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Povzetek:

Evropski infrastrukturni center za translacijsko medicino EATRIS je pridobil financiranje Evropske
komisije, Obzorje 2020, za vodilni projekt EATRIS-plus. Ta je namenjen krepitvi zmogljivosti in
zagotavljanju inovativnih znanstvenih orodij za doseganje trajnosti programa EATRIS na podrocju
personalizirane medicine. Specifi¢ni cilji projekta vklju€ujejo: utrjevanje zmogljivosti centra EATRIS na
podrocju personalizirane medicine za boljSe delovanje akademskih institucij in industrije ter povecanje
povezovanja centra EATRIS z velikimi farmacevtskimi podjetji; okrepitev trajnostnega financnega
modela EATRIS; spodbujanje pacientov k aktivhemu vkljuéevanju v infrastrukturno delovanje; in
razSiritev strateskega partnerstva z raziskovalno infrastrukturo. EATRIS-Plus bo prispeval k
zdruZevanju in izkoris¢anju translacijske infrastrukturne zmogljivosti akademskih institucij na podrocju
razlicnih tehnologij omik ter priskrbel dostop do podatkov, pridobljenih s tovrstnimi sodobnimi
tehnologijami. Projekt bo s tem omogocil lazje reSevanje globalnih znanstvenih in druzbenih izzivov na
podrocju personalizirane medicine.

Ucinkovit napredek personalizirane medicine je odvisen od razpoloZljivosti potrjenih bioloskih
oznacevalcev. Ker pa se nasa sposobnost prepoznavanja genetskih razlic¢ic, povezanih s kompleksnimi
boleznimi, povecuje, ti ne odraZzajo popolnoma fenotipov bolezni in je zato potrebno natancnejse
razumevanje molekularnih mehanizmov. To spoznanje utemeljuje pomen razvoja multi-omskih
pristopov. Za implementacijo tovrstnih pristopov, je potrebno odpraviti sistemska ozka grla, ki vplivajo
na podrodje bioloskih oznacevalcev:

e Slaba raven tehnoloske in analiticne usklajenosti;

e Slabo upravljanje podatkov in skladnost z naceli FAIR (ang. Findable, Accessible,
Interoperable, and Reusable);

e Nerazumevanje razmerja med genomskimi bioloSkimi oznacevalci in ostalimi molekularnimi
oznacevalci na koncu verige (transkriptomski, proteomski, metabolomski);

e Pomanjkanje zanesljivih kontrolnih referenénih vrednosti za te bioloSke oznacevalce pri
zdravih populacijah;

¢ Slabo razumevanije klinicnih potreb, kar ima za posledico omejeno vpeljavo v klini¢no prakso.

Eden nasih glavnih ciljev je sistematicno reSevanje teh vprasanj. Konzorcij si prizadeva zagotoviti multi-
omsko zbirko orodij za podporo navzkrizne analize in integracije podatkov v klini¢nih vzorcih. To orodje
vsebuje:

e Konsenz standardizacije SOP-jev za omske tehnologije;

e Smernice za omske analizne procese;

e Preverjeni referenéni materiali za analizne procese;

e Parametri kakovosti za ocenjevanje kakovosti;

e Orodja za analizo podatkov in “FAIRification”;

e Merila za doloditev referenénih vrednosti v populacijskih kohortah;
e Smernice za odpravljanje tezav;

e Dostop do shrambe multi-omskih referenc¢nih vrednosti.

Omska orodja bodo razvita in preizkusena na Ze uveljavljeni kohorti 1000 zdravih posameznikov iz
Cedke, na katerih je Ze bilo izvedeno genomsko sekvenciranje. Podatki o tej kohorti zdravih
posameznikov bodo med projektom dopolnjeni s transkriptomskimi, proteomskimi in
metabolomskimi podatki. Z zagotavljanjem takSnega orodja bo EATRIS-Plus omogodil
visokokakovostne raziskave usmerjene k pacientom in pospesil izvajanje resitev personalizirane
medicine.



