Referat

Mgde i nationalt specialistnetvaerk for bérn og voksne med sjeeldne
sygdomme

Dato: 26. april 2022 kl. 13.30-15.30 (virtuelt)

Mgdeleder: Birgitte Nybo
Sekreteer: Gitte Tofterup Hansen
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Velkommen v. Birgitte Nybo

1 Afslutning af arbejde med afgraensning af patientgruppen v/ Birgitte Nybo

2 Afslutning af kortleegning af nuvaerende nationale set-up for udredning og
behandling af de enkelte indikationer i patientgruppen v/ Birgitte Nybo

3 Afslutning af teknisk afklaring af de laboratorie- og analysemaessige behov
for patientgruppen v/Peter Johansen

4 Rekvisition og kriterier v/Peter Johansen
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Pkt. 1 Videre arbejde med afgraensning af patientgruppen v/Chri-
stina Fagerberg

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket formelt godkender afgraensningsskema for pa-
tientgruppen (bilag 1.1).

Det indstilles endvidere, at specialistnetvaerket drgfter hgringssvar fra naestfor-
maend fra fire specialistnetvaerk samt drgfter formandskabets sammenfatning af
hgringssvarene mhp. godkendelse heraf.

Referat

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

Specialistnetvaerket drgftede og godkendte det opdaterede afgreensningsskema for
patientgruppen.

Birgitte Nybo praesenterede indholdet af hgringssvar fra naestformaend fra hhv.
specialistnetvaerk for endokrinologiske patienter, arvelige hjertesygdomme, psykia-
tri bgrn og unge, neurogenetiske patienter, arvelige kolestatiske og fibrotiske lever-
sygdomme og oftalmologi samt formandskabets drgftelser med naestformanden
for specialistnetvaerk for audiogenetik.

I den forelgbige sammenfatning konkluderer formandskabet, at der ikke vurderes
at veere risiko for, at patienter kan falde mellem to stole, dvs. vurderer, at der ikke
er risiko for, at patienter udelukkes fra muligheden for tilbud om helgenomsekven-
tering, safremt det er indiceret ud fra de beskrevne indikationer og tilgrundlig-
gende kriterier, uafhaengigt af patientens primaere henvisningsafdeling. Dette be-
grundet i at patienterne henvises til og udredes pa de afdelinger, hvor det giver
mest mening i forhold til de dominerende symptomer, og endvidere i at der er
gode samarbejdsrelationer og samarbejde vedr. patienterne pa tveers af de afdelin-
ger, der udreder patienterne. Endvidere konkluderer formandskabet pa samme
baggrund, at patienterne vil blive tilbudt samme udredningsforlgb i det omfang det
giver faglig mening.

Specialistnetvaerket godkendte formandskabets forelgbige sammenfatning af hg-
ringssvarene, og det blev aftalt, at formandskabet har mandat til at afslutte proces-
sen med naestformandenes kommentering af anbefalingerne, hvor der kan vaere
overlappende patientgrupper. Kommer der bemaerkninger, som adskiller sig vae-
sentligt fra de allerede indkomne hgringssvar vil specialistnetvaerket blive hgrt, fgr
formandskabet udformer den endelige sammenfatning.

Problemstilling

Specialistnetvaerkets opgave er at identificere indikationer og kriterier for anven-
delse af helgenomsekventering ud fra en vurdering af diagnostisk udbytte og klinisk
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effekt 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 merveerdien for brugen
af helgenomsekventering for patientgruppen kan fglges og vurderes ud fra de mal,
der angives i afgraensningsskemaerne.

| forbindelse med etablering af specialistnetvaerk for bgrn og voksne med sjeeldne
sygdomme blev det besluttet, at en referencegruppe bestaende af nsestformaend
fra specialistnetvaerk far mulighed for at kommentere anbefalingerne, hvor der kan
veere overlappende patientgrupper.

Specialistnetvaerk for bgrn og voksne med sjaeldne sygdomme besluttede ved sid-
ste m@de den 22. marts 2022, at specialistnetvark for hhv. endokrinologiske pa-
tienter, psykiatri — bgrn og unge og arvelige hjertesygdomme skulle hgres ift. at
identificere, om der overlap til indikationer pa patienter, som er beskrevet i specia-
listnetvaerk for bgrn og voksne med sjeldne sygdomme.

Specialistnetvaerket har tidligere besluttet, at specialistnetvaerk for neurogenetiske
patienter ligeledes skal hgres mhp pa ovenstaende.

Lgsning

Siden specialistnetveerkets sidste mgde den 22. marts 2022 har afgraensningsske-
maet vaeret i skriftlig hgring mhp. godkendelse. Der er indkommet fa bemaerknin-
ger, som drgftes ved mgdet mhp. endelig godkendelse af skemaet.
Siden specialistnetvaerkets sidste mgde den 22. marts 2022, har NGC endvidere ret-
tet henvendelse til naestformandene for de fire specialistnetvaerk og anmodet om
svar pa fglgende:
| forhold til afgraensningen af indikationerne fra specialistnetveerk for bgrn og
voksne med sjaeldne sygdommes er det da din vurdering,
e atdereroverlap til indikationer pa patienter, som er beskrevet i jeres spe-
cialistnetvaerk?
e atdet via de to specialistnetvaerks samlede afgraensning af de pagzldende
indikationer sikres at ingen patienter falder mellem to stole?
e at patienterne vil blive tilboudt samme udredningsforlgb i det omfang det
giver faglig mening?

Ved mgdet drgfter specialistnetvaerket hgringssvar fra naestformaend fra de fire
specialistnetvaerk samt drgfter formandskabets sammenfatning af hgringssvarene
mhp. godkendelse heraf.

Videre proces

Nar specialistnetveerkets forslag til afgraensning af patientgruppen er afsluttet, fo-
relaegges forslaget til kommentering i arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af hel-
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genomsekventering og arbejdsgruppen for fortolkning (arbejdsgruppernes kommis-
sorier).

Bilag

Bilag 1.1 Afgraensningsskema for patientgruppen

Bilag 1.2 Hgringssvar fra naestformand for specialistnetveerk for neurogenetiske pa-
tienter (eftersendes)

Bilag 1.3 Hgringssvar fra naestformand for specialistnetveaerk for psykiatri hos bgrn
og unge (eftersendes)

Bilag 1.4 Hgringssvar fra naestformand for specialistnetvaerk for endokrinologiske
patienter (eftersendes)

Bilag 1.5 Hgringssvar fra naestformand for specialistnetveerk for arvelige hjertesyg-
domme (eftersendes)

Bilag 1.6 Formandskabets sammenfatning vedr. hgringssvar (eftersendes)

Pkt. 2 Afslutning af kortlaegning af nuvaerende nationale set-up for
udredning og behandling af de enkelte indikationer i patientgrup-
pen v/ Birgitte Nybo

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket godkender kortleegninger af regional organise-
ring for udredning og behandling indsendt af de regionale repraesentanter (bilag
2.1-2.5).

Referat

Specialistnetvaerket godkendte de fem kortleegninger af regional organisering for
udredning og behandling.

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

Ved sidste mgde blev det aftalt, at NGC — pa baggrund af drgftelser ved mgdet —
skulle indfgre forslag til generisk formulering til felt 7, samt lave forslag til, hvordan
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https://ngc.dk/ngcs-raadgivnings-og-beslutningsorganer/arbejdsgrupper-og-specialistnetvaerk
https://ngc.dk/ngcs-raadgivnings-og-beslutningsorganer/arbejdsgrupper-og-specialistnetvaerk

afdelinger (rekvirerende/fortolkende etc.) kan samles hvor relevant mhp. at forenkle
kortlaegningsskemaet.

De opdaterede skemaer blev sendt til kommentering ifm. udsendelse af referat fra
mgdet.

Der er ikke indkommet kommentarer.

Ved mgdet godkendes kortlaegningsskemaerne endeligt.

Bilag

Bilag 2.1 Kortlaegning, Region Nordjylland
Bilag 2.2 Kortlaegning, Region Sjeelland
Bilag 2.3 Kortlaegning, Region Syddanmark
Bilag 2.4 Kortlaegning, Region Midtjylland
Bilag 2.5 Kortlaegning, Region Hovedstaden

Pkt. 3/2022 Afslutning af teknisk afklaring af de laboratorie- og ana-
lysemaessige behov for patientgruppen v/Peter Johansen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket godkender den endelige liste over de laborato-
rie- og analysemaessige behov for patientgruppen (bilag 3).

Referat

Specialistnetvaerket godkendte skema over laboratorie- og analysemaessige behov
for patientgruppen.

Problemstilling

Som en del af afgraensningen af patientgruppen har specialistnetvaerket skullet be-
skrive hvilke laboratorie- og analysemaessige behov, herunder typer af prgvemateri-
ale, fx vaev, der skal kunne opfyldes af NGC’s infrastruktur for at patientgruppen kan
tilbydes helgenomsekventering. Det er praeciseret hvilke behov, der er ngdvendige
for igangszettelse.

Forskellige patientgrupper har forskelligt behov for laboratorie- og analysemaessig
handtering. NGC'’s infrastruktur er under Igbende udvikling. Analysetiden for en hel-
genomsekventering pa blod er pa nuvaerende tidspunkt 17-30 dage. P4 NGC’s infra-
struktur er der implementeret analyser for kopi-antalsvarianter samt for korte vari-
anter som f.eks. SNV’er. NGC’s nuvaerende tilbud i forbindelse med helgenomse-
kventering kan ses her.
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https://ngc.dk/Media/637835526000829205/Bilag%201.%20Notat.%20Udvikling%20af%20Nationalt%20Genom%20Centers%20tilbud%20i%20forbindelse%20med%20helgenomsekventering.pdf

&

NATIONALT
GENOM CENTER

Lgsning

Oversigten over laboratorie- og analysemaessige behov gennemgas mhp. eventuelle
justeringer fgr oversigten godkendes af specialistnetvaerket (bilag 3).

Videre proces

Specialistnetvaerkets oversigt over de laboratorie- og analysemaessige behov for pa-
tientgruppen vil blive sendt til kommentering af arbejdsgruppen for fortolkning.
Specialistnetvaerkets oversigt vil ssmmen med arbejdsgruppens kommentarer indga
i det beslutningsgrundlag for patientgruppen, som forelaegges styregruppen for im-
plementering af personlig medicin.

De laboratorie- og analysemaessige behov vil indgd sammen med de gvrige patient-
gruppers behov i en samlet prioritering vedr. udviklingen af NGC's infrastruktur. NGC
vil sikre koordinering til de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere rad-
givning.

Bilag

Bilag 3. Laboratorie og analysemaessige behov for patientgruppen

Pkt. 4/2022 Rekvisition og kriterier v/Peter Johansen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket godkender de samlede kriterier for rekvisition
af helgenomsekventering samt rekvisition for patientgruppen (bilag 4.1 og 4.2).

Referat

Specialistnetvaerket drgftede rekvisition for patientgruppen og de samlede kriterier
for rekvisition af helgenomsekventering.

Rekvisition for patientgruppen blev godkendt med bemaerkning om, at seetningen
under overskriften Indikation for helgenomsekventering ”Mistanke om en sjzelden
genetisk drsag, og tilstanden skyldes ikke en i forvejen genetisk afklaret sygdom i
familien, og mindst en af folgende tilstande/fund” erstattes med fglgende saetning:
”Mistanke om en genetisk drsag og tilstanden skyldes ikke en i forvejen genetisk til-
straekkeligt afklaret sygdom og mindst en af falgende tilstande/fund”, hvilket er i
overensstemmelse med formuleringen i afgraensningsskemaet . Endvidere indsaet-
tes der link til dokumentet Kriterier for rekvisition, sa det bliver nemt for rekviren-
ten af finde kriterier for de enkelte indikationer pa NGC’s hjemmeside.
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De samlede kriterier for rekvisition af helgenomsekventering blev godkendt med
bemaerkning om, at seetningen ”"Nedenstdende ICD10-koder er eksempler. Der kan
sdledes vaere andre ICD10-koder, som er relevante.” skal indseaettes.

Problemstilling

Kriterieblanketterne og rekvisitionen er udarbejdet for at rekvirenter og fortol-
kende afdelinger kan tilga information omkring indikationer og kriterier for rekvire-
ring af helgenomsekventering for patientgruppen uden at skulle lzese de samlede
anbefalinger.

Lgsning

Kriterier og rekvisition gennemgas mhp. rettelse af eventuelle faktuelle fejl fgr disse
godkendes af specialistnetvaerket (bilag 4.1 og 4.2).

Videre proces

Rekvisitionen vil efter specialistnetvaerkets godkendelse blive sendt til kommente-
ring hos WGS faciliteterne mhp. pa at sikre, at alle ngdvendige oplysninger fremgar
heraf. Herefter sendes den endelige rekvisition til specialistnetvaerket til orientering.
Safremt styregruppen godkender implementeringen af patientgruppen, vil rekvisi-
tion og kriterier blive sendt til de fortolkende afdelinger i forbindelse med introduk-
tion til NGC’s infrastruktur og evt. ibrugtagningsforlgb. Inden patientgruppen gar i
drift, vil rekvisitioner og kriterier blive lagt pa NGC’s hjemmeside

Bilag

Bilag 4.1 Udkast til rekvisition for patientgruppen
Bilag 4.2 Samlede kriterier for rekvirering af helgenomsekventering for patientgrup-
pen

Pkt. 5/2022
Eventuelt

Referat

Birgitte Nybo orienterede om den videre proces frem mod, at specialistnetvaerkets
anbefalinger sendes i skriftlig hgring hos styregruppen mhp. godkendelse af, at pa-
tientgruppen kan implementeres.
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