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Genomic Medicine Sweden

GMS projektplan 2021-2030

Utifran nyckelfragorna och de fem oOvergripande malen sa innehaller den 10-ariga projektplanen ett
antal leverabler och milstolpar (figur 1) for att realisera GMS-satsningen bade pa kort och lang sikt.
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Figur 1. Milstolpar 2021-2030.

Mal 1: Implementerad anviandning av bred gensekvensering inom sjukvarden fér battre diagnostik
och likvardig vard for alla patienter

GMS mal ar att bred gensekvensering i form av breda genpaneler, helgenomsekvensering och RNA-
sekvensering anvands i rutinsjukvarden for en battre diagnostik av patienter med cancer, sallsynta
diagnoser, infektionssjukdomar och komplexa sjukdomar, allt for att kunna ge en battre uppféljning och
individanpassad vard och behandling. Den breda gensekvenseringen kommer ge mer detaljerad
information for stratifiering av patienter infor till exempel behandlingsbeslut och férvantas kunna
ersatta manga andra analyser som anvands idag.

A. Fortsatt genomférande av nationella pilotprojekt inom cancer, sallsynta diagnoser, infektions-
sjukdomar och farmakogenomik (ar 1-3)

Etablering av GMS-analyser som forstahandsval i klinisk rutin (ar 1-3)

Halsoekonomiska studier for pilotprojekten genomférda (ar 3-5)

Implementering av molekylara analyser for uppféljning av cancerpatienter (ar 3-5)

Kliniska pilotprojekt for nya diagnosomraden, framférallt komplexa sjukdomar (ar 3-7)

Kliniska pilotprojekt for integrerade omics-tekniker (ar 3-7)
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G. Uppskalning av analyser till nya diagnosgrupper och fler patienter (ar 5-10)

Mal 2: Etablerad nationell genomikplattform och kunskapsdatabas

En grundlaggande forutsattning for ett lyckat inforande av precisionsmedicin i svensk sjukvard ar
strukturering och samordning av genetiska data pa en nationell niva. Det samlade informations-
underlaget kan sedan ligga till grund foér diagnostik av individen, nationell statistik och utfallsanalyser.
Vidare ar aggregerad och strukturerad data en noédvandighet i utvecklingen av nasta generations
diagnostiska beslutsstéd och for medicinsk forskning och utveckling. En nationell IT-infrastruktur for
lagring och berdkning av genomikdata i halso- och sjukvarden byggs upp. Den nationella genomik-
plattformen och kunskapsdatabasen kommer under projektets gang att expandera for att inkludera,
integrera eller interagera med ytterligare datakallor inom sjukvarden.

Nationella standarder for prov- och patientdata kopplade till genomikdata tas fram (ar 1)
Fullskalig pilot for nationell IT-infrastruktur for lagring och berdkning av genomikdata (ar 2)
Driftsattning av nationell genomikplattform for lagring och berakning av genomikdata (ar 3)
Anslutning till projekt for grundlaggande internationell datadelning (ar 3)

Koppling av infrastrukturen till andra typer av medicinska data och multi-omics data (ar 3-5)
Integrering av infrastruktur i journalsystem (ar 5)

Driftsattning av Al-baserade supportsystem och tolkningsstod/visualisering (ar 7-9)
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Mal 3: Okat nyttjande av genomik- och hilsodata for forskning och innovation

For att starka svensk forskning och innovation inom precisionsmedicin avser GMS att utveckla en
struktur och ett ramverk for samverkan mellan sjukvard, akademi och industrin. Detta gors tillsammans
med universitetens och regionernas innovationskontor och med representation fran industrin. GMS kan
som nationell infrastruktur erbjuda en unik resurs for enhetlig populationsbaserad molekylar profilering
av patientgrupper inom halso- och sjukvarden. Tillsammans med landets registerstrukturer kan GMS
bidra med data for varldsledande klinisk forskning som bygger pa enhetliga “real-world” data avseende
genomik kopplad till behandlingsrespons, biverkningar, livskvalitet, lakemedelsférskrivning och
hélsoekonomi. Genom att genomlysa finansiella och legala aspekter, immaterialrattsliga fragor och
utarbeta riktlinjer for samverkan skapas unika forutsattningar for ett okat nyttjande av genomik- och
hélsodata for forskning, innovation och samverkan med industrin, med bibehallet skydd for den
personliga integriteten. Samtidigt initieras pilotprojekt inom GMS i syfte att starka svensk forskning och
innovation inom precisionsmedicin.

A. Riktlinjer for samverkan mellan sjukvard, akademin och industrin utarbetade (ar 1-2)

B. Etablering av ett nationellt férankrat ramverk for innovation och féretagssamverkan samt modell
for uppfoljning (ar 1-3)

C. Initiering av samverkansprojekt inom GMS med deltagande av flera industriparter i syfte att starka
svensk forskning och innovation (ar 1-10)

D. Workshops och hearings for att informera om GMS och fa aterkoppling om pagaende forsknings-
och innovationsaktiviteter (arligen)

E. Tillgdngliggbrande av genomik- och halsodata till akademi och naringsliv (ar 3-10)
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Mal 4: Okat deltagande i kliniska studier

Kliniska behandlingsstudier med koordinerad nationell rekrytering av patienter ar en forutsattning for
utvardering av nya behandlingar och kopplad akademisk forskning. De utvecklade GMS-analyserna
mojliggodr enhetlig nationell bred genanalys for inkludering av relevanta patientgrupper i kliniska studier
och for vidare analyser av behandlingsrespons, livskvalitet, biverkningar, halsoekonomi och kopplade
provdata i den etablerade kunskapsdatabasen.

A. Genomforande av GMS-analyser i utvalda kliniska studier
i) GMS-analyser integrerade i tva nationella behandlingsstudier av cancerpatienter (ar 1)
ii) Analyser utvecklade av GMS inkorporerade i majoriteten av alla nationella studier som inkluderar
patienter pa basen av genomiska biomarkérer (ar 5)
B. Teknisk integration av nationella genomikplattformen mot system for nationella kliniska studier.
i) Den nationella genomikplattformen anvdnds som studiedatabas i en nationell klinisk
behandlingsstudie i samarbete med den nationella patientéversikten (ar 3-5)
ii) Genomikplattformen kopplad till en gemensam nationell elektronisk rapport “Case Report Form”
(eCRF-struktur) for kliniska studier (ar 6)
C. Genomikplattformen ar en integrerad diagnostisk och translationell struktur i nationella kliniska
studier for cancer, arftliga sjukdomar, infektionssjukdomar och folksjukdomar (ar 9)

Mal 5: Férutsdttningar for primér prevention och tidig upptéckt av folksjukdomar

En kostnadseffektiv sekvensering ger majligheter att i grunden fordndra forutsattningarna for bade
behandlingsutfall och sjukvardskostnader genom att antingen tidigt upptacka, skraddarsydd behandling
eller helt forebygga olika typer av sjukdomar sa fort de kunskapsmassiga forutsattningarna 6ppnas inom
dessa sjukdomsomraden. | linje med Sveriges ambition nar det galler prevention och screening kan GMS
bidra med bred molekylar profilering for att utforska mojligheter till tidig upptackt av sjukdomar via
genetiska biomarkorer. GMS ser ocksa stora mojligheter att bidra i pagdende screeningprogram for
cancer och andra folksjukdomar. Satsningen innebar daven en 6kad beredskap for att snabbt hantera
tillkommande hot mot folkhalsan som till exempel nya infektionssjukdomar.

Pilotprojekt att identifiera familjer med arftlig cancer som del av primér cancertestning (ar 1-3)
Formaga till helgenombaserad smittsparning for tidig upptackt av infektionssjukdomar (ar 2-3)
Pilotprojekt kring tidig detektion utvalda cancerformer (ar 3-5)

Pilotprojekt kring riskstratifiering/behandling inom utvalda folksjukdomar (&r 3-5)

Pilotprojekt att anvanda genomikdata som bas for val av biologiska lakemedel (ar 3-5)

Pilotprojekt kring prevention av utvalda folksjukdomar utifran genetisk information (ar 5-7)
System for tidig detektion och prevention av utvalda folksjukdomar utifran genetisk information
implementerat (ar 10)
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