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Dagsorden

Punkt | Aktivitet

0 Velkommen og praesentationsrunde

1 Introduktion til Nationalt Genom Center og de 60.000 genomer v/Birgitte Nybo

2 Orientering om specialistnetvaerkets kommissorium, opgaver og arbejdsproces — generelt
v/Birgitte Nybo

3 Specialistnetveaerk for bgrn og voksne med sjeeldne sygdomme — drgftelse af arbejdspro-
ces og referencegruppe v/Birgitte Nybo

4 Drgftelse af indikationer v/naestformand Christina Fagerberg

5 Drgftelse vedr. aftaler om arbejdsopgaver forud for naste mgde v/Birgitte Nybo/Fager-
berg

6 Evt.

Medlemmer af specialistnetveerk for bgrn og voksne med sjeldne sygdomme
Birgitte Nybo, (formand), NGC

Christina Fagerberg, udpeget af Region Syddanmark
Elsebet @stergaard, udpeget af Region Hovedstaden
Zuzana Lohse, udpeget af Region Sj=lland

Pernille Axel Gregersen, udpeget af Region Midtjylland
Irene Kibak Nielsen, udpeget af Region Nordjylland
Birgitte Diness, udpeget af LVS

Sabine Grgnborg, udpeget af LVS

Allan Lund, udpeget af LVS

Liselotte Wesley Andersen, udpeget af Danske Patienter

Fra NGC deltog
Gitte Tofterup Hansen, udvalgssekretaer
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Pkt. 1 Introduktion til Nationalt Genom Center og de 60.000 geno-
mer v/Birgitte Nybo

Indstilling

Det indstilles, at medlemmerne af specialistnetvaerket tager orienteringen til efter-
retning.

Referat

Forud for specialistnetvaerkets behandling af dagsorden blev medlemmerne spurgt,
om der var nye vaesentlige forhold vedr. til deres habilitet. Dette var ikke tilfaeldet.
Deltagerne fik herefter en introduktion til Nationalt Genom Center, herunder arbej-
det med etablering af national infrastruktur til helgenomsekventering samt specia-
listnetveaerkenes indplacering i Nationalt Genom Centers governancestruktur.
Medlemmerne tog orienteringen til efterretning.

Baggrund

Novo Nordisk Fonden har bevilliget midler til etablering af Nationalt Genom Center’s
infrastruktur og herunder til 60.000 helgenomsekventeringer med henblik pa natio-
nalt at udvikle omradet for personlig medicin frem til 2024. De 60.000 sekventeringer
skal fordeles pa udvalgte patientgrupper fra indstillingsrunde 1 og 2, i alt 19 patient-

grupper.

Der nedseettes for hver patientgruppe/sygdomsomrade, der er godkendt til inklu-
sion i den nationale infrastruktur for helgenomsekventering, et nationalt specialist-
netvark. De nationale specialistnetvaerk skal bidrage med sundhedsfaglig radgiv-
ning om den pagaldende patientgruppe til Nationalt Genom Center (NGC) til brug
for den nationale ibrugtagning af helgenomsekventering

Formalet for de nationale specialistnetvaerk er overordnet at bidrage til, at det kli-
niske potentiale for adgang til helgenomsekventering for patienter inden for det
konkrete sygdomsomrade realiseres bedst muligt inden for de rammer, der er fast-
sat i forbindelse med beslutning om inklusion. Herunder at sikre, at patienterne pa
tveers af landet far lige adgang til helgenomsekventering gennem en koordineret og
ensartet ibrugtagning og klinisk anvendelse.

De nationale specialistnetvaerk skal desuden radgive vedrgrende opfglgning pa kli-
nisk effekt af indsatsen.

2/8



&

NATIONALT
GENOM CENTER

Pkt. 2 Orientering om specialistnetveerkets kommissorium, opgaver
og arbejdsproces — generelt v/Birgitte Nybo

Indstilling

Det indstilles, at medlemmerne af specialistnetvaerket tager orienteringen til efter-
retning.

Referat

Medlemmerne blev orienteret om specialistnetvaerkets kommissorium, opgaver og
arbejdsproces, herunder om at specialistnetvaerket skal radgive Nationalt Genom
Center og styregruppen for implementering af personlig medicin om, hvordan vi pa
bedst mulig made realiserer det kliniske potentiale for adgang til helgenomsekven-
tering. Specialistnetvaerket skal desuden sikre, at patienter pa tveers af landet far
lige adgang til helgenomsekventering, og at dette sker gennem en koordineret og
ensartet ibrugtagning og klinisk anvendelse. Endeligt skal specialistnetvaerkene rad-
give vedrgrende opfglgning pa helgenomsekventering og maling af den kliniske ef-
fekt af indsatsen.

Medlemmerne tog orienteringen til efterretning.

Baggrund

Der nedseettes for hver patientgruppe/sygdomsomrade, der er godkendt til inklu-
sion i den nationale infrastruktur for helgenomsekventering, et nationalt specialist-
netvaerk. De nationale specialistnetvaerk skal bidrage med sundhedsfaglig radgiv-
ning om den pagaldende patientgruppe til Nationalt Genom Center (NGC) til brug
for den nationale ibrugtagning af helgenomsekventering

Formalet for de nationale specialistnetvaerk er overordnet at bidrage til, at det kli-
niske potentiale for adgang til helgenomsekventering for patienter inden for det
konkrete sygdomsomrade realiseres bedst muligt inden for de rammer, der er fast-
sat i forbindelse med beslutning om inklusion. Herunder at sikre, at patienterne pa
tveers af landet far lige adgang til helgenomsekventering gennem en koordineret og
ensartet ibrugtagning og klinisk anvendelse.

De nationale specialistnetvaerk skal desuden radgive vedrgrende opfglgning pa kli-
nisk effekt af indsatsen.

Bilag

Bilag 2.1: Kommissorium Nationale specialistnetvaerk for patientgrupper
Bilag 2.2: Forretningsorden for de nationale specialistnetvaerk
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Pkt. 3 Specialistnetvaerk for bgrn og voksne med sjeldne sygdomme
- drgftelse af arbejdsproces og referencegruppe v/Birgitte Nybo

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter arbejdsproces og inddragelse af refe-
rencegruppe.

Referat

Birgitte Nybo orienterede om specialistnetvaerkets opgaver, herunder om at der for
specialistnetvaerk for bgrn og voksne med sjeeldne sygdomme vil veere szerligt fokus
pa at identificere, om der overlap til indikationer pa patienter, som er beskrevet i
andre specialistnetvaerk.

Medlemmerne var enige om, at afgraensningen vedr. bgrn ligger fast i og med den
allerede er godkendt af styregruppen for implementering af personlig medicin.

Det videre arbejde med afgraensning fokuserer derfor som udgangspunkt alene pa
voksne.

Medlemmerne var enige om, at der i vid udstraekning er et match mellem indstillin-
gerne vedrgrende voksne med sjeldne lidelser og de indikationer, som specialist-
netvaerk for bgrn og unge med sjeldne sygdomme har identificeret. Der var endvi-
dere enighed om, at det som udgangspunkt er intentionen, at rumme indikatio-
nerne i ét afgraensningsskema.

Med henblik pa at sikre en hensigtsmaessig afgreensning af patientgruppen i for-
hold til medicinske specialer, hvor der allerede er nedsat nationale specialistnet-
veerk, tilkobles en referencegruppe, som bestar af naestformaend i eksisterende
specialistnetvaerk.

Medlemmerne drgftede, hvad der vil veere den mest hensigtsmaessige made at ind-
drage referencegruppen pa, og der var enighed om Igbende at hgre naestformaen-
dene i de specialistnetvaerk, hvor der formodes at vaere overlap med henblik pa at
sikre, at ingen patienter “falder mellem to stole”. Er der tilfaelde, hvor patientgrup-
pen kan blive henvist via flere specialer, vil der vaere fokus pa sikre, at patienterne
ogsa i de tilfaelde vil fa det samme tilbud, derved at specialistnetvaerkenes afgraens-
ning af patientgruppen afstemmes pa tvaers af specialistnetvaerk.

Problemstilling

Specialistnetvaerkets opgaver bliver i fgrste omgang:

1. atuddrage de enkelte indikationer for den samlede patientgruppe, der er
beskrevet i indstillingerne (bilag 3.1) samt inkludere de indikationer fra
specialistnetvaerk for bgrn og unge under 18 ar med sjaeldne sygdomme,
som er beskrevet i uddrag fra dokumentet Specialistnetvaerkets afgraens-
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ning og beskrivelse af omrddet sjaeldne sygdomme hos bgrn og unge under
18 dr (bilag 3.2)

2. atidentificere om der overlap til indikationer pa patienter, som er beskre-
vet i andre specialistnetvaerk (bilag 3.3) — med henblik pa inddragelse af
referencegruppe (naestformaend fra eksisterende specialistnetvaerk)

3. at beskrive de enkelte indikationer inden for patientgruppen i skema til af-
graesning af patientgruppen (afgraensningsskemaet).

Baggrund

P3a mgde den 15. oktober 2021 besluttede styregruppen for implementering af per-
sonlig medicin, at der skulle udpeges ét samlet specialistnetvaerk for Bgrn og
voksne med sjeeldne sygdomme, og herunder at Patienter med arvelige gjensyg-
domme og Patienter med genetisk betinget hgrenedsaettelse/dgvhed, non-syndro-
misk og syndromisk organiseres i to selvstendige specialistnetvaerk for hhv. oftal-
mologi og audiogenetik.

Styregruppen besluttede endvidere, at der til specialistnetvaerk for bgrn og voksne
med sjaeldne sygdomme tilkobles en referencegruppe, som bestar af naestformaend
i eksisterende specialistnetvaerk med henblik pa at sikre en hensigtsmaessig af-
graensning af patientgruppen i forhold til medicinske specialer, hvor der allerede er
nedsat nationale specialistnetvaerk.

Lgsning

Ved mgdet orienterer Birgitte Nybo om specialistnetvaerkets opgaver med szerlig fo-
kus pa det, der adskiller sig fra andre specialistnetvaerksopgaver; dels 1) at specia-
listnetvaerket skal uddrage de enkelte indikationer for den samlede patientgruppe,
der er beskrevet i indstillingerne (bilag 3.1) samt inkludere de indikationer fra speci-
alistnetveerk for bgrn og unge under 18 ar med sjeldne sygdomme og beskrive det i
skemal(er) til afgraensning af patientgrupper (bilag 3.4) — dels 2) at specialistnetvaer-
ket skal identificere, om der overlap til indikationer pa patienter, som er beskrevet i
andre specialistnetvaerk (bilag 3.3) — og inddrage referencegruppen, der hvor det er
relevant.

Specialistnetvaerket drgfter ved mgdet de opmaerksomhedspunkter, der kan vaere i
forbindelse med at:
1) uddrage indikationer for patientgruppen:

o Er der match mellem indstillingerne vedrgrende voksne med
sjeldne lidelser (bilag 3.1) og de indikationer, som specialistnet-
veerk for bgrn og unge med sjeeldne sygdomme har identificeret?

o Er der szrlige indikationer hos voksne som ikke er beskrevet i pa-
tientgruppen for bgrn og unge med sjeldne sygdomme?

o Obs pa loft for antal

2) identificere overlap til indikationer pa patienter, som er beskrevet i andre
specialistnetveerk (bilag 3.3)

o Dels hvor er der overlap, men ogsa om der evt. er huller/indikatio-
ner, som ikke er identificeret i gvrige specialistnetveerk med hen-
blik pd at undgd at patienter “falder mellem to stole”. | forhold til
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de indikationer, som specialistnetveerket anbefaler til helgenom-
sekventering, er det vaesentligt, at patientgruppen vil kunne have
gavn af helgenomsekventering jf. de styrende principper.

Herudover orienterer Birgitte Nybo om inddragelse af referencegruppen, og specia-
listnetvaerket kommer med input, fx til om de anbefaler at der skal nedszettes en
egentlig gruppe, eller om naestformaend inddrages enkeltvis eller evt. i mindre grup-
per, og hvornar.

Endelig orienterer Birgitte Nybo om skema til afgraensning af patientgruppen, som
specialistnetvaerket skal benytte ifm. den konkrete afgraensning af de identificerede
indikationer, herunder ogsa indikationer, som specialistnetveerk for bgrn og unge
med sjeeldne sygdomme har identificeret.

Bilag

Bilag 3.1: Indstillinger for sjeeldne sygdomme_62_63_64

Bilag 3.2: Uddrag fra dokumentet Specialistnetvaerkets afgraensning og beskrivelse
af omrddet sjaeldne sygdomme hos bgrn og unge under 18 dr

Bilag 3.3: Liste over indikationer, som er beskrevet i gvrige specialistnetvaerk

Bilag 3.4: Skema til afgraensning af patientgruppen

Pkt. 4 Drgftelse af indikationer v/naestformand Christina Fagerberg

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter de samlede indikationer for patient-
gruppen.

Referat

Christina Fagerberg praesenterede sit udkast til indikationer og de tre indstillinger,
som ligger til grund for patientgruppen, blev drgftet. Til den forelgbige liste over in-
dikationer blev bindevavslidelser tilfgjet.

Forelgbigt blev der identificeret overlap til specialistnetvaerk for hhv. endokrinolo-
giske patienter, neurogenetiske patienter og evt. psykiatri bgrn og unge. For nuvee-
rende er der planlagt mgde mellem naestformandene i hhv. specialistnetveerk for
bgrn og voksne med sjaeldne sygdomme og specialistnetvaerk for neurogenetiske
patienter med henblik pa at drgfte placering af to epilepsi-indstillinger, som er god-
kendt til helgenomsekventering i forbindelse med NGC's indstillingsrunde 2. Ved
mgdet vil der endvidere vaere drgftelse af andre muligt overlappende indikationer
overfort fra det oprindelige specialistnetvaerk for bgrn og unge.
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Problemstilling

Specialistnetvaerkets opgave er at identificere indikationer og kriterier for anven-
delse af helgenomsekventering ud fra en vurdering af diagnostisk udbytte og klinisk
effekt 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 2.

Lgsning

Ved mgdet fremlaegger naestformand Christina Fagerberg et udkast til liste over de
indikationer, specialistnetvaerket skal afgraense inden for patientgruppen som ud-
gangspunkt for specialistnetvaerkets drgftelse.

Listen er udfeerdiget med udgangspunkt i de indstillinger, der ligger til grund for pa-
tientgruppen, og inddrager samtidigt indikationerne beskrevet i det nu nedlagte spe-
cialistnetvaerk for bgrn og unge med sjaeldne sygdomme.

Bilag

Bilag 4: Udkast til indikationer for patientgruppen

Pkt. 5 Drgftelse vedr. aftaler om arbejdsopgaver forud for naeste
mgde v/Birgitte Nybo

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket drgfter aftaler om arbejdsopgaver forud for
naeste mgde.
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Referat

Det blev aftalt, at Christina Fagerberg arbejder videre med at afgraense indikatio-
nerne i afgransningsskemaet. Birgitte Diness arbejder med et udkast til afgraens-
ning af bindevaevslidelser. Begge udkast sendes rundt til kommentering hos med-
lemmerne forud for naeste mgde.

Problemstilling

Af hensyn til fremdriften i specialistnetvaerkets arbejde med afgraensning af patient-
gruppen laegges der op til, at medlemmerne af specialistnetvaerket forbereder ma-
teriale mellem mgderne.

Lgsning

Pa baggrund af drgftelserne under de gvrige punkter pd mgdets dagsorden aftaler
specialistnetvaerket, hvordan der skal arbejdes forud for naeste mgde den 24. februar
2022.

Pkt. 6 Eventuelt v/Birgitte Nybo
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