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Beskrlvelse av tjenesten

mnhold og avgrenshning

1.

Gi en beskrivelse
avinnholdet i
tienesten.

Hvilken elier ==
hvilke
pasientgrupper
eller diagnoser er
malgrupper for::
kompetanse-
fjenesten?

Hvilke
helsemessige
tilleggsgevinster i
form av bedre:
prognose eller
livskvalitet
forventes
etableringen av
tilbudet 2 fore til?

Pasienter med genetisk hjertesykdom er utsatt for hjertearytmier og plutselig ded.
Sykdommene kan debutere i barne og ungdomsarene eller i tidlig voksenalder. Mange ganger
er plutselig hjertestans forste symptom. Aktuelle sykdommer er ionekanalsykdommene: Lang
QT tid syndrom, katekolaminerg polymorf venterikkeltakykardi og Brugada syndrom. | tillegg er
det en rekke andre arvelige kardiomyopatier: hypertrofisk kardiomyopati, arytmogen hgyre
ventrikkelkardiomyopati, dilatert kardimyopati, mitochondriekardiomyopatier, og
kardiomyopatier som ledsager muskelsykdommer som for eksempel Duchennes

| muskeldystrofi.

Felles for disse sykdommer er at det er tilgjengelige for genetisk diagsnostikk. Hvis man finner
en mutasjon hos en pasient-med utviklet hjertesykdom, er det aktuelt med
familieundersakelser for & fange opp og behandle mutasjonspositive familiemedlemmer.

Tidlig diagnostisering og korrekt risikostratifisering av pasienter med disse sykdommene er
ofte livreddende. Ved 4 fange opp disse personer tidlig vil man kunne foreta en
risikostratifisering og behandle med forebyggende medikasjon eller forebyggende hjertestarter
hos hgyrisikopasienter:
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Hvilken type
kompetanse-

tieneste er det
snakkom?

Jf‘veiledningen :
punkt 3.

Sma pasientgrupper

| L] Store pasientgrupper

[ Sjeldne funksjonshemninger

| Kommentarer;




Hvaerde - =
viktigste'
aktivitetene for:
kompetanse-
tjenesten? -

Jf veilednihgen .
punkt 3.

| [ Tijenester rettet mot helsepersonell og annet fagpersonell i helsetjenesten.

-1 Q' Tjenester rettet mot pasienter/brukere som enkeltperson, og deres pargrende.

X Tjenester rettet-mot pasienter/brukere og deres parsrende pa gruppeniva.
X1 Forskning, fag- og metodeutvikling (Kan innebaere register/biobank).
X Kvalitetskontroll/kvalitetsutvikling (Kan innebaere register/biobank).

Kommentarer: Kardiologisk avdeling, Rikshospitalet uireder og behandler per i dag sterste
parten av de aktuelle pasientene fra hele landet. | tillegg drives det aktiv forskning og

| publisering innenfor feltet av genetisk kardiologi.

4,

Hvordan er.
oppgavene tenkt
ivaretatt overfor.
hele fandet?

J. veiledningen
punkt 2.

Kardiologisk avdeling, Rikshaspitalet utreder og behandler per i dag sterste parten av de
aktuelle pasientene. Medisinsk genetisk laboratorium ved Rikshospitalet har i dag de facto
landsfunksjon for genetisk diagnostikk av hjertesykdommer og det foreligger tilbud om
genetisk diagnostikk for alle de aktuelle hjertesykdommene. Genpositive pasienter henvises i
dag til kardiologisk poliklinikk ved RH.

Denne aktiviteten er tenkt & kontinueres og utvides. Pasienter innenfor opptaksomradet Helse
ser gst utredes og behandles ved RH. Pasienter fra gvrige deler av landet bor utredes og
behandling startes ved RH. Deretter vil pasienten bli overfart til siit hjiemsykehus og
oppfelgingen fortsetter der i samarbeid og med veiledning fra RH.

| Deter enskelig er & ha en til flere personer pa hvert regionssykehus og helst ogsé ved andre

sykehus som samarbeidspartnere. Disse skal over tid bygge opp kompentanse i genetiske
hjertesykdommer ved det aktuelle sykehuset.

Det vil bli etablert kurstilbud-og tilbud om hosptering ved RH for personale fra andre sykehus
og legges vekt pa kompetansespredning. Det vil ogsa legges vekt pa at andre
samarbeidssykehusene deltar i forskning pa temat og blir en del av forskernettverket. Det er
publisert flere artikler med utgangspunkt fra RH innenfor temat der medforfattere fra alle deler
av landet deltar.

Faglige referansegrupper vil bli etablert med deltakere fra hele landet.

Hvaer ;
begrunnelsen for

-at en nasjonal " -

kompetanse-
tieneste vil bedre
tilbudet til

pasientgruppen?

Da det dreier seg om sjeldne sykdommer vil kompetansen kunne optimaliseres ved at de
utredes og behandling startes ved ett senter. Genetisk diagnostikk for disse sykdommene
eksisterer pr idag kun ved RH og det er etablert et neert samarbeid mellom genetikere,
kardiologer, barneleger, fadselsleger og anestesileger i forhold til de spesielle behov denne
pasientgruppen har:

Det kreves spesiell kompetanse for & vurdere pacemaker- og ICD-indikasjon hos pasienter
med genetiske hjertesykdommer. Dette ivaretas gjennom tett samarbeid bade med

| kardiologisk, thoraxkirurgisk og barneavdelingen ved RH.

o Kardiologisk avdeling ved RH har i samarbeid med kvinnehelsesenteret, spesialfunksjon pa

hjertesykdom hos gravide. Gravide pasienter med de aktuelle sykdommene har de siste arene
blitt fulgt og fatt fedeplass ved Rikshospitalet.

En nasjonal komptansetjeneste vil gi ekt kvalitet i utredningen og behandlingen av disse
pasientene. Da det dreier seg om relativt sjeldne, men dedelige sykdommer, vil den nasjonale

| kompetansen gke ved etableringen av en nasjonal kompetansetjeneste. | tillegg vil det ,
etableres samarbeidssykehus med kompetansegkende tiltak lokalt; noe som vil-bedre tilbudet

lokalt for pasientene.




6.

Hva er
kunnskaps-
grunnlageti
forhold til nytten
av a opprette en
nasjonal

Erfaringer fra mange land viser at tverrfaglige grupper fordelt pa fa sentra er absolutt
avgjerende for & sikre god behandling og kompetanse innenfor genetisk kardiologi.

kompetanse- -
tieneste?

: Deler av oppfalging og kontroll-av disse pasientene kan overlates til sykehuset pa hjemstedet.
7. Dette gjelder szerlig etter at diagnostikk og behandling er iverksatt.

Hva omfattes
ikke av tienesten:

Gi en beskrivelse
av grense-
oppgang mot
annen
virksomhet og
evt. grasoner.,

Unge pasienter med dilatert kardiomyopati der genetlsk arsak ikke er funnet vil ikke
nedvendigvis bli inkludert i tilbudet.

8.

Vil kompetanse--

tienesten gjgre
bruk av eller
samarbeide med

utenlandske -

institusjoner? .

| Det foreligger klinisk og vitenskaplig samarbeid innenfor feltet med de mest ledende senter

innenfor genetisk kardiolgoi i utlandet.
Pavia, Italia

Mayo clinic, Rochester, USA
Rigshospitalet, Kebenhavn, Danmark;
Universitetssjukhuset Lund, Sverige

| Sahigrenska universitetsjukhuset, Gateborg, Sverige

| Legegruppen ved RH deltar i skandinaviske reglster for gkt kunnskap og forsknung om
- | genetiske hjertesykdommer med moter flere ganger i aret. Aktuelle register er det nordiske

| | registeret for pasienter med arytmogen heyre ventrikkelkardiomyopati (ARVC) og det nordiske

| registeret for hypertrofisk kardiomyopati.




Kristina Haugaa er styremediem i "The Nordic ARVC Registry”.

.| Avdelingen har ogsa publisert vitenskaplige artikler med samarbeidende institusjoner.

Beskrivelse av fagmilje 69‘ res""surétil‘g'an‘g

9.

Gi en beskrivelse
av miljgets
kompetanse i
forhold fil
oppgavene som
skal ivaretas som
kompetansesent
er;

Gjor rede for
hvordan
kompetansen er
tenkt vedlikehold
i arene framover.

Jf. veiledningen
punkt 7.

Fra 2003 har det veert foretatt manedlige tverrfaglige meater om pasienter med genetisk
hjertesykdom med leger fra kardiologisk avdeling, barneavdelingen, Medisinsk genetisk
laboratorium, nevrologisk avdeling og rettsmedisin avdeling. Dette tette samarbeidet over
avdelingsgrenser har resultert i sket kompetanse og stor forskningsaktivitet.

Leger ved kardiologisk avdeling har i en arerekke behandlet og kontrollert pasienter med
genetisk hjertesykdom. Kompetansen er bygget opp gjennom ar gjennom intern og ekstern
skolering, internasjonalt samarbeide og ogsé ved flere utenlandsopphold for helsepersonell pa
sykehus med spesiell kompetanse innen feltet. Det foregar vedvarende
kompetanseoppbygging, forskning og nyutdanning innen feltet. For & sikre fagmiljget vil
kardiologisk avdeling jobbe for & opprette en ny stilling sremerket genetisk kardiologi.

Fra 2012 sender kardiologisk avdeling, RH en lege til 6 maneders opplsering i genetisk
kardiologi ved Mayo clinic, Rochester; USA som ansees som verdensledende pa omradet.

Kardiologisk avdeling har allerede startet egen dedikert poliklinikk for denne pasientgruppen.

Forskningsaktiviteten pa temaet genetiske hjertesykdommer har veert betydelig ved RH de
siste arene. Fra 2005 og fremover har det ansatt en stipendiat med tema hypertrofisk
kardiomyopati (Almaas), med tema lang QT tid syndrom (Haugaa) og en med tema arytmogen
heyre ventrikkelkardiomyopati (Sarvari). Videre er det ufert studentveiledning pa temaet
katekolaminerg polymorf VT (Leren, Haugaa). | 2011 er det ansatt 2 nye stipendiater som skal
fortsette arbeidet om de genetiske sykdommene. Forskningsprosjekiene har involvert
ekkokardiografisk undersgkelse der kardiologisk avdeling har spisskompetanse péa utvikling av
nye ekkokardiografiske metoder og anvendningsomrader. En rekke publikasjoner har gait ut
fra disse arbeidene og sa langt en PhD grad.

Hayrisikopasienter ma vurderes for ICD behandling i tlllegg ti. medikamentell behandling.
Arytmienheten ved hjertemedisinsk avdeling har de siste &rene implantert en rekke ICDer og
pacemakere pa indikasjonen genetisk hjertesykdom. Det kreves spesialkompetanse for
oppfelgingen og programmering av disse devicer. Deviceimplantasjon hos denne
pasientgruppen skal forega ved RH.

: Kardiologisk avdeling har i samarbeid med kvinnehelsesenteret spesialfunksjon pa
| hjertesykdom hos gravide. Gravide pasienter har tradisjonelt blitt fulgt og fatt fadeplass ved
| Rikshospitalet. Denne spesialfunksjon er planlagt opprettholdt.

| Medisinsk genetisk laboratorium har siden 2003 hatt en de facto landsfunksjon for

gendiagnostikk av genetiske hjertesykdommer Det foregar stor diagnostisk aktivitet i tillegg til

- forskningsaktivitet og publisering. Laboratoriet mottar ogséa prever fra andre land, blant annet

New Zealand, for diagnostikk. Laboratoriet har planer om utivdet kardiologisk genetisk

| diagnostikk.

' Barnekardiologisk seksjon har lang erfaring i oppfe}lgmg og behandling av barn med genetiske

hjertesykdommer. De har i tillegg til tidligere stab 0gsa utdannet en lege i spesialfunksjon for
hjertearytmier hos barn.




10.

Nasjonale
funksjoner skal
opprette
referansegruppe
med:
representanter
fra alle regionale
helseforetak, se
dokumentet.
Mandat og

sammensetning .

av referanse-
gruppene.

Er det spesielle
momenter som
ma vektlegges
ved sammen-
setning-av
gruppen?”

Gruppen bar besté av kardiologer, barneleger, genetikere og rettsmedisinere med hay
kompetanse innen genetisk kardiologi.

11.

Hvilke ressurser
agremerkes for
den nasjonale
kompetanse-
tienesten.

Gjor rede for-= -

utfordringer
knyttet fil-
ressurstilgang.

Hvordaner

utfordringene. -
tenkt lost? ¥

En overlege ved kardiologisk avdeling har mottatt post doc stipend for a reise {il Mayo clinic,
Rochester, USA for videre utdannelse.

2 stipendiater er i avsluttningsfasen for PhD grad med tema genetisk kardiologi
2 stipendiater er nyansatt for a fortsette forskning i genetisk kardiologi.

1 overlege jobber heltid ved kardiologisk poliklinikk med pasienter med genetiske
hjertesykdommer,

Ytterligere en overlegestilling i genetisk kardiologi er planiagt opprettet.

2 syk,epl‘eiere ved arytmiseksjonen har tatt videreutdanning i arytmifaget og skrevet oppgave
om genetisk hjertesykdom. Det er planlagt opprettelse av en dedikert sykepieierstilling for
genetisk hjertesykdom:
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Er det andre
momenter som::
ber trekkes fram,
som det ikke er
spurt.om-ellers i

skjemaet?: -

13. 1.Haugaa KH, Amlie JP, Berge KE, Leren TP, Smiseth OA, Edvardsen T (2010). Transmural
T differences in myocardial contraction in long-QT syndrome: mechanical consequences of ion

Oppgi inntil 10. | channel dysfunction. Circulation, 122 (14), 1355-63

vitenskapelige
publikasjoner de
siste 5 ar som
har utgatt fra :
personer i det
fagmiljget som
saker, og som er
relevantei
forhold til den:
fieneste som
swkes.
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Vldere prosess forankrmg

Saknaden skal sendes fra HFet t|I RHFet for videre behandling. Sfaknaden skal v:-nre underskrevet og-
- kan sendes via vanlig post og/eller sendes elektronisk som skannet dokument.

Saknaden skal samtudlg sendes via e-post til RHFenes prosjektsekretariatet for nasjonale fjenester for‘
forberedelse til vndere saksbehandlmg (nedsette arbeidsgrupper, planlegge tidsramme m.v.). Vldere
: - saksbehandling iverksettes ved RHF-godkjennmg av szknaden

Pros;ektsekretarlatets e-postadresse Naspnale Jenester@lhe!se net

Bakgrunnsdokumentene gir et godt utgangspunkt for korrekt utfyllmg av saknadsskjemaet noe som
. e lgjen vil serge for at saksbehandlmgen ikke forsmkes e ,

Grunnslagsdokumenter

Rundskriv 1-19/2003
o Helse- og omsorgsdepartementets oppdrag til de reglonale helseforetakene

Kriterier for etablering, vurdenng, endnng og avvikling av nasjonale tjienester
o Resultatmal — hva vil nasjonale tjenester bli malt pa?
Mandat og sammensetning av referansegruppene

l:_S;z;knadsskjemaet lagres som Worddokument med egnet navn pa egen PC.

" Bruk et mest mulig dekkende og beskrivende navn p4 kompetansesenteret.

" Eksempelvis 1 forhold til type spesialiteter som ber vere representert, behov for brukerrepresentasjon o.a.

¥ Antall og type stilling pr avdeling/enhet som er eller vil bli involvert i tjenesten. Driftsmidler.

¥ Det ma komme klart fram om det ligger ressursmessige forutsetninger fra HFet for & pata seg oppgaven. Dette
er ett av punktene som RHFet mé ta konkret stilling til for eventuell videresending av seknaden for videre
behandling,




