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Dagsorden
Punkt Ca. tid Aktivitet
1 30 min. Afslutning af opgave 1: Afgraensning af patientgruppe og opgave 2: kortlaeg-
ning af regionernes organisering
2 30 min. Teknisk afklaring ift. patientgruppe
3 40 min. Opfelgning og effekt af helgenomsekventering for patientgruppe
4 15 min. Videre proces for specialistnetvaerkets arbejde
5 5 min. Eventuelt

Medlemmer af nationalt specialistnetvaerk for bgrn og unge med kraeft
Britt Elmedal Laursen (formand) NGC

Kjeld Schmiegelow, (naestformand) (udpeget af Region Hovedstaden)
Lise Heilmann Jensen, udpeget af Region Sjaelland (afbud)

Peder Skov Wehner, udpeget af Region Syddanmark (afbud)

Henrik Hasle, udpeget af Region Midtjylland

Christina Friis Jensen, udpeget af Region Nordjylland

Karin A. W. Wadt, udpeget af LVS

Thomas van Overeem Hansen, udpeget af LVS

Karsten Nysom, udpeget af LVS (afbud)

Lisa Hjalgrim, udpeget af Regionerne Kliniske Kvalitetsudviklingsprogram (afbud)
Jan Johnsen, udpeget af Danske Patienter

Fra Nationalt Genom Center deltager
Peter Johansen, Lene Heickendorff, Birgitte Nybo
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Pkt. 1 Afslutning af opgave 1: Afgrensning af patientgruppen og op-
gave 2: Kortlaegning af regionernes organisering v/ Britt ElImedal
Laursen

Indstilling

1. Detindstilles, at specialistnetvaerket godkender, at opgave 1 om afgraens-
ning af patientgruppen kan afsluttes (bilag 1.1).

2. Detindstilles, at specialistnetveerket godkender, at opgave 2 om kortlaeg-
ning af regionernes organisering afsluttes (bilag 1.2).

Referat

Specialistnetvaerket godkendte, at opgave 1 og 2 er afsluttet.

Det blev drgftet, hvorvidt der skal fremga ICD10-koder. Safremt der er behov for
ICD10-koder vil specialistnetvaerket blive bedt om disse.

Der blev gjort opmaerksom p3, at der kan vaere overlap mellem patientgrupper in-
den for kreeftomradet i specialistnetvaerkene. NGC vil sgrge for, at oplysninger om
indikationer videregives til andre specialistnetvaerk inden for kraeft.

Vedr. frigivelse af WGS data til den klinisk fortolkende afdeling og STAGING pagar
der et arbejde i NGC med at se pa det juridiske grundlag for dette. Det blev aftalt,
at Karin Wadt beskriver, hvad der er af direkte behandling af patienten i STAGING
projektet. NGC giver svar retur til specialistnetveerket, nar der ligger en afggrelse.

Vedr. notat om Farmakogenetik, blev det aftalt, at NGC sender notat om farmako-
genetik til NGC's sekretariat pa vegne af specialistnetvaerket med bemaerkning om,
at notatet er et udkast, som specialistnetvaerket gerne uddyber, og at specialistnet-
veerket vil vaere interesseret i at deltage i en eventuel arbejdsgruppe.

Problemstilling

Specialistnetvaerkets har haft til opgave at identificere indikationer og kriterier for
anvendelse af helgenomsekventering ud fra en vurdering af diagnostisk udbytte og
merveerdi for patienten, og herunder komme med forslag til gnsket antal hel-
genomsekventeringer (opgave 1), bilag X1.1.

Desuden har specialistnetvaerket haft til opgave at kortlaegge regionernes organise-
ring omkring den genetiske diagnostik, der anvendes for patientgruppen (opgave
2), bilag x1.2.

Med mulighed for en sidste kommentering drgfter og godkender specialistnetvaer-
ket, at opgaverne afsluttes.
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Lgsning

Der er jf. referat fra mgde den 18. maj indsendt tekst om henh. STAGING projektet,
analysetid og farmakogenetik af Karin Wadt og Kjeld Schmigelow. Disse behandles
pa mgdet.

STAGING projektet

STAGING projektet har kgrt siden 2016 og ca. 80% af bgrn med kraeft deltager. |
STAGING projektet gives et forskningssvar i journalen indeholdende svar pa WGS
germline data.

Ved rekvirering af germline WGS pa nydiagnosticerede patienter, skal det angives
pa rekvisitionen, hvis patienten ogsa deltager i STAGING projektet. | givet fald skal
germline WGS data frigives til STAGING projektet og den klinisk fortolkende afde-
ling pa samme tid.

Den kliniske afdeling vil udforme et svar og inden afgivelse af svaret koordineres
med STAGING gruppen. STAGING gruppen udformer fortsat ligeledes et mere ud-
dybende forskningssvar og koordineringen med det kliniske svar, skal ske mhp sik-
ring af gode patientforlgb.

Analysetid (behandles ogsa under punkt 2)
Med hensyn til tid fra modtagelse i NGC til data frigives: 3-4 uger som standard.

Hos udvalgte patienten, fx patienter med medulloblastoma og patienter, hvor der
er klinisk mistanke om et tumorsyndromer (cMMRD, Ataxia telantiectasia, Bloom
syndrom, Fanconis anaemi, etc) er der behov for svar pa germline genetiske analyse
af fa selekterede gener indenfor 1-2 uger mhp planlagning af behandling (anslaet
n=10-20 per ar).

For patienter hvor der laves WGS pa tumor, dvs. alle med progression, resistens el-
ler recidiv samt visse patienter med seerlig hgjrisikotumor ved diagnosen, vil der
vaere behov for svar hurtigst muligt, aktuelt 3-4 uger mhp svar, da det hurtigst mu-
ligt bgr vurderes om der bgr tages kliniske behandlingsmaessige konsekvenser af
fundene fra WGS. For denne gruppe er der saledes brug for data efter 2-3 uger ef-
ter NGC har modtaget prgven.

Farmakogenetik
Se bilag 1.3

Videre proces

Specialistnetveerkets forslag til afgreensning af patientgruppen forelaegges til kom-
mentering i arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering og der-
efter styregruppen.

Bilag

e Bilag 1.1 Bgrn og unge med krzeft - afgraensning af patient-
gruppe_20210527
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e Bilag 1.2 Kortleegning af regionernes organisering
e Bilag 1.3 Farmakogenetik NGC notat 2021 5 30
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Pkt. 2 Teknisk afklaring ift. patientgruppe
v/Peter Johansen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket 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

Specialistnetvaerkets laboratorie- og analysemaessige behov blev drgftet og tilret-
tet. En opdateret liste er vedlagt mhp. kommentering.

Problemstilling

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

Baggrund

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

L@sning

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

Videre proces

Specialistnetvaerkets gnsker og behov vil indgd sammen med de gvrige specialistnet-
vaerks gnsker i en samlet prioritering vedr. udviklingen af NGC’s infrastruktur. NGC
vil sikre koordinering til de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere rad-
givning.
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Bilag

e Bilag 2.1 Bgrn og unge med kraeft gnsker og behov
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Pkt. 3 Opfglgning og effekt af helgenomsekventering for patient-
gruppe v/Britt Elmedal Laursen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter, om der er yderligere kommentarer i
forhold til opfglgning og effekt for patientgruppen.

Referat

Specialistnetveerket drgftede hvilke parametre, der med fordel kan opggre effekten
af tilbuddet om helgenomsekventering. Ud over parametre foreslaet af specialist-
netvaerk for bgrn og unge med sjaeldne sygdomme, supplerede specialistnetvaerket
med erfaringer ift. endemal fra STAGING projektet. Da det vedrgrer sjaeldne syg-
domme, med haematologiske som de hyppigste, og da beslutning om deltagelse gi-
ver anledning til mange overvejelser hos familierne, blev det foreslaet, at der sker
en opfglgning ift. det tekniske, organisatoriske og det indholdsmaessige. Dette kan
omfatte prgvematerialet for de maligne haematologiske sygdomme (fx hudbiopsi),
hvem der informerer familien forud for samtykke, og om der er givet information
vedrgrende samtidig deltagelse i forskningsprojektet STAGING.

Der arbejdes med opfglgning af effekt i efteraret, og specialistnetvaerket vil blive
inddraget.

Problemstilling

De nationale specialistnetvaerk skal komme med anbefalinger til parametre, der bgr
opgeres for patientgruppen, saledes at den kliniske effekt og mervardien for bru-
gen af helgenomsekventering for patientgruppen kan fglges og vurderes ud fra de
mal, der angives i afgraensningsskemaerne.

Lgsning

Specialistnetvaerket drgftede pa seneste mgde hvilke parametre, der med fordel
kan opggre effekten af tilbuddet om helgenomsekventering for patientgruppen.

Drgftelsen tog udgangspunkt i nedenstdende parametre, som specialistnetvaerket
for bgrn og unge under 18 ar med sjeldne sygdomme har anbefalet for deres pa-
tientgruppe. Specialistnetvaerket vurderede pa seneste mgde, at nedenstaende pa-
rametre er et godt udgangspunkt.

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
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e Tid fra modtagelse i NGC til data frigives (data fra NGC)
e Tid fra data frigives til patienten har faet svar.

Styregruppens opgave

Det er styregruppens opgave at sikre ngdvendig fremdrift og traeffe 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

Specialistnetvaerkets endelige anbefalinger til opfglgning vil indgd 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. 4 Den videre proces for arbejdet i specialistnetvaerket v/Britt
Elmedal Laursen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket tager orientering om den videre proces for ar-
bejdet i specialistnetvaerket til efterretning.

Referat

Den videre proces for arbejdet i specialistnetvaerket blev taget til efterretning.

Det blev aftalt, at NGC undersgger om der er noget juridisk til hinder for at WGS
data leegges i Dansk Bgrnecancerregister/RKKP.

Problemstilling

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

Baggrund

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

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

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

3. Opfglgning 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 forleegges styregruppen for im-
plementering af personlig medicin til godkendelse.

Videre proces

Specialistnetvaerkets anbefalinger for patientgruppen vedrgrende afgraensning og
kortlaegning vil indga i NGC’s 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 vil endvidere bl.a. skulle bidrage med faglig vurdering af data til
den arlige statusrapport for patientgruppen med henblik pa opfglgning pa imple-
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mentering samt inddrages i processen omkring den f@rste statusrapport (et ar efter
patientgruppen er gaet i drift). Detaljerne for ovenstaende proces er endnu ikke

fastlagt.

| 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. 5 Eventuelt v/Britt EImedal Laursen
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Der var ingen bemaerkninger under eventuelt.
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