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Bakgrund och syfte

Genomic Medicine Sweden (GMS) ar Sveriges nationella samverkansstruktur inom precisionsdiagnostik
och precisionsmedicin. Initiativet startade 2017 och ar ett samarbete mellan de sju regionerna med
universitetssjukvard och de sju universiteten med medicinsk fakultet. Utifran Sveriges ambition att vara
ett foregangsland fér inférandet av precisionsmedicin i sjukvarden? finns ett intresse att fa en éverblick
och folja utvecklingen av de storskaliga sekvenseringsanalyser som utfors i Sverige. Storskaliga
sekvenseringsanalyser i denna rapport omfattar ett antal olika metoder som baseras pa nasta
generations sekvenseringsteknik (NGS, next-generation sequencing).

Malet med inventeringen ar att fa en samlad bild av antalet NGS-analyser av kliniska prov som arligen
gors i Sverige. Utifran den insamlade informationen kan verksamheter folja upp och forutse behov,
kapacitet samt planera implementeringen av nya genomiska analyser som utvecklats via GMS.

NGS-analyser for kliniska prov utfors till storsta del vid universitetssjukhusens laboratorier, pa manga
orter i samarbete med ScilifeLab Clinical Genomics-plattformen genom de regionala center for
genomisk medicin (s.k. Genomic Medicine Center, GMC) etablerade av GMS. Utéver detta utfors NGS-
analyser i Sverige ocksa vid andra sjukhuslaboratorier, laboratorier knutna till universitet samt hos
privata aktorer.

! Nationell strategi for life science - Regeringen.se



https://www.regeringen.se/regeringens-politik/nationell-strategi-for-life-science/
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Resultat

Under 2025 utférdes NGS-analyser for 82 600 kliniska prov i sjukvarden inom diagnosomradena
séllsynta diagnoser?, solida tumérer, hematologi, mikrobiologi/infektionssjukdomar samt fér
fosterdiagnostik (NIPT, Non-Invasive Prenatal Testing) (Figur 1). Om man bortser fran antalet
analyserade SARS-CoV-2-prover for 2025 (1 464) och 2024 (7 443) har antalet NGS-analyser inom
sjukvarden 6kat med 13 % jamfort med forra aret. Analysmetoderna som anvadndes var genpaneler,
helexom (WES)- och heltranskriptomsekvensering (WTS), helgenomsekvensering med korta (SR-WGS)
och langa lasningar (LR-WGS), riktad RNA-sekvensering, 16S-sekvensering samt shotgun metagenomik.
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Figur 1. Oversikt 6ver de totalt 82 600 kliniska prov som analyserats med NGS-baserade analyser i sjukvdrden under
2025 fér diagnosomrddena sdllsynta diagnoser, solida tumérer och hematologi, mikrobiologi/infektionssjukdomar
och NIPT. Ovrigt inkluderar familjir hyperkolesterolemi (FH), chimerism vid transplantation, HLA-typning,
preimplantatorisk genetisk testning (PGT), och thalassemier.

Férkortningar: NIPT, Non-Invasive Prenatal Testing. WES (helexomsekvensering), WGS (helgenomsekvensering),
WTS (heltranskriptomsekvensering)

Sallsynta diagnoser, solida tumorer och hematologi

Figur 2 visar fordelning av analysmetoder inom diagnosomradena sallsynta diagnoser, solida tumérer
och hematologi. Under 2025 har totalt 28 627 prov analyserats med genpaneler for diagnoserna
sallsynta diagnoser, solida tumorer och hematologi. Sedan GMS startade inventeringen av NGS-analyser
2017 har antalet prov som analyseras med genpaneler inom sjukvarden néra fyrdubblats (Figur 3).

2 Om inte annat anges inkluderas &rftlig cancer i diagnosomrade sillsynta diagnoser.
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Figur 2. Antal prov som analyserats under 2025 med genpanel, WES, SR-WGS, LR-WGS, WTS och riktad RNA-
sekvensering for séllsynta diagnoser, solida tumdérer och hematologi.

Férkortningar: WES (helexomsekvensering), SR-WGS (helgenomsekvensering med korta ldsningar), LR-WGS
(helgenomsekvensering med langa ldsningar), WTS (heltranskriptomsekvensering), Riktad RNA-seq (riktad RNA-
sekvensering).

Under 2025 var det totala antalet patientprover som analyserats med helgenomsekvensering med korta
och langa lasningar i Sverige 12 113 prov for séllsynta diagnoser (6kning med 13 % fran ar 2024),

633 prov for solida tumorer och 240 prov for hematologi (6kning med 24 % fran ar 2024). Under samma
period analyserades 3 338 patientprover for sallsynta diagnoser med helexomsekvensering.
Heltranskriptomsekvensering utférdes for 204 prov for sallsynta diagnoser, 1 442 prov for solida
tumorer samt 236 prov for hematologi (Figur 2).

For cancerdiagnoser har dven riktad RNA-sekvensering som del av analys med genpanel utforts for
2 653 prov inom solida tumdérer och 98 prov inom hematologi.
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Figur 3. Antal analyser som utférts med genpaneler inom diagnosomrddena sdllsynta diagnoser, solida tumérer
och hematologi under perioden 2017 - 2025.

Sadllsynta diagnoser

Totalt analyserades 21 601 prov inom diagnosomradet sdllsynta diagnoser under 2025. Inom detta
omrade ingar dven arftlig cancer och sedan inventeringen 2024 har analyser for arftlig cancer dven
rapporterats separat. Arftlig cancer var huvudanalys fér 5 772 inrapporterade analyser 2025. Detta &r
nara en fjardedel av analyserna for diagnosomradet (Figur 4). For sallsynta diagnoser exklusive arftlig
cancer rapporterades totalt 15 829 analyser.

Under 2025 utférdes for sallsynta diagnoser exklusive arftlig cancer 1 167 genpanelanalyser,

3 338 analyser med helexomsekvensering, 10 856 analyser med helgenomsekvensering med korta
lasningar, 264 analyser med helgenomsekvensering med langa lasningar och 204 analyser med
heltranskriptomsekvensering. Inom arftlig cancer utférdes 4 779 genpanelanalyser och 993 analyser
med helgenomsekvensering med korta lasningar (Figur 4).
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Figur 4. Antal prov som analyserats med genpanel, WES, SR-WGS. LR-WGS och WTS fér séillsynta diagnoser och
drftlig cancer under 2025. Totalt rapporterades 15 829 analyser inom séllsynta diagnoser och 5 772 analyser inom
drftlig cancer.

Férkortningar: WES (helexomsekvensering), SR-WGS (helgenomsekvensering med korta Idsningar), LR-WGS
(helgenomsekvensering med ldnga Idsningar), WTS (heltranskriptomsekvensering).

Solida tumorer

Under 2025 analyserades 19 135 prov inom diagnosomrade solida tumorer. Av dessa analyserades
14 397 prov for solida tumorer med genpaneler (6kning med 19 % fran ar 2024). Under 2025 har

2 166 prov (1 890 DNA, 276 RNA) analyserats med GMS egenutvecklade genpanel for solida tumorer,
GMS560-panelen, som lanserades och borjade anvandas i klinik i slutet av 2022. Detta ar nara en
fordubbling gentemot forra aret. GMS560-panelen anvédndes vid tre fjardedelar av alla analyser som
utfordes med stor genpanel (mer dn 300 gener) under 2025. Under 2025 utfordes
helgenomsekvensering for 633 prover samt analys av 1 442 prov med heltranskriptomsekvensering.
Dartill utfordes riktad RNA-sekvensering for 2 653 prov.

Hematologi

Under 2025 utfordes analys av 8 865 prov inom diagnosomrade hematologi. Den stora majoriteten av
dessa analyser, 8 284 prov, utférdes med genpaneler (6kning med 7 % fran ar 2024). GMS
egenutvecklade genpanel fér myeloiska maligniteter ar fortsatt den mest anvanda genpanelen med
62 % av genpanelanalyserna, totalt 5 152 analyser. GMS egenutvecklade genpanel for lymfatiska
maligniteter anvandes vid 184 analyser. Analys med helgenomsekvensering gjordes for 240 prover.
Under 2025 utférdes heltranskriptomsekvensering for fusionsgensdetektion for 236 prov, en 6kning
med 70 % jamfort med 2024, och riktad RNA-sekvensering for 98 prov.
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Mikrobiologi/infektionssjukdomar

Under 2025 rapporterades 18 811 analyser inom diagnosomrade mikrobiologi/infektionssjukdomar.
Mer &n hilften, 10 864, av analyserna inom diagnosomradet utgjordes av 16S-sekvensering®. Antalet
helgenomsekvensanalyser med korta ldsningar av mikrobiologiprov som inte var SARS-CoV-2, uppgick
till 4 796 prov. 25 prov analyserades med helgenomsekvensering med langa lasningar, 474 prov med
genpanel och 97 prov analyserades med shotgun metagenomik under 2025 (Figur 5). Utover detta
utfordes under aret 1 464 SARS-CoV-2 WGS-analyser inom sjukvarden. Den kraftiga minskningen i
antalet sekvenserade SARS-CoV-prover beror pa Folkhdlsomyndighetens dndrade riktlinjer inom det
mikrobiella 6vervakningsprogrammet fran och med 2025.
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Figur 5. Antal prov som analyserats med 16S-sekvensering, SR-WGS, LR-WGS, genpanel och shotgun metagenomik
inom mikrobiologi/infektionssjukdomar under 2025.
Férkortningar: SR-WGS (helgenomsekvensering med korta ldsningar), LR-WGS (helgenomsekvensering med Idnga

ldsningar).

Fosterdiagnostik

Inom fosterdiagnostik analyserades 10 010 prov med NIPT-analyser vid sjukvardslaboratorierna under
2025, vilket &r en 6kning med 20 % jamfért med antalet NIPT-analyser som utférdes 2024. Aven
preimplantatorisk genetisk testning (PGT) utférs med NGS-analyser och genpanelanalys, men eftersom
dessa endast utgor ett begransat antal sorterar de under Ovriga diagnoser.

3| denna inventering inkluderas endast NGS-analysmetoder och inte 16S Sanger-sekvensering
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Utveckling 6ver aren 2017-2025

Sallsynta diagnoser

Over de senaste fem &ren ses en stadig okning av helgenomsekvenseringsanalyser med korta lasningar
for genetisk utredning av individer med misstankt sallsynt diagnos® (Figur 6). Helgenomsekvensering
med langa lasningar borjade anvandas for analys under 2025. Diagnostik med hjalp av helgenom-
sekvensering skulle kunna utdkas ytterligare i hela landet for att pa ett jamlikt satt ge vard till patienter
med séllsynta diagnoser. Antalet genpanelanalyser 6kade mellan 2024 och 2025 medan antalet
helexomsekvenseringsanalyser forblev den samma. Analys med heltranskriptomsekvensering
fordubblades jamfort med tidigare ar.
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Figur 6. Utveckling av antal prov som analyserats med genpanel, WES, SR-WGS, LR-WGS och WTS inom
diagnosomrdde sdllsynta diagnoser under dren 2017-2025.

Férkortningar: WES (helexomsekvensering), SR-WGS (helgenomsekvensering med korta Idsningar), LR-WGS
(helgenomsekvensering med ldnga Idsningar), WTS (heltranskriptomsekvensering).

4 Arftlig cancer inkluderas har i diagnosomrade sallsynta diagnoser.



9 (13)

> gms

Solida tumorer

| Figur 7 visas utvecklingen av antal prov inom diagnosomrade solida tumadrer som analyserats med olika
NGS-baserade analysmetoder sedan 2017. Genpanelanalyser har varit, och ar fortfarande, den
vanligaste analysen och anvandningen har 6kat kontinuerligt under perioden. Antalet analyser med
riktad RNA-sekvensering minskade nagot jamfort med 2024 medan antal analyser med helgenom-,
heltranskriptom- och helexomsekvensering fortsatter vara relativt konstant med ytterst begransad
anvandning av helexomsekvensering.
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Figur 7. Antal prov som analyserats med genpanel, WES, SR-WGS, WTS och riktad RNA-sekvensering inom
diagnosomrdde solida tumérer under dren 2017-2025.

Férkortningar: WES (helexomsekvensering), SR-WGS (helgenomsekvensering med korta ldsningar), WTS
(heltranskriptomsekvensering), Riktad RNA-sekv (riktad RNA-sekvensering).
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Hematologi

Genpanelanalys har varit den mest anvéanda analysmetoden inom diagnosomradet hematologi sedan
inventeringen startade 2017 (Figur 8), med en 6kning fran ar till ar. Helgenomsekvensering och
heltranskriptomsekvensering har dkat fortlopande, medan antal analyser med riktad RNA-sekvensering
inom hematologi varit relativt konstant de senaste fem aren.
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Figur 8. Antal prov som analyserats med genpanel, WES, SR-WGS, WTS och riktad RNA-sekvensering inom
diagnosomrdde hematologi under Gren 2017-2025.

Férkortningar: WES (helexomsekvensering), SR-WGS (helgenomsekvensering med korta ldsningar), WTS
(heltranskriptomsekvensering), Riktad RNA-sekv (riktad RNA-sekvensering).
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Mikrobiologi/infektionssjukdomar

Anvandning av NGS-analyser inom diagnosomrade mikrobiologi/infektionssjukdomar har 6kat sedan
detta diagnosomrade inkluderades i inventeringen ar 2021 (Figur 9).
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Figur 9. Antal prov som analyserats med 16S-sekvensering, SR-WGS, LR-WGS, genpanel och shotgun metagenomik
inom diagnosomrdde mikrobiologi/infektionssjukdomar 2021 — 2025. SARS-Cov-2-analyser dr inte inkluderade. 16S-
analyser 2021 och 2022 inkluderar Sangersekvensering.

Férkortningar: SR-WGS (helgenomsekvensering med korta ldsningar), LR-WGS (helgenomsekvensering med ldnga

Idsningar).

Analys med 16S-sekvensering ar den mest anvanda metoden. Fran 2023 inkluderas inte Sanger-
sekvensering i inventeringen utan endast NGS-analysmetoder dven for 16S-analyser. Antalet
rapporterade analyser med shotgun metagenomik fortsitter att 6ka. Aven anvandning av
genpanelanalys inom diagnosomrade mikrobiologi/infektionssjukdomar 6kar jamfért med forra aret.
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Analys av prover och insamling av uppgifter

Sekvenseringen av de kliniska proverna har utférts av sjukvardens laboratorier inom respektive
sjukvardsregion. Insamlingen av statistik for antalet NGS-baserade analyser som utférs i Sverige under
2025 har gjorts av respektive GMC i Lund, Géteborg, Linképing, Orebro, Stockholm, Uppsala och Umed i
samverkan med sjukhusens universitetslaboratorier. Data fran sjukvardslaboratoriet i Halmstad har
samlats in av GMC i Lund, sjukvardslaboratorierna i Kalmar och Jonkdping har samlats in av GMC i
Linkoping.

Vilken statistik har samlats in?

Inventeringen omfattar NGS-baserade analyser for prover som svarats ut i klinik eller anvants i kliniskt
syfte samt som utforts som en del av kliniska prévningar under 2025. Det inkluderar inte de prover som
analyserats for att validera nya tekniker.

Statistik for NGS-baserade analyser har samlats in for diagnosomradena sallsynta diagnoser, arftlig
cancer, solida tumorer, hematologi och mikrobiologi/infektionssjukdomar samt f6r fosterdiagnostik
(NIPT).

De olika NGS-baserade analyser som ingar i inventeringen &r: genpaneler, 165-sekvensering®, riktad
RNA-sekvensering, heltranskriptomanalys (WTS), helexomsekvensering (WES), helgenomsekvensering
med korta lasningar (WGS/SR-WGS), helgenomsekvensering med langa lasningar (LR-WGS) samt
shotgun metagenomik.

For att mojliggbra inventeringen av NGS-baserade analyser i nuldget har vissa avgransningar varit
nddvandiga. Inventeringen har gjorts av analyser utférda vid sjukhusens laboratorier och inkluderar inte
analyser utférda av privata aktérer®. Det kan ocksa finnas analyser som utférts vid sjukhuslaboratorier i
regioner utanfor regionerna med universitetssjukhus som inte har fangats upp i denna inventering,
dessa beddms dock vara en mindre andel.

Da data som samlats in vid tidigare inventeringar (aren 2017 — 2020) inte inkluderat
mikrobiologi/infektionssjukdomar visas endast siffror fér 2021 — 2025 i jamforelse dver tid for detta
diagnosomrade.

For jamforelse 6ver aren 2017—-2025 har siffrorna for 2020 extrapolerats for att tacka in december
manad 2020.

Det ar i dagslaget inte tekniskt mojligt att folja hur de testade patienter ar férdelade 6ver landet. Ett
arbete pagar i samarbete med RCC i samverkan for att i ett forsta steg kunna ta fram denna typ av
information fér cancerpatienter.

5 Fér aren 2021 och 2022 inkluderas analyser med Sanger-sekvensering.

6 Fér dren 2017 — 2020 inkluderades prover som skickats till privata aktdrer. En av noderna inkluderar sedan 2023
prover som skickas till privata aktorer gillande sallsynta diagnoser och arftlig cancer da statistiken annars skulle bli
missvisande.
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