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

Referat: Specialistnetvaerket naevnte, at antallet af rekvirerede

mange prover der rekvireres.

prgver i patientgruppen oftalmologi.

Har specialistnetvaerket kommentarer til den opdaterede driftsstatistik?

helgenomsekventeringer forekommer lidt lavt ift. det generelle indtryk af, hvor

Et overlap til “akut sygt barn”, som hgrer under patientgruppen sjaeldne
sygdomme hos bgrn og unge, kan maske forklare noget af det lavere antal

Desuden analyseres en stor andel af patienter med nethindesygdomme med

exomsekventering og ikke helgenomsekventering. Dette skyldes, at den
tilbudte dybde ved helgenomsekventering (30x) ikke deekker vigtige
oftalmologiske gener i tilstraeekkelig kvalitet. Patienter med nethindesygdom
udggr den stgrste indikation indenfor patientgruppen, og specialistnetvaerket
vurderer derfor, at dette har en betydelig indvirkning pa antallet af WGS’er.

| specialistnetvaerkets indmeldte forventede antal WGS’er indgar ogsa et antal
tidligere henviste patienter, som det har vist sig at vaere lidt mere vanskeligt at

fa givet tilbuddet end forventet.

NGC tilfgjer en tendenskurve, der laegges hen over hele perioden og ikke kun
det seneste halve ar efter gnske fra specialistnetvaerket.

Bilag 1: Opdateret driftsstatistik
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Punkt Aktivitet

2 Opfglgning vedrgrende patientcases v/Peter Johansen
Referat: Mette Bertelsen naevnte en mulig patientcase, der kan fgres i
statusrapporten — frist for at indsende casen er den 30.4.

3 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 navnte, at der fortsat udestar et overblik over
hvor mange prgver, der er svaret ud og en samlet opggrelse af resultaterne.
Derfor er det stadig tidligt at vaere konkret ift. effekten af
helgenomsekventering.
Bilag 3: Klinikerperspektiv

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 samlede rapporter,
én for patientgrupper med sjzldne arvelige sygdomme og én for patienter

med kraeft. NGC sender revideret statusrapport ud sammen med mgdereferat.

Medlemmer af specialistnetvaerk for oftalmologi

Peter Johansen, (formand), NGC

Line Kessel (naestformand), udpeget af Region Hovedstaden
Lisbeth Sandfeld, udpeget af Region Sjzaelland

Else Gade, udpeget af Region Syddanmark (afbud)

Toke Bek, udpeget af Region Midtjylland

Lasse Jgrgensen Cehofski, udpeget af Region Nordjylland
Tomas llginis, udpeget af LVS

Mette Bertelsen, udpeget af LVS

Karen Grgnskov, udpeget af LVS (afbud)

RKKP, ingen udpeget

Marijke Vittrup, Danske Patienter

Fra NGC deltog: Malene Bggehus Rasmussen
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