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Sekventering og genomiske analyser anvendes i
diagnostik og behandling

HUGO 1990-2003
Globalt samarbejde om kortlaegning af menneskets genom
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Hvor mange har IKKE gavn af den medicin de far?

ocpression W A A NN NENN
el A XA RER 2 AR S
it A X A RS 222 RS
el A X AR A2 2ARR S
e A XA EXREE 2R S
easesi: A A NN NN
kosieskones W W W W W W WNW
e A X X XXX R2 RS

wer TNV =

Kilde: FDA ”“Paving the Way for Personalized Medicine”, oktober 2013
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PREmedico - Mal

Saette fart pa udviklingen af praecisionsmedicin

e Praecis diagnose og behandling af den enkelte patient gennem viden om
gener

e Udbrede preecisionsmedicin til alle hospitalsafdelinger
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Kort om PREmedico

 Abent "murstenslgst” forskningscenter
— OUH, SDU og hospitaler i Region Syddanmark

* Netveerk af forskere og klinikere
e Allerede 12 specialer

e Kraeftsygdomme, sjeeldne sygdomme, hudsygdomme, allergier,
transplantationsmedicin, farmakogenetik
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| PREmedico hjaelper vi med...

at omsaette det kliniske sp@grgsmal til et forskningsprojekt

- gennem netveerk og samarbejde, m@der og symposier
for hele regionens forskere
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PREmedico bygger videre pa...

 Molekylzere faciliteter

* Odense Patient data Explorative Network O P E N

e Super-computer (ABACUS 2.0)
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Eksempel 1
Integreret genomiskanalyseaf primaer brystkraeft-

Et muligt vaerktgj til reduktion af overbehandling
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Torben Kruse, Mads Thomassen, Mark Burton. Klinisk Genetisk Afdeling, Odense
Universitetshospital

Marianne Ewertz. Onkologisk Afdeling, Odense Universitetshospital

Anne Marie Bak Jylling, Martin Bak. Afdeling for Klinisk Patologi, Odense Universitetshospital
og Sydvestjysk Sygehus

Qihua Tan. Epidemiologi og Biostatistik, Syddansk Universitet
Bent Ejlertsen. Onkologisk Afdeling, Rigshospitalet
Anne-Vibeke Laenkholm. Klinisk Patologi, Region Sjeelland



Eksempel 1

Problem:

e Flere brystkreeftpatienter profiterer ikke af den medicinske
behandling, de modtager.

Sporgsmal:

e Kan genekspressionsmegnsteret i en primaer tumor forudsige det
kliniske udfald, f.eks. metastase?
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Eksempel 1
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Forudsigelse af metastase ved hjalp af IncRNA profil
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Sgrensen et al.
Breast Cancer Research 2015 17:55
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Eksempel 2
Praecis diagnose og behandling med analyse af gener

Mikroskopi Next Generation Sequencmg Methyleringsprofilering

HMBchip

\

Illumina iScan platform

“ ﬁ
Histologi- NGS 20 ngglegener Matc | endte profiler svarende til
Immunfarvning mere end 80 subtyper af hjernetumorer
FISH analyse
Integreret diagnose
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Eksempel 2 o
Chip til gen-analyser

850.000 informationer om taendte og slukkede gener

8
z
o
5

euiwn||!

OUH ~ .
Odense - : Region
University Hospital SDU-& = PREmadico m Syddanmark


http://www.google.dk/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwiOzs24jfjPAhUEiRoKHc2DBm4QjRwIBw&url=http://www.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/infinium-cytosnp-850k.html&psig=AFQjCNFKO4jC5x-at6VovIXAO9QGoxW51w&ust=1477558755782944

Eksempel 2 Methyleringsprofilering

HMBchip

\

Henning Boldt Jeanette K Petersen

SWEDEN
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[llumina iScan platform

Stockholm,
£1 E Baltic Sea
Match til kendte profiler svarende til N;:ah DENMARI{*
mere end 80 subtyper af hjernetumorer i
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Eksempel 2

ARTICLE

doi:10.1038/nature26000

DNA methylation-based classification of
central nervous system tumours

A list of authors and their affiliations appears in the online version of the paper.

Accurate pathological diagnosis is crucial for optimal management of patients with cancer. For the approximately 100
known tumour types of the central nervous system, standardization of the diagnostic process has been shown to be
particularly challenging—with substantial inter—observer variability in the histopathological diagnosis of many tumour
types. Here we present a comprehensive approach for the DNA methylation-based classification of central nervous
system tumours across all entities and age groups, and demonstrate its application in a routine diagnostic setting. We
show that the availability of this method may have a substantial impact on diagnostic precision compared to standard
methods, resulting in a change of diagnosis in up to 12%. of prospective cases. For broader accessibility, we have designed
a free online classifier tool, the use of which does not require any additional onsite data processing. Our results provide a
blueprint for the generation of machine-learning-based tumour classifiers across other cancer entities, with the potential
to fundamentally transform tumour pathology.
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Artikel i Fyens Stiftstidende

* Interview med 43-arig kvinde fra Als
e Tumor ved hjernestammen
e Fgrste analyser viste tegn pa kreaeft
Ny DNA analyse viste at det ikke var kraeft
e Kvinden undgik stralebehandling
e Kvinden undgik alvorlige bivirkninger
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Ny metode: DNA fra
hjernesvulster redder
kraeftpatienter

AF: JEPPE MAAGAARD HOLM , JEMAH@JFMEDIER.DK
Publiceret 07. maj 2018 kL 06:00

Specialeansvarlig overlaege pa Afdeling for Klinisk Patalogi pa OUH, Bjarne Winther Kristensen,
gleeder sig over, at det nu er muligt at stille kreeftdiagnoser tidligere i patientens forleb. Foto:
Michael Nergaard

Gennem en gen-analyse er det nu muligt for leeger at stille mere
preecise diagnoser for kreeft i hjernen. For halvandet ar siden
tog OUH metoden i brug som det farste sted i Skandinavien, og
i dag har 130 patienter haft gleede af universitetshospitalets

gen-analyse.
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Tak for opmarksomheden!
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