Referat fra DSMGs
generalforsamling

28. Marts 2026



Udvalg under DSMG



Styregruppen for guidelines

Nyt fra udvalg:
» Guideline til guidelines i DSMG revideret — Skal godkendes pa

GF

» Opdatering/oprydning pa hiemmeside:
» Forenklede navne pa links til guideline
* Fremgar om en guideline aktuelt er i revision
» Underoverskrifter — Almen — og Andet slaet sammen til en
« Mulighed for DSMG hgring og anbefaling af internationale
guidelines
Fx ERN Guidelines (ex BAP1 tumorpraedisposition)
Der arbejdes pa officiel forside til disse

Udvalgsmediemmer
Formand
Lone Sunde, AAUH

Sekretaer
Dorte Lildballe, AUH

@dvrige medlemmer

Charlotte Lautrup, AUH (afgar
2026_% _ )
Pernille Tarring, OUH (afgar
2026) .

Bitten Schonewolf-Greulich, RH
Kathrine Marie Johannesen, RH

P t f:
essenieres @ Thorkild Terkelsen, AUH

Lone Sunde, Aalborg Universitetshospital

Charlotte Lautrup, Aarhus Universitetshospital

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026
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BAP1 tumor preedispositionssyndrom-udredning og opfelgning COURSE

Birt Hogg Dubé syndrom (DLS)

Li-Fraumeni syndrom - Germline disponerende TP53-variant

« Multipel Endokrin Neoplasi, National behandlir ledning (DES)

* Revised Danish guidelines for the cancer surveillance of patients with Cowden Syndrome 1°'|5ESHG AND

* Sekundzere fund i ATM. CHEK2 0g MUTYH - holdningspapir vedr. tilbagemedlin "~ CEUB COURSE

* Von Hipple Lindau syndrom - udredning og opfelgnign (DSMG endorsed) = CLINICAL
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Danék Sejskab for Medici

Arvelig disposition til

myeloid neoplasi -
nordisk giideline

ie Bohnensack. L.‘Er.s
. 3

Godkendt 28 01.26 Version nr. 1.1

Arvelig disposition til myeloid neoplasi — nordisk guideline

stdende udgér DEMIG'S gui

Nerdic Suideines for Germline Predizsosition to Mysicid Nespiesms in Adults: Recommendstions

Tor Gerstic Diagnosis, Clinical Management and Follow-up
Godkendt: 28. januar 2025

wersion: 1.1

Tilkenoeghweise er givet at:

HemmGENet

Mie Larzen, yl=roiolog [DUH, KEA] |
Anne Msrie Jeisi, Overimge, PRD (RH, KEA]

Chariotts Kvist Lautrup, Overlege, FhD [AUH, KGA]
Lotts Krogh, Overimzs [OUH, KSA]

Majs Fatricia Smergel, Afcelingsimee |5L8, KGA]

Marie Shov Hvidbjerg, Afceingsimge (Aaiborg UH, KSA|
Mette Klarskow Andersen, Overimge, dr. Med. [RH, £G4
vioe Skov, Moletylmrainiog, Phod. [SUH, HEM|

Guideline Articls - Consansus based

Nordic Guidelines for Germline Predisposition to
Myeloid Neoplasms in Adults: Recommendations
for Genetic Diagnosis, Clinical Management and
Follow-up

P R — [N R




Uddannelsesudvalget wedemmer

(UU1)

- Ny malbeskrivelse 1. maj, 2026
- Input til arbejde med ny specialebeskrivelse
- Nye Juniorinspektorer udpeget

Praesenteres af Christina Daugaard, KGA, AUH

Christina Daugaard, UALO, Klinisk Genetisk Afdeling, AUH
(formand april 2025-april 2027)

Janni Majgaard Jensen, UAO, Klinisk Genetisk Afdeling, AaUH
Tina Duelund Hjortshgj, UALO, Afdeling for genetik, RH

Lone Kreldrup, UAO, Klinisk Genetisk Afdeling, OUH

Thomas Dyrse Jensen, UALO, Klinisk Genetik, SLB ,Vejle
Lone Sunde, PKL, Klinisk Genetisk Afdeling, AaUH

Anne Marie Jelsig, Hovedkursusleder, Afdeling for genetik, RH

Katrine Marie Johannesen, HU-lzege, bestyrelsesrepraesentant
for DSMG, Afdeling for Genetik, RH

Heidi Hesselg Brinch, HU-laege, YG, Afdeling for Genetik, RH
Gitte Vrelits Serensen, HU-laege, Klinisk Genetisk Afdeling, AUH

Eileen Donohue Wedge (suppl.), HU-lzege, Afdeling for Genetik,
RH

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



Status for Uddannelsesudvalget (UU1) 2025/2026

* Modeaktivitet
+ Ansaettelsessamtaler til H-stillinger 2 x arligt
+ UU1 meader 3 x arligt
+ Ad hoc mader ved forefaldende opgaver/problemstillinger

+ UA(L)O-sparringsmader (virtuelt) > fokus pa udvalgte uddannelsesrelaterede problemstillinger, ca hver 3. maned

+ Arbejdet med malbeskrivelsen 2026 er nu faerdig!

- forventes publiceret pa Uddannelseslaege.dk og SST’s hjemmeside d. 1. maj 2026

» HU-forlab 126 kompetencer reduceret til 80 kompetencer

+ sammenleegning af nogle, nogle beskrevet mere overordnet, gget fokus pa multifaktoriel eetiologi og behandling, enkelte overfert fra H- til I-
niveau

Afsnit med generelle kompetencer indfart, specifikke for hver enkelt lsegerolle
+ Cytogenetik og Molekyleergenetik kompetencekort sammenlagt til ét laboratorie-kompetencekort
+ Selvsteendigt Kompetencekort i kommunikation er indfart
HU-lzeger, der har veeret i uddannelsesstilling < 1,5 ar kan overga til den nye malbeskrivelse, e.a. m lokal UA(L)O
 Input til DSMG (SST) vedr. revision af specialebeskrivelsen for Klinisk Genetik
» 3 nye juniorinspektorer udnavnt:

+ Marlene Richter, RH — Julie Aavild Ploug, OUH — Mads Engel Hauberg, AaUH



Klinisk Genetisk
Udvalig

Punkter til rapportering:

DCCR som en del PGDP

Opfelgning pa TP53 sagen, herunder made med
Styrelsen for Patientsikkerhed september 2025
Diskussion om straksvar pa sundhed.dk og dialog
med PGDB
Arbejde med forberedelse af ny
specialebeskrivelse for klinisk genetik

Nyt stamtraesprogram
Veelg klogt internat

@Jkonomiske implikationer af guidelines
Orfakoder sendt til GENets som arbejder videre
med det.

Medlemmer

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026

Sgren Feergeman
Sara Markholt

Mette Warmin

Irene Kibaek Nielsen
Lilian Ousager
Birgitte Rode Diness



Uddannelsesudvalg
KLG

Medlemmer
_ _ Charlotte Brasch Andersen, KLG, ErCLG, OUH
Punkter til rapportering (formand)
- To er blevet feerdige i 2025 Helena Gasdal Karstensen, KLG, RH
: Inge Sekilde Pedersen, KLG, ErCLG, AaUH
) Tr_me Ostergaard, AUH Jesper Graakjeer, KLG, ErCLG, SLB
- Qin Hao, OUH Rikke Christensen, KLG, AUH
- Stadig stort traek pa uddannelses- Thomas Blauenfeldt, under uddannelse, AuUH
. Lene Bjerring Bjerva, under uddannelse, RH
ans_varllg_e (Se graf) _ _ Formarj1d forgDSJMG
- Obligatorisk kursus Laboratoriegenetik:
martS 2027 Antal under uddannelse per indskrivningsar

12

10

Preesenteres af Charlotte Brasch Andersen, OUH 2 = ' | I | I I

2018 2020 2021 2022 2023 2024 2025

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 2&.cc.cce



Task force vedr. forbud mod fertilitetsbehandling til Medlemmer:

Laura Roos

beS I &gtede Elsebet Ostergaard

Inge Sgkilde
Christina Fagerberg (forperson)

Desveerre intet godt nyt. Siden sidst:

1.

Sundhedsministeren har ikke gnsket at forholde sig til vores henvendelse (november 2024, svar maj 2025),
hvor vi udenfor enhver rimelig tvivl har vist at forouddet mod fertilitetsbehandling til beslaegtede ikke afspejler
lovens hensigt, men skyldes en forkert formulering. SM har heller ikke gnsket at svare direkte pa
efterfalgende henvendelse om SM er enig i at forbuddet ikke afspejler lovens hensigt. Dette i lyset af at der
planlzegges lov om forbud mod aegteskaber mellem besleegtede

Kontakt til SF, hvor Kirsten Normann Andersen, Sundhedsordfgrer, den 22.9. har svaret pa en henvendelse
fra os og anfart at "Jeg vil i farste omgang bede sundhedsministeren redegeare for, hvorvidt denne
forskelsbehandling er lovlig.” Vi har 26.2.26 spurgt hvad der kom ud af det.

Januar 2026, artikel fra Kristeligt dagblad omhandler problemstillingen, https://www.kristeligt-
dagblad.dk/danmark/laeger-forbud-mod-hjaelpe-flere-raske-boern-til-verden-har-store-menneskelige-
omkostninger Sundhedsministerens kommentar: "Regeringen er pa vej med et forbud mod feetter-kusine-
2egteskaber, og det vil for mig at se vaere underligt, hvis vi samtidig eendrer reglerne, sa det bliver lovligt for
genetisk neert eller naermere beslaegtede at fa fertilitetsbehandling”

Lovforslag om forbud mod zegteskab mellem beslaegtede har veeret i hgring. Vi har efterfalgende skrevet til
SM og bedt dem om at forholde sig til, at §5a —uanset et evt. forbud — vil ramme lovformeligt gifte far et evt.
forbuds indtreeden samt par, der er fiernere beslaegtet end foreslaet forbudt i den foreslaede lov

Praesenteres af Christina Fagerberg/KG SLB Vejle
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026
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LI I U (Laboratorie, It, Infrastruktur
Udvalg)

Punkter til rapportering

- PGDB (Patologi og Genetik Data Banken) er implementeret.
» Enkelte laboratorie starter farst indberetning ultimo 2026/primo
2027.
- RBGB (Regionernes Bio- og GenomBank).
» Forskelligt hvor langt laboratorierne er med at indrapportere til
RBGB.
- Differentieret svarvisning for borger og kliniker er

blevet diskuteret.
« Skal drgftes med sundhed.dk. @nsket om forsinkelse af svar
skal stadig afklares. Det nationale projekt skal allokere
personale til denne drgftelse

Henriette Lund Christensen/KGA, AUH

Medlemmer

AUH, KGA: Henriette Lund Christensen, Chefbioanalytiker (Formand)
AUH, KGA: Louise Paludan, Data- og udviklingsansvarlig bioanalytiker
AUH, MOMA: Mette Christiansen, Funktionsleder

SLB, KGA: Annabeth Petersen, Civilingeniar

OUH, KGA: Lotte Krogh, Overlaege

OUH, KGA: Kristina Serensen, Molekylaerbiolog

AAUH, AfMD: Nina Madsen, Bioinformatiker

AAUH, KGA: Tue Diemer, Speciallaege

RH, KGA: Karen Grenskov, Seniorforsker

RH, KGA: Mette Klarskov Andersen, Overlage

SUH, KBA: Heidi Hvid Nielsen, Molekylaerbiolog

GM-RH: Line Gutte Borgwardt, Overlaege

GM-RH: Rasmus Lykke Marvig, Bioinformatiker

DCCR: Steen Rasmussen, Daglig driftsleder

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



Ekspertuddannelse

»Efteruddannelse for speciallaeger og klinis
laboratoriegenetikere

»Hgjt akademisk og fagligt niveau

(formand)
PKL/PUF-lektor:

Repraesentant for KGU:
Repraesentant for UU1:

Praesenteres af Lone Sunde,
AAUH

Udvalgspraesentation DSMGs
generalforsamling d. 28.03.2026

KGA, OUH
Speciallzeger:

Laboratoriegenetiker:

Repraesentant for UU-KLG:

Ida Vogel, AUH
Lone Sunde, KGA, AAUH

Elsebet Jstergaard, KGA, RH
Sara Markholt, KGA, AUH
Lone Kraldrup Kristensen, KGA, OUH
Charlotte Brasch-Andersen,

Maria Rasmussen, KGA, Vejle
Karin Wadt, KGA, RH
Dorte Lildballe, MoMA, AUH




PASS
styregruppe

* Nyt stamtraessystem

« Etableret en indkabsgruppe med
repraesentanter fra de genetiske
afdelinger, som i samarbejde med
KGU og Region Midt IT, er i gang
med processen omkring
anskaffelsen af et nyt
stamtraessystem

* Forventes fgrst klar ultimo 2027 -
primo 2028

Skriftlig praesentation

Medlemmer

Formand: Chefleege
Aarhus

Medlemmer:
Cheflaeger KGAer

Formand DSMG (Sgren
Faergeman)

Formand arbejdsgruppe
(Anne Marie Jelsig)



PASS arbejdsgruppe

2025/2026



Medlemmer af Pass arbejdsgruppe

* AUH *OUH

* Anja Vestergaard * Susanne O. Jensen

* Marianne Geilswijk * Marie Albér
* Roskilde *Vejle

* Lana Al-Zehhawi * Thomas Dyrsg Jensen

* Nina Dahl Kjersgaard * Marianne Holm Hemmsen
* AAUH *RH

* Lone Sunde  Sofie Tougaard

» Marianne Christiansen * Anne Marie Jelsig (Formand)



Status for PASS arbejdsgruppe 2025/2026

Der har ikke vaeret mgder i udvalget i den seneste tid.

Det skyldes, at man er i gang med at afsgge mulighederne for indkgb af nyt
stamtraesprogram. Processen styres fra Pass Styregruppe/projektgruppe i
RegionMidt.

Flere fra arbejdsgruppen bidrager til processen. Se evt. referat fra Pass styregruppe.



DCCR
styregruppe

Punkter til rapportering

« Strategisk retning: DCCR migreres til

PGDB sa snart det er muligt
« DCCR afventer PGDB, forhabentligt klar ultimo
2026
« Steen er KGU-udpeget systemadministrator for
PGDB

 Betaling for data fra DCCR il

forskningsformal
* Fraden 1. januar 2026 indfart betaling for

forskningsudtraek: 1.500 kr. pr. pabegyndt time. Dog
vil opstartsradgivning (op til to timer) veere gratis.

Tilbud baseres pa estimeret tidsforbrug inden
leverance pabegyndes.

Skriftlig praesentation

Medlemmer

Formand: Chefleege
Aarhus

Medlemmer:

Chefleeger KGAer
Formand DSMG (Sgren
Faergeman)

Formand arbejdsgruppe
(Iben Bache)



DCCR
arbejdsgruppe Medlemmer

- Brugerbetaling for dataudtreek til

forskningsbrug siden 1.1.2026: der er sendt Iben Bache (RH) Formand

Anne Skakkebaek (AUH) Ansvarlig for

regning for 3 forskningsprojekter forskningsprojektans@gninger
- Der afs@ges Igsninger i forhold til, at de Britta Schlott Kristiansen (OUH)
historiske data fra DCCR kan overfgres til og Mathilde Faurholdt Lauridsen (Vejle)
blive en del af PGDB Steen Ra_smussep (Registerleder), kontakt med
. SundK, hjemmeside
- Der er udpeget en medarbejder fra hver Tina Duelund Hjortshgj (RH) DCCRs repraesentant i
klinisk genetisk afdeling, som opleeres i at Foto-database, presseansvarlig for det preenatale
kunne sla op i DCCR omrade

@vrige aktiviteter i 2025:

Kliniske opslag: 130

Dataudtreek til forskning: 8

Udtraek vedr 2008-2024 til SundK (det tidl.
RKKP): 6.275 abort-, 66.882 postnatale og
75.463 preenatale praver



Udvalg UU-PRAE

Elsebet @stergaard, overlaege, professor RH og KU (formand)
Patricia Skat-Rardam, reservelaege, ROS. (sekretzer) udpeget af YG
Anne Ngrremglle, KU

Ellen Steffensen, hoveduddannelseslaege AUH, udpeget af YG

lda Lund, afdelingslaege, klinisk lektor, AUH og AU

Jacob Giehm Mikkelsen, professor, AU

Lone Sunde, overleaege, professor AAUH og AAU

Martin Larsen, SDU

Palle Duun Rhode, AAU

Praesenteres af Elsebet Jstergaard, Rigshospitalet
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



UU-PRAE

* Fagrste made i gruppen afholdt i 2025, i alt 4 mader afholdt

* Pa skift preesentation af indhold og undervisningsmetoder i medicinsk genetik pa
de 4 universiteter ved den undervisningsansvarlige

* Laeringsmal for alle 4 universiteter er nu samlet i ét dokument

- Udveksling af erfaringer om forskellige undervisningsmetoder/-materialer, fx
videoer



Yngre
Genetikere Cestyelsesmedenper

Ellen Steffensen
Mikael Vinkel

Punkter til rapportering Satric SllzletidliR’Brcianh
atricia at-ngraam

- i . Nanna Vammen
Succes me_d_onllne fyraftensmader: Simon Horsholt
Polygene risikoscorer
Forbrugergenetik

LinkedIn for begyndere og letavede

- Haringssvar vedr. ny malbeskrivelse og flere guidelines

- Simon Horsholt var repraesenteret pa vegne af Yngre Genetikere ved
ESHG Young Get2Gether

- Arbejde med indsigelsesbrev vedr. specialleegeloftet er iveerksat i
samarbejde med andre "Yngre”-fraktioner

- Yngre Genetikeres LinkedIn profil blev fadt

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



Dansk PGT
forum Medlemmer

Tager stilling til bade konkrete cases og Fra DSMG:
principielle emner indenfor PGT Laura Roos (formand)
-To mgder pr ar (afholdt d. 25.8.25 og 28.1.26) Anja Ernst

-Neeste mgde d. 8.9.26 Christian Toft

-Droaftet konkrete cases Inge Sagkilde
-Vedtages vejledende retningslinier for PGT Marie Hvidbjerg
indikationer (se naeste slide og hjemmeside) Morten Dung

Sara Bisgaard Jensen

Sofie Christiansen

Sophia Hammer-Hansen

Tue Diemer

samt medlemmer fra DFS, se

hjemmeside
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026

Preesenteres af Laura Roos, RH



Bilag. Dansk PGT Forum, januar 2026

Vejledende retningslinjer, PGT-indikationer
Nedenstaende er et arbejdsredskab til de klinikere der henviser par til PGT. Der er tale om Dansk PGT forums fortolkning lov om
D ret reproduktion 8§ 7, stk. 1: ”Genetisk undersogelse af et befrugtet aeg kan finde sted, hvor der er en kendt og vaesentligt
a n S k P G ;g?eiko for fodsel af et barn med en alvorlig arvelig sygdom”
. PGT kan tilbydes ved:
fo ru m *  Klasse 4 og 5 varianter og
* Tilstande med sveer faenotype
*  (risiko for) sveer sygdom med debut i barndommen
* Sveer sent-debuterende sygdom
. PGT kan som udgangspunkt ikke tilbydes ved:
* Klasse 1, 2 eller klasse 3 varianter (se dog nedenfor)
* Tilstande der ikke medfgrer symptomer eller behandlingsbehov
*  Polygene/multifaktorielle tilstande

* Tilstande hvor der udelukkende er risiko for uafficerede beerere

. PGT kan under seerlige forhold tilbydes ved:
Prasenteres af Laura *  50% risikopersoner for alvorlige sygdomme (Indirekte test)
ROOS RH *  mtDNAvarianter
’

* Risikovarianter med lav penetrans
Udvalgspraesentation i forbindelse med gisiko for hasmolytisk sygdom hos foster i fremtidig graviditet
DSMGS generalforsamlmg d 28-03-202@asse 3varianter: Variant, der klinisk vurderes relevant, men pga. fx sjeeldenhed af tilstanden eller forhold i den

konkrete familie ikke kan opklassificeres. PGT for en klasse 3 variant kreever grundig forudgdende radgivning af
familien om den ggede usikkerhed der er. Alle cases hvor der foretages PGT for en klasse 3 deles i Dansk PGT-forum
mhp. indbyrdes leering og afstemning af praksis.

. Hvis der er tvivl om hvorvidt PGT kan tilbydes for en konkret tilstand drgftes det i Dansk PGT-forum



Dansk Medicinsk Selskab/LVSMedlemmer

Punkter til rapportering

* Ingen

Praesenteres ikke

Medlemmer;

Ledende overlaege Bitten
Schonewolf-Greulich,
Klinisk Genetik, RH

Cheflaege Mette W.
Jargensen, Klinisk
Genetik, SLB



Etisk Udvalg
(EU)

4 ordineere virtuelle mgder (april 25, juni 25, dec. 25, marts 26)

Naeste mgde: 8.juni 2026

Vi har arbejdet med emnerne:
®* Speendende diskussioner om nuvaerende samtykkeproces og etisk ansvar ind i denne.

Som opfelgning tilbudt DSMGs bestyrelse at EU bidrager til evt. nye samtykkeerklaeringer,
hvilket dog ikke sk@nnedes relevant for nuveerende. Medlemmer:

®* DSMGs bestyrelse har bedt om Susanne Eriksen Boonen, KGA, OUH
Revision af guideline om "Uopfordret kontakt til risikopersoner i familier med genetisk sygdom’| (formand)
o Arbejdsgruppens medlemmer: EU’s medlemmer + Lise Graversen, KGA, AUH.

o Tovholder: Jesper Kiehn Sgrensen. Malene Bagehus Rasmussen, NGC
o Guidelinemgder virtuelt: sep. 25, dec. 25, jan. 26, feb. 26. (sekreteer)
o Neeste mgde: 27.april 2026.

Birgitte Diness, KGA, RH
Ved Generalforsamlingen 2025 efterspurgte EU inputs
® Ingen medlemmer har kontaktet os for emner i 2025/2026. Jesper Kiehn Sgrensen, KGA, RH
* Kontakt os gerne for emner
Malene Lundsgaard, KGA, AAUH

Preesenteres af Susanne E. Boonen / KGA, OUH Stina Lou, Institut for Klinisk Medicin, AU

Udtradt 15/1-2026: Charlotte Brasch Andersen,
KGA, OUH




Udvalg vedr.
reproduktiv Med|
anlagsbarerscreening ' €d/emmer

Laura Roos (formand), RH

Gruppens formal er at arbejde for gennemfgrslen af Ellen Holland Steffensen,
DSMGs forslag om indfgrelse af reproduktiv AaUH

screening for CF Birgitte Rode Diness, RH

-To mader pr ar (afholdt d. 16.9.25 og 23.1.206) Lillian Bomme Ousager, OUH
-Udarbejdet holdningspapir ift. at anbefale Matthias Nybro Smith, RH

screening for CF, SMA, fragilt X og Spielmeyer
(diskuteres pa generalforsamling)

Preesenteres af Laura Roos, RH
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



Uddannelsesudv

alg for genetiske
vejledere (UU- Medlemmer

GV Bente Udsen Bruus (AUH, KGA)
Birgitte Rode Diness (RH, KGA)
Lone Sunde (AAUH, KGA)
Marianne Lodahl (RH, KGA) Formand

Marianne Praestegaard (OUH, KGA)
= DSMG certificering af genetiske vejledere

= Online undervisning for GV 2026/2027

= Nordisk samarbejde omkring genetiske vejlederuddannelse

Preesenteres af Marianne Lodahl, RH
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



DSMG certificering af genetiske
vejledere

» Udvalget har indtil videre modtaget 6 ansggninger om DSMG certificering som
genetisk vejleder (merit) som vi i marts 2026 er i gang med at vurdere

« Vi forventer at modtage flere ansagninger i Igbet af 2026/2027 for meritansagere,
samt at nyansatte genetiske vejledere vil indga i uddannelsesprogram som
beskrevet i Uddannelse af GV

UDDANNELSE AF
GENETISKE VEJLEDERE

DSMG certificering af genetiske vejledere



https://dsmg.dk/wp-content/uploads/2024/03/Uddannelse-af-genetiske-vejledere-2023.pdf

Online undervisning for GV

Ny onlinekursusraekke for genetiske vejledere udbydes fra april 2026

Nyrer, lever og
gastrointestinale Kardiologi og lunger
sygdomme

Hyppige genetiske
tilstande

Neurologi og

Neuropaediatri
muskelsvindsygdomme -

Kaskadescreening

Hzaematologi og

immunsystem skt

Hud og bindeveev




Nordisk samarbejde

Nordisk netvaerk for genetisk vejlederuddannelse (NNGC)

NordPlus ans@gning om bevilling til netvaerksmader og Joint study
program in Genetic Counselling

Se mere om samarbejdet her:
LinkedIn (NNGC)

NNGC webpage: https://Inkd.in/dMCcYE_Yi N N G C

Instagram @nordicgcnetwork



https://www.linkedin.com/groups/9885409/?highlightedUpdateUrn=urn%3Ali%3AgroupPost%3A9885409-7377245886004989952&q=highlightedFeedForGroups
https://lnkd.in/dMcYE_Yi

Udvalg hvor DSMG er
repraesenteret



PGDB

Status

- | drift siden juni 2025.

- Men fortsat implementerings-udestaender.

- Der har veeret store driftsproblemer, primart med cervix screeningen, migrering af
patologisvar og udtreek af data (som patologerne har meget brug for).

- Grazone i snitfladen mellem driftsforvaltning og implementeringsprojekt. Det er ikke
sa entydigt, hvem der star for hvad.

- Forvaltning fremover, struktur for beslutninger, prioriteringer etc. er endnu ikke

afklaret.
- Genobank og Patobanks repraesentantskaber vil vaere partnere, men raekker ikke.

Preesenteres af Lotte Krogh/OUH
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



PGDB

Status
- To systemadministratorer til genetikdelen er ved at "blive kart ind”.
- (Nina Madsen og Steen Rasmussen).

- KGA, SLB; KGA, OUH, og KGA, RH, indsender analysesvar.

- Husk! At forsendelsen af xml-filen til PGDB skal medcom certificeres inden svar kan
sendes.

Praesenteres af Lotte Krogh/OUH
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



PGDB

Genetiksvar pa sundhed.dks platforme

- Kontakt til systemudviklerne.

- Opseaetning er ved at blive beskrevet.

- Deltagere fra klinisk side er Mette Klarskov, Henriette Christensen og Lotte Krogh.
- De fgrste mgder er holdt.

- Forventes implementeret sidst i 2026 eller farst i 2027.

- Sundhed.dk har modtaget kopi af brev fra KGU til Danske Regioner vedr. gnsket
forsinkelse i visning af svar.

- Sundhed.dk er klar over problematikken, men arbejder videre med nuvaerende linje
indtil de evt. far andet at vide.

Praesenteres af Lotte Krogh/OUH
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



PGDB

Data til Fotodatabasen

- Der er holdt mgde med folk fra regionernes kvalitetsdatabaser.
- Dels til generel snak og visning af, hvilke data der ligger i PGDB.
- Dels om, hvad de evt. kan bruge data til.
- Der er f.eks. snske om database med haamatologiske (somatiske) analysesvar.

- En person fra Fgtodatabasen og Steen Rasmussen vil herefter drgfte data i PGDB,
hvilke data fgtodatabasen har brug for og hvordan data kan traekkes og leveres.

Praesenteres af Lotte Krogh/OUH
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



Udvalg for genomisk
tumorprofilering

Der er planlagt mgde i DMCGs udvalg for genomisk tumorprofilering

Den 23. marts 2026 i Odense
Seneste mgde var 7. marts 2025 i Odense

Marianne Ingerslev Holt

Overlaege i klinisk onkologi, Master i personlig medicin
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



HNPCC-registerets
Styregruppe

Praesenteres af Charlotte Kvist Lautrup, Klinisk
Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital

Udvalgsmedlemmer

Christina Therkildsen, daglig leder HNPCC-
reg.

Lars Joachim Lindberg, Laegefaglig
ansvarlig, HNPCC-reg.

Karin Wadt, overleege, KGA, RH
Thomas Bjgrnsom Meyer(DKS/DCCG)
Lars Henrik Jensen, (DSKO)

Niels Jespersen, (DCCG)

Lone Sunde, Formand Videnskabeligt
udvalg, HNPCC-registeret

Charlotte Kvist Lautrup, DSMG

Stig Bojesen, DSKB

Zoreh Ketabi, DSOG

Louise Klarskov, DPAS

Birger Dinesen, HD-support

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling 2026



Status for HNPCC-styregruppe

Siden sidst
To virtuelle mgder afholdt
Vi har blandt andet diskuteret:

- opfalgning i Lynch familier fortsat fra sidste ar— | samarbejde med onkoGENet
arbejdes pa plan for opsporing af risikoindivider i Lynch familier. Gennemgang af
patienterne pagar i forar 2026

Naeste HNPCC symposium 8. oktober 2026 — Keynote-speaker er Laura Valle fra
Barcelona. Hvis man ikke har hgrt hende f@gr — kan det anbefales.



Danske repraesentanter (udpeget af FAS):

U E M S Susanne Eriksen Boonen

Birgitte Rode Diness

Praesenteres af Birgitte Rode Diness, Rigshospitalet

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling 28.03.2026



Status for UEMS-SMG 2025/2026

UEMS er den europezeiske specialleegeorganisation
UEMS-SMG er sektionen for klinisk genetik.

Sektionen beskeaeftiger sig fortsat med:

-revision af Training requirements (ETR)

-specialist eksamen (med EBMG). Tak til de nye eksaminatorer!!
-arbejdsgruppe for sjeeldne og udiagnosticerede sygdomme (MJCRUD)

-samarbejde/samtale med laboratoriemedicin og patologi om laboratoriegenetik



SST radgivende udvalg om
specialeplanen

Udpegning via LVS
Hvis der er nogen der er interesserede i at

overtaget giv lyd, sa kan vi se pa om det
kan lade sig gare

Praesenteres af Birgitte Rode Diness, Rigshospitalet

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling 28.03.2026
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Status for SST radgivende udvalg om specialeplanen
2025/2026

Udvalgets rolle har primeert veere at radgive nar regionerne gnskede at oprette eller
afvikle en specialfunktion.

| denne periode har der veeret relativt fa ansggninger om dette, maske pga. den
gennemfgrte deregulering og den forestaende sundhedsreform.

Udvalget har veeret inddraget/informeret om arbejdet med den nye specialeplan.
Generelt mere informeret end inddraget til frustration for LVS.

Desuden har sag om HIPEC behandling og funtionelle lidelser fyldt en del.



Databasen for familiaer

!MG repraesentant

hyperkolesterolaemi s«

Klinisk kvalitetsdatabase baseret pa Progeny
registreringer

Vi skal tage ansvar for at registrere personer
diagnosticeret med FH i vores regi. Der er div.
praktiske forhindringer for dette. | praksis kun RH
der har udfordringer med dette fordi vi laver
kaskadetest af bgrn. Vi er ved at Igse det.

Praesenteres af Birgitte Rode Diness, Rigshospitalet

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling 28.03.2026



GenMet



NN

Met

- AUH tovholder frem til april 2026

- Hjemmesideansvarlig: Maria Hansen

- Formal: Feelles styregruppe for interessegrupper
der vidensdeler om alt det labneere (fra
prgvemodtagelse til analyse)

- Status: 11 aktive interessegrupper.

- Hvis du vil veere med i en - Kontakt tovholder

- Forslag til nye grupper — kontakt styregruppen

Gen

Punkter til rapportering

Praesenteres af Dorte Lildballe, Aarhus Universitetshospital
Udvalgspreesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.
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Medlemmer af styregruppen:

Inge Sokilde Pedersen, AfMD, AaUH
Anja Ernst, AfMD, AaUH

Rikke Christensen, KGA, AUH

Dorte L. Lildballe, MOMA, AUH

Britta S. Kristiansen, KGA, OUH
Sabrina B. Frederiksen, KGA, OUH
Jesper Aagaard Graakjaer KGA, SLB
Thomas Lau Lindestrand-Hansen,CfKGGD, SUH
Mira Laustsen, GM, RH

Maijbritt Busk Madsen, GM, RH
Maria Hansen, KGA, RH

b MOMA b Pron i (3 GOMAMOMAALN o WD izt page 4 Costy-UMS ) G Worpm it Aoy & Bymgppmfrge. o CF e G5 G Spucfito. 88 SICedSardk

S osme

DSMGs metode ekspertnetvark (GenMet)




GENet’s



W OnkoGENet

Praesenteres af Karina Rgnlund, overlaege, phd. ,Klinisk Genetik, Vejle Sygehus, SLB

Ny forperson fra 28.03.2026 er Lone Krgldrup Kristensen, overleege, KGA, Odense Universitetshospital

GENetpreesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling 28.03.2026



// Forslag til nye guidelines eller guideline revisioner

Udgivet 2025/26
* Arvelig disposition til mammacancer (DBCG)
« CanRisk, guideline for brug

» Anbefaling vedr. rapportering af heterozygoti for varianter i ATM, CHEK2 og MUTYH i forbindelse med omfattende
genomisk sekventering

Revision 2025/26

 National guideline for udredning af herediteer disposition til ovariecancer
* Nordisk guideline vedr. germline disposition til myeloid neoplasi

* Henvisning af personer mistaenkt for arvelig disposition til mammacancer

+ Cowden guideline revision afventer GENTURIS

Opstart

» Genetisk udredning og mutationsscreening ved arvelig disposition til pancreascancer



Hvor mange kliniske risikovurderinger og
/ variantfortolkninger

* National Onkogenetisk konference hver 2. maned
* 4-8 sager per mgde

* Her diskuteres ogsa indikation for uopfordret kontakt, tilfaeldighedsfund mv.

» ccDK — cancer classification DK
* Repraesentanter fra de genetiske afdelinger, MOMA og genomisk Medicin
* Mgdes ca. 2 gange arligt
« Sammenligner/diskuterer variant klassificering

* Deler viden fra guidelines/expert panels



/] Saerlige omrade under udvikling

Polygenic risk score



Aktuelt formandskab, styregruppe og
1/ deltagerkreds

Styregruppen

Charlotte Lautrup, overleege, Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital

Karin Wadt, overleege, Klinisk Genetisk Klinik, Rigshospitalet

Lone Krgldrup Kristensen, overleege, Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital

Lone Sunde, overleege, Professor, Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital

Lana Ismael Khaleel Al-Zehhawi, Klinisk Genetisk Enhed, Sjaellands Universitetshospital

Karina Rgnlund, overlaege, Klinisk Genetik, Vejle, Sygehus Lillebeelt (formand)

Inge Sgkilde Pedersen, Klinisk laboratoriegenetiker, Professor, Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital
Lise Lotte Christensen, Molekylzerbiolog, MOMA, Aarhus Universitetshospital

Annabeth Hagh Petersen, Cand. Polyt., Klinisk Genetik, Vejle, Sygehus Lillebaelt

Mads Thomasen, Cand. Scient. Kemi og bioteknologi, Professor, Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital

Thomas van Overeem Hansen, Cand. Scient. i biokemi, Klinisk laboratoriegenetiker, Klinisk Genetisk Klinik, Rigshospitalet



Aktuelt formandskab, styregruppe og

1/

Anne D. Grosen, Laege, PhD (SLB, KGA)

Anne Elisabeth Rothmann Sgrensen, Afdelingslaege (AAUH, KGA)

Anna Byrjalsen, Reservelaege, PhD (RH, KGA)

Anne Marie Jelsig, Overlaege, PhD (RH, KGA)

Britta Schlott Kristiansen, Afdelingslaege (OUH, KGA)
Christina Daugaard, Overleege (RH, KGA)

Dorte Nghr, Genetisk vejleder (AUH, KGA)

Emilie Erbs, Laege (SLB, KGA)

Hanne Thaagaard Larsen, Genetisk vejleder (AUH, KGA)
Jannie Assenholt, Klinisk akademiker (AUH, MOMA)
Jens Skeerbaek, Afdelingsleege (SLB, KGA)

Anja Schmidt Vejlgaard, laege (SLB, KGA)

Katja Venborg Pedersen, Afdelingslaege, PhD (SLB, KGA)

deltagerkreds

Kristian Alsbjerg Skipper, Klinisk akademiker, PhD (AUH, MOMA)
Lisbeth Fuglsang Kristensen, Genetisk vejleder (AUH, KGA)

Lise Graversen, Afdelingsleege, PhD (AUH, KGA)

Lotte Nylandsted Krogh, Overlaege (OUH, KGA)

Maja Patricia Smerdel, Afdelingsleege (SLB, KGA)

Majbritt Busk Madsen, bioteknolog, PhD (RH, GM)

Malene Djursby, Reserveleege (RH, KGA)

Malene Lundsgaard, Overleege (Aalborg UH, KGA)

Marianne Christiansen, Genetisk vejleder (AUH, KGA)

Marianne Geilswijk, Afdelingslaege (AUH, KGA)

Marianne Ingerslev Holt, Overleege (SLB, KGA)

Marianne Overgaard Hesselager, Klinisk akademiker (AUH, MOMA)
Mira Marie Laustsen, Molekyleermediciner (RH, GM)

Susanne E. Boonen, Overleege, Klinisk lektor, PhD (OUH, KGA)



NefroGENet

Preesenteres af Malene Djursby

Styregruppe

Anneli C. S. Bolund, Afdelingsleege (AUH, KGA)
Maria Grymer Metz Mgrch, Molekyleerbiolog (AUH,KGA)
Malene Djursby, Afdelingsleege (RH, KGA)

Nanna Dahl Rendtorff, Klinisk Akademiker (RH, KGA)
Janni Majgaard Jensen, Overlaege (AAUH, KGA)
Inge Sgkilde, Klinisk akademiker, Professor, ErCLG
(AAUH, AfMD)

Maria Rasmussen, Overlaege (SLB, KGA)

Martin Sokol, Molekylaerbiolog (SLB, KGA)

Aia Elise Jgnch, Overlaege (OUH, KGA)

Mads Thomassen, Professor (OUH, KGA)

Lana Ismael Khaleel Al-Zehhawi, Afdelingslaege
(Region Sjzelland)

Heidi Hvid Nielsen, Molekyleerbiolog (Region Sjeelland)
Ovrige

Lone Sunde, Overleege, Professor (AAUH, KGA)

Jeff Granhgj, Hoveduddannelsesleege (SLB, KGA)
Morten Krogh Herlin, Hoveduddannelseslaege (AUH,
KGA)

Anne Skakkebazek, Overlaege (AUH, KGA)

Peter Frank Fgrster Andersen, Laege (RH,KGA)

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling 2026



Status for NefroGENet 2025/2026

* Vi har afholdt ca. 3 online mgder.
* Flere cases er diskuteret per mail.

* Vi har opdateret vores nationale genpanel til kronisk nyresygdom-genpanel version
3.

* Malene Djursby og Maria Rasmussen deltager i arbejdsgruppe under DNS vedr.
opdatering af ADPKD guideline.

* Vi er snart i mal med en guideline, som beskriver handtering af patienter med
COL4A3, COL4A4 og COL4AS varianter i klinisk genetisk regi.

* De fleste tilladelser er pa plads i forhold til en national opggrelse af det
diagnostiske udbytte af nyresvigt-genpanelet.



PsykGENet

Punkter til rapportering:

« Styrkelse af samarbejdet med
relevante afdelinger, isaer Barn og
Unge psykiatrien:

* Implementering af MDT-
konferencer

* Undervisnings- og
informationsoplaeg

« Revision af autismeguideline pagar

Udarbejdet af Anita og Pernille, AUH

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs
generalforsamling d. 28.03.2026

Medlemmer

Formand: Pernille Axel Gregersen, Overlaege (AUH,
KGA)

Styregruppe

Andreas Braae Holmgaard, Molekylzerbiolog, PhD (SLB,
KGA)

Anja Ernst, Klinisk Laboratoriegenetiker, PhD (Aalborg
UH, KGA)

Anita Tranberg Simonsen, Molekyleerbiolog, PhD (AUH,
KGA)

Christina Ringmann Fagerberg, Overlaege (SLB, KGA)
Janni Majgaard Jensen, Overlzege, PhD, Klinisk lektor
(Aalborg UH, KGA)

Kristina Sgrensen, Klinisk Laboratoriegenetiker, PhD
(OUH, KGA)

Sofie Lindgren Christiansen, Molekyleerbiolog, PhD (RH,
KGA)

Susanne E. Boonen, Overlaege, PhD, Klinisk lektor (OUH,
KGA)

Thomas Lindestrand-Hansen, Klinisk akademiker (SUH,
Roskilde, KBA)

Trine Bjorg Hammer, Afdelingsleege, PhD (RH, KGA)
Zuzana Lohse, Afdelingsleege, (SUH, Roskilde, KGE)
@vrige

Bitten Schénewolf-Greulich, Overleege, PhD (RH, KGA)
Mads Engel Hauberg, Laege, PhD (AUH, KGA)



AudioGENet Mediemmer

Nanna D. Rendtorff (RH, formand)
Mette Bertelsen Sfaw
Pernille Tarring

Status for AudioGENet 2025/2026 Kristina Sgrensen OUH
- Fem virtuelle mader afholdt, ca. hver anden mdr. Christina R. Fagerber Vejle
- Fast dagsorden med mulighed for droftelse af: Andreas B. Holmgaard (Vejle
Patient cases Uffe Jensen (Arhus)
Analyser/nyt fra lab./\VarSeq Anne Katrlni WI’IS)t Simonsen
Forskningsprojekter rhus
Evt Allan ngland ﬁAaIbor%
Thomas Blauenfeldt (Aalborg)
Pr. 1/02-26 beslutning af v3 af minimums genpaneler: Bvri e
1) Hgrenedsaettelse genpanel, primeert nonsyndromisk, 199 Lisbeth Trane
gener
(AudioGENet, nationalt minimums panel Genliste v3) Kaér&g%maeng JBogoar?enr?SgTj H
2) Hgrenedseettelse genpanel, nonsyndromisk og syndromisk,
522 gener

(AudioGENet, nationalt minimums panel, Genliste v3)

Sammensat af Nanna D. Rendtorff, RH.

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



OftalmoGENet

Punkter til rapportering

- 3 faste magder

- Lebende draftelse af cases

- Opdatering af gjengenetiske paneler |
gang

- Arbejdsgruppe er nedsat for
opdatering af holdningspapir vedr.
gjengenetisk udredning

Ingen mundtlig praesentation

Udvalgsmedlemmer

Mette Bertelsen Vardrup (RH, formand)
Karen Grgnskov (RH)

Katrine Marie Johannesen (RH)
Tue Diemer (Aalborg)

Thomas Blauenfeldt (Aalborg)
Uffe Birk Jensen (Arhus)

Signe Skou Tofteng (Vejle)
Christina Fagerberg (Vejle)
Mathilde Lauridsen (Vejle)
Martin Sokol (Vejle)

Susanne Eriksen Boonen (OUH)
Pernille Tagrring (OUH)

Kristina Sgrensen (OUH)

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling 28.03.2026



KardioGENet

Thomas Dyrsg Jensen

Nicolai Kohring Tvergaard
Allan Thomas Hgjland

Lilian Bomme Ousager

Sofus Kriiger Salyst

Birgitte Rode Diness

Amanda Frydendahl Boll Johansen
Andreas Braae Holmgaard
Anneli Clea Skjelmose Bolund
Emil Daniel Bartels

Ida Coordt Elle

Kristina Sgrensen

Johan Vad-Nielsen

Medlemmer

Ihab Bishara Yousef Lolas
Julius Hannibal Svensmark
Kristian Alsbjerg Skipper
Malene Selch Sgnnichsen
Pernille Axel Gregersen
Qin Hao

Rikke Hasle Clausen
Stefan Stender

Saren Albertsen Rand
Dorte Launholt Lildballe

Sophia Hammer-Hansen, formand



KardioGENet

Format:
+ Teams mgde, 1 time, ca hver 2. maned. Roterende case fremleeggelse.
Ad hoc cases via mail: input til variantfortolkning, beslutninger vdr rapportering af sekundeere fund i kardiogener
Opgaver:
+ Revision af aneurisme guidelines
+ National opggrelser af fund ved NGS analyserne og 16p13.11dup
Fokusgruppe arbejder pa bilag vdr handtering af kardiogenetiske sekundaere fund sammen med DPS og DCS
TTN online workshop med Finsk ekspert Sini Penttila
- Forsegg med faelles konsultationer pa tveers af regionsgraenser
+ Formandskab skift- Stort tak til Cheflaege Birgitte Diness for mange ar ved roret.
Fremadrettet:
Opdatering af arrytmi, aortopati og bindevaevpaneler

+ Arbejde pa en national strategi for handtering af kardielle TTN varianter



EndoGENet

Preaesenteres af Anja L Frederiksen

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling 202d



1. Revision af nationale konsensus panel

Labende proces

2. Forslag til nye quidelines eller quideline revisioner:

3. Hvor mange kliniske risikovurderinger og variantfortolkninger har det genetiske ekspertnetveerk vaeret involveret i
og hvilken lzering kan andre bruge herfra:

- ca. 5 stk. Bl.a. drgftelse vedr. tilfeeldighedsfund i store paneler

4. Hvor mange sekundeere fund netvaerket har haft til drgftelse og hvilken lzering kan andre bruge i forhold til at
udbrede konsensus. — se 3.

5. Andre aktiviteter:

Mgder ca. hver 2. mdr med generelle draftelser og geesteindlaeg. Der arbejdes pa national opgerelse af NGC,
endokrinologiske patienter



Formand: Anja L Frederiksen
Medlemmer

AUH: Laege- Marianne Geilswijk (Styregruppe medlem), Anne Skakkebaek , Agnethe Berglund, Mads Engel
Hauberg

Klinisk akademiker — Dorte Lildballe (Styregruppe medlem) , Johan Vad-Nielsen
Vejle: Laege- Maria Rasmussen (Styregruppemedlem),
Klinisk akademiker: Jesper Graakjeer
OUH: Laege Anja L Frederiksen (Styregruppemedlem), Simon Frost
Klinisk akademiker- Bjgrk D Larsen (Styregruppemedlem)
AAUH: Laege Anja L Frederiksen (Styregruppemedlem)
Klinisk akademiker: Anja Ernst (Styregruppemedliem)
Sjeelland UH: Laege Zuzana Lohse (Styregruppemedlem)
Klinisk akademiker: Heidi Hvid Nielsen (Styregruppemedliem)

RH:, KGA Laege — Anne Marie Jelsig (styregruppemedlem), Iben Bache, Maria Bejholm Boelman, Nicola
Hepp, Mathis Hildonen

Klinisk akademiker- Jakob Eik (styregruppemedlem)
RH, Genomisk Medicin: Leege Line G Borgwardt (Styregruppemedlem)



PulmoGENet

* Formand Marianne Geilswijk har ikke indkaldt til mader
siden juni 2025.

+ Seerlige omrade under udvikling som er dreftet i netvaerket:
Ingen
* Forslag til nye guidelines eller guideline revisioner:
BHD guideline revideres i 2026, der henvises il
OnkoGENet
* Hvor mange kliniske risikovurderinger og variantfortolkninger
har det genetiske ekspertnetvaerk veeret involveret i og
hvilken lzering kan andre bruge herfra:
Ingen
* Hvor mange sekundaere fund netveerket har haft til droftelse
og hvilken lzering kan andre bruge i forhold til at udbrede
konsensus.
Ingen
* Andre aktiviteter
» Aktuelt formandskab, styregruppe og deltagerkreds

/Marianne Geilswijk, AUH 260326

Medlemmer

Styregruppe

Aia Elise Janch, overleege (SUH, Roskilde, KGE)

Anne Marie Jelsig, overlaege, PhD (RH, KGA)

Henriette Roed Nielsen, overleege (OUH, KGA)

Ihab Bishara Yousef Lolas, klinisk akademiker, PhD (AfMD, AaUH)
Jesper Aagaard Graakjeer, klinisk laboratoriegenetiker, PhD,
ErCLG (SLB, KGA)

Malene Lundsgaard, overlaege, (Aalborg UH, KGA)

Marie Camille Boye Lorans, molekyleerbiolog , (AUH, KGA)
Martin Larsen, molekylaerbiolog, bioinformatiker, lektor, PhD
(OUH, KGA)

Morten Dahl, overlaege, professor, PhD, Dr.med (SUH, Roskilde,
KGE)

Morten Dung, klinisk laboratoriegenetiker, PhD (RH, KGA)
Sophia Hammer-Hansen, speciallaege, PhD (RH, KGA)
Thomas Dyrsg Jensen, uddannelsesansvarlig overlaege, PhD
(SLB, KGA)

@vrige

Eskild Morten Landt, molekyleerbiolog (SUH, Roskilde, KGE)
Heidi Hesselg, lege (RH, KGA)

Maria Hansen, molekyleerbiolog (RH, KGA)

Patricia Almine Skat-Rgrdam, lasege (SUH, Roskilde, KGE)
Susanne E. Boonen, overlaege, klinisk lektor PhD (OUH, KGA)
Tue Diemer, speciallaege, (Aalborg UH, KGA)

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



Praenatal GENet Medlemmer

Formand
Tina Duelund Hjortshgj, Overlaege, RH, KGA
Styregruppe

Punkter til rapportering Anja Ernst, Molekylzerbiolog, Aalborg UH, AfMD

. . Ida Charlotte Bay Lund, Afdelingslaege, AUH, KGA
- National CNV rapporterlng Ida Vogel, Overlaege, AUH, KGA
) Inge Kristine Conrad Lundstreém, Molekylzerbiolog, RH, KGA
- thale WGS'er Lotte Andreasen, Klinisk Laboratoriegenetiker, AUH, KGA)
_ i i ) Marie Skov Hvidbjerg, Afdelingslaege (Aalborg UH, KGA
Hvad arbejder vi ellers med* Martin Larsen, Molekylzaerbiolog, bioinformatiker, OUH, KGA)

Naja Helene Becher, Overlaege, Klinisk lektor, PhD (AUH,
KGA)
Pernille Tarring, Overlaege (OUH, KGA)

@vrige

Cathrine Vedel, Laege, RH, KGA

Ellen Hollands Steffensen, Laege, Aalborg UH, KGA
Katrine Saldern Aagaard, Laege , OUH, KGA

Laura Senderberg Roos, Overlaege, RH, KGA

Lone Sunde, Overlaege, Aalborg UH, KGA

Louise Ambye, Biokemiker, HH, KBA

. . . Marie Balslev-Harder, Molekylaerbiolog, RH, KGA
Praesenteres af Tina Duelund Hjortshgj, RH, KGA

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



Status for Praenatal GENET 2025-26

Modeaktivitet

- Mgdes online ca. 1 x maned

Hvad sker der pa magderne / hvad har vi haft fokus pa

- Vi har udarbejdet en National konsensus for rapportering af rekurrente CNV’er. Er offentliggjort, skal
opdateret arlig

- Sparring i gruppen i fht fgtale WGS-analyser

Hvad skal rapporteres, hvilke analysestrategier er bedst. Vi har stor gavn af hinandens forskellige
erfaringer.

Cases fremlagt, til feelles leering

Sparring /hering i gruppen ifom medlemmers involvering i diverse guidelines (Guideline under
DSMG for sekundeere fund, Guideline for Intrauterin fosterdad revision (IUFD) under DSOG,
Skeletdysplasier under DFMS)

Revideret WGS-guideline sammen med DFMS -> denne i @vrigt publiceret i Prenatal Diagnostics,
nationalt samarbejde

Fremadrettet i 2026

1 7~~~k I\ 7 1



HamGENet Medlemmer

Punkter til rapportering Mie Bohnensack Larsen, OUH

: : : : Lotte Krogh, OUH
Diskussion omkring gener i anvendte genpaneler Anne Marie Jelsig, RH

Gennemgang af paviste varianter Maja Patricia Smerdel, SLB

Deling af spaendende cases \l\;l_irieHSkO_v ElvigEerg,SmUH
o . . . : : Ioe menrietie oy,

Revision af nordiske guidelines for myeloid neoplasi |, ./ Klarskov Andersen. RH

Ny formand efter DSMG’s arsmgde (Maja Patricia Smendgbhe Selch Sennichsen, AUH
Mads Segnderkaer, AAUH
Marianne Overgaard Hesselager,
AUH
Marianne Geilswijk, AUH
Eileen Donohue Wedge, RH

Preesenteres af Mie Bohnensack Larsen, OUH
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



SjaeldneGENet

Punkter til rapportering

- Vidensdeling ved praesentation af 18 cases.
Preesentationer gemmes pa DSMGs hjemmeside.

- Beslutning: stadig behov for guidelinen "Genetisk
test af barn”.

- Fremleeggelse af resultater fra 1. ar med "National
kvalitetskontrol af variantfortolkning”.

- Droftelser af tilgang til handtering af diverse emner
pa tveers af landet bl.a. : "non- paternitet” og "obs
battered child”

- Drgftelser af henvendelser fra andre
GENets/Udvalg

Rapporteret af Heidi Hvid Nielsen, SUH Kgge

Medlemmer

Charlotte Brasch Andersen, Klinisk akademiker (KGA OUH)
Elsebet Ostergaard, Overlaege (KGA RH)

Inge Sokilde, Klinisk akademiker (AfMD AAUH)

Irene Kibaek Nielsen, Chefleege (KGA AAUH)

Jakob Ek, Seniorspecialist, (KGA RH)

Maria Rasmussen, Overleege (KGA SLB)

Martin Sokol, Klinisk akademiker (KGA SLB)

Pernille Axel Gregersen, Overlaege (KGA AUH)

Trine Maxel Juul, Afdelingslaege (KGA OUH)

Trine Dstergaard Nielsen, Klinisk akademiker (KGA AUH)
Heidi Hvid Nielsen, Klinisk akademiker (CGD SUH)

Anna Reimer Hansen, Klinisk akademiker (RH, GM)
Anneli Clea Skjelmose Bolund, Laege (AUH, KGA)
Christina Ringmann Fagerberg, Overlaege (SLB, KGA)
Claus Grgnlund Mgller Zacho, Klinisk akademiker (RH, KGA)
Eskild Morten Landt, Klinisk akademiker ( CGD SUH)

Iben Bache, Overlaege (RH, KGA)

Janni Majgaard Jensen, Overlaege, (KGA AAUH)

Kristin Ros Kjartansdottir, Seniorspecialist (KGA RH)

Lene Bjerring Bjerva, Klinisk akademiker (KGA RH)

Lilian Bomme Ousager, Cheflaege (KGA OUH)

Line Gutte Borgwardt, Overleege (GM, RH)

Marie Balslev-Harder, Klinisk akademiker (KGA RH)
Morten Krogh Herlin, Leege (KGA AUH)

Nis Brix, HU-lzege (KGA SLB)

Rikke Christensen, Klinisk akademiker (KGA AUH)

Sidsel Bjerg Ringsted, Laege (KGA AUH)

Sophia Hammer-Hansen, Afdelingslaege (KGA RH)

Aia Elise Jgnch, afdelingslaege (KGA OUH)

Benjamin H. Schantz-Conlon, Klinisk akademiker (GM RH)

Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



DermaGENet Medlemmer

- Manedlige mgder med case diskussion om bla:
- Nomenklatur (epidermal differentiation disorders)
- Opfelgningsprogrammer (feks CYLD)
- Handtering af heterozygote (feks ABCC6)

Thomas Dyrsg Jensen

Helena Gasdal Karstensen
Malene Lundsgaard

Zuzana Lohse

Malene Djursby

Klaus Brusgaard

Jesper Aagaard Graakjeer
Thomas Lau Lindestrand-Hansen
Jenny Blechingberg Friis

Stine Bjgrn Gram

Sanfa

Anja Ernst

Aia Elise Jonch

Lise Graversen (nuveerende formand)
Formandsposten videregives arligt

- NGC opggarelse (arbejder pa at fa de sidste tilladelser)

- Pagaende panelopdatering forar 2026 (efter
oprettelse af nationalt konsensuspanel 2024)

Praesenteres Malene Djursby, RH
Udvalgspraesentation i forbindelse med DSMGs generalforsamling d. 28.03.2026



Uddrag af hvad der har rort sig i neuroGEnet det sidste ar:

* Rapportering af og test for risikovarianter. Fx GBA1 og ApoE4

* Molekylezergenetisk udredning for ALS pa indikationen invasiv hjemmerespiratorbehandling
* Overblik over preenatal diagnostik og PGT for FSHD1 i DK

» Status for mulighed for forsinkelse af analysesvar til Sundhed.dk

* Mitokondrievarianter som sekundeert fund, hvad skal rapporteres.

* Handtering af itermedizcere SCA17/TBP alleler

* Anlaegsbaererundersagelse af partner til rask anlaegsbaerer i familier med forekomst af
autosomal recessiv titinopati .

- Hidtidige erfaringer vedr. SCA27B

* Guideline Praediktiv gentest ved sent debuterende neurodegenerative sygdomme _
* Praksis ift indirekte screening for neurodegenerative sygdomme 1L} rOG E/r“\\leU/tI
* Panelopdateringer.

*0g mange gode case diskussioner
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Guidelines til
godkendelse



Guideline til guidelines

Praesenteres af Lone Sunde

71



Q

f.'-:‘uideﬁne til udformning af guidelines i Dansk Selskab for Medicinsk Genetik (DSMG)

Version 4.0



Version 3:

Det tilstraebes, at det i de enkelte guidelines anfgres, hvilken grad af evidens de bygger pa.

Version 4:

Evidensvurdering

De enkelte anbefalinger i guidelines bgr sa vidt muligt ledsages af oplysning om, hvilken
grad af evidens de bygger pa. Det foreslas, at anbefalinger styrkegraderes fra A til D
ifalge evidensniveauet for de underliggende studier med udgangspunkt i Oxford Levels
of Evidence 2009 (https://www.cebm.ox.ac.uk/resources/levels-of-evidence/ocebm-levels-
of-evidence). Danske Multidiciplinaere Cancer Grupper (DMCG) har udgivet en dansk
udgave af anbefalinger og evidensniveauer, som kan anvendes vejledende i arbejdet
(https://www.dmcg.dk/siteassets/kliniske-retningslinjer---skabeloner-og-
vejledninger/oxford-levels-of-evidence-2009 _dansk-v.1.1.pdf).



https://www.cebm.ox.ac.uk/resources/levels-of-evidence/ocebm-levels-of-evidence/
https://www.cebm.ox.ac.uk/resources/levels-of-evidence/ocebm-levels-of-evidence/
https://www.dmcg.dk/siteassets/kliniske-retningslinjer---skabeloner-og-vejledninger/oxford-levels-of-evidence-2009_dansk-v.1.1.pdf
https://www.dmcg.dk/siteassets/kliniske-retningslinjer---skabeloner-og-vejledninger/oxford-levels-of-evidence-2009_dansk-v.1.1.pdf

Version 4

Konsekvens for ressourceforbrug

Guideline skal have et afsnit, der kort opridser/lister konsekvenserne for ressourceforbrug.
Der forventes ikke en sundhedsgkonomisk analyse, men overvejelser om bade forventede ggede
og nedsatte ressourceforbrug skal beskrives. KGU bgr informeres tidligt i arbejdsprocessen, hvis
der er gget ressourceforbrug.

Desuden skal de forventede positive og negative effekter angives; f.eks hvor mange flere
patienter vil fa en diagnose, veerdi af screeningsprogram eller forebyggende behandling?



AEndringslog til version 4.0

* Preeciseringer i forhold til arbejdsgange seerligt i forhold til etablering af arbejdsgrupper,
revisions- og hgringsprocesser er angivet.

* Arbejdsgange for haring og godkendelse af GENet-specifikke guidelines er aendret til at kunne
veere | GENet og ikke hele DSMG. Dog altid KGU.

* Krav til angivelse af evidensgrader er uddybet.

» @nske om ressourcekonsekvens indsat.

* Figurer, der understgtter arbejdsgangene, er inkluderet.

* Appendix A opdateret med de nye andringer.

» AEndringslog indfart.



[ Den gode ide til en ny guideline ]

¥

[ Harer guideline undet et GENet? ]—I TWIVL?.

Kontakt Styregruppen for guidelines, som evi. sammen
med DEMGs bestyrelse kan hjsipe med afklaring

NE.
J Forslag fil ny guideline sendes til og )
- godkendtes af Styregruppen for guidelines. Medlemsinformation
Der rekrutieres arbejdsgruppemediemmer vis amail
fra hele selskabet
Besked til Styragruppen for Arpejdsgruppe nedseties Habilitetserkizzring Arbejdsgrugpens ] ation |
guidelines om emne, tovholder og i sammenssetning godkendes af
forventet afsiutiet nasnfar GENetet lyices Styregruppen for guidelines J via nyhedsbrav
llledla'ng'ix-niiun
via nyhedsbrev
. Kommissorium Kommissorium udarbejdes.
[ jdes og Godkendes af Styregruppen
godkendes | GEMet l for guidelines
¥
Owervej om det er relevant at inddrage andre selskaber. Hvis ja, skal kontakt
veere ph selskabsniveau; kontakt Styregruppen for guideline
[ Guideline udarbejdes i henhold fil template ]
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Styregruppe for guidelines generalforsamiing
. Basked til Styregruppe for Mediemsinformation
[ Faurdigger i@ skabalon og publicering pi dsmg.dk l | guideline nbr afsluttet wia nyhedsbrev eller e-mail




Guideline til revision
Guideline revideres efter forssldelsesfrist (Styregruppen holder aje) eller
ved kiinisk behov

v

[ Herer guideline undet et GEMei? ]

l JA | NE.

Styregruppen for guidelines kontakter formand forJ

v

Tovholder for akivelle version
relevante GENet og tovholder for aktuelle version konktaktes
I e Arbejdsgruppe nedssttes. Samarbeide | ; )
Medlemsinformation
» T llem tovholder og Styregruppen for
| udfyldes l L quideiines | wvia nyhedsbrey
GEMNet nedssstter l
selv lrblidmpp-J l
Kommissorium opdateres.
¢ [ Kommissorium opdateres ved behov Godkendes af Styregruppen for guidelines
K J
8 11il Sty ppen for og godkendes | GEMet l
guidelines Y -
l { Revision af guideline (8 maneder) Revision af guideling (& mineder)
— 1 ¥ |
Medlemsinformal — - ) - |
Hering | GENet og | KGU - 8 uger ! Mediemsinformation
il Hvis relevant: haning | andre selskaber H‘v: s -ﬂ:;sﬁmmq o ﬁ%:g}uw ’ via email
[Samtidig kopi til Styregruppen for guidelines til orientering \ ),
Revision efter haring (3 maneder) Revision efter haring (2 maneder)
{evt ny hering ved starre sndringsforslag) (evt ny hering wved starre sndringsforslag)
Presenteres og godkendes ph DSMGs
Godkendes af GEMet. l generalforsamiing
Feerdiggeres i grafisk skabelon og publiceres pé whaw dsmg.di Besked til Styregruppen for guidelines og Medlemsinformation
| samarbejde mellem arbejdsgruppen og hjemmesideansvarkg

pre=senteres ved DEMGs generalforsamiing via email




Guideline: Anbefalinger vedrgrende klinisk
anvendelse af polygene risikoscorer

Preesenteres af Mads Hauberg
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A nbgfalin‘ger vedrerende

klinisk anvendelse af
polygene risikoscorer




*PRS bgar tages i betragtning pa lige fod med
andre kliniske og parakliniske undersagelser

*Brug som udgangspunkt absolutte
risikoestimater (ellers er det nemt at misforsta)

- Handtér etnicitet og validér analysen

*Overvej tillige at inddrage
* Test af hgjpenetrante varianter
* Familiehistorik

* Andre risikofaktorer



* Anbefaling til radgivning

- Forudgaende oplaering af sundhedspersoner kan vaere
ngdvendig

* Anbefaling til svaret
* Hvilken GWAS er anvendt
* Hvilken beregningsmetode

* Det bar fremga af svaret om der er testet for etnicitet
*Nemmere laeselig, teknisk opdateret
*Vi bliver ved med at kalde det PRS lidt endnu

*Use cases (inkl. metodeblad og cost-benefit analyser)
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De 8 % af befolkningen med den hgjeste PRS
for iskeemisk hjertesygdom har en risiko pa
niveau med den, der ses ved familiger
hyperkolesterolaemi. Sidstnaevnte har en
forkomst pa ~0.4%.



* Der er tilfgjet en bisaetning om, at de fremtidige forhold ved
anvendelse af PRS vil kreeve en yderligere evaluering far de
implementeres. Dette grundet, at der blev stillet spgrgsmal
ved punktet om central opbevaring af radata.

* Der er tilfgjet forslag om fglgeforskning ved skift af form pa
radgivning, hvor vi skriver "om muligt", da vi ikke finder det
rimeligt at stille som et krav i tilfeelde af, at der fx allerede
foreligger litteratur, som belyser sddanne aspekter ved
alternative radgivningsformer.

* Der er tilfgjet kommentar om, at man haber pa en Igsning ift.
labende opdatering af samtykke og praeference ift.
reanalyse.

* En seetning ved en fejl fremgik to gange i guidelinen. Dette er
nu rettet.

* | et eksempel med PRS ved familizer hyperkolesterolzemi er
PRS'en baseret pa et GWAS af iskaemisk hjertesygdom og
ikke dyslipidaemi. Dette er nu rettet.



Guideline: Handtering af paviste sekundare fund
ved omfattende postnatal genetisk analyse

Praesenteres af Elsebet Jstergaard
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Titel: Handtering af paviste sekundzere fund ved omfattende postnatal genetisk analyse Denne guideline er udarbejdet af Dansk Selskab for Medicinsk Genetik. Arbejdsgruppen bestod af:
Aia Elise Jonch, overlzege, ph.d, Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital

Godkendt DATO EGLGER® Andreas _@rslev Rasmussen, klinisk akademiker, cand.scient., Afdeling for Genomisk Medicin,
Rigshospitalet

Version: 2 Anne Skakkebazk, ph.d, Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital

Deltagende selskaber: Dansk Selskab for Medicinsk Genetik Dorte L. Lildballe, klinisk specialist., ph.d., Molekylazrmedicinsk afdeling, Aarhus Universitetshospital

(tovholder)

Ellen Hollands Steffensen, lzege ph.d, Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital
Elsebet @stergaard, overlasge, professor, Afdeling for Genetik, Rigshospitalet (Tovholder)
Iben Bache, overlaege, Afdeling for Genetik, Rigshospitalet

Inge Sekilde Pedersen, klinisk laboratoriegenetiker, professor, Afdeling for Molekylzer Diagnostik,
Aalborg Universitetshospital

Karin Wadt, overlaege, professor, Afdeling for Genetik, Rigshospitalet

Kristina Sarensen, Klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Odense
Universitetshospital

Line Borgwardt, overlaage, ph.d., Afdeling for Genomisk Medicin, Rigshospitalet

Lotte Andreasen, Klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus
Universitetshospital

Maria Rasmussen, overlaege, ph.d, Klinisk Genetik, Vejle Sygehus, Sygehus Lillebaelt
Morten Dune, Klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Afdeling for Genetik, Rigshospitalet
Permille Terming, overlzege, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital

Seren Feergeman, speciallaege, ph.d, Klinisk Genetisk Afdeling og Molekylzer Medicinsk Afdeling,
Aarhus Universitetshospital

Trine Maxel Juul, speciallzege, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital

Tue Diemer, speciallaege, Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital
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Hvad er nyt?

Andringslog il version 2

Litteraturgennemgang fokuserer pa patientoplevelser ift tilbagemelding om SF

Gennemgang af generel litteratur vedr. emnet udgar

Beskrivelse af lokale arbejdsgange ved SF tilfajet

Faelles dokumentation af beslutninger tilfajet

Eksempler tilfajet

Guideline er en sammenlaegning af to tidligere guidelines: "Rapporterning af SF ved omfattende
postnatal genetisk analyse v1” og "Klinisk anvendelse af omfattende genomisk sekventering
v3" hvor sterste dele af sidstnasvnte udgar fraset beskrivelse af kompentencebehov.



Hvad er nyt?

Vasentlig helbredsmaessig betydning[4, 5]

Et sekundzert fund er af vaezsentlig helbredsmazsssig betydning, hvis det disponerer til alvorlig sygdom
med hej risiko for at komme til udiryk. Sygdom betragtes som alvorlig, hvis en eller flere af felgende er

opfyldt:
« Erdedelig, livstruende eller livsforkortende

« Medfarer invaliditet, uarbejdsdyagtighed eller fysisk/psykisk funktionsnedsastielse
» Medferer indlazggelse eller operation
+ Forbindes med langvarig eller gentagen sygemelding

Lavpenetrante varianter eller varianter i lav-penetrante gener rapporteres som udgangspunkt ikke
[25], men kan overvejes baseret pa den konkrete situation. Eksempler pa lavpenetrante gener er bl.a.
SDHA (rapporteret penetrans op til 10% ved 70 ar] 17, 26]). Ved vurdering af penetrans kan anvendes
ressourcer som f.eks. GeneReviews og ClinGen Gene Curation og ber desuden forega i de relevante
GENet. For generelle overvejelser om cut-off for lav penetrans se bl.a. Schmidt 2023 [25] og Senol-
Cosar 2019 [27]. Fundet ber dreftes | det relevante GENet for national erfaringsopbygning og
konsensus (se afsnittet vedr. Sparring og kontinuerligt national erfaringsopbyagning).



Hvad er nyt?

Fund af anlaegsbeerertilstand (monoalleliske fund)

Nar der pavises én heterozygot variant i et gen associeret med autosomal recessiv arvegang, som
Ikke er relateret til den aktuelle kliniske problemstilling, rapporteres vananten som udgangspunkt ikke.
Dette er i overensstemmelse med The British Society for Genetic Medicine [28] og The Association for
Clinical Genomic Science [29)].

Undtagelser, der er praecedens for at rapportere, er anlaegshaerertilstand for cystisk fibrose og spinal
muskelatrofi, medmindre patienten har sagt nej til tilbagemelding om SF, hvor fundet ikke rapporteres.
De to sygdomme er udvalgt som minimumskonsensus blandt klinisk genetiske afdelinger forar 2026.

Hvis der hos et par pavises anlasgsbasrertilstand for samme autosomal recessive sygdom, bar
beslutning om hvorvidt det skal rapporteres diskuteres pa MDT. Beslutningen kan bl.a. afhasnge af
parrets alder om de ansker flere barn og svasrhedsgraden af sygdommen.



Anlaegsbarerundersggelse ved autosomal
recessive sygdomme

Praesenteres af Laura Roos
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Rigshospitalet

Anlaegsbarerundersggelse ved autosomal recessive
sygdomme

¢ 3. udgave. Forste udgave 2015, revideret i 2022

- Arbejdsgruppens medlemmer

Sara Bohnstedt Mgrup, specialleege, Ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital. Tovholder.
Morten Dung, klinisk laboratorie genetiker, Ph.d., Afdeling for Genetik, Rigshospitalet.

Pernille Tarring, overleege, Ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital.

Susanne E. Boonen, overleege, Ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital.

Ida Lund, speciallaege, Ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital.

Laura Kirstine Sgnderberg Roos, overlaege, Ph.d., Afdeling for Genetik, Rigshospitalet.

Tue Diemer, specialleege, Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital.

Nis Brix, laege, Ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital.

Michael Ngrregaard Vinkel, lzege, Ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Sygehus Lillebaelt, Vejle
Anne Dubbelman Grosen, lzege, Ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Sygehus Lillebeelt, Vejle

Malene Djursby
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Rigshospitalet

Anlaegsbarerundersggelse ved autosomal recessive

sygdomme
Andringer ift. 2. udgave:

e Teerskel for a priori-risikoen sndres fra 1/800 til 1/500 (0,1% til 0,2%)

e Anleegsbeererundersggelse som hovedregel IKKE er indiceret hos par, hvis bgrns a priori-risiko for en given sygdom er
mindre end 1/500

o Hvis risikoen er hgjere end 1/500 kan man overveje at udrede, s&fremt det er teknisk muligt at udfare en saddan
undersggelse af en rimelig kvalitet og med et rimeligt ressourceforbrug

o Tilfgjelse af to underafsnit:
e Oversigt over internationale rekommandationer
¢ Rekommandationer ift. hvordan man estimerer anlesegsbaererhyppigheder
¢ Derudover mindre revisioner herunder
e Preecisering af at man kun bar rapportere klasse 4 og 5 varianter ved anlaegsbaererscreening

e Preecisering: Som udgangspunkt tilbydes der ikke anlaegsbaererscreening til konsangvine par eller til non-konsangvine par
uden kendt familieanamnese

e Preecisering: Hos non-konsangvine par fra mindre genetiske isolater kan anlsegsbeaererscreening overvejes, hvis barns a
priori-risiko for en given sygdom er starre end 1/500 9

Malene Djursby



Holdningspapir ang.
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anlaagsbarerscreening

Praesenters af Laura Roos



Rigshospitalet
Afdeling for Genetik
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DSMGs udvalg vedr. reproduktiv anlaagsbaererscreening
Laura Roos, RH

Lillian Bomme Ousager, OUH

Birgitte Rode Diness, RH

Ellen Holland Steffensen, AaUH

Matthias Nybro Smith, RH

DSMG arsmede marts 2026 —
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Rigshospitalet
Afdeling for Genetik

Baggrund:

» Andelen af "risiko-par” er ca. 1-4 %

* Dette svarer til at der fgdes ca. 150-600 barn med
AR eller X-bunden sygdom pr. ar i DK der potentielt
kunne veere identificeret via reproduktiv
anlaegsbeererscreening




Rigshospitalet
Afdeling for Genetik

Status i udlandet
* Anlaegsbeererscreening tilbydes i stigende omfang i udlandet i offentligt regi
» Eksempler:

* Holland — 70 gener

» Belgien — 3000 gener

» Australien — nu 3 gener (fra 2021-24 ca. 1300 gener ifm forskningsprojekt)




Rigshospitalet
Afdeling for Genetik

Status i kongeriget

« Danmark: Screening for haemoglobinopati anleegsbeerertilstand for bestemte
grupper gravide

» Gronland: Screening for de to tilstande Cholestasis familiaris groenlandica (CFG)
og Propionacidaemi (PA) for gravide

» Faergerne: Offentligt tilbud pa vej, sat pa pause pga. valg til Lagtinget d. 26.3.
Anlaegsbaererscreening for 6 udvalgte alvorlige tilstande til alle faergske borgere i
den fertile alder




Rigshospitalet
Afdeling for Genetik

Hvorfor anbefaling fra DSMG?

» Flere og flere lande med offentligt tilbud om reproduktiv anlaegsbaererscreening
bade i Europa og i Kongeriget

» Stigende brug af privat screeningstilbud, der kan skabe ulighed, og sjeeldent er
ledsaget af radgivning

» Opbakning til reproduktiv anlaegsbaererscreening fra patientforeninger, herunder
Cystisk fibrose foreningen og Sjeeldne diagnoser




Rigshospitalet
Afdeling for Genetik

Anbefaling fra DSMG (til diskussion)

Forslag:

DSMG vurderer, at der er fagligt og etisk
grundlag for at anbefale et nationalt
tilbud om reproduktiv genetisk
anlaegsbaererscreening til alle par der
planlaegger graviditet eller er tidligt
gravide i Danmark

Tilbuddet bar ledsages af standardiseret
information og adgang til genetisk
radgivning ved pavist gget risiko

Spergsmal til diskussion:

Hvordan vil man handtere fund vedr.
FRAXA repeat lzengde,
(intermediaerer alleler)

Hvordan vil man forholde sig til
betydningen af anlaegsbeerertest af
familiemedlemmer, samt gkonomi i
forbindelse hermed

Eksisterer der stadig DSMG
holdningspapirer?




Rigshospitalet
Afdeling for Genetik

Indhold af genpanel

+ Som udgangspunkt anbefales et smalt screeningpanel: Cystisk fibrose, spinal
muskelatrofi, Fragilt X syndrom og Spielmeyer-Vogt sygdom

» Tilstandene er udvalgt pa grund af
« anlaegsbaererhyppighed
« alvorlige sygdomsbyrde og tidlige debut
« mulighed for sikker genetisk pavisning

« screeningresultater der kan omsaettes til konkrete og klinisk relevante reproduktive
handlemuligheder

» For CF og SMAs vedkommende desuden fordi de indgar i neonatalscreeningen.

» Ligesom neonatal screeningen kan der vaere mulighed for at tilfgje flere tilstande i
screeningspanelet i fremtiden ved en ngje kontrolleret og evidensbaseret proces, og under
hensyntagen til opbakning blandt gravide og partnere.
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DSMG

Dansk Selskab for Medicinsk Genetik

Regnskab 2025

2024 2025 2026

Budget Regnskab Budget Regnskab Budget
Medlemskontingent 60.000,00] 58.250,00| 60.000,00] 58.950,00] 60.000,00]
Arsmpde aktuelle ar (sponsorindtaegter) 27.000,00] 20.976,00] 33.000,00 6.736,00] 65.000,00
Andre indtaegter (Hjemmeside, Tryg bestyrelsesforsikring) 0,00 104,58 0,00] 104,58 0,00
Stgtte laegeforeningen udenlandsk foredragsholder 7.000,00] 3.160,00| 7.000,00] 7.000,00] 7.000,00]
Kurser og lign. 8.000,00] 11.900,00 0,00 0,00 0,00
Betaling af Arsmgde via DSMG 29.410,00 3.465,00]

Generalforsamling 5.000,00] 408,00 5.000,00] 934,00 5.000,00]
Bestyrelsesmgder 4.500,00] 2.535,95| 4.500,00) 946,00 4.500,00]
Arsmgde aktuelle ar 52.000,00 55.652,00) 40.000,00} 12.529,51 90.000,00
DSMG Prisen (Prisen: 5.000 + diverse) 5.000,00| 0,00 10.000,00] 10.000,00} 0,00
ITryg bestyrelsesansvarsforsikring 2.500,00| 1.771,67 2.500,00] 2.032,51] 2.500,00
Hjemmeside + regnskabsprogram 14.000,00 15.479,25 17.000,00; 16.495,17 17.000,00
Gebyrer 4.000,00] 1.458,00 4.000,00) 1.072,00) 4.000,00]
Tilskud videnskabeligemgder 10.000,00| 2.281,75| 10.000,00] 1.242,40) 10.000,00|
UEMS 3.500,00 2.994,80| 3.500,00 2.997,48] 3.500,00
[Tordenskjoldsmgde 20.000,00] 20.000,00 0,00 20.000,00]
Kurser og lign. 8.000,00 18.103,42 5.000,00 0,00 5.000,00
Laboratoriegenetik v. 2.0 70.622,00| 70.721,94 0,00; 0,00 0,00
Faglig/strategisk udvikling 10.000,00| 600,00 10.000,00] 0,00} 10.000,00|
Balance -107.122,00 -48.206,20 -31.500,0 28.006,51 -39.500,00|
IAktiver 222.730,91] 281.646,71] 250.146,71| 309.653,22 270.153,22|
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DSMG

Dansk Selskab for Medicinsk Genetik

Bestyrelsens budgetforslag

2026
“veyu 2024 2025 2026
Budget Regnskab Budget Regnskab Budget

Medlemskontingent 60.000,00 58.250,00 60.000,00 58.950,00 60.000,00;
Arsmpde aktuelle ar (sponsorindtaegter) 27.000,00] 20.976,00] 33.000,00 6.736,00 65.000,00
Andre indtaegter (Hjemmeside, Tryg bestyrelsesforsikring) 0,00 104,58 0,00 104,58 0,00)
Stgtte laegeforeningen udenlandsk foredragsholder 7.000,00] 3.160,00| 7.000,00 7.000,00 7.000,00]
Kurser og lign. 8.000,00] 11.900,00 0,00 0,00 0,00
Betaling af Arsmgde via DSMG 29.410,00 3.465,00

Generalforsamling 5.000,00] 408,00 5.000,00 934,00 5.000,00]
Bestyrelsesmgder 4.500,00] 2.535,95| 4.500,00 946,00 4.500,00
Arsmgde aktuelle ar 52.000,00 55.652,00) 40.000,00 12.529,514 90.000,00§
DSMG Prisen (Prisen: 5.000 + diverse) 5.000,00| 0,00 10.000,00) 10.000,0(1 0,00I
ITryg bestyrelsesansvarsforsikring 2.500,00| 1.771,67 2.500,00 2.032,5]] 2.500,00'
Hjemmeside + regnskabsprogram 14.000,00 15.479,25 17.000,00 16.495,17 17.000,00'
Gebyrer 4.000,00] 1.458,00 4.000,00 1.072,00 4.000,00
Tilskud videnskabeligemgder 10.000,00| 2.281,75| 10.000,00| 1.242,40 10.000,00§
UEMS 3.500,00 2.994,80| 3.500,00 2.997,48 3.500,00]
[Tordenskjoldsmgde 20.000,00] 20.000,00 0,00 20.000,008
Kurser og lign. 8.000,00 18.103,42 5.000,00 0,00 S.OO0,00I
Laboratoriegenetik v. 2.0 70.622,00| 70.721,94 0,00 0,00 0,00I
Faglig/strategisk udvikling 10.000,00| 600,00 10.000,00| 0,00 10.000,00}
Balance -107.122,00 -48.206,20 -31.500,00 28.006,5 -39.500,00
IAktiver 222.730,91] 281.646,71] 250.146,71 309.653,22| 270.153,22]
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Velkomsttale 27.3.26

Keere DSMG-medlemmer, kaere venner, keere kollegaer, kaere geester, keere sponsorere,

Pa vegne af bestyrelsen vil jeg gerne byde velkommen til jubileeumsarsmeadet, hvor vi fejrer at
klinisk genetik som grundspeciale har eksisteret i 30 ar. Tak til sponsorere og cheflaeger for at
gore dette made muligt. Jeg er glad for at der igen i ar har rekord mange deltagere, 120, heride
smukke omgivelser pa Hotel Koldingfjord. Hvem ndede at fa et veerelse? Reek lige handen op.
Tillykke med det! Til jer der ikke fik et veerelse: Dem med handen oppe har god plads, sa sparg

dem gerne om en overnatning.

Spog til side.

Ved disse arsmgder plejer vi at kigge fremad. Sidste ar gjorde vi det under temaet long-read
sekventering, som nu her et ar senere har vundet stgrre indpas i diagnostikken. Sidste ars
interesse, men ogsa udviklingen siden da, vidner om et speciale som konstant arbejder med
at anvende tidens teknologi til at lgse tidens kliniske udfordringer og bidrage med forskning til

gavn for landets patienter.

For det er patienterne og deres familier som det hele handler om. Genetisk radgivning baseret
pa patientens symptomer og familiehistorik, samt ofte molekyleer genetiske analyser har i
mere end 30 ar hjulpet tusindvis af patienter og sleegtning med at forsta egen sygdom, eller
risiko for sygdom. Med andre ord, gjort dem selvhjulpne til at navigere i at handtere genetisk

sygdom deres liv.

Mere fundamentalt forsgger vi, ligesom alle andre specialer, at stille en korrekt diagnose for
derved at kunne give patienten en prognose og gerne behandling. Netop behandling af
genetiske sygdomme ekspanderes i disse ar, hvilket igen understreger behovet for vedvarende
forbedret molekyleergenetisk diagnostik. Det understreger ogsa behovet for at kliniske
genetikere er pa forkant med nye behandlinger af monogene sygdomme, eventuelt ogsa som

led i kliniske randomiserede behandlingsforsagg. Derfor fylder kompetencer indenfor



behandling og rddgivning herom veesentlig mere i den nye malbeskrivelse for leeger i
hoveduddannelse til klinisk genetik. Aktuelt kradser vi kun i overfladen af et mere
fundamentalt spgrgsmal, nemlig hvorvidt vi som speciale imadeser en fremtid som
interventionsgenetikere med en mere aktiv rolle i behandlingen af patienter som der er

eksempler paiandre lande.

Hver dag i Danmark far kliniske genetikere og kliniske akademikere et direkte indblik i den ra
molekyleergenetisk kausalitet af patientens sygdom. Det er speendende og giver en unik
forstaelse af menneskelig sygdom. Et stort privilegie egentlig. Men der er det stadig en
maerkbar udfordring i at omseaette denne viden til behandling. Er denne pathway targeterbar?
Er der kliniske studier i gang for patienter med patogene varianter i samme gen? Patienterne
og ofte deres foraeldre, har en helt berettiget forventning om kvalificeret raddgivning om det fra
sundhedsvasenet. Hvordan honorerer vi det i Klinisk Genetik og hvordan sikres
patientinddragelse? Vi har i tidens lgb holdt flere arsmader om emnet med oplaeg udefra, men
i &r har vi ogsa afsat tid til debat under session 2 om hvordan vi i samarbejde med andre
specialer, kan lykkedes med ambitionen om at omseette molekylaergenetisk diagnose til
behandling. Flere steder i landet er man i gang. Kan de lgsninger der er opstaet lokalt danne
skole og kan de skaleres? Det og mange andre spgrgsmal forventer jeg bliver emner i den

kommende revision af specialeplanen.

| session 3 seetter vi fokus pa fremtiden, herunder ogsa behandling, med foredragsholdere fra

udlandet.

30 ar er for sa vidt bare et rundt tal, men et jubileeum er ogsa en god anledning til at kigge bade
bagud i tid, pa nutiden og fremtiden. Sa det vil vi gare. Ved at forsta og huske fortiden, samt de
mennesker som formede det faglige fundament, men ogsa det kulturelle fundament vi star pa,

er vi bedre rustet til fremtiden og til at lgse de kliniske udfordringer som patienterne giver os.



Vi havde derfor inviteret Gert Bruun Petersen som var forhenvaerende cheflaege ved Klinisk
Genetisk Afdeling Vejle og professor ved Aarhus Universitet. Vi have inviteret ham til at
fortaelle hele historien om specialets oprettelse i 1996. Men Gert dgde i januari ari en alder af
92, ;ere veere hans minde. Det er meget trist, at han ikke kunne veere heri dag. Jeg talte i
telefon med Gert i oktober hvor han fortalte historien om et mgde i Sundhedsstyrelsenii
1990érne. Det handlede om hvorvidt man skulle etablere klinisk genetik som et selvstaendigt
speciale. Tilstede ved mgdet var en selvsikker peediater, som mente klinisk genetik var en
naturlig del af paediatrien. Men der var ogsa en selvsikker hepatolog, der mente at klinisk
genetik var en naturlig del af hepatologien. | midten sad en, formentlig lidt radvild chef, som
derfor endeligt besluttede at klinisk genetik skulle oprettes som et selvstaendigt speciale til
Gerts fortjeneste, og siden os alle her i lokalet. Historien er dog en grov forsimpling af de
egentlige omstaendigheder, sa jeg haber at folk der har veeret med i laengere tid end jeg kan

bidrage. | fgrste session far vi indblik i historien under kyndig styring af professor Lone Sunde.
Ikke desto mindre havde vi i bestyrelsen besluttet at udpege Gert Bruun Petersen som det
farste eeresmedlem af DSMG, pa baggrund af hans centrale rolle i etableringen af specialet og
bidrag til specialets udvikling. Det bliver nu posthumt. Han er den fgrste af slagsen og bliver
foreviget fremover pa vores hjemmeside.

Han ville have nydt at veere til dette jubileeumsarsmade og deltage i det faglige program.

Og angaende det faglige program: Tak til alle jer, der har sagt ja til at komme og bidrage til

mgdets faglige oplaeg. Vi har glaedet os.

Lidt praktisk:

Kraftig opfordring til at ga rundt og besgge vores udstilleres stande og tag en snak med dem!

Igen i ar har vi en udstillerkonkurence og praemien, som er rigtig god, uddeles senere i aften.

Vi gar til bords kl. 18.30.



Umiddelbart efter maden er der live musik og Ole Halfdan, som normalt er chefleege pa

MOMA Arhus, har taget sit band Park Life med s& husk danseskoene.

Rigtig godt arsmgde!

Nu vil jeg give ordet videre til Lone Sunde.

Formandens beretning 2026 28.3.26

Keere medlemmer,

Det seneste ar har vaeret bade aktivt og begivenhedsrigt for DSMG. Vi har haft travlt i
bestyrelsen. Jeg vil gerne begynde med at takke fire damer med ben i naesen som har formet

DSMGs arbejde det sidste ar.

Malene Djursby, sekreteer som talmodigt og flittigt besvarer jeres henvendelser om stort og

smat og dermed sikrer den daglige drift af selskabet.

Kathrine Marie Johannesen som fast SoMe ansvarlig og hjemmesideansvarlig og koordinater

ind i styregruppen for guidelines.
Kristina Sgrensen er kasserer og en keempe drivkraft bag organisering af arsmgdet.

Og ikke mindst Anja Frederiksen, neestformand og referent, som sikrer at en relativt ung

bestyrelse har en voksen og en professor at spgrge til rads.

Sidste ar ved denne tid havde jeg egentlig teenkt at vi skulle fokusere pa organisationen i
selskabet og maske svinge os op til en enkelt vedteegtsaendring. Arbejdet i bestyrelsen er
spandende, men ogsa omfattende. Derfor kan jeg se et konkret behov for at vi udvider
bestyrelsen. Men i bestyrelsesarbejde, som i livet generelt, kom der ting ind fra hgjre som

indtil videre har udskudt de planer.

Jeg vil pege pa 3 sager:



1) TP53 sagen ramte de internationale medier i maj 2025. En dansk seeddonor som er

mosaik for en patogen TP53 variant er biologisk far til mindst 197 barn hvoraf flere har
udviklet cancer. Sagen viser en af konsekvenserne af en manglende international
regulering af seeddonation. Da sagen har sit udgangspunkt i Danmark vurderede vi i
bestyrelsen at det var ngdvendigt at reagere fra selskabets side og beskrive de
historiske aspekter af seeddonation og de sager der har veeret i lgbet af tiden. Men ogsa
de aktuelle udfordringer i det klinisk genetiske arbejde med donorer set fra vores side,
samtisaer ogsa at anvise en lgsning. Derfor skrev vi i oktober 2025 en kronik i Jyllands
Posten om behovet for EU regulering, herunder en international graense for antal barn
per seeddonor samt et uafhaengigt, centralt register til langtidssikret sporbarhed af
donoranvendelse. Dermed kan man bedre sikre hurtig karantaene af seeddonorer,
samt hjeelpe donorbgrn i risiko til relevant klinisk kontrolprogram. Vi teenker at EU kan

og bar lgfte denne opgave.

Speciallaegeloftet. Den 25. maj preesenterede Regeringen, Danske Regioner og
Kommunernes Landsforening en Forarsaftale som med rette sagger at afhjeelpe
specialleegemanglen i Danmarks udkantsomrader. Som led heri indfgres som bekendt
et loft for antallet af speciallaegestillinger pa universitetshospitalerne. Her taeller man
hoveder fremfor arsveerk. Aftalen vanskeliggar derfor i hgj grad kliniske
deltidsstillinger, og dermed ogsa frikab til forskning. Dermed risikerer
sundhedsvaesenet at tabe en generation af kliniske forskere, hvis ikke loftet haeves af

den kommende regering.

Specialleegeloftet risikerer ogsa at steekke strategien for personlig medicin | Danmark.
Strategien fra den nu tidligere regering seetter fokus pa sterre inddragelse af
patientperspektiver i behandling og forskning, udvikling af farmakogenetiske
analysemetoder, bedre brug af sundhedsdata til tidlig opsporing af sygdom, styrkelse

af ATMP omradet, samt udbredelse af brugen af helgenom sekventering i



sundhedsvaesenet generelt. Alle er komplekse omrader hvor universitetshospitalerne

ma forventes at spille en central rolle hvis det skal udmgntes.

Klinisk Genetik er et speciale dimensioneret til vaekst, som er ngdvendig for at
handtere den stigende aktivitet og kompleksitet indenfor genetiske udredninger af
patienter. Samtidig er klinisk genetik et relativt lille speciale. Specialistviden er derfor
ofte koncentreret pa fa personer eller mindre faglige miljger, hvor taet samarbejde er
seerligt vigtigt. Forarsaftalen kan blandt andet betyde at man ikke kan ansastte nye
speciallaeger i tide til at overtage disse funktioner ved generationsskifte. Eller endnu
veerre, resultere i videns tab fra dygtige uddannelsesleeger som sgger over i andre
specialer eller brancher. | august gik DSMG derfor sammen med Dansk Selskab for
Klinisk Immunologi, Dansk Selskab for Klinisk Mikrobiologi og Dansk Selskab for Klinisk
Farmakologi om en feelles indsigelse til Danske Regioner og Regeringen med henblik
pa undtagelse fra specialleegeloftet. Yngre genetikere har gjort det samme. Vi afventer

evalueringen i april.

3) Genetiske strakssvar pa sundhed.dk. Danske Regioner vedtog tilbage i 2015 at
patienter skal have direkte adgang til alle skanninger og laboratorieanalyser, herunder
genetiske svar. Arbejdet med at implementere dette er stadig i gang. Ubetinget straks
adgang til genetiske pravesvar pa sundhed.dk risikerer at udseette patienter for alvorlig
psykosocial belastning ved komplekse eller livseendrende genetiske resultater uden
klinisk radgivning. Derfor mener vi at der bgr indfares mulighed for forsinket eller
klinikerstyret frigivelse af genetiske svar. DSMG og Chefleegerne har derfor rettet
henvendelse til det nyvalgte sundhedsudvalg i Dansker Regioner og vi er indkaldt til

mgde herom i april.

| tilleeg til ovenstaende vil jeg neevne et ganske omfattende arbejde med haringer og

forespgrgsler.



I januar gik viimod den daveerende regerings forslag om at kriminalisere feetter-kusine
aegteskaber. | vores optik kan den beskedne ggede risiko for arvelige sygdomme hos bgrn af
feetter-kusine aegteskabet (3 procent point ifglge lovforslaget) ikke opveje at strafferetlige

sanktioner anvendes til regulering af genetisk betingede sundhedsrisici.

Hgringsarbejdet foregar ogsa i europaeisk regi. Tidligere pa aret opponerede vi i DSMG kraftigt
imod at budgettet for de Europeaeiske Reference Netvaerk skal overfgres til EU's
konkurrencefond i det nye budgeti EU i 2028-2034. ERN er stadig under udvikling, men de
bidrager til vigtig klinisk vidensudveksling indenfor EU. Hvis budgettet overfares til
konkurrencefonden frygter vi at ERN skal konkurrere med andre politikomrader. Sundhed er et
mindre politikomrade som risikerer at blive klemt i konkurrencen f.eks med forsvar, landbrug

og digitalisering.

Generelt stgtter vi i bestyrelsen mange af de europaeiske sundhedsinitiativer, herunder ogsa
European Health Data Space og Genome of Europe. De udggr et potentiale for patienter,
selvom juridiske begreensninger af dataoverfarsel over landegraenser er en meget stor
hindring. Seerligt spaendende erideen i Genome of Europe som den nye europeeiske
referencekohorte, der kan understgtte klinisk genomisk fortolkning og diagnostik i fremtiden.
Vived alle at referencemateriale er altafgarende for kvalitet i genetisk diagnostik. Aktuelt er vi
dog desveerre alle bundet af Hg38 som et linezert referencegenom, der introducerer et
observationelt bias, hvorved man kun kan undersgge genetiske varianter i de regioner der er til
stede i referencen. Dette kan lgses ved en pangenomgraf. | stedet for at bruge et lineeert
referencegenom, samler pangenomgrafer bedre den genetiske variation i en population og
repraesenterer den som et graf-baseret reference. Dermed far man en bedre kortleegning af
patientens genom. Derfor vil jeg gerne rose det Faglige rad og Bestyrelsen i NGC for at
nedsaette en arbejdsgruppe for etablering af pangenomgraf baseret diagnostik i Danmark i
fremtiden. Selv kontorchefer i Indenrigs og sundhedsministeriet ministeriet kender nu til

begrebet pangenomgrafer. Pangenomgrafer, dejligt ord.



Resten af 2026 vil blive preeget af arbejdet med ny specialebeskrivelse og sidenhen
specialeplan. Klinisk genetiks styrkeposition ligger blandt andet i den teette integration af
laboratorie og klinik. Hermed kan vi lettere sammenholde genotype og faenotype. Vi inddrager
patienten og hele familien for at forsta arvelig sygdom og hjeelpe patienten. Viintegrerer
avanceret molekyleergenetisk diagnostik, tveerfaglig klinisk radgivning og forskning for at
muliggare preecis risikovurdering, gerne ogsa malrettet behandling og forebyggelse pa tveers

af arvelige sygdomme.

| praksis har Klinisk genetik overvejende haft et monogent fokus. Selvom om det er klinisk
operationelt efterlader det potentielt en del patienter udiagnosticerede. Med short read
sekventering kan vi finde en genetisk aetiologi hos ca. 20-30% af patienterne og sadan har det
veeret i over et arti. Anna Lindstrand, chefleege og professor ved Klinisk Genetisk Afdeling pa
Karolinska i Stochholm havde en vigtig kommentarartikel i Nature Biotechnology i januari ar.
Hun beskriver de teknologiske muligheder der er for at komme videre fra den kliniske
monogene praksis set fra klinisk genetisk afdeling. Hun advokerer for at vi i stigende grad
anvender long-read sekventering i klinikken med henblik pad multivariant testing. Vi skal
udnytte bedre at vi har fasede varianter sa vi kan undersgge haplotype arkitekturen herunder
ogsa cis-regulerende elementer som modifiers af monogen sygdom. Det er en vigtig pointe.
En naturlig forleengelse heraf er diskussionen om integration af polygenic risk score.
Uddannelsesudvalget i DSMG har i deres forslag til ny specialebeskrivelse specifikt neevnt
polygene risiko scorer og senere i dag skal vi behandle den anden udgave af DSMGs guideline

for anvendelse af PRS.

En ambitigs specialebeskrivelse vil dog veere afhaengig af den vedvarende udvikling som | som
medlemmer sikrer. Klinisk Genetiks evne til at udvikle vedvarende forbedret radgivning,
behandling og omsorg for patienter afhaenger af jeres fortsat aktive og betroede deltagelse i
udvalg, GENets og styregrupper. Den reelle udvikling kommer nar vi som kliniske
akademikere, genetiske vejledere og kliniske genetikere vover pelsen, integrerer ny teknologi i
laboratoriet eller nye metoder til radgivning af patienten, validerer, implementerer, evaluerer
og publicerer, og danner skole for hvordan faget udvikler sig. Tak til alle for det vedvarende,

grundige arbejde.



| bestyrelsen ggr vi hvad vi kan for at understgtte organisationen og videns udveksling pa
tveers af landet sa vi kan opna synergieffekter til patienternes bedste. Som en sidste
bemeerkning i denne beretning skal jeg naevne at vi har brug for jer til at understgtte
organisationen ved at holde hjemmesiden opdateret. Sa nar | treeder ind eller ud af et udvalg
eller GENet bedes | skrive til sekretaeren som videresender til Jette s hjemmesiden kan

holdes opdateret. Sa sikrer vi at vi ved hvem vi skal skrive til.

| DSMG mindes vi ikke kun dem, vi mistede det sidste ar, vi fejrer ogsa de levende. Og det skal

Vi nu.

Genetisk vejledere med diplomer:

e Marianne Praestegaard, OUH

e Agnete Ngrrelund-Madsen, RH
¢ Lotte Klansg, RH

e Kari Schou, RH

¢ Marie Bilde Andresen, RH

e Marianne Lodahl, RH

Kliniske akademikere der blev faerdige

e Trine Ostergaard, AUH
e QinHao, OUH

Specialleeger der blev faerdige indenfor det sidste ar.

e Maria Therese Schelde-Olesen og Katrine Saldern Aagaard begge fra OUH
e Maria Bejerholm Boelman fra Rigshospitalet

e Agnethe Berglund og Thorkild Therkelsen fra AUH

Tak til alle medlemmer for jeres store engagement og indsats for faget og patienterne!
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