Referat

Mgde i arbejdsgruppen for Fortolkning

Dato: 14. december kl. 13-14.30

Sted: Virtuelt (teams)
Mgdeleder: Cathrine Jespersgaard
Sekreteer: Gitte Tofterup Hansen
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Nationalt Genom Center
@restads Boulevard 5
2300 Kgbenhavn S

T +452497 17 65

M kontakt@ngc.dk

W ngc.dk

Dato: 12-01-2022
Enhed: NGC
Sagsbeh.: GTH.NGC
Sagsnr.: 2114185
Dok.nr.: 2047592

Dagsorden
Punkt Ca. tid Aktivitet
1/21 13.00-13.20 | Velkommen og opfglgning pa 3. mgde 13. oktober 2021
v/ Cathrine Jespersgaard
2/21 13.20-13.35 Orientering om proces op til og efter styregruppens godkendelse af patient-
grupper v/Cathrine Jespersgaard
3/21 13.35-13.50 | Drgftelse af fremadrettet proces for radgivning vedr. laboratorie- og analyse-
maessige behov for patientgrupper v/Cathrine Jespersgaard
4/21 13.50 - 14.05 | Orientering om status for fortolkningsplatformen v/Cathrine Jespersgaard
5/21 14.05 - 14.25 | Status for workshop om vidensdeling om fortolkning v/Cathrine Jespersgaard
6/21 14.25-14.30 | Eventuelt
Deltagere

Cathrine Jespersgaard (formand)

Klaus Brusgaard (naestformand), indstillet af Region Syddanmark (afbud)
Charlotte Brasch Andersen, indstillet af Dansk Selskab for Kliniske Akademikere
Lise Barlebo Ahlborn, indstillet af Dansk Selskab for Kliniske Akademikere
Marianne Jacobsen, indstillet af Dansk Selskab for Kliniske Akademikere
Thomas K. Kristensen, indstillet af Dansk Selskab for Kliniske Akademikere
Inge Sgkilde Pedersen, indstillet af Region Nordjylland

Lotte Andreasen, indstillet af Region Midtjylland

Lasse Kjezer, indstillet af Region Sjzelland

Karen Grgnskov, indstillet af Region Hovedstaden

Maria Rossing, supplerende ekspert fra NGCs WGS-faciliteter (@st)

Dorte Launholt Lildballe, supplerende ekspert fra NGCs WGS-faciliteter (vest)

Gitte Tofterup Hansen, NGC (sekretaer for arbejdsgruppen)
Mikael Kronborg Christophersen og Peter Johansen, NGC (deltog mhp. at sikre ko-
ordinering pa tvaers af de tekniske arbejdsgrupper)
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Pkt. 1 Velkommen og opf@lgning pa 3. mgde 13. oktober 2021
v/Cathrine Jespersgaard og Christina Scavenius Borg

Referat

Forud for specialistnetveerkets behandling af dagsorden blev medlemmerne spurgt,
om der var nye vaesentlige forhold vedr. til deres habilitet.

Dette var ikke tilfeldet.

NGC's jurist Christina Scavenius Borg orienterede om en opdatering til NGC’s habili-
tetspolitik vedr. majorisering. Orienteringen bliver fulgt op med en mail fra NGC,
som beskriver, hvordan medlemmerne skal forholde sig i relation til opdateringen
vedr. majorisering.

Under punktet orienterede Cathrine Jespersgaard endvidere om, at der er nedsat
en underarbejdsgruppe, som radgiver NGC om kommende udbud vedr. fortolk-
ningssoftware.

Pkt. 2 Orientering om proces op til og efter styregruppens godken-
delse af patientgrupper v/Cathrine Jespersgaard

Indstilling

Det indstilles, at arbejdsgruppen tager orienteringen til efterretning.

Referat

Cathrine Jespersgaard orienterede om proces op til og efter styregruppens godken-
delse af patientgrupper. Det blev praeciseret, at det er regionerne, som melder ind
til NGC, hvem der skal fortolke data for en given patientgruppe. | relation hertil blev
der gjort opmaerksom p3, at rekvirent angiver, hvem der skal fortolke, og at der
kunne opsta situationer, hvor rekvirent har foreslaet en anden fortolkende afdeling
den/de afdelinger, regionen har meldt ind til NGC.

Cathrine Jespersgaard preeciserede, at der skal laves aftale med regionerne om,
hvordan den situation skal handteres.

Arbejdsgruppen tog orienteringen til efterretning.

Baggrund

Der er for hver patientgruppe/sygdomsomrade, der er godkendt til inklusion i den
nationale infrastruktur for helgenomsekventering, nedsat et nationalt specialistnet-
vaerk. Nationale specialistnetvaerk skal bidrage med sundhedsfaglig radgivning

om den pagaeldende patientgruppe til Nationalt Genom Center (NGC) til brug for
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den nationale ibrugtagning af helgenomsekventering.

Specialistnetvaerkets dokumenter og rapporter vil blive forelagt arbejdsgruppen for
klinisk anvendelse af helgenomsekventering og arbejdsgruppen for fortolkning mhp.
orientering og kommentering, hvorefter den endelige indstilling vedr. specialistnet-
veerkets patientgruppe forlaegges styregruppen for implementering af personlig me-
dicin til godkendelse.

Efter styregruppens godkendelse vedr. idriftsaettelse af patientgrupper fglger et ar-
bejde i NGC med evt. justering og udvikling af infrastrukturen samt videre radgiv-
ning om laboratorie- og analysemaessige behov i de tekniske arbejdsgrupper og on-
boarding af de fortolkende miljger (introduktion til NGC’s infrastruktur) samt ibrug-
tagningsforlgb.

L@sning

Ved mgdet orienterer Cathrine Jespersgaard om proces op til og efter styregrup-
pens godkendelse af patientgrupper med szerligt fokus pa opstart af fortolkende af-
delinger.

Pkt. 3 Drgftelse af fremadrettet proces for radgivning vedr. labora-
torie- og analysemaessige behov for patientgrupper v/Cathrine Jes-
persgaard

Indstilling

Det indstilles, at arbejdsgruppen drgfter den fremadrettede proces for radgivning
vedr. laboratorie- og analysemaessige behov for patientgrupper, herunder drgfter,
om radgivning vedr. laboratorie- og analysemaessige behov for patientgruppen kan
laves som skriftlige hgringer i arbejdsgruppen.

Referat

Arbejdsgruppen drgftede den fremadrettede proces for radgivning vedr. laborato-
rie- og analysemaessige behov for patientgrupper. Det blev besluttet, at nedensta-
ende tre spgrgsmal skal danne basis for radgivningen fremadrettet:

e Erdeangivne laboratorie- og analysemaessige behov for patientgruppen
deekkende beskrevet?

e Hararbejdsgruppen bemaerkninger til specialistnetvaerkenes vurdering
om, at ingen af de angivne laboratorie- og analysemaessige behov forhin-
drer, at implementering af patientgrupperne til helgenomsekventering pa
NGC's infrastruktur pabegyndes?

e Hararbejdsgruppen i gvrigt bemaerkninger til de beskrevne analyse- og la-
boratoriemaessige behov i relation til den konkrete kliniske afgraensning af
patientgruppen for hver indikation?
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Vedr. spgrgsmalet om radgivning via skriftlige proces blev det besluttet, at proces-
sen for arbejdsgruppens radgivning vedr. laboratorie- og analysemaessige behov
fremadrettes skal tilrettelzegges som ad hoc mgder af ca. en halv times varighed.
Mgderne vil forventeligt kunne indkaldes med 14 dages varsel. Ved mgderne note-
rer udvalgssekreteeren medlemmernes synspunkter. Synspunkterne sammenfattes
efterfglgende af udvalgssekretaeren til et samlet dokument, der godkendes af med-
lemmerne i skriftlig hgring. Med henblik pa at fa patientgrupperne klar til styre-
gruppens godkendelse hurtigst muligt, vil der ifm. den skriftlige hgring veere behov
for en kort svarfrist fra medlemmerne, fx tre dage, dog under hensyn til at en ngd-
vendig faglig kvalitet kan opnas inden for tidsfristen.

Problemstilling

Forrige mgde den 13. oktober blev det aftalt, at arbejdsgruppen ved dette mgde,
drefter, hvordan processen vedr. radgivningsopgaver gnskes tilrettelagt fremadret-
tet.

| forhold til radgivning om laboratorie- og analysemaessige behov blev der ved mgdet
den 13. oktober udtryk gnske om mere preaecise spgrgsmal til, hvad der skal radgives
omkring.

Baggrund

Som et led i samarbejdet mellem specialistnetvaerkene og arbejdsgruppen for for-
tolkning, skal arbejdsgruppen for fortolkning radgive i forhold til specialistnetvaer-
kets angivelse af laboratorie- og analysemaessige behov for patientgrupperne, jf. ar-
bejdsgruppens formal: afdaekke behov for justering af NGC infrastruktur for under-
stgttelse af klinisk praksis for patientgruppen (bla. rekvisition, sekventering og for-
tolkning af data), som beskrevet i arbejdsgruppens kommissorium.

Lgsning

I indstillingen til dagsordenens punkt 2 har NGC stillet tre spgrgsmal, som er fokus
for arbejdsgruppens radgivning vedrgrende laboratorie- og analysemaessige behov
for patientgruppen unge voksne med kraeft samt arvelig kraeft hos voksne. Det fore-
slas, at arbejdsgruppens drgftelse af den fremadrettede proces for radgivning vedr.
laboratorie- og analysemaessige behov for patientgrupper tager afsat i en evalue-
ring af, hvordan de tre spgrgsmal fungerede.

NGC tilstraeber at fremsende materiale vedr. specialistnetvaerkenes anbefalinger til
arbejdsgruppen i god tid forud for arbejdsgruppens radgivning.

Under arbejdsgruppens drgftelse af, hvordan processen vedr. radgivningsopgaver
gnskes tilrettelagt fremadrettet, foreslas det, at det drgftes, om radgivning vedr. la-
boratorie- og analysemaessige behov for patientgruppen kan laves som skriftlige
hgringer i arbejdsgruppen.
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Pkt. 4 Orientering om status for fortolkningsplatformen v/Cathrine
Jespersgaard

Indstilling

Det indstilles, at arbejdsgruppen tager orienteringen til efterretning.

Referat

Cathrine orienterede om, at VarSeq og Alamut er implementeret pa NGC’s infra-
struktur. Pt. er der udfordringer med brugen af Alamut, som NGC arbejder pa at
Igse. Der er kgbt licens til HGMD, som kan bruges som annoteringsressource inde i
VarSeq. Mastermind bliver en del af NGC's fortolkningsveerktgjer, men er endnu
ikke feerdigtestet eller fuldt implementeret.

Som en del af orienteringen gjorde Cathrine Jespersgaard opmarksom pa mulighe-
den for at fa den regionale produktion ind pa NGC's infrastruktur via NGC'’s kliniske
services.

Arbejdsgruppen tog orienteringen til efterretning.

Lgsning

Cathrine Jespersgaard orienterer om status for fortolkningsplatformen

Pkt. 5 Status for workshop om vidensdeling om fortolkning v/Cat-
hrine Jespersgaard

Indstilling

Det indstilles, at arbejdsgruppen drgfter den videre proces for planleegning af wor-
kshoppen.

Herunder indstilles det, at arbejdsgruppen tager stilling til, om der skal nedsattes
en ad hoc arbejdsgruppe med naestformand Klaus Brusgaard og eventuelt supple-
rende medlemmer, som skal foresta planlaegning og afvikling af workshoppen.

Referat

Arbejdsgruppen drgftede den videre proces for planlagning af workshoppen om vi-
dendeling om fortolkning.

Ud over Dorte Lildballes forslag til overordnede emner for workshoppen blev defi-
nitioner og hdndtering af sekundaere fund foreslaet som overordnet emne.
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Medlemmerne tilkendegav, at de i fgrste omgang gnsker en workshop om de over-
ordnede emner (Dorte Lildballes forslag samt emnet om sekundaere fund). Herefter
kunne det vaere relevant at organisere workshops specifikt malrettet personer, som
skal foresta fortolkningen af de patientgrupper, som pt. er godkendt til inklusion
med henblik pa udveksle viden og styrke ensartet fortolkning pa tvaers af landet.
Det blev besluttet, at overordnede emner — hvordan de kan foldes ud og hvordan
der kan arbejdes med dem pa en workshop — skal drgftes som et punkt pa naeste
mgde med henblik pa udarbejdelse af et program for workshoppen.

Problemstilling

Pa mgde den 13. oktober drgftede arbejdsgruppen format og indhold for en works-
hop om vidensdeling om fortolkning.

Efterfglgende er der fremsendt mail til medlemmerne af arbejdsgruppen med for-
slag til overordnede emner og underemner for workshoppen.

Baggrund

| arbejdsgruppens kommissorium er det specificeret, at arbejdsgruppens overord-
nede formal er at radgive NGC om fortolkning af helgenomsekventering for de pa-
tientgrupper, der udvzelges til helgenomsekventering.
Herunder skal arbejdsgruppen:
e radgive NGC om standardisering af fortolkning pa tvaers af landet og pa
tveers af specialer
e radgive NGC og specialistnetvaerk om fortolkning af WGS for den konkrete
patientgruppe

Lgsning

Dorte Launholt Lildballe har via mail sendt en raekke input til indhold af workshoppen
(bilag 5), som vil indga i den videre plan laegning af workshoppen.

Inge Sgkilde Pedersen har foreslaet, at en del af workshoppen tager udgangspunkt i
cases.

Pa mgdet drgfter arbejdsgruppen den videre proces for planlagning af workshop-
pen, herunder tager arbejdsgruppen stilling til, om der skal nedszettes en ad hoc ar-
bejdsgruppe med naestformand Klaus Brusgaard og eventuelt supplerende med-
lemmer, som skal foresta planlaegning og afvikling af workshoppen.

Bilag

Bilag 5. Input til indhold af workshop fra Dorte Launholt Lildballe

Pkt. 6 Eventuelt
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Referat

Cathrine Jespersgaard orienterede om, at NGC har faet ny hjemmeside, hvor man
kan tilmelde sig NGC’s nyhedsbrev og/eller abonnere pa nyheder, der publiceres pa
hjemmesiden.
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