TANKER OM
PERSONLIG

OO0 O0OBOOGT - © 20+ T TFOTTTOT=Z=000=2Z20TO=0=0 =20
ZZ20=2Z200 000 =200=200=2=20=20=200000=z==0=z006=20

=
(S0}
MEDICIN S
o =
. @ @
b - ©
=z o =
= o o ©
© @ oo
“ a o= =00
® =z o =o=
o o =z o o X CO=2=2=2
= = = = o [OREIONOR O ==200
= =z oz 0 0OOG 2o =0 e =T zZz00 0 =2 _ Z=0co000 =
Z =220 2060 G OO0OGOG=20C 0 = s O vco=Zzoz=Zz=z==z0=z00v0G=2==2=006G=2
CZzZ2Z20TO0OZ00O=Z0 000 d =22z o0 = = o CZZ0BZ00CG=2=20GO0O =0 GG
Z o=20c=200 2200202022020 2 0 = © « zZzo=2=Z20=20=2=000=20=202
©c QO O0OZ00=20000=20=Z2000=2=20=200 0 2 o 2 o = CczZzZz0==20O==0=0=====0G
ZOZ0 0000000200z 00=z2000Cd0=220¢ 0=z 0 o o s o o O z o = o T OO0 =Z20=20=20=2=000=z=z2o0
ZZ000=ZTO=ZTT=2=Z2=2000 200COC G 6 =20 6 o o o oo o o L - © 00T OOO=Z=Z2C=20T00 =0 =
ocoz0000==0=00=0 s B =2=2C000=Z0WO0 06 6 =20G2O0O0CWo =z o0 o s = T o BB =20 =2=20=2=200 0 =
OCZ00T0TO0OO0OTOO=2=2=200=200=Z0=208000 =22 2200C=6 00 =2 o © oo =z=z=z=zo0o0o0 =z
220000000 =2Z20BGBG=: 0o 22000 =20=200=20==22200 =20 0 0 00 =00 © o © ® O = = o
Z 00000 =0=Z0=06G GOo== - co=Z=Z2=20=2=20=20=Z2=200 0C==2 0 0 o s oz o o
= 2220020022 = O=Z00 00 Z0T0OO0O=Z=2TCT=Z0=20T00=20C6TO06 o o o o = e
e 20=206=2=20G00 OB s O Toz=z=2=200000=0000=2=2006 20 ¢ o = o
= 0 O0O=2=000GO o 2= = = V=20 =20C0=00600=20006 6 G OO0 =0 20 ©
=z2=200=2=200G- ==z0 © Z 0000 O0O=00=0bTsooToz=22 2 =2
= o0o=2=20=2==20 o © o 2 =z 2o z22000000000DLVDLO=2=00 =22 2 ©
o
o

N GG &6 C ¢

=2 OO0 =Z0=2Z20000TT V00O ==2==2Z200000=0=00==0=20 =2 O o
VOO0V OO==20FTOOL=0TO=00G=0=TTOG G G © ©
6B ZZ20=Z200600=2=2=20000000000=Z006B0==0G =20
=Z=E=2=200=0 = c G600 TCO0O=Z0006=2CGO0C = o -

[n'4 GCOTo 0z =20000600 OGTBGBGOO=o0 =
(1] Qoo =z=0: 202022 comOLO=Z20v=20v=2= =
= O=zv o= O Z20DW=2c oo 22=20=2=2000 0
_Um CWO=z - C=Z=2=Z0=z2000TOBO=Z0VO0 o
< U G DB=0 o o ===z 90 c O0OTTO=Z00TG = o
NM ===o Zo0o 0 000 =2=200=2=20= =
mo (&) o ozococwz=z0===o
TO=o

<&

20

Essensen af Nationalt Genom Centers
arsmgde 2021 og optakt til arsmade 2022

w2



INDHOLD

- Flere diagnoser i England pa basis af helgenomsekventering
- Bottom up-tilgang i Sverige
- Private aktgrers adgang til data
Internationalt samarbejde skaber vaerdi for patienterne
Etiske hensyn og inddragelse af patienter og borgere
Hvad byder fremtiden pa? ... 12

FAKTA

Genomic Medicine Sweden (GMS)
Nationalt Genom Center
Genomics England

OPLAGSHOLDERE
Oplagsholdernes bud pa mest lovende perspektiv
og stgrste udfordring




Under overskriften Personlig medicin

i Danmark inviterede Nationalt Genom
Center i 2021 leger, sundhedsfaglige
eksperter og aktarer til at drgfte, fa
indblik i og udveksle erfaringer med
personlig medicin.

For hvad er udfordringerne og
perspektiverne for personlig medicin?
| Danmark og internationalt?

FORORD

Personlig medicin har veeret en del af bade den kliniske hverdag og forskningsmilja-
erne i mange ar, men udviklingen inden for personlig medicin, er ligesom udviklingen
af nye teknologier, gaet op i tempo. Udviklingens fart understreger vigtigheden af, at
fagligheder pa kryds og tvaers star sammen om at gribe og styre, hvor vi bevaeger os
hen. Vi skal taenke modigt, men ogsa klogt, nar vi fx tager nye teknologier til os, nar vi
kombinerer data med henblik pa at finde den bedste behandling, og nar vi finder nye
behandlingsmuligheder. Danmark skal ga forrest i det internationale samarbejde. Vi
skal vise vejen via dem, der har dyb indsigt i arbejdet med personlig medicin, og vi skal
have dem, der endnu ikke har et kendskab til de nye muligheder, med ind i maskin-
rummet, nar vi i feellesskab skal videreudvikle personlig medicin. Fra politikere og
myndigheder til patienter og borgere, fra forskere og Iager til kliniske akademikere,
ingenigrer og it-eksperter m.fl.

Personlig medicin er ikke kun indvarslingen af et paradigmeskifte inden for sund-
hedsvasenet, det er ogsa kompliceret i forhold til nye teknologiske landvindinger og
muligheder. Det er dilemmafyldt farvand, hvor Danmark klggtigt skal treffe de rette
juridiske afgrensninger og etiske draftelser. Det er vigtigt, at vi taenker hele vejen
rundt om den videre udvikling af personlig medicin, hvis det for alvor skal ggre en
forskel for patienterne.

Danmark er godt pa vej. Det viste arsmadet for personlig medicin 2021, hvor vi blev
praesenteret for forskellige perspektiver pa og veje ind i den videre udvikling af person-
lig medicin. Vi hentede ogsa inspiration fra udlandet, som praesenterede andre mader
at organisere personlig medicin pa. | dette skriv far du praesenteret nogle af tankerne
fra arsmgdet for personlie medicin 2021 med hovedvagt pa de internationale pointer
fra dagen. Lad det veere afsattet for programmet for 2022, hvor vi bevaeger os fremad
og bliver klogere pa de naeste skridt for udviklingen af personlig medicin.

Cod leselyst og pa gensyn den 14. september 2022. Szt kryds i din kalender
allerede nu.

Bettina Lundgren
CEO of the Danish National Genome Center



INTERNATIONALT PERSPEKTIV PA PERSONLIG MEDICIN

HVAD KAN
DANMARK LARE

England, Sverige og Danmark har alle nationale visioner for, at genetiske teknologier
skal udbredes i det offentlige sundhedsvasen, og at det er centralt, hvis visionen om
personlig medicin skal indfris. Alle tre lande arbejder pa at kunne tilbyde flere patient-
er genetiske analyser, udvikle fortolknings- og analysevaerktgjer til sundhedspersonale
samt sikre, at alle de genetiske oplysninger, der bliver indsamlet, kan benyttes i
sundhedsforskning. Herigennem opnas ny viden om det menneskelige genom, og
forbedrede og nye skraeddersyede behandlinger kan udvikles. De tre lande deler derfor
visionen om at ville udvikle state of the art-lgsninger til fremtidens sundhedsvaesen
og patienternes behandlinger. Derfor var Mark Caulfield, professor of Clinical Pharma-
cology, tidligere Chief Scientist i Genomics England og Richard Rosenquist Brandell,
professor of Clinical Genetics, Director i Genomic Medicine Sweden, inviteret til at
dele ud af deres erfaringer med at udvikle og implementere personlig medicin i et
offentligt sundhedsvaesen.

0 Fakta

Begreber som personlig medicin, targeteret behandling, individuel
behandling og praecisionsmedicin daekker alle over en falles vision
om at kunne diagnosticere og klassificere sygdomme bedre samt

at malrette behandlingen til den enkelte patient.

Flere diagnoser i England pa basis
af helgenomsekventering

England er pioner inden for personlig medicin, og mange lande kigger mod England og
lader sig inspirere. | England etablerede man allerede i 2013 Genomics England. Kerne-
opgaven har vaeret at drive projektet “100,000 Genomes Project” indtil 2018. Formalet
med det enorme projekt er at sekventere 100.000 genomer - primaert fra patienter med
kreft og sjeldne sygdomme i det offentlige sundhedsvaesen.

Pa arsmgdet slar Mark Caulfield effekten af at benytte genetiske analyser i stgrre
omfang fast: “Uanset hvornar du tager en test, ser vi en stigning pa cirka 30 % i
diagnose fra en helgenomsekvensering. Sa det virker.”

Dertil er det omkostningseffektivt, papegede Mark Caulfield. For en helgenom-
sekventering koster i dag mindre end 700 euro.

Vejen til ovennaevnte succestal har dog veeret lang. Siden startskuddet i 2013 har
over 97.000 patienter og familier deltaget i projektet. Genomics England har etableret
13 centre, der har udfert sekventeringerne, og 98 lokale enheder, der har rekrutteret
patienter og familier, indhentet informeret samtykke samt indsamlet praver. Over
5.000 sundhedsprofessionelle deltog i projektet, og flere end 3.000 forskere har
varet involveret. | dag har Genomics England indsamlet over 21 petabytes data,

der alle er opbevaret i en national genomdatabase.

Direktar i Nationalt Genom Center, Bettina Lundgren, siger: “Erfaringerne fra Genomics
England viser, at udvikling af personlig medicin kraever meget data, involvering af

de bedste eksperter og fagfolk samt samarbejde pa tveers. Det er derfor vigtigt at

udvikle og implementere de rette organisatoriske rammer, som Danmark har gjort det
med en national governance-model og ikke mindst at fa fastholdt og videreudviklet

en infrastruktur for indsamling, organisering og opbevaring af store mangder data,

som kan kamme ud og virke i patientbehandlingen og forskning i nye og forbedrede

behandlinger.”

Det neeste skridt for England bliver at implementere helgenomsekventering (WGS)
som en integreret del af det engelske sundhedsvasen. | 2020 lancerede Genomics
England deres nye strategi “The Future of Healthcare”, der baner vejen for netop det.
Her er der ikke kun fokus pa at forbedre diagnostik og behandling gennem helgenom-
sekventering, men ogsa pa forebyggelse. Malet er at sekventere 500.000 genomer,
fortalte Mark Caulfield, der indtil for ganske nylig har veeret Chief Scientist hos
Genomics England, og han har hgje forventninger til personlig medicin i fremtiden.
“Hvad nu, hvis vi kan ga rundt med en app pa vores telefon, der ville tillade os at
tjekke, om den medicin, vares lge anbefaler as, er i overensstemmelse med vores
genetik. Det kan vi maske ikke i dag, men snart,” spaede han.



Bottom up-tilgang i Sverige
Ogsa i Sverige er der hgje ambitioner for personlig medicin.

“Personlig medicin er meget trendy i gjeblikket, men det her er virkelig en transforma-
tion af sundhedsvaesenet.” Det sagde Richard Rosenquist Brandell, der er direkter i
Genomic Medicine Sweden (GMS) og professor i klinisk genetik. GMS blev etableret i
2018 som en national svensk infrastruktur, der skal bane vejen for personlig medicin
og vere med til at forbedre det svenske sundhedsvasen.

I modsztning til Genomics England og Nationalt Genom Center i Danmark, der er
nationale koordinerende enheder, er det svenske GMS bygget op om syv regionale
genomcentre. Hvert center er et samarbejde mellem en region og et universitets-
hospital; et universitet med et medicinsk fakultet og Science for Life Laboratory,
der fungerer som en national infrastruktur, der styrker den svenske biomedicinske
forskning.

Svenskerne har altsa valgt en “bottom up”-tilgang, hvor de regionale centre skal
bygge bro mellem de i alt 21 svenske regioner og binde landet sammen. Selvom til-
gangen er anderledes end den danske og engelske, er ambitionen den samme.

“Vi gnsker, at alle borgere far adgang til skreeddersyet medicin, uanset hvor de bor,”
siger Richard Rosenquist Brandell.

Og det skal den nationale genomplatform ved Cgteborg vaere med til at sikre. Her

er der en supercomputer, som genomcentrene placeret i Vdstra Gétalands Region i
Sverige er koblet til. Den bliver dog kun brugt til deling af Covid19-data, for den venter
pa tilladelse til at kunne dele sekundzer data i dag pa et nationalt niveau.

Den svenske model er saledes baseret pa en mere regionalt styret proces, hvor
eksperterne, der skal drive udviklingen af personlig medicin, har vaeret med helt inde
i maskinrummet fra start. | Sverige startede sekventeringen af hele genomer for
sjeldne sygdomme derfor lokalt i 2015 pa Karalinska Institutet. “Nu er
helgenomsekventering (WGS) blevet implementeret pa tre genomcentre i Sverige; i
2021 er teet pa 5.000 helgenomanalyser blevet udfart, og det tal stiger, for det gar
hurtigere og hurtigere”, berettede Richard Rosenquist Brandell. | gjeblikket tager det
fra fem dage til to uger at sekventere et helt genom i Sverige.

“Det er fantastisk, og det har vist markant klinisk effekt, fordi 40 % af de ellers
udiagnosticerede er blevet diagnosticeret”, siger Richard Rosenquist Brandell.

Det er fantastisk, og det har vist markant
klinisk effekt, fordi 40 % af de ellers
udiagnosticerede er blevet diagnosticeret.

Richard Rosenquist Brandell

Private aktgrers adgang til data

Serlig pa ét punkt adskiller England sig fra Danmark og Sverige. | England har det of-
fentlige sundhedsvaesen indgaet et bredt samarbejde med en lang rekke virksomheder.

Samarbejdet handler primart om adgang til data for de biomedicinske virksomheder,
men der samarbejdes ogsa med firmaer, der er specialiserede i at handtere Big Data.

Det star i modsztning til den svenske og danske model, hvor sekventeringen udeluk-
kende sker i det offentlige sundhedsvaesen.

Englenderne har organiseret det offentlige-private samarbejde i Discovery Forum,
hvor 130 virksomheder sidder med ved bordet. Malet med Discovery Forum er at
hjaelpe 100,000 Genomes Project” og dets partnere med at omggre forsknings-
resultater til behandlinger, diagnostik og fordele for patienter sa hurtigt som muligt.

“Det handler om at give mest mulig veerdi for patienterne,” sagde Mark Caulfield.

I Danmark vil alle virksomheder kunne drage nytte af de genomdata, som Nationalt
Genom Center opbevarer. Det kan ske gennem samarbejde med anerkendte forsk-
ningsinstitutioner og forskningsgrupper pa et universitet eller et hospital, ligesom
adgang til genomdatabasen kraever godkendelse af National Videnskabsetisk Komité
(NVK), og data vil veere pseudonymiserede.

“En videnskabsetisk godkendelse vil kunne give adgang til at forske i nye behand-

linger ud fra de vaerdifulde data, der kommer til at ligge i Nationalt Genom Centers
databaser, men det bliver i en form, hvar den enkelte ikke kan identificeres, og hvor
vi bevarer offentlig kontrol med brugen af oplysningerne”, sagde Bettina Lundgren.



Internationalt samarbejde skaber vaerdi
for patienterne

Tanken bag alle tre initiativer er, at data skal “arbejde” sa meget, som muligt.
Af denne grund understregede Mark Caulfield vigtigheden af det internationale
samarbejde. Mere end 3.000 forskere fra 33 lande har benyttet de engelske
data i deres arbejde, sa udover at hjzlpe patienterne, hjzlper et internationalt
samarbejde ogsa forskningsmiljgerne.

“Forskerne har med vores data vundet bevillinger til projekter for mere end
400 millioner kroner” fortalte Mark Caulfield.

Richard Rosenquist Brandell deler Mark Caulfields begejstring for det internationale
samarbejde: “Nar sjeldne sygdomme netop er sjxldne, er det helt essentielt at
dele data pa tvaers af graenserne,” sagde Richard Rosenquist Brandell.

Bade Sverige og Danmark er med i det europaiske initiativ 1+ Million Genomes.
Formalet med initiativet er at dele mindst én million genomer pa tvaers af Europa
ved hjzlp af en avanceret og sikker infrastruktur, der skal sikre adgang til genom-
oplysninger pa tvars af graenser, uden at data sendes ud af det enkelte land.

° digital-strategy.ec.europa.eu/en/policies/1-million-genomes

Eller som Mike Caulfield udtrykte det: “Vi har i England arbejdet pa 1.200 lidelser

og standardiseret informationen. Vores data kan derfor overfagres til jeres i Danmark.

Hvis der er patienter i Danmark, der ikke har faet en diagnose, og patienter i
England med de samme symptomer, der heller ikke har faet en diagnose, sa kan
vi maske hjzlpe hinanden.”

Nar sjeeldne sygdomme netop er
sjeldne, er det helt essentielt at dele
data pa tvaers af graenserne.

Richard Rosenquist Brandell

Etiske hensyn og inddragelse af patienter
og borgere

En anden gruppe, som ogsa inddrages i arbejdet med personlig medicin i England,
er borgerne og patienterne.

England har tradition for at involvere borgerne i politiske beslutninger og initiativer.

Det er ogsa tilfldet i “100,000 Genomes Project”, hvar der har vaeret et borger- og

patientpanel med folk, der enten selv har deltaget i projektet, eller som er vaerge for
deltagere. Mindst fire gange om aret mgdes de for at diskutere centrale dilemmaer

og udfordringer relateret til personlig medicin.

| det engelske “Access Review”-panel, et uafhangigt organ, der gennemgar anmod-
ninger om adgang til data fra genomdatabasen, sidder der ogsa repraesentanter fra
borger- og patientpanelet. Patienter og borgere har altsa en unik mulighed for at fa
indflydelse pa udviklingen af personlig medicin i England.

Det er med inspiration fra England, at Nationalt Genom Center har etableret “NGC's
nationale advisory board for patienter, borger og etik”, der skal radgive centret om
inddragelse af og formidling til patienter og borgere samt om vaesentlige etiske
hensyn og dilemmaer, der opstar som fglge af udviklingen af personlig medicin.

“Det er afggrende for os, at vi har patienter og borgere med pa rad, sa vi kan tage
de rette skridt i informationen om personlig medicin og de rette etiske afvejninger”,
siger Bettina Lundgren om den danske madel.

I England, hvor naeste skridt er sekventering af nyfgdte, bliver inddragelse af borgerne
afggrende. Ifglge Mark Caulfield indebzaerer det etiske udfordringer, men patienterne
stgtter generelt op om programmet. For hvad nu, hvis du kan give alle bgrn en chance
for at fa et bedre liv?

“Der er ingen, der ikke gnsker at tage den chance,” sagde Mark Caulfield.



Der er ingen, der ikke gnsker
at tage den chance.

Mark Caulfield

Hvad byder fremtiden pa?

| England er man klar til at tage skridtet videre fra de sjaldne genetiske sygdomme

til kreft. Kraeft-behandling er for Mark Caulfield omradet, hvor helgenomsekventering
for alvor kan ggre en forskel med persaonlig medicin. | “100,000 Genomes Project”
deltager pa nuvaerende tidspunkt 17.339 cancerpatienter med bryst- og colonkreeft,
som de mest hyppige.

Samme udvikling sker i Sverige.

For to ar siden presenterede den svenske regering en strategi, der skal ggre Sverige
til international leder inden for personlig medicin. Genomic Medicine Sweden vil i de
kommende ar fokusere diagnostik af patienter med kraeft, sjldne sygdomme og
infektionssygdomme, men vil senere ogsa fokusere pa den store gruppe patienter
med komplekse sygdomme.

Det er ambitigst, og det glaeder Richard Rosenquist Brandell: “Det er en billigelse fra
regeringen, at de stgtter op om projektet. Vi har startet en omfattende transforma-
tion af sundhedsvaesenet. Jeg vil kalde det en teknologisk revolution, som nu bliver
til en medicinsk revolution.”

Mark Caulfield deler den svenske optimisme, men pegede afsluttende pa nogle ud-
fordringer, som vi skal Igse for at udnytte det fulde potentiale i helgenomsekventering
og personlig medicin:

Vi har brug for bedre klinisk udnyttelse af analyseresultaterne.

Vi skal have gkanomien til at hange sammen.

Vi har brug for at standardisere brugen af genetik i sundhedsvaesenet,
sa vi sikrer lige adgang for alle patienter.

Kan vi - ogsa i Danmark - lgse de udfordringer, star vi til gengaeld med store
muligheder for at I@se nogle af de helt store udfordringer i fremtidens sund-
hedsvaesen, mener Mark Caulfield.

FAKTA

GENOMIC MEDICINE SWEDEN (GMS)

CMS fokuserer primaert pa sygdomsomrader, hvor evidens tyder pa, at genetiske
analyser kan bruges til at stille en diagnose, eller hvor genetiske afvigelser er
vigtige for prognostisk vurdering, valg af behandling og opfglgning.

GMS arbejder primzert med sjeldne sygdomme, solide tumorer, h&amatologiske
maligniteter, infektionssygdomme og farmakogenomi. GMS har ogsa et srligt
fokus pa bgrnekraeft.

Patientgrupper

- Bgrnekreft

- Komplekse sygdomme
- Hematologi

- Infektionssygdomme
- Sjzldne sygdomme

- Solide tumorer

O genomicmedicine.se/en



FAKTA NATIONALT GENOM CENTER

Fokus pa lige adgang for patienter i Danmark

Danmark har vedtaget nogle Styrende Principper, der tages udgangspunkt i,
nar man pa nationalt plan udvalger patientgrupper til at modtage genetiske
analyser i forbindelse med patientbehandling.

De Styrende Principper tager udgangspunkt i den nationale strategi for personlig
medicin 2017-2020, den politiske etablering af centret samt ansggningen om
finansiering hos Novo Nordisk Fonden:

Styrende Principper

- Overordnet princip: Lige adgang for patienter nationalt
- Faglighed og vaerdi for patienten

- Adgang til hurtig og bedre behandling nationalt

- Samfundsgkonomiske overvejelser

- Bred effekt

De farste patientgrupper, der er udvalgt pa nationalt plan
til helgenomsekventering
Sjeeldne sygdomme hos barn og unge under 18 ar (pilot)
Kraeft hos bgrn og unge under 18 ar
Arvelig heematologisk sygdom
Endokrinologiske patienter
Kraeft hos unge voksne samt arvelig kraeft
Primzer immundefekt
Arvelige hjertesygdomme
Psykiatri bgrn og unge
Nyresvigt
Uhelbredelig kraeft
. Hematologisk kraeft
11. Neurogenetiske patienter
12. Fgtal medicin
13. Sj=ldne sygdomme hos bgrn og voksne
14. Oftalmologi
15. Audiogenetik
16. Sjzldne hudsygdomme
17. Arvelige kolestatiske og fibrotiske leversygdomme

° ngc.dk
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GENOMICS ENGLAND

Genomics England ejes af Department of Health & Saocial Care. “100,000 Genomes
Project” er hovedsagligt finansieret af National Institute for Health Research og
National Health Service (NHS) England. Welcome Trust, Cancer Research UK og Medical
Research Council har ogsa bidraget til finansiering af forskning og infrastruktur.

| 2018 udvidede England “100,000 Genomes Project” til at inkludere én million hel-
genomsekventeringer foretaget af NHS og UK Biobank, ligesom England lancerede
en ambitigs vision for genomisk medicin og NHS med en plan om at sekventere
fem millioner genomer inden for en femarig periode.

O Laes mere om Genomics England pa genomicsengland.co.uk,
eller lzs mere om Englands “Newborn Genomes Programme”
pa genomicsengland.co.uk/newborn-sequencing.
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Det er fantastisk, og det har vist markant
klinisk effekt, fordi 40 % af de ellers
udiagnosticerede er blevet diagnosticeret.

Richard Rosenquist Brandell
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ERNES BUD PA

MARK

CAULFIELD

Title

Chief Executive Officer,
Professor of Clinical
Pharmacology,

(formerly Chief Scientist,
Genomics England)

Organisation

Barts Life Sciences,
Queen Mary University
of London

Most promising perspective for

personalised medicine

Whole genome sequencing offers;

+ A precision diagnosis that end a
diagnostic odyssey in rare disease

» A molecular tumour signature that
tailors precision cancer care

« The potential of a global pathogen
surveillance to identify new public
health risk

» The potential of pharmacogenomics
to avoid harmful drugs and possible
treatment failure

Biggest challenge

Ability: Technologies are evolving
and the role of long read, multi-omics
and cell free DNA need definition

Analytical: Genomic analytics are
still improving but we need greater
clinical utility

Affordability: We need to make the
economics work

Adoption: \We need to mainstream
and standardize genomics in healthcare
to ensure equity for patients



RICHARD
ROSENQUIST
BRANDELL

Title
Professor of Clinical Genetics

Organisation
Genomic Medicine Sweden,
Karolinska Institutet

Most promising perspective for
personalised medicine

Clinical implementation of high-through-
put sequencing technologies has paved
the way for improved diagnosis and
personalised treatment and care in pa-
tients with rare diseases and cancer. By
broadening to other disease areas, such
as complex diseases, and using different
omics/imaging technologies, this holds
great potential to realise early diagnosis
and disease prevention, i.e. precision
health.

Biggest challenge

» To be able to offer equal access for
patients to precision diagnostics
and precision therapies

» To secure competence provision
and provide training of healthcare
professionals

» To develop long-term financing
models for precision medicine
approaches

» To solve legal aspects of data sharing

BETTINA
LUNDGREN

Titel
Direktar

Organisation
Nationalt Genom Center

Mest lovende perspektiv ved

personlig medicin

Danmark far med Nationalt Genom

Center et steerkere nationalt samarbejde,

som danske patienter far gavn af ved, at

l2gerne kan behandle mere praecist ud
fra viden om deres gener. Vi skal veere
modige. Vi skal tage ny teknologi til

as, og vi skal udnytte data til personlig

medicin langt mere, end vi har gjort far,
sa vi kan tilbyde en bedre fremtid for
patienter i Danmark. Pa tre omrader er
den danske indsats unik.

1. Vihar fokus pa, at personlig medicin
kommer patienterne til gode med
det samme.

2. Vihar offentlig kontrol med brug
af oplysninger fra danske patienter.

3. Viudvikler personlig medicin nation-
alt, sa patienterne far samme tilbud,
uanset hvor i Danmark, de er pa
hospitalet.

Sterste udfordring

Personlig medicin kan ikke udvikles ved
brug af viden om genomet alene. Derfor
er der en stor efterspgrgsel i forsknings-
miljgerne i forhold til at kombinere
forskellige data kilder, hvis Danmark skal
videreudvikle og bevare sin internation-
ale position inden for personlig medicin.
Nationalt Genom Center har derfor en
feelles opgave sammen med andre inter-
essenter i forhold til den videre udvikling
af personlig medicin og brug af data i
kombination. Fokus pa patienter i den
videre udvikling skal bevares.



ERIK
JYLLIN

Titel
Sundhedspolitisk direktar

Organisation
Danske Regioner

Mest lovende perspektiv ved

personlig medicin

Bedre diagnostik og mere malrettet be-
handling til gavn for den enkelte patient.

Nar jeg ser pa personlig medicin, er det
mest lovende perspektiv, at vi i langt
hajere grad kan tilpasse forebyggelse
og behandling til den enkelte patients
individuelle biologi og behov. Det be-
tyder, at vi kan malrette vores tilbud i
sundhedsveesnet til den livssituation,
som den enkelte befinder sig i, og undga
ungdige behandlinger. Vi kan tilbyde en
personlig behandling understattet af
personlige data. Det kan bade vare data
af genetisk karakter, men ogsa data
baseret pa de kendte behandlingsdata
eller pa borgerens selvgenererede data
fra apps og lignende
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Starste udfordring
Behov for investeringer i infrastruktur og
kompetencer.

| Danmark er vi i fuld gang med at im-
plementere personlig medicin pa vores
hospitaler. Men skal vi male os med de
allerbedste i verden, er der behov for
at investere yderligere i infrastruktur,
analysevaerktgjer og kompetencer pa
hospitalerne. Samtidig kraever personlig
medicin, at vi sikrer den ngdvendige
oplysning af borgerne i forhold til
omradet. Skal jeg svare pa, hvad den
absolut starste udfordring er, vil jeg
fremhave hele den omstilling, vi skal
igennem i vores sundhedsvasen; fra
en antagelse om, at “one size fits all’,
med det meste til de fleste, og over til
et sundhedsvaesen, hvor den service, der
tilbydes, er langt mere personliggjort.

BIRGITTE
NYBO JENSEN

Mest lovende perspektiv ved
personlig medicin

Der er mange vigtige perspektiver, men
som lzge er et af mine fokusomrader
klart, at man med personlig medicin
vil kunne tilbyde patienter med mange
forskellige sygdomstilstande en mere
skreddersyet behandling - og vi er
allerede godt i gang.

Storste udfordring

En af de stgrste udfordringer for at
kunne udnytte det store potentiale,
der er ved personlig medicin, er at fa
afklaret, hvordan vi kan lykkes med at
dele sundhedsdata uden at kompromit-
tere beskyttelsen af danskernes private
sundhedsinformation, sa det ikke blot
kommer den enkelte patient til gode.

Titel
MO

Organisation
Nationalt Genom Center



SABINE

GRONBORG

Mest lovende perspektiv ved

personlig medicin

Hurtigere diagnosticering af medfgdte
stofskiftesygdomme kan give mulighed
for tidlig indsettende specifik behan-
dling med positiv effekt pa prognosen,
fordi “time is brain”.

Storste udfordring

Tidlig identifikation af patienter med
behov for hurtig omfattende genetisk
diagnostik.

Fortolkning og anvendelse af de gene-
tiske resultater i klinikken samt for-
midling af undersggelses resultaterne.

Titel
Overlege

Organisation

Afdeling for Bgrn og Unge,
Sjeldne Sygdomme,
Rigshospitalet
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INGE SQKILDE
PEDERSEN

Titel
Klinisk Laboratorie genetiker,
Professor

Organisation

Aalborg Universitets
hospital Klinisk Institut,

Det Sundhedsvidenskabelige
Fakultet AAU

Mest lovende perspektiv ved
personlig medicin

Malrettet diagnostik, forebyggelse og
behandling har allerede vist sit vaerd
for patienter med sjzldne sygdomme
eller kraeft.

Forbedring for behandling af patienter
med kreft ma dog forventes at tage
ekstra fart i takt med, at vi far viden nok
til at anvende den omfattende moleky-
Iere profilering af kraeftceller i starten af
behandlingsforlgbet.
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Storste udfordring

Udfordringen er ikke at generere data af
hgj kvalitet men at fortolke data. Vi har
en simplistisk tilgang til fortolkning af
genetiske data, og vi retter behandlingen
mod en enkelt forandring i genomet.

Vi mangler vaerktgjer til at forudsige
effekten af flere forandringer i samspil,
og kompleksiteten forgges, nar andre
former for data skal integreres.



DANIEL

SCHWARTZ

BOJSEN

Titel
Direkter for Sundhed,
Social og Engineering

Organisation
Professions hgjskolen
Absalon

2%

Mest lovende perspektiv ved
personlig medicin
Bedre patientbehandling.

Starste udfordring

At sikre at den rette information og den
gode dialog med borgere/patienter er
til stede hver gang. At sikre at de rette
kompetencer er til stede hos det rele-
vante personale i sundhedsvaesnet.

SISSE RYE
OSTROWSKLI

Mest lovende perspektiv ved

personlig medicin

Adgang til hgjkvalitets-sundhedsdata
fra registre, patientjournaler, biobanker
mv. giver Danmark en unik mulighed
for at excellere i personlig medicin med
forventet bedre forebyggelse, diagnostik
og behandling og ultimativt gget helbre-
delse og livskvalitet for patienterne.

Storste udfordring

At sikre at den rette information og den
gode dialog med borgere/patienter er
til stede hver gang. At sikre at de rette
kompetencer er til stede hos det rele-
vante personale i sundhedsvaesnet.

Titel

Professor,

Interim Studieleder for
Master i Personlig Medicin,
Overlege,

ph.d.,

dr.med.

Organisation
Institut for Klinisk Medicin,
Kgbenhavns Universitet
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BRITT ELMEDAL
LAURSEN

Titel
Overlzege, lektor, ph.d.

Organisation
Molekylar Medicinsk
afdeling (MOMA)/
Kraeftafdelingen,

Aarhus Universitetshospital,

Institut for Biomedicin

Mest lovende perspektiv ved

personlig medicin

Inden for onkologien er det mest lovende
perspektiv at kunne forbedre prognosen
for patienter med kraeft pa alle stadier af
sygdommen i form af tidligere opsporing,
mere pracis diagnostik, tidligere detek-
tion af tilbagefald og mere malrettet
behandling af sygdommen.

Starste udfordring

Adgang til malrettede antineoplastiske
legemidler. At generere solid evidens
for effekt.

ANDERS
KROGH

Mest lovende perspektiv ved
personlig medicin

Jeg ser de stgrste perspektiver i bedre
kraeft behandling. Det malekylzere
“fingeraftryk” fra en tumor, tror jeg,
kan hjzelpe til hurtigere at finde den
bedste behandling for eksempel
med hjzlp fra kunstig intelligens.

Storste udfordring

Den stgrste udfordring er at finde
sammenhangen mellem sygdommens
molekylzere fingeraftryk og den rette
diagnose samt behandling. Det kraever
meget store dataseet af hgj kvalitet at
udvikle kunstig intelligens. Data er ofte
heterogene, mangelfulde og svaere at
fa adgang til.

Titel
Professor,
centerleder

Organisation

Datalogisk Institut,
University af Copenhagen
Center for Health Data
Science
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JENNIFER

BARTELL

Most promising perspective for
personalised medicine

Is in fitting the right diagnosis/treat-
ment to the right patient and doing this
in a manner that protects patient trust
in health systems.

Biggest challenge

Is finding the right balance between
patient privacy rights and potential gains
to be made as massive health data sets
are gathered, integrated and analyzed.
Education of patients and physicians

as well as new data science trainees on
the boundaries of health data science

is critical, and biases in collected data
need to be addressed.

Title
Project coordinator,
data scientist

Organisation

Center for Health

Data Science,

University of Copenhagen
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ULRIK
LASSEN

Titel

Ledende overlege,
Professor i Klinisk onkologi
og personlig medicin

Organisation

Afdeling for
Kreftbehandling,
Center for Kreft og
Organsygdomme,
Rigshospitalet,
Kebenhavns Universitet

Mest lovende perspektiv ved
personlig medicin

Med personlig medicin kan vi bedre
malrette behandlingen af den enkelte
patient ud fra sygdommens karakter-
istika og genetiske udtryk, og dermed
potentielt kunne opna en bedre effekt.
Og hvis vi samtidig udnytter vores
sundhedsdata, sa kan vi blive et lzerende
sundhedsvaesen, saledes at behandling
af patienter i dag kan forbedre behan-
dlingen af fremtidens patienter.
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Storste udfordring

Vi skal sikre et flow for handtering

af prover og analyser, der lever op til
sikkerhedskrav og anonymitet baseret
pa informeret samtykke, saledes at data
kan ggres tilgzngelige og benyttes af
forskere, bade offentlige og private.
Der kraever uddannelse af personale

0g jurister.



PREN
BRUNAK

Titel
Professor i Sygdoms
systembiologi

Organisation
Organisation Novo Nordisk
Foundation Center for
Protein Research,
Kgbenhavns Universitet

Mest lovende perspektiv ved

personlig medicin

Pa kort sigt at komme hurtigere frem til
en mere praecis diagnose for den enkelte
patient, undga overbehandling med ikke
virksom medicin og reducere bivirk-
ninger i forbindelse med polyfarmaci; pa
lang sigt at udvikle ny behandling, der
matcher de relevante patientundergrup-
per, der genetisk set findes i den danske
befolkning.

Starste udfordring

Dybe fanotypiske data fra danske pa-
tientjournaler, der indeholder detaljeret
information om patientprofiler og be-
handlingsresultater, er ikke tilstrekkeligt
tilgengelige pa nationalt plan. Derfor
udfgres forskning ofte pa registerdata

i stedet for journaldata, der indeholder
pracis information, som er afggrende

i forhold til persanlig medicin.

MIE SEEST

DAIV

Titel
Adjunkt

Organisation
Kgbenhavns Universitet

Mest lovende perspektiv ved

personlig medicin

Personlig medicin kan betyde behand-
ling til udvalgte patienter uden andre
muligheder. | kraft af det potentiale kan
de etiske, organisatoriske og juridiske
udfordringer ved personlig medicin moti-
vere forpligtende samarbejder pa tvaers
af sundhedsvidenskab, samfundsviden-
skab og humaniora, som vil bidrage til et
mere robust sundhedsvaesen.

Storste udfordring

Personlig medicin er selektiv medicin.
Med visionen om at tilpasse medicinsk
behandling til den enkelte fglger en
finmasket og uigennemsigtig patien-
tudvalgelse, som stiller store krav bade
til de fagfolk, som skal fortolke stadigt
flere typer data, og til de politikere, som
skal foresta den gkonomiske prioritering
og dermed balancere hensynet til den
enkelte over for hensynet til kollektivet.



SIDSEL
VINGE

Mest lovende perspektiv ved
personlig medicin

At personlig medicin kan resultere

i vaesentlige og dokumenterbare
forbedringer af outcome pa store syg-
domsomrader samt, at forbedringerne
star mal med omkostningerne ved
personlig medicin.

Starste udfordring

At mindre og ikke altid veldokumentere-
de forbedringer af resultater, pa relativt
sma sygdomsomrader, risikerer at tage
uforholdsmaessigt mange ressourcer fra
de store sygdomsomrader, der saledes
reelt risikerer at blive nedprioriteret,
bade forskningsmaessigt og gkonomisk.

Titel
Ph.d., cand.merc.

87

METTE

HARTLEV

Titel
Professor

Organisation
Det juridiske Fakultet,
Kgbenhavns Universitet

Mest lovende perspektiv ved

personlig medicin

Det mest lovende perspektiv er potentia-
let for at kunne tilbyde befolkningen en
mere pracis og malrettet forebyggende
indsats og behandling, som ikke alene er
baseret pa biologiske forhold, men ogsa
inkluderer for eksempel sociogkonomi-
ske og miljgmaessige forhold.
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Storste udfordring

At sikre at personlig medicin er
tilgeengelig for alle, at der er tilstraek-
kelig opmarksom hed pa risikoen for
bias, og at samfundet er robust nok til at
undga diskrimination over for personer
o0g grupper, som eksponeres i forbindelse
med personlig medicin. Det er ogsa en
stor udfordring at fa lovgivningen til at
sikre bade etisk robuste og innovations
fremmende rammer for anvendelse af
data til forskning i personlig medicin.



I PERSONLIG MEDICIN

Personlig medicin udvikler sig med lynets hast, og derfor kan der mangle personale
i sundhedsvaesenet med kompetencer inden for feltet. Det gzlder hgjt specialiserede
forskere og lger, der arbejder konkret med helgenomsekventering og beslegtede
teknikker. Men det gzlder ogsa andre akademikere som molekylzerbiologer, dataloger
og ingenigrer savel som sygeplejersker og andre professionsuddannede, som i det
daglige arbejde oftere og oftere vil mgde patienter, der far | genetiske undersggelser
og skal forholde sig til dem.

Efter- og videreuddannelse er et af svarene pa den store udfordring, og derfor har de
sundhedsvidenskabelige fakulteter pa KU, SDU, AU og AAU samt DTU udviklet en ny
masteruddannelse i personlig medicin.

Uddannelsen har optaget sit fgrste hold studerende med studiestart september 2021.

Sisse R. Ostrowski, professor og overlege pa Diagnostisk Center pa Rigshospitalet,
er studieleder for den nye “master i personlig medicin” og gav pa arsmade 2021 et
kort indblik i, hvad uddannelsen bestar i og hvem, der sgger ind:

Omfang: Et ars fuldtidsstudie, der tages pa deltid over to til seks ar.

Fokus: Tverfagligt samarbejde om personlig medicin.

Malgruppe: Fagfolk, der arbejder klinisk med personlig medicin, eller forsker heri.
Skal have minimum to ars erhvervserfaring.

Uddannelsesbaggrund: Passer bedst til kandidater fra sundhedsvidenskab,
natur- og biovidenskaberne samt de tekniske videnskaber.

Ansggere: | fgrste runde var 2/3 lger, resten farmaceuter, biologer,
humanbiologer, molekylzaerbiologer, bioinformatikere mv. Cirka halvdelen af
ansggerne havde en ph.d.-grad. 80 % af ansggerne havde hospitalsanszttelse.
Indhold: Introduktion til personlig medicin, Sundhedsdata og databehandling,
Genomics, Kommunikation og samarbejde, Klinisk beslutningsproces og
beslutningsstgtteveerktgjer, Evidens og dokumentation samt Etik, ret og
organisation af persanlig medicin.

O Mere info om uddannelsen: personligmedicin.ku.dk




INVITATION

ARSM@DE 2022
14. SEPTEMBER
PERSONLIG MEDICIN
I DANMARK

AV/A\D) Personlig medicin i Danmark

HVOR Radisson Blu, Amager Boulevard 70 og online

HVORNAR Den 14. september 2022

TILMELD  Tilmeld dig vores nyheder pa ngc.dk/nyheder og fa besked i din indbakke,
nar tilmeldingen abner.

Moderator Ida Donkin, lzzge og forsker

PROGRAMSKITSE: HVAD KAN DU SE FREM TIL?

« Danmarks mal for personlig medicin i fremtiden

+ Hvad far patienterne ud af personlig medicin i dag

» Klinisk og forskningsmaessig brug af Nationalt Genom Center
» Sundhedsdata i Danmark og udlandet
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