Referat

Introduktionsmgde for nationalt specialistnetvaerk for audio-
genetik

Dato: Den 26. januar 2022, kl. 13.30 — 15.30 (Microsoft-Teams)

Veert: Birgitte Nybo, CMO, Nationalt Genom Center

Medlemmer af nationalt specialistnetvaerk for audiogenetik
Birgitte Nybo (formand) NGC

Allan Thomas Hgjland (naestformand), udpeget af Region Nordjylland
Bjarke Edholm, udpeget af Region Midtjylland

Pernille Tgrring, udpeget af Region Syddanmark

Janko Moritz, udpeget af Region Sjaelland (afbud)

Michael Bille, udpeget af Region Hovedstaden

Nanna Dahl Rendtorff, udpeget af LVS

Mette Bertelsen, udpeget af LVS (afbud)

Jesper Borchorst Yde, udpeget af LVS

RKKP, ingen udpeget

Mathilde Pedersen, udpeget af Danske patienter

Fra Nationalt Genom Center deltog
Amila Kalaca, udvalgssekretzer
Mette Kofod Kahr, chefkonsulent

KI. 13.30-13.40 Velkommen til nye nationale specialistnetvaerk

v/Birgitte Nybo, CMO, Nationalt Genom Center

KI. 13.40 - 13.55 Introduktion til Nationalt Genom Center og de 60.000 geno-

mer

v/Bettina Lundgren, CEO, Nationalt Genom Center
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Referat: Deltagerne fik af direktgr Bettina Lundgren en intro-
duktion til Nationalt Genom Center, herunder arbejdet med
etablering af national infrastruktur til helgenomsekventering
samt specialistnetvaerkenes indplacering i Nationalt Genom
Centers governancestruktur. Lees om Nationalt Genom Cen-

ter pad ngc.dk.

Kl. 13.55-14.05

Specialistnetveerkenes opgaver, sammensatning og ar-
bejdsproces

v/Birgitte Nybo, CMO, Nationalt Genom Center

Referat: Deltagerne blev prasenteret for baggrunden for ud-
vaelgelsen af de indstillinger, der ligger til grund for patient-
grupperne samt formalet med specialistnetvaerkene. Specia-
listnetvaerkene skal radgive Nationalt Genom Center og sty-
regruppen for implementering af personlig medicin om,
hvordan det kliniske potentiale for adgang til helgenomse-
kventering realiseres pa bedst mulig made. Specialistnetveer-
kene skal desuden sikre, at patienter pa tvaers af landet far
lige adgang til helgenomsekventering, og at dette sker gen-
nem en koordineret og ensartet ibrugtagning og klinisk an-
vendelse. Endelig skal specialistnetvaerkene radgive vedrg-
rende opfglgning pa helgenomsekventering og maling af den
kliniske effekt af indsatsen.

Kommissorier, forretningsorden og referater vil kunne findes
pa NGC’s hjemmeside (her).

Kl. 14.05 - 14.15

Specialistnetvaerkenes snitflader til WGS-centeret og de
tekniske arbejdsgrupper

v/Peter Johansen, chefkonsulent, Nationalt Genom Center

Referat: Deltagerne blev praesenteret for specialistnetvaerke-
nes snitflader til andre enheder i NGC: WGS-centeret og de
tekniske arbejdsgrupper om hhv. fortolkning og tools & wor-
kflows. Desuden blev de praesenteret for den forventede ud-
vikling af NGC’s infrastruktur samt specialistnetvaerkenes op-
gave med at afdeekke analyse- og laboratoriemaessige behov
for patientgrupperne. Se organisationsdiagram her.

Kl. 14.15-14.30

Uddybelse af kommissoriets tre opgaver
v/Birgitte Nybo, CMO, Nationalt Genom Center

Referat: Deltagerne blev introduceret til de tre arbejdsopga-
ver, som er beskrevet i kommissorium for specialistnetvaerk.
Fgrste arbejdsopgave handler om at afgraense indikationer
og kriterier for de indkomne indstillinger inden for det en-
kelte specialistnetvaerks patientgruppe. Opgave 2 vedrgrer
kortleegning af nuvaerende nationale set-up for udredning og
behandling for de enkelte indikationer i patientgruppen. Op-
gave 3 handler om opfglgning pa implementering af hel-
genomsekventering og vurdering af den kliniske effekt.
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https://ngc.dk/
https://ngc.dk/sundhedsfaglige/kliniske-arbejdsgrupper
https://ngc.dk/personlig-medicin/governance

Kl. 14.30 - 15.30
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Mgdet fortsaetter med et fgrste mgde i hver af de to specia-
listnetvaerk mhp. videre aftale om arbejdsproces:

Audiogenetik

Kl. 14.30 - 14.40

Nedsaettelse af specialistnetvaerk v/formand, Birgitte Nybo

Referat: Efter formand, Birgitte Nybo, bgd velkommen til fgr-
ste mgde i specialistnetvaerket var der en kort praesenta-
tionsrunde. Derefter informerede hun om habilitet, og at det
er op til den enkelte at ggre opmaerksom pa forhold, der kan
medfgre inhabilitet og den enkelte har pligt til at opdatere
sin habilitetserklaering, safremt der er nye vaesentlige forhold
af betydning for habiliteten.

Forud for specialistnetvaerkets behandling af dagsorden blev
medlemmerne spurgt, om der var nye vasentlige forhold
vedr. deres habilitet. Dette var ikke tilfeeldet.

Det blev oplyst, at medlemmerne til hvert mgde vil blive
spurgt, om der er aendringer ift. deres habilitet.

Kl. 14.40-15.20

Indstillinger og patientgruppe samt arbejdet med afgraens-
ning af patientgruppe v/formand, Birgitte Nybo

Referat: Formanden introducerede til specialistnetvaerkets
ferste opgave, der bestar i at beslutte hvilke indikationer, der
er omfattet af indstillingen. Nar dette er pa plads skal hver
indikation beskrives/afgranses hver for sig i selvstaendige
skemaer. Rammen for patientgruppen er den tilgrundlig-
gende indstilling.

Specialistnetvaerket besluttede, at der er to indikationer og
at der skal udarbejdes et afgransningsskema hver for hhv.
non-syndromisk hgrenedsattelse og et for syndromisk hgre-
nedsaettelse.

Drgftelse af udkast til afgreensning af patientgruppen

Naestformand, Allan Hgjland, havde pa forhand udfzerdiget
et udkast til afgraensningsskema for indikationen non-syndro-
misk hgrenedseettelse (NSHL) og praesenterede dette. Udka-
stet blev drgftet til og med felt 16.

Flere punkter vedr. afgraensning af patientgruppen blev be-
rgrt og skal beskrives yderligere forud for naeste mgde. Se
naeste punkt vedr. aftaler.

Kl. 15.20-15.30

Aftaler om det videre arbejde med afgraensning af patient-
gruppe v/formand, Birgitte Nybo

Referat: Fglgende blev aftalt:

1. Naestformanden opdaterer afgraensningsskema pa
baggrund af de drgftelser, der har vaeret pa mgdet
samt pa baggrund af generelle kommentarer fra
NGC. Sendes til Amila senest den 8. februar. Dette
skema sendes til skriftlig kommentering i netvaerket
med svarfrist til Amila den 15. februar.
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2. Nanna Dahl Rendtorff og Mette Bertelsen udarbej-
der et fgrste udkast til afgraeensningsskema for syn-
dromisk hgrenedseettelse. Sendes til Amila senest
den 15. februar, hvorefter det udsendes sammen
med dagsordenen mhp. drgftelse pa naeste mgde.

Naeste mgde i specialistnetvaerket er den 23. februar 2022.
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