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Starkt “track record”
precisionsmedicin

10 ars nara samarbete melan Karolinska
Universitetssjukhuset och ScilifeLab kring
implementering av genomik i sjukvarden
Helgenomsekvensering for diagnostik av
sallsynta sjukdomar

e >12,000 prover hittills

e Arbetar mot multiomics med RNA seq
Cancer

* Bred panelbaserad sekvensering

implementerad for hematologiska

maligniteter, och flera pagaende piloter

inom solida tumorer

* WGS + WTS piloter pagaende for sarkom,

akuta leukemier och barncancer
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into a healthcare setting: high diagnosti
rates across multiple clinical entities in
3219 rare disease patients
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Sallsynta sjukdomar, minst 7000, finns inom hela medicinen
Uppskattningsvis 5% av befolkningen
Alla organsystem, alla aldrar. Smygande eller akuta. Allt fler gar att behandla

Kognitiva

Hjéirt- kdrlsjd Epilepsi

Neurodegenerativa Diabetes

Leversjd



Samarbete SciLifeLab Clinical Genomics — Karolinska

SciLifeLab

KAROLINSKA
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Manual or Automated Rapid sequencing
library preparations

SUEDA,
é’; LZD Automated, secure data processing and QC
e ~
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obiTh Egenutvecklade bioinformatiska verktyg KARQLINDKA
ISO/IEC 17025
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. MIP . & _.
Dedicated HPC cluster Alignment, variant call, functional Sample specific quality Browser-based data
for data processing annotation measurement presentation for collaborating Clinical interpretation
physicians Datade / nin g and reporting

* Nara samarbete mellan olika kliniska discipliner
« Komplementara team som delar data
e Stegvis spridning till fler sjukdomsgrupper



De forsta fem aren (2015-2019): Ett sprang! s

Klinisk immunologi
Clinical Genomics ScilifelLab

3219 patienter undersokta, 1285 fick ratt diagnos, 754 olika gener, 17 tidigare okanda sjukdomar
Skraddarsydd diagnostik mojliggor skraddarsydd behandling: Precisionsmedicin

Nya arbetssatt — multidisciplinara team — klinikbvergripande — akademi och sjukvard tillsammans
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KAROLINSKA

UNIVERSITETSLABORATORIET

*'J SciLifeLab

2017
Genomics Medicine Center Karolinska - GMCK

Samverkansenhet for introduktion av storskalig genomik i sjukvarden
Kliniskt — akademiskt partnerskap
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Lardomar:

Stora mdjligheter:

e Ny diagnostik i stor skala inom manga discipliner

e Tidig diagnostik och behandling férhindrar skador och handikapp, minskar kostnader
* Vetenskapliga genombrott, upptackt av nya sjukdomsmekanismer & behandlingar

e Relevans for vanligare sjukdomstillstand, banar vagen

Stora utmaningar: i
e Nya arbetssatt, multidisciplinara kreativa miljoer e 4
e QOrganisatoriska modeller som stdder samarbete e ool
e Delning av data, infrastruktur och expertis B S b T o
e Ekonomiska styrmodeller/ersattningssystem ' J,H‘r |



Precisionsmedicin — spanner éver manga omraden

Sallsynta sjukdomar Cancer

Hematologi  Solida tumdrer  Barncancer

Infektionssjukdomar Komplexa sjukdomar Farmakogenomik
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Precisionsmedicin utmanar pa flera fronter

Olika huvudman for halso- och
sjukvard(region) - forskning och

utbildning (universitet) Halso- och sjukvard

i 21 regioner
Ersattningsmodeller
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PMCK syftar till att ta precisionsmedicin hela vagen in ¢ fii KAROLINSKA
| halso- och sjukvardens vardag

Framja samverkan mellan Kl och Stédja PM inom Karolinska Verka for goda regionala Samarbeta nationellt och
sjukvarden inom PM Universitetssjukhuset forutsattningar for PM internationellt for att framja PM

%s“ 1y, £X

Se@ 1.2 Karolinska
ﬁ%gf Institutet

SRS 3 ’ = %y

$ s : & ] . k! N
e Karolinska - > NG 18
o

OLINSKA |

UNIVERSITETSSJUKHUSET

Institutet

KAROLINSKA

UNIVERSITETSSJUKHUSET




%%& Karolinska K AROLINSKA

Institutet

PMCK: tva olika typer av enheter for forandringsarbetet

Precisionsmedicinska Forum

Samlar expertis och utférare fran olika delar av K och Kl kring precisionsmedicinskt relevanta omraden, exv.

sjukdomsgrupper eller diagnosomraden.
Skapar en gemensam malbild, identifierar och undanrdjer hinder, driver gemensamma projekt och initiativ

Leds av en ordférande

Precisionsmedicinska Samverkansenheter

Integrerade organisatoriska enheter med anstallda fran bade K och KiI.
Utgor en direkt kontaktyta mellan akademi och sjukvard for s6mldst utnyttjande av infrastruktur och expertis

over granserna.

Leds av en chef
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Organisationsstruktur for PMCK

Forestandare Taktiskt ledningsforum (TLF)

Strategiskt ledningsforum (SLF) Precisionsmedicinska forum Precisionsmedicinska samverkansenheter

) o s

P8 Forestandare (ordf.) — . - :
St Genomic Medicine Center Karolinska

9000

dhahahah Fyra lednings- Neuroloni

0000 representanter for K eurologi

~ resp. Kl
Dlta gn?(i? o Datahantering

09000 Ytterligare ledamoter utveckiing

adjungeras vid behov
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Regional handlingsplan for precisionsmedicin

Life science-strategi 1
for Stockholmsregionen

4

Goda forutsattningar for att etablera precisionsmedicin i
héalso- och sjukvardens vardag

*  SOomlost utnyttjande av infrastruktur, expertis och andra resurser .
mellan akademi och sjukvard

* Arbetssatt som anpassats for precisionsmedicin inom prioriterade .
diagnosomraden

» Etablerade strukturer fér samverkan inom regionen och nationellt .

Ett innovativt ekosystem for precisionsmedicin som

Regional
Life science-strategi

integrerar hélso- och sjukvard, akademi och industri

* Olika diagnostiska tekniker ar integrerade for bred individuell .
profilering
Strategiskt * Nya miljoer och testbaddar som majliggdr innovativa projekt och .

kliniska prévningar
Etablerad struktur fér hur industrin kan samverka med forsknings- och
innovationsinfrastrukturer inom ramen for precisionsmedicin

Utvecklingsomrade: .
Precisionsmedicin

En IT-infrastruktur som stédjer ett precisionsmedicinskt 6

arbetssatt och sekundadranvandning av data for forskning och
innovation
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Juridiska och ekonomiska ramar som skapar forutsattningar
for ett bredare inforande av precisionsmedicin

Sakerstalld finansiering for den initiala omstallningen till
precisionsmedicin

Goda juridiska och regulatoriska forutsattningar for att etablera och
bredda precisionsmedicin

Beskrivningssystem och ersattningsmodeller anpassade for
precisionsmedicin

God kompetensforsorjning av kliniska och tekniska
kompetenser som mojliggor hallbar implementering av
precisionsmedicin

Det sker I6pande utbildning och kunskapsspridning pa alla nivaer for

att sdkerstalla ratt kompetens pa ratt plats

Halso- och sjukvarden och akademin ar en attraktiv arbetsplats for

samtliga nyckelkompetenser

Precisionsprevention och projekt for att stodja tidig upptackt
av sjukdom, ar sjalvklara delar inom precisionshalsa

* IT- och datamiljo som stodjer och mojliggor precisionsmedicin .

INSKA

| samverkan mellan olika samhallssektorer gemensamt identifiera

* Strukturer for att stodja sekundaranvandning av halsodata vision och mal
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Kritiska framtidsfragor

 Synliggora vardet av integrerade arbetssatt i hela kedjan
* Samverkansformer Over specialitetsgranserna — diagnostik & behandling
* Ersattningssystem, betalningsmodeller, finansieringsmodeller

* Samverkansformer akademi — region — naringsliv
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Under diskussion — etablering av en precisionsmedicinsk ﬁ%ﬁl‘ ot
hub och innovationsmiljo pa Karolinska
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a.se/precisionsmedicin

hska@regionstockholm.se

Karolinska
Institutet
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