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Nationella Genomikplattformen

Varför behövs en nationell genomikplattform?
Precisionsmedicin bygger på avancerad analys av hälsodata, till  
exempel genetiska data. Idag hanteras denna typ av data av flera 
olika fragmenterade system, främst vid universitetssjukhusen. För 
att maximera nyttan av den genetiska data som genereras inom  
sjukvården behöver det finnas en möjlighet att dela data mellan 
vårdgivare. Delning av hälsodata är också en förutsättning för den 
kliniska forskningen och utvecklingen. Detta går i linje med det  
ökade nyttjandet av hälsodata som belyses som en av åtta punkter  
i den nationella life science-strategin från 2019. Genomic Medicine  
Sweden (GMS) har byggt upp en nationell IT-infrastruktur, den  
Nationella Genomikplattformen (NGP), för att underlätta datadelning 
mellan GMS parter (figur 1 och 2). Infrastrukturen möjliggör också 
framtida delning av genomikdata med nationella kvalitetsregister, 
journalsystem och industrin samt med internationella aktörer.

Den nya möjligheten att tillgängliggöra, samordna och standardisera 
genomiska data som NGP skapar bidrar samtidigt till att data kan 
delas och jämföras på nya sätt. Det leder i förlängningen till bättre 
diagnostik, behandling och prevention. NGP bidrar även till en ökad 
jämlik vård då regioner med begränsad lokal infrastruktur för att 
hantera genomikdata kan ges samma möjligheter som regioner  
med en mer utvecklad lokal infrastruktur.

NGP är byggd i form av en datasjö med hög sekretess och  
avgränsningar mellan lagringsytor. Informatiklösningen är  
primärt byggd för genomikdata, men principerna kommer  
vara applicerbara för annan data kopplad till precisions- 
medicin, som annan omik- och bilddata. 

 
 
Figur 1: Nationella Genomikplattformen (NGP) och de  
sju regionala center för genomisk medicin (GMC) som är  
etablerade vid regionerna med universitetssjukvård.
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Hur fungerar Nationella  
Genomikplattformen?
Nationella Genomikplattformen (NGP) har tre  
huvudsakliga funktioner; 

1. lagra genomik- och hälsodata enligt  
överenskomna standarder,  

2. söka och dela data på nationell nivå,

3. analysera data för att identifiera kliniskt  
relevanta genetiska förändringar.

GMS har etablerat regionala center för genomisk  
medicin, så kallade Genomic Medicine Centers (GMC) 
(figur 1), vid samtliga sju regioner med universitets- 
sjukvård. I NGP har varje region en egen skyddad 
lagringsyta. Genomikdata och metadata hämtas från 
lokala laboratorie- och lagringsinformationssystem  
och överförs på ett säkert sätt, genom Sjunet eller  
VPN, in i respektive regions lagringsyta i NGP. 

1. Lagra data 

Efter överföringen lagras data som datafiler i NGP. 
Filerna innehåller rådata för genomik samt information 
om identifierade genetiska förändringar och vilken 
kvalitet analyserade data har. Därtill kan andra typer  
av hälsodata av relevans inom genomikområdet  
laddas upp till NGP. Det kan till exempel vara in- 
formation från analysinstrument samt den tolkade  
data som skapas under den diagnostiska processen. 

2. Söka och dela data 

När datafilerna finns på plats i NGP används olika typer 
av dataprogram för att söka fram relevant information 
ur filerna. För detta använder NGP en så kallad  
indexeringstjänst som gör det möjligt att ställa frågor 
till NGP och snabbt få ett sökresultat som svar. Data-
programmen kan därefter presentera sökresultatet på 
ett tydligt sätt för en användare. Exempelvis kan ett 
kliniskt beslutsstödsystem visa upp information om 
vilka genetiska förändringar som misstänks orsaka 
sjukdom hos en patient. 

Från NGP kan data delas mellan GMS parter. Vilken 
information som ska delas med andra bestäms av  
respektive region. Behörighet sätts med hjälp av  
metadata-taggar. I praktiken innebär det i nuläget att 
data som samlats in för en specifik forskningsstudie 
kan delas med övriga forskningshuvudmän, GMS 
parter, genom rätt taggning. När uppgiften taggas 
med exempelvis ”Gemensamt. Hematologi” så får alla 
som är med i just det forskningsprojektet tillgång. En 
ny lagstiftning som möjliggör att personuppgifter, 
såsom genomikdata, på ett integritetssäkert sätt kan 
delas för många individer kommer ge möjlighet för 
bättre vård och behandling (se mer nästa sida).   

Figur 2: Utvecklingen av Nationella Genomikplattformen (NGP) mellan 2018 till 2022.
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3. Analysera data

För att identifiera vilka genetiska förändringar som en 
patient bär på bearbetas genomikdata av avancerade 
bioinformatiska dataprogram som är installerade på 
NGP. Vid bearbetningarna utförs beräkningar av dator-
resurser som finns tillgängliga i en molnbaserad infra-
struktur. Alternativt kan data analyseras i regionernas 
lokala infrastrukturer och därefter laddas upp till NGP.

Juridiska förutsättningar för att  
dela patientdata 
Avtal är undertecknat mellan Västra Götalands- 
regionen (VGR), som driftar NGP, och GMS samtliga 
parter – de sju regionerna med universitetssjukvård  
och de sju universiteten med medicinsk fakultet  
– för att använda NGP (figur 2). I nuläget kan patient- 
data dock endast delas för forskningsstudier, då lag-
stiftningen fortfarande hindrar att dela personuppgifter 
från många individer för vård och behandling av annan 
patient. En statlig utredning ser just nu över dessa 
begränsningar och ska föreslå nya författningsförslag 
under 2023.

Inom GMS finns i dagsläget godkända nationella etik- 
ansökningar inom områdena sällsynta diagnoser,  
hematologi och barncancer på plats, tillsammans med 
avtal om gemensamma personuppgiftsansvar, vilket 
möjliggör att dela data för patienter som ingår i dessa 
studier. 

Utveckling av NGP för fullt nyttjande
Under de kommande två åren kommer arbetet med 
att utveckla NGP att fortgå (figur 3). Framförallt  
kommer utvecklingsarbete att göras vad gäller  
lagring, indexering och bearbetning av data samt för 
drift och säkerhet (figur 3). En viktig utveckling rör 
möjligheten att kunna dela data med kliniker och  
forskare nationellt och på sikt även med kvalitets- 
register, näringslivet och internationellt.

Utvecklingsarbetet kommer att förbereda för den 
väntade förändringen av lagstiftningen som möjliggör 
en bredare sekundäranvändning av hälsodata och 
därmed väsentligt bättre nyttjande av NGP för vård 
och behandling.

Figur 3: Utveckling av NGP 2023-2024.
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NGP har stor potential att vara en nationell plattform 
för att hantera kliniska data i Sverige. I framtiden  
kommer NGP att kunna koppla ihop olika typer av data 
och generera värdefull information ur existerande data, 

till exempel för hälsoekonomiska studier, klinisk forsk-
ning och utveckling och ökade möjligheter till kliniska 
studier (figur 4).

Figur 4: Översikt av Nationella Genomikplattformens möjligheter idag och framöver. I blått – den data som idag kan lagras i NGP  
och delas mellan GMS parter. I grått – den data som framöver kommer att kunna lagras i NGP och generera värdefull information.
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Fakta om NGP
• Den centrala lagringen inom NGP består av en avancerad objektlagring som finns 

på tre separata geografiska platser i Västra Götalandsregionen: Göteborg, Borås 
och Skövde, vilket ger en hög driftsäkerhet.

• Inom plattformen är data logiskt separerade genom ett ”hyresgästsystem” där 
varje region har full kontroll över sina egna data, inklusive åtkomst- och användar-
kontroll. Åtkomsträttigheter kan fastställas för enskilda objekt, vilket möjliggör  
riktad datadelning mellan GMS parter. Via det federerade autentiseringssystem 
som tas fram med hjälp SAMBI-nätverket hos Inera (nationell IT-organisation,  
Sveriges Kommuner och Regioner, SKR), blir det möjligt för lokala IT-organisationer 
hos respektive region att administrera åtkomsten till data. 

• NGP använder en kombination av datorresurser, vissa installerade lokalt i Västra 
Götalandsregionens datacenter, medan övriga resurser finns i molnbaserad infra-
struktur. Från datormolnet kan resurser för databeräkningar användas dynamiskt 
vid behov för att tillhandahålla resursskalning. Detta uppnås med hjälp av en  
molnbaserad skalningsmotor som i botten bygger på Tortuga-projektet med  
öppen källkod. NGP använder svenskägda molnleverantörer för uppskalning,  
vilket garanterar hög säkerhet och överensstämmelse med svensk lag.

• Infrastrukturen uppskattas kosta cirka 40 MSEK över fem år, vilket inkluderar  
drift samt investeringar i hårdvara, el, serverrum etc.

• Infrastrukturen är initialt dimensionerad för att lagra upp till 4,5 petabyte data,  
där respektive region har sin separata del.

Referenser: 

GMS Strategiplan 2021-2023, Genomic Medicine Sweden, https://genomicmedicine.
se/wp-content/uploads/2021/01/GMS-10-a%CC%8Arsplan.pdf

Implementing precision medicine in a regionally organized healthcare system in 
Sweden, Nature Medicine, 2022 Oct;28(10):1980-1982. doi: 10.1038/s41591-022-
01963-4

Regeringsutredning: Hälsodata som nationell resurs för framtidens hälso- och  
sjukvård, Regeringskansliet, https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/ 
kommittedirektiv/2022/05/dir.-202241/
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https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2022/05/dir.-202241/


Om Genomic Medicine Sweden
Genomic Medicine Sweden (GMS) är en nationell kraftsamling som syftar till att 
patienter i Sverige på ett jämlikt och kostnadseffektivt sätt ska få tillgång till 
genetisk analys för att möjliggöra bättre diagnostik och mer individanpassad 
vård, behandling och prevention. 

GMS leds av de sju regionerna med universitetssjukvård tillsammans med de 
sju universiteten med medicinska fakulteter. I samverkan ingår också de 14 
övriga regionerna, näringsliv, patientorganisationer och SciLifeLab. Samtidigt 
som GMS stödjer införandet av precisionsmedicin inom vården stärker GMS 
svensk forskning och innovation för att utveckla morgondagens diagnostik och 
behandlingar. Det handlar ytterst om att förbättra hälsan i befolkningen och att 
stärka patientens ställning och möjlighet att bidra till sin vård och behandling.

GMS arbetar brett för att patienter med cancer, sällsynta diagnoser, infektions-
sjukdomar och folksjukdomar på ett jämlikt sätt ska få tillgång till precisions-
medicin. 

För mer information: 

Genomic Medicine Sweden

info@genomicmedicine.se

www.genomicmedicine.se
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