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Genomic Medicine Sweden
Strategiplan 2021 - 2030



Sammanfattning

Precisionsmedicin goér sitt intag i sjukvarden dver hela varlden
Precisionsmedicin innebdr en mer individanpassad vard ddr varje patient kan f& battre diagnostik
och en mer effektiv behandling med minskad risk for kort- och Idngsiktiga biverkningar. Det &r bland
annat den snabba teknikutveckling inom gensekvensering och godk&nnandet av helf nya typer av
behandlingar som gjort dessa framsteg majliga. Idag kan svensk hdlso- och sjukvard sekvensera en
patients hela genuppsattning (genom) inom négra dygn.

Svensk kraftsamling for inforande
och utveckling av precisionsmedicin
Genomic Medicine Sweden (GMS)
ar en nationell kraftsamling som
syftar till att patienter i Sverige p& ett
ja@mlikt och kostnadseffektivt satt ska
f& tillgéng till genetisk analys for att
mojliggora battre diagnostik och mer
individanpassad vard, behandling
och prevention. GMS leds av de sju
regionerna med universitetssjukvérd
tillsammans med de sju universiteten
med medicinska fakulteter. | sam-
verkan ingdr ocksd de 14 dvriga
regionerna, ndringsliv, patient-
organisationer och ScilifeLab. Sam-
tfidigt som GMS stédjer inférandet av
precisionsmedicin inom vérden stdrk-
er GMS svensk forskning och innovao-
tion fér aft utveckla morgondagens
diagnostik och behandlingar. Det
handlar ytterst om aftt férbattra
hdalsan i befolkningen och att starka
patientens stélining och mojlighet att
bidra till sin vérd och behandling.

Unikt samarbete med

gemensam dataplatiform

GMS kommer att bidra till digital-
iseringen av hdlso- och sjukvérden
genom att ldgga grunden fill en
infrastruktur for séker delning av data
mellan svenska regioner samt med
akademin och néringslivet. En ge-
mensam plattform fér genomikdata
byggs som ett nationellt skalbart sys-
tem, vilket kommer att vara overfor-
bart till andra omréden och till nytta
fér hela life science-ekosystemet.
Darmed stérks datadriven forskning,
utveckling och innovation. Data-
plattformen kommer att utformas

for att kunna nyttiggéra vérddata
med hjdlp av kraftfulla analysverktyg
baserade p& Al.

Prioriterad satsning i Sveriges
nationella strategi for life science
GMS &r ocksd en av de satsningar
som kommer aftt utgdra en viktig del
i Sveriges ambition som en ledande
life science-nation. | GMS strategiska
plan fér de nastkommande tio &ren
adresseras flera av malsattningarna
i regeringens nationella strategi for
life science. Framforallt kommer GMS
att utifrén fem dvergripande mal
arbeta fér att férverkliga regerin-
gens mdl om att Sverige ska vara
etft foregdngsland for inférande av
precisionsmedicin i varden.

GMS har identifierat ett antal nyckel-
frégor vasentliga att 16sa for en
framngdngsrik och j@mlik implemen-
tering av precisionsmedicin i svensk
sjukvérd. Nyckelfrdgorna adresser-

ar till exempel en tydlig natfionell
samordning och ledning, ett koordin-
erat inférande i varden och tillgédng
fill nationella kliniska studier.

Genom att samla nyckelaktérer har
GMS, som drivits i projektform sedan
2018, byggt eft starkt fundament

for inférandet av precisionsmedicin

i Sverige. GMS nuvarande projekt
slutar 2021 och med detta dokument
beskrivs GMS planer for det fortsatta
inférandet av precisionsmedicin éren
2021 till 2030.



GMS overgripande mal for en langsiktig satsning

1. Implementerad anvéndning av bred gensekvensering inom sjukvarden for batire diagnostik och jamlik vard
for alla patienter. Inférande av likvérdig och resurseffektiv gensekvensbaserad diagnostik inom hdlso- och
sjukvarden for att mojliggéra individanpassad vérd och behandling, det vill séga precisionsmedicin av hégsta
kvalitet.

2. Etablerad nationell genomikplattform och kunskapsdatabas. En samlad nationell genomikplattform och
kunskapsdatabas med molekyléra data kopplade till halsodata fran sjukvérden, samt intelligenta digitala
beslutsstéd som mojliggdr patientcentrerad vard, forskning och innovation.

3. Okat nyttjande av genomik- och hélsodata fér forskning, utveckling och innovation. Den nationella genomik-
plattformen och kunskapsdatabasen levererar molekyldra data av hogsta kvalitet som nyttjas av séval akademi
som ndaringsliv for att tillsammans med sjukvarden bidra till férbattrad vard for patienterna.

4. Okat deltagande i kliniska studier. Verka fér fler kliniska studier och att patienter i hégre grad kan erbjudas del-
tagande i kliniska studier d& den breda diagnostiska sekvenseringen mojliggdér direktrekrytering via sjukvérden.
Infrastrukturen medger snabb introduktion i kliniskt bruk och utvardering av diagnostik och behandlingsresultat.

5. Forutsattningar for primar prevention och tidig upptdackt av folksjukdomar. Kostnadseffektiv sekvensering an-
vands for att tidigt upptacka, individanpassa behandling eller helt undvika olika typer av folksjukdomar, d.v.s.
precisionshdlsa, samt ger beredskap for att snabbt hantera hot mot folkh&lsan som fill exempel utbrott av nya
infektionssjukdomar.

GMS 6vergripande mal kopplade till
madlen i den nationella life science-strategin

Genomic Medicine Sweden Life science-strategi

Bred gensekvensering inom sjukvarden for
battre diagnostik och likvardig vérd for
alla patienter

Sverige ska vara ett féregdngsland for
inférande av precisionsmedicin

Etablerad nationell genomikplattform Starkta infrastrukturer f6r datadriven
och kunskapsdatabas forskning och innovation

Okat nyttjande av halsodata fér

Okat nytt] ik- och hal t
Okat nyttjande av genomik- och hdlsodata forskning och innovation

for forskning, utveckling och innovation

Fler féretagsinitierade kliniska studier i

Dkat delt i kliniska studi .
Okat deltagande i liniska studier svensk hdlso- och sjukvard

Primd&r prevention och tidig upptdckt Okat fokus pd férebyggande insatser
av folksjukdomar och egenvard




Nyckelfragor for inféorande av

precisionsmedicin i sjukvarden i Sverige

Utifrdn en analys av pdgdende GMS-satsning och andra nationella initiativ behdvs en tydlig strategi
och val avvégda val utifrén svenska forutsattningar for nasta fas av inférandet av precisionsmedicin
i Sverige. GMS har darfér identifierat sju nyckelfrdgor som behdver 16sas for att sékra tillgéngen Hill
dagens och framtidens precisionsmedicin for patienter i Sverige. Nyckelfrdgorna stakar séledes ut de
strategiska prioriteringarna fér precisionsmedicin och GMS fram till &r 2030. Om man misslyckas med
dessa sju nyckelfrégor dar risken stor att Sverige halkar efter jamférbara I&nder i tillgdng fill den individ-
anpassade prevention, diagnostik, behandling och uppfdljning som precisionsmedicin maojliggor.

Starka tillsammans - Nationell
samordning och ledning

For att genomféra satsningen pé
GMS och precisionsmedicin krdvs

en stark nationell samordning och
ledning i enlighet med life science
strategins md&l om nationell samver-
kan och partnerskap med regioner-
na. Detta ger ekonomiska samord-
ningsvinster samt ett battre nyttjande
av den kompetens som finns spridd
6ver landet. Viktiga omrdaden for
nationell samordning &r ocksd
hdlsoekonomiska analyser samt att
belysa efiska och legala aspekter av
datadelning.

Digitalisering - Nationell genomik-
plattform for sakert nyttiggérande av
genomikdata

En nationell IT-infrastruktur for aft
lagra genomikdata och annan
kopplad data, en s& kallad nationell
genomikplattform, i hdlso- och
sjukvarden innebdr en tydlig samord-
ningsvinst, d& enskilda investeringar
inom de sju universitetsregionerna
skulle vara betydligt mer kostsam-
ma. Denna plattform ger en férbat-
frad mojlighet fill samordning med
biobanksregister, kvalitetsregister
och individuella patientdversikter.

En gemensam skalbar infrastruktur
mojliggdr dven samkdrning med an-

nan hdlsodata som ddrmed dppnar
upp fér nya medicinska innovationer
och forskningsgenombrott. Genomik-
plattformen kommer att bidra fill
digitalisering av svensk hdélso- och
sjukvérd genom att 6ka mojligheter
for ett sakert nyttiggérande av vard-
data.

Kunskapsstyrning - Teknologi-
utveckling och nationellt inforande
Teknologiutvecklingen inom omrd-
det precisionsmedicin avancerar
snabbt och nya teknologier kommer
aft utvérderas Ibpande inom GMS
och i samarbete med ScilifeLab. P&
s& vis sAkerstaller GMS att patienter
i Sverige far tillgéng till precisions-
medicin p& ett evidensbaserat och
skyndsamt satt.

GMS-satsningen ska harmoni-

sera med det nationella systemet
fér kunskapsstyrning i hdlso- och
sjukvérden, dven vad gdller imple-
mentering av genetiska analyser vid
de regionala centren for genomisk
medicin (GMCs) som etablerats vid
respektive region med universitetss-
jukvard. GMS ska arbeta aktivt med
vardprogramgrupper inom fokusom-
raddena sdllsynta diagnoser, cancer,
infektionssjukdomar och komplexa
sjukdomair.

Okad tillgang till

nationella kliniska studier

For att patienter i Sverige ska f&
tillgdang fill de basta behandlingsmo-
jligheterna kommer GMS att aktivt
stimulera och mojliggdra akademis-
ka och industridrivna kliniska studier
inom sina fokusomrdden pd& nationell
nivd. Framtagandet och tillgénglig-
goérandet av genetiska data blir har
central fér att patienter ska kunna
erbjudas maojlighet att ingd i en klinisk
studie.



Starkt patientinflytande

- Samverkan med patientféreningar
Kunskap om patienternas behov och
upplevelser ar centrala i utveckling-
en och inférandet av breda genetis-
ka analyser for forbattrad diagnostik,
behandling och uppfdljning inom
hdlso- och sjukvérden. GMS samver-
kar aktfivt med patientféreningar och
i GMS styrgrupp finns ocksd repre-
sentanter fr&n patientorganisationer-
na Riksférbundet Sdllsynta diagnoser
och Nd&tverket mot cancer.

Utbildning och kompetensutveckling
av vardpersonal

For en I&ngsiktigt stabil implementer-
ing av precisionsmedicin i sjukvarden
kravs omfattande vidareutbildning
samt grund- och avancerad utbild-
ning for olika personalkategorier
inom bd&de laboratoriemedicin

och kliniska verksamhetsomréden.
GMS &dmnar vara en part i samar-
bete med sjukvardshuvudmdénnen,
universitet och hogskolor, for att tillse
denna kunskapsforsoérining.

Partnerskap med industrin for ny
avancerad diagnostik och behandling
Langsiktiga partnerskap med
industrin kommer att vara en ny-
ckel fill framgdngsrik utveckling av
precisionsmedicin. Den natfionella
genomikplattformen ar en kritisk
forutsattning for séker nyttiggérande
av digitala hadlso- och genomikdata
s& att ny avancerad diagnostik och
behandling kan utvecklas i samver-
kan mellan vérden, akademin och
ndaringslivet.

De sju regionala centren for
genomisk medicin (GMC)

som har etablerats vid regionerna
med universitetssjukvard

Vi
GMC Uppsala
()

o
GMC Sydést




GMS 10-arsplan

GMS mdl &r att bred gensekvensering i form av breda genpaneler och helgenomsekvensering anvands i rutins-
jukvérden for en battre diagnostik av patienter med sdllsynta diagnoser, cancer, infektionssjukdomar och komplexa
sjukdomar. Allt fér att kunna ge en bdattre uppfoélining och individanpassad vard och behandling av patienter. Den
breda gensekvenseringen kommer att ge mer detaljerad information infor till exempel beslut om behandling och
forvantas kunna ersatta méanga andra analyser som anvands idag. Antalet prov som analyseras forvéntas dka dver
tid, dér dver 800 000 prov totalt kommer att analyseras i sjukvarden under en tiodrsperiod.

Provvolym per ar under perioden 2021-2030

Cancer

Solida tumaorer 10 000
Hematologi 2500
Barncancer 200 WGS

Sdllsynta Diagnoser
4000 WGS

Cancer

Solida tumarer 50 000
Hematologi 5000
Barncancer 350 WGS

Sdllsynta Diagnoser
10 000 WGS

Cancer

Solida tumérer 75 000
Hemaftologi 7000
Barncancer 400 WGS

Sdllsynta Diagnoser

15 000 WGS

Komplexa sjukdomar Komplexa sjukdomar

Infektionssjukdomar Infektionssjukdomar

— . o0 |

Canceranalyser fér solida tumdrer och hematologiska maligniteter inkluderar genpaneler infér beslut om
behandling samt uppfoljande blodprover f&r atft félja cancerutveckling via fritt cirkulerande tumor-DNA.
For barncancer och sdllsynta diagnoser och i viss mé&n hematologi utférs helgenomsekvensering (WGS).

GMS milstolpar 2021-2030

2021 2022 2023 2024 2025 2026 2027 2028 2029 2030

Diagnos och Ry . oo
behandling é le- %

Pilotstudier GMS- Halsoekonomi GMS-analyser Pilotstudier:  Pilotstudier: Pilofstudier: GMS-analyser komplexa
analyser pé piloter uppfoélining Komplexa Integrerad Prevention sjukdomar & integrerad
i Klinisk rufin cancer sjukdomar omics folksjukdomar omics i klinisk rutin
PR
Ll ] poy
Kliniska studier "e §
e
GMS-analyser i Koppling till Inklusion i kliniska eCRF struktur Genomikplattformen
behandlingsstudier patientdversikten studier p& basen integrerad i nationella
av genomiska kliniska studier
biomarkérer
Nationell
Genomikplattform
Nationella Driftséttning av Internationell Koppling fill Koppling fill Avancerade Al-baserade
standarder genomikplattfformen datadelning medicinsk data  journalsystem folkningsstod

& multiomics

Samverkan
industri

Riktlinjer fér samverkan

Samverkansprojekt med flera industriparter for att stérka svensk forskning och innovation
sjukvard, akademi och industri

Utifrdn nyckelfrdgorna och de fem évergripande mdalen som GMS har definierat sé& har ett antal leverabler och
milstolpar formulerats for att realisera GMS-satsningen bdde pd kort och Iang sikt. En mer utforlig projektplan finns
tillgénglig p& www.genomicmedicine.se.



Kostnader for inforande av precisionsmedicin

Sjukvarden gér redan idag gendiagnostik

Sjukvarden finansierar redan idag den gensekvensbaserade diagnostiken inom sjukvarden.
Dels genom medfinansiering av den pdgdende GMS-satsningen, men huvudsakligen
genom finansiering av den gensekvensbaserade diagnostik som redan anvands inom
sjukvarden. Under 2019 uppgick kostnaden fér gensekvensbaserad diagnostik till drygt 200
miljoner kronor. Under 2019 skickades dven prover utomlands for cirka 85 miljoner kronor.
Idag bekostar alltsd svensk sjukvard gendiagnostik for knappt 300 miljoner kronor per ar.

Behovet av gensekvensbaserad
diagnostik beddms stiga kraftigt frén
Ar 2021 till 2030 (790 miljoner kronor),
framfér allt pd grund av en 6kning

i provvolym och fler analyser per
patient.

Inforande av precisionsmedicin

En nationell satsning ger mojlighet
att dela utvecklingskostnader samt
medfdr dven eft kostnadseffektivt
inférande av ny diagnostik dver
hela landet. Kostnadsberdkningen
for de ndrmaste 10 dren bygger pd
de presenterade nyckelfrdgorna
for genomfdérande och leverabler-
na i projektplanen. Utdver analys-
kostnader berdknas inférandet av

precisionsmedicin att uppgé till cirka
200 miljoner kronor &r 2021 fér den
gemensamma nationella infrastruk-
furen samt till cirka 50 miljoner kro-
nor ar 2021 fér den gemensamma
[T-infrastrukturen. Under kommande
10 &r berdknas kostnaderna att éka
fill cirka 300 milioner kronor &r 2030
fér den nationella infrastrukfuren
och till cirka 60 miljoner &r 2030 for
[T-infrastrukfuren.

Den foéreslagna budgeten ér
berdknad utifrén forutséttningen att
Sverige ska bedriva adekvat preci-
sionsmedicin, men for att nd malet
varldsledande skulle ytterligare me-
del behdva fillskjutas.



Budgetoversikt dver aren 2021-2030
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M Analyskostnader

Kostnaderna &r uppdelade for IT-infrastruktur och nationell infrastruktur som hérrér

frén nyckelfrdgorna presenterade ovan samt fér analyskostnader.

Inférandet av bred
genetisk analys inom
svensk sjukvard kom-
mer att leda fill stor
nytta for patienterna,
men kommer ocksd
att medfora bety-
dande kostnader.

Delat ansvar region och stat
Inférandet av precisionsmedicin
kommer att medféra stor nytta for
patienterna, men kommer samftidigt
medfoéra betydande kostnader. Det
stér klart att ingen part kan bekos-
ta denna satsning p& egen hand
utan en kostnadsférdelningsmodell
behdver utarbetas. Regionerna star
infér betydande ekonomiska ut-
maningar och kommer ha svart att
hantera kostnaden fér utveckling
och inférande av gensekvensbase-
rade analyser pd egen hand.

Den samhdllsvinst som uppkom-
mer pd grund av att patienterna
lever lGngre, kan arbeta under

sin sjukdom och/eller kan &tergd i
arbete tidigare p&verkar i hég grad
sjukforsakringssystemet. Darfor ar
det ocksd vasentligt att staten bor
vara en huvudsaklig finansiar av

Ingen part kan be-
kosta inférande av
precisionsmedicin
pd egen hand.

satsningen pd precisionsmedicin.

For att precisionsmedicin ska vara
framgdngsrik s& &r det centralt att
forskning och sjukvard samarbetar
ndra och gemensamt bygger upp
den nationella infrastruktur som GMS
beskriver, vilket ocksd dr ett huvudar-
gument fér delade kostnader mellan
stat och regioner.

En kostnadsférdelningsmodell mdste
diskuteras vidare mellan statens och
regionernas féretfrddare och sanno-
likt boér ett partnerskap ingds.



Risker vid en avbruten satsning pa GMS

Om en I&ngsiktig finansiering inte kan sakras forlorar Sverige maojligheten fill en nationell implementering av precision-
smedicin p& en nivé som kvalitetsmdssigt kan mata sig med den som byggs upp i manga jdmforbara Idnder. Dessa
l&nder satsar nu stora resurser p& att bygga upp kapacitet och kompetens inom omrddet. Konkret skulle en avbruten
satsning leda till att Sverige férlorar méjligheten att dndamdlsenligt och kostnadseffektivt implementera nasta gener-
ations sekvenseringsplattformar i sjukvérden. Resultatet blir Skade kostnader, séimre och ojémlikt fordelad tillgéng Hill
diagnostik och individanpassad vard samt minskade majligheter att félja patienter dver tid.

Utan tillgéng fill den nationella genomikdatabasen for forskning och industrisamverkan riskerar Sverige ocksd att forlo-
ra konkurrenskraft internationellt. Inte minst drabbas formdagan att attrahera kliniska studier till Sverige, vilket pd sikt
ger Sveriges patienter sémre mojligheter att f& tillgéng till nya Idkemedel. Utan den nationella genomikdatabasen
gdr ocksd resten av Sveriges life science-ekosystem miste om en nationellt skalbar infrastruktur for nyttiggérande av
halsodata som skulle kunna vara tillédmplbar inom hela systemet.

Langsiktiga satsningar pa precisionsmedicin
i Norden, Europa och globalt

Mdanga lander kraftsamlar for att inféra precisionsmedicin pd nationell nivd. Satsningarna har motiverats av patient-
nytta, men &ven i olika grad av sitt varde for klinisk forskning och ndringsliv. Vilkken typ av analyser initiativen spdnner
over varierar. Flera initiativ (som det danska och engelska) fokuserar pd helgenomanalyser medan GMS har som mall
aftt ta fram alla de verktyg som krévs féor hdgkvalitativ precisionsmedicin, inklusive riktfade analyser som genpaneler.

Internationella erfarenheter
inom precisionsmedicin

Danmark

Inom Norden har Danmark etablerat det danska genomcentret under det danska hdlsoministeriet
med betydande finansiering frdn NovoNordisk Foundation och den danska regeringen. Budgeten
for denna satsning ér ca 1,4 miljarder kronor (2019-2023).

England
P& europeisk nivd var England forst ut 2013 med en betydande satsning pd precisionsmedicin
genom Genomics England (ca 4,9 miliarder kronor, 2013-2018). Efter att ha uppndatt sitt férsta mal

att sekvensera 100 000 genom inom cancer och sallsynta diagnoser i slutet p& 2018, s& har den

brittiska regeringen beslutat att sekvensera fem miljoner genom under ndstkommande fem ér.

Frankrike
Frankrike satsar p& att bygga en nationell infrastruktur fér precisionsmedicin fram till 2025
(ca 7 miljarder kronor) for sallsynta diagnoser och cancer.

Australien
Globalt ér Australian Genomics (ca 3,3 miliarder kronor, 2019-2024) det senaste exemplet pd en
I&ngsiktig och storskalig satsning.




For mer information:
www.genomicmedicine.se
inffo@genomicmedicine.se



