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Sagsbeh.: GTH.NGC
Sagsnr.: 2109214
Dok.nr.: 1774808

Dato: Den 21. juni 2021, kl. 13.00-15.30 (virtuelt Microsoft Teams)

Mgdeleder: Birgitte Nybo

Sekretaer: Gitte Tofterup Hansen

Dagsorden
Punkt Ca. tid Aktivitet
1 60 min. Videre arbejde med afgreensning af patientgruppe (opgave 1)
2 30 min. Kortlaegning af regionernes organisering (opgave 2)
3 20 min. Teknisk afklaring ift. patientgruppe
4 15 min. Opfelgning og effekt af helgenomsekventering for patientgruppe
5 15 min. Videre proces for specialistnetveerkets arbejde
6 10 min Eventuelt

Medlemmer af nationalt specialistnetvaerk for arvelig haamatologisk sygdom

Birgitte Nybo (formand) NGC

Eva Leinge, (naestformand) (udpeget af Region Hovedstaden)
Sif Gudbrandsdottir, udpeget af Region Sjeaelland

Klas Raashou-Jensen, udpeget af Region Syddanmark

Peter Niekerk, udpeget af Region Midtjylland

Kasper Rgikjeer Jensen, udpeget af Region Nordjylland
Andreas Glenthgj, udpeget af LVS

Mette Klarskov Andersen, udpeget af LVS

Charlotte Quist Lautrup, udpeget af LVS

Henrik Hasle, udpeget af LVS

Tarec El-Galaly, udpeget af RKKP (afbud)
Karen Binger Holm, udpeget af Danske Patienter (afbud)

Fra Nationalt Genom Center deltog
Ole Halfdan (NGCs WGS facilitet vest)
Gitte Tofterup Hansen
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Pkt. 1 Afgraensning af patientgruppen (opgave 1)

Indstilling

Det indstilles,

e  atspecialistnetvaerket drgfter om der er behov for udfaerdigelse af flow-
chart for udredning af trombocytopeni hos bgrn og i fald, laver plan her-
for.

o godkender feerdigggrelsen af den samlede opgave 1, bilag 1 om afgraens-
ning af patientgruppen til styregruppen for implementering af personlig
medicin, evt. med udestdende i forhold til flowchart for udredning af
trombocytopeni hos bgrn der efterfglgende kan godkendes ved skriftlig
hgring

Referat

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

Specialistnetvaerket drgftede behovet for udfeerdigelse af flowchart for udredning
af trombocytopeni hos bgrn. Det blev besluttet, at det er tilstraekkeligt, at afgraens-
ningsskemaet for indikationen Maligne arvelige haematologiske sygdomme og Bgrn
og unge (0-17 dr) med uafklaret cytopeni opdateres med yderligere beskrivelse af
udredning af trombocytopeni hos bgrn.

Endvidere blev det besluttet at tilfgje at tilfgje ’koagulationsekspert’ fra klinik for
koagulation AUH, i punktet: szerlige krav til faglig drgftelse inden rekvirering af
WGS i forbindelse med indikationen voksne patienter med arvelige trombocytde-
fekter.

Bortset fra ovennavnte tilfgjelser godkendte specialistnetveerket faerdigggrelsen af
den samlede opgave 1, bilag 1 om afgraensning af patientgruppen.

De opdaterede afgraensningsskemaer sendes til endelig godkendelse hos specialist-
netveerket sammen med referatet.

Specialistnetvaerket besluttede, at navnet pa indikationen sndres fra Maligne arve-
lige haeematologiske sygdomme og Bgrn og unge (0-17,9 dr) med uafklaret cytopeni
til Maligne arvelige haematologiske sygdomme og Bgrn og unge (0-17 dr) med uaf-
klaret cytopeni.

Problemstilling

Specialistnetvaerkets opgave er at identificere indikationer og kriterier for anven-
delse af helgenomsekventering ud fra en vurdering af diagnostisk udbytte og mer-
veerdi for patienten, og herunder komme med forslag til gnsket antal helgenomse-
kventeringer.
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Lgsning

Specialistnetvaerket drgfter hvordan der evt. kan laves et flowchart for udredning
af trombocytopeni hos bgrn og feerdigger herefter afgraensning af patientgruppen
og godkender, at afgraensningen indgar i beslutningsgrundlag til styregruppen for
implementering af medicin.

Videre proces

Specialistnetvaerkets endelige forslag til afgraensning af patientgruppen foreleegges
til orientering og kommentering i arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af hel-
genomsekventering og derefter styregruppen for implementering af personlig me-
dicin.

Bilag

Bilag 1.1 Uafklaret haemolytisk anaemi

Bilag 1.2 Maligne arvelige haeematologiske sygdomme og Bgrn og unge (0-17,9 ar)
med uafklaret cytopeni

Bilag 1.2.1 Flowchart Maligne arvelige haematologiske sygdomme

Bilag 1.3 Voksne patienter med arvelige trombocytdefekter

Bilag 1.3.1 Flow chart for udredning af for blgdningstendens

Pkt. 2 Kortlaegning af regional organisering (opgave 2)

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter og evt. godkender skema 2 (bilag 2)
om kortlaegning af regionernes organisering.

Referat

Specialistnetvaerket drgftede kortlaegningsskemaer for hhv. Region Midtjylland, Re-
gion Hovedstaden og Region Nordjylland.

Det blev aftalt, at NGC opdaterer skemaerne ud fra drgftelserne pa mgdet. Skema-
erne sendes herefter ud sammen men referatet mhp. at de regionale medlemmer
opdaterer kortlaegningsskemaerne med fokus pa at beskrive det, hospitalsafdelin-
gerne overordnet planlaegger efter i henhold til specialeplanen, og at paediatriske
afdelinger inddrages hvor relevant i skemaerne for Region Nordjylland. Det forud-
seettes, at kortlaegningen tager udgangspunkt i sdvel den geeldende specialeplan
som de beskrivelser for samarbejder der er beskrevet under de enkelte indikationer
i afgraensningsskemaerne.
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Kortleegningerne for Region Midtjylland, Region Hovedstaden og Region Nordjyl-
land godkendes af specialistnetvaerket ved skriftlig hgring forud for naeste mgde
den 2. september.

Frist for de regionalt udpegede medlemmers indsendelse af opdaterede kortlaeg-
ningsskemaer for Region Midtjylland, Region Hovedstaden og Region Nordjylland

er den 8. juli kl. 12 til gth@ngc.dk.
Kortleegningerne for Region Sjaelland og Sydjylland drgftes ved naeste mgde.

Problemstilling

Specialistnetvaerket har til opgave at kortlaegge den nuvaerende regionale organise-
ring omkring den genetiske diagnostik, der anvendes for patientgruppen.

Specialistnetvaerket skal desuden udarbejde forslag til, hvordan de ser, den fremti-
dige organisering med fordel kan vaere, nar helgenomsekventering implementeres.

Lgsning

Afrapportering om regionernes organisering feerdigggres, eller der laves aftaler om
hvordan det feerdigggres.

Videre proces

Kortlaegningen foreleegges arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomse-
kventering til kommentering og sidenhen i styregruppen for implementering af per-
sonlig medicin.

Opgave 1 om afgraensning af patientgruppe og opgave 2 om kortlaegning af regio-
nernes organisering foreleegges samlet.

Bilag

Bilag 2.1 Kortleegning Region Sjelland (eftersendes)
Bilag 2.2 Kortlaegning Region Hovedstaden

Bilag 2.3 Kortlaegning Region Midtjylland

Bilag 2.4 Kortlaegning Region Syddanmark (eftersendes)
Bilag 2.5 Kortlaegning Region Nordjylland
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Pkt. 3 Teknisk afklaring ift. patientgruppe

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter den opsamlede information om labo-
ratorie- og analysemaessige behov for patientgruppen mhp. at udarbejde en ende-
lig liste over de ngdvendige laboratorie- og analysemaessige behov for patientgrup-
pen.

Referat

Birgitte Nybo gennemgik den opsamlede information om laboratorie- og analyse-
maessige behov for patientgruppen. Medlemmerne kommenterede og kom med in-
put, som vil indga i den endelig liste over de ngdvendige laboratorie- og analyse-
maessige behov for patientgruppen.

Listen sendes ud sammen med referatet til kommentering/endelig godkendelse.
Frist for indsendelse af eventuelle bemaerkninger til listen er den 5. juli. Bemaerk-

ninger sendes til gth@ngc.dk.

Problemstilling

Som en del af afgraensningen af patientgruppen skal specialistnetvaerket beskrive
hvilke laboratorie- og analysemaessige behov de mener der skal kunne opfyldes af
NGCs infrastruktur inden patientgruppen kan tilbydes helgenomsekventering. Dette
med henblik pa den videre behandling i NGCs tekniske grupper saledes at der kan
traeffes beslutninger omkring prioriteringer i udviklingen af NGCs infrastruktur.

Baggrund

Forskellige patientgrupper har forskelligt behov for laboratorie- og analysemaessig
handtering. NGCs infrastruktur er under udvikling, og kan for nuvaerende udfgre hel-
genomsekventering pa blod og analysere for korte varianter som f.eks SNV’er. Det
forventes at nye funktionaliteter, herunder kopiantalsanalyse, vil blive indfgrt i lgbet
af sommeren 2021. Selvom en analyse ikke pt er inkluderet, kan det vaere muligt at
lave aftale om at fa stillet analysevaerktgjer, som ikke er en del af NGCs pipeline, til
radighed pa infrastrukturen.

Lgsning

Under specialistnetvaerkets mgder, og i forbindelse med udfyldelse af afgraeensnings-
skemaer, er der opsamlet information om laboratorie- og analysemaessige gnsker og
behov for patientgruppen (bilag 3). Specialistnetvaerket drgfter de enkelte gnsker,
med henblik pa at identificere hvilke, der er ngdvendige for at kunne diagnosticere
og skabe direkte klinisk gavn og mervzerdi for den enkelte patient.
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Videre proces

Specialistnetvaerkets gnsker og behov vil indgd sammen med de gvrige specialistnet-
vaerks gnsker i en samlet prioritering vedr. udviklingen af NGCs infrastruktur. NGC vil
sikre koordinering til de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere radgiv-
ning.

Bilag

Bilag 3. Arvelig haematologisk sygdom gnsker og behov

Pkt. 4 Opfglgning og effekt af helgenomsekventering for patient-
gruppe

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket fortsaetter drgftelsen og laver aftaler om,
hvordan der arbejdes videre med opgave 3 om opfglgning og effekt for patient-
gruppen i specialistnetvaerket.

Referat

Birgitte Nybo orienterede kort om den videre proces for arbejdet i specialistnet-
veerket.
Punktet tages op ved naeste mgde.

Problemstilling

De nationale specialistnetvaerk skal, som en tredje opgave, komme med anbefalin-
ger til parametre, der bgr opggres for patientgruppen, sdledes at den kliniske effekt
og mervaerdien for brugen af helgenomsekventering for patientgruppen kan fglges
og vurderes ud fra de mal, der angives i afgraensningsskemaerne.

De anbefalede parametre til opfglgning og maling af antal og effekt vil bidrage til
en Igbende opfglgning samt indga i de planlagte statusrapporter for brugen af hel-
genomsekventering for patientgruppen. Fgrste rapport udarbejdes ét ar efter at
alle regioner har taget helgenomsekventering i drift for den pagaeldende patient-
gruppe. Styregruppen for implementering af personlig medicin vil ngje fglge antal-
let af helgenomsekventeringer, samt hvilken mervaerdi tilbuddet om helgenomse-
kventering giver for patientgruppen med henblik pa eventuel justering.
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Lgsning

Specialistnetvaerket skal drgfte hvilke parametre, styregruppen med fordel kan
folge for at opggre effekten af tilbuddet om helgenomsekventering for patient-

gruppen.

Data fra patientgruppen vil indga som et af flere elementer i opfglgningen.

Drgftelsen vil tage udgangspunkt i nedenstdende parametre, som specialistnetvaer-
ket for bgrn og unge under 18 ar med sjeeldne sygdomme har anbefalet for deres
patientgruppe. Specialistnetvaerket skal drgfte om der er flere eller andre para-
metre, der med fordel skal fglges.

Forslag fra specialistnetvaerk for bgrn og unge med sjeldne sygdomme under 18 ar:
e Totalt antal prgver (data fra NGC)
e Antal prgver per indikation
e Antal prgver per region/afdeling (data fra NGC)
e Diagnostisk udbytte
e Diagnostisk udbytte per indikation
e Tid undervejs til Nationalt Genom Center
e Tid fra modtagelse i NGC til data frigives (data fra NGC)
e Tid fra data frigives til patienten har faet svar.

Det er styregruppens opgave at sikre ngdvendig fremdrift og treeffe beslutninger
omkring ressourcer/gkonomi og faglige prioriteter, herunder nye sygdomsomrader,
og evt. foretage justeringer ved behov.

Det er endnu ikke besluttet i styregruppen, konkret hvordan opfglgning vil forega,
og hvordan data indhentes.

Det er desuden styregruppens opgave at forberede overgangen fra udlgb af Novo

Nordisk Fondens bevilling i 2024 til fortsat drift og udvikling af infrastrukturen for
anvendelse af helgenomsekventering.

Videre proces

Specialistnetvaerket aftaler pa mgdet den videre arbejdsproces for opgave 3 om op-
folgning og effekt.

Specialistnetvaerkets endelige anbefalinger til opfglgning vil indga i et beslutnings-
grundlag for patientgruppen, som vil blive forelagt styregruppen til godkendelse pa
et kommende mgde.

Det udestar endnu for styregruppen at beslutte, hvordan og hvorfra data skaffes.
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Pkt. 5 Den videre proces for arbejdet i specialistnetveerket

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket tager orienteringen om den videre proces for
arbejdet i specialistnetvaerket til efterretning.

Referat

Birgitte Nybo orienterede om den videre proces for arbejdet i specialistnetvaerket.
Det forventes, at specialistnetveaerkets indstilling vedr. patientgruppen vil kunne fo-
relaegges styregruppen for implementering af personlig medicin til godkendelse til
december med henblik pa implementering af patientgruppen pa NGCs infrastruktur
snarest muligt herefter.

Specialistnetvaerket tog orienteringen til efterretning.

Problemstilling

Specialistnetvaerket skal orienteres om den videre proces for arbejdet i specialistnet-
veerket.

Baggrund

Specialistnetvaerket skal ifglge kommissoriet Igse tre opgaver med henblik pa ud-
formning af en anbefaling for patientgruppen.

1. Klinisk afgreensning af patientgruppen med forslag til klinisk anvendelse og
antal af helgenomsekventering (WGS)

2. Kortlaegning af nuvaerende nationale set-up for udredning og behandling
af patientgruppen

3. Opfelgning pa implementering af helgenomsekventering for patientgrup-
pen — vurdering af klinisk effekt

Specialistnetvaerkets anbefaling vil blive forelagt arbejdsgruppen for klinisk anven-
delse af helgenomsekventering mhp. orientering og kommentering. Den endelige
indstilling vedr. specialistnetvaerkets patientgruppe forlaegges styregruppen for im-
plementering af personlig medicin til godkendelse.

Lgsning

Specialistnetveerkets orienteres om den videre proces for arbejdet.
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Videre proces

Specialistnetvaerkets anbefalinger for patientgruppen vedrgrende afgraensning og
kortlaegning vil indga i NGCs sagsfremstilling til styregruppen. Forinden vil specia-
listnetvaerkets anbefalinger blive kommenteret i arbejdsgruppen for klinisk anven-
delse af helgenomsekventering.

Efter behandling i styregruppen vil specialistnetvaerket modtage en skriftlig tilbage-
melding.

Specialistnetvaerket skal endvidere bl.a. bidrage med faglig vurdering af data til den
arlige statusrapport for patientgruppen med henblik pa opfglgning pa implemente-
ring samt inddrages i processen omkring den fgrste statusrapport (et ar efter pati-
entgruppen er gaet i drift). Detaljerne for ovenstaende proces er endnu ikke fast-
lagt.

| forbindelse med indstillingsrunde 2 kan der vaere behov for yderligere mgder, sa-
fremt der kommer indstillinger, der kan have tilknytning til specialistnetvaerkets pa-
tientgruppe. Det er endnu ikke afklaret, hvordan disse bliver behandlet.

Pkt. 6
Eventuelt

&

NATIONALT
GENOM CENTER

9/9



