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2. mgde i nationalt specialistnetveaerk for arvelige hjertesygdomme

Dato: 27-08-2021
Enhed: NGC
Sagsbeh.: MKK.NGC
Sagsnr.: 2111652
Dok.nr.: 1881784

Dato: Den 25.august 2021, kl. 13.30-15.30 (virtuelt Microsoft Teams)
Mgdeleder: Lene Heickendorff

Sekretzer: Gitte Tofterup Hansen

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. 30 min. Kortlaegning af regional organisering (opgave 2)
5 min Praesentation af opgave 3 om opfglgning og maling af effekt
5. 5 min. Eventuelt

Medlemmer af nationalt specialistnetvark for arvelige hjertesygdomme
Lene Heickendorff (formand) NGC

Henrik Kjeerulf Jensen, (naestformand) (udpeget af Region Midtjylland)
Lars Juel Andersen, udpeget af Region Sjzelland

Finn Lund Henriksen, udpeget af Region Syddanmark

Henning Bundgaard, udpeget af Region Hovedstaden

Jens Mogensen, udpeget af Region Nordjylland

Anne Tybjeerg-Hansen, udpeget af LVS

Birgitte Diness, udpeget af LVS

Torsten Bloch Rasmussen, udpeget af LVS

Henning Bundgaard, udpeget af Regionerne Kliniske Kvalitetsudviklingsprogram
Gunnar Gislasson, udpeget af Danske Patienter

Fra Nationalt Genom Center deltog
Peter Johansen
Gitte Tofterup Hansen
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Pkt. 1 Videre arbejde med afgransning af patientgruppen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter de opdaterede afgraensningsskemaer
(bilag 1.1-1.7) med henblik pa at opnd konsensus om anbefaling vedr. afgraensning
af patientgruppen.

Referat

Forud for specialistnetvaerkets behandling af dagsorden blev der spurgt, om der var
nye vaesentlige forhold vedr. medlemmernes habilitet.
Det var ikke tilfeeldet. Alle medlemmer var saledes habile.

Pa mgdet blev afgransningsskemaer for hhv. indikationen Brugada syndrom og in-
dikationen Hypertrofisk kardiomyopati gennemgaet i detaljer.

Forud for gennemgang af skemaerne orienterede Lene Heickendorff om, hvor der
generelt er behov for pracisering i alle skemaerne.

For alle skemaer skal det fremga:

e Om helgenomsekventering anbefales som erstatning for eller add-on til
nuvarende genetisk diagnostik for de enkelte indikationer vedrgrende pa-
tientgruppen

e Omder er erfaringer fra udlandet med brug af helgenomsekventering for
specialistnetvaerkets indikationer

For alle indikationer skal det i relation til spgrgsmalet om szerlige krav til faglig
drgftelse inden rekvirering drgftes, om indikationen pa dette punkt er omfattet af
specialeplaner og med hvilket specialiseringsniveau.

Drgftelse af skema for indikationen Brugada syndrom (brS)

| forhold til spgrgsmalet om, om familicer disposition er et kriterium for rekvirering
af helgenomsekventering for indikationen, var der drgftelse af bade for og imod fa-
milizer disposition. For indikationen Brugada syndrom blev det besluttet af fast-
holde den nuvaerende formulering. Herunder blev det besluttet, at det for alle indi-
kationer skal overvejes, om der er behov for praecisering i afgraensningsskemaet
vedr. familizer disposition.

Under afgraensningsskemaets felt, hvor der spgrges Er der saerlige krav til faglig
drgftelse inden rekvirering? (fx MDT), besluttede specialistnetvaerket, at seetningen
Forud for helgenomsekventering skal patienten altid vurderes/drgftes med special-
laege i kardiologi/paediatri/ klinisk genetik med ekspertviden/”subspecialisering” in-
den for arvelige hjertesygdomme. Det tilrddes, at dette foregdr ved MDT, séfremt
patienten ikke er vurderet af kardiolog med “subspecialisering” inden for omrddet.
Ved "subspecialisering” forstas, at speciallaegen har tilknytning til/ansaettelse ved
en klinik for arvelige hjertesygdomme.

Under drgftelsen var der bred enighed om, at specialistnetvaerket anbefaler gget
tveerfagligt samarbejde i forbindelse med genetisk udredning, tolkning og radgiv-
ning.
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Specialistnetvaerket besluttede endvidere, at formuleringen tilfgjes ud for feltet i
afgraensningsskemaer for alle indikationer under forudsatning af, at det ikke stri-
der mod gaeldende specialeplaner.

Under gennemgangen af afgransningsskemaet for indikationen Brugada syndrom
blev det drgftet, at der i afgraensningsskemaerne skal indsaettes oplysninger med
specificering af, om indikationen er omfattet af specialeplaner og med hvilket spe-
cialiseringsniveau.

Drgftelse af skema for indikationen Hypertrofisk kardiomyopati (HCM)

Det blev besluttet af fastholde den nuvaerende formulering vedr. familizer disposi-
tion.

Jf. ovenstdende vedr. beslutninger i relation til skema for Brugada syndrom, skrives
fglgende saetning Forud for helgenomsekventering skal patienten altid vurde-
res/drgftes med specialleege i kardiologi/paediatri/ klinisk genetik med ekspertvi-
den/”subspecialisering” inden for arvelige hjertesygdomme. Det tilrddes, at dette
foregdr ved MDT, sdfremt patienten ikke er vurderet af kardiolog med ”“subspeciali-
sering” inden for omrddet ind ud for spgrgsmalet Er der seerlige krav til faglig draf-
telse inden rekvirering? (fx MDT).

| forhold til tidligere henviste patienter, skal det praeciseres, at specialistnetvaerket
forventer at kunne undersgge disse inden for en tidsperiode pa 1-3 ar. Vurdering af
antal fastholdes.

Under gennemgangen af afgransningsskemaet for indikationen Hypertrofisk kar-
diomyopati (HCM) blev det drgftet, at der i afgraensningsskemaerne skal indsaettes
et felt til specificering af, om indikationen er omfattet af specialeplaner og med
hvilket specialiseringsniveau.

Beslutninger vedr. alle syv afgransningsskemaer

Specialistnetvaerket besluttede, at formandsskabet opdaterer de gvrige fem af-
graensningsskemaer ud fra medlemmernes generelle drgftelser pa mgdet, ved be-
hov med inddragelse af oprindelige "pennefgrere”.

Alle syv afgraensningsskemaer sendes efterfglgende i skriftlig hgring blandt med-
lemmerne med henblik pa godkendelse.

Problemstilling

Specialistnetvaerkets opgave er at identificere indikationer og kriterier for anven-
delse af helgenomsekventering ud fra en vurdering af diagnostisk udbytte og mer-
vaerdi 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
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60.000 sekventeringer skal fordeles pa udvalgte patientgrupper fra indstillings-
runde 1 og efterfglgende indstillingsrunde 2 og eventuelt 3.

Lgsning

Specialistnetvaerket fortsatte pa deres fgrste mgde den 3. juni 2021 drgftelsen af
patientgruppen og jfr. referat, var der enighed om indikationer. P4 baggrund af
droftelsen er afgraensningsskemaet for indikationen Brugada syndrom blevet gen-
nemarbejdet med henblik pa, at det kunne fungere som modelskema for gennem-
arbejdning af skemaer for de gvrige seks indikationer. Afgraensningsskemaerne er
blevet opdateret og skal drgftes pa mgdet med henblik pa at lave aftaler om afslut-
ning af opgave 1.

Arbejde med afgraensningsskema for indikationen Aborted cardiac death/sudden
cardiac death er indtil videre sat pa hold, da prgver fra afdgde ikke kan inkluderes
pa NGC's infrastruktur under geeldende lovgivning. Problemstillingen er forelagt
Sundhedsministeriets departement.

Videre proces

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

Specialistnetvaerkets anbefalinger vil ssmmen 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 p3a, at anbefalingerne for pa-
tientgruppen er inden for rammen af de styrende principper. Det er styregruppens
opgave at fordele de 60.000 helgenomsekventeringer mellem de forskellige pa-
tientgrupper, og de fglger derfor udviklingen teet og Igbende for alle patientgrup-
per.

Bilag

e Bilag 1.1: Thorakal aortasygdom (Torsten og Birgitte, Lars)

e Bilag 1.2: Hypertrofisk kardiomyopati (HCM) (Jens, Lars, Torsten)

e Bilag 1.3: Langt QT syndrom (LQTS) (Henrik og Finn, Henning)

e Bilag 1.4: Katekolaminerg polymorf ventrikulaer takykardi (CPVT)/Idiopa-
tisk ventrikelflimren (IVF) (Henrik og Finn, Henning)

e Bilag 1.5: Familizer dilateret kardiomyopati (DCM) (Jens og Torsten, Lars)

e Bilag 1.6: Arytmogen kardiomyopati (Finn og Henrik, Henning, Jens)

e Bilag 1.7: Brugada (BrS) (Henrik og Finn, Henning og Jens)
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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 analysemazessige behov for patientgruppen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket drgfter den opsamlede information om labo-
ratorie- og analysemaessige behov for patientgruppen mhp. at udarbejde en ende-
lig liste over de ngdvendige laboratorie- og analysemaessige behov for patientgrup-
pen (bilag 2).

Referat

Peter Johansen gennemgik den opsamlede information om laboratorie- og analyse-
maessige behov for patientgruppen.

Specialistnetvaerket har for alle indikationer angivet, at der er behov for analyse af
andre typer af strukturelle varianter udover CNV som f.eks. inversioner, transloka-
tion mv.

NGC tilbyder pa nuvaerende tidspunkt ikke analyse af andre strukturelle varianter.
Derudover har flere indikationer andre specifikke behov, der heller ikke tilbydes pa
NGC's infrastruktur pa nuveerende tidspunkt.

Specialistnetvaerket tilkendegav, at patientgruppen meningsfuldt kan igangseettes,
uden at alle de ovenfornavnte analyse og laboratoriemaessige behov kan tilbydes

pa NGC's infrastuktur.

Den opsamlede information om laboratorie- og analysemaessige behov for patient-
gruppen sendes ud sammen med referatet med henblik pa godkendelse.

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, er der opsamlet information om laboratorie- og analysemaessige gnsker og
behov for patientgruppen (bilag 2). Specialistnetvaerket drgfter pa mgdet de enkelte
gnsker, med henblik pa at identificere hvilke, der er ngdvendige for at kunne diag-
nosticere og skabe direkte klinisk gavn og mervaerdi for den enkelte patient.

Videre proces

Specialistnetvaerkets gnsker og behov vil indga sammen med de gvrige specialistnet-
vaerks gnsker i en samlet prioritering vedr. udviklingen af NGCs infrastruktur. NGC vil
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sikre koordinering til de tekniske arbejdsgrupper med henblik pa yderligere radgiv-
ning.

Bilag

Bilag 2. UDKAST @nsker og behov for patienter med arvelige hjertesygdomme

Pkt. 3 Opgave 2 - Kortlaegning af regional organisering

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter kortleegningen af den nuvaerende re-
gionale organisering samt forslag til den fremtidige organisering ud fra de frem-
sendte skemaer (bilag 3.1-3.5).

Referat

Lene Heickendorff orienterede om, at anden del af opgave 2, forslag til fremtidig
organisering, mest hensigtsmaessigt Igses ude i regionerne, som star for den fremti-
dige organisering. Anden del af opgaven udgar derfor.

Pa madet blev kortlaegning af Region Midtjyllands og Region Syddanmarks nuvae-
rende organisering gennemgaet.

Det blev aftalt, at kortleegningen af Region Hovedstadens organisering opdateres af
Henning Bundgaard med input fra Birgitte Diness og Anne Tybjaerg-Hansen.

Det blev endvidere aftalt, at kortlaegning af Region Syddanmark opdateres ved at
de indikationer, som kan samles i ét skema, skrives sammen.

Der fremsendes kortlaegning af Region Nordjyllands organisering.

Alle opdaterede/udarbejdede kortlaegningsskemaer fremsendes til gth@ngc.dk se-

nest tirsdag den 8. september, hvorefter de vil blive sendt i skriftlig hgring hos spe-
cialistnetveaerkets medlemmer med henblik pa godkendelse.

Problemstilling

Specialistnetvaerket har til opgave at kortleegge den nuvaerende 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.
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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.

L@sning

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 pd eventuelle kommentarer fra specialistnet-
veerket.

Videre proces

Nar kortlaegningen er afsluttet i specialistnetvaerket foreleegges den arbejdsgrup-
pen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering mhp. kommentering og siden-
hen i styregruppen for implementering af personlig medicin.

Bilag

e Bilag 3.1 Kortleegning Region Hovedstaden (eftersendes)
e Bilag 3.2 Kortleegning Region Midtjylland (eftersendes)
e Bilag 3.3 Kortleegning Region Nordjylland (eftersendes)
e Bilag 3.4 Kortlaegning Region Sjaelland (eftersendes)

e Bilag 3.5 Kortleegning Region Syddanmark (eftersendes)

Pkt. 4 Opgave 3 — prasentation arbejde med opfglgning og maling
af effekt

Indstilling

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

Referat

Lene Heickendorff orienterede om specialistnetvaerkets opgave 3 og opfordrede
medlemmerne til at begynde at taenke over relevante opfglgningsparametre, her-
under hvilke datakilder der findes, og hvad opfglgningsparametrene skal bruges til,
fx de mulige diagnostiske og behandlingsmaessige handlinger, som data kan give
anledning til.

Specialistnetvaerket tog orienteringen til efterretning.
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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
merveerdien for brugen af helgenomsekventering for patientgruppen kan fglges og
vurderes ud fra de mal, der angives i afgraensningsskemaerne.

Opgaven vil blive udfoldet pa mgdet.

Videre proces

Pa det kommende mgde den 23. september drgfter specialistnetveerket opgave 3
om opfglgning og maling af effekt med udgangspunkt i forslag fra specialistnetvaerk
for bgrn og unge med sjeldne sygdomme under 18 ar.

Pkt. 5 Eventuelt
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