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Dagsorden

Punkt | Aktivitet

0 Velkommen v. Lene Heickendorff

1 Videre arbejde med afgraensning af patientgruppen, v/ Lene Heickendorff

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

3 Introduktion til opgave 2 om kortlaegning af nuvaerende nationale set-up for ud-
redning og behandling af de enkelte indikationer i patientgruppen v/ Lene Hei-
ckendorff

4 Evt.

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

Uffe Birk Jensen, (naestformand), udpeget af Region Midtjylland
Jgrgen Erik Nielsen, udpeget af Region Hovedstaden

Tue Diemer, udpeget af Region Nordjylland

Martin Ballegaard, udpeget af Region Sjzelland

Mustapha Itani, udpeget af Region Syddanmark

Suzanne Lindquist, udpeget af LVS

Morten Dung, udpeget af LVS

Lena Hjermind, udpeget af LVS

Line Carge Sgrensen, udpeget af LVS

John Gerbild, udpeget af Danske Patienter

Fra NGC deltog Birgitte Nybo og Lars Juhl Petersen.
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Pkt. 1/2021 Videre arbejde med afgraensnings af patientgruppen
v/Lene Heickendorff

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket
e formelt godkender afgraensningsskemaer for hhv. 1. Hereditzer neuropati
og 2. Hereditaer ataksi og spastisk paraplegi (bilag 1.1 og 1.2)
o drgfter udkast til afgraensningsskemaer (bilag 1.3, 1.4, 1.5) med henblik pa
at opna konsensus om anbefaling vedr. afgraensning af patientgruppen.
e drgfter proces for afslutning af opgave 1.

Referat

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

Lene Heickendorff orienterede herefter om kommissoriets opgave 3, herunder spe-
cialistnetveerkets rolle ift. opfglgning og maling af klinisk effekt af helgenomsekven-
tering i relation til den model for opfglgning, der er besluttet af Styregruppen for
implementering af personlig medicin pa mgde den 17.12.2021. Drgftelsen af op-
fplgning og maling af klinisk effekt indgik efterfglgende i gennemgangen af af-
graensningsskemaer.

Specialistnetvaerket godkendte formelt skema for hhv. 1. Hereditaer neuropati og 2.
Hereditaer ataksi og spastisk paraplegi bortset fra felterne 28 og 29, som bliver op-
dateret fgr endelig godkendelse, jf. ovenstdende vedr. opfglgning og maling af kli-
nisk effekt.

Specialistnetvaerket drgftede udkast til afgraensningsskemaer (bilag 1.3, 1.4, 1.5) og
aftalte, at skemaerne opdateres af udvalgssekretzaeren ud fra drgftelserne pa mg-
det, hvorefter de sendes ud til undergrupperne mhp. en sidste opdatering forud for
endelig godkendelse.

Det blev endvidere aftalt, at Jgrgen Erik Nielsen, Mustapha Itani og Uffe Birk Jensen
udarbejder forslag til besvarelse af felterne 28 og 29 til alle fem skemaer. Uffe Birk
Jensen er tovholder pa processen.

Som afslutning pa punktet orienterede Lene Heickendorff om, at Styregruppen for
implementering af personlig medicin pa mgde den 17.12.2021 godkendte, at yderli-
gere 8 patientgrupper indstilles til helgenomsekventering.

Blandt de 8 indstillinger er der 1-2 indstillinger om epilepsi, som muligvis skal inklu-
deres under specialistnetveerk for neurogenetiske patienter.

Indstillingerne sendes ud til specialistnetvaerket og tages op pa naeste mgde. Inden
da vendes det med specialistnetvaerk for bgrn og voksne med sjeeldne sygdomme
ift. at afklare eventuelle snitflader.
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Det blev foreslaet, at medlemmerne overvejer, om der er behov for at supplere
specialistnetveerket med en neurolog/neurogenetiker med speciale i epilepsi.

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 efterfglgende indstillingsrunde 2 og eventuelt 3.

Lgsning

I relation til specialistnetvaerkets anbefalinger omkring opfglgning for patientgrup-
pen (afgraesningsskemaets punkt 25-29) praesenterer formanden tidligere specia-
listnetvaerks anbefalinger til parametre, der kan opggres for patientgrupper som in-
spiration til specialistnetvaerkets endelige udfyldelse af punkterne.

Udfyldelsen af felterne 25-29 udger specialistnetvaerkets pabegyndelse af opgave
3, jf. kommissoriet, idet der med felterne 25-29 peges pa, hvordan det diagnostiske
udbytte og den kliniske effekt for brugen af helgenomsekventering for patientgrup-
pen kan fglges og vurderes.

Afgraensningsskemaer for hhv. 1. Hereditaer neuropati og 2. Hereditzer ataksi og
spastisk paraplegi (bilag 1.1 og 1.2) er siden sidste mgde blevet opdateret i under-
grupperne og efterfglgende sendt i skriftlig hgring i specialistnetvaerket mhp. ende-
lig godkendelse.

Specialistnetvaerket hgres ved mgdet vedr. eventuelle sidste bemaerkninger forud
for endelig godkendelse af de to afgransningsskemaer.

Afgraensningsskemaer for hhv. 3. Mistanke om arvelig muskelsygdom, 4. Tidligt de-
buterende demenssygdom, herunder FTD/ALS spektrum sygdom og 5. Arvelige basal

ganglie sygdomme drgftes pa mgdet mhp. at opna konsensus om patientgruppen.

Endelig drgfter specialistnetvaerket proces for afslutning af opgave 1.

Videre proces

Nar specialistnetvaerkets forslag til afgraensning af patientgruppen er afsluttet, fo-
relaegges forslaget til kommentering i arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af hel-
genomsekventering og arbejdsgruppen for fortolkning (arbejdsgruppernes kommis-
sorier).
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Specialistnetveerkets anbefalinger vil sammen med de to arbejdsgruppers kommen-
tarer indga i det beslutningsgrundlag for patientgruppen, som NGC forelagger sty-
regruppen for implementering af personlig medicin med henblik pa godkendelse.
Styregruppen vil i saerlig grad have fokus pa, at anbefalingerne for patientgruppen
er inden for rammen af de styrende principper. Det er styregruppens opgave at for-
dele de 60.000 helgenomsekventeringer mellem de forskellige patientgrupper, og
de fglger derfor udviklingen tzet og Igbende for alle patientgrupper.

Bilag

Bilag 1.1 Herediteer neuropati (eftersendes)

Bilag 1.2 Hereditaer ataksi og spastisk paraplegi (eftersendes)

Bilag 1.3 Mistanke om arvelig muskelsygdom

Bilag 1.4 Tidligt debuterende demenssygdom, herunder FTD/ALS spektrum sygdom
Bilag 1.5 Arvelige basal gangliesygdomme

Pkt. 2/ Drgftelse af opsamlet information om laboratorie- og analy-
semaessige behov for patientgruppen v/Peter Johansen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter hvilke laboratorie- og analysemaessige
behov, der er ift. patientgruppen, mhp. at udarbejde en endelig liste over de ngd-
vendige laboratorie- og analysemaessige behov.

Referat

Punktet udgik.

Problemstilling

Specialistnetvaerket identificerer og beskriver i Igbet af deres arbejde behov for la-
boratoriemaessig handtering herunder typer af prgvemateriale, fx veev, samt beho-
vet for specifikke analyser ud fra patientgruppens behov. Disse informationer bliver
samlet og viderebragt til de relevante enheder i Nationalt Genom Center og de tek-
niske arbejdsgrupper med henblik pa prioritering og evt. implementering pa NGC’s
infrastruktur.

Lgsning

Under specialistnetvaerkets mgder, og i forbindelse med udfyldelse af afgraensnings-
skemaer, opsamler NGC information om laboratorie- og analysemaessige behov for
patientgruppen (bilag 2). Specialistnetvaerket drgfter pa mgdet de enkelte behov

&

NATIONALT
GENOM CENTER

4/6


https://ngc.dk/media/6713/styrende-principper-2020.pdf
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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 behov vil indga sammen med de gvrige specialistnetvaerks gn-
sker 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: Laboratorie- og analysemaessige behov for patientgruppen (dokumentet de-
les ved mgdet)

Pkt. 3/2021

Introduktion til opgave 2 om kortleegning af nuveerende nationale
set-up for udredning og behandling af de enkelte indikationer i pa-
tientgruppen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter den videre proces for Igsning af op-
gave 2 om kortlaegning af nuvaerende nationale set-up for udredning og behandling
med henblik pa at lave aftaler herom.

Referat

Lene Heickendorff praeciserede, at kortlaegningsopgaven afventer feerdigggrelsen
af afgreensningsskemaerne. Punktet tages op igen ved naeste mgde.

Problemstilling

Det nuvaerende nationale set-up for rekvirering, sekventering, fortolkning af data og
udarbejdelse af svar for patienter med de identificerede indikationer, skal kortlaeg-
ges. Dette skal bidrage til regionernes interne regionale organisering.

Lgsning

Opgaven med kortlaegning praesenteres og drgftes med henblik pa at de regionale
repraesentanter i specialistnetveerket kan udfylde kortleegningsskemaet.

Videre proces

De udfyldte skemaer sendes til udvalgssekretaeren med henblik pa gennemgang pa
det kommende mgde.

5/6



&

NATIONALT
GENOM CENTER

Bilag

Bilag 3: Skema 2 til kortleegning af regional organisering

Pkt. 4/2021
Eventuelt
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