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

Har specialistnetvaerket kommentarer til den opdaterede driftsstatistik?

Referat:

Over de seneste seks maneder er der i gennemsnit rekvireret 100 prgver pr.
maned. Det svarer til en implementeringsgrad pa 68 % for patientgruppen ift.
det antal, som specialistnetvaerket havde estimeret ifm. udarbejdelse af
anbefalinger for patientgruppen.

Specialistnetvaerket noterede, at tendensen er opadgaende, men pegede p3,
at der kan vaere flaskehalse fx pa neurologiske afdelinger ift. at se patienterne
og herunder fa rekvireret progver i de tilfeelde, hvor patienterne opfylder
kriterierne. Der opleves ikke barrierer ift. implementering af tilouddet om
helgenomsekventering.

Ift. bgrn er der overlap til patientgruppen bgrn og voksne med sjeldne
sygdomme, hvorfor et vist antal prgver kan vaere rekvireret under den gruppe.
Specialistnetvaerket naevnte gnske til udvidelse af de diagnostiske veerktgjer i
form af bedre detektion af repeat sygdomme ud fra WGS-data, hvorved andre
supplerende analyser pa sigt kunne udelades.

Bilag 1: Opdateret driftsstatistik

Opfglgning vedrgrende patientcases v/Peter Johansen
Referat: NGC har ikke modtaget supplerende patientcases til statusrapporten.
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Punkt Aktivitet
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 pegede p3, at det kan vaere tungt at fa handteret
@ndringsgnsker til pipeline. Omvendt blev det bemaerket, at processen med at
fa lavet justeringer til specialistnetveerkets oprindelige inklusionsindikationer
og -kriterier forlgb meget hurtigt.

Ift. reanalyse fremhaevede specialistnetvaerket, at der har veeret flere tilfeelde,
hvor det har fgrt til diagnose. Dog kan reanalyse veaere logistisk tungt at
handtere, fx pga. forskel mellem referencegenomer eller
sekventeringsmaskiner.

Patientrepraesentanten understregede, at det har stort betydning for
patienterne, at der er gjort et grundigt arbejde med udarbejdelse af nationale
anbefalinger og at implementering er godt i gang nationalt. Det giver tryghed
for patienterne, at der opleves bedre flow i arbejdet med at stille diagnoser.

Bilag 3: Klinikerperspektiv

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

Referat:

NGC sender revideret statusrapport ud sammen med mgdereferat.

NGC laver to afsluttende rapporter — én for patientgrupper med arvelige
sygdomme og én for patienter med kraeft.

Medlemmer af specialistnetvaerk for neurogenetiske patienter
Peter Johansen, (formand), NGC

Uffe Birk Jensen, (naestformand), udpeget af Region Midtjylland
Jgrgen Erik Nielsen, udpeget af Region Hovedstaden

Tue Diemer, udpeget af Region Nordjylland

Martin Ballegaard, udpeget af Region Sjzelland (afbud)
Mustapha Itani, udpeget af Region Syddanmark

Suzanne Lindquist, udpeget af LVS

Morten Dung, udpeget af LVS

Lena Hjermind, udpeget af LVS (afbud)

Line Carge Sgrensen, udpeget af LVS (afbud)

Jakob Christensen, udpeget af LVS (afbud)

John Gerbild, udpeget af Danske Patienter

Fra NGC deltog: Malene Bggehus Rasmussen
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