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Uppdrag att betala ut medel for piloter inom precisionsmedicin
for barn med sallsynta syndrom

Regeringens beslut

Regeringen ger Socialstyrelsen i uppdrag att under 2023, efter rekvisition
fran Karolinska Institutet, betala ut 12 500 000 kronor for arbete med att
genomfora piloter inom nationell implementering av genetisk och molekylar
diagnostik i klinisk praxis f6r barn med sillsynta syndrom med missbild-
ningar och/eller intellektuell funktionsnedsittning (IF) som saknar diagnos.
Piloterna ska ske inom ramen f6r projektet Genomic Medicine Sweden
(GMS) och Karolinska Institutet ansvarar for att i samverkan med styr-
gruppen t6r GMS, férdela medlen till 6vriga parter inom projektet.

Socialstyrelsen ska administrera och f6lja upp hur medel har anvints i for-
hallande till uppdragets syfte. Karolinska Institutet ska rapportera i enlighet
med Socialstyrelsens anvisningar. Socialstyrelsen far i ovrigt ange de villkor

som ska forenas med statsbidrag inom ramen f6r dndamalet.

Medlen ska anvindas for att under 2023 genomfora piloter inom nationell
implementering av precisionsdiagnostik i klinisk praxis for barn med sall-
synta syndrom med missbildningar och/eller intellektuell funktionsnedsatt-
ning (IF) som saknar diagnos. Arbetet ska ligga till grund f6r insamling av
information kring sekvensanalysernas kliniska varde. Informationen ska
sammanstillas till ett kunskapsunderlag, och ska kunna ligga till grund for
utredning och implementering. Genomikdata som alstras ska samlas
nationellt till Nationella Genomikplattformen (NGP), som byggs upp inom
GMS {61 att dela data.

Telefonvaxel: 08-405 10 00 Postadress: 103 33 Stockholm
Fax: 08-24 46 31 Besoksadress: Fredsgatan 8
Webb: www.regeringen.se E-post: s.registrator@regeringskansliet.se



Socialstyrelsen ska senast den 15 mars 2024 limna en redovisning av
uppdraget till Regeringskansliet (Socialdepartementet).

For uppdraget far Socialstyrelsen under 2023 anvinda 12 750 000 kronor
som ska redovisas mot det under utgiftsomrade 9 Hilsovard, sjukvard och
social omsorg for budgetiret 2023 uppforda anslaget 1:6 Bidrag till folkhalsa
och sjukvard, anslagsposten 18 God vird och folkhilsa. Av dessa far hogst
250 000 kronor anvindas for Socialstyrelsens eget arbete.

Medlen betalas ut engangsvis efter rekvisition till Kammarkollegiet senast
den 1 december 2023.

Medel som inte har anvints for avsett dndamal ska senast aterbetalas
den 31 mars 2024 till Kammarkollegiet. Vid samma tidpunkt ska en
ckonomisk redovisning av anvinda medel limnas till Kammarkollegiet.

Redovisning, rekvisition och dterbetalning ska hinvisa till diarienumret f6r
detta beslut.

Arendet

Ett av malen i den nationella life-science strategin ar att Sverige ska vara ett
foregangsland vad giller att implementera individanpassad diagnostik och
behandling i hilso- och sjukvarden.

GMS ir en nationell satsning med visionen att i bred samverkan med sjuk-
vird, hogskola och niringsliv méjliggora forbittrad diagnostik, individ-
anpassade behandlingsval och forskning inom omradet precisionsmedicin.
GMS utgérs av regioner med universitetssjukvard och universiteten i
Goteborg, Linképing, Lund, Umea, Uppsala och Orebro samt Karolinska
institutet.

Inom ramen f6r GMS bedrivs ett arbete med att utveckla och forbattra
diagnostik baserat pa bred gensekvensering. Detta mojliggér mer individ-
anpassade behandlingsval. Gensekvenseringen mojliggér en forfinad
diagnostik, forbattrad riskgruppering av patienter samt en individanpassad
behandling med malinriktade terapier. Metoden anvinds inte bara vid cancer
utan ocksa vid infektionssjukdomar och sallsynta diagnoser.

I dag erbjuds endast en andel av alla barn med sillsynta syndrom med miss-
bildningar och/eller intellektuell funktionsnedsittning (IF)



helgenomsekvensering och det rader dessutom stora olikheter i landet kring
vilka som erbjuds genetisk utredning. En exakt diagnos gor att patienten
bland annat kan fa maoijlighet att ta del av precisionsmedicinska vardinsatser,
genetisk vigledning, forskningsframsteg och den kompetens kring sillsynta
diagnoser som under senare ar byggts upp inom nationella och inter-
nationella expertteam och referensnitverk.

Regeringen ger darfor Socialstyrelsen i uppdrag att betala ut medel for arbete
med att genomfoéra piloter inom nationell implementering av genetisk och
molekylir diagnostik i klinisk praxis for barn med sillsynta syndrom med
missbildningar och/eller intellektuell funktionsnedsittning (IF) som saknar
diagnos inom ramen f6r projektet GMS.

Pi regeringens vagnar

Parisa Liljestrand

Mimmi Lovbom

Kopia till

Kammarkollegiet
Karolinska Institutet
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