Referat

2. mgde i nationalt specialistnetveerk for arvelige kolestatiske og fi-
brotiske leversygdomme

Dato: 4. maj 2022, kl. 13.30-15.30 (virtuelt)

Mgdeleder: Lars Juhl Petersen
Udvalgssekreteer: Gitte Tofterup Hansen
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Dagsorden

Punkt Aktivitet

0 Velkommen v/Lars Juhl Petersen

1 Afslutning af arbejde med afgraensning af patientgruppen v/Thomas Sandahl

2 Afslutning af teknisk afklaring af de laboratorie- og analysemaessige behov for patient-
gruppen v/Peter Johansen

3 Kortlaegning af nuvaerende nationale set-up for udredning og behandling af de enkelte
indikationer i patientgruppen v/Lars Juhl Petersen
Rekvisition og kriterier v/Peter Johansen

5 Evt.

Medlemmer af nationalt specialistnetvaerk for arvelige kolestatiske og fibrotiske
leversygdomme

Lars Juhl Petersen (formand) NGC

Thomas Dalsgaard Sandahl (naestformand), udpeget af Region Midtjylland
Lone Galmstrup Madsen, udpeget af Region Sj=lland

Annette Dam Fialla, udpeget af Region Syddanmark

Lise Lotte Gluud, udpeget af Region Hovedstaden (afbud)

Jesper Bach Hansen, udpeget af Region Nordjylland

Elsebet @stergaard, udpeget af LVS

Naja Helene Becher, udpeget af LVS (afbud)

Line Gutte Borgwardt, udpeget af LVS

Marianne Hgrby Jgrgensen, udpeget af LVS

Nina Tuxen, Danske patienter (afbud)

Fra Nationalt Genom Center: Peter Johansen, chefkonsulent, Malene Bggehus Ras-
mussen, afdelingslaege
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Pkt. 1/2022 Afslutning af arbejde med afgraensning af patientgrup-
pen v/Thomas Sandahl

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter de to opdaterede afgransningsske-
maer (bilag 1.1 og 1.2) med henblik pa endelig godkendelse.

Referat

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

Specialistnetvaerket drgftede og godkendte forelgbigt de to opdaterede afgraens-
ningsskemaer bortset fra felt 17, hvor Line og Naja laver forslag til endelig formule-

ring, og felt 28, hvor Thomas opdaterer referencerne.

De opdaterede skemaer vil blive sendt ud sammen med referatet til endelig god-
kendelse.

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 mervardien 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.

L@sning

Siden specialistnetvaerkets sidste mgde den 5. april 2022 er afgreensningsskema-
erne blevet opdateret ved undergruppen; Thomas Sandahl, Annette Dam Fialla,
Jesper Bach Hansen, Line Gutte Borgwardt og Lise Lotte Gluud, samt med bidrag fra
Naja Becher og Marianne Hgrby Jgrgensen (bilag 1.1. og 1.2).
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Specialistnetvaerket drgfter de opdaterede skemaer mhp. endelig godkendelse .

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).

Specialistnetvaerkets anbefalinger vil ssmmen med de to arbejdsgruppers kommen-
tarer indga i det beslutningsgrundlag for patientgruppen, som NGC forelaegger 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. Specialistnet-
veerket skal desuden godkende de samlede kriterier for rekvirering af helgenomse-
kventering og medfglgende rekvisition for patientgruppen (se pkt. 4).

Bilag

Bilag 1.1 Uafklaret fibrose
Bilag 1.2 Uafklaret kolestase

Pkt. 2/2022 Afslutning af teknisk afklaring af de laboratorie- og ana-
lysemaessige behov for patientgruppen v/Peter Johansen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket godkender den endelige liste over de laborato-
rie- og analysemaessige behov for patientgruppen (bilag 2).

Referat

Peter Johansen praesenterede listen over de laboratorie- og analysemaessige behov
for patientgruppen. Specialistnetvaerket godkendte listen.

Problemstilling

Som en del af afgraensningen af patientgruppen har specialistnetvaerket skullet be-
skrive hvilke laboratorie- og analysemaessige behov, herunder typer af prgvemateri-
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ale, fx vaev, der skal kunne opfyldes af NGC’s infrastruktur for at patientgruppen kan
tilbydes helgenomsekventering. Det er praeciseret hvilke behov, der er ngdvendige
for igangsaettelse.

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 nuvaerende tidspunkt 17-30 dage. P4 NGC’s infra-
struktur er der implementeret analyser for kopi-antalsvarianter samt for korte vari-
anter som f.eks. SNV’er.

Lgsning

Oversigten over laboratorie- og analysemaessige behov gennemgas mhp. eventuelle
justeringer fgr oversigten godkendes af specialistnetvaerket (bilag 2).

Videre proces

Specialistnetvaerkets oversigt over de laboratorie- og analysemaessige behov for pa-
tientgruppen vil blive sendt til kommentering i arbejdsgruppen for fortolkning.
Specialistnetvaerkets oversigt vil ssmmen med arbejdsgruppens kommentarer indga
i det beslutningsgrundlag for patientgruppen, som forelaegges styregruppen for im-
plementering af personlig medicin.

De laboratorie- og analysemaessige behov vil indga sammen med de @vrige patient-
gruppers behov i en samlet prioritering vedr. udviklingen af NGC's infrastruktur. NGC
vil sikre koordinering til de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere rad-
givning.

Bilag

Bilag 2. Liste over de laboratorie- og analysemaessige behov for patientgruppen

Pkt. 3/2022 Kortlaegning af nuvaerende nationale set-up for udred-
ning og behandling af de enkelte indikationer i patientgruppen
v/Lars Juhl Petersen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter kortleegningen af den nuveerende re-
gionale organisering ud fra de fremsendte skemaer (bilag 3.1-3.5).
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Referat

Lars Juhl Petersen gennemgik skemaer til kortlaegning af nuvaerende nationale set-
up for udredning og behandling af de enkelte indikationer i patientgruppen.
Specialistnetvaerket drgftede skemaerne, og blev enige om at ensrette ordlyden i
felt fem og syv pa tveers af skemaer.

De opdaterede skemaer bliver sendt ud sammen med referatet til endelig godken-
delse.

Problemstilling

Specialistnetveerket har til opgave at kortleegge den regionale organisering omkring
den genetiske laboratoriediagnostik, der anvendes for patientgruppen, med oplys-

ninger om afdelinger, der rekvirerer, udfgrer genetisk diagnostik, fortolker og afgi-

ver svar til patienten med udgangspunkt i de identificerede indikationer.

Specialistnetvaerkets kortlaegning skal bidrage til de enkelte regioners overblik over
organisering for den konkrete patientgruppe.

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 med henblik pa eventuelle kommentarer fra specialistnet-
veerket.

Videre proces

Nar kortleegningen er afsluttet i specialistnetvaerket forelaegges den i det samlede
beslutningsoplaeg til styregruppen for implementering af personlig medicin.

Bilag

e Bilag 3.1 Kortleegning, regional organisering, Region Nordjylland

e Bilag 3.2 Kortleegning, regional organisering, Region Sjalland

e Bilag 3.3 Kortleegning, regional organisering, Region Syddanmark (efter-
sendes)

e Bilag 3.4 Kortleegning, regional organisering, Region Midtjylland

e Bilag 3.5 Kortleegning, regional organisering, Region Hovedstaden

Pkt. 4/2022 Rekvisition og kriterier v/Peter Johansen
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Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket godkender de samlede kriterier for rekvisition
af helgenomsekventering samt rekvisition for patientgruppen (bilag 4.1 og 4.2).

Referat

Peter Johansen praesenterede rekvisition og kriteriedokument.

Skemaet blev godkendt, med forslag om at der indsaettes en bemaerkning vedr. den
minimumsmaengde, som blodprgver for mindre bgrn (under 10 kg) skal indeholde.
Kriteriedokumentet opdateres med indikationen uafklarede fibrotiske leversyg-
domme og det samlede kriteriedokument sendes ud sammen med referatet til en-
delig godkendelse.

Problemstilling

Kriterieblanketterne og rekvisitionen er udarbejdet for at rekvirenter og fortol-
kende afdelinger kan tilga information omkring indikationer og kriterier for rekvire-
ring af helgenomsekventering for patientgruppen uden at skulle lzese de samlede
anbefalinger.

Lgsning

Kriterier og rekvisition gennemgas mhp. rettelse af eventuelle faktuelle fejl fgr disse
godkendes af specialistnetvaerket (bilag 4.1 og 4.2).

Videre proces

Rekvisitionen vil efter specialistnetvaerkets godkendelse blive sendt til kommente-
ring hos WGS faciliteterne mhp. pa at sikre, at alle ngdvendige oplysninger fremgar
heraf. Herefter sendes den endelige rekvisition til specialistnetvaerket til orientering.
Safremt styregruppen godkender implementeringen af patientgruppen, vil rekvisi-
tion og kriterier blive sendt til de fortolkende afdelinger i forbindelse med introduk-
tion til NGC’s infrastruktur og evt. ibrugtagningsforlgb. Inden patientgruppen gar i
drift, vil rekvisitioner og kriterier blive lagt pa NGC’s hjemmeside

Bilag

e Bilag 4.1 Udkast til rekvisition for patientgruppen
e Bilag 4.2 Samlede kriterier for rekvirering af helgenomsekventering for pa-
tientgruppen

Pkt. 5/2022 Eventuelt
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