Nya forskningsomraden for
personanpassad medicin

1. Det finns nya forskningsomraden som driver pa
utvecklingen av personanpassad medicin:

Molekylar genetik

Aktuell forskning ger oss mycket information om sjukdomar pa
cell- och molekylniva.Det finns bel&dgg for att specifika
genférandringar (variationer) kan paverka cellernas
funktionssatt och hur en sjukdom Kkan komma att
utvecklas.Sjukdomar med liknande symtom kan diagnostiseras som
samma sjukdom.De kan dock vara orsakade av olika genetiska
variationer.

Epigenetik

Detta vaxande omrade hjalper 0SS forsta
sjukdomsvariationer.Epigenetik ar studien av hur gener kan
aktiveras eller inaktiveras, eller moduleras (vandas upp eller
ned), wutan att DNA-sekvensen forandras.Epigenetiska
féorandringar kan paverka hur en patient svarar pa behandling,
eftersom foérandringarna kan intraffa som svar pa milj6- eller
livsstilsfaktorer, till exempel UV-ljusexponering, kost,
rokning eller stress.Ett precisionslakemedel skulle ytterst ta
hansyn till en individs epigenetik.

Biomarkorer och utveckling av
lakemedel

Processer som sker pa cell- och molekylniva kan matas med
hjalp av "biomarkérer”.Nagra exempel pa biomarkérer ar
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- fysiologiska matt som blodtryck eller temperatur

» biologiska substanser (”"biokemikalier”) som enzymer
eller hormoner

= genforandringar

= bilder fran magnetisk resonanstomografi (MRT).

Biomarkorer anvands i allt storre utstrackning vid utveckling
av lakemedel for att skapa malinriktade behandlingar.Man
forvantar sig att detta:

= forbattrar resultaten for patienterna:lakarna ska kunna
valja lakemedel som fungerar bra for varje individ och
med lagre risk for allvarliga biverkningar

- forbattrar effektiviteten vid lakemedelsutveckling, sa
att 1icke-kliniska och kliniska provningar blir
effektivare, mindre tidskravande och sakrare.

Farmakogenetik eller farmakogenomik

En typ av biomarkdr som anvands 1 allt storre utstrackning ar
en individs genetiska eller genomiska information.Studier av
hur genetik och genomik paverkar en individs svar pa en
behandling kallas farmakogenetik och farmakogenomik.Dessa
hjalper till att "skraddarsy en behandling” efter en individs
genetiska konfiguration.For ett antal lékemedel som finns pa
marknaden idag kravs ett genetiskt test innan lakemedlet
ordineras for att sdkerstalla att behandlingen ar saker for
den enskilda patienten.Exempel:

» Hivpatienter testas for en genetisk variation som kallas
for HLA B*5701 innan lakemedlet abacavir ordineras
eftersom variationen ar forknippad med en biverkning av
lakemedlet.

Dessutom finns ndgra andra lékemedel pa marknaden med
medféljande rad till lakarna om hur en patients genomiska
information ska anvandas vid ordination av lakemedlet.Genomisk
information kan bidra till att avgora om lakemedlet ar det



basta alternativet for patienten och vilken dos som ar
bast.Exempel:

Trastuzumab (Herceptin) ar en geninriktad monoklonal antikropp
som ar riktad mot HER- 2 (human epidermal
tillvaxtfaktorreceptor-2) och godkand for behandling av
brostcancer 1 tidigt stadium.HER-2 Overuttrycks i cirka
20 procent av alla brostcancrar, vilket orsakar en kraftig
signalering till cellens inre som driver brdstcancercellerna
till en allt snabbare tillvaxt.Endast patienter som har
testats positivt for hoga HER-2-nivaer blir hjalpta av
behandling med trastuzumab.HER-2 finns pa& ytan av vissa
brostcancerceller och sitter 1 cellmembranet.Trastuzumab
fungerar sa att det f&aster vid HER-2 pa brdéstcancercellernas
yta och hindrar dem fran att ta emot tillvéxtsignaler.Genom
att blockera signalerna kan trastuzumab sakta ner eller stoppa
tillvaxten av brostcancer. Detta &r ett exempel pa
immuninriktad behandling.

Biobanker

Studier dar biobanker anvands ar sarskilt viktiga for
utvecklingen av personanpassad medicin, och biobanker anvands
allt oftare i kliniska provningar for nya lakemedel.Biobanker
ar huvudsakligen stora, organiserade uppsattningar av blod-
och/eller vavnadsprover som donerats av patienter och friska
frivilliga forsokspersoner.De innehaller &ven noggrant
insamlade uppgifter om donatorernas kliniska tillstand,
livsstil (kost, rokning osv.) och andra faktorer.Med hjalp av
biobanker kan celler och molekyler fran ett stort antal prover
studeras och denna information kan kopplas till kliniska och
andra uppgifter.Genom att information kombineras pa detta satt
far vi hjalp att foérsta varfor individer skiljer sig at med
avseende pa:

= vilka sjukdomar de utvecklar
= hur allvarliga sjukdomarna ar



= hur de svarar pa behandling.

Ju fler prover som ar tillgangliga, desto effektivare kan
sadana studier bli.Biobanker upprattas i manga
lander.”EuroBioBank” &r ett exempel pa hur biobanker fran
olika lander sammanlankas, sa att annu fler data blir
tillgangliga for forskning (i detta fall om sallsynta
sjukdomar).
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