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Sammanfattning

Syftet med denna rapport ir att belysa de utmaningar och maojligheter som framstegen inom
precisionsmedicin innebir f6r behandlingen av cancerpatienter. Syftet dr ocksa att lyfta vilka
potentiella insatser som beh6vs de kommande dren for att precisionsmedicin ska kunna anvindas
for att sakerstilla en god, jamlik och effektiv cancervard enligt det uppdrag som Regionala
cancercentrum (RCC) i samverkan har genom 6verenskommelsen mellan staten och SKR for
2021.

Life science-strategin har satt ramverket och ambitionen f6r utvecklingen av precisionsmedicin i
Sverige. For att den ambitiosa malsittningen att Sverige ska bli virldsledande inom
precisionsmedicin ska kunna uppnas krivs samverkan mellan aktorer fran politiken och
myndigheterna, patientorganisationerna, varden, akademin, niringslivet och civilsamhallet.

Implementering av precisionsmedicin innebir en omstillning f6r hilso- och sjukvarden
organisatoriskt, men ocksa avseende hur det kliniska arbetet ska bedrivas nir den nuvarande
modellen utmanas och stiller 6kade krav pa tvardisciplinart arbete. Det krivs integrerade system
och modeller f6r beslutsstdd och dataanalys nir stora datamangder fran exempelvis olika
diagnostiska plattformar ska utgora ett ssammanvigt underlag for beslut 1 klinisk vardag,

Precisionsmedicin ér en naturlig del i RCC:s arbete inom kunskapsstyrning och ett reellt stod i
vardmotet genom till exempel utveckling av nationella vardprogram, kvalitetsregister,
patientéversikter och hilsodataregister.

For att mojliggdra en jamlik implementering av precisionsmedicin har regionerna och
universiteten startat samverkansstrukturen Genomic Medicine Sweden (GMS) som idag har
etablerat sju olika regionala center f6r genomisk medicin, Genomic Medicine Center (GMC), i
landet.

Fortsatt utveckling av precisionsmedicin kriver nira och nya samarbeten mellan sektorer och
amnesomraden foOr att patienter ska kunna tillgodogora sig de positiva effekterna av
precisionsmedicin fullt ut.

Rapporten ger dven exempel pa hur inférandet av precisionsmedicin kan komma att paverka
behandlingen av cancerpatienter och kostnaderna for cancervarden. Framstegen inom
precisionsmedicin lyfts fram genom beskrivningar av gensekvensering, flytande biopsier,
bildanalys och avancerade terapier.

Insatser inom informatik och datadelning, lingsiktig finansiering och betalningsmodeller,
forskning och kliniska studier, utbildning och kompetenstorsorjning, etiska, legala och sociala
implikationer samt strategisk samverkan lyfts sarskilt.

Rapportens slutsatser liggs fram pa en allmin niva for att precisionsmedicin ska kunna anvindas
for att sakerstilla en god, jamlik och effektiv cancervard.
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RCC ser behov av fortsatt utveckling inom foljande omraden:

Komponenter inom kunskapsstyrningen behéver anpassas i1 takt med utvecklingen inom
precisionsdiagnostik och precisionsbehandling; nationella vardprogram, standardiserade
vardférlopp, regimbibliotek, kvalitetsregister, patientkontrakt, och Individuella
patientéversikter (IPO) med mera.

Nationellt samarbete. Alla regioner kan inte erbjuda allt nir patienterna ar fa,
behandlingarna dyra och kompetensen specialiserad. I stéllet krdvs nationella samarbeten.
De tuméragnostiska behandlingarna behéver fangas upp pa ett strukturerat satt i
kvalitetsregistren. Inom 6verskadlig framtid kommer dessa behandlingar att finnas i olika
organbaserade register vilket kommer att medfora en vixande utmaning for god
overblick. I framtiden bor det Gvervigas att skapa ett kvalitetsregister baserat pa genetiska
torindringar snarare dn var i kroppen tuméren sitter. Detta skulle t ex kunna ske 1
samutveckling med en genomikmodul inom 1PO.

MDK (multidisciplindra konferenser) dr viktiga f6r korrekt och jamlikt val av patienter
for dessa ofta kostsamma och komplexa behandlingar.

Lagstiftning. Det finns behov av att reda ut juridiken kring datalagring och datadelning
mellan olika huvudmin och hur data kan och fir anvindas i klinisk verksambhet.
Precisionsmedicin medfér behov av vidareutbildning av hilso- och sjukvardens personal.
Det kan genomforas tillsammans med professionsforeningar, lirositen, nationella
vardkompetensradet och andra aktorer, som ocksa kan reda ut behov av nya roller som
till exempel life science-jurister med djup kunskap inom bioetik, bioteknik och avtal
mellan vird, akademi och foretag, koordinatorer med forankring i verksamheterna eller
innovationsledare som skapar forutsittningar for implementering.

Stédstrukturer f6r datadelning behéver skapas i Sverige liknande dem som finns i Finland
och Danmark.

Forskning, innovation och metodutveckling for kliniska studier behover 6ka inom
precisionsmedicin.

En nationell standard f6r genomiska metadata dr nédvandig for visualisering av data for
sjukvard, akademi, féretag och myndigheter samt f6r utveckling av avancerade
realtidsanalyser som t ex Al-baserade applikationer och maskininlirning.

Al och nya arbetssitt for hilso- och sjukvarden behover utvecklas gemensamt.
Betalningsmodeller inom precisionsmedicin behéver utredas och utvecklas.

Bred samverkan med GMS bér fortsitta, utbildning och utveckling behover ske
gemensamt med Ovriga intressenter.

Internationell samverkan inom precisionsmedicin dr i flera avseenden nédvindig
eftersom patientgrupper manga ganger ar for sma i Sverige.
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Bakgrund och metod

Arbetet med att utveckla cancervarden i Sverige

Regeringen publicerade 2019 en nationell life science-strategi. Ett av malen i strategin dr att
Sverige ska vara ett foregangsland nir det giller att implementera individanpassad diagnostik och
behandling i hilso- och sjukvirden. RCC har en central roll i att forverkliga det malet.

Uppdrag till RCC i samverkan

Enligt 6verenskommelsen f6r 2021 har RCC i samverkan i uppdrag att beskriva utmaningar och
konsekvenser som framstegen inom precisionsmedicin innebdr for bebandlingen av cancerpatienter samt potentiella
insatser de kommande dren sd att precisionsmedicin kan anvéindas for att sakerstilla en god, jamlik och effektiv
cancervard. Arbetet ska genomforas i samverkan med relevanta aktorer, som Genomic Medicine
Sweden (GMS) och Socialstyrelsen.

RCC i samverkan ska dven bzdra till dkat arbete med innovation inom canceromradet genom
samarbeten med befintliga intressenter och initiativ inom cancerforskningen som Nollvision
cancet.

Denna rapport dr framtagen av Nollvision cancer pd uppdrag av RCC i samverkan och i nira
samarbete med GMS. Den utgor en bas for gemensam information, kunskap och riktning i
Sverige.

Fragestallningar

RCC i samverkan har av regeringen fatt i uppdrag att beskriva och analysera:

e ... vilka utmaningar och konsekvenser framstegen inom precisionsmedicin har inneburit
och kommer att innebira f6r hilso- och sjukvarden

e ... exempel pa hur detta kan komma att paverka behandling av cancerpatienter

e ... och hur det kommer att paverka kostnaderna f6r cancervarden.

Mer specifikt ska RCC i samverkan fokusera pa omradena:

e Genomseckvensering, flytande biopsier, avancerade terapier, bilddiagnostik samt dven
belysa:

e ...potentiella insatser som kan komma att krivas de kommande dren sa att
precisionsmedicin kan anvindas for att sikerstilla en god, jimlik och effektiv cancervard

e .. hur precisionsmedicin kan bli en natutlig del i RCC:s arbete inom kunskapsstyrning
och vara ett reellt st6d i vairdmétet genom till exempel utveckling av nationella
vardprogram, kvalitetsregister, patientéversikter och hilsodataregister.
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Datainsamling

Rapporten har utformats utifran foljande:

Genomgang av befintliga statliga utredningar, analyser och slutsatser

Intervjuer med representanter frain RCC i samverkan, myndigheter, sjukvarden,
niringslivet, forskningen, forskningsfinansidrer samt patient- och
nirstienderepresentanter

Tva workshops med nyckelaktorer och intressenter inom filtet kring precisionsmedicin
for att finga behov, utmaningar och mojliga vigar framat

Workshops visar vikten av att inkludera flera perspektiv

RCC och Nollvision cancer har anordnat workshops om precisionsmedicin med aktorer fran
sjukvarden, patient- och nirstienderepresentanter- och féreningar, forskningen, politiken och
myndigheter samt life science-industrin.

Resultaten av dessa workshops har tydliggjort behovet av atgirder inom féljande omraden:

Hitta och involvera patientrepresentanter i omstillningen till precisionsmedicin
Standardisera och samordna betalningsmodeller

Mojliggora datadelning och nationella riktlinjer for detta

Kompetensutveckling, bade i form av att vidareutbilda befintlig vardpersonal men ocksa
skapa nya yrkeskategorier och utbildningar (exempelvis life science-jurister)
Utvirdering av nyttan och vinsterna med olika terapier och likemedel

Oka forstaelsen for det langsiktiga virdet av forsknings- och innovationsinvesteringar
Hitta fler ingangar till att sitta Sverige pa den internationella kartan

Bred genomisk profilering maste tillgiangligeéras i alla regioner och tumortyper for att
hitta fler patienter med dessa ibland ovanliga genetiska férindringar

Ett register behover etableras pa nationell niva for att kunna f6lja upp tumoéragnostiska
behandlingar och ovanliga cancertyper.

I uppfoljningsarbetet har sju gemensamma omraden identifierats dir behovet av férnyelse blir
extra viktigt for inférandet av precisionsmedicin oavsett vilken del av cancervarden som avses:

Samverkan och struktur
Tillvaratagandet av mojliggorare
Agande och ansvar

Systemutveckling

Informationsutbyte

Gemensam kunskapsbas och begrepp
Kommunikation och semantik

Precisionsmedicin ér tvarsektoriell och omfattar hilso- och sjukvard, patienter, forskning och
niringsliv, liksom statliga och regionala beslutsnivier. Den omfattar dven statlig, kommunal och
privat sektor och primirvird, specialistvard och flera olika laboratorieverksamheter. I samspelet
mellan alla dessa aktérer och perspektiv ska jamlik och kostnadseffektiv precisionsmedicin
utvecklas, inforas och anvindas.
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Begransningar

Beskrivningen i denna rapport utgar fran resultaten av statliga utredningar som genomforts av
Myndigheten f6r Vird- och omsorgsanalys och TLV (2021) samt underlag frain GMS och det
pagaende arbetet inom Arbetsgruppen for Precisionsmedicin och ATMP som ingar 1 Regeringens
Samverkansgrupp for Hilsa & Life Science.

Rapporten begrinsas till fragestillningar som specificerats 1 6verenskommelsen.
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Vad ar precisionsmedicin?

I den nationella life science-strategin som tagits fram pa uppdrag av regeringen och som
presenterades i december 2019 beskrivs precisionsmedicin sa har:

”Med precisionsmedicin avses diagnostiska metoder och terapi for individanpassad
utredning, prevention och behandling av sjukdom, applicerade pa individniva eller pa delar
av befolkningen. De nya mojligheter som precisionsmedicinen erbjuder baseras pa senare
ars framsteg inom bland annat molekylara biovetenskaper ("omics”-teknologier) och
bioinformatik, samt tillkomsten av nya hégupplosande avbildningstekniker.”

Precisionsmedicin finns beskrivet av manga aktorer pa manga olika sitt, men i grunden handlar
det om en utveckling mot att nyttja mer hoguppldst information om patienten for att kunna ta
bittre - wer skriddarsydda for den enskilda patienten — beslut.

For att kunna skriddarsy varden for en enskild patient behéver en stor méingd information om
patienten samlas in och analyseras. Patienten kan sjilv vara delaktig i informationsinhimtandet,
exempelvis med hjilp av olika appar dir patienten registrerar sjilvupplevda symtom eller
triningsverktyg.

Big data (stora mangder digitalt lagrad information) och Al (artificiell intelligens), innebir att
storre mangder information kan analyseras snabbare och effektivare 4n vad som tidigare har varit
moijligt. Informationen kan visa hur en grupp individer med en viss genuppsittning svarar pa en
sarskild typ av medicin eller behandling.

Med hyjilp av en allt storre databas av information kan bredare slutsatser dras, vilket férenklar
bade faststillandet av en diagnos och val av behandlingar. Till exempel kan man se om patienter
med en viss variation i sin genuppsattning behéver en hogre eller ligre dos av ett specifikt
likemedel och dirmed anpassa dosen for en ny patient med samma variation i sin
genuppsattning.
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Framstegen inom
precisionsmedicin

I detta kapitel beskrivs framstegen inom precisionsmedicin avseende precisionsdiagnostik och precisionsbehandling.
Foljande omriden belyses sdrskilt: Gensekvensering, flytande biopsier, bildanalys och avancerade terapier. Det
[finns avancerade terapier, ATMP, vars anvindning inte foregis av ett genetisk test eller annan molekylir
profilering och som dérfor inte bir beskrivas som precisionsmedicin.

Forskning och utveckling gor att vi idag kan fa mycket stora mingder biologiska data fran
enskilda individer, som kan komma patienterna till gagn.

Fokus idag dr ofta pa de teknologier som kan 6ka upplsningen pd information, dir DN A-analys
varit tongivande sedan PCR-teknologin (Polymerase Chain Reaction) utvecklades och HUGO-
projektet for forsta gangen kartlade den forsta minskliga arvsmassan.

Den information som kan erhallas genom DNA-analys kan nyttjas i screening, for att stilla
diagnos, vilja behandlingsalternativ samt f6r uppfoljning. Genetisk information behéver tolkas

och kombineras med annan information om patienten for att uppna bittre precision i patientens
behandling.

Tidig upptickt av cancer innebir storre mojlighet att hjilpa patienter. Hir kan ny forskning inom
analys gora skillnad genom vad vi idag kallar vitskebiopsier. Tumorbildning kan bidra till spar i
kroppsvitskor och sidana spar kan upptickas och mitas. Hir har mojligheterna att uppticka
vildigt sma mingder av framforallt cirkulerande tumor-DNA gjort det mojligt att till exempel
kartligea behandlingsresistens och i forlingning ocksa tidigt uppticka en eventuell cancer, langt
innan symtom uppstatt.

Ett annat viktigt omrade inom cancerdiagnostik dr bilddiagnostiken. Stora framsteg har skett
genom digitalisering - fran upptickt och lokalisering av tumor genom rontgen eller ultraljud till
verktyg f6r bildbehandling inom patologin.

Diir det minskliga 6gat kan missa skillnad i nyanser kan digitala stdsystem bidra med bade
upptickt och referens till andra fall. Fler fordelar med digitaliseringen dr mojligheten att analysera
prover pa distans, alternativt att i vissa avseenden automatisera bedémningar, si som skett inom
andra diagnostiska discipliner.

Aven inom behandlingsomridet ser vi nya 16sningar dir bilddiagnostik och artificiella stéd
vigleder hilso- och sjukvardspersonalen vid svara kirurgiska ingrepp eller stralbehandling. Dessa
framsteg gor behandlingen mer precis och paverkar omgivande organ i mindre utstrickning,
vilket kan bidra till snabbare aterhimtning och mindre komplikationer.

Likemedelsutvecklingen har ocksa f6ljt 1 kélvattnet av de diagnostiska framstegen genom att bli
mer skriddarsydd. Ju mer individuell information vi har desto mer riktat kan vi behandla. Hir har
biomarkdrer linge varit tongivande f6r behandlingar av tumorer med specifika mutationer.

I takt med introduktionen av beslutsstod kan mingder av markorer och information visa
samband dér kombinationer av likemedel bor anvindas, alternativt att likemedel skapas specifikt
for den enskilda patienten, som med cell- och genterapier.
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Gensekvensering

Med PCR-teknologi kan gensekvenser analyseras och studeras. Utvecklingen har gatt frin
hypotesdriven riktad analys av specifika mutationer eller férindringar till paneldrivna analyser dar
samband mellan flera samverkande avvikelser kan ge goda underlag infér val av behandling. Ofta
benimns denna teknik som Next Generation Sequencing (NGS). NGS kan anvindas i screening,
diagnostik eller f6r uppfoljning. Tekniken genererar enorma mingder data och anvinds idag pa
manga av sjukhusens laboratorier. Skiftet till genpaneler har maojliggjort att fler mojliga
malinriktade behandlingar kan utvirderas med samma analys men den stora mingden data ar
ocksa en forutsittning for att analysera mer komplexa biomarkérer som blivit viktiga vid
immunterapi.

Genscekvensering sker ofta pa tumérmaterial, men kan ocksd anvindas pa mindre mangder
material extraherade ur kroppsvitskor och benimns da vitskebiopsier. Hir finns en stor potential
for tidig upptiackt av tumorbildning.

Helgenomsekvensering, det vill siga en kartlaggning av alla gener (hela arvsmassan), dr framfor
allt nagot som idag som idag gbrs pa barn med cancer och dven testas for blodcancer

Det har tidigare varit mycket kostsamt att genomféra en helgenomsekvensering, men tack vare
den tekniska utvecklingen sjunker priset stadigt. For utredning vid sallsynta sjukdomar kostar det
cirka 35—45 000 kronor att gora en klinisk helgenomsekvensering inklusive tolkning for att
detektera nedirvda foérindringar. Priset dr betydligt hogre for cancersekvensering som kriver en
kinsligare analys, mellan cirka 50-60 000 kronor, di bade tumér och normalprov maste
analyseras och med ett betydligt hégre sekvensdjup f6r tuméren. Ett helgenom for cancer
motsvarar fyra helgenom for sillsynta diagnoser.

Flytande biopsier

Flytande biopsier (kallas dven vitskebiopsier) dr ett samlingsnamn for att undersoka biologiska
markorer i nagon form av flytande vitska, vanligen blod, saliv eller ryggmargsvitska (likvor). Det
som avses dr i forsta hand att underséka cirkulerande celler, cirkulerande DNA eller cirkulerande
RNA som avséndrats fran solida tumorer.

Nir helgenomsekvensering anvinds pa flytande biopsier dr det visentligen samma teknik som
anvinds vid Ovrig gensekvensering men med vissa sirskilda forberedelsesteg av provet. Det finns
idag moijlighet att anvinda vatskebiopsier f6r molekylir karakterisering nir biopsimaterialet inte
ricker till en fullstindig karakterisering, men det ar f6r uppfoljning av behandlingsrespons och
resistensutveckling som analyserna hittills har fatt storst klinisk betydelse. I de fall, till exempel
vid lungcancer, dir vivnadsbiopsi for genetisk analys inte alltid gar att erhélla ir flytande biopsier
ett utmarkt alternativ dven ur patientsynpunkt.

Flytande biopsier forvintas 1 framtiden spela en viktig roll f6r tidigt upptickt av cancer och foér
att uppticka aterfall i tidigt skede.
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Proteomik

Proteomik dr ett samlingsnamn for flera tekniker och metoder for analys av proteiner i biologiska
prover, som celler och vivnader. Proteomik leder till en mer utbredd forstielse pa en molekylar
niva och till skillnad fran vart genom 4r proteomet dynamiskt; olika faktorer paverkar hur det
torindras i sin sammansittning och didrmed sin funktion.

Att dessutom kombinera informationen fran ett flertal proteiner i en sa kallad multiplex
biomarkorsignatur 6kar mojligheten att hitta ett unikt ”fingeravtryck™ for en specifik sjukdom,
jaimfort med att mita enskilda markorer.!

Beskrivningen av hur genomavvikelser i tumérer paverkar bildningen av proteiner, cancer-
proteogenomik, dr ett framvixande falt som ockséd vintas fa stor betydelse inom
precisionsmedicin. >

Med den hir metoden kan cancerspecifika proteinvarianter upptackas, vilket 6ppnar méjligheten
for att definiera prediktiva biomarkérer f6r immunterapi.

Proteomik blir alltsa ett sitt att béttre kunna bestimma vilka behandlingar som iér effektiva f6r en
patient och vid vilken tidpunkt.

Bilddiagnostik

Implementering av precisionsmedicin innebir férandrade arbetssitt for diagnos och behandling.
Ett omrade dir en sadan utveckling redan kan skénjas dr inom patologin och radiologin.

Exempel pd nya diagnostiska metoder som har lett till individualiserad behandling dr
magnetresonanstomografi (MRT) vid rektalcancer och prostatacancer. MRT av rektum ir idag
standard infor behandling av rektalcancer. Med hog precision kan man avgora tumérens storlek,
relation till omgivande strukturer i bickenet och férekomst av misstinkta lymtkortelmetastaser,
och dirmed kan avgora om patienten behdver genomga stralning och cytostatikabehandling fére
operation eller ej.

Vid utredning av forhojt PSA-virde rekommenderar nationella vardprogrammet for
prostatacancer MRT som férstahandsmetod £6r att bedéma om kliniskt signifikant
prostatacancer och dirmed indikation for prostatabiopsi foreligger eller ej.

Det senaste decenniet har tillimpningen av Al-teknologier inom det precisionsmedicinska féltet
okat kraftigt och anvinds inom omraden som diagnos och bildanalys. Traditionellt har man inom
patologin undersokt tunna snitt frain tumérer manuellt med hjilp av mikroskop. Idag gar det att
ta hjilp av Al-teknik f6r att bedéma snitten och darmed till exempel gradera tumérer, det vill
siga bedoma tumorers grad av aggressivitet. Inom den digitala patologin aterstar dock en hel del
att gora innan det blir klinisk praxis. De enda applikationer som finns inom rutindiagnostiken
idag utfor enkla rakne- och mituppgifter (som normalt sitt inte anvinder Al). Diremot dr

1 Branca, Nature Methods 2014; Zhu et al., Mol. Cell. Prot. 2014; Boekel et al., Nature Biotechnol 2015; Zhu et al., Nature
Commun., 2018

2 Onkologi i Sverige 2022-01-19: https:/ /www.onkologiisvetige.se/ proteomik-och-genomik-for-nya-mojlighetet-
inom-cancerdiagnostik/
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potentialen stor for att i grunden kunna férindra diagnostiken med hjilp av just Al Datorerna
har en potential att bli mer traffsikra i sina bedémningar, de dr snabbare dn ménniskan och kan
dartill uppticka avvikelser som inte kan ses ens av det mest trinade 6gat. Det innebar att fler
mikroskopsbilder kan komma att analyseras pa ett battre satt, vilket i sin tur leder till att fler
patienter kan fa en mer palitlig och snabbare diagnos.

Al kriver stora datamingder av hég kvalitet £6r lirande och sirskild uppmirksamhet bor dgnas dt
potentiell partiskhet i datamangder som leder till felaktiga algoritmer. Transparent Al inom hilsa
ar ett viktigt utvecklingsomrade. Stora datamangder av hog kvalitet kriver samarbete men ocksa
infrastruktur, standarder och avancerad kvalitetskontroll. Dessa faktotrer kommer att vara
avgorande for att gora Al verkligt fordelaktigt for hilso- och sjukvirden.

Nista steg ar integreringen av olika typer av datakillor, till exempel bilddata med molekylir eller
genetisk information samt elektroniska patientjournaler, nagot som redan pagir i flera andra
europeiska linder. En utmaning och en maijlighet dr dven anonymiseringen av datamingder, en
sarskild utmaning f6r genomisk information. Tekniska framsteg inom anonymisering dr dirfor en
kritisk punkt och en férutsittning for att mojliggéra skapandet av stora datalagringsrum som
kommer att underlitta precisionsmedicin. For flera av applikationerna inom genomik ar samtidigt
mojligheten att dela data som inte anonymiserats en nédvindighet f6r diagnostiken av enskilda
patienter.

Avancerade terapier

De senaste decennierna har vetenskapliga framsteg gjorts som méjliggjort utvecklingen av nya
avancerade terapier ("Advanced Therapy Medicinal Products”, ATMP). Avancerade terapier ar
innovativa biologiska likemedel och omfattar gen- och cellterapier samt vivnadstekniska
produkter. Avancerade terapier kan dven kombineras med medicinteknik.

Flera av dessa terapier kan férvintas eliminera symptom eller sjukdomsaktivitet hos svart sjuka
patienter och didrmed skapa lingvariga positiva effekter pa bade hilsa och sjukvirdssystemets
kostnader.

Begreppen precisionsmedicin och ATMP ir i delar 6verlappande och manga produkter kan
sorteras in under bada definitionerna. Precisionsmedicin idr ett bredare begrepp och innehaller
mycket mer an endast ATMP. Dessutom finns dven ATMP vars anvindning inte féregds av ett
genetisk test eller annan molekylir profilering och som dirfér inte bor beskrivas som
precisionsmedicin. En uppmirksammad typ av ATMP som inte dr precisionsmedicin enligt
TLV:s beskrivning dr CAR-T-cellterapi. CAR ir forkortningen av Chimeric Antigen Receptor
och T:et beskriver att det dr patientens t-celler (en del av immunsystemet) som anvands i
behandlingen. CAR-T klassificeras som bade genterapi och immunterapi och anvinds i svensk
rutinsjukvard. Sedan 2019 d4r CAR-T-terapi godkind i Sverige 61 behandling av lymfom och akut
lymfatisk leukemi.’

Genterapier, som ir ett exempel pa ATMP, paverkar en gensekvens som orsakar sjukdom eller
skada och kan ha en potentiellt botande effekt, ofta f6r sjukdomar som idag kriaver behandling
livet ut eller dir det saknas behandling. Genterapier dr en form av avancerad terapi som

3https: //cancetrcentrum.se/samverkan/vara-uppdrag/kunskapsstyrning/ cancetlakemedel/ car-t-cell-behandling/
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innehaller DNA eller RNA och vars syfte dr att reglera, reparera, ersitta, ligga till eller ta bort en
gensekvens.

Cellterapier anvinder antingen patientens celler eller celler frin en donator och kan bestd av olika
typer av celler. Avgorande for om en cellterapi klassificeras som en avancerad terapi ér alltsa om
cellerna genomgar en visentlig modifiering samt cellernas syfte och funktion hos den mottagande
patienten.

Hilso- och sjukvirdens utveckling inom avancerade terapier ar 1 dag mindre samordnad 4n
diagnostiken. Flera regioner har inrittat olika centrum for avancerade terapier som driver
utvecklingen framit i respektive region. Det finns ocksa vissa nationella aktorer, till exempel
RCC:s nationella arbetsgrupp f6r CAR-T-cellbehandling, och projekt som driver fragorna och
utvecklingen.

ATMP Sweden* 4r ett nationellt nitverk med malet att utveckla samarbeten och kommunikation
for att paskynda att patienter far tillgang till avancerade terapier. I nitverket ingar bland annat de
tre projekten CAMP, SWElife-ATMP och ATMP Innovation Milieu, som alla syftar till att
padriva olika aspekter av anvindningen av avancerade terapier i Sverige. ATMP Sweden CAMP
ar ett initiativ for nationell samordning.

4 https:/ /atmpsweden.se/
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Utmaningar och
mojligheter

I detta framatblickande kapitel beskrivs en vision for precisionsmedicin som dr kopplad till malet om Sverige som
foregangsland ndr det giller att implementera individanpassad diagnostik och bebandling i hilso- och sjukvarden.
Rapitlet beskriver utmaningar och mdjligheter som inforandet av precisionsmedicin kan medfora savél ur
patientperspektiv som ur resurshianseende.

Visionen om framtidens precisionsmedicin

Ett av malen i regeringens nationella strategi for life science ar att Sverige ska vara ett
foregangsland nar det giller att implementera individanpassad diagnostik och behandling i
hilso- och sjukvarden. Myndigheten f6r vard- och omsorgsanalys skriver i sin rapport
”Genvigen till 6kad precision. En framatblickande analys av precisionsmedicin 1 hilso-
och sjukvarden” att pa tio ars sikt kommer hilso- och sjukvarden att ha forindrats pa
foljande sitt om precisionsmedicin har kunnat inforas jamlikt och kostnadseffektivt.
Gensckvensering ar rutin vid diagnostisering av cancer. Gensekvensering genomfors pa
alla nyfédda och prover sparas i nationellt standardiserade databaser.

Utvecklingsarbetet har kommit langt for att anvinda flytande biopsier for tidig upptickt
av cancetr.

Det finns flera avancerade terapier inom framforallt cancervarden och i varden vid
sillsynta diagnoser. Manga av dem ir nationellt nivastrukturerade och ges bara vid ett
antal hogspecialiserade centra med multidisciplinir kompetens och nationell upptagning.
Likemedelsbolagen och myndigheter har gemensamt tagit fram kriterier f6r kvalificering
sa att sjukhusen inte behover ga igenom separata kvalificeringsprocesser for olika
likemedelsforetags produkter.

Kunskap om genetik och precisionsmedicin ar mer spridd i hela sjukvarden dn idag.
Virdutbildningar ar uppdaterade och regionerna samverkar runt nationella
fortbildningsprogram inom ramen fér den nationella kunskapsstyrningen.

Rutiner f6r remittering, eftervard och uppfoljning ir upparbetade.

Det finns en nationellt omfattande infrastruktur for hilsodata. Information ar pa ett
sdkert och dandamalsenligt satt tillgdnglig f6r aktérer inom varden, den akademiska
forskningen och de forskande likemedelsforetagen. Vissa data kan ocksa delas inom EU.
Staten och regionerna har kommit 6verens om ansvarsférhallanden f6r finansiering av
precisionsmedicin. °

5> Myndigheten f6r vard och omsorgsanalys, Genwvdgen till ikad precision, En framditblickande analys av precisionsmedicin i
hdlso- och sjukvdrden, Stockholm Atta 45 Tryckeri, ISBN 978-91-88935-32-8
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Utmaningar och mdjligheter — exemplet lungcancer

Flera precisionsbehandlingar som har funnits i rutinsjukvarden en lingre tid har bidragit till en
bittre vard och 6kad 6verlevnad och livskvalitet, till exempel vissa malinriktade likemedel i
cancervarden. Varje ar tillkommer nya molekylart malstyrda cancerbehandlingar i klinisk praxis.

Allt fler patienter erbjuds malstyrd behandling, men det ar fortfarande en utmaning att inte alla
patienter som behover far tillgang till de nya behandlingarna.

For att belysa med ett konkret exempel har vi valt diagnosen icke smacellig lungcancer som ir en
vanlig och komplex cancersjukdom som ofta diagnostiseras 1 avancerade stadier och utgdr en stor
utmaning for patienter och sjukvarden. For behandling av icke smacellig lungcancer har det
kommit flera nya likemedelsbehandlingar inom precisionsmedicin. Utvecklingen gar snabbt och
det medfor bland annat utmaningar i jamlikt inférande i rutinsjukvarden 6ver hela landet.

Om lungcancer i Sverige och precisionsmedicin

Totalt insjuknar nirmare 4 000 personer i Sverige i lungcancer varje 4r°, och lungcancer ir den
vanligaste cancerrelaterade dédsorsaken i vért land. Aven om prognosen har forbittrats de
senaste decennierna ligger femirsoverlevnaden fortfarande under 25 procent.” Detta beror till
stor del pa att lungcancer ofta uppticks i ett sent skede, och ungefir hilften av patienterna
diagnostiseras med metastaserad sjukdom dir kurativ behandling inte lingre ir ett alternativ. ®

I Sverige finns det idag inget screeningprogram for lungcancer. Analyser pagar idag infor
utvirdering av ett riktat screeningprogram for riskpopulationen och i Region Stockholm pagar
torberedelser f6r pilotverksamhet samt en nationell implementeringsstudie.

Under det senaste decenniet har det skett en snabb utveckling av nya likemedel inom
lungcanceromridet, till exempel i form av riktade behandlingar mot specifika mutationer.

Bakom den positiva utvecklingen av nya behandlingar de senaste dren ligger en férdjupad
forstaelse av cancerbiologin. Det handlar om kartliggning av de mutationer i cancercellerna som
ligger till grund f6r sjukdomen, vilket mojliggdr utvecklingen av nya malinriktade likemedel.
Sammanlagt dr det en allt stérre grupp patienter som kan ha nytta av de nya behandlingarna

Kostnaderna for lungcancer

Samtidigt vixer sjukvirdens problem med att géra de nya medicinerna tillgingliga f6r patienterna
dels for att behandlingarna ska introduceras rent praktiskt, dels for att behandlingskostnaderna
okar. Kostnadsutvecklingen ar tydlig de senaste aren vilket speglar de 6kade sjukvardsutgifterna
och introduktionen av nya behandlingsalternativ.

bl

5 RCC i samverkan, Lungcancer Nationell kvalitetsrapport f6r 2020, Lungcancerregistret, September 2021
¢ Socialstyrelsen och Cancerfonden. Cancer i siffror 2018 - Populirvetenskapliga fakta om cancer. 2018.

7 Svenska lungcancerregistret. 2021. https://cancercentrum.se/samverkan/cancerdiagnoser/lunga-och-
lungsack/kvalitetsregister/
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De totala kostnaderna f6r lungcancer i Sverige ar 2019 beriknades till 6,1 miljarder kronor. Den
storsta enskilda kostnaden var produktionsbortfall som beriknades till totalt tre miljarder kronor,
alltsa nira halften av de totala kostnaderna for lungcancer. Informell vard, som uppstir da
anhoriga ligger obetald tid pa att virda en nirstaende, uppskattades till 9 procent av de totala
kostnaderna. Sjukvardskostnaderna for lungcancer exklusive kostnader for likemedel berdknades
till 1,4 miljarder kronor vilket motsvarade 23 procent av de totala kostnaderna.
Likemedelskostnader utgjorde 19 procent och uppgick till 1,1 miljarder kronor.

Sjukvardskostnader;
1388; 23%

Produktionsbortfall;
3012; 49%

Informell vard;
566; 9%

Figur 1: Totala Kostnader for lungcancer i Sverige ar 2019, miljoner kronor

Kalla: Institutet for Halso-och sjukvardsekonomi, IHE, Lungcancer i Sverige — en analys av sjukdomsbérda och vardet av
tidigare detektion, IHE rapport 2021:10, IHE: Lund

Det har varit en stor 6kning av likemedelskostnaderna, med nara tredubblade kostnader mellan
2017 och 2019. Denna utveckling drivs till stor del av den 6kande anvindningen av PD1- och
PDL1-himmarna, som utgjorde 106, 41 respektive 51procent av de totala likemedelskostnaderna
2017, 2018 och 2019.

De nya likemedlen har medfort att molekylira tester kan géras pa vivnadsmaterial 1 diagnostiskt
syfte fOr att avgora om patienten ar limplig for malinriktad behandling. Battre beslutsstod och
mer triffsikra behandlingsval gor att sjukvarden kan vilja bort likemedel som inte fungerar f6r
patienten. Precisionsmedicin kan i det liget innebira en méjlighet till effektivisering och bittre
resursutnyttjande.

Ju tidigare man kan uppticka tumoren desto battre ar mojligheterna att behandla effektivt.
Forhoppningen dr att testning for olika biomarkérer, till exempel genom bred genomisk
profilering, snabbt etableras som en ny standard vid cancerdiagnostik och att det 6kar chanserna
for bade effektivare behandlingar av patienterna och samtidigt effektivare resursanvindning 1
varden. Framtida strategier for precisionsmedicin inom cancervarden ar under utveckling for att
folja sjukdomen samt férutsiga och undvika behandlingsresistens hos tumoérceller 1 ljuset av ny
kunskap om cancercellers evolution.
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Internationell utblick

Myndigheten for vard- och omsorgsanalys har kartlagt sju europeiska linders satsning pa
precisionsmedicin’. I en promemotia som presenterades 2021 konstateras att i de linder som har
kommit lingst med nationell infrastruktur finns det strukturerade satsningar fran regeringarna
samt strategier och handlingsplaner dir staten atar sig att utveckla och finansiera nationell
infrastruktur.

En nationell infrastruktur innebar:

e En organisation som driver och samordnar implementering av precisionsmedicin
respektive anvindning av halsodata.

e En organisation som beslutar om standarder f6r data.

e FEn organisation som tillhandahaller teknisk infrastruktur.

Linder som uppfyller dessa kriterier har lyckats bast med att inféra precisionsmedicin.

Nir det giller precisionsmedicin bedémer man att Danmark, Norge och Storbritannien ligger
frimst. Sverige har en relativt god position men saknar de fokuserade satsningar fran staten som i
de linder som ligger i framkant.

Analysen visar att Danmark, Finland och Island hittills har satsat mest pa att bygga en nationell
infrastruktur f6r primir anvindning av hilsodata. I Sverige finns det en nationell infrastruktur
som drivs gemensamt av regionerna, men det 4r fortfarande utmanande att dela data mellan
vardgivare och Gver regiongrinserna.

Nir det giller sekunddr anvindning av hilsodata bedéms Finland ensamt ligea i titen.

I Sverige, liksom i flera andra linder, finns det beskrivningar av var hilsodata finns och
vigledningar for hur man kan ans6ka om den. I Finland dr det dock méjligt att ansoka om data i
samma system.

Gemensamma nimnare for en framgangsrik infrastruktur f6r implementering av
precisionsmedicin bedéms vara foljande:

e strategisk och fokuserad satsning fran regering
e nationell organisation for genetiska fragor

e statlig finansiering

e hantering av etiska fragor

Enligt promemorian saknar Sverige en strukturerad satsning och langsiktig finansiering av
nationellt genomcentrum.

8 Okad precision i Europa. PM-2021-3. Myndigheten f6r vard-och omsorgsanalys
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Behov och forslag

Rapitlet belyser och problematiserar de insatser som krdvs for implementeringen av precisionsmedicin i svensk
cancervdrd, sdrskilt insatser inom informatik, datadelning, lingsiktig finansiering inklusive betalningsmodeller,
Jforskning och kliniska studier, utbildning, traning och kompetensforsorjning, etiska, legala och sociala
implikationer samt strategisk samverkan. I kapitlet beskrivs dven precisionsmedicin som en del av

kunskapsstyrningen.

Inférandet av nya metoder och terapier ser delvis olika ut beroende pa vilken del av
precisionsmedicinen vi tittar pa. Mycket omfattas av det nationella systemet for ordnat inférande
av cancerlikemedel.

For att precisionsmedicin ska kunna implementeras pa ett jamlikt sétt i hela landet kréivs att det
nationella systemet f6r ordnat inférande av bade terapier och medicinteknik dr dimensionerat f6r
att kunna hantera utvecklingen. Det ska dven finnas stod for studier med nationellt
patientuppdrag, t ex via de initiativ som tas inom Kliniska studier Sverige avseende satellit-sites
vid likemedelsstudier. Regionerna och de samverkansmodeller som finns maste fa férutsittningar
att gora prioriteringar och uppfoljningen av likemedelsanvindningen maste fungera.

Utvecklingen av precisionsmedicin kommer att paverka det patientnira arbetet, med behov av ny
kunskap och kompetens samt nya arbetssitt och rutiner for att kunna erbjuda precisionsmedicin
pa ett jamlikt sitt. Det stéller krav pa vardens infrastruktur, till exempel IT-system och
organisering.

Sarskilt kraftfulla behandlingar och behandlingar med osakra langtidseffekter kommer att
innebdra att stora delar av hilso- och sjukvarden ber6rs av eftervard och uppfoljning under ling
tid. Det innebir att patienter behdver involveras pa ett tydligare sitt i beslutsfattande pa bade
systemniva och individniva, samt att informationséverféringen dr adekvat.

For att minska negativa konsekvenser och for att de positiva effekterna av utvecklingen inom
precisionsmedicin ska komma patienterna till godo fullt ut maste metoder och terapier utvecklas i
nira samarbete mellan de olika sektorerna som beskrivs i figur 2."

9 Myndigheten f&r vard- och omsorgsanalys, Genvigen till 6kad precision, En framatblickande analys av
precisionsmedicin i hilso- och sjukvirden, Stockholm, Atta 45 Tryckeri, ISBN 978-91-88935-32-8
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Figur 2: Implementering av precisionsmedicin som en héllbar modell kraver en tvarvetenskaplig natverksstrategi.
Kélla: Trailblazing precision medicine in Europe: A joint view by Genomic Medicine Sweden and the Centers for Personalized
Medicine, ZPM, in Germany, Seminars in Cancer Biology, https://doi.org/10.1016/j.semcancer.2021.05.026

Omraden i behov av insatser

1 Precisionsmedicin inom kunskapsstyrningen

Kunskap inom precisionsmedicin behover inforlivas sa att det blir en naturlig del av det samlade
arbetet med framtagning av kunskapsunderlag. Detta gérs av RCC idag, i arbetet med produktion
av kunskapsunderlag som vardprogram, regimbibliotek, individuella patientoversikter med mera.

Precisionsmedicin drivs av forskning och innovation, men dess utveckling och implementering
kriver ett kontinuum av atgarder i hilso- och sjukvarden. Data ar till exempel viktiga, men deras
anvindning innebir dven insamling, lagring, delning, bearbetning och analys av olika aktorer som
madste samarbeta.

Precisionsmedicin férvintas idag och inom den narmaste framtiden berdra allt fler stora
cancerformer. Inom cancer gors redan 6ver 10 000 genanalyser per ar. For att sakerstilla jamlik
vard och hog kvalitet krivs for vissa delar en nationellt omfattande infrastruktur som tillater
koncentration av befintlig kompetens och att standarder och rutiner utarbetas nationellt.

Precisionsmedicin ska vara jamlik och beh6ver inforas i regionerna pa ett genomtinkt sitt. Alla
regioner kan inte erbjuda allt nir patienterna ar fa, behandlingarna dyra och kompetensen
specialiserad. Nationella samarbeten krévs.

Det dr ocksa viktigt att precisionsmedicin utvecklas som en integrerad del av hilso- och
sjukvarden, bland annat f6r att méjliggéra sammanhingande virdkedjor. Patienter som tar del av
precisionsmedicinska metoder och behandlingar kommer ocksa att vara en del av den 6vriga
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varden. Det innebir att 6vergangar mellan exempelvis en onkologisk klinik och en nationellt
hégspecialiserad klinik for avancerad terapi behéver fungera skarvlost.

Det ar viktigt att varden bedrivs bade tvirsektoriellt och multidisciplinart.

Det kommer att kravas kunskap om precisionsmedicin inom de flesta av hilso- och sjukvardens
professioner. Saidan kompetensférsérjning behover sikerstillas genom komplettering av
grundutbildning, specialistutbildning och fortbildning av vardpersonal. Alla dessa
professionsgrupper behover ocksa kunskap om vilka risker och osikerheter som finns vid vissa
behandlingar, samt kompetens att hantera den oro som ett genetiskt test kan ge upphov till f6r en
patient.

For att alla patienter ska fa samma mojligheter att ta del av precisionsmedicin krivs att bade den
koncentrerade och bredare anvindningen av precisionsmedicin ér kind brett i sjukvarden. De
olika omradena inom precisionsmedicin utférs i dag och kommer dven i framtiden att utforas i
specifika delar av hilso- och sjukvarden. Samtidigt behver precisionsmedicinska metoder och
terapier vara kinda i stora delar av sjukvarden for att rutiner £6r bland annat remittering och
uppféljning ska fungera.

Inte minst ar det viktigt med kinnedom om mojligheter till genetisk diagnostik och 6kad kunskap
1 takt med att varden kommer att kunna erbjuda malinriktade likemedel eller immunterapier som
kriver gensekvensering och analys av patientens tumor.

I detta sammanhang kan den nationella kunskapsstyrningen bli viktig som ett sitt att 6ka den
regionala jamlikheten. Genom nationell kunskapsstyrning och vardprogram likriktas regionernas
vardutbud med utgangspunkt i befintligt kunskapsldge och evidens.

Under de kommande aren kommer allt fler tuméragnostiska behandlingar att godkidnnas, och
dessa kommer ofta att vara riktade mot relativt ovanliga genetiska forindringar. Det avser
behandling av en tumor som har en viss genavvikelse men inte édr kopplad till ett visst organ. For
att dessa ska kunna introduceras pa ett jamlikt sitt 6ver olika tumértyper, behéver RCC utreda
hur vi anpassar vardprogramsarbetet till terapier som beror flera diagnosomraden samtidigt. 1
grunden handlar det om den malriktade terapins plats i en specifik malignitet och hur vi viger in
evidens fran studier med flera olika maligniteter, och ser till att vi far till ett effektivt arbetssatt
med beskrivningar av biverkningar mm sa att vi inte beskriver detta pa olika sitt i olika
vardprogram och att vi héller vardprogram uppdaterade nir det kommer nya terapier eller
diagnostik som beror flera maligniteter.

RCC anser att

e Nationella samarbeten krivs. Alla regioner kan inte erbjuda allt nir patienterna ér fa,
behandlingarna dyra och kompetensen specialiserad.

e Komponenter inom kunskapsstyrningen anpassas i takt med utvecklingen inom
precisionsdiagnostik och precisionsbehandling; nationella vardprogram, standardiserade
vardforlopp, regimbibliotek, kvalitetsregister, patientkontrakt, och Individuella
patientéversikter (IPO) med mera.

¢ De tuméragnostiska behandlingarna behéver fangas upp pa ett strukturerat satt i
kvalitetsregistren. Inom overskadlig framtid kommer dessa behandlingar att finnas i olika
organbaserade register vilket kommer att medféra en vixande utmaning f6r god 6verblick
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e [ framtiden bor det 6vervigas att skapa ett kvalitetsregister baserat pa genetiska
forindringar snarare dn var i kroppen tuméren sitter. Det skulle t ex kunna ske i
samutveckling med en genomikmodul inom 1PO.

e MDK (multidisciplinira konferenser) ar viktiga for korrekt och jamlikt val av patienter
for dessa ofta kostsamma och komplexa behandlingar.

2. Etiska, legala och sociala implikationer (ELSI)

Kommittén for teknologisk innovation och etik (IKomet) arbetar pa uppdrag av regeringen och
verkar for att skapa goda forutsattningar for innovation och konkurrenskraft samtidigt som
utvecklingen och spridningen av ny teknik sker tryggt, sikert och med ett langsiktigt
samhallsperspektiv.

Komet har foreslagit att regeringen skyndsamt bor tillsitta en utredning for att se 6ver den
lagstiftning som styr insamling och delning av hilsodata. Forslaget ar att utredningen ska ha
sarskilt fokus pa organisation och tillimpningsomrade for sekundiranvindning av hilsodata. Med
sekundiranvindning av hilsodata avses mojligheten att anvinda personuppgifter som samlats in
inom hilso- och sjukvard och socialtjanst for andra dandamal dn for det uppgifterna samlats in.

Komets forslag baseras pa upplevda regelhinder for teknikutveckling som limnats av flera
aktorer inom offentlig och privat sektor, 1 en 6ppen insamling som Komet genomfért. Behovet
av en fordjupad utredning av hilsodata har dven framkommit under Komets arbete med insatser
inom precisionsmedicin dir detta dr av sarskild vikt for att fa till en jamlik tillgang. Komets
bedémning ér att problemomradet ar alltf6r omfattande for att det féreslagna utredningsarbetet
ska kunna rymmas inom ramen for deras uppdrag. Den 7 januari 2021 beslutade regeringen
darfor att forlinga Komets uppdrag till 2022 sa att utredningstiden 16per 6ver hela perioden f6r
regeringens samverkansprogram.

Inom precisionsmedicin ér det flera etiska aspekter som tydliggor vikten av att hélso- och
sjukvarden behover bli bittre pa att involvera patienter och i férekommande fall vardnadshavare i
beslut pa systemniva och individniva. Dels dr vissa precisionsbehandlingar férknippade med stor
osikerhet for patientsikerhet. Det giller inte minst terapier som modifierar patientens gener.
Dels kan genetisk analys ge resultat som skapar oro eller o6nskad information f6r patienten eller
dess anhoriga.

RCC anser att

e Det finns behov av att reda ut juridiken kring datalagring och datadelning mellan olika
huvudmain och hur data kan och fir anviandas i klinisk verksamhet
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3. Utbildning, traning och kompetensférsorjning

Precisionsmedicinens fulla potential kan endast frigdras genom en tvirvetenskaplig ansats och
tvirvetenskapliga team, det vill sdga om alla som ir involverade 1 patientens resa kan
kommunicera och arbeta tillsammans effektivt och interaktivt.

Genom att tillhandahalla specifika tvirvetenskapliga kunskapsutbyten (till exempel grundliggande
bioinformatik och tolkning for kliniker samt medicinsk utbildning f6r bioinformatiker) skapas
den arbetskraft och den arbetsmilj6 som krivs for precisionsmedicin.

I takt med att precisionsmedicin blir en storre del av rutinsjukvarden kommer kompetens och
kunskap att behova spridas i allt storre delar av hilso- och sjukvarden. An s linge fungerar
befintlig kunskapsstyrning och kompetens finns och utvecklas dir den beh6vs, men f6r att mota
okande behov krivs 16pande 6versyn av grundutbildningar och specialistutbildningar samt
fortbildningar for att utveckla kompetens.

En allt storre del av vardpersonalen kommer att komma i kontakt med diagnostik och
behandlingar som tar sin utgangspunkt i patientens genetiska uppsittning. Dirfér behovs mer
kunskap inom dessa omraden. Det giller all personal som till exempel behéver remittera
patienter fOor genetisk diagnostik, forsta och sitta resultat i ett kliniskt sammanhang, bidra i
eftervard och rehabilitering av patienter som genomgatt behandlingar eller ge annan vard till
patienter som genomgatt en genterapi.

Detta omfattar stora delar av vardpersonalen och virdkedjan - fran primarvard till avancerad
specialistvard och uppfoljning - och det beh6vs mer kunskap genom utvecklad utbildning och
fortbildning.

Nir fler patienter far ta del av precisionsmedicin i sjukvarden kommer ocksa personalen att
behova kompetens att genomfora genetisk diagnostik, precisionsbehandlingar och uppféljning.
Personal i laboratorier, pa centra for avancerade terapier eller i alltmer specialiserad cancervard
behover uppdaterad kompetens, genom fortbildning, uppdaterade grund- och
specialistutbildningar samt workshops f6r vardprofessionen tillsammans med bland annat GMS.

RCC anser att

e Precisionsmedicin medfér behov av vidareutbildning av hilso- och sjukvardens personal.
Det kan genomféras tillsammans med professionsféreningar, lirositen, nationella
vardkompetensradet och andra aktorer, som ocksa kan reda ut behov av nya roller som
till exempel life science-jurister med djup kunskap inom bioetik, bioteknik och avtal
mellan vard, akademi och foretag, koordinatorer med férankring i verksamheterna eller
innovationsledare som skapar forutsittningar fo6r implementering.

20



REGIONALA CANCERCENTRUM

4. Informatik och datadelning

Precisionsmedicin bygger pa att stora mangder data om patienter samlas in och analyseras. Men
for att varden verkligen ska kunna dra nytta av informationen, behover data kunna samlas pa ett
strukturerat sitt, lagras och delas mellan regionerna.

Information om patienter 1 hilso- och sjukvarden i dag ir inte samlad och tillginglig pa ett sitt
som ir tillfredsstillande f6r rutinsjukvard. Data om patienter som genereras i varden finns spridd
1 manga olika system och 4r dirmed inte tekniskt tillginglig. Vissa data sammanstills i nationella
register, men ofta uppdateras dessa inte tillrickligt snabbt, med tillricklig information eller
tillrickligt standardiserat for att kunna anvindas i forskning och utveckling.

I Finland har man inrittat tillstindsmyndigheten Findata, f6r anvindning av hilsodata. Finland
beviljar tillstaind for sekundir anvindning av hilsodata bland annat nar uppgifter kombineras fran
olika personuppgiftsansvariga. Till exempel kan Findata samla in registermaterial frin
personuppgiftsansvariga, samkora och anonymisera material eller producera statistiskt material.
Myndigheten ska forbittra informationssiakerheten och mojliggora ett effektivare utnyttjande av
hilsodata. Findata kan vara ett stéd for bland annat vetenskaplig forskning, utvecklings- och
innovationsverksamhet samt undervisning.

I Region Stockholm finns Centrum f6r hilsodata som dr regionens sitt att pa ett fortjanstfullt sitt
samla huvudmannens data 6ver vardgivargrinser f6r utlimnande till i f6rsta hand
forskningsprojekt. Andra regioner tillhandahaller liknande tjanster men i ett mindre komplext
sammanhang dd de har firre vardgivare. Centrum for hilsodata har dock inte mer befogenheter
att samkora register 6ver huvudmannagrins dn Gvriga regioner.

For att maximera vardet av genomiska data finns det ocksa ett behov av att kunna koppla
genomiska data till patientens fysiska egenskaper, behandlingar, behandlingssvar och resultat.
Detta dr en utmaning pa grund av olika linders modeller f6r hilso- och sjukvardssystem, och
kompliceras nationellt pa grund av regionala skillnader eller kombinationer av privata och
offentliga hilso- och sjukvardstjanster. Vissa lainder har valt att anvinda lagstiftningen som en
vig for att sikerstilla att uppgifter som genereras av olika leverantérer samlas in pa ett samordnat
satt. I Danmark har regeringen inrittat ett nationellt genomcentrum med ansvar for att
systematiskt samla in och lagra alla genetiska data som genereras pa danska medborgare och
koppla vidare till andra datakallor for att tillhandahalla behandlings- och utfallsinformation.

Dessutom ar vilstrukturerad data en forutsittning for framgangsrik anvindning av Al for att
hitta trender i stora méingder, sa kallad data mining. Implementering av infrastrukturer f6r
genomik, som till exempel GMS, kan fylla flera viktiga behov vad giller att samla och dela data
men dven att fa in genetisk information i kvalitetsregister. Implementeringen kraver samtidigt
noggranna ¢verviaganden kring generering av data, bioinformatik, visualisering, beridkning och
lagring av data och standardisering som ocksa linkar till medicinska journaler f6r atkomst till
behandlings- och utfallsdata.

Ett stort virde finns i framgangsrik sekundédranvindning for forskningsindamal. For att
mojliggora detta maste dessa infrastrukturer inrdttas med hansyn till rittsliga aspekter och
integritet.

Utvecklingen inom helgenomsekvensering och av genpaneler kriver ett nationellt 6vergripande
system som mojliggor sokning efter enskilda, standardiserade prover. Med utgangspunkt i
nuvarande system med regionala biobanker behéver regionerna samverka om hur lagring av
prover ska ske pa ett standardiserat sitt.
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Den 20 oktober 2021 presenterade regeringen en ny strategi “Data — en underutnyttjad resurs for
Sverige: En strategi for 6kad tillgang av data f6r bland annat artificiell intelligens och digital
innovation”.

Myndigheten for digital forvaltning (Digg) fraimjar redan i dag 6ppna data och vidareutnyttjande
av handlingar fran den offentliga f6érvaltningen och arbetar pa regeringens uppdrag med att
etablera grunddatadominer (12019/03307 m.fl.). Inom ramen for detta strategiarbete har ett antal
myndigheter fatt regeringens uppdrag att frimja delning och nyttiggérande av data for att bland
annat mota de utmaningar som utpekas inom ramen for regeringens strategiska
samverkansprogram.

RCC anser att

e Det finns behov av att skapa stodstrukturer 1 Sverige f6r datadelning liknande dem som
finns i Finland och Danmark.

5. Initiativ inom forskning och kliniska studier

Forskningspropositionen betonar och sitter av resurser for att forskningen skall bidra till
utvecklingen av precisionsmedicin. Behandlingens natur, det vill siga att den i olika grad ar
anpassad efter individens unika behov och férutsittningar stiller unika krav pa bade forskningen
och sjukvarden, inte minst dd grinsen mellan det som traditionellt betecknas som sjukvard och
forskning blir mindre uttalad.

Genomic Medicine Sweden (GMS) ir en svensk infrastruktur for precisionsmedicin som
startades av regionerna och universiteten 2018 for att mojligeéra jimlik implementering av
precisionsmedicin, bade diagnostik och behandling, 6ver landet genom samverkan och genom att
systematiskt adressera utmaningar och mojligheter kopplade till tvirsektoriell samverkan,
datadelning, utbildning, kompetensférsorjning, etiska, legala och sociala implikationer och
lingsiktig finansiering. GMS mal ir att fler patienter i hela Sverige med cancer, sillsynta drftliga
sjukdomar och infektionssjukdomar ska fa tillgdng till bred genetisk analys for bittre diagnostik
och mer individanpassad vard och behandling.

GMS sju regionala center for genomisk medicin (GMC) har som uppdrag att i ett forsta steg
infora bred gensekvensering inom sjukvarden. Vid dessa center ska forskning, innovation och
utveckling bedrivas parallellt med att individanpassad diagnostik och terapi utvirderas och
implementeras i varden. Parallellt byggs en nationell infrastruktur for lagring och delning av data,
den Nationella Genomikplattformen, som pa sikt kan bli en virdefull resurs for forskning och
kliniska studier. Ett av GMS fem mal syftar ocksa till ett 6kat deltagande 1 kliniska studier.

For att bidra till den hir utvecklingen har Vinnova etablerat programmet “Hallbar
precisionshilsa” som handlar om att skapa mer triffsikra och jamlika metoder for att frimja
hilsa och vilbefinnande, samt att férebygga, diagnostisera och behandla sjukdom. For att 16sa
angeldgna utmaningar som ojamlik hilsa, 6kande livsstilssjukdomar och vixande kostnader f6r
sjukvard och omsorg behéver innovationsarbetet striva mot ett sammanhallet perspektiv pa hilsa
och vilbefinnande. Ny teknik, tillgingliggérande av data, indamalsenliga regelverk och
utvecklade incitamentsstrukturer dr hérnstenar i utvecklingen.
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Inom omradet “Hallbar precisionshilsa” som etablerats finns nu Test Bed Sweden for Clinical
Trials and Implementation of Precision Health in Cancer'' som syftar till att stimulera till och
underlitta nationella precisionsmedicinska studier for patienter med cancer.

Testbidden har en rickvidd nationellt och internationellt till initiativ och grupperingar som kan
bidra och samarbeta. Projektparterna'® har utvecklat en holistisk innovationsportfolj i en matris
bestaende av tio arbetspaket som berér omradena: kliniska studier, precisionsdiagnostik, data och
datahantering, ledarskap och innovation, medborgar- och patientinflytande, utbildning och
kompetensforsorjning, betalningsmodeller, hilsoekonomi samt etik och riktlinjer.

Arbetet samordnas av Nollvision cancer och GMS i syfte att utveckla nya modeller och stimulera
kliniska studier samt underlitta och stotta implementeringen av precisionshalsa i klinisk rutin.

Omradet prevention kopplat till precisionsmedicin dr forhallandevis outforskat och det finns fa
kliniska studier inom omradet. Precisionsprevention har dock en betydande roll att spela inom
precisionsmedicin och att studera effekterna av férebyggande arbete kopplat till “den friska
minniskan 1 linje med “P4-medicin”, det vill sdga preventive, predictive, participatory och
personalised, kriver ytterligare nya ansatser och modeller.

En sammanhallen bild av kliniska studier inom precisionsmedicin

Olika typer av databaser nationellt och internationellt har visat sig ha en viktig roll nir det giller
att koppla samman patienter med mdijliga kliniska studier, studier vars vetenskapliga malsittning
ar att stirka kunskapsldget - och dir genomforandet i sig hdjer kompetensen hos vardpersonal
och utvecklar sjukvardssystemet.

Ett svenskt exempel dr ”Cancerstudier i Sverige” med aktuella kliniska studier inom
cancervirden.

Sverige har mdéijligheten att arbeta proaktivt med att samla relevant metadata f6r innovation och
kliniska studier inom precisionshilsa. Genom att sikra f6rsorjningen av sadana data kan
nyttiggbrande av artificiell intelligens och digitalisering direkt bidra till att beskriva populationen
inom rickhall for kliniska studier och matcha individ/patient med ritt studie.

Hir finns stora mojligheter att utveckla och tridna olika tillimpningar inom Al. Cancerdiagnostik
och darmed kliniska studier kan revolutioneras av den 6kande mingden data i kombination med
utvecklingen av AL

1 https:/ /nollvisioncancet.se/nyheter/2022/01/12/ test-bed-sweden-for-precision-cancet-care/

12 Bakom initiativet och ans6kan stir féljande aktérer: Nollvision cancer och nationella cancersamordnaren vid SKR,
GMS, SciLifeLab, Likemedelsverket, Tandvards- och likemedelsftérmansverket (TLV), konsortiet bakom den
kliniska studien MEGALIT som koordineras av Akademiska sjukhuset i Region Uppsala, Handelshégskolan i
Stockholm, Hégskolan i Halmstad, Institutet f6r Hilso- och Sjukvéirdsekonomi (IHE), Nitverket mot Cancer,
Lungcancerféreningen, samt branschindustriféreningarna Lif, Swedish Medtech och Ascro. Miljon koordineras av
Nollvision cancers samordningskontor pa forskningsinstitutet SIR vid Handelshégskolan i Stockholm.
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Fol-samarbeten inom medicinsk bildanalys, informatik och Al

RCC i samverkan beslutade att inom 2021 ars 6verenskommelse tilldela medel till tre projekt som
syftar till nationellt nyttogérande av Al/nya arbetssitt som ska stirka den regionala jamlikheten
och effektiviteten inom screeningprogrammen for brostcancer och cervix.

Andra exempel pa pagiende intressanta projekt ar AIDA, en nationell arena for forskning och
innovation inom medicinsk bildanalys och ett tvirvetenskapligt samverkansprojekt som syftar till
storskalig anvindning av Al i hilso- och sjukvarden. I arenan méts akademi, sjukvird och féretag
for att omsitta tekniska framsteg inom Al till patientnytta. Centrum f6r medicinsk bilddiagnostik
och visualisering vid Linkopings universitet dr vard for arenan som syftar till att hjalpa alla
svenska aktorer inom omradet.

Region Ostergétland har utvecklat en regional strategi f6r implementering av Al i hilso- och
sjukvarden. Malsdttningen ér att strategin ska skapa 6kade forutsattningar och fungera som ett
fundament f6r implementering och uppbyggnad av precisionsmedicin inom regionen. En viktig
del av arbetet dr att skapa modeller och strukturer for strukturerade data i enlighet med de
vanligaste standarderna for lagring och datadverféring och skapa férmaga att utifran
verksamhetens behov implementera tillgingliga Al-modeller och kapacitet att vid behov utveckla
egna modeller. Ytterligare prioriterade omraden ar att sakerstilla en hog juridisk kompetens inom
regionen och sikerstilla att dessa funktioner dr integrerade 1 utvecklings- och
implementeringsprojekt snarare dn att fungera som en radgivande funktion.

Karolinska Institutet och Karolinska Universitetssjukhuset driver ett gemensamt initiativ med

pilotprojekt inom diagnostik som inkluderar prov-, bild- och datahantering. Méjligheter till att
utveckla Al och maskininlirning inom diagnostikomréadet ingir som en komponent. Initiativet
drivs i direkt samarbete med Precisionsmedicinskt centrum Karolinska.

I ett annat projekt, Skalbara informatiklosningar, finansierat av Vinnova via det strategiska
innovationsprogrammet Swelife arbetar GMS med att utveckla nationella standarder for lagring
av genomikdata inom svensk hilso- och sjukvard samt for att skapa ett ramverk for
sammankoppling av genomik- och metadata till annan hélsodata f6r analys och
visualiseringsindamal. En viktig del i arbetet bestar i att identifiera och belysa behovet av
lagindringar som maste genomforas for att moéjliggora siker datadelning pa nationell och
internationell niva av primart genomikdata men 1 férlingningen ocksa annan halso- och
sjukvardsdata.

Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Vistra Gotalandsregionen har bildat ett kompetenscentrum
tor Al som har till uppgift att stodja utveckling och inférande av Al inom hilso- och sjukvarden.
Centrumet stottar klinisk forskning och utveckling inom bl.a. diagnostik och bildanalys, genom
bearbetning av data och utveckling av Al-algoritmer, dels genom internt Al-arbete men ocksa
genom samarbeten med externa aktdrer inom akademi och niringsliv. En regional Al-plattform
har byggts upp for att tillhandahalla resurser f6r berdkningsintensiva uppgifter liksom en teknisk
miljo fOr att operationalisera de utvecklade Al-16sningarna. Kompetenscentrum Al samverkan
med andra stédfunktioner for att tillse stod inom bl.a. juridik och dataiatkomst. Sahlgrenska
Universitetssjukhuset har ocksa tagit fram och beslutat om en Al-strategi som ligger till grund fo6r
centrumets framtida fokusomraden.
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RCC anser att

e Det beh6ovs mer forskning, innovation och utveckling av metodik for kliniska studier
inom precisionsmedicin.

e En nationell standard f6r genomiska metadata dr nédvindig fOr visualisering av data for
sjukvard, akademi, foretag och myndigheter samt for utveckling av avancerade
realtidsanalyser sisom Al-baserade applikationer och maskininlarning,

e Det finns behov av att fortsitta att gemensamt utveckla Al och nya arbetssitt f6r hilso-
och sjukvarden.

6. Langsiktig finansiering och betalningsmodeller

Myndigheten for Vird- och omsorgsanalys pekar i sin analys pa att det sannolikt ar frimst inom
cancervarden som precisionsmedicin kommer att vixa det kommande decenniet. Mellan 300 och
400 nya immunterapier, malinriktade likemedel och tumdragnostiska likemedel kan vara
godkinda om tio ar. De uppskattar att gensekvensering generellt, inte bara inom cancer, kan
komma att anvindas 390 000 ganger arligen i slutet av decenniet.

Kostnaderna for gensekvensering i rutinsjukvarden uppskattas bli knappt 800 miljoner kronor
2030. De bedémer ocksa att det om tio ar kan finnas godkédnda avancerade terapier som
teoretiskt skulle kunna anvindas som behandling f6r upp till 125 000 patienter i Sverige.

Hur stor andel av patienterna som faktiskt kommer att behandlas beror pa faktorer som
sjukdomsprogression, behandlingsalternativ och behandlingskostnader. Mellan 2 000 och 10 000
patienter per ar kan komma att behandlas med avancerade terapier i Sverige runt 2030.
Kostnaderna f6r det uppskattas bli mellan 7 och 36 miljarder, vilket motsvarar 2—9 procent av
regionernas totala hilso-och sjukvardskostnader. Dessa uppskattningar dr givetvis mycket osakra.

En forutsittning for implementering av precisionsmedicin dr mojligheten att bedéma nytta och
kostnadseffektivitet av nya metoder och behandlingar. Behandlingar inom precisionsmedicin och
ATMP utmanar pa flera sitt dagens system for hilsoekonomisk utvardering, prissittning och
implementering. For precisionsmedicin handlar det om att kunna utvirdera kombinationen av
diagnostikmetod och efterféljande behandling. Det kravs ocksa strukturerad uppfoljning och
utvirdering av de nya behandlingarna i samverkan mellan aktorerna, inklusive patienter, for att
successivt Oka kunskapen om deras effekt och virde.

Eftersom precisionsmedicin och ATMP generellt anvinds inom slutenvarden gors TLV:s
utvirderingar for flertalet av dessa produkter inom ramen for kliniklakemedels- och
medicinteknikuppdragen. Det innebir att det dr angelaget att TLV har tillrdckliga resurser till
detta arbete f6r att mota behovet av hilsoekonomiska virderingar. Fér narvarande ar
kliniklakemedeluppdraget endast resurssatt for att klara omkring hilften av de utvirderingar som
behovs idag, och behovet vintas 6ka i takt med att mer komplexa behandlingsmetoder blir
tillgangliga.

Inom ramen f6r delarbetet har TLV och SKR tagit fram en skrivelse till Life Science-kontoret i
syfte att starka TLV:s resurser for att utka genomférandet av hilsoekonomiska virderingar for
likemedel och medicintekniska produkter, och for att utveckla metoder fér hilsoekonomiska
virderingar £6r ATMP och precisionsmedicin.
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Inom precisionsmedicin finns flera utmaningar nir det giller att virdera och prissitta nya
metoder och terapier, bland annat vad giller kombinationsbehandlingar och tuméragnostiska
lakemedel.

Regeringens samverkansgrupp, arbetsgruppen for precisionsmedicin/ ATMP har inom ramen for
omradet “Finansieringsmodeller” initierat ett projekt i syfte att ta fram en initial kartliggning och
beskrivning av systemet utifran ett finansieringsperspektiv. Ingdende delkomponenter kartliggs
avseende omfattning, berérda aktérer och beroenden mellan olika delkomponenter.

Jamlik tillgang till halso- och sjukvird ar en grundliggande princip i det svenska hilso- och
sjukvardssystemet. Projektet bidrar till att 6ka férutsittningarna f6r en jamlik tillgang till
precisionsmedicin genom att tydliggéra behov och utformning av en finansieringsstruktur pa
nationell niva i samverkan mellan akademi, regioner och foretag. Projektet finansieras av Vinnova
via det strategiska innovationsprogrammet Swelife. Ett utmirkande drag for precisionsmedicin ar
anvindning av diagnostiska, prognostiska och behandlingsprediktiva tester som en integrerad del
1 behandlingskedjan. D4 uppstar fraigor om hur kostnader och nyttan av dessa medicintekniska
produkter ska utvarderas.

TLV konstaterar bland annat att om introduktionen av ett nytt likemedel innebir att ett
behandlingsprediktivt test som vanligtvis inte gérs méste borja goras, ska kostnaden for detta test
inkluderas i behandlingskostnaden f6r det nya likemedlet. Om testet ddremot redan gors pa de
aktuella patienterna, och informationen fran testet kan anvindas for flera efterféljande
behandlingar behdver testkostnaden inte tas med i berdkningen. TLV drar slutsatsen att vardet av
ett behandlingsprediktivt test beror av hur kostnadseffektiva de efterfoljande behandlingarna ir.
Det blir en utmaning att gora fullstindiga utvirderingar eftersom det beh6vs mycket information.

TLV har fortsatt samverkan med andra aktérer och fokuserar pa bland annat féljande delar:

e Utreda hur férenklade men dnda informativa utvirderingar av precisionsmedicinska test
kan goras.

e Tortsitta diskussionen om konsekvensen for patienterna av att vinta den tiden det tar att
introducera nya likemedel f6r behandling. Ett matt f6r att kvantifiera dessa konsekvenser
bor utvecklas.

e Kombinationsbehandlingar: fortsitta utreda hur vi méjligeor olika pris f6r olika
anvindning.

e Fortsitta att utreda forutsittningarna fér det offentliga att teckna nationella avtal baserat
pa betalningsmodeller

Utvecklingen av precisionsmedicin kan komma att innebira méjligheter till bade diagnostik och
behandling som inte omfattas av den offentligt finansierade hilso- och sjukvarden. Da uppstir en
risk for det offentligfinansierade systemets legitimitet. Legitimiteten kan minska bade bland dem
som inte har rad att finansiera privat utredning och behandling samt bland dem som tycker sig
behova finansiera privat utredning och behandling, samtidigt som de betalar skatt.

Nir det giller utredningar kommer vissa invanare att ha méjlighet att sjilva finansiera genetisk
diagnostik, for bland annat cancerscreening. Vid eventuella fynd kan de komma att vinda sig till
den allmidnna hilso- och sjukvarden for vidare utredning och behandling. Det finns redan flera
privata aktorer som erbjuder genetiska tester bade i Sverige och utomlands.

Aven nya kunskapsstod pa konsumentmarknaden kan driva pa vardkonsumtionen. Till exempel
kan en 6kad anvindning av Al-baserade appar som stiller diagnos leda till att patienter soker
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vard och efterfragar specifika behandlingar. Nir det giller behandlingar kommer den privata
finansieringen att bero pa flera faktorer, exempelvis vilka terapier som finns tillgingliga och
erbjuds av offentliga respektive privata aktorer samt vad kostnaden per behandling ar.

Beroende pa hur dessa faktorer ser ut i framtiden paverkas sannolikheten for att individer med
privata medel eller privata forsikringar képer behandlingar som inte erbjuds inom den offentligt
finansierade hilso- och sjukvarden.

RCC anser att

e Betalningsmodeller inom precisionsmedicin behéver utredas och utvecklas.

7.Strategisk samverkan

RCC och GMS ir bada centrala for att forverkliga en jamlik tillgang och implementering av
precisionsmedicin. Forskningspropositionen lyfter att GMS har “en birande funktion for att
torverkliga det mal som sitts upp i den nationella life science-strategin om att Sverige ska vara ett
toregangsland nar det giller att inféra individanpassad diagnostik och behandling i hilso-och
sjukvarden”.

GMS har etablerat regionala Genomic Medicine Centers (GMC) for genomisk medicin vid
universitetssjukhusen. Vid dessa centra ska forskning, innovation och utveckling bedrivas
parallellt med att individanpassad diagnostik och terapi utvirderas och implementeras i virden
och medicinska fakulteter som finansieras av Vinnova tillsammans med parterna. GMS har
utvecklat precisionsdiagnostik for cancer i form av breda genpaneler som ar under nationell
implementering. Det pagar dven pilotprojekt kring implementering av helgenomsekvensering, det
vill sdga analys av hela arvsmassan, for utvalda cancerformer.

Pa uppdrag av Socialdepartementet, via Socialstyrelsen, genomfér GMS sedan 2021 piloter inom
precisionsmedicin f6r nationell implementering av i huvudsak helgenomsekvensering vid
barncancer samt uppskalning av molekylar diagnostik f6r gynekologisk cancer och bréstcancer.
Arbete pagar dven inom GMS med att utveckla andra canceranalyser samt analys av flytande
biopsier.

For att nd framgang inom precisionsmedicin krévs initiala investeringar i infrastruktur och
16sningar som mojliggdr implementering pa bred front. Politiskt mandat, praktiska och legala
méjligheter behdver ges for att mojliggdra en 6kad anvindning av hilsodata. Aven betydande
forskningssatsningar och kompetenshéjande insatser inom omradet behéver tillkomma.

For att Sverige ska ligea i framkant vad giller precisionsmedicin dr det viktigt att vi fortsitter att
genomfora och delta i1 nationella och internationella studier. Sverige har idag ett viletablerat
samarbete med flera linder, diribland Storbritannien, Frankrike, Tyskland, Norge och Danmark,
och har dven tillsammans med 20 andra linder i Europa atagit sig att fram till 2022 ha genomfort
minst en miljon genomsekvenseringar. I flera avseenden ir internationell samverkan inom
precisionsmedicin dessutom en nédvindighet eftersom patientgrupper manga ganger ar for smé i
Sverige.

12 Regeringens samverkansgrupp f6r hilsa och life-science, Arbetsgruppen for precisionsmedicin och ATMP,
Initiativ inom precisionsmedicin och ATMP i Sverige — en orientering, 2021-04-20
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Aven om utvecklingen av precisionsmedicin har tagit stora steg framit aterstir det fortfarande
mycket att gbra. Nar olika intressen, beslutsfattandeprocesser, lagar, férordningar, rutiner,
torlopp, regler, hinsyn och insatser ska motas upplevs ofta komplexitet. Situationer dar manga
olika personer, sektorer och organisationer behover arbeta tillsammans, utan att nagon kan
bestimma 6ver de andra.

Fardplan for precisionsmedicin i Sverige

Samverkansgruppen fér Hilsa & Life Science, som utgor regeringens radgivande gruppering
inom life science-omradet, inréttade 1 juni 2020 en sarskild arbetsgrupp for precisionsmedicin och
avancerade terapier under ledning av Ole Petter Ottersen, KI och Anders Blanck, Lif.

Samverkansgruppens mandat stricker sig till och med valet 2022 och ddrmed ocksa
arbetsgruppens uppdrag. For att konkret bidra till att accelerera implementeringstakten av
precisionsmedicin fokuserar Samverkansgruppen pa att ta fram en “Firdplan for
precisionsmedicin 1 Sverige”. Syftet dr att ta fram en konkret plan som kan fungera som ett
faktiskt verktyg fOr att underlitta prioriteringar av insatser och initiativ.

Fardplanen fokuserar pa tre huvudomraden:

e Strategiska partnerskap
e Infrastruktur fOr precisionsmedicin
e LEvidensperspektivet

Till dessa tre huvudomraden har ocksa foljande tre horisontella teman identifierats som ska
genomsyra samtliga huvudomraden och de kommande férslagen:

e Patientperspektivet
e  Kompetensforsorjning
e Internationalisering

Savil huvudomraden som horisontella teman har identifierats genom att utga fran utmaningar
och utestaende fragor som identifierats i tillgangliga rapporter och underlag fran
regeringsuppdrag och utredningar, vilka dven ligger till grund f6r delar av denna rapport.

RCC anser att

e Bred samverkan med GMS bor fortsatta, utbildning och utveckling behover ske
gemensamt med Ovriga intressenter.

e [ flera avseenden dr internationell samverkan inom precisionsmedicin nédvindig
eftersom patientgrupper manga ganger ar for sma i Sverige.
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Termer och begrepp

DNA - DNA-protein dr minniskans genetiska material, och bestéir av baserna adenin

(A), cytosin (C), tymin (T) och guanin (G). DNA ir organiserat i olika formationer, gener,
oversatt till protein i cellerna. DNA-molekylen aterfinns i identiska kopior i varje enskild cell.
Andringar av sekvensen eller ordningen for baserna i en gen skulle kunna orsaka fel i proteinerna
vilket kan resultera i sjukdom.

Farmakogenetik - Inom farmakogenetik studeras sambandet mellan genetik och
likemedelsbehandlingar. Med 6kad kunskap kan likemedel och dosering anpassas efter
patientens genetiska uppsittning i syfte att minska feldosering.

Gen - En del av det genetiska materialet (DNA), som innehaller information om hur ett specifikt
protein (eller en RNA-molekyl) ska byggas eller uttryckas (se DNA). Minniskor har cirka 25 000
gener.

Genkartlaggning - UndersOkning av en persons DNA f6r att identifiera en variation i en gen eller
en gensekvens. Anvinds till storsta del for att diagnostisera sjukdomar eller uppskatta risken for
framtida genetiska sjukdomar, det kan ocksa ge information om andra genetiska egenskaper.

Genom - Genom, arvsmassa, ar beteckningen pa en organisms samtliga gener. Hos minniskan
motsvarar genomet det genetiska material som finns i alla celler utom konscellerna. Det
manskliga genomet dr uppbyggt av cirka 25 000 gener och tre miljarder baspar.

Genomic Medicine Sweden (GMS) - GMS ir en samverkansorganisation vars syfte ér att frimja
utvecklingen inom precisionsmedicin samt samordna inférandet av precisionsmedicin i hela
Sverige.

Genpanel - En genpanel ér ett fordefinierat urval av gener som kan analyseras i ett diagnostiskt
test.

Gensekvensering - Metod f6r att bestimma ordningen av de olika baserna adenin, cytosin, tymin
och guanin, i DNA-molekylen.

Genuppsdttning - Den manskliga genuppsattningen lagras 1 DNA och ér fordelad pa 46
kromosomer (23 par, med en uppsittning fran respektive forilder), beldget i cellens kirna. Alla
celler i
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hela organismen (med undantag f6r konsceller och réda blodkroppar) innehaller samma
genuppsittning, dock varierar det vilka delar av uppsittningen och vilka gener som ar aktiva
mellan olika typer av celler.

Helgenomsekvensering - En fullstindig analys (sekvensering) av kroppens samtliga gener.

Indikation - Det symtom eller sjukdomstillstind som en specifik behandling kan anvindas mot.
Ett lakemedel kan vara godkant for flera indikationer och kan didrmed anvindas pa flera olika
symtom och sjukdomstillstand.

Mutation - Nir celler delar sig uppstar ibland slumpmissiga fel 1 kopieringen av DNA. Det leder
till forindringar i cellernas genuppsittning och kan i vissa fall leda till att cancerceller utvecklas.

Next Generation Sequencing (NGS) - NGS ir ett samlingsnamn som inkluderar flera olika, nya
tekniker for gensekvensering som mojliggor att man kan sekvensera hela arvsmassan eller vilja ut
de gener som ir sirskilt intressanta. Den nya tekniken mojliggér en mycket snabbare och
effektivare sekvensering dn vad som tidigare var mojligt.

Patientdata - En samling av information, eller data, fran patienten och kan exempelvis besta av
blodprov, genetiska tester, rontgen samt mitning av livsstilsfaktorer som fysisk aktivitet.

Proteomif ar en gren av biologin som underséker stora mangder data om proteiner i olika
sammanhang, framférallt deras struktur och funktion. Proteomiken tillhér familjen ”omik”, ett
samlingsnamn pa ett flertal nya teknikinriktningar for att studera biologiska forlopp holistiskt
eller multivariat.

Tumdragnostisk eller histologiskt oberoende behandling ir behandling av en tumo6r som har en viss
genavvikelse men inte dr kopplad till ett visst organ

Olika typer av ATMP
Lékemedel for somatisk cellterapi

Likemedel f6r somatisk cellterapi innehaller celler som “bearbetats visentligt” sd att deras
biologiska egenskaper, fysiologiska funktioner eller strukturegenskaper har dndrats och ges till
patienter for att behandla, férebygga eller diagnosticera en sjukdom.

Celler och vivnader som inte klassificeras som likemedel regleras av Socialstyrelsens
forfattningar.
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Lékemedel for genterapi

Likemedel for genterapi baseras pa gener (DNA, RNA eller annan nukleinsyrasekvens) och ges
till patienter 1 syfte att reglera, aterstilla, ersitta, ligga till eller avligsna en gensekvens for att
behandla, férebygga eller diagnosticera en sjukdom. Likemedel f6r genterapi kan ocksa utgoras
av genetiskt forindrade celler, mikroorganismer eller virus.

Biologiska likemedel som tillverkas med samma eller liknande genteknologiska metoder men
som anvands som profylax mot infektionssjukdomar, utgor inte likemedel for genterapi utan
klassificeras som vaccinet.

Vévnadsteknisk produkt

Vivnadstekniska produkter innehaller bearbetade celler eller vivnader och ges i syfte att nybilda,
reparera eller ersitta human vivnad.

Kombinationslikemedel for avancerad terapi

Kombinationslikemedel for avancerad terapi innebar att likemedlet bestar dels av en cell- eller
vavnadsdel samt en eller flera medicintekniska produkter, till exempel matris eller
stodkonstruktioner, som en integrerad del av likemedlet.
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