kostnadseffektiv vard
over hela landet

. Unik resurs for akademi och i)

-

Prognostic Markers <.,

Markers predictive of drug .../,
sensitivity/resistance 3

industri (framtidssakrat) ik Marers prciciv o .

adverse events

“Matcha ratt behandling med réatt patient”




Vad kravs for att na precisionsmedicin?

- Nya samverkansformer mellan akademi, sjukvard & industri

- Narmare samarbeten mellan diagnostiska lab och:
- Behandlande kliniker
- Kliniska provningsenheter

- Farma- och bioteknikforetag

- Effektiv IT infrastruktur
- Kliniska team for svarstolkning

- Bra pilotstudier!
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GMS fokusomraden

Usually
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Ovanliga arftliga sjukdomar Cancer:
« Helgenomsekvensering » Solid tumoérer och leukemier:
- Breda genpaneler
« >2 000 prover i rutindiagnostik - RNA-sekvensering
(sedan 2014) - WES och WGS
« >35% fler diagnoser « >3 000 prover i rutindiagnostik

(sedan 2014)



Klinisk diagnostik

Filter

Kanda
Sjukdomsgener
dbCMMS

Multidisciplinart team

Filter

Forskning

Nya mekanismer

Lista Over varianter



Cancersekvensering — framtiden/GMS

v’ 1:a generationens genpaneler (5-50 gener)

U 2:a generationens genpaneler (500 gener)
Alla behandlingstargets, alla cancertyper

[ 3:e generationen - global sekvensering
Helexom, helgenom, RNA-sekvensering

GENOMICS MEDICINE SWEDEN
- Enhetlig diagnostik dver landet
- Samordning av validering och implementering

- Uppbyggnad av nationell databas av kliniska

varianter vid cancer
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Fran provtagning till kliniskt svar
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Leverans till ett ackrediterat Manuell eller automatisk Nésta generations sekvensering
laboratorium bibliotekspreparation
Automatisk, sékerstélld datahantering och kvalitetskontroll J

—_' MIP — @@ — ¢'Scout _’

Chanjo
HPC-kluster for datahantering Alignment, vaniantbestamning, Provspecifik Webbaserad resultat
funktionell annotering kvalitetssékring presentation for
samarbetande klinker

. ! &

nid Kort- och langsiktig
ISOEC 17025 datalagringsinfrastruktur



Konceptet Genomic Medicine Sweden (GMS)
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Gemensam nationell infrastruktur med
regionala medicinska genomikcentra
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GMS implementeringsstrateg

Ny nationell sjukvards- -

infrastruktur:
NATIONAL REFERENCE GROUPS
B DlagnOStISka & kI | nISka Legal and Ethical Frameworks B . B .

Biobanking and Sample Management
—S—S——

Sequence Data Generation
I EEEEE——————

Analysis and Interpretation Tools
EEEEEE———_—S

Data Storage and Integration
=SS —S—S—  _ _—_—_ . ._._ .

Data Organization and Sharing
EEEE—_—"— —_—_——,

Education and Training
EEEEE————

Health Economics & Outcomes Research

- Tekniska arbetspaket

- Regionala medicinska
genomikcentra ("GMC")

TECHNICAL WORK-PACKAGES
SH31N3O INIOIAIN DINONID

- 10-ars perspektiv
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RARE DISEASES

HEMATOLOGY

PATIENTS




Vara mal och tidsplan

FORSTUDIE

IMPLEMENTERING
OVANLIGA ARFTLIGA SIUKDOMAR

- Bygga vidare pa existerande infrastruktur, "Bottom-Up”
- Regionala medicinska genomikcentra ("GMC?”)
- Regional expertis och arbetsgrupper

- Expandera nationella samarbeten
- Synergistiska effekter
- Legala och IT infrastrukturer




SWElife

Swelife godkande GMS forstudie 1 juni

““Ska leverera ett forslag till hur precisionsmedicin kan implementeras nationellt
och koordinerat i svensk sjukvard. Pa langre sikt ska projektet, i samarbete med
flera aktorer, utveckla en ny typ av infrastruktur som mojliggor varldsledande
diagnostik och precisionsmedicin, med upp till 25 000 analyserade patientprover
arligen. Arbetet drivs i forsta steget som drivs som en forstudie.”

Uppstartsmote | Stockholm 19 sept
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Tack for att ni lyssnade!
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