Precisionsmedicin

Vi dr mitt uppe i ett paradigmskifte for sjukvarden, inte
minst tack vare framstegen inom precisionsmedicin. Med
precisionsmedicin kan vi fa effektivare behandlingar, farre
vardskador och 6kad o6verlevnad. Exempel pa andra for-
delar med precisionsmedicin ar okade mojligheter att i
tidig fas identifiera och ddarmed férhindra eller mildra
sjukdom, underlitta for patienter att hantera sin sjukdom
och korta ner sjukhusvistelser. For att vi ska kunna dra
nytta av framstegen krdvs omstéllningar pa flera omraden
parallellt med langsiktiga satsningar.

Vad ar precisionsmedicin?

Precisionsmedicin brukar kallas for “individuellt anpassad
medicin” men dr mer dn sa. Det som avses dr diagnostiska
metoder och terapi for individanpassad utredning, prevention
och behandling av sjukdom pa individniva eller pa delar av
befolkningen. [1] De framsteg som gors nu inom detta omrade
har lett oss in i en ny era som paverkar hilso- och sjukvarden i
grunden.

Framstegen inom precisionsmedicin beror pa en snabb utveck-
ling inom ett flertal viktiga forsknings- och teknologiomraden
som 4r banbrytande i sig sjilva, men som dessutom samman-
faller i tid och kan kombineras. Det handlar bland annat
om molekylarbiologi, storskalig genetisk sekvensering, hog-
upplosande  avbildningsteknik,  genterapier, biosensorer,
mojlighet till uppkoppling och 6verféring av stora mangder data
samt anvandning av artificiell intelligens (AI).

Sambhallsvinster

Fordelarna med precisionsmedicin dr o6kad méjlighet till
prevention, tidig diagnostik och effektivare behandlingar.
Eftersom detta 4r ett nytt omrade sa dr metoder for att utvirdera
samhillsekonomiska effekter under utveckling, men det finns
anda nagra exempel pa samhallsvinster:

o Precisionsmedicin gor det mojligt for hélso- och sjukvéirden
att ge rdtt behandling till patienter vid ratt tid. Det forbat-
trar resultaten av behandlingar och ger firre vdrdskador och
okad 6verlevnad. Ett exempel pa detta ér att kvinnor som di-
agnos-tiserats med melanom stadium IV har 6kat 1-arsover-
levnanden fran 40,6 procent ar 2012 till 54,2 procent &r 2014.
(2](3]

o Precisionsmedicin 6kar mojligheterna att i tidig fas identifiera
och dédrmed forhindra eller mildra sjukdom. Anvandningen av
precisionsmedicin kortar sjukhusvistelser och patienter kan fa
béttre information om hur de kan hantera sin sjukdom. I England
har man till exempel kunnat spara 84 miljoner kronor per ar
genom tidig diagnostisering av familjehyperkolesterolemi. [4]
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Nyckelfragor for politiken

Precis som i andra tider av historisk forsknings- och teknik-
genombrott sd uppkommer ett antal fragor som behover
losas for att Sverige ska kunna dra nytta av framstegen inom
precisionsmedicin. Politiska nyckelfragor inkluderar bland annat [5]:

* Forbattrad hantering av stora mangder data: Det finns
behov av att gora befintliga databaser interoperabla. Det ér
viktigt att information om datas specificitet och ursprung
behalls. Det ar ocksé viktigt att biologiska prover hanteras och
forvaltas i samma grad som annan infrastruktur.

Hallbara finansieringsmodeller fér datainfrastrukturer:
Databaser och relaterade infrastrukturer som samlar informa-
tion om ménniskors hilsa maste utformas pa ett héllbart sitt.
I dag finansieras databaser ofta under begrinsad tid utan
mojligheter till forlangning. Nya finansieringsmodeller
behovs for att utveckla ny och uppgradera befintlig infrastruktur.

* Uppdatera regulatoriska ramverk och etiska fragestallningar:
Nir “big data” anvdnds behover privatlivet juridiskt och
socialt skydd. Etiska och juridiska 6verviganden om vem
som far tillgdng till individuella data och hur dessa data
anvéandsér avstorsta vikt och det regulatoriska ramverket méste
utvecklas.

Vardering och finansiering: I dag saknas tydliga mekanismer
for finansiering av bade prevention, diagnostiska tjanster och
behandlingar. Nya metoder for finansiering och utvéirdering
behovs.

* Implementering: Snabb och relativt billig genomsekvensering,
tillsammans med bioinformatikverktygen, kommer att
péaverka hélsovard och behandlingsresultat. Utmaningen ar att
effektivt integrera genomisk information i rutinhélsovard.
Former for detta behover utvecklas.

« Kompetens: Vi behover utveckla systembaserade vetenskapliga
tekniker som hjdlper oss att forsta hur data kan anvéndas for
att mer kostnadseffektivt stddja hélsa och valbefinnande. Det
kraver ny kompetens och multidiciplindra tillvigagéngssatt
som gar Over organisatoriska grinser.
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Medicinsk forskning har fantastiska maojligheter.
Den kan forandra liv, den kan forandra vard, den
kan forandra samhallet.
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Nya metoder och behandlingar

Precisionsmedicin skiljer sig vasentligt at fran vad vi ar vana vid att
hantera i vara strukturer inom hélso- och sjukvarden. Det kommer
att ha foljande karaktér:

o Bestandsdelarna dr kombinationer av biologi, kemi, ingenjors-
vetenskap och mjukvara.

o Det omfattar mindre patientgrupper och specifika patienter.

o Det mojliggor sikrare identifiering for vilka en viss behandling
kan vara botande.

« Kostnaden per behandlingstillfille 6kar, vilket inte 4r samma sak
som hégre kostnad totalt.

o Nya komplexa vardfléden uppstar och involverar fler aktorer.

Precisionsmedicin ar ett omrade i stark framkant och darfor behover
kunskapsutveckling vara ndra ssmmankopplad med uppbyggnaden
av nya modeller for implementering, vardering och finansiering.
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Precisionsmedicin raddar liv - ett exempel fran verkligheten

En del barn drabbas av akuta hjarnskador i samband med vanliga
infektioner. I vissa fall kan det bero pd en underliggande érftlig
sjukdom, som kan ge sig till kdnna i samband med olika former
av stress sasom feber. En del av sjukdomarna kan behandlas,
men utan ritt diagnos och snabbt insatt behandling kan de vara
dodliga eller ge upphov till svara handikapp. Fram tills fér nagra
ar sedan fanns sma majligheter att hitta dessa barn och ge dem
ratt behandling. Dessa barn dog

darfor eller fick svara handikapp

Detta ar exempel pa hur Anna Wedell och hennes medarbetare
kunnat rddda liv och lindra handikapp med hjélp av precisions-
medicin. Tack vare deras arbete har forutsittningar skapats for
att integrera de nya storskaliga genetiska analysmetoderna i
sjukvarden, sd de kan anvdndas pa ett snabbt och sikert sitt for
diagnostik av sillsynta érftliga sjukdomar. Resultaten ar drama-
tiska dé stora grupper av patienter nu kan fa ratt diagnos tidigt

i sjukdomsforloppet, ndgot som

mojliggér individualiserad behan-

i onodan. “Resultaten ar dramatiska da stora  diing.

Anna Wedell och hennes kolle- ~ grUpper av patienter nu kan fa ratt Forskargruppens framgéangsfaktorer
gor arbetar for att hjalpa sadana d Iag nos tid |gt i Sj ukdomsfo rloppet n  dr att de samarbetar Gver granserna,

familjer och kan nu inom ett

par dagar genomfora helgenom-

sekvensering och med hjilp av

egna, skriddarsydda bioinformatiska verktyg ofta snabbt stilla
ritt diagnos. En ny grupp av sjukdomar har upptackts pa senare
ar, och beror pa stord omsittning av nagra av vara vanliga vita-
miner. Med den nya snabba diagnostiken har flera fall av dessa
sjukdomar upptackts snabbt och ratt behandling satts in tidigt,
och barnen har kunnat raddas till livet.

Anna Wedell har upptickt flera helt nya sjukdomsmekanismer
som i flera fall gett uppslag till nya behandlingar. Ett exempel
ar en liten flicka som helt saknade vit hjarnsubstans. Genom att
klarldgga en ny sjukdomsmekanism kunde Anna Wedell rékna ut
att en specifik kostbehandling borde kunna kompensera for sjuk-
domen. Med insatt kostbehandling har den vita hjarnsubstansen
borjat bildas och patienten har forbittrats avsevart.
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