Referat

Mgde i nationalt specialistnetvaerk for Nyresvigt

Dato: 20. januar 2022, kl. 13.30-15.30 (virtuelt)

Mgdeleder: Lene Heickendorff
Sekreteer: Gitte Tofterup Hansen
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Dagsorden

Punkt Aktivitet

0 Velkommen v. Lene Heickendorff

1 Videre arbejde med afgraensningsskemaer for patientgruppen, v/ Lene Heick-
endorff

2 Drgftelse af indstilling fra indstillingsrunde 2 og nedszettelse af undergruppe,
v/ Lene Heickendorff

3 Aftaler vedr. opgave 2 om kortleegning af nuveerende nationale set-up for ud-
redning og behandling af de enkelte indikationer i patientgruppen v/ Lene Hei-
ckendorff

4 Evt.

Medlemmer af nationalt specialistnetvaerk for nyresvigt
Lene Heickendorff, (formand), NGC

Jens Michael Hertz, (naestformand), udpeget af Region Syddanmark
Jens Schmidt Iversen, udpeget af Region Hovedstaden (afbud)
Michael Munch, udpeget af Region Sjzelland

Birgitte Godskesen Tougaard, udpeget af Region Midtjylland
Birgitte Bang Pedersen, udpeget af Region Nordjylland

Maria Rasmussen, udpeget af LVS

Kirsten Madsen, udpeget af LVS (afbud)

Ida Maria Schmidt, udpeget af LVS

Helle Charlotte Thiesson, udpeget af RKKP (afbud)

Jan Rishave, udpeget af Danske Patienter
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Pkt. 1/ Videre arbejde med afgraensningsskemaer for patientgrup-
pen, v/ Lene Heickendorff

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket:
e formelt godkender afgraensningsskemaerne for hhv. Nyresvigt voksne og
Nyresvigt bgrn (bilag 1.1-1.2) med undtagelse af felt 28 og 29

e drgfter hvordan effekten af helgenomsekventering kan males:
o Hvilke 1-2 parametre, der vil vaere mest perspektiv i at fglge
o Hvordan opfglgningen skal ske
o Hvorfra data skal hentes.

Referat

Forud for specialistnetveerkets behandling af dagsorden blev medlemmerne spurgt,
om der var nye vaesentlige forhold vedr. til deres habilitet. Dette var ikke tilfaeldet.

Afgraensningsskema for indikationen Nyresvigt voksne blev godkendt med undta-
gelse af felt 28 og 29 og flowchart. Det blev aftalt, at Birgitte Godskesen opdaterer
flowchart ud fra drgftelserne pd mgdet.

Afgraensningsskema for indikationen Nyresvigt bgrn har vaeret i hgring hos paedia-
tere i Region Nordjylland, Midtjylland og Syddanmark. Ida Maria fremlagde de cen-
trale punkter fra hgringen. | forbindelse med hgringen er det blevet drgftet, om ka-
tegori B vedr. prae-terminalt nyresvigt skal indga i skemaet for bgrn. Emnet tages
op igen efter den nuvaerende genetiske diagnostik vedr. bgrn med nyresvigt (bade
for kategori A og B) er blevet kortlagt.

Lene Heickendorff orienterede herefter om kommissoriets opgave 3, herunder spe-
cialistnetvaerkets rolle ift. opfglgning og maling af klinisk effekt af helgenomsekven-
tering i relation til den model for opfglgning, der er besluttet af styregruppen for
implementering af personlig medicin pa mgde den 17.12.2021.

Det blev aftalt, at Ida Maria Schmidt, Jens Michael Hertz, Maria Rasmussen, Mi-
chael Munch og Birgitte Tougaard laver forslag til tekst til felterne 28 og 29. Birgitte
Tougaard er tovholder pa processen. Mail vedr. frister vil blive udsendt separat.

Problemstilling

Specialistnetvaerkets opgave er at identificere indikationer og kriterier for anven-
delse af helgenomsekventering ud fra en vurdering af diagnostisk udbytte og mer-
vaerdi for patienten, og herunder komme med forslag til gnsket antal helgenomse-
kventeringer. Rammen for udarbejdelse af indikationer og gnsker om antal hel-
genomsekventeringer er de sygdomstilstande og det antal helgenomsekventerin-
ger, der er beskrevet i indstillingerne og som ligger til grund for patientgruppen.

Specialistnetvaerket skal desuden komme med anbefalinger til parametre, der op-
gores for patientgruppen, saledes at den kliniske effekt og merveaerdien for brugen

&

NATIONALT
GENOM CENTER

2/6



&

NATIONALT
GENOM CENTER

af helgenomsekventering for patientgruppen kan fglges og vurderes ud fra de mal,
der angives i afgraensningsskemaerne.

Baggrund

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

Lgsning

Siden sidste mgde den 2. december er afgraensningsskemaer for hhv. Nyresvigt
voksne og Nyresvigt bgrn blevet opdateret og efterfglgende sendt i skriftlig hgring
mhp. godkendelse.

Ved mgdet drgfter specialistnetvaerket eventuelle sidste udestaende vedr. de to af-
graensningsskemaer mhp. endelig godkendelse med undtagelse af felt 28 og 29, jf.
nedenstdende afsnit vedr. maling af diagnostisk udbytte og klinisk effekt for pa-
tientgruppen.

Maling af diagnostisk udbytte og klinisk effekt for patientgruppen

I relation til specialistnetvaerkets anbefalinger omkring opfglgning for patientgrup-
pen (afgraesningsskemaets punkt 25-29) praesenterer formanden ved mgdet Kom-
missoriets opgave 3 og den model for opfglgning, som Styregruppen for implemen-
tering af personlig medicin har besluttet pa mgde den 17. december 2021.

| afgraesningsskemaets punkt 28-29 om diagnostisk udbytte og klinisk effekt skal de
nationale specialistnetvaerk komme med anbefalinger til parametre, der bgr opgg-
res for patientgruppen, saledes at den kliniske effekt og mervaerdien for brugen af
helgenomsekventering for patientgruppen kan fglges og vurderes ud fra de mal,
der angives i afgraensningsskemaerne. Dette for at styregruppen for implemente-
ring af personlig medicin (regionernes sundhedsdirektgrer) kan fglge fremdrift og
traeffe beslutninger omkring ressourcer/gkonomi og faglige prioriteter og evt. fore-
tage justeringer ved behov.

Specialistnetvaerkets drgftelse om hvilke parametre, der bgr opggres for patient-
gruppen vil tage udgangspunkt i flg. spgrgsmal:
e Huvilke 1-2 parametre vil der vaere mest perspektiv i at fglge i forhold til at
kunne fglge op pa den kliniske effekt af helgenomsekventering.
e  For de anbefalede parametre: Hvor fra data skal hentes? Findes der fx alle-
rede eksisterende datakilder, som kan anvendes?
e Hvordan kan opfglgningen tilretteleegges/hvordan kan data indsamles?

Videre proces

Nar specialistnetvaerkets forslag til afgraensning af patientgruppen (opgave 1) og
kortlaegning af nuvaerende regional organisering af genetisk diagnostik (opgave 2)
er afsluttet, forelaegges specialistnetvaerkets anbefalinger til kommentering i ar-

3/6



&

NATIONALT
GENOM CENTER

bejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering og arbejdsgruppen
for fortolkning.

Specialistnetvaerkets anbefalinger vil ssmmen med kommentarer fra den kliniske
arbejdsgruppe og arbejdsgruppen for fortolkning indga i det beslutningsgrundlag
for patientgruppen, som NGC forelaegger Styregruppen for implementering af per-
sonlig medicin med henblik pa godkendelse. Styregruppen vil i szerlig grad have fo-
kus p3, at anbefalingerne for patientgruppen er inden for rammen af de styrende
principper. Det er styregruppens opgave at fordele de 60.000 helgenomsekvente-
ringer mellem de forskellige patientgrupper, og de fglger derfor udviklingen tzet og
Igbende for alle patientgrupper.

Bilag

Bilag 1.1 Nyresvigt voksne
Bilag 1.2 Nyresvigt bgrn (eftersendes)

Pkt. 2/ Drgftelse af indstilling fra indstillingsrunde 2 og nedsaettelse
af undergruppe, v/ Lene Heickendorff

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter indstillingen mhp. nedsattelse af en
undergruppe, der kan pabegynde afgraensning af indikationen (bilag 2).

Referat

Maria Rasmussen fremlagde indstillingen med de foresldede tre indikationer; Ufor-
klaret nefrotisk proteinuri (3,5g per dggn eller tilsvarende albuminuri eller
albumin/kreatinin ratio) og hypoalbuminaemi, Primaer FSGS eller MCN og Uforklaret
vedvarende proteinuri > 1,0 g per dggn og 1. gradsslaegtning med nyrepdvirkning,
begge 50 dr eller yngre pa diagnosetidspunktet.

Der var enighed om, at det skal drgftes naermere, hvad de relevante kriterier for
bgrnegruppen skal vaere. Det skal ogsa praeciseres, hvad der forstas ved “vedva-
rende” samt hvad der forstas ved ”primaer” FSGS. Der var endvidere enighed om, at
bgrn og voksne som udgangspunkt beskrives i samme skema.

Der blev nedsat en undergruppe bestaende af Maria Rasmussen, Birgitte Tougaard,
Ida Maria Schmidt, som udarbejder et udkast til afgraensningsskema forud for nae-
ste mgde. Maria Rasmussen er pennefgrer og tovholder pa processen. Mail vedr.
frister vil blive udsendt separat.
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Problemstilling

Styregruppen for implementering af personlig medicin godkendte pa mgde den
17.12.2021 at yderligere 8 patientgrupper indstilles til helgenomsekventering.
Blandt de 8 indstillinger er der én indstilling, som skal inkluderes under specialist-
netveerk for nyresvigt, Uforklaret, vedvarende proteinuri, fokal segmental glo-
merulosklerose (FSGS)/minimal change (MCN) (bilag 2).

Lgsning

Ved mgdet drgfter specialistnetvaerket indstillingen mhp. nedsattelse af en under-
gruppe, der kan pabegynde afgraensning af indikationen.

Videre proces

Undergruppens udkast til afgraensning af indikationen drgftes pa naeste mgde den
21. februar 2022.

Bilag

Bilag 2: Uforklaret, vedvarende proteinuri, fokal segmental glomerulosklerose
(FSGS)/minimal change (MCN)

Pkt. 3/ Aftaler vedr. opgave 2 om kortlaegning af nuvaerende natio-
nale set-up for udredning og behandling af de enkelte indikationer i
patientgruppen v/ Lene Heickendorff

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter den videre proces for Igsning af op-
gave 2 om kortlaegning af nuvaerende nationale set-up for udredning og behandling
med henblik pa at lave aftaler herom.

Referat

Lene Heickendorff introducerede opgaven og opfordrede til, at de regionale med-
lemmer, som skal udfylde kortlaegningsskemaet, hgrer bagland/laboratorier som
laver den genetiske diagnostik.

Kortlaegningsskemaet udsendes til de regionalt udpegede medlemmer og frist for
indsendelse af udfyldte kortleegningsskemaer vil fremga af fglgemailen.
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Problemstilling

Det nuvaerende nationale set-up for rekvirering, sekventering, fortolkning af data og
udarbejdelse af svar for patienter med de identificerede indikationer, skal kortlaeg-
ges. Dette skal bidrage til regionernes interne regionale organisering.

Lgsning

Opgaven med kortleegning drgftes med henblik pa at de regionale reprasentanter i
specialistnetvaerket kan udfylde kortlaegningsskemaet for indikationerne Nyresvigt
voksne og Nyresvigt bgrn.

Videre proces

De udfyldte skemaer sendes til udvalgssekretaeren med henblik pa gennemgang pa
det kommende mgde.

Bilag

Bilag 3. Skema til kortlaegning af regional organisering

Pkt. 4/ Eventuelt

Referat

Det blev aftalt, at der reserveres tidspunkt til 6. mgde den 24. marts 2022 kl. 13.30-
15.30.
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