Referat

6. mgde i styregruppen
implementering af personlig medicin

Dato: 15. oktober 2021 kl. 10.00-11.30 (videomgde)
Dagsorden
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Sagsnr.: 2114115
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Punkt Ca. tid Aktivitet

Pkt. 46/21 10.00-10.05 Velkomst
v/Dorte Bech Vizard

Pkt. 47/21 | 10.05-10.25 | Implementering af patientgruppen bgrn og unge med kraeft pa Nationalt

Genom Centers infrastruktur (B)
v/Birgitte Nybo Jensen

Pkt. 48/21 | 10.25-10.35 | Implementering af somatisk helgenomsekventering i NGC (B)

v/Bettina Lundgren

Pkt. 49/21 | 10.35-10.45 | Proces for godkendelse af kommende anbefalinger for patientgrupper (B)

v/Birgitte Nybo Jensen

Pkt. 50/21 | 10.45-10.55 | &£ndring af specialistnetvaerkene for hhv. patientgruppen bgrn og unge med
sjeeldne sygdomme og patientgruppen sjeldne sygdomme hos voksne (B)

v/Birgitte Nybo Jensen

Pkt. 51/21 10.55-11.05 Status pa NGC (0O)
v/Bettina Lundgren

Pkt.52/21 | 11.05-11.15 | Status pa forskningsadgang til NGC’s nationale infrastruktur (O)

v/Bettina Lundgren

Pkt. 53/21 | 11.15-11.25 | Drgftelse af proces og opstart af analyse af flere datakilder (B)

v/Lisa Bredgaard

Pkt. 54/21 11.25-11.30 Eventuelt
v/Dorte Bech Vizard

(B) — beslutning; (D) — drgftelse; (O) — orientering.
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Deltagere

Dorte Bech Vizard, afdelingschef, Sundhedsministeriet (formand)

Bettina Lundgren, direktgr, Nationalt Genom Center (naestformand)

Kurt Espersen, koncerndirektgr, Region Syddanmark (naestformand)

Jesper Gyllenborg, koncerndirektgr, Region Sjeelland

Anne Bukh, koncerndirektgr, Region Nordjylland

Ole Thomsen, koncerndirektgr, Region Midtjylland

Dorthe Criiger, koncerndirektgr, Region Hovedstaden

Erik Jylling, sundhedspolitisk direktgr, Danske Regioner

Ole Skgtt, formand LMS, dekan SDU-SUND, konstitueret dekan Syddansk Universitet

Fra styregruppens sekretariat:

Christian Dubois, sekretariatschef, Nationalt Genom Center

Birgitte Nybo Jensen, Chief Medical Officer, Nationalt Genom Center
Grith Enemark, teamleder, Nationalt Genom Center

Kasper Lindegaard-Hjulmann, chefkonsulent, Nationalt Genom Center
Lisa Bredgaard, kontorchef, Sundhedsministeriet

Malte Harbou Thyssen, specialkonsulent, Sundhedsministeriet

Anna Margarethe Holt Lau, fuldmaegtig, Sundhedsministeriet
Maj-Britt Juhl Poulsen, chefradgiver, Danske Regioner

Anne-Katrine Skovby Nielsen, seniorkonsulent, Danske Regioner
Johanne Flowers Parning, seniorkonsulent, Danske Regioner

Afbud
Dorthe Criiger (i stedet deltog Mads Monrad Hansen)
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Pkt. 46/21 Velkomst
v/Dorte Bech Vizard

Referat

Der var afbud fra Dorthe Criiger. | stedet deltog Mads Monrad Hansen.

Kurt Espersen er ny naestformand i styregruppen.

Jesper Gyllenborg er nyt medlem af styregruppen.

Mgdet i august blev konverteret til skriftlig proces. Dette bgr vaere en undtagelse.

Sundhedsministeriet har med tilfredshed noteret sig, at aftalegrundlaget mellem
NGC og alle fem regioner nu er endeligt pa plads.

Ift. dagsorden blev der byttet rundt pa fremlaeggelsen af pkt. 47 og 48. Pkt. 53 udgik
og erstattes af skriftlig proces.

Det blev foreslaet, at styregruppen mgdes fysisk i 2022. Fx kunne mgdet i april
afholdes hos NGC.
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Pkt. 47/21 Implementering af patientgruppen bgrn og unge med
krzeft pa Nationalt Genom Centers infrastruktur (B)
v/Birgitte Nybo Jensen

Indstilling

Det indstilles, at patientgruppen bgrn og unge med krzeft kan tilbydes
helgenomsekventering pa Nationalt Genom Centers infrastruktur under
forudsaetning af, at styregruppen godkender:

a) den kliniske afgraensning af patientgruppen, baseret pa de indstillinger der
ligger til grund for patientgruppen, herunder bl.a. indikationer, kliniske
kriterier, estimeret antal helgenomsekventeringer per ar samt forventet
merveerdi i forhold til eksisterende genetisk udredning (bilag 1, s. 8)

b) at Nationalt Genom Center i fgrste omgang igangseetter
helgenomsekventering med de analyser der pa nuvaerende tidspunkt er
tilgeengelige: Germline analyse pa DNA fra blod samt Copy Number
Variation analyser (CNV).

c) at Nationalt Genom Center faerdigudvikler den somatiske pipeline med
henblik pa ogsa at kunne tilbyde analyser pa vaev, som er et behov for denne
og andre patientgrupper. Der er en forventning om at dette kan tilbydes
medio 2022.

d) at rammen for antallet af helgenomsekventeringer er op til ca. 940 per ar
fordelt pa ca. 240 patienter, da der skal udfgres flere
helgenomsekventeringer for at diagnosticere den enkelte patient. Det
forventes, at sekventeringerne vil fordele sig pa ca. 640 germline analyser
og ca. 300 somatiske analyser.

Styregruppen vil til hver en tid have mulighed for at komme med andringer til
patientgruppen, nar der opnas erfaringer med helgenomsekventering.

Det indstilles, at styregruppen tager til efterretning:

e at implementering af patientgruppen sker pa baggrund af anbefalinger fra
specialistnetveerk for bgrn og unge med kreft (godkendt af
specialistnetvaerket d. 16. juni 2021), kommentering af disse i
arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering (d. 13. sept.
2021) samt Nationalt Genom Centers samlede vurdering.

e at der efter godkendelse i styregruppen fglger et arbejde med tilpasning og
kvalificering af de laboratorie- og analysemaessige behov samt udvikling af
infrastrukturen ift. klinisk praksis. Dette vil bl.a. ske i samarbejde med de
tekniske arbejdsgrupper, ligesom der i regionerne ma forventes at vaere
interne forberedelser.

e at specialistnetvaerket har leveret kortlaegning af regionernes nuvaerende
nationale set-up for udredning og behandling som bidrag til regionernes
planlaegning (af visitering) for omradet.
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Referat

Birgitte Nybo Jensen bemarkede indledningsvist, at:

styregruppen i december 2020 besluttede et nedsztte 12
specialistnetvaerk, herunder at bgrn og unge med kraeft skulle igangsaettes
forst

antallet af patienter ikke kan sidestilles direkte med antallet af
helgenomsekventeringer (WGS), da der i forbindelse med indstillingsrunde
1 kun blev spurgt til antallet af patienter, og da der i nogle tilfeelde er behov
for at gennemfgre mere end én WGS-analyse per patient

sagsfremstilling og bilag, som praesenteret her, forventes ogsa fremadrettet
at udggre grundlaget for styregruppens beslutning om implementering af
en given patientgruppe pa NGC’s infrastruktur, dog i en lidt forkortet
version og endvidere vil ogsd kommentering fra arbejdsgruppen for
fortolkning indga. Der modtages gerne kommentarer, herunder om format
og indhold er tilstraekkeligt.

Birgitte Nybo Jensen praesenterede anbefalingerne vedr. bgrn og unge med kreeft,
herunder:

Patientgruppe (indikationer)

Antal

Forventet diagnostisk udbytte

Kortleegning af nuveerende regionale organisering af den genetisk
udredning for patientgruppen

Laboratorie — og analysemaessige udviklingsbehov

Kommentering fra arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af
helgenomsekventering

NGC’s vurdering

Proces for implementering

Styregruppens medlemmer havde bl.a. fglgende bemaerkninger:

Anne Bukh kommenterede, at bgrn og unge med krzeft er en stor heterogen
patientgruppe, og at det kan overvejes om nogle under-grupper kan saettes
i gang fgr andre
o Birgitte Nybo Jensen svarede, at det vil blive drgftet med
specialistnetvaerket i den videre proces
Mads Monrad bemaerkede, at det er vigtigt med god prgve-visitation
o Birgitte Nybo Jensen svarede, at alle netvaerk ngje bekriver hvem
der kan rekvirere og pa hvilken indikation.

Der henvises endvidere til referat for pkt. 48/21, for yderligere bemarkninger af
relevans for patientgruppen bgrn og unge med kraeft.

Formanden konkluderede, at styregruppen kunne tiltreede indstillingen og dermed
godkende at patientgruppen bgrn og unge med kraeft implementeres pa NGCs
infrastruktur.

Problemstilling

Naervaerende sagsfremstilling udggr sammen med vedlagte bilag 1 Anbefalinger for
klinisk anvendelse af helgenomsekventering til bgrn og unge med krzeft det samlede
beslutningsgrundlag vedrgrende implementering af patientgruppen bgrn og unge
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med kraeft pa Nationalt Genom Centers (NGC) infrastruktur. Bilaget indeholder
anbefalingerne for patientgruppen samt tilhgrende bilag til dette arbejde.

Det nationale specialistnetveerk bagrn og unge med kraeft bestar af otte
sundhedsfaglige eksperter, en repreesentant fra Regionernes Kliniske
Kvalitetsudviklingsprogram og en repraesentant fra Danske patienter. De har haft til
opgave at beskrive patientgruppen bgrn og unge med kraeft samt at kortleegge
regionernes organisering i forhold til udredning og behandling af patientgruppen, jf.
Kommissorium Nationale specialistnetveerk for patientgrupper (bilag 1 s. 21)

Arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering har efterfglgende
kommenteret pa specialistnetvaerkets anbefalinger.

NGC har vurderet anbefalingerne, herunder i hvilket omfang NGC'’s infrastruktur er
moden set i sammenhang med de laboratorie- og analysemaessige behov, som
specialistnetvaerket har beskrevet for patientgruppen. Saerligt for patientgruppen
bgrn og unge med krzeft, er der flere laboratorie- og analysemaessige behov, som
endnu ikke tilbydes pa NGC’s infrastruktur.

Efter styregruppens godkendelse fglger et arbejde med tilpasning og/eller udvikling
af NGC’s infrastruktur, samt kvalificering af de laboratorie- og analysemaessige behov
i Arbejdsgruppen for Tools and Workflow og Arbejdsgruppen for Fortolkning (de
tekniske arbejdsgrupper), der radgiver NGC om de konkrete patientgrupper, nar de
er beskrevet i specialistnetvaerkene. Desuden ma det forventes, at regionerne har
interne forberedelser.

Der ggres her opmaerksom p3, at en vurdering af regionernes parathed i forhold til
implementering af patientgruppen ikke indgar i denne sag.

Baggrund

Novo Nordisk Fonden har bevilliget midler til 60.000 helgenomsekventeringer med
henblik pa nationalt at udvikle omradet for personlig medicin frem til 2024. De
60.000 sekventeringer skal fordeles pa udvalgte patientgrupper fra indstillingsrunde
1 og efterfglgende indstillingsrunde 2 og eventuelt 3.

Alle indstillinger blev fagligt vurderet af arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af
helgenomsekventering, kvalificeret i Forsknings- og Infrastrukturudvalget og
tveerfagligt vurderet i Laegevidenskabelige Selskaber og endeligt godkendt af
styregruppen, jf. Proces for indstilling af patientgrupper, indstillingsrunde 1 (2020)
(bilag 1 s. 24).

Rammen for specialistnetvaerkenes arbejde er de udvalgte indstillinger

(sygdomstilstande) med de beskrevne patentgrupper samt det forventede antal
helgenomsekventeringer (bilag 1 s. 25-31).

Lgsning

Anbefalinger fra specialistnetvaerk for bérn og unge med kraeft

De nationale specialistnetveerk har til opgave overordnet at bidrage til, at det kliniske
potentiale for adgang til helgenomsekventering for patienter inden for det konkrete
sygdomsomrade realiseres bedst muligt.

&

NATIONALT
GENOM CENTER

6/24



Specialistnetvaerk for bgrn og unge med krzeft har afsluttet fglgende opgaver (jf.
Kommissorium Nationale specialistnetveerk for patientgrupper):

1. Klinisk afgraensning af patientgruppen med forslag til klinisk anvendelse og
antal af helgenomsekventering, herunder bl.a. indikationer, kliniske
kriterier, antal helgenomsekventeringer samt forventet mervaerdi i forhold
til eksisterende genetisk udredning (bilag 1, s. 8).

2. Kortlaegning af nuveerende nationale set-up for udredning og behandling
som bidrag til regionernes planlaegning for omradet (bilag 1, s. 16f).

Bilaget 1 Anbefalinger for klinisk anvendelse af helgenomsekventering til bgrn og
unge med kreaeft indeholder samtlige bilag relateret til dette arbejde,
specialistnetvaerkets fulde beskrivelse samt et resumé.

Nedenfor fglger en kort sasmmenfatning af specialistnetvaerkets anbefalinger.

Indstillinger for patientgruppen
Specialistnetvaerket for bgrn og unge med kraeft tager udgangspunkt i fglgende to
indstillinger fra indstilling af patientgrupper, indstillingsrunde 1 (2020):
1. Bgrn (0-17.9 Gr) med kraeft, herunder alle CNS-tumorer, samt myelodysplasi
(MDS) (bilag 1 s. 25ff).
2. Bgrn og unge med kraeft (fokus pa recidiv, progression og resistens) (bilag 1
s. 28ff).

De to indstillinger omhandler samme patientgruppe. De indbefatter bade indstilling
om brug af germline-analyser med henblik pa diagnostik af cancer
pradispositionssyndromer samt indstilling om somatiske analyser med henblik pa
antineoplastisk behandling.

Indikationer
Pa baggrund af indstillingerne har specialistnetvaerket defineret, at patienter med
fglgende fire indikationer/sygdomsomrader skal tiloydes helgenomsekventering:

1. Alle bgrn (0-17 ar) med nydiagnosticeret kraeft, herunder alle CNS-tumorer
samt myelodysplastisk syndrom.

2. Alle patienter med nydiagnosticeret behandlingsresistent, progredieret
eller recidiveret kraeft, nar kraeftdiagnosen er stillet i barnealderen (0-17 ar),
og resistens/progression/recidiv opstar, mens patienten er <18 ar og/eller
opstar inden for 5 ar fra diagnosetidspunktet, dvs. ogsa hvis dette er efter
det fyldte 18. ar.

3. Unge i alderen 18-20 ar, der behandles pa en bgrneonkologisk afdeling,
fordi de har en tumor, der er typisk for barnealderen, men meget sjalden
hos voksne.

4. Alle patienter med nydiagnosticeret anden (eller senere) kreeftsygdom, der
er diagnosticeret inden for 5 ar fra den fgrste kraeftsygdom blev
diagnosticeret i barnealderen (0-17 ar).

Ovenstaende omfatter ogsa bgrn fra Feergerne og Grgnland, der er henvist til
Danmark til udredning og behandling for kraeft.

Antal patienter og antal helgenomsekventeringer:
e Derforventes at veere ca. 240 patienter om aret, herunder 200 nyhenviste samt
40 patienter med recidiv.
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e Det forventes, at der skal udfgres ca. 940 helgenomsekventeringer per ar, da
der skal udfgres flere helgenomsekventeringer for at diagnosticere den enkelte
patient. Herunder trioundersggelser (dvs. foraeldre skal ogsa undersgges), og
nogle patienter skal have undersggt tumorvaev, der skal sekventeres dybere
(dvs. flere analyser per patient). Specialistnetveerket har estimeret, at
sekventeringerne vil fordele sig pa ca. 640 germline-analyser samt ca. 300
somatiske analyser.

Laboratorie- og analysemaessige behov
Specialistnetvaerket har vurderet, at der er fglgende laboratorie- og analysemaessige
behov for at kunne tilbyde helgenomsekventering til patientgruppen:

Germline (medfgdt):
(alle patienter)
e Analyse af DNA fra Blod
e CNV-analyse
e Analyse af andre strukturelle varianter
e Trio-analyse

Somatisk (nyopstaet):
(kun patienter, der oplever progression pa standardbehandling og/eller recidiv)
e Analyse af DNA fra tumorvaev
e Somatisk pipeline
e (get dybde af sekventeringen
e RNA sekventering

Nuvaerende udredning med helgenomsekventering:

Pa nuvaerende tidspunkt er det meget fa patienter (<10%), der udredes
rutinemaessigt med helgenomsekventering, dvs. uden for eksternt finansierede
forskningsprogrammer. De, der udredes rutinemaessigt, er bgrn med
progredierende eller recidiverende sygdom, der undersgges for somatiske varianter
med sigte pa valg af antineoplastisk behandling. Der benyttes exomsekventering,
helgenomsekventering samt RNA sekventering.

I forskningsmaessig sammenhang tilbydes alle bgrn med kraeft deltagelse i projektet
STAGING. Her analyseres der for germline-varianter, og det vurderes, at ca. 80 % af
patienter og familier er interesserede i at deltage i forskningsprojektet.

Diagnostisk veerdi ved overgang til helgenomsekventering
Alle patienter har forud for helgenomsekventering faet stillet en klinisk diagnose, hos
flertallet  bekrzeftet histopatologisk.  Specialistnetveerket  forventer, at
helgenomsekventering yderligere vil bidrage til, at:
e (Ca. 20 % med cancer dispositionssyndrom (germline-analyse af DNA pa
blod) vil fa en mere preecis diagnose.
e (Ca. 50 % af patienter med behandlingssvigt vil kunne tilbydes targeteret
behandling.

Herudover forventes det, at patienter med kreeftdisposition vil kunne tilbydes
kreeftovervagning (fx ved regelmaessige skanninger) og mulig tilpasning af
behandlingen.
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Merveaerdi for patientgruppen:
Specialistnetvaerket fremhaever fglgende muligheder for mervaerdi for
patientgruppen:
e Hurtigere diagnostik af foreliggende cancerdispositionssyndrom.
e Hurtigere diagnostik af mutationer, der forklarer behandlingssvigt.
e Bedre prognose ved targeteret behandling af behandlingssvigt.
e /ndret behandling nar der foreligger behandlingsmulighed rettet mod et
molekylaert target.
e | udvalgte tilfeelde kan der vaere indikation for endret primaer behandling
(fx transplantation, reduceret bestraling, reduceret brug af alkylerende
cytostatika, gget brug af targeteret behandling).
o  Kraeftovervagning for at fange ny kreeft tidligt hos patienter med
kraeftdispositionssyndrom, hvorved overlevelsen forbedres.
e Den gvrige familie, i fgrste omgang foraeldre, kan tilbydes udredning og
genetisk radgivning, hvis barnet har en kraeftdispositionssyndrom.

Kortlaegning af nuvaerende nationale set-up
De fem regionale repraesentanter i specialistnetveerk for bgrn og unge med kraeft har
beskrevet, hvordan den nuvzerende regionale organisering er vedrgrende kliniske
miljger der rekvirerer, udfgrer, fortolker og afgiver svar pa genetiske undersggelser
for de enkelte indikationer. Denne oversigt kan bidrage til regionernes planlaegning
af fremtidig organisering ved overgang til helgenomsekventering.

e Region Nordjylland, bilag 1 s. 16

e Region Midtjylland, bilag 1 s. 16

e Region Syddanmark, bilag 1s. 17

e Region Sjzlland, bilag 1s. 17

e Region Hovedstaden, bilag 1s. 17

Kommentering af anbefalinger i arbejdsgruppen for klinisk
anvendelse af helgenomsekventering

Arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering har i forbindelse
med indstillingsrunde 1 udvalgt de to indstillinger, der ligger til grund for
patientgruppen. Efter arbejdet i specialistnetvaerket er det arbejdsgruppens opgave
at kommentere pa anbefalingerne. Arbejdsgruppen har i deres kommentering haft
fokus pa de styrende principper faglighed og veerdi for patienten samt adgang til
hurtig og bedre behandling nationalt.

Arbejdsgruppens kommentarer

Overordnet set har arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering
tilsluttet sig specialistnetvaerkets anbefalinger og vurderer, at der i hgj grad er
sandsynlighed for, at den enkelte patient vil have klinisk gavn af adgang til
helgenomsekventering i form af hgjt diagnostisk udbytte og mervaerdi i forhold til
nuvaerende diagnostik.

Arbejdsgruppen har italesat, om antallet af trioundersggelser bidrager til klinisk gavn
for patienten med hensyn til malrettet behandling. Se under NGC’s vurdering.

Arbejdsgruppen har i deres kommentering desuden haft fokus pa
habilitetsspgrgsmalet i relation til forskningsprojektet STAGING, hvor flere af
medlemmerne er engageret. NGC er i proces med at handtere dette.
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Arbejdsgruppens kommentering kan ses i sin fulde laengde (bilag 1 s. 18-20).

Nationalt Genom Centers vurdering

NGC har vurderet anbefalingerne fra specialistnetveerk for bgrn og unge med kreeft,
herunder NGC's modenhed i infrastruktur samt det estimerede antal
helgenomsekventeringer.

Det er NGC’s vurdering, at anbefalingerne beskriver patientgruppen og de gnsker,
der er til laboratorie- og analysemaessige behov med udgangspunkt i de to
indstillinger, der ligger til grund for patientgruppen.

Vurdering af laboratorie- og analysemaessige behov

Specialistnetvaerket har identificeret, at patientgruppen har szrlige laboratorie- og
analysemaessige behov (bilag 1 s. 14f). Der fglger et arbejde med at fa disse vurderet
og/eller kvalificeret bl.a. ved radgivning fra de tekniske arbejdsgrupper.

NGC har pa nuveerende tidspunkt mulighed for at tilboyde helgenomsekventering
med fglgende analyser:

e Germline-analyser pa DNA fra blod.

e CNV-analyser (Copy number variation analysis).

For patientgruppen har specialistnetvaerket vurderet, at det vil kunne blive op til 640
germline-analyser per ar, da der er behov for trioundersggelser.

NGC kan pa nuvarende tidspunkt ikke tiloyde analyser pa andet veev end blod,
somatisk pipeline samt RNA-sekventering. NGC arbejder pa udviklingen af somatisk
pipeline og det forventes, at der medio 2022 vil kunne tilbydes somatiske analyser.
NGC vil benytte en dansk udviklet pipeline som benyttes til diagnosticering pa
Molekylaermedicinsk afdeling, Aarhus Universitetshospital og pa afdeling for
Genomisk medicin, Rigshospitalet. RNA-sekventering er fortsat under vurdering.

For patientgruppen drejer det sig om yderligere ca. 300 helgenomsekventeringer.

Det er NGC’s vurdering, at de analyser, som NGC endnu ikke tilbyder, ogsa vil blive
efterspurgt i andre patientgrupper. Desuden vil en udvikling af de naevnte
laboratorie- og analysemaessige behov fglge udviklingen inden for personlig medicin
internationalt.

Antal helgenomsekventeringer

NGC har vurderet patientgruppens estimerede antal helgenomsekventeringer. |
forhold til udgangspunktet i indstillingerne var den estimerede ramme pa 270
patienter. Det skal bemaerkes, at NGC ikke efterspurgte antallet af
helgenomsekventeringer i indstillingsrunde 1, men kun antallet af patienter.

Specialistnetveerkets faglige kvalificering har fgrt til et estimat for antallet af
helgenomsekventeringer, i alt 940 arligt for 240 patienter. Dette indbefatter, at
nogle patienter skal have lavet trio-analyser (familieundersggelse) og andre
patienter skal have lavet flere helgenomsekventeringer for at identificere eventuelle
genetiske variationer.

Arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering har i deres
kommentering stillet spgrgsmalstegn ved, om antallet af trioundersggleser bidrager
til klinisk gavn for patienten med hensyn til malrettet behandling. Det er NGC'’s
vurdering, at specialistnetvaerkets radgivning vedrgrende det gnskede antal
sekventeringer er realistisk, og at patientgruppen holder sig inden for rammen af
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indstillingerne. Samtidig er det NGC's vurdering, at savel analysebehov som type af
og antallet af helgenomanalyser, herunder sekventeringsdybden, skal behandles i de
tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere kvalificering. De tekniske
arbejdsgrupper skal afdaekke behov for justering af NGC’s infrastruktur for
understgttelse af klinisk praksis for patientgruppen (bl.a. rekvisition, sekventering og
fortolkning af data).

Styregruppen og NGC vil fglge udviklingen af implementeringen teet, herunder
antallet af anvendte helgenomsekventeringer.

Implementering

Ud fra indstillinger og drgftelser i specialistnetvaerket er det NGC’s vurdering, at der
er et veludviklet nationalt samarbejde mellem alle fire bgrneonkologiske afdelinger
og klinisk genetiske afdelinger.

Videre proces

Arbejdet med ibrugtagning af helgenomsekventering pa NGC's infrastruktur
indeholder flere dele. Til fgrste del hgrer de nationale specialistnetvaerks beskrivelse
af patientgrupperne med efterfglgende kommentering i arbejdsgruppen for klinisk
anvendelse af helgenomsekventering. Med denne sag er specialistnetvaerkets fgrste
del afsluttet.

Efter styregruppens godkendelse af implementering af patientgruppen fglger et
arbejde med justering og udvikling af pipeline samt radgivning om laboratorie- og
analysemaessige behov i bade arbejdsgruppen for tools & workflow samt
arbejdsgruppen for fortolkning.

Nar NGC er klar til at gennemfgre helgenomsekventeringer pa en patientgruppe vil
dette blive meldt ud til regionerne.

| forhold til patientgruppen bgrn og unge med kraeft pabegyndes planlegning af

implementering af de analyser, NGC kan tilbyde pa nuvarende tidspunkt og den
somatisk pipeline etableres.

Bilag

Bilag 1: Anbefalinger for klinisk anvendelse af helgenomsekventering til bgrn og unge
med kraeft
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Pkt 48/21 Implementering af somatisk helgenomsekventering i NGC

(B)
v/ Bettina Lundgren

Indstilling

Det indstilles, at styregruppen godkender at der udfgres somatiske
helgenomsekventeringer for relevante patientgrupper.

Referat

Bettina Lundgren praesenterede forslag om implementering af somatisk
helgenomsekventering i NGC, herunder at:

- NGC skal understgtte patientgrupper med kraeftsygdomme gennem
somatisk helgenomsekventering (WGS)

- Somatisk WGS betyder, at der skal behandles bdde blod og tumorvaev.
Handteringen af tumorprgver stiller krav; bl.a. skal prgverne vaere frisk vaev,
og behandlingen af tumorprgver kraever 2-3 reagenskits

- RNA analyse er ngdvendig for at sikre en deekkende somatisk WGS.

Ift. RNA-analyse praeciserede Bettina Lundgren, at:

- RNA analyse er bl.a. ngdvendig, for at sikre kvaliteten i tolkningen af
analyseresultaterne

- Det udestar, at finde en afklaring omkring finansieringen af RNA analyse,
som koster ca. 3000 kr. pr. prgve

- For at sikre at patientgruppen bgrn og unge med kraeft kan startes op,
foreslas det at NGC daekker udgiften til behandlingen af RNA prgverne i et
halvt ar fra patientgruppen startes op, hvilket forventes at kunne ske fra 2.
kvartal 2022, eller til finansiering afklares.

- Det forventes, at der vil skulle udfgres omkring 200 RNA analyser for
patientgruppen bgrn og unge med krzeft pr. ar

- Parallelt hermed vil NGC forsgge at finde en afklaring omkring den
fremadrettede finansiering af RNA prgverne.

Bettina Lundgren bemaerkede endvidere, at:

- Somatisk WGS allerede anvendes i Danmark, og internationalt i lande vi
sammenligner os med, herunder England, Sverige og Frankrig

- Introduktionen af somatisk WGS, som svarer til ca. 3-4 almindelige WGS, vil
betyde at feerre patienter samlet set vil kunne modtage tilbud om WGS,
inden for rammen af de 60.000 WGS analyser finansieret af Novo Nordisk
Fonden

- Fremtidige tilbud om somatisk WGS til gvrige grupper af kraeftpatienter vil
gge behovet for yderligere finansiering af RNA-analyser.

Styregruppens medlemmer havde bl.a. fglgende bemaerkninger:
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- Kurt Espersen bemarkede, at anvendelsen af somatisk WGS ikke behgver
vente pa NGC til medio 2022, da disse analyser allerede kan gennemfgres
decentralt i regionerne. Et decentralt set-up bgr kunne bidrage til indsatsen
midlertidigt, s man kunne opstarte germline i NGC regi

o Ole Skgtt kommenterede, at det er vigtigt at inddrage de data, der
allerede genereres decentralt. Det er samtidig vigtigt at sikre, at
metoderne er standardiseret, for at sikre ensartet hgj kvalitet i de
data, der anvendes og indberettes til NGC

o Bettina Lundgren svarede, at NGC gerne samarbejder med
regionerne herom, og at det inddrages via specialistnetvaerket i det
kommende arbejde med igangsaetning af patientgruppen

- Mads Monrad kommenterede, at der er et stort gnske fra de faglige miljger
om at kunne give bemaerkninger til det fremsendte bilag 2 med tekniske
forudsaetninger for gennemfgrsel af somatisk WGS

o Bettina Lundgren svarede, at NGC tilpasser bilag 2 sa det kan
sendes ud til relevante faglige miljger mhp. at indhente
bemaerkninger

Formanden konkluderede, at styregruppen kunne tiltreede indstillingen og dermed
godkende implementering af somatisk WGS i NCG. Formanden bemazerkede
samtidig, at implementeringen af somatisk WGS kraever ny finansiering til RNA-
analyser, og at der vil veere behov for en status vedr. finansiering til det kommende
megde i styregruppen i december.

Formanden bemaerkede afslutningsvist, at der vil veere behov for at fglge fordelingen
af WGS pa patientgrupper teet, sa der sikres adgang til WGS for alle relevante
patientgrupper, inden for rammen af de 60.000 WGS analyser finansieret af Novo
Nordisk Fonden.

Problemstilling

Specialistnetvaerket for bgrn og unge med kraeft har gnsket at der gennemfgres
somtiske helgenomsekventeringer pa patienterne. NGC tilbyder for nuvaerende ikke
somatiske helgenomsekventeringer, men er ved at ggre klar til at kunne tilbyde
somatiske helgenomsekventeringer.

Baggrund

Der er udvalgt en raekke patientgrupper, som skal tilbydes helgenomsekventering i
NGC. En del af disse grupper indeholder patienter med kraeft. Kravene til en
helgenomsekventering som kan bruges til kraeftpatienter er anderledes end ved de
arvelige sygdomme, da der skal gennemfgres en sekventering og analyse af
kraefttumoren (somatisk analyse), som sa skal sammenlignes med analysen for det
arvelige DNA (germline analyse). Dette kaldes herefter en somatisk
helgenomsekventering. Bade i udlandet og i Danmark kgres somatiske
helgenomsekventering analyser pa bgrn og voksne med krzeft.

Lgsning

NGC etablerer et tilbud om somatiske helgenomsekventeringer. Det vil kraeve at der
tages prgver af frisk tumorvaev og at tumorprgverne bliver behandlet med 2-3
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reagenskits pr prgve, ellers er kvaliteten af prgven ikke god nok til at kunne analysere
og give svar.

For at sikre kvalitet i tolkningen af analyseresultaterne, skal der udfgres en RNA
analyse. RNA analysen er en integreret del af den samlede analyse af
helgenomsekventeringen.

Der henvises til bilag 2 for yderligere beskrivelse af de tekniske forudsaetninger for
gennemfgrsel af somatiske helgenomsekventeringer.

Det udestar at finde en endelig afklaring omkring finansieringen af RNA analysen.
Denne behandling koster ca. 3000 kr. pr. prgve. For at sikre at patientgruppen bgrn
og unge med kraeft kan startes op, foreslds det at NGC daekker udgiften til
behandlingen af RNA prgverne i et halvt ar fra patientgruppen startes op, hvilket
forventes at kunne ske fra 2. kvartal 2022. Dette for at sikre tid til at finde en afklaring
omkring den fremadrettede finansiering af RNA prgverne. Det forventes, at der vil
skulle udfgres omkring 200 RNA analyser for patientgruppen bgrn og unge med
kraeft pr. ar

Videre proces

NGC igangsatter udviklingen af et tilbud om somatiske helgenomsekventeringer
hurtigst muligt. Parallelt hermed undersgger NGC mulighederne for den
fremadrettede finansiering af RNA prgverne.

Bilag

Bilag 2: Tekniske forudsaetninger for gennemfgrsel af somatiske
helgenomsekventeringer.
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Pkt. 49/21 Proces for godkendelse af kommende anbefalinger for
patientgrupper (B)
v/Birgitte Nybo Jensen

Indstilling

Det indstilles, at styregruppen godkender proces for godkendelse af kommende
anbefalinger for patientgrupper, som vil besta af flg.:

e beslutningsgrundlag for implementering af patientgruppe pa NGC's
infrastruktur sendes ud til styregruppen og kontaktpersoner i regionerne,
sa snart de er klar af hensyn til fremdriften.

e styregruppen melder, efter senest 4 uger, skriftligt tilbage til NGC om
patientgruppen kan godkendes, eller om der er saerlige problemstillinger,
der er udsattende for implementeringen og gnskes drgftet pa et senere
styregruppemgde.

Referat

Birgitte Nybo Jensen praesenterede forslag til skriftlig proces for godkendelse af
kommende anbefalinger for patientgrupper. Kurt Espersen ¢@nskede hurtig
tilbagemelding fra NGC efter deadline.

Formanden konkluderede, at styregruppen kunne tiltreede indstillingen og dermed
godkende forslaget om skriftlig proces for godkendelse af kommende anbefalinger
for patientgrupper. Formanden tilfgjede hertil, at der bgr ske tilbagemelding til
styregruppen senest en uge efter deadline.

Problemstilling

Nationale specialistnetvaerk vil Igbende faerdigggre anbefalinger for deres
patientgruppe. Disse skal godkendes i styregruppen.

Af hensyn til fremdriften for inklusion af patientgrupper til helgenomsekventering,

foreslar NGC en proces med skriftlig godkendelse af kommende anbefalinger fra
specialistnetvaerk.

Baggrund

Hver af de tolv udvalgte patientgrupper fra fgrste indstillingsrunde har tilhgrende
specialistnetvaerk, som udarbejder afgraensninger og anbefalinger for brugen af
helgenomsekventering for patientgruppen.
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Styregruppen for implementering af personlig medicin skal, som en af flere opgaver,
godkende plan for — og fglge implementering af — de udvalgte patientgrupper samt
sikre ngdvendig fremdrift og treeffe beslutninger om ressourcer/gkonomi og faglige
prioriteter, herunder nye sygdomsomrader.

Fglgende specialistnetvaerk har feerdiggjort deres anbefalinger:
e  Bgrn og unge under 18 ar med sjeldne sygdomme (pilotprojekt godkendt
pa tidligere mgde i styregruppen)
e Bgrn og unge med kraeft (behandles pa dette mgde)

Fglgende specialistnetvaerk vil veere klar med anbefalinger til styregruppens skriftlige
behandling Q4 2021

e  Primar immundefekt

e Arvelige hjertesygdomme

e Arvelig heematologisk sygdom

e Endokrinologiske patienter

e Unge voksne med kraeft samt arvelig kraeft

Fglgende specialistnetveerk forventes at veere klar med anbefalinger til
styregruppens skriftlige behandling Q1 2022

e  Uhelbredelig kreeft

e Nyresvigt

e  Psykiatri bgrn og unge

Lgsning

For at sikre hurtigst mulig igangseettelse af godkendte patientgrupper til
helgenomsekventering, foreslas det at:

e  Styregruppen skriftligt godkender afrapporteringer for patientgrupper,
efter en hgringsfrist pa 4 uger.

e NGC pabegynder inklusion af patientgruppens pa NGC’s infrastruktur,
herunder justering af evt. infrastruktur i forhold til patientgruppens behov,
safremt alle styregruppens medlemmer godkender indstillingen.

e Skulle der veere indsigelser fra mindst ét medlem af styregruppen, vil
implementering af  patientgruppen ikke blive igangsat, fgr
beslutningsgrundlaget er drgftet pa et kommende styregruppemgde.

Videre proces

Ny proces for godkendelse af kommende anbefalinger fra specialistnetveerk
igangsaettes med det samme, safremt det vedtages pa mgdet.
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Pkt. 50/21 Z£ndring af specialistnetvaerkene for hhv. patientgruppen
badrn og unge med sjeldne sygdomme og patientgruppen sjeldne
sygdomme hos voksne (B)

v/Birgitte Nybo Jensen

Indstilling

Det indstilles, at styregruppen i relation til patientgrupperne bgrn og unge under 18
ar med sjeeldne sygdomme og sjaeldne sygdomme hos voksne godkender:

e atder udpeges ét samlet specialistnetvaerk for bgrn og voksne med sjaeldne
sygdomme.

e at der til specialistnetvaerket tilkobles en referencegruppe, som bestar af
naestformaend i eksisterende specialistnetveerk med henblik p3 at sikre en
hensigtsmaessig afgraensning af patientgruppen i forhold til medicinske
specialer, hvor der allerede er nedsat nationale specialistnetvaerk.

e at oftalmologi og audiogenetik udgraenses fra de indstillinger, der tidligere
er grupperet under specialistnetvaerk/patientgruppen sjaeldne sygdomme
hos voksne, og i sammenhaeng hermed godkender at der nedseattes
yderligere to nationale specialistnetvaerk for henholdsvis oftalmologi og
audiogenetik

Referat

Birgitte Nybo Jensen praesenterede forslag om andring af specialistnetvaerk for hhv.
patientgruppen bgrn og unge med sjeldne sygdomme og patientgruppen sjeldne
sygdomme hos voksne.

Birgitte Nybo Jensen anmodede desuden om styregruppens tilladelse til at udsende
udpegningsbreve hurtigst muligt, og inden referat fra styregruppemgdet er endeligt
godkendt.

Formanden konkluderede, at styregruppen kunne tiltreede indstillingen og dermed

godkende forslaget om andring af specialistnetvaerk. Anmodning om udsendelse af
udpegningsbreve blev ligeledes godkendst.

Problemstilling

Pilotspecialistnetvaerk for bgrn og unge under 18 dr med sjeeldne sygdomme skal
nedlaegges og nyt specialistnetveerk skal udpeges i henhold til gzeldende
kommissorium blandt andet med henblik pad at fglge op pa effekten af
helgenomsekventering.
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Medlemmerne til specialistnetvaerk for sjzeldne sygdomme hos voksne er udpeget og
star til at pabegynde deres arbejde Q4 2021. De 5 indstillinger, der ligger til grund
omfatter meget brede patientgrupper, idet de bade indeholder sjeeldne sygdomme
hos voksne — der korresponderer til de patientgrupper, der er beskrevet i
pilotnetveerk for bgrn og unge — samt arvelige gjen- og grelidelser hos bgrn, men
ogsa sjeldne sygdomme der har overlap med patientgrupper i eksisterende
specialistnetvaerk.

NGC har modtaget en reekke kommentarer fra de kliniske miljger, om at
specialistnetvaerket for sjeeldne sygdomme hos voksne og specialistnetvaerket for
bgrn og unge under 18 Gr med sjaeldne sygdomme med fordel kan laegges sammen,
da der ofte vil vaere tale om de samme patientgrupper.

De kliniske miljger har endvidere foreslaet, at indstillingerne Patienter med arvelige
gjensygdomme og Patienter med genetisk betinget hgrenedsaettelse/dgvhed, non-
syndromisk og syndromisk med fordel kan organiseres i to selvsteendige
specialistnetveerk for hhv. oftalmologi og audiogenetik.

De udpegede medlemmer af specialistnetvaerket for sjeeldne sygdomme hos voksne
drgftede ovenstaende problemstillinger pa ekstraordinaert mgde 6/9 2021, hvor der
var enighed om, at det var hensigtsmaessigt at nedsatte specialistnetvaerk for bade
oftalmologi og audiogenetik samt at leegge de to specialistnetvaerk for sjaeldne
sygdomme (bgrn og voksne) sammen.

Lgsning

Ud fra ovenstdende foreslar NGC, at der ud fra geeldende kommissorium udpeges et
samlet specialistnetvaerk for patientgruppen sjeeldne sygdomme hos bgrn og voksne.

For at sikre en hensigtsmaessig afgraensning af patientgruppen i forhold til andre
medicinske specialer, foreslar NGC, at det samlede specialistnetvaerk tilkobles en
referencegruppe, som bestar af naestformand fra relevante, eksisterende
specialistnetvaerk, som vil fa specialistnetvaerkets afgraensning af patientgruppen til
kommentering. Formalet er at identificere, om patientgruppen allerede er inkluderet
i eksisterende netvaerk og sikre at overlap undgas.

NGC tilslutter sig i forleengelse af drgftelserne i specialistnetvaerk for sjaeldne
sygdomme hos voksne endvidere, at der nedseettes yderligere to nationale
specialistnetvaerk for henholdsvis oftalmologi og audiogenetik, som omfatter
indstillingerne ’Patienter med arvelige gjensygdomme’ og ’Patienter med genetisk
betinget hgrenedsaettelse/dgvhed, non-syndromisk og syndromisk’, da de to
patientgrupper er meget veldefinerede og med fordel kan afgrenses af
specialistnetvaerk, hvor medlemmerne har specifik ekspertise indenfor de to
omrader oftalmologi og audiogenetik.

Videre proces

Safremt styregruppen godkender sammenlaegningen af pilotnetvaerk for bgrn og
unge under 18 dr med sjeeldne sygdomme og specialistnetvaerk for sjaeldne
sygdomme hos voksne, vil NGC planlaegge afsluttende mgde i pilotnetvaerk for bgrn
og unge under 18 dr med sjeldne sygdomme, nedsatte en referencegruppe
bestaende af naestformandene fra eksisterende nationale specialistnetvaerk, samt
pabegynde proces for udpegningen af et samlet nationalt specialistnetvaerk for bgrn
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og voksne med sjeldne sygdomme, og pabegynde proces for udpegningen af
medlemmer til nationale specialistnetvaerk for hhv. oftalmologi og audiogenetik.

Pkt. 51/21 Status pa NGC
v/Bettina Lundgren (O)

Indstilling

Det indstilles, at styregruppen tager praesentationen (pa styregruppemgdet) af
status pa arbejdet i NGC til efterretning.

Referat
Bettina Lundgren orienterede om status pa NGC, herunder:

KPI oversigt for NGC (september, 2021). Bl.a. er 341 WGS-analyser gennemfgrt af
NGC, og der er modtaget 2.239 WGS-analyser via indberetning.

Fra 1. januar 2022 offentligger NGC madnedligt antal gennemfgrte WGS-analyser
af NGC fordelt pr. region. Processen herfor skal beskrives, og praesenteres pa naeste
mgde i styregruppen 17/12-21.

Proces for indstillingsrunde 2 for patientgrupper. NGC har modtaget 17 indstillinger,
og resultatet af den igangvaerende kvalificering forventes at kunne praesenteres pa
naeste mgde i styregruppe 17/12-21.

Status for patientgruppen bgrn og unge med sjaeldne sygdomme. Gennemlgbstiden
for en WGS-analyse i NGC har veaeret ca. 18 dage. NGC har primaert modtaget
oprenset DNA, i stedet for det anbefalede; frisk blod. Nar de sidste 3 regioner er i
gang vil NGC preaecisere beslutningen om at fa frisk blod, for bedre at sikre
standardisering og kvaliteten i analyserne..

Tilbud om regionalt brug af NGC’s landsdakkende licens til VarSeq, som er et
veerktgj til fortolkning af genetiske analyser. Det er i dag allerede muligt for
regionerne at anvende VarSeq gratis til de 60.000 genetiske analyser, der produceres
i regi af de udvalgte patientgrupper. Men det er ogsa muligt for regionerne at
anvende VarSeqg-licenser til de yderligere genetiske analyser, som regionerne
producerer i regionalt regi. NGC haber, at regionerne vil tage mod muligheden for at
anvende VarSeq i perioden frem til primo 2024 mod en mindre arlig betaling pa ca.
kr. 5.000 per afdeling til at daekke NGCs udgifter til opbevaring af data og
computerkraft.

Evaluering af NGC darsmgde 2021. Der var god tilslutning til arsmgdet, med mere
end 420 deltagere fysisk og digitalt. Som opfglgning pa mgdet produceres “1000
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tanker om personlig medicin”, der bl.a. kan anvendes som input til det videre
strategiske arbejde med udvikling af personlig medicin i Danmark.

Pa arsmgdet blev der bl.a. rejst bekymring om ressourcer og kompetencer til
opgaven med fortolkning af WGS-analyser i regionerne. NGC indgar meget gerne i
en dialog med regionerne herom, herunder om videre udvikling af fx fortolknings-
vaerktgjer, nationale samarbejder og netvaerk m.v.

Styregruppens medlemmer havde bl.a. fglgende bemaerkninger:

- Ole Skgtt bemaerkede, at det er vigtigt at kunne dokumentere over for
befolkningen og politikerne, hvordan indsatsen bidrager til bedre
diagnoser, behandling mv.

o Bettina Lundgren bemeerkede, at NGC forventer at kunne
praesentere et opleeg om hvordan vi kan fglge effekten af WGS-
analyserne til styregruppemgdet 17/12-21

o Dorte Bech Vizard tilfgjede, at det ogsa er vigtigt med de gode,
patientnaere historier og fortaellinger om hvordan det gavner den
enkelte patient

Styregruppen tog orienteringen til efterretning.

&

NATIONALT
GENOM CENTER

20/24



&

NATIONALT
GENOM CENTER

Pkt. 52/21 Status pa forskningsadgang til NGC’s nationale
infrastruktur (O)
v/Bettina Lundgren

Indstilling

Det indstilles, at styregruppen tager orienteringen til efterretning.
Referat

Bettina Lundgren orienterede om status pa forskningsadgang til NGC’s nationale
infrastruktur, herunder:
- Erfaringer fra pilottest i 2021
- Forlaengelse af pilottest til og med 2022
- Forslag til retningslinjer for indberetning af genetiske oplysninger fra
forskningsprojekter
- Input fra det nationale advisory board for forskning og infrastruktur vedr.
retningslinjer for indberetning af genetiske oplysninger fra
forskningsprojekter.

Styregruppens medlemmer havde bl.a. fglgende bemarkninger til forslag til
retningslinjer for indberetning af genetiske oplysninger fra forskningsprojekter:
- Ole Skgtt bemaerkede, at det kan diskuteres om data “tilhgrer” den enkelte
forsker, eller om data “tilhgrer” forskerens arbejdsgiver. Forskere skifter
bl.a. Igbende job mv.
- Jesper Gyllenborg kommenterede, at der er behov for en bred hgring i de
faglige miljger
- Ole Thomsen bemaerkede, at retningslinjerne bgr indeholde en beskrivelse
af processen for indberetning af WGS-data, nar disse bearbejdes pa en
decentral HPC-facilitet.

Bettina Lundgren svarede, at forslag til “"Retningslinjer for indberetning af genetiske
oplysninger fra forskningsprojekter” tilpasses pba. de indkomne bemarkninger og
sendes i hgring til styregruppen og universiteterne.

Styregruppen tog orienteringen til efterretning.

Baggrund

NGC er ifglge sundhedsloven forpligtet til at understgtte udviklingen af personlig
medicin i samarbejde med det danske sundhedsveaesen, forskningsinstitutioner,
patientforeninger m.v. Det sker primaert ved at udvikle og drive en felles,
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landsdaekkende informationsinfrastruktur for personlig medicin, herunder en
landsdaekkende infrastruktur til udfgrelse af genomsekventering og opbevaring af
oplysningerne i den nationale genomdatabase. NGC’s nationale infrastruktur kan
ogsa anvendes til forskning. Forskere skal have mulighed for at sgge NGC
Forskerservice om adgang til genomdatabasen, hvis de har de rette tilladelser og
deres videnskabelige undersggelser er relateret til personlig medicin samt er af
vaesentlig samfundsmaessig betydning. Dvs. at forskere har mulighed for at tilga
relevante data i et sikkert IT miljg. Herudover stiller NGC ledig kapacitet i
forskningsinfrastrukturen til radighed for forskningsprojekter, der gnsker at anvende
den omfattende regnekraft og lagringskapacitet i et sikkert IT miljg til at udfgre
videnskabelige projekter relateret til personlig medicin.

Forskningspilot

NGC har i 2021 arbejdet malrettet pa at fa defineret og beskrevet, hvordan forskere
kan anvende NGC’s nationale infrastruktur. Parallelt hermed igangsatte NGCi foraret
2021 et pilotprojekt, hvor forskere har haft mulighed for at teste NGC’s
forskningsinfrastruktur, og NGC samtidig har haft mulighed for at indsamle
erfaringer.

Pilotprojektet har fgrt til udarbejdelse af arbejdsgange — savel tekniske som
administrative, gkonomimodeller, kontraktgrundlag, udredning af problemstillinger
relateret til forskningsadgang mm. Der er dog fortsat en raekke problemstillinger som
ikke er endeligt afklaret, da de har en lang raekke afhangigheder savel eksternt som
internt i NGC.

Hertil kommer at det har taget laengere tid end forventet at indga
databehandleraftaler og kontrakter, og sidst men ikke mindst er det en omfattende
proces for forskerne af flytte data til NGC. Derfor har flere forskningsgrupper veeret
tilbageholdende med at flytte data til NGC for en kort pilottest. Dette betyder, at der
ud af de 8 interessetilkendegivelser, som NGC modtog omkring deltagelse i
pilotprojektet, kun er en enkelt forskningsgruppe der pt anvender en NGC-Cloud.
Herudover er 4 grupper i dialog med NGC om indgaelse af en aftale om adgang til en
NGC-Cloud.

Indberetning af genetiske oplysninger fra forskningsprojekter

| forbindelse med forskningspilotprojektet har NGC haft drgftelser med
forskningslandskabet om en raekke problemstillinger relateret til indberetning og
brug af forskningsdata fra genomdatabasen. P4 den baggrund har NGC udarbejdet
notatet "Indberetning af genetiske oplysninger fra forskningsprojekter” (bilag 3), der
redeggr for Igsninger pa en reekke af de udfordringer, den lovpligtige indberetning
af genetiske oplysninger rejser for det danske forskningsmiljg samt NGC. Notat blev
dreftet 4. oktober 2021 pa et mgde i NGC’s nationale advisory board for forskning
og infrastruktur. Relevante drgftelser formidles mundtligt pa mgdet i styregruppen
15. oktober 2021.

Lgsning

NGC har pa ovenstaende baggrund besluttet at forlaenge forskningspiloten med en
fase 2, der skal Igbe til udgangen af 2022. En fase 2 af forskningspilotprojektet skal
sikre, at NGC har tilstraekkeligt tid til at teste og evaluere det samlede set-up for
forskningsadgang til NGC samt implementere eventuelle hensigtsmaessige
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@ndringer. Dette vil samlet set bidrage til, at NGC kan tilbyde en bedre service til
forskerne, nar NGC Forskerservice overgar til almindelig drift.

Pa baggrund af notatet ”“Indberetning af genetiske oplysninger fra
forskningsprojekter” og input fra NGC’s nationale advisory board for forskning og
infrastruktur, udarbejder NGC retningslinjer for indberetning af oplysninger fra
forskningsprojekter.

Bilag

Bilag 3: Indberetning af genetiske oplysninger fra forskningsprojekter
Pkt. 53/21 Drgftelse af proces og opstart af analyse af flere datakilder

(B)
v/Lisa Bredgaard

Indstilling

Det indstilles, at styregruppen godkender, at sekretariatet planlaegger og
igangsaetter et analysearbejde om indholdet i en kommende strategi for personlig
medicin, og far til opgave at udarbejder et udkast til governance om analysearbejdet
som forelaegges for styregruppen.

Referat

Punktet udgik og erstattes af skriftlig proces.

Baggrund

Fase 3 i strategi for personlig medicin, der udlgber med udgangen af 2022,
indeholder en analyse af muligheden for at inkludere flere datakilder i
infrastrukturen for personlig medicin, med henblik pa en videreudvikling af personlig
medicin i Danmark og som et konkret oplaeg til en ny strategi fra 2023.

Herudover er der behov for at tage stilling til, hvad en kommende strategi for
personlig medicin konkret skal fokusere pa. Derfor er det ngdvendigt at
sekretariatet, pa baggrund af styregruppens input, planlaegger og igangseaetter et
analysearbejde og udarbejder forslag til governance for analysen. Oplaeg til indhold
i kommende strategi for personlig medicin forventes at skulle godkendes politisk.

L@sning

Der skal igangsaettes en analysefase med henblik pa at beskrive initiativer i et oplaeg
til en kommende strategi for personlig medicin.
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Pkt. 52/21 Eventuelt
v/Dorte Bech Vizard

Referat

Formanden orienterede om, at parterne pa sundhedsdataomradet er blevet enige
om en fzelles vision for strategisk samarbejde om bedre og mere sikker brug af
sundhedsdata, som offentligggres d.d.
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