Referat

2. mgde i nationalt specialistnetveerk for oftalmologi

Dato: 1. marts 2022, kl. 13.30-15.30 (virtuelt)

Mgdeleder: Lars Juhl Petersen
Udvalgssekretaer: Rikke Korshgj Andersen
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Dagsorden

Punkt Aktivitet

0 Velkommen v/Lars Juhl Petersen

1 Videre arbejde med afgraensning af patientgruppen v/Line Kessel

2 Orientering om registrering af laboratorie- og analysemaessige behov for pa-
tientgruppen v/Peter Johansen

3 Introduktion til opgave 2 om kortleegning af nuvaerende nationale set-up for
udredning og behandling af de enkelte indikationer i patientgruppen v/Lars
Juhl Petersen

4 Evt.

Medlemmer af nationalt specialistnetvaerk for oftalmologi
Lars Juhl Petersen (formand) NGC

Line Kessel (naestformand), udpeget af Region Hovedstaden
Lisbeth Sandfeld, udpeget af Region Sjaelland (afbud)

Else Gade, udpeget af Region Syddanmark

Toke Bek, udpeget af Region Midtjylland

Lotte Welinder, udpeget af Region Nordjylland

Tomas llginis, udpeget af LVS

Mette Bertelsen, udpeget af LVS

Karen Grgnskov, udpeget af LVS

RKKP, ingen udpeget

Marijke Vittrup, Danske patienter (afbud)

Fra Nationalt Genom Center
Peter Johansen, chefkonsulent
Malene Bpgehus Rasmussen, afdelingslaege
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Pkt. 1/ Videre arbejde med afgraensning af patientgruppen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter:

e det opdaterede udkast til afgraensningsskema for indikationen ‘gjensyg-
domme, der skyldes genetiske forandringer’ (bilag 1.1)

e herunder drgfter, hvordan effekten af helgenomsekventering kan males:
o hvilke 1-2 parametre, der vil vaere mest perspektiv i at fglge
o hvordan opfglgningen kan ske
o hvorfra data kan hentes.

Referat

Lars bgd velkommen og praesenterede indledningsvist Malene Bggehus Rasmussen,
nyansat afdelingslaege i NGC, der fremover vil deltage i specialistnetvaerksmgderne.
Medlemmerne blev dernaest spurgt, om der var nye vaesentlige forhold vedr. deres
habilitet. Dette var ikke tilfaldet.

Lars orienterede om kommissoriets opgave 3, herunder specialistnetvaerkets rolle

ift. opgerelse af diagnostisk udbytte og klinisk effekt af helgenomsekventering i re-
lation til den model for opfglgning, der er besluttet af styregruppen for implemen-
tering af personlig medicin.

Drgftelse af afgraensningsskema for indikationen 'gjensygdomme, der skyldes ge-
netiske forandringer’

Specialistnetvaerket gennemgik udkast til afgraensning af patientgruppen (bilag
1.1.), kommentarer og noter blev fgrt ind i skemaet under mgdet. Specialistnetveer-
ket drgftede bl.a. felgende:

e Synsnervesygdomme adskilles fra de strukturelle gjensygdomme og far sin
egen gruppe saledes, at der inddeles i 5 hovedkategorier. Hele afgraens-
ningsskemaet konsekvensrettes herefter.

e specialistnetveerket efterspurgte, om det vil vaere muligt, at resterende
DNA automatisk returneres til rekvirerende afdeling. Peter Johansen brin-
ger dette gnske videre til relevante i NGC.

e specialistnetveerket spurgte til akkreditering (analyse og svar). Peter fglger
op ift. NGC — og, Karen Grgnskov tilfgjer tekst om akkreditering af fortol-
kende afdeling i laboratorie-skemaet. Tekst herom i afgransningsskema-
ets felt 17 tages ud og naevnes i stedet i laboratorie-skemaet.

e Vedr. opfglgning pa klinisk effekt, vil det vaere relevant at fglge, hvilken
betydning helgenomsekventering har haft for behandling, opfglgning og
radgivning for patientgruppen. Dette udfoldes yderligere i felt 29.

Det blev aftalt, at den nedsatte underarbejdsgruppe med Line Kessel som tovhol-
der, gennemskriver afgreensningsskemaet pa baggrund af drgftelserne pa mgdet og
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sender det opdaterede skema til formand og udvalgssekretzer senest den 15. marts
(eller snarest muligt derefter).

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.

Specialistnetvaerket skal desuden komme med anbefalinger til parametre, der op-
gores 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.

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 indstillingsrunde 2.

Lgsning

Siden specialistnetvaerkets fgrste mgde den 26. januar 2022, har en underarbejds-
gruppe (Mette Bertelsen, Karen Grgnskov, Lisbeth Sandfeld samt Line Kessel), pa
baggrund af drgftelserne fra mgdet, opdateret afgraensningsskemaet for indikatio-
nen ‘gjensygdomme, der skyldes genetiske forandringer’.

Specialistnetveerket drgfter det opdaterede skema (bilag 1.1), herunder felt 28 og
29, jf. nedenstaende afsnit vedr. maling af diagnostisk udbytte og klinisk effekt for
patientgruppen.

Maling af diagnostisk udbytte og klinisk effekt for patientgruppen

| relation til specialistnetvaerkets anbefalinger omkring opfglgning for patientgrup-
pen (afgraeensningsskemaets punkt 25-29) praesenterer formanden kommissoriets
opgave 3 og den model for opfglgning, som styregruppen for implementering af
personlig medicin har besluttet.

| afgreensningsskemaets punkt 28-29 om diagnostisk udbytte og klinisk effekt skal
de nationale specialistnetveerk komme med anbefalinger til parametre, der bgr op-
ggres for patientgruppen saledes, at den kliniske effekt og merveaerdien for brugen
af helgenomsekventering for patientgruppen kan fglges og vurderes ud fra de mal,
der angives i afgraensningsskemaerne. Dette for at styregruppen for implemente-
ring af personlig medicin (regionernes sundhedsdirektgrer) kan fglge fremdrift og
traeffe beslutninger omkring ressourcer/gkonomi og faglige prioriteter og evt. fore-
tage justeringer ved behov.
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Specialistnetvaerket drgfter hvilke parametre, der bgr opggres for patientgruppen
med udgangspunkt i flg. spgrgsmal:

e  Huvilke 1-2 parametre vil der vaere mest perspektiv i at fglge i forhold til at
kunne fglge op pa den kliniske effekt af helgenomsekventering?

e For de anbefalede parametre: Hvor fra data kan hentes? Findes der fx alle-
rede eksisterende datakilder, som kan anvendes?

e Hvordan kan opfglgningen tilretteleegges/hvordan kan data indsamles?

Specialistnetvaerket laver aftaler for afslutning af opgaven om afgransning af pa-
tientgruppen.

Videre proces

Nar specialistnetvaerkets forslag til afgraensning af patientgruppen og kortleegning
af nuvaerende regional organisering af genetisk diagnostik er afsluttet, forelaegges
specialistnetvaerkets anbefalinger til kommentering i arbejdsgruppen for klinisk an-
vendelse af helgenomsekventering og arbejdsgruppen for fortolkning.

Specialistnetvaerkets anbefalinger vil ssmmen med kommentarer fra den kliniske
arbejdsgruppe og arbejdsgruppen for fortolkning indga i det beslutningsgrundlag
for patientgruppen, som NGC forelaegger styregruppen for implementering af per-
sonlig medicin med henblik pa godkendelse. Styregruppen vil i szerlig grad have fo-
kus p3, at anbefalingerne for patientgruppen er inden for rammen af de styrende
principper. Det er styregruppens opgave at fordele de 60.000 helgenomsekvente-
ringer mellem de forskellige patientgrupper, og de fglger derfor udviklingen tzet og
Igbende for alle patientgrupper.

Bilag

Bilag 1.1: Udkast til afgraensningsskema for indikationen: ‘gjensygdomme, der skyl-
des genetiske forandringer’.

Pkt. 2/ Orientering om registrering af laboratorie- og analysemaes-
sige behov for patientgruppen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket tager orientering om indsamling af gnsker og
registrering af behov til laboratoriemaessig handtering og analyser af patientgrup-
pen til efterretning.

Referat

Peter Johansen opsamler information om laboratorie- og analysemaessige behov
for patientgruppen, herunder type af veev der undersgges. Specialistnetvaerket far
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https://ngc.dk/media/6713/styrende-principper-2020.pdf
https://ngc.dk/media/6713/styrende-principper-2020.pdf
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fremsendt et udfyldt skema (udkast) mhp. drgftelse og kvalificering pa naeste
megde.

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.

Forskellige patientgrupper har forskelligt behov for laboratorie- og analysemaessig
handtering. NGC'’s infrastruktur er under Igbende udvikling. Analysetiden for en hel-
genomsekventering pa blod er pa nuveerende tidspunkt 17-30 dage. Pa NGC's infra-
struktur er der implementeret analyser for kopi-antalsvarianter samt for korte vari-
anter som f.eks. SNV’er.

Lgsning

| forbindelse med mgder samt udfyldelsen af afgraeensningsskemaer opsamler NGC
information om specialistnetvaerkets behov vedr. laboratorie- og analysemaessige

behov for patientgruppen. De samlede informationer skal kvalificeres af specialist-
netvaerket inden overdragelse til videre behandling. Proces for opsamling af infor-
mationer bliver praesenteret pa mgdet.

Videre proces

De laboratorie- og analysemaessige behov for denne patientgruppe (oftalmologi),
der evt. er ud over det, som NGC kan tilbyde pa nuvaerende tidspunkt, vil indga sam-
men med de gvrige patientgruppers laboratorie- og analysemaessige behov i en sam-
let prioritering vedr. udviklingen af NGC’s infrastruktur. NGC vil sikre koordinering til
de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere radgivning.

Pkt. 3/ Introduktion til opgave 2 om kortlaegning af nuvaerende na-
tionale set-up for udredning og behandling af de enkelte indikatio-
ner i patientgruppen

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.
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Referat

Opgaven om kortlaegning af regionernes nuvarende organisering af genetisk ud-
redning for patientgruppen blev praesenteret. Specialistnetvaerkets regionale re-
praesentanter bedes udfylde ét kortlaegningsskema for hver region.

Udfyldte kortlaegningsskemaer fra hver region sendes til Rikke Korshgj senest d. 11.
marts 2022. Herefter udsendes kortlaegningsskemaerne som bilag til dagsordenen
mhp. drgftelse pa 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 p3, 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.

Bilag

® Bilag 3.1: Skema 2 til kortlaegning af regional organisering
® Bilag 3.2: Eksempel pa udfyldt kortlaegningsskema: Region Midtjylland, pri-
maer immundefekt

Pkt. 4/ Eventuelt

Ingen punkter til evt.

Naeste mgde i specialistnetvaerket er den 22. marts 2022.
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