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Punkt | Aktivitet

1 Drgftelse af generelle/overordnede kommentarer til udkast til statusrapport for

patientgruppen med henblik pa godkendelse

Referat: Specialistnetvaerket havde ingen overordnede bemaerkninger til statusrapporten.
Specialistnetvaerkets bemaerkninger til specifikke dele af rapporten blev drgftet under
punkt 2 og 3.

Evt. bemaerkninger til ledelsesresumé, herunder til resumé af:

Patientcases

Referat: Mette Bertelsen gjorde opmaerksom pa3, at den indsendte patientcase, og den
case, der er naevnt i kliniker-interviewet er den samme patientcase. NGC justerer
formulering i ledelsesresumé, sa det fremgar, at der refereres til samme case i
klinikerinterviewet.

Klinikerperspektiv — semistruktureret interview
Referat: Specialistnetvaerket havde ingen kommentarer.

Litteraturgennemgang

Referat: Specialistnetvaerket drgftede og godkendte NGC's forslag til, hvordan
bemarkninger indsendt af Line Kessel kan indfgres i statusrapporten. NGC fgrer de aftalte
bemaerkninger ind i statusrapporten.

Internationale erfaringer
Referat: Specialistnetvaerket drgftede og godkendte NGC’s forslag til, hvordan bemaerkning
fra Line Kessel kan indfgres i statusrapporten, dog med en lille justering, sa felgende tilfgjes
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til rapporten: ”...at genetisk udredning kun bruges i begranset omfang til gjensygdomme i
Sverige.”

3 Specialistnetvaerkets evt. bemaerkninger til afsnittet: Status for implementering af
helgenomsekventering for patientgruppen oftalmologi?

Referat: Peter Johansen oplyste, at der de seneste maneder har veeret en stigning i antal
rekvirerede helgenomsekventeringer. Tal fra de sidste par maneder stemmer derfor bedre
overens med det forventede antal angivet af specialistnetvaerket i anbefalingerne,
sammenlignet med tidligere maneder, hvor antallet har ligget lidt lavere.

Specialistnetvaerket pegede pa fglgende barrierer som mulige arsager til, at antal
helgenomsekventeringer ikke er helt oppe pa det forventede antal fgr opstart:

e | Region Midtjylland har opstarten vaeret praeget af en implementeringsfase, som
formentligt kan forklare en lidt langsom opstart pa udrulning af tilbuddet.

e Mange prover kgres i andet regi, da helgenomsekventering (ved 30x) ikke daekker
vigtige gener tilstraekkeligt. Korrespondance herom kgrer i andet spor.

| forhold til inklusionen af tidligere henviste patienter bemaerkede specialistnetvaerket

at der:

e iRegion Midtjylland er oversigter over tidligere henviste patienter, men nar
patienterne er booket til en tid i ambulatoriet indenfor et ars tid, sa afventes
patientens besgg i ambulatoriet, fgr tilbuddet gives.

e iRegion Hovedstaden ikke er lister over tidligere patienter, som klinikerne kan
tilga. Her afventes ligeledes, at tidligere henviste patienter ses i ambulatoriet, fgr
patienterne tilbydes en helgenomsekventering.

Specialistnetvaerket bemarkede endvidere, at der fremgar en helgenomsekventering pa
tabellen fra Feergerne, og spurgte til arsagen hertil. Peter svarede, at det skyldes, at der
fremgar en rekvireret prgve fra Feergerne i de manedlige opggrelser, men at det ikke er
muligt at komme det naermere uden yderligere opfglgning.

Den videre proces:

Referat: NGC tilretter statusrapporten pa baggrund af specialistnetvaerkets bemaerkninger
og genfremsender rapporten til specialistnetvaerket.

Herefter sendes statusrapporten til orientering til styregruppen for implementering af
personlig medicin og til arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering.

NGC kontakter specialistnetveerket primo 2024 mhp. evt. opfglgning pa indsamling af
yderligere patientcases.

Dernaest holdes i foraret et kort opfglgende mgde, hvor relevante dele af rapporten kan
opdateres, herunder driftsstatistik. Statusrapporten for patientgruppen oftalmologi vil
indga i en samlet afsluttende rapport for de arvelige sygdomme, som kommenteres i
arbejdsgruppen for klinisk anvendelse af helgenomsekventering og forelaegges
styregruppen for implementering af personlig medicin medio 2024.

Medlemmer af specialistnetvaerk for oftalmologi
Peter Johansen, (formand), NGC
Line Kessel (naestformand), udpeget af Region Hovedstaden
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Lisbeth Sandfeld, udpeget af Region Sjaelland (afbud)
Else Gade, udpeget af Region Syddanmark (afbud)
Toke Bek, udpeget af Region Midtjylland

Lotte Welinder, udpeget af Region Nordjylland (afbud)
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 deltager: Malene Bggehus Rasmussen
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