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Hälsodata – hantering, regelverk, 
etik och infrastruktur

Richard Rosenquist Brandell

Karolinska Institutet & Karolinska universitetssjukhuset
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Precisionsmedicin – potential för stor patientnytta

Prognosic markers

Predicitive markers for

pharmaceutical efficacy

Specific molecular

diagnosis

Molecular profiling

2019-08-302

GMS vision är att accelerera införandet av precisionsmedicin i Sverige för att kunna erbjuda svenska
patienter individanpassad vård och samtidigt bygga en nationell resurs för forskning och innovation
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3 000 000 000 bp 21 000 gener 500 gener

Hela genomet Alla gener (exomet) Genpaneler

Nya tekniker möjliggör precisionsmedicin

2019-08-303

Men genererar stora mängder data….
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Genomic Medicine 
Sweden

+

Sjukvården

Clinical Genomics

Vi har varit tidigt ute i Sverige…
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Genom en nationell kraftsamling kunna erbjuda alla
patienter oavsett sjukvårdsregion:

• Den bästa diagnostiken – bl.a. med hjälp av de nya
sekvenseringsteknologierna

• Precisionsmedicin – ge rätt behandling till rätt patient

• Unik nationell forskningsdatabas

• Innovation och företagssamverkan

GMS banar väg för bättre diagnostik och vård

2019-08-305

Nationellt samarbete mellan samtliga sju regioner med universitetssjukvård, de 14 övriga regionerna, 

landets sju universitet med medicinsk fakultet, näringslivet samt patientorganisationer
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GMS – bygger vidare på vår expertis

Sällsynta diagnoser

• Helgenomsekvensering

• Antal prov i rutindiagnostik:
• Idag: < 2 000 prover/år

• Om 5 år: 10 000 prover/år

Cancer

• Solida tumörer och leukemier:
• Genpaneler

• RNA-sekvensering/helgenomsekvensering

• Antal prov i rutindiagnostik:
• Idag: 10 000 prover/år

• Om 5 år: 50 000 prover/år

2019-08-306



||

Filter

Genomisk analys

Lista över varianter

Filter

Nya biomarkörer

Kända 

sjukdomsgener

Multidisciplinära terapikonferenser

Fokusområden:

Sällsynta diagnoser:
• Helgenom

Leukemier:
• Genpaneler
• Helgenom

Solida tumörer:
• Genpaneler

Barncancer:
• Helgenom

2019-08-197
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Nationell Genomik Plattform (datasjö)

2019-08-308

Viktiga mål att uppnå:

• Nationell standarder

• Länkning till biobanker

• Länkning till hälsodata 
och register

• Realtidsanalys och 
visualisering
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Nyckelutmaning – hur och med vem får vi dela data?

2019-08-309

Inom 
sjukvården?

Med 
forskare?

Med 
industrin?

Centralt att vi får till en översyn av rådande lagrum
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Finland har ändrat lagstiftningen

2019-08-3010
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Saunders et al, Nature Review Genetics 2019

Road map 1+ Million Genome Initiative

Declaration on linking genomic databases across borders: "Tow ards 

access to 1  m illion Genom es in the EU by 2 0 2 2 "

• Signed on 10 April 2018 during Digita l Day 2 0 1 8

• Member States driven initiative supported by the European Commission 

8 Observer countries: BE, CH, DE, DK, 
FR, IE, NO, PL 

WG9 Cancer
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Information och utbildning

• Vi måste informera allmänheten och 
ta reda deras syn på datadelning

• Vi måste vidareutbilda sjukvården 
och dess personal

• Vi måste förändra/skapa nya 
utbildningar/program för att möta 
framtidens behov 
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Vi har påbörjat en omfattande transformation av 
sjukvården men även forskning och innovation 

2019-10-0713

From bedside to bench and back again

Utmaningar för GMS:

• Styrningsmodell 

• Långsiktig finansiering

• Etiska/legala aspekter

• Kompetensförsörjning

• Tillgång kliniska studier

Kräver en långsiktig nationell satsning för att säkra jämlik tillgång till precisionsmedicin.
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Håll kontakten

2019-10-0714

@genomicmedswe Följ ’Genomic Medicine Sweden’

Prenumerera på vårt nyhetsbrev: 
http://eepurl.com/gBPRJH

www.genomicmedicine.se


