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Referat fra mgde den 13.01.2020
Nationalt Specialistnetvaerk for Sjaeldne Syg-

domme

Dato: 31. januar 2020
Dok.version.: 2.0

Tidspunkt: KI. 11:00-14:00

Sted: Danske Regioner, Dampfaergevej 22, Kgbenhavn, mgdelokale: M.12+M.14 (stuen)
Mgdeleder: Formanden, Bettina Lundgren

Referent: Anne Hauberg-Lund

Afbud: Flemming Skovby, Jens-Christian Holm, Allan Lund, Pernille Axél Gregersen, Susanne Boonen

Deltagere udover medlemmer: Lene Heickendorff (NGC), Peter Johansen (NGC), Kasper Thorsen (NGC), Cathrine

Jespersgaard (NGC), Christina Nielsen (NGC ekstern), Anne Hauberg-Lund (NGC ekstern)

Medlemmer

Ordinzere medlemmer Suppleanter

NGC: Bettina Lundgren (formand)
Direktgr, Nationalt Genom Center (NGC)

N/A

Region Nordjylland: Hans Christian Laugaard-Ja-

Region Nordjylland: Lise Lotte Bjerregaard (paedi-

cobsen (padiatri) X atri)
Region Nordjylland: Irene Kibaek Nielsen (klinisk Vi- | Region Nordjylland: Anja Lisbeth Frederiksen (kli-
genetik) deo | nisk genetik)
Region Nordjylland: Inge Sgkilde Pedersen (kli-
nisk akademiker) X
Region Midtjylland: Mette Mgller Handrup (pee- X Region Midtjylland: Signe Bech Nielsen (paedi-
diatri) atri)
R.eglon le:ltjylland: Pernille Axél Gregersen (ki- - Region Midtjylland: Naja Becher (klinisk genetik)
nisk genetik)
Region Midtjylland: Rikke Christensen (klinisk Vi- | Region Midtjylland: Lotte Andreasen (klinisk aka-
akademiker) deo | demiker)
::r?)lon Syddanmark: Line Carge Sgrensen (paedi- X Region Syddanmark: Maria Kibaek (paediatri)
Region Syddanmark: Christina Fagerberg (klinisk X Region Syddanmark: Maria Rasmussen (klinisk
genetik) genetik)
Region Syddanmark: Kristina Sgrensen (klinisk
Region Syddanmark og DSKA: Charlotte Brasch X akademiker)
Andersen (klinisk akademiker) DSKA: Jenny Blechingberg Friis (klinisk akademi-
ker)
Region Sjeaelland: Flemming Skovby (pzediatri) - Region Sjzlland: Jens-Christian Holm (paediatri)
Region Sjaelland: Susanne Boonen (klinisk gene- Region Sjaelland: Peter Mikael Bytzer (klinisk ge-
tik) i netik)
Region Sjzelland: Ole Birger Vesterager Pedersen | Vi- | Region Sjalland: Morten Dahl (klinisk akademi-
(klinisk akademiker) deo | ker)
Region Hovedstaden: Sabine Grgnborg (paediatri) | X Region Hovedstaden: Allan Lund (paediatri)
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Region Hovedstaden: Elsebet @stergaard (klinisk
genetik)

Region Hovedstaden: Tina Duelund Hjortshgj (kli-
nisk genetik)

Region Hovedstaden: Lotte Risom (klinisk akade-
miker)

Region Hovedstaden: Morten Dung (klinisk aka-
demiker)

LVS: Allan Lund (paediatri)

LVS: Sabine Grgnborg (paediatri) X

LVS: Birgitte Diness (klinisk genetik)

LVS: Lillian Bomme Ousager (klinisk genetik)
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Referat

Tidspunkt Dagsordenpunkt

3
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11:00-11:05 1. Godkendelse af dagsorden
(5 min.) Sagsfremstilling:
e Dagsorden for dette andet mgde i Nationalt Specialistnetvaerk for Sjeeldne Sygdomme
godkendes.
Indstilling:
Dagsordnen godkendes
Referat:
e Dagsordnen er endret med:
o nyt punkt 7 angdende netvaerkets opgaver
o endring af “Indstilling” under punkt 3 fra ”Drgftelse m.h.p. godkendelse” til
"Drgftelse”. Dette skyldes, 1) at afgraensning og beskrivelse forventes forelagt
Bestyrelsen for den Nationale Strategi for Personlig Medicin senere end fgrst
antaget, 2) Arbejdsgruppen for afgraensning og beskrivelse af patientgruppen
har lavet et oplaeg til drgftelse og uddybning
e Ny dagsorden blev godkendt
11:05-11:30 2. Praesentation af afgraensning og beskrivelse af patientgruppen v/Lene Heickendorff og
(25 min.) Arbejdsgruppen herfor
Sagsfremstilling:

e Udkast til afgraensning og beskrivelse af patientgruppen praesenteres af Arbejdsgruppen
herfor (nedsat pa mgde 11. december). Arbejdsgruppen har udarbejdet udkastet i tiden
siden mgdet d. 11. december.

Indstilling:

Til orientering forud for drgftelse under punkt 3

Bilag:

Bilag 1: Udkast til Afgreensning af gruppen sjeeldne sygdomme hos personer under 18 ar
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Bilag 2: Udkast til Indstilling NGC - Sjeeldne Sygdomme Bgrn

Referat:
e Indledende bemaerkninger fra NGC:
o Afgreensning og beskrivelse skal tage udgangspunkt i eksisterende strukturer
o Adgang til helgenomsekventering for patientgruppen skal vaere ens pa tveers af
landet, med afsaet i eksisterende regionale strukturer
o Arbejdsgruppen, der bestar af Elsebet @stergaard, Sabine Grgnborg, Mette
Mgller Handrup og Christina Fagerberg, har udarbejdet udkast til afgraensning
og beskrivelse af patientgruppen, der skal drgftes under det efterfglgende
punkt. Da patientgruppen er udvalgt uden forudgaende indstillingsproces har
arbejdsgruppen ogsa udarbejdet et udfyldt indstillingsskema for patientgrup-
pen.
e Indledende bemaerkninger fra Arbejdsgruppen for afgraensning og beskrivelse af pati-
entgruppen:
o Dette er et oplaeg til yderligere kvalificering bl.a. med blik for regionale for-
skelle

11:30-12:15
(45 min.)

3. Drogftelse af afgraensning og beskrivelse af patientgruppen
Sagsfremstilling:

e Udkast til afgraensning og beskrivelse af patientgruppen udarbejdet af Arbejdsgruppen
for afgraensning og beskrivelse af patientgruppen drgftes i plenum m.h.p. at udarbejde
en endelig afgraensning og beskrivelse af patientgruppen, som sendes til Bestyrelsen for
den Nationale Strategi for Personlig Medicin m.h.p. behandling og tilslutning.

Indstilling:
Til drgftelse
Bilag:

Bilag 1: Udkast til Afgraensning af gruppen sjeeldne sygdomme hos personer under 18 ar
Bilag 2: Udkast til Indstilling NGC - Sjeeldne Sygdomme Bgrn

Referat:
e  Patientgruppen udvides til at omhandle bgrn og unge under 18 ar.
e Afgraensning af patientgruppen tager overordnet afsaet i, hvor der i dag udfgres fuld
exomsekventering ved mistanke om sjaelden sygdom
e  Opfordring til at fokusere pa en forholdsvist overordnet afgraensning og beskrivelse af
patientgruppen, der skal have direkte adgang til helgenomsekventering og med plads til
et laegefagligt skgn af, hvor det er relevant at supplere med helgenomsekventering
e  (vrige emner/formuleringer som skal behandles i det videre arbejde med afgraensning
og beskrivelse:
o Om afgraensning og beskrivelse af patientgruppen:
=  Mistanke om genetisk arsag/mistanke om sjaelden genetisk lidelse
= Uddybning af undergrupper til afgraensning skal beskrives med "ek-
sempelvis” i stedet for “herunder”
=  Udtalt hypotoni er deekket flere gange — denne formulering skal
genovervejes
o Beskrivelse af forhold omkring rekvisition til WGS:
=  Konference med specialist
= Dialog mellem paediatri og klinisk genetik
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=  Hvem kan rekvirere helgenomanalyse?
o Beskrivelse af forhold omkring tolkning af data, vurdering og svarafgivelse:

= Hvor foregar tolkning af data, fx Klinisk Genetiske Afdelinger, Geno-
misk Medicin, Righospitalet?

=  Hvor er der eksisterende strukturer ift. fortolkning af data?

= Faglig vurdering — multidisciplinzere team-konferencer (MDT) konfe-
rencer

= Rekvirent i kontakt med MDT inkl. svar

e Yderligere emner, som skal beskrives af arbejdsgruppen inden naeste mgde:

o Antal patienter/ar, der forventes til helgenomsekventering ved de forskellige
afdelinger/regioner med skgn for antal helgenomsekventeringer, der skal udfg-
res (trio)

o  Skal der for nogle indikationer laves foregdende undersggelser fx mikroarray
for helgenomsekventering?

o  Skal kun nye prgver inkluderes?

o Hvordan meldes nye indikationer til helgenomsekventering ind?

e Arbejdsgruppen for afgraensning og beskrivelse af patientgruppen udvides med to med-
lemmer: Irene Kibaek Nielsen og Line Carge Sgrensen. Peter Johansen og Lene Heicken-
dorff deltager fortsat i arbejdsgruppen fra NGC.

e Naeste udkast udarbejdes af Arbejdsgruppen for afgraensning og beskrivelse af patient-
gruppen og udsendes til medlemmerne senest d. 20. februar, hvilket er 14 dage fgr nee-
ste mgde d. 5. marts

12:15-12:45 4. Frokost

(30 min.)

12:45-13:00 5. Praesentation af gnsker til NGC’s infrastruktur v/Arbejdsgruppen herfor
(15 min.) Sagsfremstilling:

e @nsker til NGC’s infrastruktur praesenteres af Arbejdsgruppen for Infrastruktur (nedsat
pa mgde 11. december). Arbejdsgruppen har udarbejdet praesentationen i tiden siden
mgdet d. 11. december.

Indstilling:
Til orientering forud for drgftelse under punkt 6

Referat:

o Arbejdsgruppen for infrastruktur har siden sidste mgde d. 11. december fundet prgver
frem, som kunne bruges til at teste NGC’s infrastrukturen. Det har dog vist sig, at nogle
af disse prgver ikke ville kunne anvendes pga. anfgrsel af andre genetiske undersggelser
end helgenomanalyse pa samtykkeblanket. Prgver, der skal anvendes til test af infra-
strukturen, skal have en underskrevet samtykkeblanket, hvor det er pafgrt, at undersg-
gelsen omhandler helgenomsekventering som genetisk undersggelse

e  Samtykkeblanketten er pd nuvaerende tidspunkt under revision, men indtil den revide-
rede udgave ligger klar, skal man benytte den eksisterende blanket

e Nogle regioner har gnske om at importere lokale databaser til infrastrukturen. Disse
daekker bade frekvensdatabaser og databaser med annoterede varianter

13:00-13:20 6. Drgftelse af gnsker til NGC's infrastruktur

(20 min.) Sagsfremstilling:

e @nsker til NGC’s infrastruktur udarbejdet af Arbejdsgruppen herfor drgftes i plenum
som input til NGC.
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Indstilling:
Drgftelse som input til NGC

Referat:

e Adgang til VarSeq gennem Citrix gives af NGC

e @nsker til annoteringsressourcer og software indmeldes til Cathrine Jespersgaard

e  Beslutninger fra Arbejdsgruppen for Tools og Workflows ang. tools til kopital og struktu-
relle varianter deles med denne Arbejdsgruppe for infrastruktur

e Arbejdsgruppen for infrastruktur skal feerdigggre gnsker til infrastrukturen frem mod
naeste mgde, inklusiv gennemsyn af prgver til testkgrsel, hvor det sikres, at samtykke-
blanketten er udfyldt med henblik pa helgenomsekventering

e Naeste mgde i starten af februar indkaldes af Kasper Thorsen. Her vil ovenstdende punk-
ter blive diskuteret. Derudover diskuteres benchmarking af fortolkning (fx af hvordan
man fglger kvaliteten af vurdering af varianter)

e Til kommende mgder inviteres fglgende ressourcepersoner: Dorte Launholt Lildballe
(klinisk akademiker, Klinisk Genetisk Afdeling, Sygehus Lillebzelt) og Mads Bak (klinisk
akademiker, Molekylaergenetisk Laboratorium, Rigshospitalet)

13:20-13:30 7. Kommende opgaver
(10 min.) Sagsfremstilling:
e Opgaver for specialistnetvaerket drgftes ift. handtering og tidshorisont
Indstilling:
Drgftelse som input til NGC
Referat:
e Opgaver for specialistnetvaerket praesenteres og drgftes ift. handtering og tidshorisont.
En ny opgave besluttes igangsat nu: Falge og evaluere effekten af helgenomsekvente-
ring for den pdgaeldende patientgruppe
o Arbejdsgruppen for afgraensning og beskrivelse af patientgruppen er ansvarlig
for at komme med udkast til ovenstdende punkt, hvilket de praesenterer til nae-
ste mgde (fx diagnostic yield, turn-around time, antal patienter)
o Arbejdsgruppen for infrastruktur kan ogsa give inputs til, hvilke punkter der
skal evalueres
13:30-13:35 8. Det videre arbejde v/Bettina Lundgren
(5 min.) Sagsfremstilling:

e  Forelgbig magderaekke for 2020 vises igen (revideres potentielt pa baggrund af drgftelser
under punkt 8).

e Den videre proces inkluderer, at afgraensning og beskrivelse af patientgruppen under
punkt 3 behandles i Bestyrelsen for den Nationale Strategi for Personlig Medicin m.h.p.

tilslutning
Indstilling:
Orientering
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Referat:

Afgraensning og beskrivelse af patientgruppen forventes drdftet m.h.p. godkendelse pa
naeste mgde d. 5. marts. Proces for det videre arbejde afhaenger af behandling af ano-
nym klage vedr. proces og inhabilitet ifm. udvaelgelse af patientgrupper til helgenomse-
kventering. Sundheds- og Zldreministeriet har modtaget en anonym klage dateret 3.
januar 2020 vedr. proces og inhabilitet i forbindelse med udvaelgelse af patientgrupper
til NGC’s infrastruktur. Afsenderne af den anonyme henvendelse angives som medlem-
mer i Arbejdsgruppen for Klinisk Anvendelse af Helgenomsekventering. Sundheds- og
Zldreministeriet har pa baggrund af klagen besluttet, at habilitetsspgrgsmal skal under-
spges. Det betyder, at NGC saetter beslutning om udvaelgelses af patientgrupper pa
hold, indtil der foreligger fakta i sagen

Kommissoriet for Nationalt Specialistnetveerk for Sjaeldne Sygdomme skal godkendes i
Arbejdsgruppen for Klinisk Anvendelse for Helgenomsekventering

Medlemmer i Specialistnetvaerket er repraesentanter for deres udpeger (som angivet i
deltagerliste gverst i dette dokument)

Beslutningsreferat udarbejdes og udsendes af NGC til mgdedeltagere senest en uge ef-
ter mgdet. Mgdedeltagere har én uge til at kommentere pa beslutningsreferatet. Ende-
ligt referat udsendes til medlemmer, regioner, LVS og DSKA samt laegges pa NGC'’s
hjemmeside ca. tre uger efter mgdet

13:35-13:50
(15 min.)

9.

Evaluering og refleksioner v/Bettina Lundgren

Sagsfremstilling:

Refleksioner fra Stormgdet d. 16. december 2019 i forhold til Specialistnetvaerket og
dets opgaver

Evaluering og refleksioner i forhold til fx Specialistnetvaerkets sammensaetning og pro-
cedurer

Refleksioner omkring arbejdet i arbejdsgrupper under Specialistnetvaerket

Indstilling:
Drgftelse

Referat:

Dette specialistnetvaerk er en pilot for NGC ift. specialistnetveerk. NGC vil bruge netvaer-
kets evaluering og refleksioner som input til arbejdet med at forme nye specialistnet-
veerk

Stormgde:

o Positivt at mange gnsker deres patientgruppe inkluderet, men vi skal sikre, at
der afsaettes ressourcer til det i regionerne. NGC vil veere i Igbende dialog med
regionerne om dette

Specialistnetvaerkets sammensaetning:

o  Positiv holdning til sammensaetning af Nationalt Specialistnetveaerk for Sjaeldne
Sygdomme

o Det foreslas, at patientforeninger inddrages i specialistnetveerk, fx paraplyfor-
eningen Sjzeldne Diagnoser

Arbejdsgrupper under specialistnetveerket:

o Positivt med arbejdsgrupper. Det foreslas, at der afholdes arbejdsgruppemg-

der i forleengelse af m@der i specialistnetvaerket
Formandskab:

o Der udtrykkes tilfredshed med nuvaerende formandskab, hvor der er en for-

mand men ingen naestformand
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e  Specialistnetveerkets procedurer:
o Det papeges, at mgder tilstraebes afholdt rundt i landet
o Mgder kan startes fra kl. 10.30

13:50-14:00 10. Eventuelt
(10 min.)
Referat:
e Det foreslas, at NGC undersgger muligheden for udvikling af video/apps til beskrivelse
af helgenomsekventering og samtykke rettet mod patienter. Mulighederne for dette
undersgges i Arbejdsgruppen for Uddannelse og Kompetenceudvikling under NGC

8/8



