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Dato: Den 25. august 2021, kl. 13-15 (virtuelt Microsoft Teams)

Mgdeleder: Birgitte Nybo

Sekretaer: Mette Kofod Kahr

Dagsorden
Punkt Ca. tid Aktivitet
1. 60 min. Videre arbejde med afgraensning af patientgruppe (opgave 1)
2. 20 min. Drgftelse af opsamlet information om laboratorie- og analysemaessige behov
for patientgruppen
3. 20 min. Kortlaegning af regional organisering (opgave 2)
15 min Praesentation af opgave 3 om opfglgning og effekt
5. 5 min. Eventuelt

Medlemmer af nationalt specialistnetvaerk for primaer immundefekt
Birgitte Nybo Jensen (formand) NGC

Trine Hyrup Mogensen, (naestformand) (udpeget af Region Midtjylland)
Jakob Bay, udpeget af Region Sj=elland

Kristian Assing, udpeget af Region Syddanmark

Terese Katzenstein, udpeget af Region Hovedstaden

Kaspar René Nielsen, udpeget af Region Nordjylland

Christina Fagerberg, udpeget af LVS

Elsebet @stergaard, udpeget af LVS

Magnus Bernth Jensen, udpeget af LVS

Fra Nationalt Genom Center deltager

Peter Johansen
Mette Kofod Kahr
Amila Kalaca
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Pkt. 1 Videre arbejde med afgraensning af patientgruppen v/Trine
Mogensen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter det opdaterede afgraensningsskema
(bilag 1.1) med henblik pa at opna konsensus om anbefaling vedr. afgraensning af
patientgruppen.

Referat

Forud for specialistnetveerkets behandling af dagsorden blev medlemmerne spurgt,
om der var nye vaesentlige forhold i forhold til deres habilitet. Dette var ikke tilfael-
det.

Indledningsvis orienterede Birgitte om, at erfaringen fra alle specialistnetvaerk indtil
nu havde vist at der generelt er behov for praecisering i beskrivelsen af patientgrup-
pen.
| afgraensningsskemaet skal det bl.a. fremga:
e Om indikationen er omfattet af specialeplanen og med hvilket specialise-
ringsniveau
e Om helgenomsekventering anbefales som erstatning for eller add-on til
nuvaerende genetisk diagnostik for de enkelte indikationer vedrgrende pa-
tientgruppen
e Omder er erfaringer fra udlandet og fra Danmark med brug af helgenom-
sekventering for specialistnetvaerkets indikationer (i forskning og eller kli-
nisk behandling)

Specialistnetveerket drgftede herefter afgraensning af patientgruppen bilag 1.1 her-
under de nye kommentarer fra nyt medlem (padiater), herunder ogsa omrader
som navnt ovenfor.

F@rst blev det drgftet hvordan patientgruppen er defineret i specialeplanen for in-
fektionsmedicin og paediatri. Patientgruppen hgrer til i hgjt specialiserede funktio-
ner.

Dernzest blev der szrligt lagt vaegt pa drgftelserne vedrgrende ICD10-koder, herun-
der om man kunne inddele de mange sygdomstilstande i forskellige overkategorier.
Det blev vurderet ikke at veere hensigtsmaessigt og specialistnetvaerket var enige
om, at gruppen er veldefineret. Det kan dog vaere hensigtsmaessigt at se pa ICD10-
koder, nar patienten har faet en diagnose pa baggrund af helgenomsekventering —
det vil sige i forbindelse med opfalgning og maling af effekt. Emnet kan genbesgges
senere, hvis det bliver relevant.

Derudover drgftede specialistnetvaerket, hvilke kompetencer som skal sta som krav
til, at man kan rekvirere en helgenomsekventering. Det blev bl.a. drgftet, om det
var et krav, at den der rekvirerer analysen er specialleege i et relevant speciale. Der
var enighed om, at det under alle omstaendigheder var et krav, at rekvirering kun
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kan ske efter konference med speciallaege, jf. afgraensningsskemaet (eller MDT af-
haengigt af lokale regionale retningslinjer).

| international sammenhaeng er erfaringer pa nuvaerende tidspunkt fglgende:

e  Frankrig: mest erfaring med paneler, men man er ved at introducere
WGS.

e England: en blanding af WES og WGS. De er i en transitionsfase, hvor
malet er WGS.

e Belgien: Det samme som Frankrig. Her arbejdes der hovedsageligt
med paneler, men enkelte klinikere laver mere sofistikeret genanalyse
i forskningsregi.

e [talien (Milano): her bruges WGS, men det er i de tidlige udviklingssta-
dier.

De fleste europaeiske lande er i transitionsfasen fra genpanel til WGS, hvor de fleste
lande er pa samme niveau som Danmark, men i nogle tilfzelde er udviklingen lidt
lengere. Dog er den funktionelle validering ikke sa udviklet og sker for det meste i
forskningsregi.

Det blev diskuteret, at der pa national plan anvendes WGS og WES primeert klinisk
men ogsa i forskningsregi. | Region Hovedstaden anvendes WGS, og man har gode
erfaringer med dette, bl.a. i forhold til akut syge bgrn. Pa Aarhus Universitetshospi-
tal er der gennem flere ar brugt sekventering i form af WES bade til forskning og kli-
nik.

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. 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.

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 efterfglgende indstillingsrunde 2 og eventuelt 3.

Lgsning

Specialistnetvaerket drgftede pa deres forste mgde den 2. juni 2021 beskrivelser af
patientgruppen og jfr. referat, var der enighed om indikationer.

Pa baggrund af drgftelsen er afgraeensningsskemaet blevet opdateret og medlem-
merne har haft mulighed for at indsende kommentarer. Derudover er afgraens-
ningsskemaet sendt szerskilt til specialistnetvaerkets nye medlem, Tania Masmas,
som er udpeget af LVS (Dansk selskab for paediatri) mhp. kommentering.
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Afgraensningsskemaet og kommentarer drgftes pd mgdet mhp. at opna konsensus,
og der laves aftaler med henblik pa afslutning af opgave 1.

Videre proces

Nar specialistnetvaerkets forslag til afgransning af patientgruppen er afsluttet, fo-
relaegges forslaget til kommentering i arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af hel-
genomsekventering (arbejdsgruppens kommissorium).

Specialistnetvaerkets anbefalinger vil ssmmen med den kliniske arbejdsgruppes
kommentarer indga i det beslutningsgrundlag for patientgruppen, som NGC fore-
leegger styregruppen for implementering af personlig medicin med henblik pa god-
kendelse. Styregruppen vil i saerlig grad have fokus pa, at anbefalingerne for pa-
tientgruppen er inden for rammen af de styrende principper. Styregruppen vil end-
videre have fokus pa det gnskede antal helgenomsekventeringer for patientgrup-
pen, der anbefales ud fra de beskrevne indikationer og kriterier og ud fra den be-
skrevne merveaerdi for patienterne. Det er styregruppens opgave at fordele de
60.000 helgenomsekventeringer mellem de forskellige patientgrupper, og de fglger
derfor udviklingen taet og Igbende for alle patientgrupper.

Bilag

e Bilag 1. Primaer immundefekt _kommenteret afgraeensningsskema 13 08
2021
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https://ngc.dk/sundhedsfaglige/kliniske-arbejdsgrupper/klinisk-anvendelse-af-helgenomsekventering
https://ngc.dk/media/6713/styrende-principper-2020.pdf
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Pkt. 2 Drgftelse af opsamlet information om laboratorie- og analy-
semaessige behov for patientgruppen (opgave 2) 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 (bilag 2.1).

Referat

Specialistnetveerket drgftede de laboratorie- og analysemaessige behov for patient-
gruppen. Det udfyldte skema sendes til kommentering i specialistnetvaerket og
drgftes desuden pa det kommende mgde.

Problemstilling

Specialistnetvaerket identificerer og beskriver i Igbet af deres arbejde behov for la-
boratoriemaessig handtering samt behovet for specifikke analyser ud fra patient-
gruppens behov. Disse informationer bliver samlet og viderebragt til de relevante
enheder i Nationalt Genom Center og de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa
prioritering og evt. implementering pa NGC’s infrastruktur.

Lgsning

Under specialistnetvaerkets mgder, og i forbindelse med udfyldelse af afgraensnings-
skemaer, er der opsamlet information om laboratorie- og analysemaessige gnsker og
behov for patientgruppen (bilag 2). Specialistnetvaerket drgfter pa mgdet de enkelte
gnsker, med henblik pa at identificere hvilke, der er ngdvendige for at kunne diag-
nosticere og skabe direkte klinisk gavn og mervaerdi for den enkelte patient.

Videre proces

Specialistnetvaerkets gnsker og behov vil indgad 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 2.1. Analyse- og laboratoriemaessige behov for patienter med primaer immun-
defekt
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Pkt. 3 Opgave 2 - Kortlaegning af regional organisering v/Birgitte
Nybo

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter kortleegningen af den nuvaerende re-
gionale organisering samt forslag til den fremtidige organisering ud fra de frem-
sendte skemaer (bilag 3.1 —3.5).

Referat

NGC meddelte, at opgaven vedrgrende forslag til kortleegningen af regionernes
fremtidige organisering vil udga af opgave 2, da opgaven er en regional planlaeg-
ningsopgave. Dg vil det i afgraensningsskemaet skulle praciseres hvad netveerkets
forslag/gnsker er til hvem der skal kunne rekvirere helgenomsekventering.

Alle regioner har udfyldt kortlaegningen. Det blev aftalt, at de regioner, som ikke
har praeciseret hvilke afdelinger, der er tale om i kortleegningsskemaet, skal udfylde

med det fulde navn for hospital og afdeling.

NGC vil, efter beslutning, tilrette kortleegningsskemaerne under angivelsen af indi-
kationer og indszette samme formulering i skemaerne for alle regionerne.

Problemstilling

Specialistnetvaerket har til opgave at kortlaegge den nuvarende regionale organise-
ring omkring den genetiske laboratoriediagnostik, der anvendes for patientgrup-
pen, med oplysninger om afdelinger, der rekvirerer, udfgrer genetisk diagnostik,
fortolker og afgiver svar til patienten med udgangspunkt i de identificerede indika-
tioner.

Specialistnetvaerket skal desuden udarbejde forslag til hvordan, den fremtidige or-
ganisering med fordel kan vaere, nar helgenomsekventering implementeres.

Specialistnetvaerkets kortlaegning skal bidrage til de enkelte regioners overblik over
organisering af og gnsker til genetisk diagnostik for den konkrete patientgruppe.

Lgsning

De regionale repraesentanter i specialistnetvaerket har kortlagt organisering for de-
res respektive region, per indikation hvis forskelligt.

Regionernes kortlaegning er vedlagt i bilag og drgftes med henblik pad eventuelle
kommentarer fra specialistnetveaerket.
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Videre proces

Nar kortlaegningen er afsluttet i specialistnetvaerket foreleegges den arbejdsgrup-
pen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering mhp. kommentering og siden-
hen i styregruppen for implementering af personlig medicin.

Bilag

e Bilag 3.1 Kortleegning Region Midt

e Bilag 3.2 Kortleegning Region Nord

e Bilag 3.3 Kortleegning Region Nord

e Bilag 3.4 Kortleegning Region Sjzlland

e Bilag 3.5 Kortleegning Region Hovedstaden
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Pkt. 4 Praesentation arbejde med opfalgning og maling af effekt (op-
gave 3) v/Birgitte Nybo

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket tager preesentationen om opfglgning og ma-
ling af effekt til efterretning.

Referat

Punktet om opfglgning og effekt blev udskudt til kommende mgde.

Problemstilling

Som en tredje opgave skal de nationale specialistnetvaerk komme med anbefalinger
til parametre, der bgr opggres 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.

Opgaven vil blive udfoldet pa mgdet.

Videre proces

Pa det kommende mgde den 22. september drgfter specialistnetveerket opgave 3
om opfalgning og maling af effekt med udgangspunkt i forslag fra specialistnetvaerk
for bgrn og unge med sjeldne sygdomme under 18 ar.
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Pkt. 5
Eventuelt v/Birgitte Nybo
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