Sodra sjukvardsregionen

LPO/RPO sillsynta sjukdomar
Motesanteckningar 2023-03-03

Tid:
Klockan 13.00 — 15.00

Narvarande:

Marie Stenmark-Askmalm, 6verldkare (ordférande)
Erik Eklund, 6verldkare (barnneurologen Lund)
Andreas Puschmann, 6verlakare (neurologen, Lund)
Sophie Ohlsson, éverlakare (njurmedicin, Lund)

Anette Akerberg, patient- och nirstdenderepresentant
Kristina Karrman, 6verldkare (klinisk genetik, Lund)
Carl-Johan Glans (lakemedelsstrateg, Region Skane)
Johanna Glad, apotekare (lakemedel, FoU)

Pia Aprea (motessekreterare)

Genomgang av foregaende motesanteckningar

Sjukhuset i Angelholm énskar fortbildning inom &rftlighet vid neurologiska sjukdomar.
Utbildningsdag ar planerad till hosten. Lakare pa klinisk genetik kommer att delta. CSD
Syd kan hjalpa till att organisera.

Kostnader for genetiska analyser

Vid férra motet diskuterades vem som bor sta for kostnader vid genetiska analyser med
anledning av att neurologen i Lund star for en stor del av den kostnad som galler
neurologiska analyser dven fran andra hemavdelningar. Man har undersokt om underlag
kan tas fram via neurologen men det visar sig vara svart. Genetiska analyser kommer att
Oka i framtiden. Vad géller jamlik vard skulle en aspekt kunna vara samfinansiering.
Resonemang kring att det ar viktigt att skapa underlag for antal testningar och var dessa
sker. CSD Syd skulle kunna hjalpa till med att ta fram hur manga som blir remitterade och
var de bor via klinisk genetik.

Presentation av CSD:s inventering av RPO:s natverk vid sdllsynta diagnoser
Utskick med fragor har gjorts i SSVR. 18/27 har till dags datum svarat. Genomgang av de
tre dialogmo6ten som genomforts med RPO- Tandvard, Reumatologi och Hud.
Resonemang kring att dvergang fran barn- till vuxensjukvard kan vara problematisk.
Redan 1983 borjade diskussioner kring detta men fortfarande har ingen l6sning
presenterats. Sedan 2021 finns inom cancervarden transitionssjukskoterskor, som hjalper
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till med 6vergang fran barn- till vuxensjukvard. Detta ar kanske nagot som sallsynta
diagnoser skulle kunna titta pa.
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CSD i samverkan ska vara observatorer for Work Package 8/JARDIN, som handlar om
register.

Rapport fran RaraSwed

Kort genomgang och sammanfattning. Arbetet fortloper enligt tidsplan. Testkérning och
utbildningsinsatser sker under varen. Det finns manga 6nskemal angaende behdérigheter.
Dialog har forts avseende detta med RC som planerar for behérigheter utifran den
lagstiftning som foreligger. Registeradministratorer for respektive sjukvardsregion har
behorighet att registrera i sin sjukvardsregion. Utdver detta kommer det ocksa att finnas
registeradministratorer som har nationell behdrighet att registrera for regioner utanfoér
sin sjukvardsregion.

Kvalitetsregister ligger till grund for kvalitets- och forbattringsarbete i sjukvarden. Via
registret kan man fa tillgang till det man sjalv registrerat men inte data utanfér den egna
sjukvardsregionen. Viktigt med nationella samarbeten. Likasa kravs etikansékningar for
forskningsstudier. Man planerar att ta fram en generell etikansdkan for att darefter kunna
beskriva uppbyggnad och utveckling av registret i vetenskaplig tidskrift.

Ovriga fragor
En verksamhetsplan for LPO/RPO kommer att tas fram. Processt6d och ordférande
sammanstaller ett utkast efter det att NPO faststallt insatsomraden.

Pagaende remissrunda avseende nyfoddhetsscreening for SMA. Sakkunnig fran gruppen
kommer att formulera forslag till remissvar som gruppen far ta stallning till.

Anette Akerberg kommer att pabérja en anstéllning pa CSD Syd och kommer darmed att
sluta som patientféretradare i LPO/RPO.

Information om byte av ordférande i NPO Séllsynta sjukdomar. Cecilia Gunnarsson
ersitter Anna Wedell efter avslutad mandatperiod pa 3 &r. Ovriga ledaméter kan
forordnas under tva trearsperioder.

Kommande moten
23-04-14, 13-15
23-05-26, 13-15

2023-03-06

Pia Aprea Justeras Marie Stenmark Askmalm
Motessekreterare
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