Referat

2. mgde i nationalt specialistnetvaerk for unge voksne med kraeft
samt arvelig kraeft hos voksne

Dato: Den 24. august 2021, kl. 13.30-15.30 (virtuelt Microsoft Teams)
Mgdeleder: Britt EImedal Laursen

Sekretaer: Mette Kofod Kahr
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Dagsorden
Punkt Ca. tid Aktivitet
1. 60 min. Videre arbejde med afgraensning af patientgruppe (opgave 1)
2. 20 min. Drgftelse af opsamlet information om laboratorie- og analysemaessige behov
for patientgruppen
3. 20 min. Kortlaegning af regional organisering (opgave 2)
15 min Praesentation af arbejdet med opfglgning og effekt (opgave 3)
5. 5 min. Eventuelt

Medlemmer af specialistnetvaerket

Britt Elmedal Laursen, (formand), NGC

Charlotte Kvist Lautrup, (naestformand), udpeget af Region Midtjylland og af LVS
Karen Julie Gehl, udpeget af Region Sjzelland

Karina Rgnlund, udpeget af Region Syddanmark

Bent Ejlertsen, udpeget af Region Hovedstaden

Lone Sunde, udpeget af Region Nordjylland

Mads Thomassen, udpeget af LVS

Karin Wadt, udpeget af LVS og af Regionerne Kliniske Kvalitetsudviklingsprogram
Bo Rix, udpeget af Danske Patienter (afbud)

Fra Nationalt Genom Center deltager
Peter Johansen

Mette Kofod Kahr

Amila Kalaca
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Pkt. 1 Videre arbejde med afgreensning af patientgruppen v/Britt El-
medal Laursen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter de to vedlagte afgransningsskemaer
(bilag 1.1 og 1.2) med henblik pa at opna konsensus om anbefaling vedr. afgraens-
ning af patientgruppen.

Referat

Forud for specialistnetvaerkets behandling af dagsorden blev medlemmerne spurgt,
om der var nye vaesentlige forhold i forhold til deres habilitet. Dette var ikke tilfael-
det.

Specialistnetvaerket drgftede afgraensning af patientgruppen.

Det blev vurderet, at det lille overlap til patientgruppen bgrn og unge med kraeft
ikke vil pavirke specialistnetvaerkets anbefalinger for patientgruppen unge voksne
med kreaeft. Det vurderes, at alle patienter er daekket af de to specialistnetvaerk. Af-
klaring udestar i forhold til afgransning til haamatologiske maligne lidelser om
eventuelt overlap eller patienter, der falder mellem de to specialistnetvaerk.

Der udestar bl.a. en drgftelse om definitionen af behandlingskraevende CNS-tumo-
rer er den rigtige. Derudover udestar en angivelse af antallet af tidligere henviste
patienter.

Der udestar desuden en drgftelse om:
e helgenomsekventering er supplement til eksisterende genetisk diagnostik
eller erstatning for nuvaerende genetisk diagnostik for patientgruppen.
e derinternationalt er erfaringer vedrgrende diagnostisk udbytte for denne
patientgruppe.

Det blev aftalt, at Charlotte Lautrup, Karin Wadt og Mads Thomassen kvalificerer
afgraensningsskemaerne pa baggrund af drgftelserne og sender til NGC. NGC sen-
der de opdaterede afgraensningsskemaer ud til kommentering.

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-
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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

Specialistnetvaerket drgftede pa deres fgrste mgde den 1. juni 2021 beskrivelser af
patientgruppen unge voksne med kraeft.

Der er vedlagt opleaeg til afgraensning af arvelig kraeft hos voksne og en opdateret

version af kraeft hos unge voksne. Disse drgftes pa mgdet og der laves aftaler med
henblik pa afslutning af opgave 1.

Videre proces

Nar specialistnetvaerkets forslag til afgransning af patientgruppen er afsluttet, fo-
relaegges forslaget til kommentering i arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af hel-
genomsekventering (arbejdsgruppens kommissorium).

Specialistnetvaerkets anbefalinger vil sammen 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 saerlig 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 tzet og Igbende for alle patientgrupper.

Bilag

e Bilag 1.1: Skema til afgraensning af patientgruppen_indstilling familizer
cancer
e Bilag 1.2. Skema til afgraensning af patientgruppen_indstilling24-25
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https://ngc.dk/sundhedsfaglige/kliniske-arbejdsgrupper/klinisk-anvendelse-af-helgenomsekventering
https://ngc.dk/media/6713/styrende-principper-2020.pdf

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

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket 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

Specialistnetveerket drgftede de laboratorie- og analysemaessige behov for patient-
gruppen. Det udfyldte skema sendes til kommentering i specialistnetvaerket og
drgftes desuden pa det kommende mgde.

Problemstilling

Specialistnetvaerket identificerer og beskriver i Igbet af deres arbejde behov for la-
boratoriemaessig handtering samt behovet for specifikke analyser ud fra patient-
gruppens behov. Disse informationer bliver samlet og viderebragt til de relevante
enheder i Nationalt Genom Center og de tekniske 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. Specialistnetvaerket drgfter pa mgdet de enkelte bevho med hen-
blik 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 indgd sammen med de gvrige specialistnetvaerks gn-
sker i en samlet prioritering vedr. udviklingen af NGCs infrastruktur. NGC vil sikre
koordinering til de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere radgivning.
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Pkt. 3 Opgave 2 - Kortlaegning af regional organisering v/Britt Elme-
dal Laursen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter den videre proces for kortleegningen af
den nuvaerende regionale organisering samt forslag til den fremtidige organisering
ud fra de fremsendte skemaer.

Referat

NGC meddelte, at opgaven vedrgrende forslag til kortleegningen af regionernes
fremtidige organisering vil udga af opgave 2, da opgaven er blevet afgraenset til kun
at omfatte den nuvaerende regionale organisering.

Region Midtjylland og Region Syddanmark har indsendt skemaer, som NGC tilret-

ter. Der afventes skema fra Region Hovedstaden, Region Sjeelland og Region Nord-
jylland.

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 kortlagning skal bidrage til de enkelte regioners overblik over
organisering af og gnsker til genetisk diagnostik for den konkrete patientgruppe.

Lgsning

Det er de regionale repraesentanters opgave at kortleegge organisering for deres
respektive region, per indikation hvis forskelligt.

Videre proces

Kortlaegningen drgftes pa et kommende mgde.

Bilag

e Bilag 3.1 Kortleegning Region Midt
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Pkt. 4 Opgave 3 - Prasentation af arbejdet med opfglgning og ma-
ling af effekt v/Britt ElImedal Laursen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket tager preesentationen om opfglgning og ma-
ling af effekt til efterretning.

Referat

Specialistnetvaerket blev introduceret til arbejdet med opfglgning og maling af kli-
nisk effekt med udgangspunkt i pilotspecialistnetvaerkets forslag til parametre (se
nedenstaende tabel).

De anbefalede parametre til opfglgning og maling af antal og effekt vil bidrage til
en Igbende opfglgning samt indga i de planlagte statusrapporter for brugen af hel-
genomsekventering for patientgruppen. Fgrste rapport udarbejdes ét ar efter at
alle regioner har taget helgenomsekventering i drift for den pagaeldende 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 pd eventuel justering.

ANTAL Totalt antal prgver (data fra NGC)
Antal prgver per indikation
Antal prgver per region/afdeling (data fra NGC)

SVARTID Tid undervejs til Nationalt Genom Center
Tid fra modtagelse i NGC til data frigives (data fra NGC)
Tid fra data frigives til patienten har faet svar.

DIAGNOSTISK Diagnostisk udbytte
UDBYTTE Diagnostisk udbytte per indikation

Pa kommende mgde drgftes disse parametre samt hvilke af disse, der vil vaere me-
ningsfulde for patientgruppen.

Problemstilling

Som en tredje opgave skal de nationale specialistnetvaerk komme med anbefalinger
til parametre, der bgr opggres 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 afgransningsskemaerne.

Opgaven vil blive udfoldet pa mgdet.
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Videre proces

Pa det kommende mgde den 30. september drgfter specialistnetvaerket opgave 3
om opfglgning og maling af effekt med udgangspunkt i forslag fra specialistnetvaerk
for bgrn og unge med sjeeldne sygdomme under 18 ar.

7/8



&

NATIONALT
GENOM CENTER

Pkt.5
Eventuelt

Der var intet at anfgre under eventuelt.
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