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Dagsorden
Punkt Ca.tid | Aktivitet
0 5 Velkommen og godkendelse af dagsorden v/Jesper Gyllenborg
1 15 Status pa Nationalt Genom Centers infrastruktur v/Bettina Lundgren
2 25 Indstillingsrunde 2: Resultater af faglig vurdering og arbejdsgruppens evaluering af
vurderingsprocessen v/Birgitte Nybo
3 10 /Zndring af Nationalt Genom Centers habilitetspolitik v/jurist Christina Scavenius Borg
4 15 Proces for kommentering af anbefalinger v/Birgitte Nybo
6 5 Evt. v/Jesper Gyllenborg
Deltagere

Jesper Gyllenborg, sundhedsdirektgr Region Sjaelland (formand)

Bettina Lundgren, CEO, National Genom Center

Linda Aagaard Thomsen, Kraeftens Bekeempelse (indstillet af Danske Patienter)
Britt EImedal Laursen (indstillet af Region Midtjylland, onkologi/farmakologi)
Irene Kibak Nielsen (indstillet af Region Nordjylland, klinisk genetik) (afbud)
Lilian Bomme Ousager (indstillet af Region Syddanmark, klinisk genetik)

Finn Cilius Nielsen (indstillet af Region Hovedstaden, klinisk biokemi)
Flemming Skovby (indstillet af Region Sjaelland, paediatri/klinisk genetik)
Henning Bundgaard (indstillet af Laegevidenskabelige Selskaber, kardiologi)
Kirsten Grgnbaek ((indstillet af Laegevidenskabelige Selskaber, haematologi)
Claus Gravholt (indstillet af Laegevidenskabelige Selskaber, endokrinologi)
Jgrgen E. Nielsen (indstillet af Leegevidenskabelige Selskaber, neurologi)

Trine Hyrup Mogensen (indstillet af Laegevidenskabelige Selskaber, infektionsmedi-
cin)

Thomas Werge (indstillet af Leegevidenskabelige Selskaber, psykiatri)
Suppleant: Morten Ladekarl (afbud)

Fra National Genom Center: Birgitte Nybo, Peter Johansen
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Pkt. 1 Status pa Nationalt Genom Centers infrastruktur (orientering)
v/Bettina Lundgren

Indstilling

Det indstilles, at arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering
tager mundtlig status pa Nationalt Genom Centers infrastruktur til efterretning.

Referat

Efter velkomst af Jesper Gyllenborg som ny formand for arbejdsgruppen for klinisk
anvendelse af helgenomsekventering gav Bettina Lundgren status pa NGC’s infra-

struktur.

Status pa flg. omrader blev taget til efterretning:

Jesper Gyllenborg er indtradt i styregruppen for implementering af person-
lig medicin efter Leif Panduro, og de to naestformandsposter varetages af
Kurt Espersen og Bettina Lundgren.

Der afholdes mgder med regionernes administrative kontaktpersoner in-
den for personlig medicin mhp. at sikre gode processer og opfglgning efter
styregruppens mgder.

Det samlede aftalegrundlag for udfgrelse af WGS-analyser i NGC’s regi er
faldet pa plads. De sidste regioner er i gang med hospitalstest.

| alt er tolv specialistnetvaerk igangsat, og styregruppen har godkendt det
farste seet anbefalinger for bgrn og unge med kreeft.

Der udvikles en somatisk pipeline, som forventes klar medio 2022.

NGC har sendt de fire anbefalinger for patientgrupperne arvelig heemato-
logisk sygdom, endokrinologiske patienter, primaer immundefekt og arve-
lige hjertesygdomme til skriftlig godkendelse i styregruppen. Nar en pa-
tientgruppe er godkendt vil NGC bede regionerne om at oplyse hvilke af-
delinger, der skal fortolke analyserne fra patientgruppen mhp at kunne til-
knytte disse til NGC’s infrastruktur (onboarding). Nar den enkelte region er
parat vil patientgruppen blive igangsat.

Pilotspecialistnetvaerk for bgrn med sjeldne sygdomme bliver nedlagt og i
stedet nedsaettes et specialistnetvaerk for sjaeldne sygdomme for bgrn og
voksne. Specialistnetvaerket skal beskrive de sjeeldne sygdomme, som er
daekket af indstillingerne og som ikke er indeholdt i andre specialistnet-
vaerk. Der nedsaettes en referencegruppe, som bestar af nastformaend fra
de eksisterende specialistnetvaerk. Fgrste mgde er i januar 2022.

NGC’s nggletal (KPI’er), herunder antal helgenomsekventeringer per regio-
ner og antal indberetninger.

Udviklingen af NGC’s forskningsinfrastruktur, herunder de relaterede fora
samt forskeradgangen til NGC’'s genomdatabase.
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Pkt. 2 Status for indstillingsrunde 2 (drgftelse) v/Peter Johansen

Indstilling

Det indstilles, at arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering:
e tager status for indstillingsrunde 2 til efterretning.
e drogfter og evaluerer processen for den faglige vurdering.

Referat

Status for indstillingsrunde 2 blev taget til efterretning, herunder resultatet for ar-
bejdsgruppens samlede faglige vurdering af indstillingerne.

Arbejdsgruppen drgftede problemstillinger relateret til den faglige vurdering mhp.
justering i forhold til en eventuel kommende indstillingsrunde. Bl.a. blev flg. drgf-
tet:

Forskningsorienterede indstillinger:

e Den direkte klinisk effekt for patienten skal gerne vaere dokumenteret i
indstillingerne, fx pavist gennem studier med WGS/WES for derved at
sikre, at der er en grundlaeggende genetisk indsigt i sygdommen. Safremt
dette er opfyldt ser arbejdsgruppen ikke problemer med indstillinger base-
ret pa forskning.

e Atdet er et opmaerksomhedspunkt, at det at fa sin patientgruppe udvalgt
via NGC ikke skal vaere en genvej uden om finansiering og videnskabelig
vurdering i forskningsrad/-komité.

e Atdet eren fordel, at indstillingerne kommer fra bredt funderede kliniske
miljger.

e At udviklingen inden for helgenomsekventering gar meget hurtigt, og at
det i fremtiden pa baggrund af national og international erfaring vil blive
tydeligere hvilke patientgrupper, der vil have gavn af tilbud om helgenom-
sekventering.

Styrende principper:
e At der kan veaere behov for mere dokumentation i indstillingerne for at
kunne vurdere, om en patientgruppe opfylder de styrende principper.
At det i forhold til de styrende principper kan vaere svaert at inkludere de
store sygdomsgrupper, og der derfor kan vaere behov for en revision af
principperne.

Referencer:
At det skal specificeres, at referencer skal omhandle den specifikke pro-
blemstilling og sygdom, og ikke vaere af mere generel karakter, med min-
dre dette tydeligggres i indstillingsteksten.

Der blev udtrykt et gnske om, at NGC ved en evt. tredje indstillingsrunde orienterer
arbejdsgruppen om resultatet af den faglige vurdering tidligere i processen.
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Problemstilling

Arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering skal have en status
pa indstillingsrunde 2, samt drgfte processen for den faglige vurdering mhp. tilpas-
ning ved en evt. 3. indstillingsrunde.

Baggrund

Processen for ny indstillingsrunde af patientgrupper til helgenomsekventering be-

star af fem faser.

1. Indstillingsrunde (fra 17/5 til 16/8 2021, afsluttet)

2. Faglig vurdering i arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekvente-
ring (fra 7/9 til 28/9 2021, afsluttet)

3. Faglig og tveerfaglig kvalificering i LVS (fra 5/10 til 31/10 2021, afsluttet)

4. Beslutning (december 2021)

5. Nedsattelse af nationale specialistnetvaerk/evt. inklusion at patientgrupper pa
eksisterende netvaerk

Beskrivelse af den fulde proces kan findes her.

Faglig vurdering
Der er i alt modtaget 17 indstillinger af patientgrupper under indstillingsrunde 2.

Indstillingerne er blevet fagligt vurderet i arbejdsgruppen med udgangspunkt i de
to styrende principper for patientudvaelgelse: "Faglighed og vaerdi for patienten”
og “Adgang til hurtigere og bedre behandling nationalt”. De fire styrende princip-
per kan findes her.

Arbejdsgruppen har, pa baggrund heraf, inddelt indstillingerne i to kategorier:

e Kategori A: Patientgrupper til videre behandling med henblik pa eventuel inklu-
sion til helgenomsekventering under NGC’s infrastruktur

e Kategori B: Patientgrupper, der ikke inkluderes i denne runde

| alt 8 indstillinger er blevet vurderet til kategori A (oversigt kan findes i bilag).

Faglig og tveerfaglig kvalificering i LVS

Den faglige og tveerfaglige kvalificering indebaerer en hgring af alle faglige specialer.
Hgringen skal sikre at relevante faglige specialer, som ikke har bidraget til indstillin-
gen af en patientgruppe, far mulighed for at kvalificere indstillingen af patientgrup-
pen for at sikre et tvaerfagligt fokus.

NGC har udarbejdet et udkast til samling af de 8 indstillinger i kategori A. Udkastet
er baseret pa kommentarer i indstillingerne vedr. tilhgrsforhold til allerede ned-
satte specialistnetvaerk, eller om det vurderes at omhandle nye patientgrupper (bi-
lag).

NGC har sendt dette udkast til 38 specialebaerende selskaber og bedt om svar pa
folgende 3 spgrgsmal for hver patientgruppe:

1. Ergrupperingen i den overordnede patientgruppe hensigtsmaessig? (dvs.
selvstaendig patientgruppe eller inklusion i et allerede eksisterende specia-
listnetvaerk (som foreslaet i udkast til samling af patientgrupper)?
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https://ngc.dk/Media/637564259026702307/Proces%20for%20udv%C3%A6lgelse%20af%20patientgrupper%20til%20helgenomsekventering%20(indstillingsrunde%202).pdf
https://ngc.dk/media/6713/styrende-principper-2020.pdf
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2. Erden foreslaede repraesentation af laegefaglige specialer for det natio-
nale specialistnetvaerk for patientgruppen fyldestggrende?

3. Erder specifikke problemstillinger for patientgruppen som ikke er beskre-
vet i indstillingerne?

NGC har modtaget kommentarer fra 7 specialebzarende selskaber. Tretten selska-
ber har vurderet at det ikke har veeret relevant at deltage, 17 selskaber har ikke
svaret og dertil kommer 1 ufuldsteendig besvarelse (uden data).

Lgsning

Arbejdsgruppen tager status for indstillingsrunde 2 til efterretning.

Evaluering af vurderingsprocessen
Arbejdsgruppen drgfter og evaluerer processen for den faglige vurdering, herunder
spgrgsmal rejst i forbindelse med tidligere mgder, bl.a.:
e vurdering af forskningsorienterede indstillinger.
e vurdering af indstillinger, hvor det var svaert at lzese om de opfyldte de sty-
rende principper.
e om en referenceliste (kort format) udggr tilstreekkelig redeggrelse for ak-
tuel viden inden for det pageeldende omrade.

Videre proces

NGC udarbejder pa baggrund af resultaterne fra den faglige vurdering og den fag-
lige og tveerfaglige kvalificering beslutningsoplaeg til styregruppen, som behandles
pa mgde i december 2021. Pa baggrund af styregruppens beslutning, vil NGC
iveerksaette den godkendte plan for de nye patientgrupper.

Safremt der kommer en 3. indstillingsrunde, vil NGC revidere processen for den
faglige vurdering pa baggrund af arbejdsgruppens drgftelser.

Bilag

Bilag 2.1 Samlet overblik over faglige vurdering indstillingsrunde 1
Bilag 2.2 Udkast til samling af patientgrupper
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Pkt. 3 Z£ndring af Nationalt Genom Centers habilitetspolitik (orien-
tering) v/Christina Scavenius Borg

Indstilling

Det indstilles, at arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering
tager til efterretning, at Nationalt Genom Centers habilitetspolitik er blevet opdate-
ret.

Referat

Opdatering af NGC’s habilitetspolitik blev taget til efterretning. Punktet er ledsaget
af en mail, der er sendt ud forud for mgdet.

Problemstilling

Arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering rejste i forbindelse
med kommentering af anbefalinger fra specialistnetvaerk bgrn og unge med kreeft en
habilitetsproblematik. Problematikken handlede om, at flere af specialistnetvaerkets
medlemmer er tilknyttet samme forskningsprojekt, som tilbyder helgenomsekven-
tering til bgrn og unge med krzeft. Spgrgsmalet gik pa hvorvidt man er inhabil, nar
man er tilknyttet et forskningsprojekt, eller hvis flere er tilknyttet samme forsknings-
projekt.

Arbejdsgruppens medlemmer vil forud for mgdet d. 17. nov. have modtaget svar fra
Nationalt Genom Center (NGC).

Problematikken, der blev rejst, har bergrt nogle relevante forhold, og det har givet
anledning til en opdatering af NGC’s habilitetspolitik, som derfor er suppleret med
nogle generelle oplysninger om NGC's tiltag i de tilfeelde, hvor flere medlemmeri et
specialistnetvaerk, en arbejdsgruppe eller et advisory board deler baggrund (er med-
lemmer af den samme forskningsgruppe).

Tiltagene drejer sig primaert om, at igangvaerende og kommende arbejdsgrupper,

specialistnetvaerk og advisory boards fremadrettet vil blive spurgt om, hvorvidt de
har tilknytning til samme forskningsprojekter eller samme forskningsgrupper.

Baggrund

Arbejdsgrupper, specialistnetvaerk og advisory boards under NGC er omfattet af de
almindelige regler om inhabilitet i forvaltningsloven. NGC’s habilitetspolitik findes
pa hjemmesiden (link).
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https://ngc.dk/blanketter-og-vejledninger

Pkt. 4 Proces for kommentering af specialistnetvaerks anbefalinger
v/Birgitte Nybo

Indstilling

Det indstilles, at arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering
drgfter proces for kommentering af specialistnetvaerkenes anbefalinger mhp. even-
tuel justering af processen.

Referat

Processen for arbejdsgruppens kommentering af specialistnetvaerkenes anbefalin-
ger blev drgftet.
| forhold til den beskrevne proces blev der indgaet aftaler om:

e (ad.5) At det er de tilstedevaerende, der har mandatet til at vurdere om
en indsendt skriftlig kommentar fra et medlem med afbud skal indga i ar-
bejdsgruppens samlede vurdering til styregruppen. En kommentar vurde-
res ud fra om den har direkte betydning for styregruppens beslutning om
implementering af patientgruppen. Desuden vi det blive vaegtet hgjt, at
det er en samlet kommentering, der gar videre til styregruppen.

e (ad.5) At der ikke er en skriftlig hgring efterfglgende, men at NGC kommu-
nikerer ud til den enkelte, safremt vedkommendes kommentar ikke er in-
kluderet med en begrundelse.

e At NGC sa vidt muligt planleegger laengere forud mhp. at reservere ar-
bejdsgruppens kalendere til kommentering af anbefalinger. Safremt en pa-
tientgruppe ikke er klar, kan mgdet aflyses.

e At NGC samler flere patientgrupper, sa vidt det er muligt.

Der indkaldes til kort kommenteringsmgde om patientgruppen unge voksne med
kreeft samt arvelig kreeft i december 2021.

Problemstilling

Arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering (KA) har pa nuvee-
rende tidspunkt kommenteret anbefalingerne fra de fem f@rste specialistnetveerk.
Pa baggrund af erfaringerne evalueres forlgbet og det drgftes om der er behov for
yderligere justeringer mhp. at optimere processen.

Baggrund

Jf. kommissorium for arbejdsgruppen er en af opgaverne: At kommentere rapporte-
ringer og anbefalinger fra nationale specialistnetveerk til brug for videre sagsfrem-
stilling og behandling i styregruppen for implementering af personlig medicin i Dan-
mark. Arbejdsgruppen har en radgivende funktion for NGC og skal bidrage fagligt til
grundlag for beslutninger baseret pa ekspertviden og indsigt fra klinisk praksis og
forskning, herunder til brug for videre behandling og beslutning iht. NGC's gover-
nance.
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Pa arbejdsgruppens mgde d. 16.06.2021 blev det besluttet, at processen for kom-
mentering af anbefalingerne skulle forega skriftligt, og at et af arbejdsgruppens med-
lemmer skulle fungere som tovholder. Efter kommentering af den fgrste anbefaling
fra specialistnetveaerk for bgrn og unge med kraeft (august 2020) blev processen ju-
steret, og det blev aftalt, at i stedet for en ren skriftlig proces skulle NGC indkalde til
korte videomgder, hvor medlemmerne kunne drgfte anbefalingerne (eller skriftlig
kommentering safremt man ikke kunne veere tilstede til mgdet).

| oktober 2021 er der afholdt videomgde, hvor anbefalinger fra fire specialistnetvaerk
blev drgftet: Arvelig haeematologisk sygdom, endokrinologiske patienter, primaer im-
mundefekt og arvelige hjertesygdomme. Medlemmer, der havde afbud, kunne sende
deres kommentarer skriftligt, og disse blev inddraget i arbejdsgruppens drgftelse der
i forbindelse med mgdetudfaerdigede en samlet besvarelse. Flere medlemmer havde
sendt deres skriftlige kommentering. NGC havde til mgdet bedt to medlemmer fra
arbejdsgruppen om at fremlaegge deres vurdering pa to af anbefalingerne mhp at
have et udgangspunkt for arbejdsgruppens diskussion. NGC faciliterede processen
for de andre to anbefalinger.

L@sning

Arbejdsgruppen bedes drgfte om der er behov for yderligere justering af processen
eller om den kan fortsaette pa fglgende made:

1. NGCindkalder til korte videomgder, hvis kommentering ikke kan forega pa
et ordinaert mgde.

2. Pa mgdet drgftes den enkelte anbefaling mhp. at kunne give styregruppen
en samlet kommentering fra arbejdsgruppen.

3. NGCvil forud for mpdet tage kontakt til medlemmer, der deltager i mgdet,
for at aftale, om de vil fremlaegge deres vurdering som et udgangspunkt
for droftelsen.

4. Hvis et medlem ikke kan vaere tilstede er det muligt at indsende skriftlige
kommenterer forud for mgdet, og disse vil blive inddraget i drgftelsen.

5. Den endelige kommentering besluttes af de medlemmer, der deltager pa
mgdet. Arbejdsgruppen orienteres efter mgdet om den endelige kommen-
tering.

6. Materialet, der sendes ud forud for mgdet, indeholder: Specialistnetvaer-
kets anbefalinger, de indstillinger, der ligger til grund for patientgruppen
samt arbejdsgruppens vurdering i forbindelse med den faglige vurdering
under indstillingsrunde 1.

Videre proces

Det forventes, at arbejdsgruppen skal kommentere anbefalinger fra flg. specialist-
netvaerk i 4. kvartal 2021/1. kvartal 2022:

e  Kreeft hos unge voksne/arvelig kraeft (dec.)

e Nyresvigt (jan/feb.)

e Uhelbredelig kreeft (jan/feb.)

e  Psykiatri bgrn og unge (feb/mar.)
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e Hamatologisk cancer (feb/mar.)
e Neurogenetisk patient (feb/mar.)
e  Fgtal medicin (feb/mar.)

NGC vil tilstraebe at indkalde til mgderne i god tid.

Pkt. 5 Eventuelt v/Jesper Gyllenborg

Der blev ikke anfgrt nogen punkter under eventuelt.
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