Referat

Mgde om opdatering af statusrapport
Specialistnetvaerk for primaer immundefekt

Dato: 9. april 2024 kl. 13.00-13.30 (virtuelt)
Mgdeleder: Peter Johansen
Sekretzer: Rikke Korshgj Andersen
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Dato: 10-04-2024
Enhed: NGC
Sagsbeh.: RKA.NGC
Sagsnr.: 2314041
Dok.nr.: 2913686

Punkt Aktivitet

1

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

Referat: Specialistnetvaerket bemaerkede den relativt store stigning i antal
rekvirerede helgenomsekventering i marts maned, hvilket kom bag pa flere af
medlemmerne. Peter Johansen gjorde opmaerksom pa3, at det iseer er Region
Hovedstaden, der har en markant stigning, men at der ogsa ses en stigning i de
gvrige regioner.

Det er specialistnetvaerkets forventning, at der ogsa fremadrettet enten vil
vaere samme niveau eller en stigning i antal rekvirerede
helgenomsekventeringer.

Specialistnetvaerket naevnte den generelle udbredelse af viden om, at
muligheden for rekvirering findes, som én af flere mulige arsager til stigning i
antal.

Bilag 1: Opdateret driftsstatistik

Opfelgning vedrgrende patientcases v/Peter Johansen

NGC har modtaget én supplerende patientcase til statusrapporten.

Har specialistnetvaerket kommentarer til casen, herunder resumé af casen?
Referat: SPN havde ingen bemaerkninger til den supplerende case eller til
resumé af casen.

Bilag 2: Supplerende patientcase samt opdateret resumé af case
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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: Flere medlemmer tilkendegav, at arbejdet med implementeringen
samt anvendelse af helgenomsekventering har vaeret en positiv oplevelse. Der
er fundet en del varianter, som har haft betydning for patienterne, sa det har
vaeret en gevinst.
Genetisk udredning af bgrn med primaer immundefekt er helt fundamentalt og
ngdvendigt at fortsaette med i denne patientgruppe.
Specialistnetvaerket naevnte fglgende gnsker til forbedringer fremadrettet:
e Informationsmateriale og samtykkeblanketter
Indholdet i informationsmateriale og samtykkeblanketter, der
udleveres til patienterne gnskes forbedret. Som materialet er nu, er
der behov for, at klinikerne "oversaetter”, hvad det vaesentlige er for
patienterne. Formen gnskes ogsa forbedret, sa alle regioner kunne
have mulighed for at benytte en elektronisk samtykkeblanket.
Konkret blev det foreslaet, at man i regionalt regi, udvikler en
elektronisk samtykkeblanket.
e National variantdatabase
Stort gnske om en national variantdatabase, sa man kan dele viden
om, hvordan varianter er klassificeret pa tveers af regioner.
e National handtering og rapportering af sekundzere fund
Der udestar en diskussion i DK om handtering af sekundaere fund,
ogsa hvad der svares ud til patienterne. Der gnskes en national
ensartet handtering og rapportering af sekundzere fund. Fx en
national retningslinje om rapportering af ACMG varianter i Danmark.
Bilag 3: Klinikerperspektiv
4 Evt. — herunder videre proces for de afsluttende rapporter v/Peter Johansen

Referat: NGC sender en opdateret version ud af statusrapporten sammen med
referat fra mgdet.

Peter takkede medlemmerne for det vaerdifulde 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 kreeft.
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Medlemmer af specialistnetveerk for primaer immundefekt
Peter Johansen (formand), NGC

Trine Hyrup Mogensen, (naestformand) (udpeget af Region Midtjylland) (afbud)
Jakob Bay, udpeget af Region Sj=lland

Kristian Assing, udpeget af Region Syddanmark

Terese Katzenstein, udpeget af Region Hovedstaden

Kaspar René Nielsen, udpeget af Region Nordjylland (afbud)
Christina Fagerberg, udpeget af LVS

Tania Masmas, udpeget af LVS

Elsebet @stergaard, udpeget af LVS

Magnus Bernth Jensen, udpeget af LVS (afbud)

Fra NGC deltog: Malene Bggehus Rasmussen

7

NATIONALT
GENOM CENTER

3/3



	Møde om opdatering af statusrapport
	Specialistnetværk for primær immundefekt
	Dagsorden

