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Pkt. 1 Velkomst v/forperson Ole Halfdan Larsen

Referat
Forperson Ole Halfdan Larsen bgd velkommen til det fgrste mgde i radet.

Pkt. 2 Kort praesentationsrunde og @nsker til radets arbejde v/alle

Referat
Der blev afholdt en kort praesentationsrunde, hvor radsmedlemmerne praesenterede sig selv og deres
gnsker til radets arbejde.

Pkt. 3 Gennemgang af kommissorium for radet v/forpersonen

Indstilling
Det indstilles,
at fagligt rad for genomisk medicin drgfter kommissoriet for radet.

Referat

Ole Halfdan Larsen praesenterede hovedpunkterne fra kommissoriet, herunder radets formal og
opgaver. Det blev fremhaevet, at radet udelukkende er et radgivende organ, og kan give sine
anbefalinger til den nationale bestyrelse, som i givet fald kan sende anbefalingerne videre til relevante
instanser, eksempelvis sundhedsdirektgrkredsen i Danske Regioner. Der vil veere mulighed for, at radet
kan tage sager op pa eget initiativ, og opgaver kan bestilles af den nationale bestyrelse eller af radet
selv. En af radets hovedopgaver vil vaere at indstille et oplaeg til et flerarigt strategisk arbejdsprogram for
drift og udvikling af omfattende genetiske analyser til den nationale bestyrelse for drift af
genomdatabasen i efteraret 2025.

Radets arbejde har fokus pa bade kort sigt og langt sigt, og radet enedes om, at man med lang sigt
mener indsatser, som ligger ud over tre ar. Desuden fandt radet det vigtigt at vaere opmaerksom pa
forbindelser til de faglige miljger i radets kommende arbejde.

Sagsfremstilling

Vedlagt findes kommissoriet for fagligt rad for genomisk, som er godkendt pa sidste mgde i
styregruppen for implementering af personlig medicin den 18. december 2024. Det fremgar af
kommissoriet, at radet har til formal at radgive den Nationale bestyrelse for drift af genomdatabasen
om udvikling og fremtidssikring af omfattende genetisk analyse. Genstandsomradet for det faglige rad er
tilbud om omfattende genetiske analyser i Danmark. Radet kan radgive bade hvad angar kliniske- og
forskningsmaessige emner og udfordringer. Radet kan derudover drgfte aktuelle og strategiske emner
omkring personlig medicin i relation til omfattende genetiske analyser og genomdatabasen. Radet
behandler emner pa opfordring fra den Nationale bestyrelse for drift af genomdatabasen, men kan ogsa
tage emner op af egen drift.
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Nzaermere information om radets opgaver og organisering mm. fremgar af kommissoriet.

Bilag

- Bilag 3.1 Kommissorium. Fagligt rad for genomisk medicin.

Pkt. 4. Gennemgang af forretningsorden for radet v/forpersonen

Indstilling
Det indstilles,
at fagligt rad for genomisk medicin drgfter forretningsordenen for radet.

Referat

Ole Halfdan Larsen praesenterede hovedpunkterne i forretningsordenen for radet. Det blev fremhaevet,
at der ved afbud er mulighed for at sende en stedfortraeder. Radet besluttede, at der er frie rammer til
at veelge en stedfortraeder, men stedfortraederen skal veere klaedt pa til at kunne deltage i mgdet.

Der afholdes i ar fire mg@der i radet. Ole Halfdan Larsen foreslog, at mgderne den 17. juni og 18.
november afholdes fysisk. Herefter skal der som udgangspunkt afholdes to fysiske mgder i radet arligt,
hvoraf der fast afholdes ét fysisk mgde i Kgbenhavn samt ét mgde, som afholdes rundt i landet. Det blev
desuden foreslaet, at der - for dem, der har mulighed for det - arrangeres en rundvisning pa stedet forud
for de fysiske m@der. Her blev det besluttet, at en af de kommende mgder i radet afholdes hos NGC
med mulighed for en rundvisning inden mgdet, fx fremvisning af NGC’s supercomputer.
Radsmedlemmerne bakkede op om afholdelsen af flere fysiske m@der. Neermere information om
lokation for de fysiske mgder fglger.

Derudover blev det fremhaevet, at der udarbejdes et beslutningsreferat efter hvert mgde. Det blev
besluttet, at radsmedlemmerne har syv arbejdsdage til at godkende referatet i stedet for fem
arbejdsdage. Den opdaterede forretningsorden er vedlagt.

Sagsfremstilling

Vedlagt findes et udkast til forretningsordenen for fagligt rad for genomisk medicin, som beskriver
rammerne for mgderne i radet. | forretningsordenen laegges der op til, at radsmedlemmerne kan preege
dagsordenen for mgderne. Der vil vaere mulighed for, at radet indsender forslag til dagsordenen til
forpersonen senest 15 arbejdsdage fer mgdet. Neermere information om praktikaliteter i forbindelse
med mgderne i radet fremgar af forretningsordenen.

Bilag

- Bilag 4.1 Forretningsorden. Fagligt rad for genomisk medicin.
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Pkt. 5 Generel status v/NGC

Referat

Bettina Lundgren praesenterede en generel status fra NGC. Praesentationen indeholdt bl.a. en oversigt
over indberettede prgver til Den Nationale Genomdatabase og en oversigt over genom og RNA-prgver
feerdigkert i regionerne. Det blev fremhaevet, at der samlet set pt. er 649 brugere af NGC's infrastruktur
og 44.573 genomprgver i databasen. Bettina Lundgren praesenterede afslutningsvist en oversigt over
forskningsprojekter og strategiske samarbejdspartnere, der anvender NGC'’s infrastruktur, samt en
oversigt over NGC’s internationale aktiviteter. Slides fra praesentationen er vedlagt.

Pkt. 6 Kommentering af udkast til arshjul for drift af infrastrukturen 2025 v/NGC

Indstilling
Det indstilles,
at fagligt rad for genomisk medicin kommenterer udkast til arshjul for drift af infrastrukturen 2025.

Referat
Bettina Lundgren praesenterede udkast til budget og arshjul for drift af infrastrukturen 2025, herunder
et overblik over den nationale infrastruktur, NGC’s gkonomi og kommende aktiviteter.

Nedenstaende fem malszatninger for drift og udvikling af den nationale infrastruktur for personlig
medicin blev forelagt til drgftelse. Formalet med malsaetningerne er at guide strategier, prioriteter og
aktiviteter i det fortsatte samarbejde om infrastrukturen:

- Infrastrukturen, herunder data fra Den Nationale Genomdatabase, skaber veerdi for klinik og
forskning

- Infrastrukturen, herunder supercomputeren, indgar som et centralt element i Visionen for bedre
brug af sundhedsdata

- Der skal vaere en effektiv udnyttelse af infrastrukturens samlede kapacitet

- Infrastrukturen skal vaere omkostningseffektiv

- Infrastrukturen skal vaere sikker, og risici skal minimeres

Radet tog de fem malsaetninger til efterretning og havde ingen supplerende bemaerkninger hertil.

Derudover blev det fremhavet, at NGC fra 2025 primaert finansieres af en arlig statsbevilling pa 32,8
mio. kr. samt en tillaegsbevilling pa 90 mio. kr. til drift og udvikling af den nationale infrastruktur for
personlig medicin, hvoraf 45 mio. kr. er medfinansiering fra regionerne. Fgrste halvar af 2025 vil bl.a.
blive brugt pa at etablere naeste generation supercomputer, herunder flytte infrastrukturen til SSI
campus, videreudvikle udstillingen og adgangen til genomdata for forskere og klinikere, ligesom der
arbejdes pa at videreudvikle en robust og fremtidssikret driftsorganisation.

Der blev spurgt om input til NGC’s fokusomrader for andet halvar 2025, men det var for tidligt at tage
stilling til dette pa radets f@rste mgde.
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| forhold til aktiviteter i andet halvar af 2025 gav radet udtryk for, at man forventer, at det forestaende
arbejde med udviklingen af et flerarigt strategisk arbejdsprogram for omfattende genetiske analyser (jf.
pkt. 7), samt indholdet i den kommende nationale strategi for personlig medicin, vil have betydelig
indflydelse pa radets anbefalinger om den videre drift og udvikling af den nationale infrastruktur for
personlig medicin fra andet halvar 2025 og frem.

Slides fra praesentationen er vedlagt.

Sagsfremstilling

Arshjul og budget for drift af infrastrukturen for det kommende &r skal godkendes pa arets sidste mgde,
ifglge den nationale bestyrelse for drift af genomdatabasens kommissorium. Da bestyrelsen samles
feérste gang den 7. maj 2025, godkendes arshjul og budget for 2025 i stedet pa arets fgrste mgde.

Fagligt rad for genomisk medicin og NGC’s tekniske arbejdsgruppe kommenterer pa mgder hhv. den 10.
april og den 24. april 2025 udkast til arshjul 2025 forud for bestyrelsesmgdet den 7.maj 2025.

Udkast til arshjul og budget 2025 fremgar af bilag 6.1.

Videre proces
Udkast til arshjul og budget 2025 forelaegges til godkendelse pa bestyrelsesmgdet den 7. maj 2025.

Bilag

Bilag 6.1 Udkast til arshjul og budget for drift af infrastrukturen 2025.

Pkt. 7 Drgftelse af emner til flerarigt strategisk arbejdsprogram for drift og udvikling af
omfattende genetiske analyser v/forpersonen

Indstilling

Det indstilles,

at fagligt rad for genomisk medicin drgfter forslag til emner til flerarigt strategisk arbejdsprogram med
henblik pa at foretage en faelles vurdering og prioritering heraf, og

at radet drgfter behovet for at nedszette underarbejdsgrupper.

Referat
Radet drgftede forslag til emner til flerarigt strategisk arbejdsprogram og foretog en faelles vurdering og
prioritering af emnerne med udgangspunkt i kommissoriets genstandsfelt.

Nedenfor fglger radets forslag til emner og underomrader til arbejdsprogrammet. Emnerne er sat i
prioriteret raekkefeelge efter de emner, som flest radsmedlemmer har vurderet som vaerende vigtigst.
Prioriteringen er dog kun groft vejledende for den videre proces.

e Jura (8 stemmer):
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- Sikre det juridiske grundlag for deling af data (flere niveauer: klassificerede varianter, hele
genomer + sundhedsdata

- Juridisk koordination og ledelse: Herunder overblik og retning.

- Understgtte systemforstaelse: Beskrivelse af det aktuelle set-up som grundlag for
diskussionerne.

Best practice (7 stemmer):

- Ensartet fortolkning af genetiske analyser - hvordan understgttes en fzelles tilgang til
fortolkning af genetiske varianter pa tveers af landet?

- Kvalitetssikring og opggrelse af fund - hvordan understgttes kvalitetssikring af analyser og
dokumentation af betydning for patientbehandlingen?

- Sygdomsgrupper: Implementering og opdatering af sygdomsgrupper i takt med ny viden

- Bioinformatik: Herunder pipelines/kode-deling og lokal implementering

- Radgivning med udgangspunkt i benchmarking-strategier for at understgtte ensartethed
uden at strande i evt. mindre faglige forskelligheder regionerne imellem

- Udvikling og anvendelse af pangenom grafer, bade til forskning og klinisk brug, derunder
hvordan danske genomer genereret f.eks. gennem Genome of Europe projektet i NGC-regi
kan udggre en dansk pangenom graf

Forskning (7 stemmer):

- Udstilling til forskning genomdatabase + registre for kliniske data

- Heem. WGS: Non-eksplorativ analyse og eksplorativ analyse

- Alle genetiske data ind i struktureret database med henblik pa forskning: RNA, WES, WGS,
imputerede proteiner

- Forretningsmodel for adgang. Hvem har adgang til hvad og hvordan? DAG, DUC.

Variant- og frekvensdatabase (7 stemmer):

- Adgang til nationale og internationale frekvens — og variantdata til at understgtte
fortolkning af genetiske data, sa processen bliver mere effektiv, af hgjere kvalitet, og
ensartet pa tveers af landet

- Variantdatabasen set som led i en benchmarkingstrategi, safremt der bliver indbygget en
"konsensusklassifikation” af indrapporterede varianter

- Sikre samarbejde internationalt

- Fri og lige adgang til frekvensdatabasen

- Sammentankning med kliniske databaser for behandling/effekt

- Fokus pa kvalitetsdatabaser og sundhedsgkonomi ift. variantdatabase

Samspil med nye nationale strategier og tiltag (6 stemmer):

- Samspil og koordinering mellem Visionen for bedre brug af Sundhedsdata og personlig
medicin udviklingen i Danmark

- Indteenke konsekvenser af sundhedsreformen: Digital Sundhed Danmark.

- Facilitere "genbrug” af data

- Udvikling af dataplatformen til klinisk beslutningsstgtte

- Sikre kommunikation/samarbejde med specialeselskaberne og DMCG
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- KreeftplanV

- Undervisning af fagpersonale og patienter: specialleegeuddannelsen, pragraduat,
patientforeninger mm.

- Alle genetiske data ind i struktureret database med henblik pa forskning: RNA, WES, WGS,
imputerede proteiner

- Forretningsmodel for adgang. Hvem har adgang til hvad og hvordan? DAG, DUC.

Den nationale genomdatabase (6 stemmer):

- Udvikling af smidige tekniske Igsninger til hurtig udlevering af genomdata fra
genomdatabasen til klinisk og forskningsmaessig brug.

- Videreudvikling i samarbejde med NGC’s brugere, sa det bliver hurtigere og nemmere for
brugerne at tilga genomdata og re-analysere dem lokalt. Der skal bl.a. implementeres
tekniske lgsninger, sa behandlingstiden for udlevering af genomdata bliver kort, og
modsvarer det behov, der er i patientbehandlingen

- Opmarksomhed p3, hvordan NGC kan etablere det ngdvendige juridiske og tekniske
grundlag, sa regionerne far mulighed for at tilgd de indrapporterede data og undgar dobbelt
opbevaring af data

- Easyin/easy out til klinik + forskning — en af de vaesentligste barrierer til brug af NGC/NGB

- Sammentaenkning af genomdatabasen med udstilling af kliniske data, herunder data fra
nationale registre

- Indberetning af long-read genomer - teknisk lgsning

- Fremtidig vision om, at alle genomer skal ind i databasen (klinik + forskning)

HPC-kapacitet (4 stemmer):

- Udvikling af variantdatabase og referencegenom

- Indtaenke at HPC kan udvides, sa den kan rumme klinik + forskningsdata i fremtiden.

- Obs pa "storage” priser, forskelle p3, hvilke licenser og moduler der skal veere tilgeengelige,
og stor forskel i krav til sikkerhedsprotokoller

WGS (3 stemmer):

- Koordinering af regionernes opgave vedr. fortsat drift og national koordinering af tilbud om
helgenomsekventering (WGS) til patientgrupper

- Hvilke krav skal vaere opfyldt for, at WGS kan erstatte nuvaerende diagnostiske metoder: Kan
faglige selskaber klaedes pa ift. guidelines etc., standardiserede svar, hospitalsledelsernes
gkonomi

- Hvordan forholder vi os til anbefalinger i guidelines mm., godkendelse regionalt og i de
lzegelige specialer etc.

- Long-read helgenomsekventering — er der nogle sygdomsgrupper som skal tilbydes long-
read up-front i stedet for short

- Brug af long-read vs. short-read sekventeringsstrategier

- Genbrug af WGS klinik + forskning — genome for life

Nye teknologier (3 stemmer):
- Vurdering af nye teknologier, der forbedrer sekventering eller tolkning af genomdata
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- Udvikling og anvendelse af pangenomgrafer som referencegenom

- Udvikling af metoder og et set-up til vurdering af klinisk gevinst derunder vaerdi for
patienterne, ressourceforbrug mhp. Igbende evaluering af dette

- Genome-for-life: genbrug af patientens genomdata hele livet (kraever lidt infrastruktur)

- Understgtte proces for evaluering af relevant/optimal analysetilgang i forbindelse med nye
teknologier

- Ensartet tilbud ved nye teknologier

- Udvikling af dataplatform til klinisk beslutningsstgtte

- Frontloading af WGS (long/short), sa vi undgar redundante analyser + sikrer effektiv
diagnostik

e Udvikling af en national bioinformatisk procedure til farmakogenetiske analyser (2 stemmer):
- Stort potentiale i at bruge patientens genetiske profil til at udvikle personligt tilpassede
leegemiddelanbefalinger (farmakogenomisk udredning)
- Sikre nationalt forum/konsensus for udvikling og brug af bioinformatiske pipelines generelt
- Farmakogenetik direkte i EPJ
- Plan/pilot for brug/implementering af farmakogenetisk analysemetode

e Falles tilgange og udfordringer / tvaergaende temaer (1 stemme):
- Hvad er de aktuelle forhindringer, der afstedkommer at genomisk medicin ikke er fuldt
implementeret i hele DK /alle specialer, front-loading etc.
- Sikring af ens tilbud — ogsa nar nye teknologier kommer til
- Ensartet indikation
- Understgttelse af faelles ressourcer og samarbejde
- Vidensdeling og kompetenceudvikling

e Evaluering (1 stemme):
- Hvordan fglger vi op pa, om strategierne virker
- Opfelgning pa kvalitet og kliniskeffekt i national klinisk database: DMCG’ernes
kvalitetsdatabaser (RKKP) i forlaengelse af kliniske retningslinjer

Sagsfremstilling

Radet skal som en af sine hovedopgaver indstille et opleeg til flerarigt strategisk arbejdsprogram for drift
og udviklingen af omfattende genetiske analyser til den nationale bestyrelse for drift af
genomdatabasen. Oplaegget skal praesenteres for den nationale bestyrelse pa bestyrelsesmgdet den 3.
oktober 2025.

Som obligatorisk indhold i arbejdsprogrammet er fglgende emner naevnt i kommissoriet: Best practice;
HPC-kapacitet; nye teknologier; og feelles tilgange/lighed i behandlingskvalitet. Radet kan supplere
oplaegget med yderligere emner inden for kommissoriets genstandsfelt. Radets medlemmer er forud for
mgdet blev bedt om at indsende sadanne forslag (se vedlagte bilag), ligesom forslag til emner kan stilles
pa mgdet.
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Det foreslas, at radet som led i sin drgftelse af forslagene foretager en systematisk vurdering og
prioritering ved for hvert emne at forholde sig til:

- Motivation: Hvorfor er emnet vigtigt?

- Mal: Kvalificering af emnet, herunder beslutninger bestyrelsen skal traeffe.

- Behov: Hvad skal radet forberede/udarbejde forinden?

- Aktgr(er): Hvilke interessenter og eventuelle arbejdsgrupper er relevante. Er der behov for at
nedszette nye arbejdsgrupper?

- Tid: Er emnet relevant pa kort, mellem eller lang bane?

Det foreslas derudover, at radet drgfter eventuelle behov for at nedsaette arbejdsgrupper i tilknytning til
opgaver, som ikke vedrgrer oplaegget til det flerarige strategiske arbejdsprogram.

Videre proces
Pa baggrund af radets drgftelser arbejdes der videre med en narmere kvalificering af de prioriterede

emner frem mod radets mgde den 17. juni 2025.

Safremt der foreslas nedsat arbejdsgrupper vil proces for udpegning hertil ligeledes blive iveerksat.

Bilag
- Bilag 7.1 Radets skriftlige input til emner til det strategiske arbejdsprogram
- Bilag 7.2 Overgang til regional drift af tiloud om helgenomsekventering
Pkt. 8 Evt.
Referat

Evaluering af mgdeformen:

Der var et gnske om, at det pa fremtidige mgder skal veere muligt at dykke dybere ned i konkrete
emner. Det blev foreslaet, at radet pa senere mgder kan ga i dybden med drgftelse af nogle af de
emner, som blev naevnt under punkt 7. Det blev samtidig pointeret, at der i den nye governance er lagt
op til, at der kan nedsaettes arbejdsgrupper, som kan ga i dybden med relevante emner.



