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Personlig Medicin: at skraeddersy behandlingen til den enkelte patient,
i hgj grad ud fra den individuelle genetisk profil.




DNA

the molecule of life
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Trillions of cells

Each cell:

* 46 human
chromosomes

= 2 m of DNA

= 3 billion DNA
subunits (the Genetisk variation:

bases: A, T. C, G) Mere end 10 millioner hyppige varianter

« 20,000 genes code _
for proteins that -mange flere sjeeldne

perform all life
functions Har stor betydning for vores individuelle traek
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Genetisk variation

Nogle (sjeeldne) varianter har dramatiske effekter (f.eks. sygdoms-mutationer)
Langt de fleste varianter har enkeltvis beskedne effekter.
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Udviklingen i gen-teknologi har de seneste ar vaeret ”“hyper-eksponentiel”

En persons komplette genom — alle 6 milliarder byggesten — kan i dag bestemmes pa fa timer

National Human Genome
Research Institute

genome.gov/sequencingcosts

20012002 2003 2004 2005 2006 2007

Moore's Law

2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015

GenomAeDK superﬁomputer
Massive datameaengder — Big Data

Personfglsomme data, integration med
sundheds-data (registre, e-journaler)

Handteres og analyseres pa sikrede
supercomputere



Den genteknologiske udvikling har sat fart pa Personlig Medicin (Precision Medicine)

Traditional Therapies
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Allerede i dag anvendes Personlig Medicin

- talrige eksempler
- men kun en brgkdel af det fulde

potentiale

Danmark kan bidrage substantielt pga
unikke registre og biobanker.
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PATIENT A

PATIENT B

Precision Medicine
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Personlig Medicin via Det Medicinsk Genetiske Hjul

Scanning / sekventering
af arvemassen

Patienter
Kromosomomrade(r)
Ny behandling - indeholdende
kausal, individspecifik sygdomsgen(er)
Genetisk diagnostik =
og sygdoms-
klassifikation
@ . . Fine mapping

(undersggelse
af de mulige
sygdomsgener)

Farmakodesign
(traditionel og
genterapeutisk)

Molekylaer Sygdomsgen(er)

sygdomsmodel

Funktionelle studier Barglum og Bolund, Ugeskr Laeger 2001




Genetic scanning (GWAS) in schizophrenia

<
36,989 cases, 113,075 controls
27 4 34 countrlgs 128 independent variants
53 study sites 108 distinct ch | regi
24 4 5100 researchers istinct chromosomal regions
oy Psychiatric Genomics Consortium, Nature 2014.
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“Kloge hoveder” til Personlig Medicin

* Interdisciplinaert felt (genetik, klinik, bioinfomatik, statistik,
epidemiologi, molekylaer biologi, HPC supercomputing og big data)

* Lagenicentral rolle, iszer til det patientnaere

* Patient/befolkning
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Andre/”ikke-genetiske” faktorer

®
ng / sekventering
‘ - Individuelle Kliniske billede
S - Co-morbiditet
e Hvordan: stomkompleks
ausal, Iindiviaspecifi
i FOrskningsbaseret uddannelse og efteruddannelse bmsforlgb
ke Isdata fra danske
® ““% -en stor opgave.
(racitionel og.
genterapeutisk) ° Flere faggrupper Og fagomrader

nde biologi (“omics”

Molekylaer

svavemomodel * Internationalt niveau, international rekruttering

W8 . National koordinering
* Bred videndeling og formidling




