
פסיפס: המנוע הלאומי למ×קר גנומי ורפואה מותאמת 
אישית

 – Ýדעי ה×ייÞב Ýי ל×וקריØàי גàקר קלי×Þות לàÞהזד
Big Data האצת תגליות באמצעות

×יבור גנØיקה להיסØוריה קלינית
פסיפס Þציçה שילוב ביß ריצוè גàוÞי Þçוק לÞידç רפואי ארוך Øוו×, הÞאפשר ל×וקריÝ לçבור ÞÞ×קר תיאורØי 

.(Real-World Evidence) תÞי אàתוà לç בוססÞקר ה×Þל

Genomics (WGS)
ריצוè גàוÞי Þלא 

ברזולוציה גבוהה 
 (30x Coverage)

בסàØדרØ קליàי 
בçÞבדות ÞוסÞכות 

.CLIA/CAP

Clinical Data (EHR)
היסØוריה רפואית של 

לçÞלה Þ-25 שàה.

הבàה עÞוקה של Þסע 
הØÞופל

גישה לàתוàי אב×àות, 
תרופות, תוצאות 

 ßוàדדי סגÞבדה וçÞ
.Ýיי×

הÞאגר הגדול בישראל
Þאגר איØàגרØיבי 

הÞשלב Þידç קליàי 
וגàוÞי בסדר גודל 

לאוÞי.

הגנום הישראלי (IRGS): גיווß אתàי ככוח מחקרי

פרויקØ ה-ÞÞ IRGSפה את הגיווß הגØàי של לçÞלה Þ-60 תת-אוכלוסיות 
 Ýדיריà ÝיØàאפשר זיהוי וריאÞי הØàכרה זהב" גÞ" הווהÞ בישראל. ישראל

.Ýקלאסיי ÝריקאיÞאו א Ýאירופאי ÝאגריÞצוא בÞל ßיתà שלא Ýויי×ודיי

יישום קליני

הÞאגר Þהווה בסיס ×יוàי לרפואה גàוÞית 
 Variant) ÝיØàות וריאàדויקת, פרשÞ

.Ýהשוואתיי Ýקרי×Þו (Interpretation

(TRE) ולוגיתàכØקר ה×Þסביבת ה
 Trusted Research) ת×ØאובÞ ואליתØבודה וירç בסביבת çתבצÞ קר×Þה

.(AWS & Lifebit) ßàç בוססתÞ (Environment

Zero-Download
איß צורך בהורדת קבציÝ כבדיÝ או בא×סוÞ ßקוÞי 

.ßàçת בçתבצÞ ליזה כולהàיקר. הא

ÝיàובÞ Ýכלי

 Jupyter ßכגו ÝייØדרàØס Ýגישה לכלי
Notebooks, סביבת çבודה ביואיàפורØÞית 

.(IGV) Ýויזואליי Ýוכלי

ארגז הכליÝ הÞדçי:

Variant Calling: Ýגשת תוצריàה (VCF) ÝאלגוריתÞ DRAGEN.
Statistical Analysis: ישוב× Allelic Frequency çוביצו Burden Analysis.
Advanced AI: ÝייÞגול Ýיàתוàוש בÞושי ÝודליÞ ßוÞאפשרות לאי (CRAM).

Þסלולי Þ×קר ותÞיכה ברגולציה
פסיפס Þציçה שàי Þסלוליç ÝיקרייÝ להתקדÞות Þדçית:

1

ÝוקדיÞÞ Ýקרי×Þ :'סלול אÞ
גיוס פרוספקØיבי של קוהורØות ×דשות בàיהול 

לוגיסØי Þלא של פסיפס, כולל איסוè דגיÞות 
.Ýיàושאלו

2

Ýה קייØקר על דא×Þ :'סלול בÞ
àיתו× Þאגר הàתוàיÝ הקייÝ לא×ר אישור וçדת 

ההיגוי הÞדçית.

לשלב פתי×ת ×דר הÞ×קר בפסיפס וçבור כל סוגי הÞ×קריà - Ýדרש אישור וçדת הלסיàקי çליוàה של 
Þשה״ב.

תÞיכה רגולØורית: àיתß להוסיè סיוÞ çקצוçי של ×ברת הרגולציה Þçה פסיפס çובדת (בתשלוÝ של 
4,500 ש״×) להגשת הבקשה לווçדת הלסיàקי הçליוàה של Þשרד הבריאות, כולל ליווי çד האישור, 

לצורך הפ×תת הØàל הבירוקרØי çל ה×וקר.

(IP) יà×רו ßייàוק ßוÞיÞודל הÞ
פסיפס Þשקיçה בÞ×קריÝ אקדÞייÝ וÞספקת תשתית כלכלית תוÞכת:

ÞיÞוÞ ßלא
כיסוי çלויות ×דר הÞ×קר 

(Compute & Storage) ל-6 
.Ýיàהראשו Ýה×ודשי

א×רי ×צי שàה יהיה ×יוב çל 
השיÞוש ב×דר הÞ×קר. לכß, כדאי 

להçרך Þראש Ýç תוכàית Þ×קר 
יçילה שתסתייÝ תוך ×צי שàה.

IP-בעלות על ה
הקàייß הרו×àי הàובÞ çהÞ×קר 

 Ýדית ל×וקריçשייך בל
.Ýשלה Ýוסדות האÞול

Ýופש פרסו×
 Ýç) לאÞ יÞאקד Ýופש פרסו×

Þתß קרדיØ לפסיפס).

:Ýיàשו ÝסוגיÞ יתו×יותà ולותçפ çאפשר לבצÞ קר×Þדר ה×

פçולות פשוØות זÞיàות דרך ÞÞשק ÞשתÞש: כגוß ×יפוש וסיàוß הÞידç הקליàי, ×ישוב שכי×ות אללית בהתבסס çל הÞידç הגØàי, ×ישוב 
ç polygenic risk scoreל ידי הגדרת Þשקולות.

.1

פçולות ÞתקדÞות çל ידי כתיבת או הכàסת קוד ייçודי: הרצת קוד ביואיàפורØÞיקאי çל ידי כתיבת הקוד ישירות ב×דר הÞ×קר או ייבוא 
 .(github ßכגו) יàקור ×יצוÞÞ שלו

.2

הçרות: 

שיÞוש בכלי AI כבדיÝ יכול ל×רוג Þהçלות הÞסובסדת.

ÞיזÝ פסיפס איàו Þספק סיוç ביואיàפורØÞי, אבל כà ßותß הדרכה ב×יç Ýàל ×דר הÞ×קר.

אבØ×ת מידע ופרØיות
הÞאגר Þתàהל ת×ת הסàØדרØיÝ הÞ×ÞיריÝ ביותר:

K-Anonymity
ÞיàיÞוØÞ 5 ÝופליÝ לאגרגציה 

לשÞירה çל פרØיות.

הסכÞה Þדעת
הÞשתתפיÝ ×תוÞיç Ýל הסכÞה 

פתו×ה הÞאפשרת יצירת קשר 
.Ýתידייç Ýקרי×Þל

בקרת ייצוא
א×סוß בßàç ללא אפשרות להורדת 

.(Export Control) ÝזהיÞ Ýקבצי



ÝייÞוסדות אקדÞ Ýבקנה" ע" ÝחקריÞ
 èוàיÞל Ýייàולה אלו ×יוçשיתופי פ .Ýייàוקלי ÝייÞוàג Ýקרי×Þ ר×ב של ßגווÞוך בÞפסיפס גאה להוביל ולת

 ÝורכביÞ Ýרפואיי Ýאתגרי Ýç ודדÞלהת Ýל×וקרי ÝאפשריÞהישראלי, ו Ýיàתוàאגר הÞ יאל היי×ודי שלæàØהפו
ול×שוè תובàות ×דשות.

להלß רשיÞה ×לקית של Þ×קריÝ פçיליÝ (רובÝ בתהליכי אישור), אליהçÞ ÝוàייàיÝ ×וקריÞ ÝהאוàיברסיØאות 
השוàות להØæרè / להוביל:

סרßØ שד בàשיÝ לא 
אשכàזיות

אושר גיוס 
(פרוספקØיבי)

פרופ’ ריàת ירושלÞי 
(ßסוàבילי)

פרופ’ רàי אלקוß (אוà÷ תøא)

אושר גיוס גלאוקוÞה
(פרוספקØיבי)

דøר זויה רבקיÞ ßיàר 
(כרÞל)

פרופ’ רàי אלקוß (אוà÷ תøא)

דיסליפדÞיה 
קיæוàית

ØרÝ אושר 
(רØרוספקØיבי)

 ,èרסדורØליי ßרç ÷פרופ
 Øדורס ßàפרופ÷ רו

(הדסה)

 ßÞר גיא קלøד
(האוàיברסיØה הçברית)

BRCA 1/2אושר ÝרØ

(רØרוספקØיבי + 
פרוספקØיבי)

 Ýספר גדול של ×וקריÞ
Ýיàשו ×øבתיÞ

פרופ’ רàי אלקוß (אוà÷ תøא)

 Ýאות וירוסיæÞהי
בריæופיÝ של פסיפס

ללא הלסיàקי (שיÞוש 
בקבæיÝç Ý קריאות 

לא הוàÞיות)

ßאי ÷àא (אוàפרופ’ אורי גופ
תøא) / פרופ÷ אלכסàדר 

 åיד יביàר ליאוøפיש וד
(çÞבדת אàיקס אוà÷ בר 

(ßאיל

CLL - יהÞלוק 
ליÞפוæיØית כרוàית

ØרÝ הוגשה בקשה 
(רØרוספקØיבי + 

פרוספקØיבי)

ßאי çכרג ÷àיסבכר (אוàק ßיÞיàר בøד
(ßבר איל

BRCA הוגשה בקשה ÝרØ
(רØרוספקØיבי)

ßויאיר אי ßÞת פלגàç רøד
 ßÞאà ואלÞגולדברג (ש

(ßיוàכØ

ÝיÞסתÞ לות×Þ אושר ÝרØ
(רØרוספקØיבי)

 ßàפרופ÷ רו ,ßגילו ßפרופ÷ ד
 ßæה שפיàשוש ,Øדורס

(הדסה)

 ßÞר גיא קלøד
(האוàיברסיØה הçברית)

àיווß רשתית - 
רØיàיØיס 

פיגØàÞוזה 
סיàדרוÞית

ØרÝ אושר 
(רØרוספקØיבי)

פרופ÷ שירי סודרי, דøר 
àçב בהרב שלזיàגר, דøר 

(ßסוàבילי) וàיאוסØ ßאלו

 ØàודØידו אורגד (סç
לרפואה בØכàיוß), פרופ÷ 
àוÝç שוÞרוß (אוà÷ תøא)

אושר גיוס פיברוזיס ריאתי
(פרוספקØיבי)

 ßÞרØàי אוÞר רøד
(איכילוב), דøר לירß לוי 
(שיבא), דøר יçל רביב 

(סורוקה)

פרופ÷ רàי אלקוß (אוà÷ תøא)

 Ýקרי×Þ ספרÞ
בראוØÞולוגיה

ØרÝ אושר 
(רØרוספקØיבי)

פרופ÷ àוÝç שוÞרוß (אוà÷ פרופ÷ Þרב לידר (שיבא)
תøא)

 Ýקרי×Þ ספרÞ
בראוØÞולוגיה

ØרÝ אושר 
(רØרוספקØיבי)

 Ýפרופ÷ אורי אלקיי
(איכילוב)

 ÷àאו) ßרוÞשו Ýçוà ÷פרופ
תøא)

רשיÞה זו ØæÞרפת לÞ×קריà ÝוספיÝ וÞÞ×ישה את התרוÞה היי×ודית של פסיפס כפלØפורÞה Þ×קרית, 
.èר×בי היק Ýייàוקלי ÝייØàג Ýיàתוà לç בוססÞה çדÞ Ýאפשרת קידוÞה


