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Dagsorden

Punkt Aktivitet
1 Opfolgning pa implementering/driftsstatistik v/Peter Johansen
Har specialistnetvaerket kommentarer til den opdaterede driftsstatistik?

Referat: Specialistnetvaerket naevnte, at der nogle steder er en usikkerhed om,
hvorvidt tilbuddet om rekvirering af helgenomsekventering fortseetter efter
1/7/2024, hvilket kan betyde, at man forholder sig afventende ift. at rekvirere
WGS'er grundet usikkerheden. Det kan maske betyde et faldende antal
analyser den kommende tid.

Bilag 1: Opdateret driftsstatistik

2 Opfelgning vedrgrende patientcases v/Peter Johansen
NGC har ikke modtaget supplerende patientcases til statusrapporten.
Referat: Specialistnetvaerket har ikke indsendt supplerende patientcases.
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Punkt

Aktivitet

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 understregede, at de aktuelle ca. 40
helgenomsekventeringer/maned i denne patientgruppe ma vaere et udtryk for,
at klinisk implementering tager tid, snarere end det er et udtryk for det reelle
behov. Specialistnetvaerket pointerede, at der er en reel gavn af
helgenomsekventering for patientgruppen, og at flere patienter kan have gavn
af helgenomsekventering.

Et medlem naevnte, at det er aergerligt, at patienter med sygdommene Darier
og Hailey-Hailey ikke var omfattet af den oprindelig indstilling, der ligger til
grund for patientgruppen og dermed ikke er inkluderet i tilbuddet om
helgenomsekventering til patientgruppen i regi af NGC.

Et medlem naevnte, at et udbytte ift. den nationale implementering er, at
erfaringer og viden nu deles hyppigere/bredere nationalt. Det ville vaere godt
hvis disse erfaringer kunne viderefgres.

Et andet medlem naevnte, at initiativet har medfgrt et gget fokus pa og viden
om genetisk diagnostik, der er blevet en naturlig del af udredningsforlgbet, og
vigtigt at det fortsaetter i fremtiden.

Specialistnetvaerket udtrykte bekymring for, hvorvidt tilbuddet vil blive
prioriteret lokalt efter overgangen til regional drift. Szerligt, hvis udgifterne skal
daekkes af afdelingernes egne budgetter, sa er det en potentiel gkonomisk
barriere for rekvirering. Specialistnetvaerket udtrykte desuden bekymring for,
at patientgruppen i dén forbindelse potentielt kunne risikere blive
nedprioriteret i forhold til andre patientgrupper.

Medlemmerne gav udtryk for, at det er aergerligt, at der ikke er lavet flere
helgenomsekventeringer indtil videre i patientgruppen, som dog delvist ogsa
kan tilskrives tidligere naevnte proces for implementering og et estimeret antal,
der nok var hgjere end det, der i den kliniske hverdag har vaeret muligt.

Peter Johansen oplyste, at det er Indenrigs- og Sundhedsministeriet og Danske
Regioner, der forhandler gkonomi og varetager overgangen til den regionale
drift. Det er ligeledes regionerne, der kommunikerer beslutninger i de kliniske
miljger, sa derfor anbefales medlemmerne af specialistnetvaerket at kontakte
egen regionale kontaktperson for personlig medicin. NGC udsender en liste
med kontaktinformation sammen med referat fra mgdet.

Specialistnetvaerket foreslog, at sparring og leering pa tveers af regioner hvad
angar "best practice” for gkonomisk afregning af genetiske analyser Igftes op
pa det politiske niveau, sa man sikrer, at der traekkes pa gode erfaringer og
findes de bedste Igsninger for alle til gavn for patienterne.

Bilag 3: Klinikerperspektiv
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Punkt Aktivitet
4 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
patienter med kraeft. NGC sender revideret statusrapport ud sammen med
mgdereferat.

Medlemmer af specialistnetvaerk for svaere arvelige hudsygdomme
Peter Johansen (formand), chefkonsulent NGC

Ulrikke Lei (naestformand), udpeget af Region Hovedstaden
Gregor Jemec, udpeget af Region Sjeelland (afbud)

Annette Dr Schuster, udpeget af Region Syddanmark
Mette Sommerlund, udpeget af Region Midtjylland

Malene Lundsgaard, udpeget af Region Nordjylland
Malene Djursby, udpeget af LVS (afbud)

Jenny Friis, udpeget af LVS

Stine Bjgrn Gram, udpeget af LVS

RKKP, ingen udpeget

Danske patienter, ingen udpeget

Fra NGC deltog: Malene Bggehus Rasmussen
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