Sodra sjukvardsregionen

RPO sallsynta sjukdomar
Motesanteckningar 2023-12-07

Tid:
14:30-16:30
Narvarande:

Andreas Puschmann, Kristina Karrman, Lena Persson, Sophie Ohlsson (via lank), Marie
Stenmark-Askmalm (ordférande), Katarina Sandgren (motessekreterare)

Anmalt forhinder
Erik Eklund, Josefina Johannisson

Dagordning

Foregaende protokoll

Ny processledare Lena Persson
CSD i samverkandagarna
Kunskapsstyrningens larandetraff
NAG diagnostik
Experter/expertnatverk

Nationell strategi

. Nationellt kvalitetsregister RaraSwed
10. Patientdelaktighet

11. Ovriga punkter
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1. Dagordning

Marie dppnade métet och hilsade alla vilkomna. Genomgéng av dagordning. Ovriga
punkter — 11a) Presentation av Undiagnosed Diseases Network, Sweden (Kristina
Karrman), 11b) Rekrytering av RPO - ledaméter fran Blekinge och Halland (Lena Persson).

2. Foregaende protokoll
Inga justeringar.
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3. Ny processledare

Ny processledare Lena Persson halsas vdalkommen. Kort presentation. Lena ar anstalld vid
Regionala enheten for lakemedel, Koncernkontoret, och ar sekreterare i Likemedelsradet
samt samordnare for NT-radets nationella behandlingsrad. Lena fungerar daven som lank
mellan kunskapsstyrningen och lakemedel i Region Skane.

4. CSD i samverkandagarna

Marie redogor for dvergripande mal och uppdragsbeskrivning fér CSD i Samverkan. Den
arliga sammankomsten for samtliga CSD anordnades i Goteborg 12—13 oktober. Fokus var
samverkan och kunskap. Olika teman fordjupades i gemensam dialog efter féregdende
workshops och diskussion i mindre grupper. Studiebesok gjordes pa Agrenska.

5. Kunskapsstyrningens larandetraff
Marie och Josefina deltog i Kunskapsstyrningens larandetraff i Stockholm 24 oktober.
Overgripande tema var uppféljning och analys.

6. NAG diagnostik

NAG genetisk diagnostik vid misstankt sallsynt sjukdom utgar fran NPO sallsynta
sjukdomar. Kristina och Erik ar ledamoter fran SSVR. Uppdrag: Att analysera tillgang till
genetisk diagnostik i regionerna och ge rekommendationer om vilka genetiska analyser
som bor dvervagas vid misstanke om sallsynt diagnos. Kristina ger en 6verblick av det
pagaende arbetet. Jamlik diagnostik vid liknande symptombild efterstravas nationellt.
Under denna punkt kort presentation av den genomgang av genetisk analys inom
neurologi och kardiologi som utforts av CSD Syd. Det bedéms inte féreligga nagon
overlappning av de arbeten som genomfors.

7. Experter/expertnatverk

Tillgang till expertkunskap behéver vidareutvecklas genom arbete med nationella natverk
och koordinering. Detta dar dven en del av centralt arbete for tidig diagnos och behandling.
Pagdende inventering och uppdatering av expertis i SSVR pagar genom CSD Syd.

8. Nationell strategi

Regeringen har under hosten paborjat arbete infor framtagande av en Nationell strategi
for sallsynta hélsotillstand. Samordning och tydligt ledarskap tillsammans med bland
annat féljande punkter: 1) Sammanhallen vardkedja lokalt/regionalt/nationellt, 2) Tidig
diagnos och behandling, 3) Strukturerad uppféljning inklusive kodning och register, 4)
Tillgang till klinisk forskning, och 5) Sammanhallna samhallsinsatser, har sedan tidigare
betonats vara viktigt for det fortsatta arbetet. Socialdepartementet sammankallade till en
hearing 29 november. Inbjudna var olika aktdérer som patientorganisationer, professioner
och myndigheter, med syfte att diskutera centrala fragor och att paborja arbetet.
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9. Nationellt kvalitetsregister RaraSwed

Arbete med nationellt kvalitetsregister for sallsynta sjukdomar — RaraSwed - fortl6per.
Aterkommande uppdatering pd kommande RPO-méten. Diskussion kring utveckling av
patient- och klinisk modul tas upp pa NPO sallsynta sjukdomar 11 december.

10. Patientdelaktighet

Arbete med fragor som ror patient- och narstaende pagar pa CSD Syd, bland annat med
rekrytering och férordnande av representanter och bildande av patient- och
narstaenderad. Informations- och utbildningsaktiviteter har anordnats. Struktur och
organisering av detta arbete kommer att tas upp mer utforligt pa kommande mote.

11. Ovriga punkter

a) Undiagnosed Diseases Network, Sweden

Presentation av pagaende satsning. Genom nationellt samarbete stédjer GMS varden i att
kunna erbjuda patienter snabbare och mer precis diagnostik. Medel for en extra satsning,
har genom regeringsbeslut tilldelats, for att under 2023 genomfoéra piloter for att utveckla
och implementera metoder och arbetssatt, for att kunna diagnosticera fler barn med
sallsynta syndrom med missbildningar och/eller IF som saknar diagnos. Syfte &r att kunna
erbjuda bred gensekvensering som kan leda till battre diagnostik och individanpassad
behandling. Fas 1 — 2023, ar genomfoérd. Fas 2, som framst handlar om sjukvardsregional
inklusion, planeras for 2024.

b) Rekrytering av RPO - ledaméter fran Blekinge och Halland
Fraga kring rekrytering av RPO-ledamoter fran Blekinge och Halland har tagits upp vid

mote med regional samverkansgrupp. Man kommer att aterkomma i fragan fran Blekinge.
For Hallands del rekommenderas att ga direkt via kunskapsstyrningen.

Forslag pa tid for nasta mote ar 8 februari (alternativt 1 februari) 2024, 14 — 16; darefter
26 mars (alternativt 19 mars) 2024, 14-16.

Motet avslutas

Lund 2023-12-07/Katarina Sandgren justeras Marie Stenmark Askmalm
Motessekreterare
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