Referat

3. mgde i nationalt specialistnetvaerk for unge voksne med kraeft
samt arvelig kraeft hos voksne

Dato: Den 30. september 2021, kl. 13.30-15.30 (virtuelt Microsoft Teams)

Mgdeleder: Britt EImedal Laursen
Sekretaer: Mette Kofod Kahr
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Dagsorden

Punkt Aktivitet

1. Videre arbejde med afgraensning af patientgruppe (opgave 1) v/Britt EImedal
Laursen

2. Gennemgang af opsamlet information om laboratorie- og analysemaessige be-
hov for patientgruppen v/Peter Johansen

3. Kortleegning af regional organisering (opgave 2) v/Britt ElImedal Laursen

4, Praesentation af arbejdet med opfglgning og effekt (opgave 3) v/Britt ElImedal
Laursen

5. Eventuelt

Medlemmer af specialistnetveerket
Britt Elmedal Laursen, (formand), NGC

Charlotte Kvist Lautrup, (naestformand), udpeget af Region Midtjylland og af LVS

Karen Julie Gehl, udpeget af Region Sjalland (afbud)
Karina Rgnlund, udpeget af Region Syddanmark
Bent Ejlertsen, udpeget af Region Hovedstaden
Lone Sunde, udpeget af Region Nordjylland (afbud)
Mads Thomassen, udpeget af LVS

Karin Wadt, udpeget af LVS og af Regionerne Kliniske Kvalitetsudviklingsprogram

Bo Rix, udpeget af Danske Patienter

Fra Nationalt Genom Center deltager
Peter Johansen

1/8



Pkt. 1 Videre arbejde med afgraensning af patientgruppen v/Britt El-
medal Laursen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket drgfter udkast til afgreensningsskemaer om
henh. arvelig kraeft hos voksne (bilag 1.1) og kraeft hos unge voksne (bilag 1.2) 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 vedr. til deres habilitet.
Dette var ikke tilfeldet.

Specialistnetvaerket kvalificerede udkast til afgreensningsskema om arvelig kraeft
hos voksne.

Pa baggrund af drgftelserne faerdigggr Karin Wadt og Mads Thomassen udkast til
afgraensningsskema for arvelig kraeft. Udkastet sendes til skriftlig kommentering fgr
megdet den 26. okt., hvor afgransningsskemaet formodes at kunne blive godkendt.

Charlotte Lautrup faerdigggr udkast af afgraensningsskema for unge voksne med
kraeft. Udkastet sendes til skriftlig kommentering fgr mgdet den 26. okt., hvor af-
graensningsskemaet formodes at kunne blive godkendt.

Det blev desuden aftalt, at Mads Thomassen vil forsgge at uddybe merveaerdien ved
genomsekventeringen hvad angar begge indikationer.

Patientrepraesentanten fremhaevede, at patientinformation i relation til tilbud om
helgenomsekventering og de fund, der sker, er meget vigtig. Desuden, at der i for-
hold til det organisatoriske setup og varetagelsen af den kliniske funktion vil hel-
genomsekventering veere forbundet med nogle helt specifikke patienthensyn.

Skemaerne sendes ud til kommentering forventeligt den 7. okt. med frist den 14.
okt.

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.
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Lgsning

Specialistnetvaerket drgftede pa deres 2. mgde den 24. aug. beskrivelser af patient-
gruppen unge voksne med kraeft, mens udkast til arvelig kraeft hos voksne blev ud-
skudt.

Begge udkast til afgraeensningsskemaer er siden blevet opdateret og gennemgas pa
mgdet mhp. at opna konsensus om anbefalinger for patientgruppen.

Videre proces

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

Specialistnetvaerkets anbefalinger vil sammen 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 sarlig 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 mervaerdi for patienterne.

Bilag

e Bilag 1.1: Skema til afgraensning af patientgruppen_indstilling familizer
cancer
e Bilag 1.2. Skema til afgraensning af patientgruppen_indstilling24-25

Pkt. 2 Gennemgang af opsamlet information om laboratorie- og
analysemaessige behov for patientgruppen v/Peter Johansen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter de laboratorie- og analysemaessige be-
hov, der er ift. patientgruppen, mhp. at en endelig liste over de ngdvendige labora-
torie- og analysemaessige behov.

Referat

Udkast til oversigt over de laboratorie- og analysemaessige behov for patientgrup-
pen blev yderligere kvalificeret. Oversigten sendes ud til skriftlig kommentering fgr
megdet den 26. okt., hvor oversigten formodes at kunne blive godkendt.
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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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Oversigten sendes ud til kommentering forventeligt den 7. okt. med frist den 14.
okt.

Problemstilling

Forskellige patientgrupper har forskelligt behov for laboratorie- og analysemaessig
handtering. NGC’s infrastruktur er under udvikling, og kan for nuveerende udfgre
helgenomsekventering pa blod, CNV analyser og analyser for korte varianter som
f.eks SNV’er. 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 NGC’s pipeline, til ra-
dighed pa infrastrukturen

Specialistnetvaerket har til opgave at identificere og beskrive hvilke behov der er i

den laboratoriemaessige handtering samt behovet for specifikke analyser ud fra pa-
tientgruppens behov.

Lgsning

Pa seneste mgde i specialistnetvaerket blev det gennemgaet, hvilke laboratorie- og
analysemaessige behov, der er for patientgruppen. Det drgftes om der er yderligere
bemaerkninger til oversigten.

Disse informationer bliver viderebragt til de relevante enheder i Nationalt Genom

Center og de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa prioritering og udvikling af
NGC’s infrastruktur.

Videre proces

Specialistnetvaerkets behov vil indga sammen med de gvrige specialistnetvaerks be-
hov i en samlet prioritering vedr. udviklingen af NGC'’s infrastruktur. NGC vil sikre
koordinering til de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere radgivning.

Bilag

Bilag 2.1 Unge voksne med kraeft samt arvelig kraeft — laboratorie- og analysebehov

Pkt. 3 Kortlaegning af regional organisering v/Britt Elmedal Laursen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter kortleegningen af den nuveerende re-
gionale organisering pa baggrund af de indsendte oversigter fra de regionale re-
praesentanter.
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Referat

Af hensyn til tiden blev kortlaegningsskemaerne ikke gennemgaet pad mgdet. | ste-
det blev det aftalt, at NGC kontakter den enkelte regionale repraesentant, safremt
der er opklarende spgrgsmal til det udfyldte. Derudover tilpasser NGC feltet "hvil-
ken indikation, der kortlaegges’, sa det fglger benaevnelsen pa afgransningsskema-
erne og er ensartet for alle regioners kortlaegning.

Skemaerne vil blive drgftet pa kommende mgde den 26. okt. og forventes at kunne
blive godkendt.

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. Kortlaegningen skal bidrage til regionernes planlaegning af organisering ved
overgang til helgenomsekventering.

Lgsning

De regionale repraesentanter har indsendt udfyldte skemaer over den regionale
kortlaegning (bilag 3.1 — 3.5)

Videre proces

Kortleegningen indgar i beslutningsoplaegget til 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 Syd

e Bilag 3.4 Kortlaegning Region Sjzelland [forelaegges pG magdet]
e Bilag 3.5 Kortleegning Region Hovedstaden
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Pkt. 4 Maling af effekt af helgenomsekventering for patientgruppe
v/Britt ElImedal Laursen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket drgfter, hvordan effekten af helgenomsekven-
tering kan males:

e Huvilke parametre, der vil vaere mest perspektiv i at fglge.

e Hvordan opfglgningen skal ske.

e Hvor fra data skal hentes.

Referat

Specialistnetvaerket havde en indledende drgftelse af hvordan effekt kan males for
indikationerne. Drgftelsen tog udgangspunkt i oplaeg fra pilot-specialistnetveerk for
unge voksne under 18 dr med sjaeldne sygdomme. Som inspiration blev referat fra
samme punkt i specialistnetveerk for arvelige hjertesygdomme (d. 23/9.) praesente-
ret.

Overordnet blev flg. dreftet:
e  Forskellige mulige datakilder, herunder mulighed for at bruge rekvisitions-
sedlen.
e Bred enighed om patientperspektivet og PROM som vaesentligt redskab.

NGC undersgger om der forventes at blive gennemfgrt en patientundersggelse i
NGC-regi.

Karin Wadt og Charlotte Lautrup laver oplaeg om maling af effekten til naeste mgde
den 26. okt. Der tages udgangspunkt i opleegget fra bgrn og unge under 18 Gr med
sjeeldne sygdomme. NGC sender referat fra tre andre specialistnetvaerk ud til in-
spiration (primaer immundefekt (22/9), arvelige hjertesygdomme (23/9) og en-
dokrinologiske patienter (30/8).

Problemstilling

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

Pilot-specialistnetvaerk for bgrn og unge med sjeeldne sygdomme har udarbejdet et
oplaeg for hvilke parametre, de som minimum mener det vil vaere meningsfuldt at
folge for styregruppen. Specialistnetvaerkets opgave er at kvalificere dette set ud
fra patientgruppen primaer immundefekt og iseer med fokus pa udbytte ift. klinisk
effekt og merveerdi for patienten.

6/8



Specialistnetvaerket skal definere, om der er andre parametre, som de mener, der
med fordel skal indga. Desuden skal de definere, hvilke indikatorer de ser mest per-
spektiv i at fglge. Som en sidste del, er det vigtigt at fa beskrevet, hvor fra data skal
hentes, og hvordan processen for opfglgningen kan forega.

L@sning

Med udgangspunkt i pilot-specialistnetvaerkets oplaeg nedenfor drgftes det, hvor-
dan effekten af helgenomsekventering kan males for patientgruppen primaer im-
mundefekt.

e Erdet de rette parametre at fglge, og er der andre parametre end de
naevnte, som det vil give mening at fglge?

e Huvilke(n) af de naevnte parametre vil der veere mest perspektiv i at fglge i
forhold til at kunne fglge op pa effekten af helgenomsekventering. Giver
det bedst mening at fglge den samlede patientgruppe eller hver indika-
tion?

e  For de anbefalede parametre for primaer immundefekt: Hvor fra data skal
hentes? Findes der fx allerede eksisterende datakilder, som kan anvendes?

e Hvordan ser specialistnetvaerket, at opfglgningen skal ske?

Pilot-specialistnetveerk for bgrn og unge med sjzeldne sygdomme
ANTAL Totalt antal prgver for patientgruppen (data fra NGC)
Antal prgver per indikation (data fra regioner)
Antal progver per region/afdeling (data fra NGC)

SVARTID Tid undervejs til NGC
Tid fra modtagelse i NGC til data frigives (data fra NGC)
Tid fra data frigives til patienten har faet svar

DIAGNOSTISK Diagnostisk udbytte/mervaerdi per patientgruppe
UDBYTTE Diagnostisk udbytte/mervaerdi per indikation

Styregruppens opgave

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.
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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

De anbefalede parametre til opfglgning og maling af antal og effekt vil bidrage til
en opfglgning samt indga i de planlagte statusrapporter for brugen af helgenomse-
kventering for patientgruppen. Dette arbejde er i sin udviklingsfase og specialist-
netveaerket vil blive inddraget.

Det forventes at specialistnetvaerkets fgrste rapport udarbejdes ét ar efter at alle
regioner har taget helgenomsekventering i drift for den pagaldende patient-
gruppe. Styregruppen vil ngje fglge implementeringen, herunder med szerligt fokus
pa antallet af helgenomsekventeringer, samt hvilken mervaerdi tilbuddet om hel-
genomsekventering giver for patientgruppen med henblik pa eventuel justering.

Pkt. 5
Eventuelt
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