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2. mgde i nationalt specialistnetveaerk for endokrinologiske patienter

Dato: 25-05-2021
Enhed: NGC
Sagsbeh.: GTH.NGC
Sagsnr.: 2106411
Dok.nr.: 1756239

Dato: Den 19. maj 2021, kl. 14.30-16.30 (virtuelt Microsoft Teams)
Mgdeleder: Lene Heickendorff

Sekretzer: Gitte Tofterup Hansen

Dagsorden
Punkt Ca. tid Aktivitet
1. 90 minutter Videre arbejde med afgraensning af patientgruppe (opgave 1) Claus
2. 10 minutter Orientering om ”indsamling af gnsker og behov / samarbejde med tekniske ar-
bejdsgrupper” Peter
3. 10 minutter Kortlaegning af regional organisering (opgave 2) Lene
10 minutter Praesentation af opgave 3 om opfglgning og effekt Lene
5. Eventuelt

Medlemmer af nationalt specialistnetvaerk for endokrinologiske patienter
Lene Heickendorff (formand) NGC

Claus Hgjbjerg Gravholt, (naestformand) (udpeget af Region Midtjylland)
Ase Krogh Rasmussen, udpeget af Region Hovedstaden (Afbud)

Bo Abrahamsen, udpeget af Region Sjzlland

Jeppe Gram, udpeget af Region Syddanmark

Peter Vestergaard, udpeget af Region Nordjylland

Anja Lisbeth Frederiksen, udpeget af LVS

Klaus Brusgaard, udpeget af LVS

Henrik Christesen, udpeget af LVS

Elisabeth Svensson, udpeget af Regionerne Kliniske Kvalitetsudviklingsprogram

Fra Nationalt Genom Center deltog
Peter Johansen

Gitte Tofterup Hansen

Birgitte Nybo Jensen
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Pkt. 1 Videre arbejde med afgransning af patientgruppen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket drgfter de opdaterede/nye afgraesningsske-
maer (bilag 1) med henblik pa at opna konsensus om anbefaling om afgraensning af
patientgruppen.

Referat

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

Specialistnetvaerket drgftede fglgende fem opdaterede afgraensningsskemaer:
e  Multiple endokrine neoplasier
e Faxokromocytom og paragangliom og andre binyresygdomme
e  Monogen diabetes
e Sjexldne thyroidea sygdomme
e Sjaeldne calcium- og knoglemetaboliske sygdomme

Det blev aftalt, at de fem skemaer tilrettes af nsestformanden ud fra drgftelserne
pa mg@det og sendes i skriftlig hgring hos specialistnetvaerket med henblik pa ende-
lig godkendelse forud for naeste mgde.

Fglgende fem opdaterede skemaer sendes ud til specialistnetveerket sammen med
referatet, og drgftes pa naeste mgde den 17. juni:

e  Organisk hypoglykaemi, non-T1, non-T2 diabetes

e Disorder of sex development

e  Vakst og fedmesyndromer

e Hypogonadotrop hypogonadisme

e  Medfgdt multipel hypofysedefekt

Skemaet vedr. organisk hypoglykami var ikke fremsendt forud for mgdet, men blev
kort drgftet ved mgdet, og det blev aftalt, at non-T1, non-T2 diabetes tages ud af
skemaet, da det er daekket af skemaet vedr. monogen diabetes.

Problemstilling

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.

Specialistnetvaerkets opgave er at identificere indikationer og kriterier for anven-
delse af helgenomsekventering ud fra en vurdering af diagnostisk udbytte og mer-
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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.

Lgsning

Specialistnetvaerket drgftede pa deres fgrste mgde den 15. april 2021 beskrivelser
af patientgruppen og jfr. referat, var der enighed om fglgende indikationer:
. Organisk hypoglykaemi, non-T1, non-T2 diabetes

. Sjeeldne calcium- og knoglemetaboliske sygdomme

. Disorder of sex development

. Sjeeldne thyroidea sygdomme

. Monogen diabetes

. Veekst og fedmesyndromer

. Feeokromocytom og paragangliom og andre binyresygdomme

. Hypogonadotrop hypogonadisme

. Medfgdt multipel hypofysedefekt

10. Multiple endokrine neoplasier
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De indsendte, opdaterede afgraensningsskemaer for ovenstaende indikationer drgf-
tes pa mgdet (se bilag 1).

Videre proces

Nar specialistnetveerkets 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 ssmmen med den kliniske arbejdsgruppes
kommentarer indga i det beslutningsgrundlag for patientgruppen, som NGC fore-
laegger 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. Det er styregruppens opgave at fordele de
60.000 helgenomsekventeringer mellem de forskellige patientgrupper, og de fglger
derfor udviklingen taet og Igbende for alle grupper.

Bilag

e Bilag 1.1 Sjeeldne calcium- og knoglemetaboliske sygdomme

e Bilag 1.2 Sjeeldne thyroidea sygdomme

e Bilag 1.3 Monogen diabetes

e Bilag 1.4 Feeokromocytom og paragangliom og andre binyresygdomme
e Bilag 1.5 Multiple endokrine neoplasier

Pkt. 2
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https://ngc.dk/media/6795/kommissorium-arbejdsgruppen-for-klinisk-anvendelse-juni-2020.pdf

Opgave 2 - Orientering om indsamling af gnsker og behov til labora-
toriemaessig handtering og analyser af patientgruppen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket tager orientering om indsamling af gnsker og
behov til laboratoriemaessig handtering og analyser af patientgruppen til efterret-
ning.

Referat

Peter Johansen, NGC, orienterede om NGC’s arbejde ift. indsamling og behandling
af de forskellige specialistnetvaerks gnsker og behov til den laboratoriemaessige
handtering og analyser af patientgrupperne.

Der bliver fremsendt en samlet liste med gnsker og behov fra specialistnetvaerk for

endokrinologiske patienter, som specialistnetvaerket vil behandle pa naeste mgde
den 17. juni.

Problemstilling

Specialistnetvaerket identificerer, og beskriver, i Igbet af deres arbejde gnsker og
behov for laboratoriemaessig handtering samt behovet for specifikke analyser i ud
fra patientgruppens behov.

Disse informationer vil blive samlet og viderebragt til de relevante enheder i NGC,
og de tekniske arbejdsgrupper, med henblik pa prioritering og evt. implementering
pa NGCs infrastruktur.

Lgsning

Der bliver i forbindelse med mgder, og udfyldelsen af afgreensningsskemaer, op-
samlet information om specialistnetvaerkets gnsker og behov for patientgruppen
De samlede informationer skal kvalificeres af specialistnetvaerket inden overdra-
gelse til videre behandling.

Proces for opsamling af informationer bliver praesenteret pa mgdet.

Videre proces

Der vil inden naeste mgde blive udsendt en oversigt over de opsamlede informatio-
ner. Specialistnetvaerket vil drgfte om det deekker gnsker og behov for deres pa-
tientgruppe med de tilgrundliggende indikationer og kriterier.

Pkt. 3
Opgave 2 - Kortlaegning af regional organisering
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Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket godkender kortleegningen af den nuvaerende
regionale organisering samt forslag til den fremtidige organisering ud fra de frem-
sendte skemaer (opgave 2 i skemaerne).

Lene Heickendorff orienterede om formalet med kortlaegningen af den regionale
organisering.

Det blev aftalt, at der skal udarbejdes skemaer for hver region af den regionale re-
praesentant i specialistnetvaerket, gerne med inddragelse af LVS-repraesentanten.
Der kan samles flere indikationer pa samme skema, hvis oplysningerne er de
samme fra indikation til indikation.

Det blev aftalt, at medlemmerne orienteres om fristen for indsendelse af de sidste
kortlaegningsskemaer i forbindelse med udsendelse af referat fra mgdet. NGC vil
samle materialet og sende det ud forud for naeste mgde, hvor det vil blive drgftet
med henblik pa feerdigggrelse.

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 kortlaegningen skal bidrage til de enkelte regioners overblik

over organisering af og gnsker til genetisk diagnostik for den konkrete patient-
gruppe.

Lgsning

De regionale repraesentanter i specialistnetvaerket kortlaegger organisering for de-
res respektive region, per indikation hvis forskelligt. Regionernes kortlaegning er
vedlagt i bilag og drgftes kort med henblik pa eventuelle kommentarer fra specia-
listnetvaerket.

Videre proces

Nar kortlaeegningen er afsluttet i specialistnetvaerket forelaegges den arbejdsgrup-
pen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering mhp. kommentering og siden-
hen i styregruppen for implementering af personlig medicin. Opgave 1 om afgraens-
ning af patientgruppe og opgave 2 om kortlagning af regionernes organisering fo-
relaegges samlet.
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Bilag

e Bilag 1.1 Sjeeldne calcium- og knoglemetaboliske sygdomme
e Bilag 1.2 Sjldne thyroidea sygdomme

e Bilag 1.3 Monogen diabetes

e Bilag 1.5 Multiple endokrine neoplasier

Pkt. 4
Opgave 3 — praesentation og tilrettelaeggelse af det videre arbejde
med opfalgning og effekt

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter og laver aftaler om, hvordan der arbej-
des videre med opgave 3 om opfglgning og effekt for patientgruppen i specialist-
netvaerket.

Referat

Lene Heickendorff orienterede om opgave 3 om opfglgning og effekt for patient-
gruppen i specialistnetvaerket, og specialistnetvaerket drgftede forelgbigt, hvordan
diagnostisk udbytte kan ggres op.

Punktet tages op pa naeste mgde.

Problemstilling

De nationale specialistnetveerk skal, som en tredje opgave, komme med anbefalin-
ger til parametre, der bgr opggres for patientgruppen, saledes at den kliniske effekt
og mervardien 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 arsrapporter for brugen af hel-
genomsekventering for patientgruppen. Fgrste arsrapport udarbejdes ét ar efter at
alle regioner har taget helgenomsekventering i drift for den pagseldende patient-
gruppe. Styregruppen for implementering af personlig medicin vil ngje fglge antal-
let af helgenomsekventeringer, samt hvilken merveerdi tilbuddet om helgenomse-
kventering giver for patientgruppen med henblik pa eventuel justering.

Lgsning

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

gruppen.
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Drgftelsen vil tage udgangspunkt i nedenstaende parametre, som specialistnetvaer-
ket for bgrn og unge under 18 ar med sjaeldne sygdomme har anbefalet for deres
patientgruppe. Specialistnetvaerket skal drgfte om der er flere eller andre parame-
tre, 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-
felgning 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.

Pkt. 5
Eventuelt

Det aftales pa mgdet den 17. juni, om der bliver brug for et 5. mgde.
4. mpde ligger den 31. august fra kl. 14.30-16.30.
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