Referat

3. mgde i nationalt specialistnetveaerk for arvelige hjertesygdomme

Dato: Den 23. sept. 2021, kl. 13.30-15.30 (virtuelt Microsoft Teams)
Mgdeleder: Lene Heickendorff

Sekretzer: Gitte Tofterup Hansen
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Dagsorden
Punkt Aktivitet
1 Afslutte opgave 1: Afgraensning af patientgruppe
2 Afslutte opgave 2: Kortlaegning af regionernes organisering
3 Afslutte teknisk afklaring ift. patientgruppe
4 Opfalgning og effekt af helgenomsekventering for patientgruppe
5 Videre proces for specialistnetvaerkets arbejde
6 Eventuelt

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

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

Finn Lund Henriksen, udpeget af Region Syddanmark

Henning Bundgaard, udpeget af Region Hovedstaden

Jens Mogensen, udpeget af Region Nordjylland

Anne Tybjaerg-Hansen, udpeget af LVS (afbud)

Birgitte Diness, udpeget af LVS

Torsten Bloch Rasmussen, udpeget af LVS

Henning Bundgaard, udpeget af Regionerne Kliniske Kvalitetsudviklingsprogram
Gunnar Gislasson, udpeget af Danske Patienter
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Pkt. 1 Afslutte opgave 1: Afgreensning af patientgruppen

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetveerket godkender, at opgave 1 om afgraensning af
patientgruppen kan afsluttes (bilag 1.1-1.7).

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.

| den skriftlige hgringsproces vedr. afgraensningsskemaerne var der kommet
bemaerkninger til hhv. Torakal aortasygdom og Hypertrofisk kardiomyopati (HCM).
Bemarkningerne blev drgftet pa mgdet, og det blev besluttet, at saetningen
”Patienter registreres i Progeny (stamtrae-database)” tilfgjes til felt 29 i alle
afgraensningsskemaer. Til skemaet for Torakal aortasygdom tilfgjes ud over
ovenstaende satning ogsa saetningen ”Patienter som far pavist en monogen
disposition registreres i den kliniske kvalitetsdatabase Raredis — registrering foregar
ved klinisk genetiske afdelinger og centre for sjeeldne sygdomme.”

Med ovenstaende tilfgjelser godkendte specialistnetvaerket, at opgave 1 om
afgraensning af patientgruppen kan afsluttes.

Problemstilling

Specialistnetvaerkets har haft til opgave at identificere indikationer og kriterier for
anvendelse af helgenomsekventering ud fra en vurdering af diagnostisk udbytte og
mervaerdi for patienten, og herunder komme med forslag til pnsket antal
helgenomsekventeringer (opgave 1), bilag 1.1-1.7.

Med mulighed for en sidste kommentering forventes specialistnetvaerket at kunne
godkende anbefalingerne og at opgaven dermed afsluttes.

Lgsning

Jf. referat fra mgdet den 25. august 2021 har afgreensningsskemaer med
afgraensning af patientgruppen veeret sendt ud til skriftlig kommentering pa
baggrund af drgftelserne pd mgdet i august mhp. godkendelse.

Videre proces

Specialistnetvaerkets endelige forslag til afgraensning af patientgruppen forelaegges
til kommentering i arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering
og derefter styregruppen for implementering af personlig medicin.
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Bilag

e Bilag 1.1: Torakal aortasygdom

e Bilag 1.2: Hypertrofisk kardiomyopati (HCM)

e Bilag 1.3: Langt QT syndrom (LQTS)

e Bilag 1.4: Katekolaminerg polymorf ventrikulaer takykardi
(CPVT)/Idiopatisk ventrikelflimren (IVF)

e Bilag 1.5: Familizer dilateret kardiomyopati (DCM)

e Bilag 1.6: Arytmogen kardiomyopati

e Bilag 1.7: Brugada (BrS)

Pkt. 2 Afslutte opgave 2: Kortlaegning af regional organisering

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket godkender, at opgave 2 om kortlaegning af
regionernes organisering kan afsluttes.

Referat

Til kortleegningen af Region Syddanmarks nuvaerende organisering blev “Klinisk
Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital” tilfgjet til gvrigt angivne afdelinger,
som hhv. rekvirerer, udfgrer og fortolker genetisk analyse for patientgruppen. Der
var ikke bemaerkninger til skemaer fra gvrige regioner.

Med tilfgjelsen godkendte specialistnetvaerket, at opgave 2 er afsluttet.

Problemstilling

Specialistnetveerket har haft til opgave at kortleegge den regionale organisering
omkring den genetiske diagnostik, der anvendes for patientgruppen.

Med mulighed for en sidste kommentering forventes specialistnetvaerket at kunne
godkende kortlaegningen, og at opgaven dermed afsluttes.

L@sning

Jf. referat fra mg@det den 25. august 2021 er opgave 2 om kortlaegning af
regionernes organisering efter aftale med styregruppen andret til kun at omfatte
den nuvaerende organisering.

NGC har sendt de tilrettede versioner ud til specialistnetveerket i skriftlig hgring
mhp. godkendelse.
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Videre proces

Kortleegningen bidrager til regionernes organisatoriske planlaegning og indgar som
bilag i sagsfremstilling til styregruppen.

Opgave 1 om afgraensning af patientgruppe og opgave 2 om kortleegning af
regionernes organisering forelaegges samlet.

Bilag

Bilag 2.1 Kortlaegning Region Hovedstaden
Bilag 2.2 Kortlaegning Region Midtjylland
Bilag 2.3 Kortlaegning Region Nordjylland
Bilag 2.4 Kortlaegning Region Sjeelland
Bilag 2.5 Kortleegning Region Syddanmark

Pkt. 3 Afslutte teknisk afklaring ift. patientgruppe

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket tager til efterretning, at den endelige liste over
de laboratorie- og analysemaessige behov for patientgruppen er godkendt i skriftlig
hgring.

Referat

Specialistnetvaerket har svaret "nej” til spgrgsmalet om behov for gget dekning af
genomet. Pa mgdet blev det praeciseret, at der i bemaerkningsfeltet skal tilfgjes
"det forudsaettes at der er tilstraekkelig deekningsgrad tilsvarende nuvaerende NGS-
genpanel undersggelser”.

Det opdaterede bilag sendes ud til specialistnetvaerket sammen med referatet fra
mgdet.

Problemstilling

Som en del af afgraensningen af patientgruppen har specialistnetvaerket skullet
beskrive hvilke laboratorie- og analysemaessige behov, der skal kunne opfyldes af
NGC'’s infrastruktur inden patientgruppen kan tilbydes helgenomsekventering. Det
er praeciseret hvilke behov, der er ngdvendige for igangszettelse.
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Baggrund

Forskellige patientgrupper har forskelligt behov for laboratorie- og analysemaessig
handtering. NGC'’s infrastruktur er under udvikling, og kan for nuvaerende udfgre
helgenomsekventering pa blod, CNV analyser og analyser for korte varianter som
f.eks SNV’er. Selvom en analyse ikke pt er inkluderet, kan det vaere muligt at lave
aftale om at fa stillet analysevaerktgjer, som ikke er en del af NGC’s pipeline, til
radighed pa infrastrukturen.

Lgsning

Listen over de laboratorie- og analysemasssige behov blev gennemgaet pa mgdet
den 25. august 2021 og har veeret sendt ud til kommentering mhp. godkendelse i
skriftlig hgring. Der er ikke kommet nogen kommentarer og listen er derfor
godkendt.

Videre proces

Specialistnetvaerkets laboratorie- og analysemaessige behov vil indga sammen med
de gvrige specialistnetvaerks laboratorie- og analysemaessige behov 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 3. Arvelige hjertesygdomme — liste over laboratorie- og analysemaessige
behov

Pkt. 4 Maling af effekt af helgenomsekventering for patientgruppe

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket drgfter, hvordan effekten af
helgenomsekventering kan males:
e Huvilke parametre, der vil vaere mest perspektiv i at fglge.
e Hvordan opfglgningen skal ske.
e Hvorfra data skal hentes.
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Referat

Specialistnetvaerket var enige om, at der er mest perspektiv i at fglge nedenstdende
parametre. Parametrene opggres per indikation:
1. Klinisk diagnose anfgres. (iht. indikationer/afgraensningsskemaer for de
syv arvelige hjerte-kar sygdomme)
2. Afvigelse fra kriterier for indikationen, j/n (ved nej anfgres kort arsag)
Familizer sygdom, j/n (et eller flere familiemedlemmer afficereret?)
4. Debuttidspunkt fgrste symptom/mistanke om arvelig hjertelidelse,
dato/ar
5. Har helgenomsekventering medfgrt en genetisk diagnose, j/n.
6. Veerdifor familien, gavn af praediktiv genetisk test (hvor mange sleegtninge
har faet pavist en genetisk diagnose? antal)

w

Om datakilder:

Ad 1+2+3+4: Disse data bgr genereres i forbindelse med udfyldning af
rekvisitionen i form af spgrgsmal, som rekvirent krydser af i forbindelse med
elektronisk rekvisition af helgenomsekventering.

Ad 5+6: Dataopsamling vedr. genetisk diagnose og veerdi for familien/antal med
positiv praediktiv genetisk test (se ovenfor) kan med fordel varetages af de
afdelinger, der fortolker/afgiver genetisksvar. Fortolkende afdelinger skal desuden
registrere varianter, i tre kategorier; 1) sikker patogen, 2) mulig patogen eller 3)
ikke patogen.

Problemstilling

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

Pilot-specialistnetvaerk for bgrn og unge med sjzldne sygdomme har udarbejdet et
oplaeg for hvilke parametre, de som minimum mener det vil vaere meningsfuldt at
felge for styregruppen. Specialistnetvaerkets opgave er at kvalificere dette set ud
fra patientgruppen arvelige hjertesygdomme og iseer med fokus pa udbytte ift.
klinisk effekt og merveerdi for patienten.

Specialistnetvaerket skal definere, om der er andre parametre, som de mener, der
med fordel skal indga. Desuden skal de definere, hvilke indikatorer de ser mest
perspektiv i at fglge. Som en sidste del, er det vigtigt at fa beskrevet, hvor fra data
skal hentes, og hvordan processen for opfglgningen kan forega.

Lgsning

Med udgangspunkt i pilot-specialistnetvaerkets oplaeg nedenfor drgftes det,
hvordan effekten af helgenomsekventering kan males for patientgruppen arvelige
hjertesygdomme.
e Erdet de rette parametre at fglge, og er der andre parametre end de
naevnte, som det vil give mening at fglge?
e  Huvilke(n) af de naevnte parametre vil der veere mest perspektiv i at fglge i
forhold til at kunne fglge op pa effekten af helgenomsekventering. Giver
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det bedst mening at fglge den samlede patientgruppe eller hver
indikation?

e  For de anbefalede parametre for arvelige hjertesygdomme: Hvor fra data
skal hentes? Findes der fx allerede eksisterende datakilder, som kan
anvendes?

e Hvordan ser specialistnetvaerket, at opfglgningen skal ske?

Pilot-specialistnetveerk for bgrn og unge med sjzeldne sygdomme
ANTAL Totalt antal prgver for patientgruppen (data fra NGC)
Antal prgver per indikation (data fra regioner)
Antal progver per region/afdeling (data fra NGC)

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

DIAGNOSTISK Diagnostisk udbytte/mervaerdi per patientgruppe
UDBYTTE Diagnostisk udbytte/mervaerdi per indikation

Styregruppens opgave

Det er styregruppens opgave at sikre ngdvendig fremdrift og treeffe beslutninger
omkring ressourcer/gkonomi og faglige prioriteter, herunder nye sygdomsomrader,
og evt. foretage justeringer ved behov.

Det er endnu ikke besluttet i styregruppen, konkret hvordan opfglgning vil forega,
og hvordan data indhentes.

Det er desuden styregruppens opgave at forberede overgangen fra udlgb af Novo

Nordisk Fondens bevilling i 2024 til fortsat drift og udvikling af infrastrukturen for
anvendelse af helgenomsekventering.

Videre proces

De anbefalede parametre til opfglgning og maling af antal og effekt vil bidrage til
en opfglgning samt indga i de planlagte statusrapporter for brugen af
helgenomsekventering for patientgruppen. Dette arbejde er i sin udviklingsfase og
specialistnetveaerket vil blive inddraget.

Det forventes at specialistnetvaerkets fgrste rapport udarbejdes ét ar efter at alle
regioner har taget helgenomsekventering i drift for den pagzeldende
patientgruppe. Styregruppen vil ngje fglge implementeringen, herunder med
seerligt fokus pa antallet af helgenomsekventeringer, samt hvilken merveaerdi
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tilbuddet om helgenomsekventering giver for patientgruppen med henblik pa
eventuel justering.

Pkt. 5 Den videre proces for arbejdet i specialistnetvaerket

Indstilling

Det indstilles, at specialistnetvaerket tager orienteringen om den videre proces for
arbejdet i specialistnetvaerket til efterretning.

Referat

Specialistnetvaerket tog orienteringen om den videre proces for arbejdet i
specialistnetvaerket til efterretning.

Problemstilling

Specialistnetvaerket orienteres om den videre proces for arbejdet i
specialistnetvaerket og videre proces med implementering af patientgrupperne og
opfglgning af helgenomsekventering.

Lgsning

Jf. Kommissorium Nationale Specialistnetvaerk for patientgrupper skal
specialistnetvaerk lgse tre opgaver med henblik pa udformning af en anbefaling for
patientgruppen.

1. Klinisk afgraensning af patientgruppen med forslag til klinisk anvendelse og
antal af helgenomsekventering (WGS)

2. Kortlzegning af nuvaerende nationale set-up for udredning og behandling
af patientgruppen

3. Opfglgning pa implementering af helgenomsekventering for
patientgruppen — vurdering af klinisk effekt

Nar specialistnetvaerkets anbefalinger for opgave 1 Afgraensning af patientgruppen
og opgave 2 Kortlaegning af regionernes organisering er afsluttet, vil de blive
forelagt arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering mhp.
kommentering. Den endelige indstilling vedr. specialistnetvaerkets patientgruppe
forleegges styregruppen mhp. godkendelse. Efter behandling i styregruppen vil
specialistnetvaerket modtage en skriftlig tilbagemelding.

Derefter fglger en proces, hvor de tekniske arbejdsgrupper radgiver om de
laboratorie- og analysemaessige behov, som specialistnetvaerket har fremsat. De
tekniske arbejdsgrupper kan have uddybende spgrgsmal. | sa fald fremsendes disse
til specialistnetveaerket.
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Specialistnetvaerkets anbefalinger ift. opgave 3 om opfglgning og effekt vil indga i
NGC’s udviklingsarbejde om opfglgning pa implementeringen. Dette arbejde er i
proces, men detaljerne er endnu ikke pa plads.

Der skal et ar efter patientgruppen er gaet i drift udarbejdes en statusrapport, og
specialistnetvaerket vil skulle bidrage med faglig vurdering af data. Detaljerne for
denne proces er endnu ikke fastlagt.

| forbindelse med indstillingsrunde 2 for patientgrupper kan der vaere behov for
yderligere mgder, safremt der kommer indstillinger, der kan have tilknytning til
specialistnetvaerkets patientgruppe. Det er endnu ikke afklaret, hvordan disse
bliver behandlet.

Pkt. 6
Eventuelt

Referat

Specialistnetvaerket har afsluttet arbejdet med opgave 1 og 2.

4. mgde, som var planlagt til den 27. oktober, aflyses derfor.

Henning Bundgaard overtager nastformandsposten som tidligere aftalt, nar
styregruppen for implementering af personlig medicin har behandlet
specialistnetvaerkets anbefalinger i forhold til afgraansningsskemaer af de syv
arvelige hjerte-kar sygdomme.
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