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Sammanfattning

Kunskapsstodet bygger pa internationella rekommendationer som &r anpassade nationellt och &r

framtagna efter regionrepresentanternas stora gemensamma kliniska erfarenhet och syftar till att
patienter med retinoblastom eller 6kad risk for retinoblastom ska erbjudas likvardig vard oavsett

bostadsort.

1. Kort beskrivning av kunskapsstod
retinoblastom

Kunskapsstodet redogor for varden av patienter som drabbats av retinoblastom, samt de patienter
som har 6kad risk att drabbas av retinoblastom. Kunskapsstddet utgdr ocksa riktlinjer for vilken
genetisk utredning som boér goéras.

2. Forvantade foérandringar jamfort med
nulaget

Sedan juni 2022 har rekommendation om genetisk analys av tumérmaterial inforts hos de patienter
som enukleerats tidigare i livet och som vantar barn eller har fatt barn. Detta innebaér att fler barn
kan uteslutas fran 6kad risk for retinoblastom och darmed inte behéva undersokas i narkos
regelbundet. For nydiagnostiserade barn ingar denna utredning i nationell klinisk rutin sedan maj
2024, som galler for alla barn med hereditar cancer. | 6vrigt har inte nagra forandringar inforts
jamfoért med nulaget.

3. Konsekvensbeskrivning for de atgarder
som innebar betydande férandring

3.1 Atgird genetisk analys av tumérvivnad

Inférandet av genetisk analys av tumdrmaterial hos de patienter som fatt 6gat bortopererat.

3.1.1 Befolkningens hilsa, behov och tillgang till vard

Detta kunskapsstod forvantas bidra med battre hilsa och battre tillgang till vard da farre barn
regelbundet behdver undersdkas i narkos om 6kad risk for retinoblastom har kunnat uteslutas.
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3.1.2 Halsoekonomiska perspektiv

Forandringen innebar en vinst halsoekonomiskt da farre undersokningar i narkos behover goras.
Kostnaden for genetiska analyser understiger vida kostnaderna for undersdkningar i narkos.

3.1.3 Etiskt perspektiv

Genetisk utredning av barn med retinoblastom utférs redan och ar till nytta for patienten.
Utredningen &r inte tvingande.

3.1.4 Verksamhetskonsekvenser

De foraldrar med retinoblastom som behdver utredning av sin tumor for att kunna utesluta risk hos
sina barn innebar en 6kad belastning men det understiger belastningen av att behdva underséka
barnen i narkos regelbundet upp till 4 ars alder.

3.1.5 Uppfoljning

Barn uteslutna fran ékad risk behover inte féljas upp.

3.1.6 Ovriga konsekvenser

Inga 6vriga konsekvenser ar identifierade.
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