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Dagsorden
Punkt Aktivitet
1 Opfelgning pa implementering/driftsstatistik v/Peter Johansen

Referat:

helgenomsekventeringer der er udfgrt for patientgruppen.

Har specialistnetvaerket kommentarer til den opdaterede driftsstatistik?

Pr. april 2024 har patientgruppen vaeret i drift i ca. 1 % ar, og for nogle regioner
i kortere tid. Dette skyldes bl.a. at implementering og organisering har taget
lengere tid, end forventet. Dette har haft betydning for det samlede antal

Over de seneste seks maneder er der pa landsbasis i gennemsnit rekvireret 38
helgenomsekventeringer pr. maned, svarende til en implementeringsgrad pa
49% for patientgruppen, ift. det antal, som specialistnetvaerket havde
estimeret ifm. udarbejdelse af anbefalinger for patientgruppen. Der tilfgjes en
total-kolonne i den tabel, der viser antal rekvirerede helgenomsekventeringer
over de seneste 6 maneder.

Specialistnetveerket naevnte, at der ud fra driftsstatistikken ses en stigning i
antal prgver, og det er ogsa specialistnetvaerkets forventning, at der fortsat vil
vaere en Igbende stigning. Der er stigende fokus p3, at patienter som tidligere
er genetisk udredte med andre metoder kan tilbydes fornyet analyse baseret
pa helgenomsekventering. Disse patienter vil fa tilbudt henvisning til genetisk
radgivning Igbende i takt med de kommer til kontrol i ambulatoriet. Der er
ogsa stigende fokus pa at analyserne hvis muligt altid udfgres som trio analyse
hvilket ogsa kan gge det samlede antal af prgver.

Bilag 1: Opdateret driftsstatistik
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Punkt

Aktivitet

Opfglgning vedrgrende patientcases v/Peter Johansen

Referat:

NGC har ikke modtaget supplerende patientcases til statusrapporten.

Ved forlaengelse af projektperioden ud over tiden pa ca. 1 1/2 ar, hvor
patientgruppen har veeret i drift vil man forvente yderligere cases. Dette ville
ogsa inkludere analyse af data genereret, men som ikke er feerdig analyseret.
Derudover har specialistnetveerket forsat gnske om RNA sekventering for et
fatal af prgver (fx prever med kun fund pa den ene allel i gen for recessiv
nedarvet hgrenedsaettelse eller ved fund af variant med usikker betydning som
muligvis ville kunne forklare hgrenedsattelsen). Dette kunne potentielt fgre til
flere genetisk afklarede patienter og muligvis nye cases med fund der ikke ville
veere afklaret med tidligere metoder.

Eventuelle nye perspektiver, supplerende til det interview, der er i rapporten
v/Peter Johansen

Har specialistnetvaerket nye vaesentlige perspektiver vedr. implementering-
samt anvendelse af helgenomsekventering i patientgruppen?

Referat: Specialistnetvaerket fremhaevede gnske om, at tilbuddet om
helgenomsekventering for patientgruppen fortsaetter. Desuden gnskes ogsa
mulighed for funktionelle studier med RNA-sekventering for fa udvalgte
patienter.

Specialistnetveerket gnskede endvidere at fortsaette arbejdet med at vise
effekten af helgenomsekventering. Omend mange patienter, op mod 50%, fra
patientgruppen far stillet en genetisk diagnose ved helgenomsekventering i ét
af mange forskellige gener, er der forsat i patientgruppen en del data der ikke
er faerdiganalyseret. Dette betyder, at der fortsat afventes resultater af
analyserne og dermed forventer man data, der ville kunne understrege
effekten yderligere.

| Region Midtjylland og Nordjylland blev det naevnt, at man er begyndt at se pa
CEVA haplotype hos bgrn med forstgrret aquadukt, hvor man ikke har fundet
en fuld genetisk forklaring, fx hvor der kun er fundet en variant pa den ene allel
af SLC26A4-genet (Pendrin-genet). Det er noget nyt, at man i disse regioner
kan undersgge for denne type af forandringer i analysen (dvs. ved WGS).
Tidligere kgrte man i vest-Danmark panel og exomsekventering, hvor man ikke
kunne se denne haplotype, sa det er en gevinst for patienter i vest-Danmark, at
man nu ogsa begynder at kunne diagnosticere dette.

Bilag 3: Klinikerperspektiv

Evt. — herunder videre proces for de afsluttende rapporter v/Peter Johansen

Referat: Peter takkede medlemmerne for det veerdifulde bidrag i det nationale
specialistnetvaerk og orienterede om, at NGC udarbejder to afsluttende
rapporter, én for patientgrupper med sjeldne arvelige sygdomme og én for
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patienter med krzeft. NGC sender revideret statusrapport ud sammen med
mgdereferat.

NGC har efter mgdet modtaget aendringsforslag fra Nanna Rendtorff og Mette
Bertelsen, og NGC har givet et bud pa at indfgre disse @ndringer i en opdateret
version af statusrapporten.

Medlemmer af specialistnetvaerk for audiogenetik
Peter Johansen, (formand), NGC

Allan Thomas Hgjland (naestformand), udpeget af Region Nordjylland
Bjarke Edholm, udpeget af Region Midtjylland

Pernille Tgrring, udpeget af Region Syddanmark (afbud)
Janko Moritz, udpeget af Region Sjaelland

Michael Bille, udpeget af Region Hovedstaden (afbud)
Nanna Dahl Rendtorff, udpeget af LVS

Mette Bertelsen, udpeget af LVS

Jesper Borchorst Yde, udpeget af LVS (afbud)

RKKP, ingen udpeget

Danske patienter, ingen udpeget

Fra NGC deltager: Malene Bggehus Rasmussen
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