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Forord

| detta underlag genomlyser sakkunniggruppen for sallsynta bindvavs- och
vaskuldra sjukdomar vardomradet vaskulart Ehler-Danlos syndrom (VEDS)
och lamnar sitt forslag till nationell hogspecialiserad vard (NHV). Sakkun-
niggruppens huvuduppdrag &r att beskriva den eller de delar i vardkedjan
som ar aktuella 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. Patientforetradaren
bidrar med patient- och nérstaendeperspektivet i sakkunniggruppens arbete. |
enlighet med barnkonventionen ska sakkunniggruppen tydliggora vilken pa-
verkan forslaget har pa barn nér sa ar relevant.

Sakkunniggruppens forslag remitteras oppet for synpunkter fran alla intresse-
rade. Justeringar i forslaget kan goras efter beaktande av remissynpunkterna.
Genom att fa in synpunkter s& mojliggors en bredare konsekvensanalys, och
en mer forankrad definition av vad som ska utgdra nationell hogspecialiserad
vard kan ga vidare i processen.

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

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den hdgspeciali-
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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Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslar efter genomlysning av vardomradet VEDS att det
som framgar under rubriken nedan ska utgora nationell hogspecialiserad vard
och bedrivas vid en enhet.

Detta bedoms vara vard som ar komplex, sallan forekommande, kraver en
viss volym och multidisciplinar kompetens. Varden ar multidisciplinar da
bland annat specialistlékare inom klinisk genetik, internmedicin eller kardio-
logi alternativt specialistlékare med sérskild angiologisk kompetens, karlki-
rurgi samt barn- och ungdomsmedicin och/eller barnkardiologi behdvs.

Sakkunniggruppen finner att en koncentration av aktuell vard till en enhet
Okar forutsattningarna for att forbattra kvaliteten, patientsékerheten och kun-
skapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvdndande av hélso- och sjuk-
vardens resurser och en mer jamlik vard kan uppnas.

Konsekvenserna av en koncentration av denna vard till en enhet ar dverva-
gande positiva. Sakkunniggruppen bedomer inte att akutsjukvarden kommer
att paverkas i nagon storre utstrackning jamfort med idag. Akutsjukvarden
for patienter med VEDS kommer dock att forbattras genom att det finns en
tydlig ingang for akuta fragestallningar.

Om denna vard formaliseras inom NHV-systemet kommer verksamheten att
synas tydligare, men andra patientgrupper kommer troligtvis inte att trdngas
undan. NHV-enheten (NHVe) ar &ven tankt att fungera som kompetenscent-
rum for andra ovanliga eller allvarliga vaskuléra bindvavssjukdomar, vilket
forvantas leda till en 6kad kunskap om sadana tillstand generellt samt till
béattre handlaggning av patienterna.

Sakkunniggruppen bedomer att det mojligtvis kommer att bli en liten 6kning
av akuta sjuktransporter, det ror sig i sa fall om ndgon enstaka patient per ar.
Vidare kan det bli en langre resa for patienter/familjer som ska till planerade
besok pa NHVe, de flesta kan dock aka med vanliga transportmedel.
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Forslag till definition av vad som ska
utgora nationell hdgspecialiserad vérd:

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till definition av vad som ska utgdra
nationell hogspecialiserad vard och pa hur manga enheter den ska bedrivas.
Med definition avses den del av varden som bara ska bedrivas pa en nationell
hogspecialiserad vardenhet med tillstand.

Definition

Patienter, oavsett alder, med VEDS ska remitteras till en nationell hogspecia-
liserad vardenhet (NHVe) for:

 Multidisciplindr beddmning samt information till patienten

« Initiering av genetisk vagledning, inklusive familjeutredning

» Stéllningstagande till och initiering av medicinsk behandling

« Stallningstagande till och vid behov utférande av akuta och elektiva inter-
ventioner

« Radgivning infor och handlaggning av graviditet
+ Regelbunden uppféljning i samradd med hemortsregion

Patienter, oavsett alder, ska dven remitteras till NHVe for utredning da dia-
gnos inte har kunnat faststallas efter primérutredning och misstanke om
VEDS kvarstar.

Fortydliganden till definitionen

Patienter som kommer till NHVe bor ha genomgatt en klinisk och genetisk
utredning, undantag géller for akuta handelser.

Viss regelbunden uppféljning behéver ske vid NHVe som komplement till
den uppfoljning som sker i hemregionen. Detaljerna kring uppféljning av pa-
tienterna bestams individuellt hos NHVe i samrad med remittent.

Avgrdansningar fill definitionen

F6ljande omraden, med stark koppling till definitionen, ingar ej i definitionen
och ska ej koncentreras pa nationell niva:

« Ovriga typer av EDS ingdr inte i definitionen
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Antal enheter

Sakkunniggruppen foreslar att varden ska bedrivas vid en enhet.

Ndarliggande vard

Foljande omraden ingar inte i forslaget till vad som ska utgdra nationell
hogspecialiserad vard men angransar till det definierade omradet:

Foljande omrdade bdr genomlysas for eventuell
nivastrukturering inom varje samverkansregion

Gallande vardomradena Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom (LDS)
ar sakkunniggruppen 6verens om att bedémning, utredning, vardplanering
och vissa operativa ingrepp bor koncentreras till farre sjukhus an idag. Sak-
kunniggruppens rekommendation &r att detta bor genomlysas for eventuell
samverkansregional nivastrukturering.
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Vardomrdade

Nuldge

Ehler-Danlos syndrom &r en grupp ovanliga arftliga tillstand som paverkar
bindvaven. Det finns flera typer av EDS, som trots gemensam bendmning var
och en &r en egen distinkt klinisk entitet och som orsakas av olika genetiska
mutationer. De vanligaste typerna av EDS &r hypermobilitets EDS och klas-
sisk EDS, som karakteriseras av bland annat 6verrorlighet, leddislokation och
ledsmarta, samt elastisk och skor hud med 6kad forekomst av blamérken.

VEDS (tidigare EDS typ V) dr en mycket ovanlig typ av EDS och den all-
varligaste, som framst karaktariseras av skora blodkarl med hog risk for dis-
sektion eller ruptur med livshotande inre blddning samt ruptur av inre organ
som tjocktarm och livmoder och lungkollaps. Aven tunn, genomskinlig hud
med synlig karlteckning och okad forekomst av blaméarken &r kanneteck-
nande for vEDS. VEDS patienter har ocksa ofta sarskilda anletsdrag, sasom
smal nasa, tunna lappar, insjunkna kinder och liten haka, framtradande (utsta-
ende) 6gon, sma drsnibbar och ibland klumpfot.

VEDS &r en autosomalt dominant nedarvd bindvévssjukdom som orsakas av
genetiska avvikelser i genen COL3AL. Genen kodar for typ 111 collagen vil-
ket ar ett protein lokaliserat i karlvagg och t.ex. tarmvégg. Diagnosen miss-
tanks oftast pa basen av en familjehistoria av allvarliga kérlhandelser eller
vid en klinisk bild med arteriell ruptur, dissektion eller aneurysm. De indivi-
duella variationerna vid VEDS ér stora vad géller symtomen och deras svarig-
hetsgrad. Aven inom samma familj kan symtomen variera. Genetisk analys
av COL3A1 med sekvensering innebdr att man stéller diagnos i 98% av fal-
len med VEDS.

De flesta med den bakomliggande genetiska fordndringen upplever minst en
allvarlig komplikation innan 20 ars alder, och upp till 80% har en livshotande
komplikation innan 40 ars alder. Som ett resultat av i huvudsak allvarliga
karlkatastrofer &r den generella 6verlevanden hos VEDS patienter signifikant
forkortad med en mediandverlevnad pa knappt 50 ar.

Det finns ingen behandling som botar VEDS. Behandlingen inriktas pa att
lindra symtom och forebygga komplikationer. Ett sarskilt blodtryckssan-
kande lakemedel (celiprolol) kan minska belastningen pa artarerna och dar-
med minska risken for kérlbristningar.

Personer med VEDS behdver regelbundet foljas av ett expertteam dér det in-
gar specialist i klinisk genetik, internmedicin eller kardiologi alternativt spe-
cialistlakare med sérskild angiologisk kompetens, kérlkirurgi, samt barn- och
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ungdomsmedicin och/eller barnkardiologi. Vid behov deltar ytterligare speci-
alister och professioner i behandling och uppféljning.

Organisation

Idag handl&ggs patienterna vid alla universitetssjukhus. Cirka 70 procent av
patienterna handlaggs i samrad med Akademiska sjukhuset i Region Uppsala
som ocksa ingar i European Reference Network inom omradet (VASCERN),
som ett av sju Europeiska expert/referenscenter for vEDS [1].

Det bedrivs forskning inom vardomradet. Det finns regionala och nationella
kohorter som f6ljs over tid med avseende pa karlkatastrofer och andra event
hos patienter som behandlas med celiprolol. Forskning och samverkan sker
4ven i internationella multicenterstudier avseende kirurgisk behandling. Ov-
riga ovanliga vaskuldra bindvévssjukdomar beskrivs i case reports eller lik-
nande. Framdver kommer dven forskning och samverkan att kunna ske i ett
eller flera prospektiva register (bl.a. via VASCERN). Det finns inget kvali-
tetsregister specifikt for vEDS, men de delar av varden som ror karlkirurgi
ingar i SWEDVASC, thoraxkirurgi registreras i SWEDEHEART, och klinisk
genetik i RaraSwed.

VEDS &r en komplex och allvarlig sjukdom med fa patienter, vilket gor att
det ar svart att fa erfarenhet av patientgruppen om man endast handlagger na-
gon enstaka patient per ar. Det ar ocksa svart att uppratta ett multidisciplinart
samarbete med specifik kunskap om patientgruppen pa alla stallen i Sverige.
Det sker en konstant utveckling inom vardomradet (nya genvarianter upp-
tacks och nya behandlingsalternativ tillkommer) vilket gor det svart att halla
sig uppdaterad om man endast handlagger enstaka patienter per ar.

Varden &r inte jamlik i landet idag och skulle behdva samordnas battre. Anta-
let patienter som identifieras skiljer sig at 6ver landet, och det ar majligt att
det finns ett morkertal pa grund av underdiagnostik. Vidare far patienterna
olika och ibland bristfalliga rekommendationer fran olika aktorer, vilket
skapar osakerhet och gor det svart att veta hur de pa béasta satt ska hantera sin
sjukdom. Inte minst den kirurgiska behandlingen av allvarliga komplikat-
ioner (karl, tarm, uterus, lunga) ar ytterst utmanande och kraver sérskilda
overvaganden som pa avgdrande satt skiljer sig fran rutinkirurgi.

Internationell utblick

Idag har flera lander koncentrerat motsvarande vard till en enhet, bland annat
Norge, Danmark, Nederl&dnderna, Belgien, Frankrike och Spanien.

Norge och Danmark har varsitt European Reference Network (ERN) center:
Oslo Universitetssjukhus respektive Aarhus Universitetssjukhus som hand-
lagger respektive lands VEDS patienter.

Det finns internationella patientforeningar inom omradet sdsom The VEDS
movement och The Marfan foundation [2,3].
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Forvéntade vardvolymer

Vardvolymen for det definierade vardomradet &r idag 92 patienter, varav 12
barn, enligt en aktuell sammanstélining av samtliga regionala register for kli-
nisk genetik. Det kan ocksa finnas familjer med lindriga symtom dar diagno-
sen inte har misstankts och darfor heller inte har bekréftats med DNA-analys.
Det ror sig om 34 nya sjukdomsfall per ar i Sverige. Detta innebar att det in-
ledningsvis kommer att vara ett storre antal patienter som behover fa en be-
domning vid NHVe. | takt med att tiden gar kommer volymerna att stabilise-
ras och det kommer bara att vara de som nydiagnostiserats, misstankta fall
som behdver fordjupad diagnostik samt akuta patienter som kommer att be-
hova bedomas pa NHVe.

Sakkunniggruppen uppskattar att vardvolymerna kommer att 6ka marginellt
om omradet blir NHV eftersom nagot fler forvéantas diagnostiseras da. |
framtiden kan &ven nya VEDS-liknande ovanliga vaskuldra bindvavsdiagno-
ser dyka upp som ocksa bor bedomas pa NHVe.

Framatblick

Varfér nationell hégspecialiserad vard?

VEDS é&r en ovanlig, komplex och allvarlig sjukdom som kréver sérskild mul-
tidisciplinar kompetens. Manga patienter konsumerar mycket vard innan de
far ratt diagnos i nulaget, vilket leder till lidande for patienter, risk for karlka-
tastrofer m.m. samt 6kade vardkostnader for samhéllet. Genom att koncen-
trera varden till en enhet far denna enhet storre vardvolym och darmed mer
erfarenhet av patientgruppen, vilket kan leda till forbattrad kvalitet i hand-
laggningen, minskad risk for komplikationer och forbéttrat utfall for patien-
ten. Detta leder ocksa till en mer likvérdig vard for landets VEDS patienter.
Detta bor ocksa leda till en 6kad trygghet for patienten med 6kad samordning
och tydlighet kring patientens vard.

Genom en tydligt utpekad ansvarsfordelning till en NHVe 6kar aven mojlig-
heten att framover utveckla varden och bedriva forskning inom vardomradet,
nationellt saval som internationellt. Att ha en nationell enhet med tydligt an-
svar for utveckling och kunskapsspridning forvéntas leda till 6kad kunskap
kring omradet generellt i landet, och darmed ocksa minska risken for att pati-
enter lamnas utan adekvat vard.

En koncentration av vardomradet till NHV forvantas ge en tydligare ingang
for saval patienter som remittenter, och darmed en snabbare och béattre hand-
laggning av patienterna. Detta kommer att ske genom upprattande av indivi-
duella vardplaner, forum dar fragestallningar kring patienterna kan diskuteras
samt att NHVe kommer att ha kontroll pa hur manga patienter som lever med
VEDS och vilka dessa ar.
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Ett NHV-uppdrag kan ocksa innebdra 6kad robusthet och stabilitet gallande
kompetensforsorjningen. Med NHV kommer ett tydligt ansvar for att upp-
ratta kontinuitetsplaner for att kunna tillgodose vard for hela landets patien-
ter. FOr ensamutforare ar det viktigt att enheten ar néra knuten till en annan
enhet utomlands i det fall en oférutsedd héndelse intraffar som gor att den
nationella enheten inte kan fullgdra sitt uppdrag. Redan idag finns ett europe-
iskt natverk inom VASCERN med sju expert/referenscenter for vVEDS, varav
ett i Sverige (Uppsala), ett i Norge och ett i Danmark. Om detta inte definie-
ras som NHV riskerar kunskapen att forsvinna om eldsjalar slutar eller gar i
pension. Ett nationellt uppdrag kan saledes minska risken for problem med
generationsvéxling.

Resonemang kring antal enheter

Sakkunniggruppen foreslar en enhet darfor att det ror sig om en valavgransad
patientgrupp med fa patienter och en komplex samt potentiellt allvarlig sjuk-
domsbild, dar det kravs viss volym for att fa erfarenhet av patientgruppen.
Att samla alla patienter pa en enhet skulle vidare gora det lattare att genom-
fora forskning och delta i internationella studier, for att pa sa satt kunna ut-
veckla varden. Sakkunniggruppen ser att nackdelar med en enhet ar att det
skulle kunna uppsta vantetider eller fordrojning i handlaggningen och att det
inte blir ndgon geografisk spridning.

Sakkunniggruppen ser dock inte att tva enheter ar andamalsenligt for detta
forslag eftersom det ror sig om fa patienter. Férdelar med tva enheter skulle
kunna vara att systemet blir mindre sarbart och att det kan bli viss geografisk
spridning pa de nationella enheterna. Sakkunniggruppen bedémer dock inte
att dessa fordelar 6vervager nackdelen med att varje enhet far mindre erfa-
renhet av patientgruppen.

Forslag till vérdkedja/flode
Sakkunniggruppen anser att det kommer att finns tva ingangar till NHVe:

1. Patient som har kliniska event som ger misstanke om VEDS eller annan
ovanlig vaskulér bindvéavssjukdom men dér genetiken &r osaker och/el-
ler det finns stark misstanke som inte kunnat faststéllas genetiskt.

2. Akut radgivning vid misstankt eller etablerad VEDS.

Patienter som kommer till NHVe ska vara primért utredda, med undantag for
akuta handelser. Sakkunniggruppen beddmer att remisser i huvudsak kom-
mer att skickas fran universitetssjukhus da manga patienter kommer att vara
utredda vid deras enheter for klinisk genetik. | enstaka fall skulle remisser
kunna komma fran en vardcentral eller ett lanssjukhus. Det ar dock 6nskvart
att patienten gar via universitetssjukhus for att patienten aven framover ska
kunna ha en kontaktpunkt som forstar sjukdomen och kan handlagga patien-
ten lokalt i samrad med NHVe.
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Patientens remiss bedoms vid NHVe och vid godkénd remiss far patienten en
forsta multidisciplinar bedomning. Utifran patientens specifika behov kan
denna forsta beddmning sedan kompletteras med ytterligare bedémningar dar
andra relevanta kompetenser ingar. Detta mynnar sedan ut i en vardplan dar
det exempelvis framgar hur patienten ska foljas upp avseende bilddiagnostik,
vilka behandlingar patienten ska sattas in pa samt hur och var patienten ska
foljas upp. Av planen bor ocksa framga rad avseende eventuell 6nskad gravi-
ditet samt stéllningstagande till vilka olika alternativ for fosterdiagnostik som
finns tillgéngliga (t.ex. CVS, PGT). Viss uppféljning av patienterna &r rim-
ligt att gora pa NHVe da dessa kommer att vara kunskapsledande och kom-
mer att kunna ha bra kontroll pa eventuella nya behandlingsmetoder.

Vidare bor det framga hur NHVe ska kontaktas om patienten ar i behov av
akut vard och kirurgi, for att NHVe ska kunna gora ett stallningstagande till
var kirurgin ska utforas. Vissa kirurgiska ingrepp kan utféras néra patienten
medan andra ingrepp kommer att behova utforas pa NHVe for att ingreppet
ar ovanligt och risken for komplikationer &r stor. Den individuella planens
syfte ar att ge en samlad bild av individens behov, mal och de insatser som
planeras. Vardplanen ska:

« sdkerstalla individens inflytande och delaktighet i planeringen och genom-
forandet av varden

« tydliggora behov av samverkan mellan berdrda aktorer
« starka informationen till individen och de narstaende

« kommuniceras till patienten bade muntligen och skriftligen, for att kunna
delges andra aktorer

Det &r viktigt att det framgar i vardplanen att det finns en tydlig ingang for
remittenter och patienter for saval akuta som elektiva fragestallningar.

For att nivastruktureringen ska fungera optimalt rekommenderar sakkunnig-
gruppen att varje samverkansregion ser over struktur och rutiner for hand-
laggning av vaskuldra bindvavssjukdomar. Detta &r viktigt dels for vEDS
men &ven for andra vanligare eller mer godartade vaskuléra bindvavssjukdo-
mar sasom Marfans syndrom och LDS.

En fordel med att koncentrera denna vard &r att NHVe ocksa kan fungera
som kompetenscentrum for andra ovanliga eller allvarliga vaskuléra bind-
vavssjukdomar, till exempel for tolkning av oklara genetiska varianter. Som
sadant behdver NHVe ocksa verka for att etablera ett nationellt forum (dar
det &r mojligt att delta digitalt) for att diskutera komplexa fall av vVEDS och
andra ovanliga vaskulara bindvavssjukdomar, som t.ex. nationella multidisci-
plindra konferenser (MDK:er).
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Barn behover sérskild hansyn nar de vardas, till exempel genom att lokaler
och vard ar anpassade till barns behov. Det individcentrerade multidiscipli-
néra omhéndertagandet ar centralt for att skapa trygghet hos barnet och dess
narstaende samt for att kunna ge balanserad, korrekt och sammanhallen in-
formation om sjukdomen och vilka behandlingsmdjligheter som finns. Vi-
dare behdver VEDS barn och deras familjer sérskilt stod i kontakt med barn-
omsorg och skola, med sarskilda rad om bland annat fysisk aktivitet och en
tydlig plan i hiandelse av akuta handelser.
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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 végle-
dande vid tilldelning av tillstand. De foreslagna sarskilda villkoren for aktu-
ellt tillstand kan komma att justeras av namnden nar beslut om tillstand fatt-
tas. All halso- och sjukvard ska ha den personal, de lokaler och den
utrustning som behdvs for att kunna ge patienterna god vard (5 kap. 28 halso-
och sjukvardslagen (2017:30).

Nedanstaende forslag pa sarskilda villkor gallande personal, resurser och for-
utsattningar som kravs for att bedriva nationell hogspecialiserad vard inom
det definierade omradet ska vara i enlighet med dessa lagar.

De villkor som anges under respektive rubrik ska vara unika funktioner som
det definierade omradet kraver. Vard/kompetens/utrustning som tillhor stan-
dardutbudet och finns pa alla sjukhus i Sverige behover inte framga som ett
sérskilt villkor.

Kritisk personalkompetens

Samtliga specialister/professioner i det multidisciplindra teamet ska ha speci-
fik erfarenhet/kunskap/kompetens inom det definierade omradet:

» Specialistlakare inom klinisk genetik

+ Specialistlakare inom internmedicin och/eller kardiologi, alternativt speci-
alistlakare med sarskild angiologisk kompetens

+ Specialistlakare inom karlkirurgi
+ Specialistlakare inom barn- och ungdomsmedicin och/eller barnkardiologi

Andra kompetenser eller forutsattningar for att
varden inom det definierade omrddet ska kunna
bedrivas

Har beskrivs behov av andra kompetenser, medicinska omraden eller vard-
atgarder som inte ar definierade som NHV, men som maste finnas for att
vard inom definitionen ska kunna bedrivas. Det kan exempelvis galla tillgang
till akuta konsultationer inom nagot omrade, nagon sarskild behandling som
behover finnas eller tillgang till annan resurs (lekterapi etc.). Dessa behover
ej finnas att tillga fysiskt pa samma sjukhus som NHVe, men en ansokande
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enhet behdver kunna visa hur de ska sakra att dessa omraden finns tillgang-
liga for en 6verskadlig tid.

» Specialistlakare inom thoraxkirurgi
+ Specialistlakare inom neurokirurgi

» Specialistlakare inom neurologi och neurokirurgi samt kompetens inom
neurointervention

+ Specialistlakare inom medicinsk gastroenterologi och hepatologi

+ Specialistlakare inom kirurgi med gastrointestinal kirurgisk kompetens
» Specialistlakare inom obstetrik och gynekologi

* Specialistlakare inom anestesiologi

« Specialistlakare inom bild- och funktionsmedicin (saval diagnostisk som
interventionell kompetens)

* Specialistlakare inom ortopedi

» Specialistlakare inom dgonsjukdomar
 Tandlé&kare

 Fysioterapeut

» Kurator

Kritisk utrustning eller lokaler

Har ska det framga om det ar nagon typ av utrustning som inte tillhor stan-
dardutbudet pa ett sjukhus som behdvs for att diagnosticera och/eller varda
patienter inom definitionen. Endast om utrustningen/lokalen ar ovanlig eller
starkt kopplad till definitionen ska den anges.

« Patient- och narstaendehotell

Ovriga villkor

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

« NHVe ska verka for strukturerad uppf6ljning av vardomradet, t.ex. genom
kvalitetsregister.

» NHVe ska ansvara for éverrapportering till remitterande enheter och upp-
rattande av individuella vardplaner.
« NHVe ska folja upp patientrapporterade matt.

« NHVe ska verka for att etablera ett internationellt samarbete inom till-
standsomradet.

« NHVe ska verka for framtagning av vardprogram inom det definierade
omradet.

« NHVe ska ansvara for att det finns konsult tillganglig for akuta fragestall-
ningar.
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* NHVe ska fungera som kompetenscentrum for andra ovanliga eller allvar-
liga vaskuldra bindvévssjukdomar, exempelvis tolkning av oklara gene-
tiska varianter.

« NHVe ska verka for att etablera ett nationellt forum for att diskutera kom-
plexa fall av VEDS och andra ovanliga vaskuléra bindvavssjukdomar.
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Konsekvensanalys

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

De forslag som utarbetas inom arbetsprocessen for nationell hogspecialiserad
vard och som berér barn tar hansyn till barnens perspektiv i enlighet med
barnkonventionen®. Socialstyrelsens beslut féregés av en bred remiss och be-
redning for att sakerstalla att koncentration av den foreslagna varden inte ska
ge stora negativa konsekvenser for halso- och sjukvardssystemet. Bered-
ningsgruppen (B1) utgar fran sakkunniggruppernas underlag och remissvaren
for att gora en dvergripande analys av systemeffekterna, framforallt for-
magan att bedriva akut sjukvard.

Infor namndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhamta ett yttrande
fran en av regionerna utsedd beredningsgrupp (B2). Beredningsgruppen ska
tillsammans representera foljande perspektiv: lanssjukvard, akut vard, uni-
versitetssjukhusvard och medicinsk fakultet. Systemkonsekvenser t.ex. pa-
verkan pa akutsjukvarden, patienttransporter samt utbildning och forskning
far beaktas vid en fordelning av tillstandet/tillstanden om det &r for att saker-
stélla patientens basta.

Eventuella konsekvenser av forslaget

Patient- och ndrstGdendeperspektiv

Genom att koncentrera varden till en nationell enhet far denna enhet storre
vardvolym och darmed mer vana av patientgruppen, vilket forvantas leda till
forbattrad kvalitet i handldggningen, minskad risk for komplikationer och
forbattrat utfall for landets alla patienter, samt mer jamlik vard.

Foreslagen koncentration forvantas ge 6kad trygghet for patienten, eftersom
ansvarsfordelningen blir tydligare och det kommer att finnas utpekade in-
gangar for patienterna saval nationellt som regionalt. Forslaget framjar ocksa
en bibehallen/kontinuerlig vardkedja for patienterna.

Som det ser ut idag kan patienterna fa olika, ibland bristfélliga, rekommen-
dationer fran olika aktorer, vilket skapar osakerhet och gor det svart att veta
hur de pa basta satt ska hantera sin sjukdom. Sakkunniggruppen anser att f6-
reslagen koncentration kommer att bidra till att patienterna far korrekt och
sammanhallen information om sin sjukdom. Nar det galler barn sa ar det sér-
skilt viktigt att de far balanserade och realistiska rekommendationer om hur
de ska hantera sin sjukdom for att de ska fa sa god livskvalitet som mgjligt,

! https://www.regeringen.se/rapporter/2018/06/konventionen-om-barnets-rattigheter-s2018.010
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inklusive hjélp i kontakt med skola och omsorg. Forslaget syftar till forbatt-
rad vard och har vagts mot de eventuella inskrankningar som kan behéva go-
ras i barnets réttigheter.

En koncentration av varden till en enhet kan ge 6kade forutsattningar for att
starta en svensk patientférening for VEDS, vilket saknas i nuldget.

En nackdel med forslaget ar att patienterna kan fa resa langre for att komma
till NHVe. Sakkunniggruppen anser dock att fordelarna med en koncentrat-
ion dvervager denna nackdel.

Kunskaps- och kompetenséverféring

Till NHV-uppdraget hor ansvar for spridning och uppratthallande av kunskap
i landet. Saledes skapas battre forutsattningar for kunskapsspridning om var-
den formaliseras via NHV-systemet. En generellt 6kad medvetenhet om
vardomradet ar sarskilt viktig vid akuta handelser.

Sakkunniggruppen ser att de negativa konsekvenserna nér det galler kun-
skap- och kompetenséverforing for de regioner som inte far tillstandet blir
minimala. Detta eftersom det ror sig om fa patienter och att en stor del av
handlaggningen av patienterna redan idag bedrivs vid en enhet.

Sakkunniggruppen ser vidare att det finns en risk for att remittenter tror att
NHV-uppdraget omfattar hela vardkedjan for den aktuella patientgruppen
och darfor inte tar ansvar for patienten pa hemmaplan. Risken for detta skulle
minska om varden aven nivastruktureras pa samverkansregional niva.

Forskning och utbildning

Det finns fa patienter med VEDS i Sverige. Forskning inom vardomradet
skulle saledes underlattas av att alla patienter kommer till NHVe, pa sa satt
tillskapas ett stérre populationsbaserat patientunderlag. Sakkunniggruppen
anser att det ar viktigt att forskning pa det aktuella patientunderlaget kan bed-
rivas dven utanfor NHVe.

Awven néar det galler utbildning &r det positivt med en koncentration for att
samla kunskap och erfarenhet av vardomradet. Det blir tydligt vart nagon
som éar intresserad kan vanda sig om den vill lara sig mer inom omradet.

Ndrliggande vard

Om denna vard formaliseras inom NHV-systemet kommer verksamheten att
synas tydligare, men andra patientgrupper kommer troligtvis inte att trdéngas
undan.

NHVe &r aven tankt att fungera som kompetenscentrum for andra ovanliga
eller allvarliga vaskuldra bindvavssjukdomar, vilket forvéntas leda till en
okad kunskap om ovanliga tillstand och battre handlaggning for dessa patien-
ter.
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Sakkunniggruppen rekommenderar samverkansregional nivastrukturering av
andra ovanliga vaskuléra bindvavssjukdomar sasom Marfans syndrom och
LDS, vilket skulle leda till en battre handldggning dven for dessa patient-

grupper.

Akutsjukvard

Sakkunniggruppen beddmer inte att akutsjukvarden kommer att paverkas i
nagon storre utstrackning jamfort med idag. Akutsjukvarden for patienter
med VEDS kommer dock att forbattras genom att det finns en tydlig ingang
for akuta fragestallningar.

Vardkedjan
Sakkunniggruppen bedomer att forslaget kommer att leda till en bibehal-
len/kontinuerlig vardkedja for patientgruppen, vilket ar positivt.

Akuta fragestallningar bedoms kunna hanteras inom befintlig dygnet runt
jourlinje for karlkirurgi.

Verksamhetsperspektiv

Sakkunniggruppen bedomer att ett NHV-uppdrag kan innebéra 6kad robust-
het och stabilitet gallande kompetensforsdrjningen och minskad risk for att
varden blir personbunden. Det blir ocksa tydligare att det behdver finnas en
struktur for uppratthallande av kompetensforsorjning och langsiktig plane-
ring av verksamheten.

Med NHV kommer ett tydligt ansvar for att uppratta kontinuitetsplaner for
att kunna tillgodose vard for hela landets patienter. For ensamutférare ar det
viktigt att enheten dr néra knuten till en annan enhet utomlands i det fall en
oftrutsedd héndelse intraffar som gor att den nationella enheten inte kan full-
g0ra sitt uppdrag.

Det ar mojligt att en koncentration via NHV-systemet kommer att leda till
Okad administration och resurser/kostnader for den nationella enheten, sar-
skilt inledningsvis da struktur och rutiner behéver utvecklas (remissmallar,
inrapportering mm).

Sjuktransporter

Sakkunniggruppen bedomer att det mojligtvis kommer att bli en liten 6kning
av akuta sjuktransporter, men det ror sig i sa fall om nagon enstaka patient
mer per ar.

Vidare kan det bli en langre resa for patienter/familjer som ska till planerade
besok pa NHVe, de flesta kan dock aka med vanliga transportmedel.
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Forutsattningar att utdka aktuell verksamhet och
framtidsspaning

Sakkunniggruppen bedémer att vardvolymerna kommer att 6ka nagot i fram-
tiden, dels darfor att fler personer med VEDS upptécks och dels for att nya di-
agnoser som &r lika VEDS kan dyka upp. Sakkunniggruppen bedémer dock
inte att okningen kommer att vara sa stor att det finns behov av ytterligare en
enhet.

Den medicinska behandlingen kan komma att foréndras i framtiden vad gal-
ler intensitet, komplexitet och monitorering. Flera internationella forsknings-
projekt pagér inom omradet. Okad kunskap om olika genvarianter kan ge nya
behandlingsstrategier i framtiden.
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Uppfdljning och utvardering

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till uppféljningsmatt for arlig rap-
portering av den definierade varden. Syftet med den arliga rapporteringen ar
att tillgangliggora resultat for vard som gjorts tillstandspliktig. Uppfoljnings-
matten som rapporteras ska for varje vardomrade vara ett mindre antal (totalt
ca 5-10 stycken) och demografiskt beskriva patientpopulationen, tillganglig-
het till varden, medicinska resultat, informations6verforing samt hur patien-
terna skattar varden och sin héalsa.

Uppféljningsmatten utarbetas och faststélls av Socialstyrelsen i dialog med
framtida tillstandsinnehavare. Tillstdndsinnehavarna av nationell hogspeciali-
serad vard ansvarar for inlamning av arsrapporter till Socialstyrelsen samt
uppfoljning av sina verksamheter (egenkontroller). Socialstyrelsen ansvarar
for fordjupad uppfoljning av tillstanden inom NHV.

Sakkunniggruppens foreslar foljande uppféljningsmatt:
« Bakgrundsmatt
— Antal patienter (kdn, hemregion, nya patienter, patienter som avlidit)
— Alder pa patienter (barn/vuxna)
— Antal interventioner
« Tillganglighetsmatt
— Tid fran remiss till bedomning
+ Resultatmatt
— Andel av nya patienter som har fatt basta medicinska behandling
Andel av patienter som kvarstar pa behandling

Andel av alla patienter som fatt en karlkatastrof

Komplikationer efter elektiv operation som utforts pa NHVe
« Patientrapporterade matt

— Patientnéjdhet (information/delaktighet/bemétande)
« Overrapporteringsmatt (ex. informationsoverforing, vardplaner)

— Andel av nya patienter som fatt en individuell vardplan efter bedom-
ning pa NHVe
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Referenser

Sakkunniggruppen har inte genomfort nagon strukturerad litteratursokning
som undersoker fragestallningen om koncentration av viss vard inom omra-
det VEDS. Deras bedoémning utgar fran internationell utblick, klinisk erfaren-
het och kunskap om den svenska sjukvardens struktur inom omradet.

1.  European Reference Network (VASCERN). Hamtad 2024-03-14 fran
https://vascern.eu/

2. The vEDS movement. Hamtad 2024-03-14 fran https://thevedsmove-
ment.org/

3. The Marfan foundation. Hamtad 2024-03-14 fran https://marfan.org/
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Deltagare i sakkunniggrupp

Samverkansregion Namn och specialistkompetens

Goteborg Zacharias Mandalenakis, specialist inom kardiologi
Linkdping Cecilia Gunnarsson, specialist inom klinisk genetik
Malmé/Lund Moncef Zarrouk, specialist inom internmedicin
Stockholm Christian Olsson, specialist inom thoraxkirurgi
Umed Anette Sandstrom, specialist inom kardiologi
Uppsala/Orebro Anders Wanhainen, specialist inom karlkirurgi

Utifran ett patient- och narstaendeperspektiv har foljande person bidragit
med synpunkter pa sakkunniggruppens underlag infor remittering: Yvonne
Cedercrona.
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Om nationell hdgspecialiserad
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 hogspecialiserad
vard som offentligt finansierad halso- och sjukvard som behover 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 halso- och sjukvardens resurser ska kunna
uppnas.

Vid beddémningen av om en dtgard ska utgora nationell hogspecialiserad vard
ska hansyn sarskilt tas till om varden ar komplex eller sallan forekommande
och om den kréver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller stora in-
vesteringar eller medfor hoga kostnader (se 7 kap. 5 § HSL).

Syftet med att koncentrera den hogspecialiserade varden nationellt dr att det
ska leda till 6kad kvalitet och sékerhet for patienterna. En 6kad samordning
av specialiserade sjukvardsinsatser bor dven 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 nédvandiga forutsatt-
ningar for att bedriva hég-kvalitativ forskning, utbildning och rekrytera
spetskompetens.

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

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

Arbetsprocessen for att nivastrukturera varden pa nationell niva bestar av atta
steg:
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oz O o O oz O oo )

Steg 1 Steg 2 Steg 3 Steg 4
NPO ger Sakkunnig- Remiss, Socialstyrelsen
forslag pa grupper konsekvens- tar beslut om
vardomraden tar fram analys och vad och antal
att genomlysa underlas berednin utférare
Naikisiaieie SRR 8 U 9 )\ J
Steg 8 Steq 7 Steg 6 Steg 5
Tillstanden féljs Namnden tar Beredning av Regionerna
upp och beslut om ansékningar anstker om
utvarderas tillstand infér beslut tillstand
. / J A \ A

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 kunskapsldget nationellt och internationellt och déarefter fo-
resla omraden som skulle kunna utgéra nationell hogspecialiserad vard. For
att stodja arbetet med att ta fram forslag pa omraden (t.ex. en diagnostisk me-
tod, ett kirurgiskt ingrepp, en avancerad medicinsk behandling, en rehabilite-
rande 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 perspek-
tiv med patientens basta som framsta malsattning.

Sakkunniggruppernas underlag skickas ut pa en bred remiss. Socialstyrelsen
sammanstaller inkomna synpunkter och darefter kan sakkunniggruppen kom-
plettera sitt underlag eller géra eventuella fortydliganden.

Sakkunniggruppens underlag och remissvar l&mnas 6ver till en berednings-
grupp vars uppdrag &r att sékerstalla att koncentration av den foreslagna var-
den inte ska ge stora negativa konsekvenser for halso- och sjukvardssyste-
met.

Efter beredning beslutar Socialstyrelsen vilken vard som ska nivastruktureras
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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