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Forord

I detta underlag genomlyser sakkunniggruppen fér Utredning/genterapi vid
arftliga nathinnesjukdomar vardomradet och lamnar sitt forslag till nationell
hogspecialiserad vard. Sakkunniggruppens forslag remitteras 6ppet for syn-
punkter fran alla intresserade. Genom att fa in synpunkter pa sakkunniggrup-
pens forslag i processen, mojliggors en bredare konsekvensanalys.

Infér Socialstyrelsens beslut om vad som ska utgéra nationell hogspeciali-
serad vard och pa hur manga enheter varden ska bedrivas, kommer &ven en
beredningsgrupp att Iamna ett yttrande utifran underlaget, inkomna syn-
punkter och konsekvensanalysen.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den hogspeciali-
serade varden pa nationell niva och ansvarar for arbetsprocessen for detta ar-
bete. Socialstyrelsen vill tacka alla som har deltagit i arbetet med att ta fram
detta underlag.

Thomas Lindén
Avdelningschef
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Sakkunniggruppens uppdrag

Sakkunniggruppens huvuduppdrag &r att beskriva den eller de delar i vard-
kedjan som &r aktuell for nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera
hur manga enheter denna vard bor bedrivas pa. Sakkunniga ska ha ett nation-
ellt perspektiv med patientens basta som framsta malsattning.
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Ordlista

ATMP Advanced therapy medicinal products
ERG Elektroretinografi

MDK Multidisciplinar konferens

NHV Nationell hogspecialiserad vard
NHVe Nationell hogspecialiserad enhet

ARFTLIGA NATHINNESJUKDOMAR
SOCIALSTYRELSEN



SOCIALSTYRELSEN Dnr 30113/2020 6(24)

Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslar efter genomlysning av vardomradet arftliga nét-
hinnesjukdomar att det som framgar under rubriken Definition ska utgéra
nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid fem enheter. Avancerad be-
handling foreslas koncentreras ytterligare till tva av dessa enheter.

Denna vard bedéms vara komplex och séllan férekommande. Den aktuella
varden kraver ocksa en viss volym och multidisciplinar kompetens for att
uppna god kvalitet. Varden ar multidisciplinar da bland annat 6gonlakare,
dgonsjukskoterskor/specialutbildade biomedicinska analytiker, kliniska gene-
tiker/genetiska radgivare, kuratorer och/eller psykolog och barnlakare be-
hovs.

Sakkunniggruppen anser, da det ar av storsta vikt for patienten att fa en
korrekt och snabb diagnos, att det kravs tillganglighet och viss geografisk
spridning pa de nationella enheterna. Patientvolymerna kommer ocksa att
vara relativt stora for den avancerade utredningen vilket foranlett forslaget
om fem enheter. Av dessa fem ska endast tva enheter ansvara for den avance-
rade behandlingen. Tva enheter foreslas trots att det idag endast ges avance-
rad behandling i mycket begransad utstrackning. Sakkunniggruppen bedémer
dock att dessa behandlingsmojligheter kommer att 6ka i framtiden. Infra-
strukturen kring dessa behandlingar ar avancerad och sarbarheten med endast
en enhet blir for stor. Avancerade behandling bor i dagslaget, eller i néra
framtid, dock ej upprattas i alla regioner. Sakkunniggruppen finner att en
koncentration av aktuell vard till fem respektive tva enheter okar forutsatt-
ningarna for att forbattra kvaliteten, patientsdkerheten och kunskapsutveckl-
ingen samtidigt som ett effektivt anvandande av halso- och sjukvardens re-
surser kan uppnas.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vard ar dvervagande positiva da
det okar forutsattningarna for att fler kan fa en snabb och korrekt diagnos
samt att den avancerade behandlingen infors pa ett strukturerat sétt i landet
dar nagra fa bygger erfarenhet som sedan kan spridas till flera. Sakkunnig-
gruppen beddmer att akutsjukvarden inom detta omrade inte paverkas.

Omkringliggande omraden sa som neuroftalmologiska, onkologiska, in-
flammatoriska och toxiska tillstand kan paverkas negativt genom att kun-
skapen kring elektrofysiologiska utredningar riskerar att minska utanfor de
nationella enheterna. Dock beddmer sakkunniggruppen att kompletterande
och nya remissvagar for de omkringliggande omradena kommer att ersatta de
befintliga och att de negativa konsekvenserna blir kortsiktiga.
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Definition

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till definition av nationell hdgspeci-
aliserad vard och pa hur manga enheter den ska bedrivas.

Vid misstanke om arftliga nathinnesjukdomar ska stallningstagande till
och eventuellt utférande av avancerad utredning, behandling och viss upp-
foljning utgora nationell hogspecialiserad vard.

Med avancerad utredning avses exempelvis, men inte uteslutande:
* Fullstandig elektrofysiologisk utredning.

« Genetisk utredning inklusive genetisk radgivning.

» Morfologisk/bilddiagnostik.

Med avancerad behandling avses exempelvis, men inte uteslutande:
» ATMP (cellterapi, genterapi, RNA-terapi etc.), retinala implantat m.fl.

Uppféljningen som gors efter avancerad behandling, ska initialt utféras av
den behandlande nationella enheten.

Antal enheter

Fem enheter varav tva ska ansvara for avancerad behandling.
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Avgransningar

Sakkunniggruppen vill tydliggora att follande omraden, med

koppling till definitionen, inte ingar i forslaget:

1. Initial/basal klinisk utredning ska fortsatt ske regionalt, foretradesvis ef-
ter riktlinjer utvecklade av NAG hereditéra retinala sjukdomar.

2. Uppfdljning av sjukdomsprogress ska ske regionalt med stod fran
NHVe.

3. Ny terapi som kan behdva ges ofta (t.ex. intravitrealt) ska initieras pa
den enhet som ansvarar for avancerade behandlingar men att fortsatt
behandling kan ske pa annan NHVe.

4.  Optikussjukdomar avses inte i detta forslag.

Foliande omraden har identifierats for eventuell framtida nationell
nivastrukturering:

1.  Optikussjukdomar
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Vardomrade

Nulage

Det vardomrade som sakkunniggruppen genomlyst, for att utreda vad inom
omradet som bor koncentreras nationellt, ar arftliga nathinnesjukdomar. Arft-
liga nathinnesjukdomar &r de vanligaste orsakerna till grav synskada hos per-
soner i arbetsfor alder. Idag finns det cirka 5000 personer i Sverige med
dessa sjukdomar. Arftliga nathinnesjukdomar upptrader ofta tidigt i livet och
ar i de flesta fall langsamt progredierande, men vissa typer kan fa sekundara
komplikationer som leder till akuta synhotande tillstand. Till skillnad fran
manga andra 6gonsjukdomar &r symtomatologin ofta komplex och innefattar
problem med morkerseende, blandning, fargseende, synfélt och synskarpa
och symptomen varierar beroende pa typen av bakomliggande sjukdom. Pro-
gnosen ar ocksa mycket skiftande, men de flesta av sjukdomarna inom grup-
pen leder till allvarliga synhandikapp.

Synskadan vid dessa sjukdomar orsakas av genetiska forandringar som le-
der till att proteiner bildas pa ett felaktigt satt vilket medfor att nathinnans
synceller skadas och doér. Det finns 6ver 300 gener som &r associerade med
arftliga nathinnedegenerationer. Hos en mindre del av patienterna kan nathin-
nesjukdomen vara forknippad med andra medicinska symtom och inga i
syndrombilder. Horselnedséttning &r det vanligaste associerade symtomet,
men i princip kan de flesta organ i kroppen vara inblandade vid olika former
av mer sallsynta syndrombilder.

Det ar viktigt for den enskilde patienten, men ocksa for familjen, att tidigt
fa klar diagnos och besked betraffade synhandikapp och prognos. Syncen-
traler/ enheter och speciellt syncentraler/enheter for barn har visat sig vara av
storsta varde for familjer dar ndgon drabbats av arftlig nathinnesjukdom.
Med ratt hjalp kan skola och arbete hos manga av dessa patienter fungera
fram till pensionsaldern.

Utredning
Om nathinnesjukdom misstanks, paborjas utredning oftast pa aktuell 6gonkli-
nik. Eftersom en stor del av dessa patienter har god synskérpa i sitt kvarva-
rande synfalt, racker det inte med endast en vanlig synskarpeprévning da
denna oftast inte &r vagledande i diagnostiken av sjukdomarna, utan en bre-
dare undersékning som inkluderar synfaltsundersdkning och bilddiagnostik
behdvs. Om den initiala utredningen inger misstanke om nathinnesjukdom,
remitteras patienten vidare for fortsatt utredning pa universitetssjukhus med
bl.a. elektroretinografi (ERG) och kompletterande bilddiagnostik, for att fast-
stélla diagnosen Kliniskt.

Den avancerade utredningen kan utforas fran c:a 6-7 ars alder. For barn
under 6 ars alder eller patienter med intellektuell funktionsnedsattning, dar
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misstankar om nathinnesjukdom foreligger, maste motsvarande undersok-
ningar (fullfalts-ERG och multifokalt ERG) ske under narkos for att ge en
fullstandig bild av sjukdomen. I undantagsfall fall kan barn under 6 ars alder
understkas med forenklade metoder i vaket tillstand for att ge en generell
uppfattning om néthinnans funktion. Resultaten av de forenklade undersok-
ningarna kan dock vara svartolkade.

Utover de elektrofysiologiska undersokningarna ar en genetisk utredning
mycket viktig. Genetisk utredning av retinala sjukdomar utfors idag med
NGS analys av kdnda sjukdomsgener vid Kliniska genetiska enheter. Gene-
tisk vagledning och information ges géllande nedarvningsmaonster och hur
stor risken &r for att sjukdomen ska foras vidare. Vid arftliga retinala sjukdo-
mar pavisas ofta genetiska varianter av oklar klinisk betydelse. For att tolka
och klargora betydelsen av dessa varianter behdvs ett multidisciplinart team
med kompetens inom bade genetik och dgonsjukdomar. Den genetiska utred-
ningen utgor dven en forutsattning for framtida mojligheter att behandla
denna patientgrupp med avancerade behandlingsmetoder sa som genterapi el-
ler antisens oligonukleotidterapi.

Behandling

Idag finns ingen kurativ behandling for arftliga nathinnesjukdomar. Gente-
rapi, som i dagslaget bara finns tillganglig for retinal degeneration orsakad av
mutationer i genen RPE65, ar den enda Kliniska terapi dér det finns viss moj-
lighet att behalla, och i en del fall delvis aterfa, synfunktion. Sedan 2019 har,
bland de nordiska landerna, flera patienter i Danmark redan behandlats. |
Sverige har NT-radet nyligen rekommenderat att behandlingen anvénds. Glo-
balt har mer an 600 patienter, med flera olika varianter av arftliga nathinne-
sjukdomar behandlats med genterapi inom kliniska forskningsstudier, med
varierande resultat. Framsteg inom stamcellsforskningen har mojliggjort stor-
skalig framstéllning av kliniskt dugliga nathinneceller som studerats i flera
mindre kliniska studier vid nathinnedegeneration. Omradet utvecklas snabbt
och kan mojliggora att patienter med avancerad nathinnedegeneration, dar
nathinnans celler forlorats, kan aterfa funktion genom cellterapi. Retinala
chips dr ett omrade som successivt utvecklats och idag finns system god-
kanda for kliniskt bruk. I takt med att den underliggande teknologin forbatt-
ras och Kirurgin for implantation férenklas kommer retinala chips sannolikt
att utgora en del av behandlingsarsenalen. | dagslaget ar dock upplésnings-
formagan for de tillgangliga chipsen lag, vilket medfor att anvandbarheten
kliniskt &nnu &r begrénsad.

Uppfdljande kontroller for att folja behandlingseffekt ar viktigt och kon-
trollerna kan dven saga nagot om hur sjukdomen utvecklar sig. Vidare ar
kontroller viktiga aven for alla de former av retinala degenerationer déar behand-
ling saknas. Dels kan sjukdomens naturalférlopp féljas och prognostiseras och
dels kan andra komplicerande tillstand i 6gat upptackas och behandlas, till
exempel gra starr och makuladdem.
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Organisation

| dagslaget utfors avancerade utredningar pa sex av sju universitetssjukhus
(se tabell 1 under rubrik Vérdvolymer). St. Eriks Ogonsjukhus i Stockholm
ar det enda centrat som utfor avancerad behandling med genterapi. Detta sker
inom ramen for en forskningsstudie pa subretinal genterapi vid en variant av
RP dar ett drygt 10-tal behandlingar hittills genomforts i samarbete med ett
lakemedelsforetag. Erfarenheterna fran denna studie har relevans for andra
avancerade behandlingar da t.ex. kirurgisk teknik och logistik &r densamma.
Den kirurgiska tekniken for subretinal injektion &r unik, komplex och risk-
fylld och det behovs ett team av Kirurger och operationsskoterskor som till-
sammans kan planera och genomfora ingreppet. Aven uppfoljning efter be-
handling behdver skraddarsys da utfallsmatten varierar beroende pa vilken
genotyp som behandlas. Det innebdr i sin tur tillgang till sarskild utrustning
for utvérdering och uppféljning av behandlingseffekt.

Vardvolymer

Under 2019 gjordes drygt 800 avancerade ERG-utredningar vaket och 101 i
narkos (tabell 1).

Tabell 1. Fordelning av avancerade ERG-undersdkningar per universitetssjukhus.

Universitetssjukhus Volym (siffror frAn 2019 innan coronapandemin)
. 80 patienter i vaket tillstand
Umea )
8 patienter under narkos
93 patienter i vaket tillstand
Uppsala )
18 patienter under narkos
189 patienter i vaket tillstdnd
Stockholm 1 patient under narkos (forvantad 6kning efter flytt till
NKS)
360 patienter i vaket tillstand
Lund .
54 patienter under narkos
92 patienter i vaket tillstand
Goteborg .
51 patienter under narkos
] ) 104 patienter i vaket tillstand
Linkdping )
9 patienter under narkos
Orebro 0

Antalet genetiska analyser borde vara ekvivalent med antalet ERG-
utredningar, men &r betydligt Iagre eftersom inte alla kliniker remitterar pati-
enterna till en Klinisk genetisk enhet for genetisk utredning. Sakkunniggrup-
pen beddmer att det kan finnas ett visst morkertal.

Det finns i dagslaget ingen saker siffra pa antalet uppfoljande kontroller,
men sakkunniggruppen bedémer att eftersom malsattningen bor vara att alla
patienter med arftlig nathinnesjukdom ska erbjudas kontroll varje till vartan-
nat ar, och att barn ska foljas tatare under synutvecklingsperioden, sa borde
antalet bli ca 5000 uppféljande kontroller/ar.
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Avancerad behandling ges i nuldget enbart inom vetenskapliga studier. |
dagslaget har 12 patienter fatt genterapi i Sverige. Alla har foljts upp vid be-
handlingskliniken (i enlighet med studieprotokollet). Ingen har fatt stamcells-
behandling.

Forskning

Bade internationellt och i Sverige pagar omfattande kliniska forskningsprojekt
for att kartlagga genotyp och fenotyp vid arftliga nathinnesjukdomar och for att
hitta lampliga terapier. Forskningsstudier med genterapi pabdrjades for cirka 10
ar sedan och Sverige ligger i framkant. Den férsta genterapistudien i varlden vid
Bothnia dystrofi bedrivs enbart i Sverige.

Vid sidan av genterapin pagar dven forskningsprojekt som pa sikt kan bli
vardefulla alternativa terapier, sasom stamcellshaserade behandlingar, reti-
nala chips, nanopartiklar och nervcellsskyddande lékemedel (neuroprotekt-
ion). Aven hir ligger Sverige i frontlinjen inom grundforskning och behand-
lingsstudier med nathinneceller framstéallda fran pluripotenta stamceller planeras
de narmaste aren.

| dagslaget finns RP-registret som &r ett forskningsregister 6ver de patien-
ter som har undersokts vid Specialmottagningen for Arftliga Ogonsjukdomar,
SUS/Lund. Registret omfattar ca 3500 patienter, men eftersom det ar ett
forskningsregister har det inte samma funktioner som ett heltdckande nation-
ellt kvalitetsregister vilket forsvarar mojligheterna att identifiera kandidater
for deltagande i kliniska studier. Behovet av ett nationellt kvalitetsregister
har blivit tydligt i samband med att den forsta genterapin blivit tillganglig
och fler terapier &r sannolikt pa gang. En koncentration av foreslagen vard
och uppbyggnad av nationella enheter med tydligt uppdrag gallande bade
samarbete, forskning och utveckling skulle forbattra forutsattningarna att ut-
veckla uppfoljningssystem/ register for vardomradet.

Internationell utblick

| dagslaget har Danmark med 5,8 miljoner invanare fem enheter som bedri-
ver elektrofysiologiska utredningar varav tre dven undersoker barn. En av en-
heterna ombesorjer ocksa genterapi och uppféljning av denna. Danmark har
aven kvalitetsregister. Bade Danmark och Norge har behandlat patienter kli-
niskt med genterapi medan Sverige hittills endast behandlat inom forsknings-
studier. Aven Norge arbetar med att koncentrera denna vard.

| Holland finns minst 5 center som utfér ERG. Genetiska utredningar ut-
fors pa 3 st. center. Genterapi (RPE65 och RPGR) utfors pa ett center. Pa-
gaende kliniska prévningar (20-25 patienter) finns pa Trialcentrum Oog-
heelkunde - Radboudumc.
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Framatblick

Varfor nationell hogspecialiserad vard?

Personer med misstankt arftlig nathinnesjukdom &r i behov av att tréffa ett
multidisciplinart team for att fa snabb och korrekt diagnos, detta ar en kom-
plex och resurskravande verksamhet. Pa en specialistenhet behover det t.ex.
finnas kompetenser inom 6gonsjukdomar (barn/vuxen-specialister) och Kli-
nisk genetik for att géra gemensamma analyser och bedémningar, som exem-
pelvis val och tolkning av relevanta kliniska och genetiska test. De maste
aven kunna ge information om pagaende kliniska studier eller behandlingar och
tillgodose psykologiskt stod for familjen. For behandling kravs ocksa 6gonla-
kare med Kirurgisk kompetens. Utdver dessa kompetenser behdvs synpeda-
goger, kuratorer och ibland psykologer for langtidsuppféljning av patientens
synférmaga och psykologisk stéttning. Med nationell hdgspecialiserad vard
skulle man sannolikt fortydliga remissvagarna och standardisera utredningen
(t.ex. skulle alla som genomgar ERG-utredning, och som misstanks ha en
arftlig nathinnesjukdom, ocksa far genomga genetisk undersokning) samti-
digt som utredningstiden skulle férkortas och méjligheten till snabb och rik-
tig diagnos skulle kunna forbattras for dessa patienter. Nationella enheter
kommer ocksa ge mojlighet till nationellt teamarbete kring svara fall och fra-
gestéllningar. Det skulle &ven erbjuda en robusthet och mer férutsdgbar kom-
petensforsorjning inom varje personalkategori i det multidisciplindra teamet.
Vid NHV-verksamheterna forvantas att kunskap inte bara vilar pa en eller ett
fatal personer och att denna kunskaps sprids ut i regionerna. Vidare kommer
en tat dialog med syncentraler/enheter i hemregionen fortsatt vara av storsta
vikt och stora delar av patientens utredning/uppféljning kommer fortsatt att
goras regionalt pa narmaste dgonklinik eller universitetssjukhus.

Eftersom elektrofysiologisk och genetisk utredning av patienter med miss-
tankta &arftliga nathinnesjukdomar kraver mycket och dyr apparatur samt stor
kompetens hos teamet (saval lakare som sjukskoterskor) skulle en koncent-
ration av verksamheten vara bade kostnadseffektiv och maéjliggéra maximalt
utnyttjande av spetskompetens.

Den snabba utvecklingen inom olika nya behandlingar pa omradet ar en
utmaning dar kunskapskoncentration underldttar internationella samarbeten
och deltagande i pagaende studier. Aven om det idag bara ar ett fatal som
inom forskningsstudier behandlats med dessa typer av avancerade behand-
lingar i Sverige sa ser sakkunniggruppen att det inom en 10-20 ars period
kommer att komma manga fler alternativ (kanske dven avancerade kirurgiska
tekniker som inte finns annu). For detta efterfragas ocksa ett strukturerat in-
forande. Aven den infrastruktur som behovs runt de avancerade behandling-
arna ar mycket resurskravande och kan eller bor inte byggas i alla regioner.

Resonemang kring antal enheter
Sakkunniggruppen har resonerat kring antal nationella enheter for att na
basta patientnytta. Att bibehalla en regional struktur som idag ses inte som ett
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bra alternativ da regionerna inte kan erbjuda jamlik vard inom detta vardom-
rade. En kunskapskoncentration, med tydliga krav pa fem nationella enheter,
i form av bl.a. personal och adekvat utrustning skulle gynna vardomradet.
Patientvolymerna kommer ocksa att vara relativt stora for den avancerade ut-
redningen samt viss uppfoljning. Sakkunniggruppen anser vidare att det &r av
storsta vikt for patienten att fa en korrekt och snabb diagnos. Darfor kravs det
hdg tillganglighet och viss geografisk spridning pa de nationella enheterna.

Av dessa fem ska endast tva enheter ansvara for den avancerade behand-
lingen. Tva enheter foreslas trots att det idag endast ges avancerad behand-
ling (enligt definitionen) i mycket begrénsad utstrackning. Infrastrukturen
kring dessa behandlingar ar avancerad och resurskravande och bor i dagsla-
get, eller i ndra framtid, inte uppréttas i alla regioner. Sakkunniggruppen be-
domer dock att dessa behandlingsmdjligheter kommer att 6ka i framtiden och
tva enheter ar ocksa bra ur en sarbarhetsaspekt. Vidare kan det i framtiden
dar en ny terapi kan behdva ges ofta (t.ex. intravitrealt) vara rimligt att be-
handling inleds pa en av behandlingsenheterna men att ytterligare behand-
lingar kan ske pa annan NHVe.
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Sarskilda villkor

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till sarskilda villkor. Namnden for
nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilka sérskilda villkor som ska
galla for tillstanden. De generella villkoren regleras i Socialstyrelsens fore-
skrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell hogspecialiserad vard. Sakkunnig-
gruppen ansvarar for att ta fram forslag till sérskilda villkor for respektive
omrade. Forslagen ska aterspegla definitionen och i viss man vara vagle-
dande vid tilldelning av tillstdnd. De foreslagna sarskilda villkoren for aktu-
ellt tillstdnd kan komma att justeras av namnden nér beslut om tillstand fatt-
tas.

De villkor som anges under respektive rubrik ska vara unika saker som det
definierade omradet kraver. Vard som kan ges pa alla sjukhus i Sverige beho-
ver inte framga som ett sarskilt villkor.

Kritisk personalkompetens

Samtliga specialister/professioner i det multidisciplindra teamet ska ha spe-
cifik erfarenhet/kunskap/kompetens inom det definierade omradet

« Ogonlakare med erfarenhet av arftliga retinala degenerationer, elektrofysi-
ologi och okular genetik.

» Personal med sarskild kompetens och erfarenhet av att utfora alla typer av
forekommande elektrofysiologiska undersdkningar

» Kiliniska genetiker

» Kaurator och/eller psykolog

NHVe med ansvar for behandling och uppfoljning av denna ska
utdver ovan aven ha:

 Vitreoretinalkirurger

Kritisk utrustning, lokaler

Den utrustning som exemplifieras nedan ar sadan som vid forfattande av un-
derlaget &r den minsta adekvata utrustningen. | framtiden kan det utvecklas
mer avancerad utrustning och for detta finns inget hinder.

» Lokaler anpassade for adekvat heltdckande elektrofysiologisk utrustning
exempelvis fullfélts elektroretinografi (ffERG), multifokalt ERG (mERG),
visual evoked potentials (VEP) och elektrookulografi (EOG)

» Heltdckande avbildningstekniker som exempelvis hogupplost OCT, FAF
och vidvinkeldgonbottenfoto

» Specialutformade lokaler som medger morkeradaptation och undersokning
under morkeradaterade forhallanden
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» Apparatur for fullstdndig undersokning i narkos exempelvis ffERG,
mfERG och handhallen optisk koherenstomografi (OCT)

NHVe med ansvar for behandling och uppféljining av denna ska
utdver ovan aven ha:

» Adekvat/erfoderlig infrastruktur for avancerade behandlingar, exempelvis
lokaler och utrustning for forvaring och beredning av lakemedel sa som
ATMP (cellterapi, genterapi, RNA-terapi etc.), retinala implantat m.fl.

» Adekvat/erforderligt platsutrymme/lokal for uppféljning av t.ex. funktion-
ella behandlingsresultat

Andra kompetenser och forutsattningar for att
varden inom det definierade omradet ska kunna
bedrivas

* Kilinisk genetisk avdelning

« Tekniska forutsattningar for att halla medicinska digitala konferenser

» Barnmedicin (t.ex. barnneurologi)

» Barnanestesiolog

NHVe med ansvar for behandling och uppféljning av denna ska
utover ovan aven ha:

» Personal ansvarig for avancerade terapier t.ex. farmakologisk beredning
och teknisk och digital support (MTA)

« NHVe ska ha kapacitet for langsiktig uppfoljning efter avancerad behand-
ling

Ovrigt

« NHVe ska bidra till att forskning inom det aktuella sjukdomsomradet bed-
rivs

* NHVe ska ansvara for overrapportering till remitterande enheter samt folja

upp patientrapporterade matt. Detta kan t.ex. ocksa innebéara att NHVe tar
fram en gemensam modell for 6verlamning

« NHVe ska ansvara for konferenser (t.ex. MDK) mellan de fem tillstands-
enheterna och eventuella andra relevanta parter for att diskutera patientfall
t.ex. vid olosta fall, oklara genetiska fynd och vid urval av patienter for
avancerad behandling

» NHVe ska verka for strukturerad uppféljning t.ex. genom samarbete med
och utveckling av existerande relevanta kvalitets- och/eller forskningsre-
gister
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Konsekvensanalys

Nedan foljer sakkunniggruppens konsekvensanalys av sitt forslag till att kon-
centrera definierad vard.

Socialstyrelsens beslut foregas av en bred remiss och beredning for att sa-
kerstalla att koncentration av den foreslagna varden inte ska ge stora negativa
konsekvenser for halso- och sjukvardssystemet. Beredningsgruppen (B1) ut-
gar fran sakkunniggruppernas underlag och remissvaren for att géra en Gver-
gripande analys av systemeffekterna, framforallt formagan att bedriva akut
sjukvard.

Infor namndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhamta ett ytt-
rande fran en av regionerna utsedd beredningsgrupp (B2). Beredningsgrup-
pen ska tillsammans representera féljande perspektiv: lanssjukvard, akut
vard, universitetssjukhusvard och medicinsk fakultet. Systemkonsekvenser
t.ex. paverkan pa akutsjukvarden, patienttransporter samt utbildning och
forskning far beaktas vid en fordelning av tillstandet/tillstanden om det ar for
att sakerstalla patientens bésta.

(* obligatoriska)

Patientperspektiv (vardkvalitet, tillganglighet, narhet
etc.)*

Sakkunniggruppen bedémer att det till viss del &r en ojamlik vard idag fram-
forallt pa genetiksidan. Alla patienter blir inte erbjuden genetisk utredning,
radgivning, men dven inom den elektrofysiologiska utredningen férekommer
skillnader.

Fler patienter kan komma ifraga till avancerad utredning och behandling
med inforandet av nationell hogspecialiserad vard. En tydligare struktur kan
oka mojligheterna/trycket pa regionerna att remittera.

NHV kommer innebdra att vissa patienter kan behtva resa langre strackor
men detta kommer inte att innebara nagon stérre skillnad fran idag.

Andra patientgrupper, pa de stallen som far NHV-tillstand, kan komma att
bli undantrangda till forman for nationella patienter”.

Paverkan pa utbildning, kunskaps- och
kompetensoverféring

Sakkunniggruppen beddmer att det blir lattare med kunskapsoverforing vid
NHVe och lattare att sdkerstélla kompetensforsorjning. NHVe kan t.ex. att
behdva erbjuda utbildning for ST-lakare.

Patienter med &rftlig nathinnesjukdom dar en stor population som utgér
grunden for elektrofysiologi vid regionala dgonkliniker. Utredning och viss
uppfoljning kommer fortfarande ske regionalt for andra patientgrupper och
tappar vi kompetens regionalt kan &ven andra patientgrupper drabbas. Det
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kan ocksa innebdra att gruppen med arftliga nathinnesjukdomar blir underdi-
agnostiserad och inte remitteras.

Sakkunniggruppen ser dven en risk med att koncentrera for stor del av
vardkedjan sa att regionerna tar ett steg tillbaka i utvecklingen om de ej far
NHV-uppdraget.

Paverkan pa forskning (t.ex. forskarutbildning,
forskningsmeriterade medarbetare, kliniska
provningar)?

Idag kan det vara svart att bli inkluderad i internationella studier men med
NHYV forbattras forutsattningarna for deltagande, framforallt for de tva
NHVe som ansvarar for avancerad behandling, men aven foér 6vriga (om det
inte bara handlar om behandling). De nationella konferenserna kan ocksa bli
en kalla till nya forskningsomraden.

Idag har vi begrénsad kunskap om i vilken omfattning som olika genetiska
varianter orsakar nathinnesjukdomar och detta kan bli battre med NHV. Sve-
rige har hamnat efter géllande forskning pa grund av att vi har juridiska hin-
der kring att dela data.

Paverkan pa narliggande omraden*

Diagnostisering och uppféljning av neuroftalmologiska, inflammatoriska,
onkologiska och toxiska tillstand som anvénder sig av elektrofysiologiska ut-
redningar kan paverkas da kunskap om dessa utredningar kan minska i icke
NHVe; samarbete med barnkliniken paverkas, dock kommer nya remissvégar
att ersétta de befintliga. Forbattrad, effektivare, snabbare diagnos vid NHV
kommer dock att ge 6vervdgande positiva effekter. En koncentration kan
komma att paverka foljande omraden gallande formagan att diagnosticera
och utreda da kompetens och utrustning riskerar att forsvinna fran de enheter
som inte far NHV-tillstand:

» Cancerassocierade retinopatier
» Lakemedelsinducerad retinal toxicitet
» Optikusneuropati

» Medfodda metabola och mitokondriella sjukdomar som paverkar nathin-
nan

o Uveiter

En effekt kan da bli att dessa patienter ocksa kommer att remitteras till
NHVe, vilket till viss del kommer belasta NHVe “felaktigt”. Detta &r dock en
mindre mangd patienter an den totala gruppen med arftliga nathinnesjukdo-
mar och det kan medfora en kompetenshgjning vid NHVe &ven kring dessa
grupper. Kompetensen regionalt att hitta dessa patienter kan minska. Ef-
tersom dessa inte ingar i NHV-uppdraget kommer detta heller inte foljas upp
och vi kommer inte se vilka patienter som inte remitteras till ratt vardniva el-
ler vardgivare.
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Redan existerande prioritering av vissa patientgrupper har visat undan-
trangningseffekter inom 6gonsjukvarden (t.ex. nar det tillkommit ny dyr och
resurskravande behandling).

Eventuella konsekvenser for akutsjukvard for detta
omradet i stort*
Ingen paverkan.

Paverkan pa vardkedjan

I samverkansregioner som inte kommer att ha NHV-tillstand kommer remit-
teringsvagarna att ga forbi regionsjukhuset. Nar man fran NHVe skickar till-
baka patienten till dessa remittenter kan kompetensen for uppféljning vara
mindre. Detta kan kompenseras med uppféljningsstod fran NHVe.

Verksamhetsperspektiv (konsekvenser av
utokad/minskad verksamhet pa vardkvalitet,
resursforbrukning, kostnader, kompetensforsdrining
etc.)

Sakkunniga beddmer att det blir en béattre resursanvandning vid storre en-
heter. Utrustning mm kommer att anvandas/utnyttjas mer optimalt. Investe-
ringar i personal och utrustning kan bli mer langsiktiga och robusta. Inrat-
tande av fem nationella enheter ger en tydlig struktur, och regioner med
NHV-tillstand tar pa sig ett tydligt ansvar for verksamheterna och investe-
ringarna de kraver.

Alla fem NHVe kommer att behdva ta hojd for storre patientvolymer (dven
patientgrupper utanfor arftlig nathinnesjukdomar). Strukturerad uppf6ljning
kommer visa pa behovet av eventuell jamn/optimerad férdelning mellan
NHVe.

Det kommer att krdvas investeringar for de enheter som ansvarar for be-
handling. T.ex. att fler kirurger behdver lara sig specifik avancerad behand-
ling men dven for infrastrukturen och personalresurser kring preop/postop
och uppfoljning.

Eventuella konsekvenser for sjuktransporter*

Inga akuta transporter eller sarskilda sjuktransporter. Generellt mer resor
dock.

FOrutsattningar att utoka aktuell verksamhet och
framtidspaning

Trots forbattrad genetisk diagnostik forvantas inga stora dkade patientvoly-
mer. Patientvolymerna for avancerad behandling vantas 6ka inom en 10-ars-
period.

Ovriga kommentarer
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Uppfoljning och utvardering

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till uppfoljningsmatt for arlig rap-
portering av den definierade varden. Uppfoljningsmatten genomarbetas och
faststalls av Socialstyrelsen i dialog med framtida tillstandsinnehavare.
Tillstandsinnehavarna av nationell hégspecialiserad vard ansvarar for in-
lamning av arsrapporter till Socialstyrelsen samt uppf6ljning av sina verk-

samheter (egenkontroller). Socialstyrelsen ansvarar for foérdjupad utvardering

av tillstanden for nationell hogspecialiserad vard.

Uppfoljningsmatt

Beskrivning

Bakgrundsmatt - Antal patienter*

Antal patienter/bedémningar/remisser till
NHVe

Remisser och andel faststalld diagnos

Ev. &ven uppdelat pa diagnos eller be-
handling om det finns behov

De patientgrupper som inte ingar men
anda remitteras (se konsekvensanalys).

Bakgrundsmatt — Antal behandlingar

Antal operationer/behandlingar vid NHVe

Ev. aven uppdelat p& diagnos eller be-
handling om det finns behov

Tillganglighetsmatt - tid till bedémning

Tid (i dagar) frAn remiss till utredning
Tid frAn utredning till diagnos

Datum for beddmning minus datum for re-
miss

Tilganglighetsmatt - tid till behandling

Tid (i dagar) fran remiss (alt bedomning) till
behandling/atgard

Datum foér behandling/atgard minus da-
tum for remiss (alt bedémning)

Alternativt:

Andel patienter (i procent) som behand-
lats inom vardgarantin (rekommenderad
tid)

Medicinska resultat

Framgangsrik behandling (synfunktion eller
livskvalitet)

Medicinska resultat

Komplikation

Alder (om relevant)
Koén

Patientens hemregion (folkbokféringsadress)

*FOr patienter inom NHYV foljs demografisk data upp:
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Referenser

Detta underlag &r ett forslag pa vilken vard som bor koncentreras till nation-
ella enheter. Referenser som beskriver fordelar eller nackdelar med att kon-
centrera viss vard ar relevanta att hanvisa till i underlaget. Referenser till
forskningsstudier som beskriver patientgrupper, vardformer, behandlingsme-
toder och liknande &r ej relevanta for fragestallningen. Daremot kan det vid
behov vara lampligt att hanvisa till eventuella nationella riktlinjer eller vard-
program, i stallet for att i detalj beskriva dessa i underlaget.

Sakkunniggruppen har identifierat ett antal referenser till forskningsstudier
som beskriver patientgrupper, vardformer och behandlingsmetoder. Artik-
larna undersoker inte fragestallningen om koncentration av vard inom omra-
det ”Arftliga nathinnesjukdomar”. Sakkunniggruppens bedémning utgar fran
internationell utblick, klinisk erfarenhet och kunskap om den svenska sjuk-
vardens struktur inom omradet.
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Deltagare i sakkunniggrupp

Samverkansregion Goteborg: Susann Andersson, specialist inom dgonsjuk-
domar

Samverkansregion Linkdping: Pierfrancesco Mirabelli, specialist inom dgon-
sjukdomar

Samverkansregion Lund/Malmg: Ulrika Kjellstrom, specialist inom 6gon-
sjukdomar

Samverkansregion Stockholm: Anders Kvanta, specialist inom dgonsjukdo-
mar

Samverkansregion Umea: Marie Burstedt, specialist inom 6gonsjukdomar
Samverkansregion Uppsala/Orebro: Marie-Louise Bondeson, sjukhusgenetiker
Patientforetradare: Oscar Persson, RP-foreningen (RP star for Retinitis Pig-
mentosa)
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Om nationell hogspecialiserad
vard

Den 1 juli 2018 genomfordes andringar i halso- och sjukvardslagen
(2017:30), HSL, som innebdr en ny beslutsprocess for den nationella hogspe-
cialiserade varden. | 2 kap. 7 8 HSL definieras nationell hdgspecialiserad
vard som offentligt finansierad hélso- och sjukvard som behéver koncentre-
ras till en eller flera enheter men inte till varje sjukvardsregion for att kvali-
teten, patientsakerheten och kunskapsutvecklingen ska kunna uppratthallas
och ett effektivt anvandande av hélso- och sjukvardens resurser ska kunna
uppnas.

Vid bedémningen av om en atgard ska utgora nationell hogspecialiserad
vard ska hansyn sarskilt tas till om varden ar komplex eller sallan férekom-
mande och om den kraver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller
stora investeringar eller medfor htga kostnader (se 7 kap. 5 8 HSL).

Syftet med att koncentrera den hogspecialiserade varden nationellt ar att
det ska leda till 6kad kvalitet och sékerhet for patienterna. En 6kad samord-
ning av specialiserade sjukvardsinsatser bor aven ge battre forutsattningar for
en jamlik vard i hela landet och ett mer effektivt resursutnyttjande.

For varden innebar denna nivastrukturering en majlighet att profilera sig
inom olika omraden och bygga upp olika specialistcentra. Ett storre patient-
underlag for en hdgspecialiserad verksamhet skapar nédvéndiga forutsatt-
ningar for att bedriva hog-kvalitativ forskning, utbildning och rekrytera
spetskompetens.

Socialstyrelsen samarbetar med regionernas system for kunskapsstyrning i
hélso- och sjukvard och engagerar profession och patientrepresentanter i ar-
betet med att definiera vilken vard som ska anses vara av nationell karaktar.

Hansyn ska tas till hela vardkedjan. Riktlinjer, vardprogram, vardresultat
och register-data ska beaktas i definition av vardomraden och framtagande av
kunskapsunderlag for nationell hogspecialiserad vard.

Arbetsprocessen for att nivastrukturera varden pa nationell niva bestar av
atta steg:

-

Steg2 [ steg3

Steg 1 Steg 4
NPO ger Sakkunnig- Remiss av ‘ Socialstyrelsen
férslag pa grupper underlaget och tar beslut om
vardomraden tar fram konsekvens- ‘ vad och antal
| att genomlysa underlag S utférare
p= 3 » = a
Steg 8 ( Steg 7 Steg 6 [ Steg 5
Tillstanden foljs Namnden tar Beredning av ! Regionerna
upp och beslut om ansokningar | ansoker om
utvérderas tillstand infor beslut | tillstand

~
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Representanterna i nationella programomradet (NPO) forvantas ha sarskilt
god kunskap inom sitt vardomrade for att kunna ge underlag till steg 1 i ar-
betsprocessen. NPO ansvarar for uppgiften att ta fram forslag pa vardomra-
den som ska genomlysas samt att ge forslag pa personer till de sakkunnig-
grupper som i steg 2 tar fram underlag infor beslut om nationell
hogspecialiserad vard.

NPO ska inhdmta kunskapslaget nationellt och internationellt och dé&refter
foresla omraden som skulle kunna utgora nationell hdgspecialiserad vard.
For att stodja arbetet med att ta fram forslag pa omraden (t.ex. en diagnostisk
metod, ett kirurgiskt ingrepp, en avancerad medicinsk behandling, en rehabi-
literande insats) vid ett visst halso- eller sjukdomstillstand har Socialstyrelsen
tagit fram kriterier som arbetet ska utga ifran.

Sakkunniggruppens huvuduppdrag &r att beskriva den del i vardkedjan
som ar aktuell for nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera hur
manga enheter denna vard bor bedrivas pa. Sakkunniga ska ha ett nationellt
perspektiv med patientens basta som framsta malsattning.

Sakkunniggruppernas underlag skickas ut pa en bred remiss. Socialstyrel-
sen sammanstaller inkomna synpunkter och dérefter kan sakkunniggruppen
komplettera sitt underlag eller gora eventuella fortydliganden.

Sakkunniggruppens underlag och remissvar lamnas over till en bered-
ningsgrupp vars uppdrag ar att sdkerstalla att koncentration av den foreslagna
varden inte ska ge stora negativa konsekvenser for hélso- och sjukvardssyste-
met.

Efter beredning beslutar Socialstyrelsen vilken vard som ska nivastrukture-
ras samt antalet enheter i landet som far bedriva den tillstandspliktiga varden.

Namnden for nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilken/vilka reg-
ion/regioner som ska fa bedriva definierad vard pa nationell niva. Infor
namndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhamta ett yttrande fran
en av regionerna utsedd beredningsgrupp.
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