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Guideline til udformning af guidelines i Dansk Selskab for Medicinsk Genetik
(DSMG)

Version 3.0
Godkendt ved DSMG generalforsamling 29-04-2023

Arbejdsgruppens medlemmer (svarede til aktuelle DSMGs styregruppe for guidelines):

Katja Venborg Pedersen, afdelingslaege, PhD, Klinisk Genetisk Afdeling, Sygehus Lillebzelt.
Charlotte Lautrup, overlaege, PhD, Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital.

Inge Sgkilde Pedersen, Klinisk laboratoriegenetiker, Professor, PhD, Afsnit for Molekylaer
Diagnostik / Klinik Diagnostik, Aalborg Universitetshospital.

Bitten Schonewolf-Greulich, overlaege, PhD, Klinisk Genetisk Klinik, Rigshospitalet.

Pernille Tgrring, overlaege, PhD, Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital (tovholder).

Formal

Formalet med kliniske guidelines er at give anvisninger til, at udredning, undersggelse og
behandling udnytter den hgjst mulige evidensbaserede grundlag — eller i fravaer af egentlig
evidens — ud fra bedste kliniske praksis.

Denne guideline skal understgtte at udarbejdelsen af kliniske guidelines under DSMG sker i
overensstemmelse hermed og giver samtidigt en rettesnor for det arbejde som medlemmer af
DSMG laegger i udarbejdelse af andre kliniske guidelines.

Definition af guideline

Systematisk udarbejdede udsagn (anbefalinger), der kan bruges som stgtte til fagpersoner og
patienter, nar de skal treeffe beslutning om passende og korrekt sundhedsfaglig ydelse i specifikke
kliniske situationer.

Anbefalinger som udgar fra DSMG kaldes som udgangspunkt guidelines, jf. ovennavnte brede
definition, og daekker alt fra holdningspapirer til deciderede retningslinjer.
Det tilstreebes, at det i de enkelte guidelines anfgres, hvilken grad af evidens de bygger pa.

DSMG-guidelines publiceres pa DSMG’s hjemmeside. En DSMG-guideline kan indga som en del af
en guideline, klinisk instruks eller lign., ved at der linkes til DSMG’s hjemmeside. En DSMG
guidelineg, eller en del af en DSMG-guideline bgr ikke kopieres ind i andre guidelines.

Kortere vejledninger/instrukser kan ogsa i udvalgte tilfeelde, efter tilsagn fra
Guidelinestyregruppen, laegges pa hjemmesiden uden guidelineformat og med/uden
hgringsproces.



Forslag til emner for nye guidelines

Det forventes at ideer til nye guidelines i hgj grad vil udga fra de genetiske ekspertnetvaerk, GENet,
men alle medlemmer af DSMG kan fremsaette forslag til emner for guidelines. Guidelines kan ogsa
udspringe af behov for afgraensning af opgaver i specialet eller samarbejdsrelationer.

Forslag til nye guidelines fremsaettes til relevant GENet, til udvalg under DSMG, eller til DSMG’s
bestyrelse.

Arbejdsgruppens sammensatning og stgrrelse
e |Initiativtagerne til guidelines (eksempelvis et GENet) er ansvarlig for sammensaetning af
arbejdsgruppen herunder vurdering af medlemmernes habilitet (se nedenfor).

e Arbejdsgruppen bgr fgrst og fremmest sammensaettes pa basis af viden om, erfaring med og
motivation for emnet og opgaven. Det tilstraebes, at arbejdsgruppen er med repraesentation
fra relevante faggrupper, ligesom der bgr vaere bred geografisk og erfaringsmaessig
repraesentation. Ved behov kan der annonceres efter arbejdsgruppemedlemmer via DSMGs
nyhedsbrev.

e En arbejdsgruppestgrrelse pa 4-6 personer foreslas.

e Arbejdsgruppen udpeger tovholder og udarbejder kommissorium, der godkendes af det
GENet/udvalg som arbejdsgruppen refererer til, eller alternativt af bestyrelsen.

e Tovholderen er ansvarlig for at arbejdet skrider frem og udfgres inden for en rimelig
tidsramme som aftales i relevant GENet/guideline styregruppe eller bestyrelsen.

e Hvor det er relevant, bgr arbejdsgruppen suppleres med repraesentanter fra andre specialer. |
det tilfaelde bgr kontakt initieres pa selskabsniveau, gerne via sekretaeren for DSMGs
bestyrelse. Alternativt kan der ogsa blot rettes forespgrgsel til relevant selskab om
kommentarer til den udarbejdede guideline.

Ved multidisciplinaere guidelines, bgr det tidligt i forlgbet afklares i hvilke selskaber guidelinen
skal sendes i hgring.

Sikring af at DSMG-guidelines er hensigtsmaessige
Kommissorium og arbejdsgruppens sammensaetning skal godkendes af DSMGs-bestyrelse eller af
en instans, som bestyrelsen har uddelegeret dette til.

Habilitet

For DSMGs medlemmer gelder, at de som medlem af en guidelinearbejdsgruppe udfylder
habilitetserklzering, som findes pa DSMGs hjemmeside. Er der anfgrt punkter med bemaerkninger
til habilitet, skal arbejdsgruppen forholde sig til disse. Er der tvivl om et arbejdsgruppemedlems
habilitet, rettes henvendelse til DSMGs bestyrelse.

Medlemmer, der arbejder som repraesentant i guidelinearbejde under andet selskab fremviser
habilitetserklaering til DSMGs bestyrelse i forbindelse med udpegelsen.



Udarbejdelse af guidelines
e Guidelines udarbejdes af mindre arbejdsgrupper, der fremlaegger deres forslag til konsensus
ved hgring (se nedenfor).

e Guidelines udarbejdes pa basis af en systematisk gennemgang af den foreliggende litteratur
og, hvis hensigtsmaessigt, med udgangspunkt i eksisterende internationale guidelines.

Se nedenstaende forslag til disposition (appendix A).
Arbejdsgruppen er ansvarlig for Ipbende at diskutere med relevante interessenter (fx Klinisk
Genetisk Udvalg, GENet, DSMGs bestyrelse).

Hgring og preesentation af guidelines

Det feerdige forslag til guideline skal sendes i hgring blandt DSMGs medlemmer via DSMGs
bestyrelses sekretzer, med orientering til relevant GENet.

Der anbefales en hgringsfrist pa 6 uger. Hgring kan forega hele aret.

Processen struktureres som peer-review. Hgringssvar indsendes som selvsteendigt dokument, med
fortrinsvis vaesentlige kommentarer til fagligt og politisk indhold. Det tilstraebes, at den sproglige
revision foregar i arbejdsgruppen, inden guideline sendes i hgring.

Der er to spor herfra:
1. Guidelines som udgar fra GENet.
2. Bredere guidelines som ikke oplagt hgrer til i et GENet.

Ad 1.

Efter hgringsfristens udlgb, forholder arbejdsgruppen sig til de indkomne kommentarer. Indenfor
3 mdr. behandles dette i GENet, som fremlaegger forslag til endelig guideline, som GENet kan
godkende. Hvis @endringerne medfgrer at indholdet i guideline er andret vaesentligt, skal forslaget
til guideline dog sendes i ny hgring, med tydelig markering af de vaesentlige andringer. Ved tvivl
spgrges styregruppen for guidelines til rads.

Efter godkendelse sgrger arbejdsgruppen for, at den endelige guideline publiceres pa DSMGs
hjemmeside, i DSMG guideline-layout. Dette via mailkorrespondance med Jette
(jette.bune.rasmussen@regionh.dk). Derudover orienteres DSMGs sekreteer mhp. publikation i
nyhedsbrevet og guidelinen praesenteres pa fgrstkommende arsmgde.

Ad 2.

Efter hgringsfristens udlgb forholder arbejdsgruppen sig til de indkomne kommentarer. Indenfor 3
mdr. behandles dette i arbejdsgruppen, som fremlaegger veesentligt indkomne hgringssvar samt
forslag til endelig guideline pa kommende arsmgde. De fremmgdte til arsmgdet har mandat til at
godkende guidelinen.

Efter godkendelse sgrger arbejdsgruppen for, at den endelige guideline publiceres pa DSMGs
hjemmeside, i DSMG guideline-layout. Dette via e-mailkorrespondance med Jette
(jette.bune.rasmussen@regionh.dk). Derudover orienteres DSMGs sekretaer mhp. publikation i
nyhedsbrevet.



Udlgbstid og revision

Revision af eksisterende guidelines bgr foretages Igbende, og der stiles efter systematisk
stillingtagen som er minimum hvert 3. ar.

GENet (eller ved de bredere guidelines, styregruppen for guidelines) kontakter den tidligere
arbejdsgruppe, eller andre relevante fagpersoner, og beder den/dem tage stilling til den
eksisterende guideline.

e Hvis der ikke er behov for revision af guideline, skal det fremga med dato, hvornar og af
hvem den er revurderet. Der er ikke behov for hgring blandt DSMGs medlemmer, men
orientering i relevant GENet anbefales.

e Hvis der er behov for revision, nedsattes en arbejdsgruppe og gaengs praksis fglges, jf.
ovenstaende inklusive hgring i DSMG og andre relevante selskaber. Der skitseres kort
vaesentlige andringer i forhold til foregaende version. Der stiles efter en tidsfrist pa 6 mdr.

Ophavsret

Nar guidelinen godkendes, overdrages ophavsretten fra arbejdsgruppen til DSMG. @nsker en
arbejdsgruppe at publicere deres guideline, f.eks. som oversigtsartikel i et videnskabeligt tidsskrift
orienteres styregruppen for guidelines.

Der ma frit citeres fra DSMG-guidelines med anfgrelse af reference. Safremt en guideline gnskes
refereret i en kommerciel sammenhang, skal DSMGs bestyrelse give tilladelse til dette.

Hvis der anvendes illustrationer eller lign. i en guideline, skal det fremga, at der er indhentet
tilladelse fra indehaveren af ophavsretten.

Guidelines udarbejdet under andre selskaber

Hvis man som fagperson og medlem af DSMG inviteres til at deltage i udarbejdelse af andre
selskabers guidelines eller rapporter, bgr man bede om at blive indstillet via selskabet, sdledes at
man deltager pa vegne af DSMG.

Det bgr fremga af den feerdige guideline, at man har deltaget pa vegne af DSMG. Huvis relevant, bgr
guidelinen sendes i hgring blandt DSMGs medlemmer, eller blandt et relevant udsnit af DSMGs
medlemmer. Derudover er man ansvarlig for Isbende at diskutere med evt. relevante
interessenter (fx Klinisk Genetisk Udvalg, relevant(e) GENet, DSMGs bestyrelse); dette geelder bl.a.
hvis kommissorium for arbejdet sendres.

Historik
Oprindelig version 1.0 godkendt 07-12-2013, revideret 07-06-2020
Version 2.0 godkendt 08-12-2020



APPENDIX A

Forslag til disposition til Guidelines under DSMG

Layout (endelig layout udfgres nar guideline er godkendt via styregruppen)
Guideline udfgres i standard word dokument

Forside

Titel

Arstal og dato hvor godkendt
Versionsstyring

Deltagende selskaber

Forste side

Dansk selskab for medicinsk genetik:

Arbejdsgruppens medlemmer — navn, titel, og arbejdssted
Tovholder anfgres

Deltagere fra andre specialer anfgres — navn, titel og selskab

Indholdsfortegnelse

Indledning
Afgraensning af emnet
Definitioner

Evt Forkortelser

Baggrund
Litteraturgennemgang mv.
Evidensgrader anfgres

Guideline

Kort struktureret gennemgang af udrednings- og behandlingsprincipper i oversigtsform. Gerne i en
form der umiddelbart kan overfgres til klinisk instruks.

Kliniske rekommandationer forsgges anfgres hvis relevant

Referencer

Bilag
Fx Patientinformationer/pjecer
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