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1.  Syfte och omfattning

Syftet med direktivet ar att skapa en séker hantering av vem som har det
medicinska ansvaret att ta stéllning till och i forkommande fall remittera till
genetiska utredningar via genetiskt centrum UAS, annan genetisk utredningsenhet
eller direkt till laboratorieverksamhet.

Ansvaret innefattar ocksa information till patient och anhoriga infor eventuell
genetisk utredning och stéllningstagande till uppfdljande atgérder efter fullfoljd
utredning.

Dokumentet géller inom Hélso- och sjukvard Region Géivleborg.

2. Ansvar och roller

Dokumentet dr uppréttat av chefldkare i samrad med hilso- och sjukvardsledning.

3. SBAR - hantering av genetiska utredningar
inom Halso- och sjukvard Region Gavleborg

S — situation

Fragan om olika stillningstaganden till genetisk utredning — information,
indikationer, vem som utfor eller remitterar till genetiskt utredning (vilket ofta
innebar genetiskt centrum UAS) blir en alltmer vanlig friga i Region Gévleborg.
Patienten hamnar ofta i klam och bollas runt i vdrdapparaten.

B — bakgrund

Gentester kan utforas for att diagnostisera sjukdom eller kartldgga risk for
utveckling av sjukdom som beror pa kromosomavvikelser eller forandringar i en
eller flera gener. Gentester inom sjukvarden utfors framforallt ndr man kénner till
att en viss sjukdom forekommer 1 en persons familj. De kan ocksé utforas nér en
person utan kind risk far en sjukdom och man vill underséka om det finns en
genetisk bakgrund.
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Mojligheten till genetiska tester har 6kat patagligt inom hélso- sjukvérden senaste
aren och kommer 6ka &n mer i framtiden.

Fragan om att utreda en patients genom &r inte latt — en rad 6verviaganden maste
goras — inte minst etiska dé svaret kan fa stora konsekvenser — inte bara for
patienten sjélv utan ocksa paverka hens slikt. Det kravs darfor gedigen kunskap
kring den aktuella frigestéllningen med erfarenhet av genetiska utredningar och
ocksa kunskap och mdjligheter till information till den det berdr och dess
anhoriga. Detta innan beslut tas om att utreda. Mjligheten att svara pé {foljdfragor
och stéllningstagande till utvidgad provtagning av slikten finns ocksa med i
problembilden.

Genetiska utredningar dr dessutom ofta kostsamma.

A - Aktuell bedomning

Fragestillningar kommer allt oftare till varden (framforallt primérvarden) med
Oonskemal om att utreda en viss sjukdom genetiskt. Det kan vara pa uppmaning
frén slutenvarden, patientens anhoriga, patienten sjdlv men dven fran genetiskt
centrum i Uppsala som hittat en sldkting med en avvikelse. Ibland kan det vara en
utredning infor framtida graviditet med en viss sjukdom i slédkten men ett flertal
fragestillningar kan vara fallet.

I dagsldget finns ingen 6verenskommelse eller tydlighet i regionen vem som har
kompetens och mojlighet att uppfylla ovanstdende krav pé kvalité och
patientsdkerhet i1 fraga om genetiska utredningar. Resultatet blir att patienten
oftast viander sig till primérvarden som forsoker skriva remiss till ndgon
slutenvardsspecialitet med foljd att remissen sénds ater till primérvarden och
patienten bollas runt. Primarvarden kan ej forvéntas ha tillracklig kunskap 1 det
som beskrivs ovan.

R — rekommendation

Regionens cheflikare foreslar att HSL beslutar att stdllningstagandet till och
informationen infor eventuell genetisk utredning, alternativt beslut om remittering
till genetiskt utredningscentra uppdras at den specialistvardsklinik som ligger
ndrmast den fragestillning utredningen syftar till att klarldgga. Vad géller
fragestillningar infor framtida graviditet foreslds Kvinnokliniken och dess
fertilitetsmottagning fa uppdraget.

Det innebér att en remiss med fragestédllning genetisk utredning alltid skall
besvaras till patienten av specialistvardsklinik och inte hdnvisas tillbaka till
primérvarden for information.

Undantaget 2 genetiska tester som om indikation finnes kan tas i PV:
e Utredning av hemokromatos (HFE-gen)

o [ enstaka fall vid utredning av missténkt laktosintolerans.
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4. Beslut

Halso- och sjukvérdsdirektor beslutade 2023-05-24 i samrad med Hélso- och
sjukvérdsledning (HSL) kring rekommendationerna for genetiska utredningar.

e Stillningstagandet till och information infor eventuell genetisk utredning,
alternativt beslut om remittering till Genetiskt centrum UAS uppdras at den
specialistvardsklinik vars uppdrag ligger ndrmast den fragestéllning
utredningen syftar till att klarldgga. Vad giller fragestillningar infor framtida
graviditet foreslas Kvinnokliniken och dess fertilitetsmottagning fa uppdraget.

e Det innebir att en remiss (frén primérvarden eller patientens egenvardsremiss)
med fragestéllning genetisk utredning alltid skall besvaras till patienten av
specialistvardsklinik och inte hdnvisas tillbaka till primarvarden for
information eller utredning.

e Undantaget dr 2 genetiska tester som (om indikation finns) fortsatt tages 1
primédrvarden:
Utredning av hemokromatos (HFE-gen)
I enstaka fall vid utredning av missténkt laktosintolerans

e Mojligen kan flera genetiska tester komma att betraktas som basutredning i
vanligt forekommande sjukdomar och dédrmed dven hanteras i primérvard,
varfor omvirdering av ovanstdende riktlinjer skall ske vid behov inom
primirvardsradet och forankras i chefldkargruppen.

e VO Digital vard rekommenderas ocksé anpassa ett digitalt fléde i Min Véard
Gévleborg utifrdn ovanstadende riktlinjer.

5. Plan for kommunikation och implementering

Faststéllt direktiv kommer att finnas tillgénglig pa Plexus, dokumentsok.
Kvalitetssamordnare 1aggs som extra uppfoljare for spridning inom
organisationen.
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