USA

MAL: 1 mio. eller flere.

START: 2011, The National Human Genome
Research Institute.

ORGANISERING: offentlig/privat, karakteri-
seret ved mange aktgrer. National Insti-
tutes of Health star i spidsen for The Preci-
sion Medicine Initiative (PMI).

PLAN: All of Us-forskningsprogrammet,
som blev lanceret under praesident Obama,
herer under PMI, som har lagt en plan frem
til 2020. Med All of Us opfordres amerika-
nere til at tillade forskning i deres genomer
og andre sundhedsdata over en arraekke.
STATUS: 150.000 har registreret sig i All of
Us. Tre genomcentre er etableret til geno-
typing og helgenomsekventering.

DNA-hgsten
er global

Over hele verden samler stater, forskningsinstitutioner og
private firmaer borgernes genomer ind i r& masngder. Fra bade
patienter og raske. Malene er bedre forebyggelse, personlig
medicin og gkonomisk vaekst.

kal alle nyfgdte have sekventeret ~ : For lige nu tonser en gigantisk DNA-hgster rundt over hele
kloden og hugger DNA i sig fra blod, spyt og veev, som findes i
i biobanker eller indsamles til formalet fra bade syge og raske.

Genombanker skyder op overalt. Det danske Nationalt Genom

deres genom fra i morgen?«. Det
spergsmél var afsettet for en pa-
neldebat p& World Economic Fo-

rums arsmgde i Davos i Schweiz i Center, som ventes at indlede hgsten af sin del af genomer fra

for nylig. Mens sneen veltede ned udenfor,
svarede den ene halvdel af tilhgrerne i sa-
len ja og den anden nej. Men da de blev
spurgt, om det vil ske i fremtiden, rakte et
flertal hdnden op. De tilstedeveaerende var

politikere, forskere og forretningsfolk invol-

veret i genomics. Og de ved, at vi stér midt i
en udvikling, som er lige s& ustoppelig som
sneen over Davos, og som meget vel kan
fore til, at vi en dag vagner op til gense-
kventering af alle nyfodte, hvad enten vi vil
det eller ej.

juli, har altsa »familie« over hele kloden. En broget familie
med neere band pa kryds og tveers af lande- og sektorgraenser,
¢ men ogsa betydelig indbyrdes konkurrence. Et kaplgb om at

¢ samle flest genomer hurtigst muligt er i gang.

60 mio. genomer ventes sekventeret i de naeste fem ar

Ifglge en artikel i American Journal of Human Genetics fra ja-
nuar i dr om den internationale udvikling inden for genomics:
»Integrating genomics into healthcare: a global responsibi-
lity« har 14 lande siden 2013 investeret over 4 mia. dollars i at
etablere genominitiativer.

Rapporten er udgivet af Global Alliance for Genomics and
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ISLAND

MAL: DNA pa en hel befolkning.

START: 1996, firmaet deCODE har gennem-
fort helgenomsekventering pa 2,636 is-
leendinge og genotyping af 100.000. Data
er kart sammen med digitaliserede stam-

FINLAND

MAL: 500.000 i 2023.
START: 2017, FinnGen Study, omfatter bl.a.

tavler, og reelt betyder det, at alle 330.000
isleendinge kan identificeres pa deres DNA.
ORGANISATION: offentlig/privat.

universiteter, biobanker, universitetshospi-
taler og ni medicinalfirmaer. Vil samle
500.000 genomer bl.a. via biobanker fra
hele befolkningen. Fokus er pa sjaeldne
sygdomme og cancer.

ORGANISERING: offentlig/privat.

STATUS: To ekstra medicinalfirmaer har
sluttet sig til FinnGen, sa i alt ni medicinal-
firmaer er med i projektet. 234.000 exomer
er sekventeret.

FRANKRIG

MAL: 235.000 arligt fra 2020. Gensekven-
tering skal ind i diagnostik

START: 2015, France Médecine Génomique
2025.

PLAN: Vil integrere genomics som rutine i
behandling af patienter og etablere en in-
dustri, som kan skabe gkonomisk vaekst.
Fokus er pa cancer, sjeeldne sygdomme og
diabetes i starten - fra 2020 skal andre al-
mindeligt forekommende sygdomme med.
ORGANISERING: offentlig/privat .

STATUS 20189: 8 sekventeringsplatforme
og 12 platforme for bioinformatik er

MAL: 5 mio. i 2023. etableret.
Helgenomsekventering til alvorligt syge.
START: 2013, Genomics England.
ORGANISERING: offentlig/privat. Det of-
fentlige sundhedsvaesen (NHS) stér i spid-
sen for Genomics England. Universiteter,
patientforeninger og private aktarer er med.
Indsatsen er organiseret i 13 centre. Fokus
er pa at integrere de genetiske data i klinik-
ken. De genetiske data kobles med andre
sundhedsdata.

IRLAND

MAL: 400.000.

START: 2018.

ORGANISERING: privat/offentlig. Et firma
etableret i 2015, Genomics Medicine Ire-
land, star bag de irske planer. Firmaet ar- ENGLAND
bejder allerede sammen med flere irske sy-
gehuse om genomforskning. Projektet
finansieres af The Ireland Strategic Invest-
ment Fund og internationale investorer fra
life science-branchen og ventes at skabe
600 stillinger over fem ar.

PLAN: 400.000 genomer fra frivillige raske
svarende til 10 pct. af den irske befolkning
skal sekventeres. Genomerne skal indga i
en irsk genombank og danne basis for et
internationalt life science-center i Dublin,
som skal forske i 60 sygdomsomrader.
STATUS: | &r skal indsamlingen af genomer
igang.

STATUS: Fra i ar tilbydes helgenomsekven-
tering til alvorligt syge bgrn og voksne. 1
mio. genomer fra syge skal sekventeres
over de naeste fem ari offentlig regi og 5
mio. genomer - 0gsa fra raske - over de
naeste fem ari samarbejde med private
aktarer.

BEMZERK: Oversigten
er sat sammen ved
gennemgang af de for-
skellige projekters
hjemmesider og omfat-
ter kun et udvalg af
genomprojekter. Flere
lande end vist her har
altsa lignende
projekter.
Ugeskriftet/Antje
Gerd Poulsen




DANMARK

MAL: 60.000 over fem &r.

START: 2017-2020, Nationalt Genom Center
skal drive en feelles landsdaekkende infra-
struktur til behandling af genetiske
oplysninger.

ORGANISERING: offentlig/privat.

PLAN: Sekventering og behandling af data
skal forankres i offentlig regi. Helgenomse-
kventeringer skal forega i henholdsvis Aar-
hus og Kebenhavn. En fortolkningsenhed
skal understgtte den leegelige brug af data
til gavn for patienten.

STATUS: er under opbygning.

TYRKIET

MAL: 1 mio.i2023.

START: 2018, Turkish Genome Project.
PLAN: Tre ar til at samle 100.000 genomer
fra bade raske og syge i farste fase. Anden
fase sigter pa 1 mio. i 2023. Der er to mal: at
kortlaegge sygdomme og at finde arsager
til, at nogle mennesker bliver saerligt gamle.
ORGANISERING: offentlig/privat.

SAUDI-ARABIEN

MAL: 100.000 i 2030.

START: 2013,The Saudi Human Genome
Program.

ORGANISERING: offentlig/privat. Forankret i
King Abdulaziz City for Science and Techno-
logy. Indgér i »The national transformation
program, vision 2030".

STATUS: 37.000 patienter har faet sekven-
teret deres genom. Otte sekventeringscen-
tre er etableret, som bade sekventerer hel-
genomer, exomer og identificerer
genvarianter.

ESTLAND

MAL: 500.000 i 2022. Har vaeret
tidligt ude og er godt i gang med
at sekventere genomer og om-
seette de mange data til brug i kli-
nikken. En tredjedel af de 1,3 mio.
estere skal have sekventeret de-
res genom inden 2022.

START: 2001, The Estonian Gen-
ome Project Foundation, en non-
profitorganisation stiftet af
regeringen.

PLAN: Ifglge »Program for perso-
naliseret medicin 2016-2022«
skal 500.000 have koblet elektro-

DUBAI

niske sundhedsdata med deres
genotype i 2022.
ORGANISERING: offentlig/privat:
Estonia's Ministry of Social Affairs,
the National Institute for Health
Development og the Estonian Gen-
ome Center of the University of
Tartu.

STATUS: Der sekventeres, og
samtidig integrerer esterne data
med klinikken, sa patientdata bli-
ver tilgeengelige for patienter og
leeger via national e-health portal.

MAL: 3 mio. Alle skal sekventeres.

START: 2018, Dubai Genomics.

PLAN: Forst skal genomer samles, analyse-
res og kobles med andre data. Sa skal kun-
stig intelligens analysere data, sa de kan
bruges til at forudsige sygdomme. Data skal
ogsa bruges til at udvikle ny medicin. Pa-
tienter far radgivning af egen laege.
ORGANISERING: offentlig/privat.

STATUS: Projektet blev indledt med ind-
samling af blodprgver fra 1.000 emiratis i

sommeren 2018.

ASIEN

MAL: 100.000. Asiater skal med i

genompuljen.

START: 2016, GenomeAsial00K vil sekven-
tere genomer fra 12 sydlige asiatiske lande
0g mindst syv i nord og gst.
ORGANISERING: Nonprofitorganisationen
Consortium GenomeAsia star bag med
stotte fra private firmaer.

STATUS 2019: 50.000 er samlet, og organi-
sationen vil nu kortlsegge referencegen-
omer for befolkningsgrupper i Malaysia, In-
dien, Japan og Thailand.
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Health (GA4GH), en international nonprofitsammenslutning, hvis for-
mal er at fremme medicinsk forskning, og som teeller nogle af de store
aktgrer pa feltet som Broad Insitute of MIT and Harvard og Wellcome
Sanger Institute.

Ifglge rapporten anvendes sekventering i stigende omfang i klinik-

ken til udredning og behandling af sjaeldne sygdomme og cancer, og
over de naste fem ar forventer forskerne, at 60 mio. mennesker vil fa

KINA

MAL: 1 mio. i 2030. Hgj prioritet i
femarsplan.

START: 2017, 100,000 Genomes Project.
PLAN: Har en langsigtet plan om at samle 1
mio. genomer og en kortsigtet plan om at na
100.000 om fire ar. De genetiske data skal
kobles med andre data om deltagerne. Ki-
nesere af forskellig etnisk oprindelse skal
inddrages i projektet. Kina har fokus pa can-
cer og sjeldne sygdomme

ORGANISERING: offentlig. Indgar i femars-
planen 2016-20 som et omrade, der skal in-
vesteres i. Der er sat store belgb af til for-
malet. Harbin Institute of Technology star
for sekventeringen.

STATUS: Kineserne er i gang med at ind-
samle prgver til sekventering.

sekventeret deres genomer.

Landene griber genomics meget forskelligt an. Nogle sekventerer
genomer af patienter for at finde de enkelte defekte gener, som ligger
bag sjeldne sygdomme og visse cancerformer. Men stadig flere sekven-
terer ogsa raske befolkningsgrupper for at finde de tusindvis af genva-
rianter, som kan kobles til almindelige sygdomme som diabetes, hjerte-
kar-sygdomme og sindslidelser.

En »gold rush« eri gang

2018 var aret, hvor det tog fart for alvor. England ndede i december
2018 sit fgrste mal pa 100.000 sekventerede genomer, mens Irland
meldte et mal ud om at »sla« England med fire gange s& mange. Eng-
land har dog allerede sat et nyt mal p& 5 mio. genomer. Tyrkiet og Kina
vil ogsd sekventere 1 mio. genomer, og Dubai vil teste hele befolknin-
gen pé 3 mio. mennesker.

At der sker s meget netop nu, skyldes flere faktorer i spil pd samme
tid

En faktor er gnsket om gkonomisk veekst. Politikerne haber at til-
treekke virksomheder og skabe arbejdspladser. Ikke overraskende er
vaekst og overskud ogsa i fokus hos de firmaer og investorer, som delta-
ger i, hvad flere eksperter har kaldt for en gold rush.

Ikke alene de genetiske data, men ogsé teknologien og metoderne
bag er big business: indsamlingen, sekventeringen, bearbejdningen og
lagringen af de kolossale mangder data, som inden 2025 ventes at
fylde op til 40 gange sd meget som YouTube.

Konkurrencen galder ogsa bioinformatik med avancerede analyse-
veerktgjer, der integrerer de genetiske data med andre molekylerbiolo-

AUSTRALIEN

MAL: 20.000.Vordende forzeldre far
DNA-test.

START: 2014, Australian Genomics, en for-
skersammenslutning med 78 deltagere. |
2018 blev et nationalt initiativ finansieret af
offentlige midler sat i sgen: the Australian
Genomics Health Futures Mission.

PLAN: | et pilotprojekt vil australierne for
farste gang anvende genomsekeventering i
stor skala. 10.000 unge par far tilbudt en
screening for at afslare, om de er baerere af
en af 500 alvorlige, arvelige sygdomme.
ORGANISERING: offentlig/privat.

STATUS: Genomsekventeringen af de unge
par skal i gang i slutningen af i ar og er blot
det farste af flere initiativer.

giske data og sundhedsdata fra patientens vej gennem sundhedsvasse-
net.

Dertil kommer, at kombinationen af ny teknologi og staerk konkur-
rence har drevet tidsforbrug og priser i bund. I 2001 kostede helsekven-
tering af et genom 100 mio. dollars og varede et &r. I 2018 kunne et
genom sekventeres for under 1.000 dollars. Pa en time.

Debat i England om genomsekventering af raske

En tredje faktor er gnsket om at indfri loftet om personlig medicin og
lpse nogle af de udfordringer, som alverdens sundhedsvaesener stér
over for. Bl.a. hdbet om at fa styr pd udviklingen af diabetes driver
mange offentlige myndigheder og forskermiljger.

Ansporet af lovende resultater med genomsekventering pd kreeftom-
rédet og inden for sjeeldne sygdomme, hvor et enkelt defekt gen er i
spil, er der opstéet en hype omkring identifikation af genvarianter, som
i hundredvis tilsammen kan gge risikoen for visse sygdomme. Forvent-



Jegvil hellere

have statistisk evidens
for den enkelte patient
— ikke for en kohorte.
Vi skal kunne sige noget
om din risiko - ikke om
gruppens risiko.

FINN CILIUS NIELSEN, PROFESSOR, ENHEDEN FOR
GENOMISK MEDICIN, RIGSHOSPITALET

ningen er, at her ligger det naeste store gennembrud, nar bare vi se-
kventerer tilstraekkeligt med genomer.

Derfor lokker nogle firmaer med gratis genomsekventering til
alle. Og i England har et forslag om at tilbyde raske borgere at kgbe
genomtest i det offentlige sundhedsvesen vakt debat. Idéen er, at
borgerne skal overlade genomet til forskningen mod viden om de-
res egen sygdomsrisiko. Men betaling vil skabe ulighed, mener
nogle. Og flere leeger er imod gentest af raske: »Der er en masse
misforstelser af, hvad genomsekventering kan levere. Der hersker
en opfattelse af, at en sekventering kan levere klare kliniske forud-
sigelser, men som regel vil det ikke vaere tilfeeldet«, har forkvinde
for det engelske genetiske medicinske selskab, Anneke Lucassen,
udtalt til The Times. Ogsa Helen Stokes-Lampard, som er forkvinde
for de engelske praktiserende leeger, har i pressen kritiseret forsla-
get: »Meget af det, som dukker op i en genetisk test, er enten uden
betydning eller af tvivilsom vaerdi«.

Databaser skal forbindes pa tvaers af granser

Hvis vi flyver fra England over kanalen og zoomer ind p& Danmark,
Kgbenhavn, Blegdamsvej, Rigshospitalet, afsnit 4113, mgder vi her
en af de danske laeger, som arbejder med og forsker i genomer fra
syge: lederen af Enheden for Genomisk Medicin, professor Finn Ci-
lius Nielsen. Og han deler de engelske leegers skepsis over for gen-
omsekventering af raske.

»Jeg vil hellere have statistisk evidens for den enkelte patient —
ikke for en kohorte. Vi skal kunne sige noget om din risiko — ikke
om gruppens risiko«.

Han mener, at der er mere behov for at sekventere genomer fra
patienter.

»Fidusen ved patienter er, at man kan stille nogle diagnoser, og
der er behov for mere preecise diagnoser. Vi kan ogsé hjalpe dem,
der i dag ikke far en diagnose. Op til en tredjedel af dem kan f& en
diagnose med genomsekventering«.

Selv arbejder Finn Cilius Nielsen med patienter med cancer, og
iseer inden for brystkraeft er der gode resultater.

»Vi har indfgrt en molekyler klassifikation af brystkreeft. Og det
kommer for alle primaere tumorer nu. Den afspejler langt bedre
kvindernes forlgb end histologien og sikrer at vi fanger patienter
med saerlige dispositioner Fgrste gang, patienterne kommer her,
kan vi inddele dem efter deres formodede forlgb. Og vi kan sige,
hvem der har mest udbytte af de forskellige former for behandling.
For mig at se er det modellen for, hvordan det kan komme til at
kgre for mange andre cancere senere hen«.

Men hvordan ser den internationale udvikling ud fra hans vin-
kel?

Finn Cilius Nielsen peger p& England og Estland som forbilleder.
England, fordi projektet er styret af sygehusejerne og sikrer, at det
er patientorienteret. Og Estland af de samme grunde og fordi det
offentlige it-system — i modsetning til herhjemme — er gearet til
genomisk medicin. Men mange andre lande har endnu ikke for-
maet at bringe forskning og klinik sammen.

»Der er lavet meget god genomforskning. Vi ser vaesentlige resul-
tater bdde om sjeldne og almindeligt forekommende genvarianter.
Men en meget lille del af det er implementeret til gavn for patien-
terne. Det er et problem. Vi har masser af data, men hvordan skal
man bruge dem? Det er ikke s godt afdeekket endnu«.

Han mener, at det er afggrende, at databaserne pé globalt plan
udbygges og forbindes, s alle kan sgge i dem.

Det samme mener forskerne bag ovennevnte rapport fra
GA4GH.

»At dele data, veerktgjer, erfaring og viden for at skabe et globalt
leerende sundhedsnetvark er afggrende, hvis vi effektivt skal acce-
lerere og understgtte integration af genomics i sundhedsvasenet,
skriver forskerne, der ogsd peger p4, at mangel pd dokumentation
star i vejen for udviklingen.

Tilbage til de schweiziske alper i Davos i januar og paneldebat-
tens slutning. Ordstyreren bad paneldeltagerne forholde sig til
spgrgsmélet om, hvorvidt nyfgdte skal genomsekventeres i morgen.

To af dem sagde nej, men bestyrelsesformand i gensekvente-
ringsgiganten Illumina, Jay Flatley, sagde: »Vi skal forberede os pa
det, sé vi kan indfgre det, nér vi er klar.

Og Englands konservative sundhedsminister Matt Hancock sva-
rede: »Vi skal finde ud af, hvad vi vil med det fgrst. Det vil vaere en
fejl at gore det, fordi vi kan, og ikke, fordi vi bgr ggre det. Lad os
starte med det, vi ved. Med de syge«. @
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