Genomik som en del
av precisionsmedicin

Utvecklingen inom hur vi diagnostiserar sjukdomar gar fort
framat och idag vet vi att manga sjukdomar som vi tidigare
sammanfattade under ett och samma namn kan ha flera olika
orsaker. Mdjligheten att géra mer precis diagnostik forbattras
hela tiden och med en mer exakt diagnostik har lakaren battre
forutsattningar att ge en mer individanpassad behandling
utifrén varje individs férutsattningar. Det har galler inom flera
olika sjukdomsomraden. En sadan férbattrad diagnostik och
individanpassad behandling ar en del av det som kallas
precisionsmedicin.



Precisionsmedicin mdjliggdér skraddarsydd prevention,
diagnostik, behandling och uppfdljning baserat pa den
enskilde individens unika férutsattningar, exempelvis
genom att underséka individens gener.

Nya méjligheter till mer precis diagnostik och individ-
anpassad behandling med genomsekvensering

En genetisk utredning &r ofta en del av precisionsmedicin. Ett exempel pd
en sjukdom dar genetisk utredning kan férbattra behandlingen ar brost-
cancer som kan vara &rftlig, bero pa hormonella avvikelser eller upptrada
slumpartat utan att vi forstar varfér. For att kunna ge en patient den bésta
behandlingen ar det viktigt att veta varfér en individ utvecklar sjukdomen,
det vill sdga den genetiska bilden kan paverka bade den planerade kirur-
giska dtgarden och lakemedelsbehandlingen.

For personer som lever med sallsynta halsotillstand kan de nya diagnostiska
verktygen innebéara att man fér férsta gangen hittar en orsak och kan stélla
en diagnos, och i basta fall hitta en behandling.




Hur kan kunskap om en individs gener bidra till
en diagnos och battre behandling?

Den genetiska informationen som hjélper oss att forsta orsaken till
sjukdom finns i kroppens celler. De flesta celler innehdller en komplett
uppsattning av var genetiska information, DNA. Hela uppséattningen
DNA kallas genom. Var arvsmassa, vart genom, &r uppbyggt av fyra
olika kemiska molekyler, som kallas A, C, T och G. Dessa kan ses som
bokstéver i en bok och ordningen av dessa bokstaver kallas DNA-
sekvensen och utgér instruktionen foér hur vara kroppar ska utvecklas
och fungera. Hela genomet bestar av tva uppséttningar, en fran
vardera férdldern, av 3 miljarder av dessa bokstaver.

Cirka 99 % av DNA-sekvensen ar lika hos alla ‘

manniskor. Det ar den resterande 1 % som
gor oss unika. Férandringar i DNA-sekvensen
kan ibland paverka var halsa.
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Genomiska analyser, ar undersdékningar
av hela arvsmassan - genomet J ‘

Genomiska analyser gérs med en metod som kallas genom-

sekvensering. Detta gbérs genom att lasa av, sekvensera, alla

bokstdverna i hela genomet eller i utvalda delar. Fram till for g & - 9
inte sd lange sedan var det endast méjligt att lasa av en gen

i taget. Genomsekvensering gor det nu mdjligt att undersdka

alla gener i en och samma analys.

Genomiska analyser och precisionsmedicin kan hjalpa fler
individer att f& en diagnos och individanpassad behandling.
Detta &r en forutsattning for battre vard och uppfdljning. Det
kan ocksa forbattra méjligheten till ratt stéd fran varden och
samhallet.



Genomic Medicine Sweden samordnar inforandet av
precisionsmedicin éver hela landet

I bred samverkan med sjukvard, akademi, patientorganisationer
och naringsliv bygger GMS en infrastruktur som mojliggor forbattrad
diagnostik, individanpassade behandlingsval och forskning inom
omradet precisionsmedicin. Vi fokuserar till en bérjan pa bred
gensekvensering vid bland annat cancer, sallsynta diagnoser och
infektionssjukdomar.
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