7

NATIONALT
GENOM CENTER

Dato: 19.01.2022

Referat fra 8. mg@de i det Nationale Spe- Erhed: NGC

Sagsbeh.: MKK.NGC

cialistnetvaerk for Sjeeldne Sygdomme e et
hOS b¢rn og unge under 18 ér Dok.nr.: 2091949

(Sidste mgde i pilot-specialistnetvaerk)

Tidspunkt 17. januar 2022, kl. 14.30-15.30
Sted Videomgde TEAMS

Link til videomgde er indsat i mgdeindkaldelsen.

Medlemmer

Ordinaere medlemmer Suppleanter

NGC: Birgitte Nybo Jensen (formand) N/A
Chief Medical Officer (CMO), Nationalt Genom Cen-| X

ter (NGC)
Region Nordjylland: Hans Christian Laugaard-Ja- X Region Nordjylland: Lise Lotte Bjerregaard (pae-
cobsen (padiatri) diatri)
Region Nordjylland: Irene Kibaek Nielsen (klinisk X | Region Nordjylland: Anja Lisbeth Frederiksen
genetik) (klinisk genetik)
Region Nordjylland: Inge Sgkilde Pedersen (kli-

. . X
nisk akademiker)
Region Midtjylland: Mette Mgller Handrup (pae- X Region Midtjylland: Signe Bech Nielsen (pae-
diatri) diatri)

Region Midtjylland: Pernille Axél Gregersen (kli-
nisk genetik)

Region Midtjylland: Rikke Christensen (klinisk X | Region Midtjylland: Lotte Andreasen (klinisk aka-
akademiker) demiker)

X | Region Midtjylland: Naja Becher (klinisk genetik)

Region Sydd k: Line C S dia-
egion Syddanmark: Line Carge Sgrensen (padia X | Region Syddanmark: Maria Kibaek (paediatri)

tri)
Region Syddanmark: Christina Fagerberg (klinisk ge- X Region Syddanmark: Maria Rasmussen (kli-
netik) nisk 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 Sjaelland: Flemming Skovby (paediatri) X | Region Sjaelland: Jens-Christian Holm (paadiatri)
Region Sjeelland: Susanne Timshel (overlaege kli- Region Sjaelland: Peter Mikael Bytzer (klinisk
nisk genetik) i genetik)
Region Sjaelland: Ole Birger Vesterager Pedersen - Region Sjaelland: Morten Dahl (klinisk
(klinisk akademiker) akademiker)
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Region Hovedstaden: Sabine Grgnborg (paediatri)

Region Hovedstaden: Allan Lund (paediatri)

Region Hovedstaden: Elsebet @stergaard (klinisk
genetik)

Region Hovedstaden: Tina Duelund Hjortshgj
(klinisk genetik)

Region Hovedstaden: Lotte Risom (klinisk akade-
miker)

Region Hovedstaden: Morten Dung (klinisk
akademiker)

LVS: Allan Lund (paadiatri)

LVS: Sabine Grgnborg (paediatri)

LVS: Birgitte Diness (klinisk genetik)

LVS: Lillian Bomme Ousager (klinisk genetik)

Desuden deltager fra NGC: Peter Johansen, Gitte Tofterup Hansen og Mette Kofod Kahr (ref).

Dagsorden

1. Godkendelse af dagsorden
og voksne med sjeeldne sygdomme
pen

5. Eventuelt

2. Nedlzeggelse af pilotspecialistnetvaerk og nedsattelse af nyt specialistnetvaerk for bgrn
3. Status pa ibrugtagning af helgenomsekventering pa NGC'’s infrastruktur for patientgrup-

4. Status for patientgrupper pa NGC'’s infrastruktur

Referat
Dagsorden blev godkendt.

Tid Punkt
5 min. 1. Godkendelse af dagsorden v/Birgitte Nybo Jensen
Indstilling

Det indstilles, at dagsorden godkendes

Sagsfremstilling

10 min. 2. Nedlaeggelse af pilotspecialistnetvaerk og nedsaettelse af nyt specialistnet-
vaerk for bgrn og voksne med sjaeldne sygdomme v/Birgitte Nybo

Der er i Igbet af 2021 nedsat 12 nye specialistnetvaerk, og yderligere tre nedsaettes i januar 2022.
De er alle fra fgrste indstillingsrunde og nedsat i henhold til nyt kommissorium for specialistnet-
veerk. Som tidligere orienteret i mail @ 15. okt. 2021, har styregruppen for implementering af per-
sonlig medicin godkendt, at specialistnetvaerk for bgrn og unge med sjeeldne sygdomme nedlaeg-
ges, og at der i stedet nedsaettes et nyt netvaerk: specialistnetvaerk for bgrn og voksne med
sjeeldne sygdomme. Flere af medlemmerne af pilotspecialistnetvaerket er allerede genudpeget til
det nye specialistnetvaerk, som har fgrste mgde samme dag, som dette netvaerk afsluttes.
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NGC vil pa mgdet orientere om, hvordan det nye netvaerk skal arbejde med patientgruppen bgrn
og voksne med sjeldne sygdomme. Desuden orienteres om arbejdsprocessen for specialistnet-
veerkenes anbefalinger for patientgrupperne, hvor bl.a. kommentering af de laboratorie- og analy-
semaessige behov i arbejdsgruppen for fortolkning og kommentering af anbefalingerne i arbejds-
gruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering er to vigtige led fgr styregruppens be-
handling af patientgruppen.

Indstilling
Det indstilles, at nedlaeggelse af pilotspecialistnetvaerk for bgrn og unge med sjeeldne sygdomme
tages til efterretning.

Referat
Birgitte Nybo takkede specialistnetvaerket for det store arbejde, det har bidraget med og som har
dannet grundlag for arbejdet i de efterfglgende specialistnetvaerk (12 netveerk i 2021, og 6 i 2022).

Desuden blev specialistnetvaerket orienteret om flg.:

e Baggrund for styregruppens beslutning om at nedlaegge pilot-specialistnetvaerket for i
stedet at oprette et netvaerk for bgrn og voksne med sjeeldne sygdomme.

e At pilotspecialistnetvaerket har virket siden nedsaettelsen i slutningen af 2019 og i alt har
afholdt 8 mader.

e Rammen for arbejdet i det nye specialistnetvaerk, herunder

o Indstillinger og arbejdsmetode, samt at patientgruppen bgrn og unge vil blive in-
tegreret.

o Atder er fokus pa snitflader til andre patientgrupper og derfor nedsaettes en “re-
ferencegruppe”, som bestar af naestformaend fra relaterede patientgrupper.

o At anbefalinger for en patientgruppe kommenteres af arbejdsgruppen for klinisk
anvendelse af helgenomsekventering og arbejdsgruppen for fortolkning forud
for styregruppens godkendelse.

e Med afsaet i pilotspecialistnetvaerkets parametre for maling af klinisk effekt samt drgftel-
ser i specialistnetvaerkene har styregruppen igangsat udviklingen af en generisk model.
Specialistnetvaerkene vil blive inddraget i endelig beslutning om parametre for den en-
kelte patientgruppe.

Der var ingen bemaerkninger til orienteringen.

20 min.

3. Status pa ibrugtagning af helgenomsekventering for bgrn og unge med
sjeldne sygdomme pa NGC’s infrastruktur v/Birgitte Nybo

Sagsfremstilling
Alle regioner er nu enten i drift med helgenomsekventering eller i gang med at teste brugen af in-
frastrukturen pa Nationalt Genom Centers infrastruktur for bgrn og unge med sjeeldne sygdomme.

NGC giver status for antal helgenomsekventeringer. Medlemmerne inviteres til at give en overord-
net status pa arbejdet med at implementere helgenomsekventering i klinikken.

Indstilling
Det indstilles, at ibrugtagning af helgenomsekventering pa Nationalt Genom Centers infrastruktur
tages til efterretning.
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Referat

Birgitte Nybo orienterede om, at der i alt er gennemfgrt 562 helgenomsekventeringer fra Region
Midt og Hovedstaden. Region Syd, Nord og Sjalland er fortsat i testfasen men godt pa vej til ogsa
snart at indsende prgver.

De regionale repraesentanter gav hver status pa arbejdet med implementering i deres respektive
region, herunder tekniske og organisatoriske udfordringer og tilpasninger. Fra de to igangvaerende
regioner var der generelt tilfredshed med at arbejde pd NGC’s supercomputersystem/HPC (High
Performance Computing). Det blev aftalt, at eventuelle spgrgsmal kan sendes til Peter Johansen,
der nu ogsa er engageret i WGS-centeret under Cathrine Jespersgaard.

15 min. 4. Status for patientgrupper pa NGC’s infrastruktur v/Peter Johansen
Sagsfremstilling
Der er i alt nedsat 15 nationale specialistnetvaerk fra indstillingsrunde 1 i 2021/2022. Indstillings-
runde 2 er netop afsluttet og der nedsaettes yderligere fire specialistnetveaerk i fgrste halvar 2022,
mens fire patientgrupper inkluderes i eksisterende specialistnetvaerk.
Styregruppen for implementering af personlig medicin har behandlet anbefalinger for patientgrup-
per fra i alt fem specialistnetvaerk, som dermed er klar til implementering pa NGC’s infrastruktur:

e  Bgrn og unge med kreeft,

e Arvelig heematologisk sygdom,

e Endokrinologiske patienter,

e  Primaer immundefekt og

e Arvelige hjertesygdomme.

NGC orienterer om processen fra styregruppens godkendelse af specialistnetvaerkenes anbefalin-
ger til idriftseettelse af patientgrupper. Herunder om tilknytning af fortolkende afdelinger og oplae-
ring i brugen af NGC'’s infrastruktur samt hvad NGC for nuvaerende kan tilbyde af laboratorie- og
analysemaessige behov.

Indstilling

Det indstilles, at status for patientgrupper pa NGC's infrastruktur tages til efterretning.

Referat

Peter Johansen orienterede om status for NGC’s arbejde med patientgrupperne, bl.a.:

o At der efter styregruppens godkendelse af et specialistnetvaerks anbefalinger er tilret-
telagt en proces, hvor rekvirerende afdelinger/personer i regionerne tilknyttes og oplee-
res i brugen af NGC's infrastruktur.

e Atder pagar et arbejde med udvikling af rekvisitionssedler for den enkelte patientgruppe
og ses pa mulighederne ift. at digitalisere rekvisitionsseddel.

e At kriterierne for inklusion af en patient fra en given patientgruppe vil blive lagt pa hjem-
mesiden.

5 min. 5. Eventuelt v/ Birgitte Nybo Jensen

Der blev ikke rejst nogen punkter under eventuelt.
Birgitte Nybo takkede for samarbejdet.
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