Sodra sjukvardsregionen

LPO/RPO sillsynta sjukdomar
Motesanteckning 2024-03-21

Tid: 15-16.30

Narvarande

Andreas Puschmann (via lank), Erik Eklund, Jacob Gullander, Josefina Johannisson (via
lank), Sophie Ohlsson (via lank), Marie Stenmark-Askmalm (ordférande), Katarina
Sandgren (motessekreterare)

Anmalt forhinder
Lena Persson

1. Dagordning

Ordférande 6ppnade motet och halsade alla valkomna. Genomgang av dagordning.

2. Foregaende protokoll
Inga justeringar.

3. Aterkoppling fran forra métet: Patient med komplexa virdbehov

Fraga lyfts vid féregdende mote kring hur omhédndertagande av patient med komplexa
vardbehov och manga vardkontakter skulle kunna férbattras. Skillnader kan finnas mellan
barn- och ungdoms — och vuxensjukvard. CSD Syd tillfragats angdende utredning kring
samordnat omhandertagande. Rapport emotses vid nasta mote.

4. Verksamhetsberiattelse 2023/Verksamhetsplan 2024

Verksamhetsberattelse for 2023 skickades in i februari enligt plan. Verksamhetsplan for
2024 ska vara klar och inskickad 30 april. Insatsomraden for LPO/RPO séllsynta sjukdomar
foljer insatsomraden for NPO sallsynta sjukdomar. Dessa ar for 2024 — NAG Sallsynta
syndrom med komplexa vardbehov, NAG medfédda metabola sjukdomar, NAG genetisk
diagnostik vid misstankt sallsynt sjukdom, Nationellt kvalitetsregister RaraSwed,
Vardprogram Prader - Willis Syndrom och 22q11ds (forvaltning; revidering 2025).

Forslag pa punkter for verksamhetsplan for LPO/RPO sallsynta sjukdomar 2024 gas
igenom och diskuteras. Synpunkter pa utkast och forslag till eventuella ytterligare
insatsomraden tas emot fram till ndsta mote (25 april).
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5. Inkommande forfragningar

Ny behandling vid arginasbrist

Inkommande mejl till CSD Syd angaende information om ny behandling vid arginasbrist.
Denna information har gatt ut brett och ar redan kdand hos professionen. Kontakt tas nar
behandlingssituation uppstar. Man kanner till ett fall sedan 2010.

Remiss Patient- och narstaendemedverkan i patientsikerhetsarbete
Dialog kring inkommande remiss. Gemensamt svar kommer att sammanstallas.

6. NPO sdllsynta diagnoser
Marie rapporterar fran senaste mote med NPO sallsynta sjukdomar.

Mia Johansson Soller har utsetts till nationell samordnare (30%) for sallsynta
hélsotillstand for ar 2024.

Lena Lévqvist och Mirit Ostling frn Socialstyrelsen var inbjudna fér inhdmtande av
synpunkter och dialog kring framtagande av nationell strategi for sallsynta sjukdomar.
Vikten av central styrning diskuterades.

Aven svensk projektgrupp fér ERN/JARDIN hade bjudits in fér nuldgesbeskrivning, NPOs
koppling, och ansvars- och arbetsfordelning. Socialstyrelsen har huvudansvar for
arbetsomraden 1 - 4. Namngivna ansvariga kontaktpersoner for arbetsomraden 6 - 8.
NPO ar styrgrupp for det operativa arbetet.

Pagaende dialog angdende succession for NPO — ledamoter. Mandatperiod ar 3 + 3 ar.
Bland annat ar det viktigt att ledamoter har en bred medicinsk forankring och tydlig
koppling till CSD.

7. Schema for vardforlopp

Generiskt vardforlopp som utarbetas av NAG séllsynta syndrom med komplexa vardbehov
kommer att skickas ut pa remiss under aret. Viktigt att kunna sammanflata detta arbete
med nationellt kvalitetsregister RaraSwed for att kunna folja patienter som ingar i
vardforloppet. Finns det méjlighet till kodning av ingang i vardférloppet? Aven andra
kvalitetsindikatorer kan med fordel tas fram genom RaraSwed. Viktigt med specifik
kodning (ex ORPHAkod, EHDS) for att kunna identifiera och félja personer med sallsynt
diagnos.

8. ERN/JARDIN

EU-satsningen har startat i bérjan av aret. Europeisk kickoff — moéte anordnades i Bryssel
6-8 mars. Fyra deltagare fran Sverige. Vardorganisationer var bland annat HaDEA och
EESC.
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9. Uppdatering RaraSwed

Uppdatering av arbete med nationellt kvalitetsregister for sallsynta sjukdomar —
RaraSwed. Man kan nu se statistik i realtid. Over 600 personer ar registrerade i den
diagnostiska delen. Det arbetas med att utforma den patientrapporterade delen.

10. CSD Syds organisation
Kort information om den pagaende omstruktureringen av CSD Syds verksamhet gentemot
klinisk genetik.

11. Ovriga fragor
Inkommen fraga angaende kostnader for genetisk analys i Lund jamfoért med att skicka
prov till Danmark. Fragan tas vidare till klinisk genetik.

Nadsta mote planeras till 25 april 2024, 15 - 16,30.

Motet avslutas

Lund 2024-03-21/Katarina Sandgren
Motessekreterare
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