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Séllsynta halsotillstand Dnr 13995/2024

Forord

Pé uppdrag av regeringen har Socialstyrelsen tagit fram detta forslag till en
nationell strategi inom omradet sillsynta hélsotillstdnd. Uppdraget grundar
sig i regeringens ambition att stirka patientgruppernas tillgang till en jamlik
hilso- och sjukvérd av god kvalitet.

En nationell strategi inom omradet sillsynta hélsotillstand innebér inte att
personer med séllsynta hilsotillstand ska ha béttre vard, eller annan rétt till
sjukvardens insatser, 4n andra patienter. Alla har ritt till god och jamlik
véard. Men det finns ocksa skil att betona komplexiteten och problematiken
med att leva med ett sdllsynt hdlsotillstdnd, och medvetandegora detta for
beslutsfattare genom en nationell strategi.

Forslaget till nationell strategi riktar sig till regeringen och beslutsfattare i
regionernas ledning. Det vander sig ocksa till chefer och personal som
arbetar i vardkedjan och till nationella aktdrer inom omradet.

Socialstyrelsen har gett mojlighet for alla att 16pande 1dmna synpunkter och
inspel under arbetets gang. Forslaget remitteras dven for att inhdmta
synpunkter fran olika intressenter och aktorer, och skickas riktat till alla
regioner och berorda aktorer. Justeringar i forslaget kan goras efter
beaktande av remissynpunkterna. Genom att vi far in synpunkter, kan vi
gora en bredare konsekvensanalys och dédrmed ta fram ett mer forankrat
forslag utifrdn de insatser som prioriteras och efterfragas.

Socialstyrelsen vill tacka alla som med stort engagemang och
expertkunnande har deltagit i arbetet med att ta fram forslaget till nationell
strategi inom omradet sdllsynta hilsotillstand.

Bjorn Eriksson
Generaldirektor
Socialstyrelsen
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Sammanfattning

Den sillsynta patienten ar inte ovanlig i den svenska sjukvarden. Gruppen
som sddan dr heterogen, men individerna stills infor liknande utmaningar,
eftersom bristen pa kunskap om hélsotillstinden ofta dr hog. For manga
séllsynta grupper kompliceras vardagen 4n mer genom stora och komplexa
virdbehov. Enligt hdlso- och sjukvérdslagen ska de med storst behov ges
foretrade till varden, men det finns tydliga brister for den héir gruppen.
Formégan att ta hand om de séllsynta patienterna i sjukvarden ar generellt
hog, men vardpersonalen saknar ofta rétt forutséttningar. For att komma till
ritta med detta behdver den pagdende utvecklingen i varden fortsatt hog
uppmérksamhet, samtidigt som samverkan mellan berorda aktorer dkar.

Utveckling i ratt riktning for sallsynta
patienter

Det sker idag flera viktiga fordndringar i svensk hilso- och sjukvard:
¢ Den snabba medicinska utvecklingen dkar mdjligheterna till
individanpassad vérd, sd kallad precisionsmedicin.

e Man stéller om till god och néra vard med ett mer personcentrerat
arbetssitt.

e Hilsodata blir allt mer tillgénglig.

Dessa forandringar utmanar radande arbetssitt, prioriteringar och strukturer.
For patientgruppen med séllsynta hélsotillstand har de en avgorande
betydelse, eftersom de forbattrar mdjligheterna till en mer jamlik vard. Flera
initiativ for att forbéttra varden for sdllsynta patienter sker d&ven inom den
europeiska unionen, dér dessa patienter ofta ses som drivande. Strategins
fokusomraden bygger dirmed vidare pé och stirker en pdgaende utveckling.

Fokus pa forbattring

Socialstyrelsen har identifierat 6 prioriterade fokusomraden:
Tidig diagnos och jamlik tillgdng till vard

Samordnade vérdinsatser

Kunskap om patientgruppen

Delaktighet for patienter och narstiende

Synliggorande av séllsynta halsotillstdnd

AN AR ol e

Samordning for langsiktig hallbarhet
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En diagnos kan vara en forutsattning for sa
mycket mer

I fokusomradet Tidig diagnos och jamlik tillgang till vard riktas mal och
insatser mot att stiarka de verksamheter som idag verkar for ett nytt sétt att
arbeta i takt med medicinska framsteg, samt att battre tillgdngliggora den
kunskap och expertis som faktiskt finns.

Personcentrerad vard, synlighet och 6kad
kunskap - en forutsattning for vardutveckling

I fokusomradet Samordnade vardinsatser riktas mal och insatser mot att
bygga vidare pa den personcentrerade varden. Dar representerar den
séllsynta patienten ofta en grupp som kan dra stor nytta av den pagéende
fordndringen. Insatserna riktas &ven mot att vard och samordning ska ske pd
ritt vardniva, och att integrera och stotta verksamheter som behdver vara en
del av en sammanhallen vardkedja for en sillsynt patient.

Kunskapsnivan om den séllsynta patienten dr dock generellt 1ag i hélso- och
sjukvérden. Darfor foreslas i fokusomradet Kunskap om patientgruppen
insatser for att stirka idag vdlfungerande kunskapsspridande strukturer, men
dven for att hoja den allmédnna kunskapsnivén hos framfor allt vardens olika
professioner.

Trots att den séllsynta patienten finns mitt ibland oss sd kan denne inte alltid
urskiljas, och utestings ddrmed frdn badde mojliga behandlingar och
forskningsprojekt. Fokusomrédet Synliggorande av sillsynta
hilsotillstand innehaller insatser for att bland annat utvérdera och
implementera relevanta begreppssystem och sjukdomsklassifikationer, samt
att sikerstélla forutsattningar for kvalitetsuppfoljningar.

Den sallsynta patienten som medskapare av
sin egen framtid

Personer med ett séllsynt hélsotillstdnd kan vara ensamma med sin diagnos 1
Sverige, men 1 sitt hélsotillstind delar man sina utmaningar och behov med
nédra en halv miljon andra. Viger vi dessutom in anhoriga handlar det om en
stor och utsatt grupp i samhéllet.

For att stirka patientinflytandet foreslas i fokusomradet Delaktighet for
patienter och nirstiende insatser for att forbattra villkoren for
patientforeningar. Insatser riktas &ven mot béttre forutsittningar for att
hantera utmaningar och ta vara pa mojligheter for varje person och familj
som lever med séllsynta hélsotillstand.
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Kraftsamling for idag och imorgon

For att vi ska uppna maélsittningen med strategin behover flera olika aktorer
gd samman, framfor allt hilso- och sjukvardens och omsorgens huvudman,
myndigheter, ldrosdten och patientorganisationer.

I fokusomradet Samordning for liangsiktig hallbarhet foreslas hur den
nationella samordningen for strategins forslag kan drivas framét, samt hur
mal och delmal kan f6ljas upp.

En god och jamlik vard for den séllsynta patienten stdller vardens pagaende
fordndringar pa sin spets — och kommer pa sa sitt att gagna samtliga
patienter.
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Om forslaget till nationell
strateqi

Socialstyrelsen har pa uppdrag av regeringen tagit fram ett forslag till en
nationell strategi inom omradet sillsynta hélsotillstind. Denna rapport ir en
aterredovisning av regeringsuppdraget forslag till en nationell strategi inom
omrddet sdllsynta hélsotillstand som regeringen beslutade om 11 januari
2024 S2023/03244, S2024/00038 (delvis).

Vi vénder oss 1 forsta hand till regeringen, men innehéllet kan &dven vara
vardefullt for andra aktorer som &r verksamma inom omradet séllsynta
hilsotillstdind med mandat och méjlighet att fordndra forutsittningarna for
svensk hélso- och sjukvard.

Rapportens upplagg

I de inledande kapitlen gér vi igenom forutsittningarna for uppdraget med
utgdngspunkt i varden av sillsynta hélsotillstdnd idag. Darefter presenterar
vi 6 prioriterade fokusomraden, och ger forslag pa insatser for att uppna de
forbattringar som behdvs. Vi redogdr dven for hur genomforandet av
strategin kan f6ljas upp.

Till rapporten hor 4 bilagor:

¢ Kunskapsunderlaget ger en 6vergripande bild av vardstrukturer och
kunskapsspridande funktioner som é&r relevanta inom omrédet.

e Omvirldsanalysen ger en utblick i var omvirld for att sitta uppdraget i
ett sammanhang.

e Uppdragsbeskrivningar ger exempel pa hur uppdrag for ett par av
forslagets aktorer skulle kunna utformas.

e Metodbeskrivningen visar hur vi har gétt till vdga for att samla kunskap
och synpunkter om de forslag till fokusomraden och insatser vi
presenterar.

Slutrapporten inklusive bilagor ska fungera som underlag for att

e utforma och besluta om en nationell strategi for omradet séllsynta
hélsotillstdnd

¢ vidareutveckla regeringens satsningar inom omradet

o underldtta ett mer fokuserat arbete med styrning och forbattring pa
nationell, regional och lokal niva.
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Forslag for lakemedel ingar inte

I uppdraget ingér inte att ta fram forslag och atgérder om likemedel for
séllsynta hilsotillstdnd. Utifrédn patientens perspektiv dr dock tillgdngen till
lakemedelsbehandling mot sillsynta sjukdomar en viktig del utifrén flera
perspektiv. Det kan till exempel handla om att stirka vardstrukturer for att
patienten ska fi mdota expertis pa rétt vardniva, och darmed fa ratt
beddmning infor insdttning och uppfdljning av ett ldkemedel eller en annan
behandling. Darfor har vi dven fort dialog med berdrda aktérer om
tillgdngen till lakemedel.

En nationell strategi for battre
samverkan

Socialstyrelsens uppdrag ir att foresla konkreta, genomforbara och
uppfoljningsbara insatser for att starka hélso- och sjukvarden for patienter
med séllsynta hilsotillstdnd.

Med forslaget vill vi bidra till regeringens styrning och ge uppmérksamhet
och status at omradet. Idag &r det visserligen en prioriterad fraga, men den &r
komplex och svér for en enskild aktor att ta sig an. Syftet med forslaget ér
darfor att 1angsiktigt stirka organiseringen av svensk hélso- och sjukvard for
att mota de behov som finns och ddrmed bidra till goda forutséttningar for
en mer sammanhéllen och dndamalsenlig samverkan mellan berdrda aktorer.
Strategin kan da fungera som ett stod for samverkan, och dven paverka
viktiga aktorer som inte &r statliga myndigheter.

Jamlikhet och kvalitet i fokus

Vi vill ge ett tvirsektoriellt perspektiv och visa hur olika aktorer, vrdnivaer
och vérdinstanser dr berdrda — och hur de kan bidra till att forbéttra varden.
Med det vill vi betona att séllsynta hélsotillstand inte dr nadgot ovanligt som
’inte berdr mig eller oss”. Tvértom: det handlar om patienter som ofta har
mer komplexa vardbehov badde av medicinska skil och pa grund av
hilsotillstdndens séllsynthet. Behov som vi maste ta hdnsyn till for att dessa
patienter ska fa lika god och jamlik vard som andra.

En nationell strategi innebér inte att personer med séllsynta hilsotillstdnd
ska ha béttre vard eller annan ritt till hdlso- och sjukvardens insatser dn
andra patienter. Alla har rétt till god och jamlik vard. Men det finns skal att
betona komplexiteten och problematiken med att leva med ett sillsynt
hélsotillstdnd, och att medvetandegora detta for beslutsfattare genom en
nationell strategi. Vi behdver helt enkelt d4gna sarskild uppmarksamhet at
personer med sdllsynta hilsotillstdnd, sa att de kan garanteras samma
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kvalitet och jamlika insatser i sjukvdrden som personer med mer vanligt
forekommande och vilkénda sjukdomar.

Forslaget vilar pa kriterierna fér god
vard

Forslaget till nationell strategi vilar pd Socialstyrelsens sex dimensioner av
god véard och omsorg:

o Kunskapsbaserad: Hélso- och sjukvéarden ska baseras pa bésta
tillgdngliga kunskap och bygga pa béde vetenskap och beprovad
erfarenhet.

e Siker: Hélso- och sjukvérden ska vara sdker dér riskforebyggande
aktiviteter ska forhindra skador.

¢ Individanpassad: Hilso- och sjukvarden ska bidra till att varden ges med
respekt for individens specifika behov, forvintningar och integritet.
Individen ska ges mojlighet att vara delaktig.

o Effektiv: Hélso- och sjukvarden ska anvinda tillgéngliga resurser pa
bésta sdtt for att uppnd uppsatta mal. Verksamheten ska ocksé préglas av
rittssdkerhet.

o Jamlik: Hilso- och sjukvarden ska se till att varden tillhandahélls och
fordelas pa lika villkor.

o Tillginglig: Hélso- och sjukvarden ska verka for att varden ar tillgédnglig
och ges i rimlig tid. Ingen ska behdva vénta oskilig tid pa den vard som
hen har behov av.

Motiveringar till forslaget

En langsiktig nationell strategi for omradet séllsynta halsotillstdnd behovs
for att mota utmaningarna i varden med 6kade kostnader, prioriteringar i
varden och okade krav pa effektivitet. Hir motiverar vi de insatser vi
foreslar i korta drag.

Satsa pa utredning, diagnostik och
samordning

Okade investeringar i utredning, diagnostik och samordnat
omhéndertagande i varden for personer med séllsynta hélsotillstand ar det
mest betydelsefulla for att 6ka vardkvaliteten och minska samhéllskostnader.

10
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Utveckla vardorganisationen

Halso- och sjukvarden behdver stélla om till en mer personcentrerad nira
vard. Okad delaktighet, tillginglighet och kontinuitet i primirvarden gor
varden béttre, dven for patienter med sillsynta hélsotillstand.

De fordndringar som pédgar stirker varden for alla patienter, men det krivs
ytterligare investeringar for att 4stadkomma en tillfredsstillande
vardorganisation for patienter med séillsynta hélsotillstand. Ett
multidisciplinért, nationellt och internationellt samarbete dr nddvandigt, och
det maste fi robusta och tydliga former.

Forbattra information och omhandertagande

Varden maste mota dagens och framtidens patienters krav pa information
och kvalitet i omhédndertagandet. Kunskapsbildning och kunskapsspridning
inom séllsynta hilsotillstind maste forbéttras pa bade grundlidggande niva
och pé specialistniva.

Underlatta for patientorganisationer

Sérskilda insatser behdvs for att minska skillnader mellan
patientorganisationer inom séllsynta hélsotillstdnd och vanliga
hilsotillstdnd”. Forutsdttningarna att gora sig horda behdver forbattras, till
exempel nér det giller mojligheten att {4 statsbidrag.

FOlj upp och utvardera

Utvecklingen av varden for patienter med sillsynta hélsotillstand kommer
att stdlla stora krav pd uppfoljning och utvirdering. For att detta ska fungera
ar foljande helt avgorande:

o strukturerad dokumentation i journalsystem
e rapportering/registrering i register

e datadelning for primér- och sekundidranvéndning av data.

11
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Sallsynthetens dilemma

Begreppet sdllsynt hélsotillstand finns definierat i Socialstyrelsens termbank
sedan ar 2020 som "hilsotillstdnd med lag prevalens”. Det ér alltsé
hilsotillstand (sjukdom, skada, storning eller fordndring i kroppsfunktion)
som finns hos en 14g andel av befolkningen, och som vanligen medfor
varaktiga konsekvenser for livsvillkoren och sérskilda problem som betingas
av sdllsyntheten. Sdllsynta hilsotillstdnd kraver speciell kompetens och ofta
samordnade insatser fran hilso- och sjukvéarden och dvriga samhillet.

Séllsyntheten gor det dock svart for professionen att bygga kunskap, och
samordningen kan vara mycket komplex, eftersom personer med sillsynta
hélsotillstdnd ofta har ménga vardkontakter utan att hora hemma nigon
sarskild stans. Vi kan kalla det for sdllsynthetens dilemma. I Socialstyrelsens
termbank star det att ”en forekomst hos farre dn 5 av 10 000 invénare kan
anses som lag prevalens”. Om ett séllsynt hélsotillstand &r &nnu mer séllsynt
— ultraséllsynt — kan sdllsynthetens dilemma vara storre for en enskild
patient med en viss diagnos.

Vi behdver en nationell strategi

Manga patienter med séllsynta hilsotillstdnd far tyvérr inte den hjdlp de
behover idag, trots alla insatser som skett sedan tidigt 2000-tal.
Komplexiteten inom séllsynta hélsotillstand &r stor, och samordningen i
hilso- och sjukvarden maste bli battre, bdde lokalt, regionalt och nationellt.

Eftersom vardprogram, riktlinjer, rutiner och vardforlopp 1 stor utstrackning
saknas, behover sillsynta hélsotillstdnd en nationell strategi som kan

o sikerstilla att séllsynta halsotillstand uppmérksammas och far vard som
ar likvéirdig med vérd for mer vanligt forekommande sjukdomar

e ge en bild av det gemensamma ansvaret och bidra till att samordna
sjukvarden: kommuner, regioner och myndigheter, tillsammans med
patientorganisationer och privata aktorer

e skapa overblick, tydliggora utmaningar och mdjligheter och sétta fokus pa
konkreta insatser.

For vissa séllsynta hélsotillstind saknas det expertis 1 Sverige, darfor dr det
dven viktigt med internationellt samarbete och samordning.

Kunskapsbristen ar stor

Kunskapsbristen om sillsynta hélsotillstand dr stor bland professioner och
allménhet. Det saknas kunskap om

12
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e de enskilda diagnoserna
e hur diagnostisering, behandling och uppfoljning ska gé till

e var det finns eventuell expertis inom landet, och var man hittar
information eller expertis utomlands.

Patienterna ir idag ofta sina egna kunskapsbéarare, och en resurs som kan
anvéndas béttre av varden, utan att patienten ska tvingas vara medicinsk
expert inom sitt eget hilsotillstdnd. Patienten ar expert pa sin egen situation
och de behov som foljer av hilsotillstandet. Flera offentliga aktorer har ett
stort engagemang och en bred kunskap inom omrédet, men det finns en
tydlig forbattringspotential for att kunskapen ska bli mer kind, anvdnd och
tillgénglig.

= Lis mer:

« I bilagan Kunskapsunderlag beskriver vi oversiktligt vardstrukturer
av betydelse och nagra organisationer med kunskapsspridande
funktion inom omradet séllsynta hilsotillstdnd.

« I bilagan Omvirldsanalys kan du ldsa om olika initiativ i var
omvirld med paverkan pé varden for patienter med sillsynta
hélsotillstand.

13
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Prioriterade fokusomraden

Socialstyrelsens uppdrag ér att foresla konkreta, genomforbara och
uppfoljningsbara insatser for att stiarka hélso- och sjukvarden for patienter
med séllsynta hilsotillstdnd. I det hér kapitlet presenterar vi de omraden som
enligt var bedomning kommer att bidra till goda forutséttningar for en mer
sammanhéllen och dndamélsenlig samverkan mellan berorda aktorer. Vi har
identifierat 6 prioriterade fokusomréden:

Tidig diagnos och jamlik tillgdng till vard
Samordnade vérdinsatser

Kunskap om patientgruppen

Delaktighet for patienter och narstaende

Synliggorande av séllsynta hélsotillstdnd

AN

Samordning for langsiktig hallbarhet

Forslag till dvergripande mal, delmal
och insatser

For varje fokusomrdde ger vi forslag pa ett dvergripande mal och ett antal
delmal. Vi presenterar dessutom exempel pa insatser for att na malen.
Insatserna riktas for att 1dngsiktigt mota de utmaningar som dagens, men
framfor allt morgondagens, sjukvard kan komma att stillas infor, dér
befintliga arbetssitt behover utmanas och ny kunskap omsittas.

De 6vergripande mélen beskriver en riktning for varje fokusomrade, och
de resultat som behdver uppnas pa nationell niva genom ett strategiskt
utvecklings- och forbattringsarbete.

Delmalen ir steg pa vigen for att nd det dvergripande malet. Har presenterar
vi generellt formulerade delmal som olika aktorer kan utgd ifran. Néir
delmalen formuleras i en handlingsplan behdver man konkretisera och
tidsbestimma dem, for att kunna méta och f6lja upp. Varje delmél ska vara
specifikt, tydligt och vél avgrinsat. Det dr ocksa viktigt att ange vilken aktor
som har ansvar for respektive mal.

Exempel pé insatser: For varje fokusomrade listar vi exempel pa insatser
som olika aktorer kan anvdnda nir de tar fram sina handlingsplaner. Syftet
med insatserna dr att langsiktigt mota de utmaningar som hélso- och
sjukvarden stdter pa, situationer dér befintliga arbetssétt behdver utmanas
och ny kunskap omsittas. Arbete dver granser — mellan specialiteter,
regioner och ldnder — behover utvecklas och premieras. Har ser det olika ut,
sa varje aktor far skraddarsy sina insatser. Listan med exempel pé insatser
kan fungera som inspiration.
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1. Tidig diagnos och jamlik tillgang till
vard

Det finns ingen sérskild klinik eller mottagning i Sverige enbart for sédllsynta
hilsotillstand. Upptickt, diagnos, behandling och uppfoljning av patienter
berdr samtliga vardnivéer och specialiteter 1 hidlso- och sjukvarden och
tandvarden. Det kan uppsta stora skillnader i varden beroende pa var i landet
patienterna bor och far vard, eftersom kunskap och kompetens skiljer sig &t
mellan olika vérdgivare.

Alla nyfodda barn i1 Sverige erbjuds nyfoddhetsscreening dir flera allvarliga
medfodda sjukdomar ingdr. Men for en person med ett sillsynt hélsotillstdnd
som inte uppticks i nyfoddhetsscreeningen kan tiden till diagnos vara lang —
allt fran nagra veckor upp till 30 ar. De senaste aren har mdjligheterna att
diagnostisera genetiska sjukdomar forbéttrats markant med hjélp av bland
annat utvecklingen inom genomik, studier av hela arvsmassan. Vissa far
dock inte veta att de kan fa en remiss for utredning, och dven om man far en
genetisk utredning leder den inte alltid till en diagnos. En utebliven diagnos
okar risken for felaktig eller utebliven behandling, inklusive exempelvis
habiliteringsinsatser. Risken dr ocksa att man gar miste om annat stod fran
samhiillet, som till exempel personlig assistans, avlastning for fordldrar,
skolskjuts och tandvérdsstod.

Stall snabbare och sékrare diagnos och
behandling med multidisciplinara arbetsfloden

Riksforbundet Séllsynta diagnoser visar i sin medlemsundersdkning fran
2024 att kunskapen i1 varden inte racker for att ge réitt behandling:

e [ genomsnitt tog det 7 ar att f4 den sdllsynta diagnosen fran att den
forsta kontakten togs med varden.

e 5 av 10 deltagare fick sin diagnos forst i vuxen éalder.
e 1 av 3 deltagare svarade att diagnosen ledde till battre vard.

e 1 av 6 deltagare har nagon gang blivit nekad vard pa grund av sitt
séllsynta hilsotillstdnd.

Den medicinska utvecklingen har skapat forutsittningar for att fler ska fa
diagnos och behandling. Att tolka och handskas med genetiska data, och att
handligga fortsatt vard, krdver dock multidisciplindra arbetsfloden och
samarbeten for att koppla genetiska fynd till en sjukdomsbild. Utan denna
koppling finns det stor risk for feldiagnostik och felbehandling.

Utveckling och klinisk implementering av nya diagnostiska metoder och
behandlingar kréver resurser for till exempel analyser, ldkemedel och
kompetensutveckling. Det krdver dven nira samarbeten mellan hilso- och
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sjukvérd, universitet, tekniska hdgskolor och andra intressenter, som
exempelvis lakemedelsindustrin.

GOr den expertis som finns tillganglig

Mycket kunskap om séllsynta hélsotillstand finns hos enskilda experter, vid
expertcenter eller inom nationella och internationella nétverk. Vissa
patientgrupper med sillsynta hélsotillstdind har en vél fungerande
vardorganisation i form av team eller medicinska center, men vardvégar och
remissforfarande till dessa ér inte tillrackligt kiinda eller integrerade 1
sjukvardssystemet. Nér vardvagarna till dessa experter och nétverk blir
kinda och tillgdngliga kan kunskapsluckorna fyllas och komma patienten till
nytta i virdmoétet och 1 andra sammanhang.

Mal for fokusomrade 1

Det 6vergripande malet &r att tiden for utredning och diagnos ér forkortad
och behandlingen jamlik vid séllsynta halsotillstdnd.

Fokusomrade 1 Tidig diagnos och jamlik tillgang till vard

Delmal Exempel pa insatser
1. Det finns en langsiktig « Sakra langsiktig férvaltning och utred
forvaltning for de en modell fér nationell styrning av
verksamheter som skapar nyféddhetsscreening.
férutsattningar for tidig e Stark utvecklingen av nationella
diagnos, behandling och natverk genom att till exempel sakra
uppféljning. resurser for deltagande,
synliggérande och implementering i
sjukvardssystemet.

Fullfélj forflyttningen in i klinisk
praxis av pagaende projektinitiativ
for genetisk diagnostisering eller
precisionsmedicinska centrum.

2. Multidisciplindra arbetssatt Skapa incitament for

ar starkta och utvecklade. professionsinitierade
multidisciplindra arbetssatt och
samarbeten inom och mellan
vardnivaer, exempelvis mellan
primar- och specialistvard eller barn-
och vuxensjukvard.

Stark Socialstyrelsens normativa roll.
Vi utfardar foreskrifter, tar fram
riktlinjer och kunskapsstod. Var roll
kan starkas om vi exempelvis far
mojlighet att identifiera och
analysera forutsattningarfor arbete
Over organisatoriska granser i
multidisciplindra team.
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3. Vardrekommendationer o Stark samarbetet mellan regionernas
och behandlingar system for kunskapsstyrning och
implementeras jamlikt éver myndigheter for att forbattra
landet. tillgangen till kunskapsstod i

vardmaotet. Gor exempelvis
gemensamma informations- och
utbildningsinsatser.

Stark vardpersonalens
forutsattningar att implementera
kunskapsstod om sallsynta
halsotillstand.

Ta fram nationella kriterier for 6kad
jamlikhet i tillgangen till diagnostik
och behandling, som lakemedel,
hjalpmedel och habilitering.

Initiera foreskriftsarbete for att
framja en mer jamlik tillgang till
tandvard inom tandvardsstodet vid
sallsynta halsotillstand.

4. Den regionala och Snabba pa den regionala

nationella nivastruktureringen med fokus pa
nivastruktureringen av vard sallsynta halsotillstand.

inom séllsynta halsotillstdnd | e Ta fram implementeringsstod for
ar tydliggjord och styrning och ledning till

genomford (utéver beslutsfattare inom

processen for nationell regionledningarna for att tydliggéra
hégspecialiserad vard). vérd- och remissvagar.

Syfte: Att skapa langsiktighet och stabilitet

Syftet med de foreslagna insatserna ar att stirka och tydliggora
verksamheter som redan arbetar sa som patienter med séllsynta
hilsotillstdnd vill och behover. Dessa verksamheter arbetar nationellt for att
oka tillgdngen till diagnostik, inklusive genomik, och tar ett helhetsansvar
under patientens livstid. Vi vill rikta tydliga insatser och resurser till sddana
verksamheter for att skapa langsiktighet och stabilitet i deras arbete.

Vard och behandling behdver bli mer jdmlik 6ver landet, kunskapsstod
behdver implementeras och arbete over grianser — mellan specialiteter,
mellan regioner och mellan ldnder — behover utvecklas och premieras pé alla
véardnivéer. Darfor riktar vi insatser mot dessa omréaden.

2. Samordnade vardinsatser

I takt med den medicinska utvecklingen blir vi ménniskor éldre; detta giller
dven personer med séllsynta hélsotillstdnd. Det innebér att saval antalet
personer som lever med ett séllsynt hilsotillstind som antalet sdllsynta
hilsotillstdnd 6kar. Det innebdr ocksa att alla vardstrukturer omfattas: barn-
och vuxensjukvérd i kommuner och regioner, i primér- och specialiserad

17



Séllsynta halsotillstand Dnr 13995/2024

vard, pa lokal, regional, nationell och internationell niva. En personcentrerad
god vard, pa ritt vardniva, vid ratt tillfalle, forutsatter att det finns
samverkan mellan dessa vardstrukturer.

Komplexa vardbehov med manga
vardkontakter kraver samordning

For en person med ett sdllsynt hélsotillstind och komplexa vardbehov ér
vardkontakterna ofta ménga. Personer som lever med séllsynta
hilsotillstdnd, kan ha upp emot 120 vard- och samhéllskontakter for att f4
vardagen att fungera. Graden av komplexitet i samordning varierar med hur
ménga av patientens vardatgirder som behdver samordnas. Overgangar ir
sarskilt utmanande.

Riksforbundet Séllsynta diagnosers medlemmar som svarat pa 2024 érs
medlemsenkat svarar att 2 av 10 har en véardplan, alltsd en sammanhéllen
planering, S av 10 har en fast vardkontakt, men av de som har en fast
vardkontakt upplever 4 av 10 att de inte dr hjilpta av den.

Till en patients vardkontakter hor dven tandvarden, darfor behdver
samordningen mellan tandvard och sjukvard bli battre. Att sjélv navigera i
varden och forsoka samordna vardbesok, tandvard, rehabilitering,
habilitering, intyg med mera blir darfor en stor del av livet for patienter och
nirstdende. Manga Onskar sig en fast ldkar- och vardkontakt for att fa
kontinuitet i varden och hjélp med samordningen. Bristen pé allménlékare —
och dagens uppdelning av sjukvard i stupror — forsvarar dock en
kontinuerlig och sammanhallen vard.

Mal for fokusomrade 2

Det 6vergripande malet &r att patienter med séllsynta hélsotillstdnd och
komplexa vardbehov med ménga vardkontakter far stod och vigledning
genom varden.

Fokusomrade 2: Samordnade vardinsatser

Delmal Exempel pa insatser

1. Den personcentrerade e Prioritera sallsynta halsotillstand med
varden &r utvecklad for komplexa vardbehov vid implementeringen
personer med séllsynta av en fast vard- och lakarkontakt.
hélsotillstdnd med « Ta fram nationella riktlinjer fér évergangar,
komplexa vardbehov. exempelvis fran barn- till vuxensjukvard,

specialist- till primarvard och primarvard till
kommunalvard.

e GOr vardmotet flexibelt - exempelvis med
extra tid fér inhamtning av kunskap.

e Uppmadrksamma behoven hos personer
med sallsynta halsotillstand med komplexa
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vardbehov nar digitala samordningsverktyg
i varden utvecklas.

Se till att det ar majligt (juridiskt och
tekniskt) att, utifran det individuella
behovet, agera ombud i vardens e-tjanster.

2. Primarvarden kanner Sakerstall tillgangligheten till expertis for

trygghet i primarvarden vid specialistenheter som
handlaggningen av nationell hogspecialiserad vard (NHV),
patientgruppen under europeiska referensnatverk (ERN) och andra
hela livstiden, och har liknande expertteam inom sallsynta

forutsattningar att halsotillstand.

samordna denna vard.

Stark Centrum for sallsynta diagnosers
(CSD) roll att stédja vid 6vergangar mellan
exempelvis specialist- och priméarvard och
fran barn- till vuxensjukvard.

3. Rehabiliteringen och Stotta implementeringen av végledning for

habiliteringens betydelse 6vergangen fran barn- till vuxensjukvard for
och roll i vardkedjan &r unga med medfodd eller tidigt forvarvad
tydlig, vélintegrerad och funktionsnedsattning.

mer jamlik éver landet.

Skapa incitament for kliniskt arbete med
patientgruppen i habilitering.

Satsa pa halsoframjande insatser och
rehabilitering.

Utforska nya arbetssatt och foérdelning av
ansvar eller uppgiftsvaxling inom kommunal
vard.

4. Tandvardens betydelse Utveckla och fortydliga allmantandvardens
och roll i vardkedjan ar och specialisttandvardens uppdrag inom
tydlig och vélintegrerad. omradet sallsynta halsotillstdnd.

Skapa incitament for professionsinitierade
samarbeten mellan tand- och sjukvard inom
sallsynta halsotillstand.

Syfte: Att 6ka graden av personcentrerad vard

Syftet med de foreslagna insatserna &r att 6ka graden av personcentrerad
vard genom att stirka rétten till kontinuitet, ge stod vid dvergédngar och
utveckla vardmoten for att béttre mota den sillsynta patientens behov.
Berorda aktorer ska ockséd kunna gora tydliga och vilgrundade prioriteringar
i sitt arbete med att till exempel erbjuda en fast ldkar- och vardkontakt till
dem som behdver det mest.

Det giller dven utvecklingen av digitala verktyg, med insatser som tar
hénsyn till patientgruppens sirskilda behov, bland annat att kunna fa tillgang
till information over regiongrénser, ibland dven over landsgranser. For en
person med ett sdllsynt hélsotillstind som inte klarar att hantera digitala
verktyg pa egen hand behover vi sdkerstilla att det finns en vilfungerande
ombudsfunktion som ger 6kade mdjligheter till deltagande och tillgéng
till dagens vérd och e-tjanster inom vérden.
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For att skapa béttre forutsittningar for samordning och sammanhéllna
vardkedjor foreslar vi insatser for att 6ka tillgédngligheten till specialister och
forbattra integrationen av tandvard, rehabilitering och habilitering.

3. Kunskap om patientgruppen

Kunskapsbristen om sillsynta hélsotillstdnd dr stor bland profession och
allmiinhet. Okade investeringar i kunskapshdjande insatser kommer att
krévas fOr att s smaningom gora besparingar i varden. Avsaknaden av
kunskapsunderlag som vardrekommendationer och vdrdprogram for olika
specifika sjukdomar leder till att patienter vandrar runt i varden i sitt
sOkande efter véard eller behandling och svar pa sina fragor. Att ta fram olika
vardprogram, vardforlopp eller liknande for alla cirka 8 000 diagnoser &r
dock en 6vermiktig uppgift.

Det finns vardprogram for ett fatal av de sdllsynta hilsotillstinden, men
ménga ir framtagna av internationella nétverk, och &r inte dversatta eller
tillrackligt kéinda inom svensk sjukvérd. Den bristfélliga kunskapen om
séllsynta hilsotillstdnd hos vardgivare forutsatter manga ganger att varje
individ blir sin egen expert och budbérare av livsviktiga kunskaper. Det kan
hinga pé egen formaga och tillfdlligheter om ens vard blir séker och riktig,
och att patienter och deras nérstaende far det samhéallsstod de har ratt till.

Socialstyrelsens diagnostexter om séllsynta hilsotillstdnd &r i manga fall den
enda kvalitetsgranskade information som finns att tillgd pd svenska. Flera
offentliga aktorer har ocksa ett stort engagemang och en bred kunskap inom
omradet, men det finns en tydlig forbattringspotential for att kunskapen ska
bli mer kénd, anvind och tillgdnglig.

= Lis mer:

« I bilagan Kunskapsunderlag beskriver vi kunskapsspridande
funktioner inom omradet séllsynta hélsotillstand.

« Pa Socialstyrelsens webbplats for Sallsynta hilsotillstdnd finns det
information om olika diagnoser.

Mal for fokusomrade 3

Det 6vergripande maélet &r att patienter med séllsynta hélsotillstdind mots
med adekvat kunskap och forstielse 1 varden.

Fokusomrade 3: Kunskap om patientgruppen

Delmal Exempel pa insatser

1. Befintliga kunskapsbarande | e Utse ett nationellt kompetens- eller
funktioner har forstarkts kunskapscentrum for sallsynta
och utvecklats. halsotillstand.
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» Oka méjligheterna till patientutbildningar.

o Tydliggor 6vergripande uppdrag inom
sallsynta halsotillstand i Socialstyrelsens
instruktion och regleringsbrev.

Ge Socialstyrelsen i uppdrag att 6ka och
tillgangliggora kunskapen om sallsynta
halsotillstand hos prioriterade malgrupper,
andra myndigheter och allmanheten.

Ge Socialstyrelsen i uppdrag att skapa
mojligheter for vardutveckling, till exempel
genom att inkludera sallsynta halsotillstand i
uppféljningar och utvarderingar av varden.

Stark centrum for sallsynta diagnosers (CSD)
uppdrag att bidra med kunskapsspridning
inom omradet sallsynta halsotillstand.

2. Utbildningen till Infér obligatorisk utbildning om séllsynta

vardpersonalen ar forstarkt. halsotillstand och omradets komplexitet pa
grundniva, och sakerstall dessutom
kontinuerlig fortbildning for lakare,
tandlakare och annan vard- och
tandvardspersonal.

Satsa pa kunskapshojande insatser for
sallsynta halsotillstand och om omradets
komplexitet, i relation till verksamheternas
respektive uppdrag, for elevhalsa och
studenthalsa, dldre- och demensvard och
kommunal vard.

Stark utbildning och kunskapsspridning for
precisionsmedicin och prioriteringsgrunder
om nya lakemedel.

3. Kunskapsstoden ar o Ge stdd och resurser till framtagande av
tillgéangliga och tydlig information till patient och anhériga.
anvandbara. e Ge stod och resurser till framtagande av

kunskapsstod for exempelvis 6kad
samverkan inom varden och 6kad
personcentrering i varden.

Utred mojligheterna till att ta fram ett
forsakringsmedicinskt beslutsstéd for
Sallsynta halsotillstand med intellektuell
funktionsnedsattning.

Ge stdd och resurser till nationella
strukturer, som kunskapsstyrnings-
strukturen, professionsféreningar etc., for
att dversatta och kvalitetssakra befintliga,
och ta fram nya, kunskapsstéd inom
omradet sallsynta halsotillstand.

Ge stod till patientféreningar och -
organisationer for att bidra till
implementeringen av kunskapsstéd, som
vardprogram och vardférlopp.

 Inventera och tillgangliggdr diagnostexter,
behandlingsrekommendationer och
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kunskapsstdd, till exempel via digitala
verktyg for varden.

Syfte: Att hoja kunskapsnivan

Syftet med de foreslagna insatserna ir att stirka och utveckla
kunskapsspridande funktioner och strukturer. Eftersom kunskapen om
séllsynta hilsotillstdnd generellt ar lag, foreslar vi flera olika insatser for att
hdja kunskapsnivan hos vardpersonal, men dven hos myndigheter och andra
aktorer. Detta bedomer vi kommer att leda till framtida besparingar i tid och
resurser for bade patient och sjukvard. Vi vill 4ven uppmérksamma att
patienten och dess foretrddare dr en resurs som kan anvindas bittre,
eftersom de ofta &r sina egna kunskapsbirare. Varden kan hjélpa patienterna
att kritiskt granska informationen.

Utbildning och information behdver dven riktas mot patienter med séllsynta
hilsotillstdnd for 6kad kunskap om hdlsosamma livsstilsval, inklusive
traning, kost, stresshantering och tillrdcklig somn, i preventivt syfte for att
forhindra en ohélsa som &r mojlig att undvika.

Med dessa insatser vill vi dven oka tillgangligheten till den kunskap som de
facto finns och se till att ny kunskap tas fram. Vi vill ocksa lyfta frigan om
sdllsynthetens dilemma, det vill sdga den komplexitet som ett séllsynt
hélsotillstdnd ofta medfor — och se till att det finns utbildning om detta.

4, Delaktighet for patienter och
narstaende

Patienter och nérstdende upplever att det finns brister i bemdtande och
information. De kdnner sig inte delaktiga i varden nér det brister i dialogen
med vérdpersonalen, och ménga upplever att personalen varken lyssnar eller
tar till sig deras situation.

Samre férutsattningar for att driva
gemensamma fragor

Att gbra sig hord som patient dr utmanande, och forutséttningarna for att
organisera sig i patientforeningar dr d&nnu svarare for patienter med sillsynta
hilsotillstand, eftersom de &r ovanliga.

Exempelvis dr inte forfattningar och regler for statsbidrag och andra
foreningsstod anpassade for séllsynta hélsotillstdnd, som naturligtvis ar fa
inom en region eller kommun. Patienter har ddrmed déliga forutséttningar
for att organisera sig i foreningar som stottar sina medlemmar och driver
gemensamma fragor. Patientforeningarna upplever ocksa att det finns en
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okad efterfragan och forvintan pa deras engagemang, inspel och arbetsinsats
i utredningar, remissforfarande och liknande uppdrag. Detta dr i och for sig
en positiv utveckling, men den 6kade arbetsbelastningen gér dessvirre inte i
takt med statsbidragen for att finansiera dessa verksamheter.

Det finns aktorer och patientforeningar i Sverige med stort intresse och
engagemang inom séllsynta hélsotillstdnd:

o Riksforbundet Sdllsynta diagnoser har cirka 16 000 medlemmar och
manga diagnosforeningar av varierande storlek anslutna till sig.

e Organisationer som foretrader storre sjukdomsgrupper rymmer dven
manga sillsynta diagnoser, till exempel Neuro, Riksforbundet FUB och
Primér immunbristorganisationen (P1O).

e Aven andra aktdrer, som Agrenska, arbetar med att stiéirka patientens rost i
véarden och i olika forum dér styrning och ledning av varden gar att
paverka, till exempel inom kunskapsstyrningen och myndigheter.

Mal for fokusomrade 4

Det 6vergripande malet ir att det finns goda forutsattningar for patienter
och nérstdende att vara delaktiga och medskapande i virdutvecklingen och
policyarbetet for sillsynta hélsotillstand.

Fokusomrade 4: Delaktighet for patienter och narstaende

Delmal Exempel pa insatser

1. Patientféreningarinom | ¢  Se 6ver modellen for statsbidrag for att

sallsynta halsotillstand sakerstalla att foreningar som representerar
har samma halsotillstand med lag prevalens inte
férutsattningar som missgynnas.

andra patientféreningar | ¢  Skapa méjligheter for patientféreningar att i
att driva sin storre utstrackning bidra till utbildningar.

intressepolitik.

2. Tillgangen till patient- e Ge stod till regionerna eller
och familjevistelser eller patientorganisationerna sa att de kan erbjuda
liknande aktiviteter ar patienter och deras narstaende vistelser vid
jamlik éver landet. familjevecka eller motsvarande aktivitet.

e Se 6ver modellen for statsbidrag till nationella
kompetenscentrum inom omradet séllsynta
halsotillstand och sakerstall att det blir mer

jamlikt.
3. Patientinflytandet har e Skapa incitament och standardiserade processer
okat. for att inkludera patientforetradare i

beslutsfattande organ och forum.

e Satsa pa patient- och narstaendecentrerad
forskning.
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o Kartlagg de statsbidrag som involverar sallsynta
halsotillstand, och utvardera nytta och
patientinflytande som eventuellt dstadkommits.

e Analysera och foresla forandringar som
eventuellt kan behdvas for styrmedel som
statsbidrag eller verenskommelser.

Syfte: Att forbattra delaktighet och medskapande

Syftet med de foreslagna insatserna ér att 6ka formagan och moéjligheterna
hos personer som lever med séllsynta hilsotillstind och deras nérstdende att
ta makten Over sin situation (empowerment) for dem som lever med
séllsynta hilsotillstdnd, exempelvis genom att gora tillgangen till
familjevistelser mer jamlik dver landet. En familjevistelse innebér bade
fokus pa och kunskap om patienten och de nérstaende, men ocksa tillgang
till erfarenhetsutbyte med andra i liknande situationer.

Personer med séllsynta tillstand och deras nirstdende behdver bjudas in for
att delta 1 utvecklingen av varden och omsorgen som rér dem. Den kunskap
som patienter och patientforeningar har dr viktig for att fora utvecklingen
vidare, och former for detta behover arbetas fram.

Genom att foresla insatser som ger patientforeningar 6kade mojligheter att
bedriva sitt arbete, forvéntas de kunna ta stérre del 1 beslut som paverkar
dem. Insatserna bidrar ocksa till mer och battre kunskap for bade
medlemmar och andra mélgrupper.

5. Synliggdrande av sallsynta
halsotillstand

Sillsynta hélsotillstand syns inte i vardsystemen eftersom kod- och
klassificeringssystemen inte &r tillrdckliga for denna patientgrupp. Néar
statistiska data inte gér att samla in pa ett tillrdckligt adekvat eller detaljerat
satt blir varden svar att folja och utvirdera. Risken for felbehandling dkar
ocksa nir diagnosen saknas eller inte dr tillrackligt specifik. Diagnoskoder
ligger dven till grund for olika typer av beddmningar for patientens
berittigande till samhéllets stod eller vardgivarens mojligheter till skélig
ersittning.

Otillrackliga data forsvarar arbetet

Andamaélsenlig likemedelsbehandling finns bara for cirka 5 procent av de
séllsynta diagnoser som &r kénda idag. Nér kliniska ldkemedelsprovningar
genomfors och nya behandlingar kommer ut pa marknaden ér det dérfor
nodvandigt att fa ett system pa plats for att hitta de fa individer i landet som
kan ha nytta av behandlingen. Det behovs alltsa ett register som omfattar
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information kopplat till individens vard, inklusive bekriftad diagnos eller
genetiska data.

Flera av de kvalitetsregister for sédllsynta hilsotillstdnd som finns har 1&g
tackningsgrad, bygger pa kortsiktig finansiering och kraver manuell
inmatning av data. Otillrdckliga data forsvérar arbetet med ett systematiskt
forbattringsarbete, till exempel att ta fram behandlingsrekommendationer for
sdllsynta hilsotillstand eller vid uppfoljning av nationella riktlinjer:

Exempel: Indikatorer for uppfoljning av Socialstyrelsens nationella
riktlinjer for tandvard kan inkludera sdllsynta hilsotillstand, men det gér inte
att separera ut dem som egen grupp.

Om varden ska kunna utvecklas for patienter med sillsynta hélsotillstand
maste darfor sillsynta hélsotillstind uppmirksammas och synliggdras pé ett
annat eller béttre sitt.

Mal for fokusomrade 5

Det 6vergripande malet ir att hédlso- och varddata for sillsynta patienter dr
tillgdnglig och anvandbar inom vard, forskning och innovation.

Fokusomrade 5: Synliggérande av sallsynta halsotillstand

Delmal Exempel pa insatser

1. Relevant kodverk och o Stark forutsattningarna for
terminologi ar implementering av relevanta kodverk
implementerade. knutna till nationell férvaltning, som till

exempel SNOMED CT, och kommunicera
definierad avsedd anvandning av
standarder och kodverk.

e Genomfor en pilot av sallsynta
halsotillstand i samband med inforandet
av ICD-11.

Ge Socialstyrelsen i uppdrag att
analysera behovet av en svensk
Oversattning och implementering av
kodningssystemet ORPHA-koder.
Socialstyrelsen kan ocksa analysera vilka
forutsattningar som kravs for att
tillhandahalla och forvalta detta.

2. Mojligheterna till Sakra langsiktig finansiering for

uppféljning, utvardering forvaltning och utveckling av
och vardutveckling har kvalitetsregister inom sallsynta
sakerstallts. halsotillstand.

Sakerstall att den statliga finansieringen
av kvalitetsregister kraver att man
anvander |6sningar som fungerar
tillsammans (interoperabilitets-
I6sningar).
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o Ge stod till utveckling av Socialstyrelsens
olika halsodataregister, Patientregistret
med flera, for att sékerstalla synligheten
av sallsynta halsotillstand, inklusive
beslut om patientregister for
primarvarden.

Ge Socialstyrelsen i uppdrag att uppratta
register for rekvisitionslakemedel i
enlighet med halsodataregister-
utredningen.

e Skapa incitament for forskningsprogram
for odiagnostiserade.

Syfte: Att synliggdra patienterna

Syftet med de foreslagna insatserna r att skapa mdjligheter for kontinuerlig
vardutveckling inom séllsynta hilsotillstdnd. Som ett forsta steg behover vi
utreda vilka kodverk som &r relevanta ur ett nationellt forvaltningsperspektiv
och déarefter sdkerstélla att dessa implementeras av regionerna.

Socialstyrelsens hdlsodataregister dr idag otillrackliga for att folja varden
enligt mélen for omradet séllsynta hélsotillstand. Det saknas juridiskt stod
for att behandla uppgifter om primérvarden, och uppgifter om
rekvisitionslikemedel rapporteras endast i liten utstrackning till
patientregistret. Intentionen &r dven att synliggdra personer med séllsynta
hilsotillstand som &r och kanske forblir odiagnostiserade, for att ge dem
likvirdig tillgéng till samhéllets stod.

Maojligheter till analys och uppfoljning behover dka for att man ska kunna ta
hénsyn till séllsynta hélsotillstdnd i1 vardutvecklingen. Vi foreslar darfor
insatser som sikerstéller 1angsiktig tillgéng till registerdata.

6. Samordning for langsiktig
hallbarhet

Omrédet séllsynta hélsotillstind &r en drivkraft for den snabba medicinska
utvecklingen och for framtidens hélso- och sjukvard, inte minst inom
precisionsmedicin. Eftersom det handlar om ett heterogent och lagprevalent
omrade kravs det dock en kraftsamling for att komma ifraga for initiativ
inom vard, forskning, utveckling och innovation. Denna kraftsamling sker
inte per automatik; det kridvs néra samarbeten och samordning mellan
myndigheter, hilso- och sjukvérd, universitet, tekniska hogskolor och andra
intressenter, som likemedelsindustrin, for att skapa den effekt som onskas.
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Mal for fokusomrade 6

Det 6vergripande malet ir ett langsiktigt fokus pa sillsynta hilsotillstand —
att alla berdrda aktorer kinner till, genomfor och foljer upp strategin pa ett
samordnat satt.

Fokusomrade 6: Samordning for langsiktig hallbarhet

Delmal Exempel pa insatser

1. Det finns en stark och e Utse en nationell samordnare.
samordnad drivkraft for
strategins genomférande.

2. Uppfoljning, utvardering e Ge Socialstyrelsen i uppdrag att folja
och langsiktighet av upp, utvdrdera och visualisera strategins

strategin ar sakerstalld. genomfdrande.

Syfte: Att skapa langsiktig hallbarhet

Syftet med de foreslagna insatserna dr att adressera alla berorda aktorer, och
att sdkerstélla att strategins insatser genomfors och kan foljas upp och
visualiseras. En nationell samordnare skapar drivkraft och tydlighet i roll-
och ansvarsfordelning, och sékerstiller ett langsiktigt fokus pad omradet.
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Forslag till uppfoljning och
utvardering

Socialstyrelsens forslag till nationell strategi inom omrédet sdllsynta
hélsotillstand lyfter fram 6 prioriterade fokusomraden, och presenterar
overgripande mal, delmél och forslag till insatser for att nd dessa mal. Vi
betonar att malen ar generellt formulerade, vilket betyder att mer konkreta
mal och delmél behover tas fram i olika handlingsplaner. Forslagen till
insatser 4r just forslag och exempel pé insatser, vilket kan innebéra att fler
och andra insatser kan krévas for att uppnd malen. De foreslagna insatserna
kan fungera som inspiration till olika aktorers handlingsplaner, och kan
behdva anpassas efter olika malgruppers behov eller forutséttningar.

Regeringen kan fatta beslut om en strategi inom omradet séllsynta
hilsotillstdnd, och tillsétta styrmedel och stdd till de olika mal, delmal och
specifika insatser som vi foreslér hiar. Men de kan ocksé gé vidare med
andra typer av styrmedel for att forbattra varden for patienter med sillsynta
halsotillstind. Insatserna kan da se annorlunda ut, men avsikten ar att na
samma mal. Socialstyrelsen ser, oavsett om regeringen fattar beslut om en
strategi eller ej, behovet av att omradet i stort foljs upp.

Analysera halsoekonomi och etik

Forslaget till nationell strategi foreslar flera mal, delmal och insatser som
inte kan kostnadsberdknas eller har ndgon baslinje att utga ifran. Forslaget
tar &ven upp stora behov, som exempelvis utveckling och forvaltning av
kvalitetsregister och inférande av nya kodverk.

Om genomforandet av strategin fullf6ljs kan det 1 framtiden finnas béttre
forutséttningar for att f6lja upp och analysera eventuella 6kade eller
minskade kostnader for sarskilda insatser samt eventuella
samhiéllsekonomiska besparingar.

Vi ser déarfor behov av hillsoekonomiska analyser. Exempelvis finns det
behov av att kartlagga patientgruppens vardkonsumtion och kostnader i
jamforelse med andra patientgruppers for att kunna sétta in rétt atgérder.

Om beslutet om en strategi fattas ser vi d&ven behovet av en etisk analys i
och med att det kan finnas konflikter mellan olika intressen eller virden
beroende pé vilka satsningar som gors inom omradet. En satsning pé
sdllsynta hilsotillstdnd avser inte att skapa undantringningseffekter for
andra patientgrupper med stora vardbehov.
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Uppfdljning pa lang och kort sikt

Vi bedomer att manga av de insatser som vi foreslar i strategin kan startas
upp 1 ndrtid. Under en 10-arsperiod kan effekter av dessa forvantas och vissa
delmal och mal uppnéas, medan andra kréver langre tid for méluppfyllelse.
Uppfdljning och utvirdering behdver ske kontinuerligt (se figur 1) och
under en langre period. Ménga av delmélen involverar flera aktorer och
kréaver samsyn och ett gemensamt engagemang. Det blir ddrmed viktigt med
en tydlig dialog mellan de aktorer som ber6rs av detta forslag for att oka
forstaelsen och transparensen i ett komplext system.

Med en viss regelbundenhet blir det dven viktigt att folja upp och visualisera
vilka fordndringar som sker — och om de ger 6nskad effekt. Storre
utvérderingar av systemet i sin helhet méste dock ligga ldngre fram i tiden,
eftersom komplexa strukturer och system tar ldng tid att fordndra. I
framtiden kommer det finnas fler mojligheter att ta del av
patientrapporterade data genom kvalitetsregister.

Figur 1: Tidsplan fér uppféljning och utvardering

Utvirdering av
strategin 2030

Beslut om strategi Statusrapport Uppf0ljning av
december 2025 december 2026 strategin

vartannat ar fran
2028

« Etisk analys paborjas X « Direfter vart 5:e ar
* Hilsoekonomisk
analys paborjas

Vi foreslar att Socialstyrelsen far ett 6vergripande uppdrag inom omradet séllsynta
halsotillstand, inklusive att folja upp, utvardera och visualisera strategins
genomfdrande.

Indikatorer for uppfoéljning av
strategins mal och delmal

For uppfoljning och utvirdering av strategins mal och insatser foreslar vi att
Socialstyrelsen far i uppdrag att utarbeta indikatorer och hur man digitalt
kan visualisera genomforandet under kommande ér. Indikatorerna ska
underlitta att folja utvecklingen och forbéattringen av kvaliteten i hélso- och
sjukvarden och tandvéarden. Indikatorerna kan dven anvédndas for uppfoljning
av eventuella regionala handlingsplaner.

En forutsittning for viss uppfoljning och utvérdering dr att bland annat att
Socialstyrelsens hdlsodataregister dven inkluderar primérvardsdata, vilket
myndigheten inte har stdd for att behandla idag. Metoder for uppfoljning
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och utvirdering kan darfor behova anpassas efter vilka mal och delmél som
analyseras. Hér presenterar vi ndgra exempel pa indikatorer som bor inga i
Socialstyrelsens uppfoljning:

Strukturindikatorer

Strukturindikatorer speglar forutsédttningar for att bedriva vird och omsorg
enligt strategins mal. Det handlar exempelvis om att folja upp om

e habiliteringen har forutsittningar for att utfora sitt uppdrag

¢ utbildningsinsatser har inforts vid ldrosédten

o fortbildning erbjuds sarskilda professionsgrupper, till exempel elevhélsa
och kommuner.

Processindikatorer

Processindikatorer speglar vad som gors — nér, var och hur. Det handlar

exempelvis om att folja upp

e andelen séllsynta patienter som har fast vardkontakt eller likarkontakt

o utfall av lakarintyg, exempelvis tid att fa intyg, implementeringen av ICF
1 primédrvarden

o statsbidrag for séllsynta — viss verksamhet inom funktionshinderomradet,
handikapporganisationer, tandvird med flera for att folja 1 vilken
utstrackning de dr &ndamalsenliga.

¢ implementering och foljsamhet av befintliga kunskapsstdd inom séllsynta
hélsotillstdnd.

Resultatindikatorer

Resultatindikatorer speglar resultatet av varden och omsorgen. Det kan
handla om att kartlagga och folja upp primérvardsverksamheter med
sarskilda uppdrag, som SMO, exempelvis hur vél de uppfyller patientens
behov och samhéllsekonomiska aspekter.

Utvecklingsindikatorer

Utvecklingsindikatorer speglar rekommendationer som vi bedomer ar
viktiga att folja upp, men dér data saknas. Det handlar exempelvis om att
folja upp om

o tillgingligheten for primérvarden till specialistenheter som NHV, ERN
och expertteam har blivit béttre

o tiden till diagnos har forkortats
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o tiden for att komma i kontakt med specialist har forkortats

e om kod- och klassificeringssystem har utvecklats 1 enlighet med behoven
inom sillsynta hélsotillstaind, exempelvis om fler har kunnat ingé i
kliniska provningar.
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Konsekvensanalys

Socialstyrelsens tidigare forslag till nationell strategi inom omradet séllsynta
hélsotillstdnd 6verldmnades i oktober 2012 till regeringen, men den avslogs.
I forslaget till riksdagsbeslut motiverades detta med att strategiforslaget
saknade rekommendationer for arbetet med att forverkliga de utlovade
insatserna for personer som har séllsynta hélsotillstind, vilket var den
grundldggande orsaken till att strategiforslaget togs fram.

Sverige har dock gjort och gor satsningar inom séllsynta hélsotillstind 1
enlighet med EU:s prioriteringar och satsningar, till exempel som f6ljd av
life science-strategin fran 2019. Staten har dven sedan 2018 haft en
overenskommelse med Sveriges Kommuner och Regioner (SKR) om
sarskilda satsningar pé sillsynta hilsotillstand, framfor allt i hédlso- och
sjukvarden.

Malet har varit, och dr, att med gemensamma resurser forbattra patienternas
tillgdng till diagnos, information och vérd. Det &r darfor svart att avgora
vilka negativa konsekvenser avsaknaden av en nationell strategi kan ha
inneburit mer dn att undersokningar visar att varden for patientgruppen
fortfarande brister.

En strategi kan minska manskligt
lidande

Vi bedomer att med en nationell strategi kan omradet {2 ett sérskilt fokus
och en bredare kraftsamling i avsaknad av till exempel vardprogram och
andra kunskapsstod, som nationella riktlinjer. Aktorer som inte primért ser
sig som relevanta for patienter med séllsynta hélsotillstdnd kan fd stéd i en
nationell strategi. Strategin kan visa vilken betydelse dessa aktorer kan ha,
vilken roll de spelar och vilken skillnad de kan gora for dessa patienter med
bara sma justeringar i sina egna verksamheter.

Risken med att omradet far sarskilt fokus och sérskilda satsningar kan vara
att det blir en snedvriden prioritering i hdlso- och sjukvarden. Detta dr inte
avsikten, men initialt dr 6kade investeringar nddvéndigt for att patienter med
sdllsynta hilsotillstand ska uppna samma kvalitet och jadmlikhet i varden
som andra patienter. Avsikten dr att minska det méinskliga lidandet,
samtidigt som vi vdrnar om samhdllets kostnader, bland annat genom att 6ka
kunskapen om sillsynta hilsotillstdnd.
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Sjukvarden genomgar ett
systemskifte

Sjukvarden dr mitt uppe i stora systemskiften, bade i1 primérvarden och den
hogspecialiserade varden. Den kommunala varden star ocksé infor storre
utmaningar framodver i och med att patienter med séllsynta hilsotillstdnd,
precis som andra patienter, i hogre grad behdver vard och omsorg under hela
sin numera ofta arsrika livstid.

Det sker stora tekniksprang, som till exempel gor att stora dataméngder kan
anvéndas for diagnostik, vilket sannolikt paverkar patienter med séllsynta
hilsotillstdnd. Samtidigt utvecklas malriktade och individuella terapier
(precisionsmedicin) och kravet pa en mer personcentrerad vard dkar for alla
patientgrupper.

I takt med att kunskap och utveckling gir framat anvéinds dven artificiell
intelligens (Al) allt mer i hélso- och sjukvarden, inom diagnostik,
bildanalys, individanpassad medicin och administration. Vilken roll Al kan
spela i att 10sa de utmaningar den framtida hélso- och sjukvarden méter med
en aldrande befolkning, begrinsade resurser och svarigheter att rekrytera
kvalificerade medarbetare fér tiden utvisa. Men fOr att varden ska bli mer
effektiv med bibehéllen patientsdkerhet, behover dess foretradare,
tillsammans med myndigheter och andra aktorer, kliva fram i utvecklingen
for att mota och sikerstilla en etisk och regelritt anvandning av Al till
exempel for diagnostik och behandling, inte bara inom omréadet séllsynta
hélsotillstand.

En strategi kan motverka ojamlikhet

En nationell strategi for omradet sillsynta hélsotillstind behovs for att
sdkerstélla en 1angsiktig, framatsyftande och robust utveckling for svensk
sjukvard, forskning och innovation. Risken blir annars att brokigheten inom
det sédllsynta omradet okar. Utan en gemensam strategi och samsyn riskerar
vi att skapa storre ojamlikheter i1 landet, mellan patientgrupper och inom
patientgrupper. Staten och regionerna behdver tala med en samlad rdst for
att pa ett effektivare sitt anvianda befintliga resurser, och for att 6ka
patientsdkerheten for denna patientgrupp. Handlingsplaner behdvs som
foljer intentionen med den nationella strategin, och ser till att den blir
verklighet.

Internationellt, kanske framfor allt 1 Europa, har strategier och program for
sdllsynta hilsotillstand lett till forbéttringar, samarbeten, forskning och
utveckling. En nationell kraftsamling krivs darfor ocksa for att vi ska ligga 1
internationell framkant. Om vi fortsdtter att arbeta fragmentiserat och
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kortsiktigt med séllsynta hélsotillstind kommer Sverige att halka efter, d&ven
1 omrdden som &r avgorande for svensk sjukvardsutveckling generellt.

FOrutsattningar for genomférandet

For att strategin ska fa genomslag behdver den kopplas till konkreta
styrdtgirder riktade till myndigheter, vardens huvudméin och andra aktorer.
Exempel pa sadana styratgérder:

e sirskilda uppdrag, exempelvis inom uppfoljning och utvirdering av
varden for patienter med séllsynta hélsotillstdnd

e indring eller komplettering av regelverk eller sdrskilda resurser som
statsbidrag eller 6verenskommelser

e incitament och idéer till mer konkreta handlingsplaner for exempelvis en
region eller organisation.

Resultat som uppstar ar ofta knutna till de konkreta styratgérderna eller
handlingsplanerna snarare én strategin i sig. Det fordndringsarbete som
forhoppningsvis foljer en strategi kan bidra till att vardens resurser anvéinds
mer effektivt — men ocksa bidra till ambitionshdjningar for bade staten och
sjukvardens huvudmaén.

Reformer och samarbete behovs pa alla nivaer

Varden star idag infor bade struktur- och organisationsreformer pa makro-
och mesoniva, vilket till viss del kan forbéttra varden for personer med
séllsynta hilsotillstdnd. Utover det behdver flera berorda aktorer gora
vélgrundade prioriteringar pa mikroniva i projekt och initiativ. De behover
dessutom utveckla nya arbetssitt for att uppnd den personcentrering som
personer med séllsynta hilsotillstdnd har behov av, sirskild den undergrupp
som har komplexa vardbehov.

Engagemang och utokat samarbete kommer att kravas for att uppna verklig
fordndring for en patient med ett sadllsynt hélsotillstdnd 1 det komplexa
system som hélso- och sjukvarden &r, med manga aktorer och flera
huvudmain. Bade staten och huvudmén for sjukvarden behdver gora
investeringar, dven nya sidana, for att skapa utrymme for innovation och
utveckling i vard- och omsorgsverksamheter och i kunskapsspridande
funktioner:

o Staten kan sétta spelregler pa systemniva och sdkra viss resursfordelning.

e Sjukvardens huvudmén behdver uppmuntra innovation for att hitta nya
arbetssdtt och inkludera patienterna och deras anhdriga formellt och
strukturerat.
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e Vardpersonal och patienter med séllsynta hélsotillstand behdver uppleva
att det sker en positiv forandring. Dérfor blir det mycket viktigt med
fortsatt dialog.
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Deltagare i projektet

Socialstyrelsen

Lena Lovqvist Ansvarig utredare, enheten for hogspecialiserad vard

Marit Ostling Utredare, enheten for hogspecialiserad vard

Kristina Wikner Enhetschef for enheten hégspecialiserad vard

Gunilla Granbom Redaktor, enheten for vagledning fér halso- och
sjukvarden

I arbetet har vi dven fatt stod och rad av medarbetare vid; Rattsavdelningen, inom
Arbetsgruppen for ekonomiska och halsoekonomiska analyser, Analysavdelningen,
Statsbidrag och behdrighet, Avdelningen for kunskapsstyrning fér hélso- och
sjukvarden, Avdelningen utveckling av halso- & sjukvarden pa systemniva,
Kommunikationsavdelningen och av Samordnaren for funktionshinderfragor.

Vi har haft en regelbunden dialog med Socialdepartementet under arbetets gang.

Andra medverkande

e Alexion

e CSD Mellansverige

e CSD Norra

e CSD Stockholm-Gotland
e CSD Syd

e CSD Sydostra

e CSD Vist

e E-hilsomyndigheten

e Fysioterapeuterna

e Forsdkringskassan

o International Council of Nurses (ICN)

e Kompetenscentrum inom séllsynta odontologiska hélsotillstdnd
(Goteborg, Jonkoping och Umed)

e Life science-kontoret

o Likemedelsindustriféreningen (Lif)

e [ikemedelsverket

e Nationell cancersamordnare (SKR)

e Nationell samverkansgrupp SNOMED CT (SKR)
e Nationellt kompetenscentrum anhoriga (Nka)

e Nationellt primarvardsrad (SKR)

e Neuroforbundet
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NPO barn och ungdomars hilsa

NPO kvinnosjukdomar och forlossning

NPO rehabilitering, habilitering och forsdakringsmedicin
NPO sillsynta sjukdomar

Némnden for nationell hogspecialiserad vard
PKU-laboratoriet

Projektledare Sammanhaéllen vardplanering (SKR)
Region Soérmland (primérvérd)

Region Visterbotten (primarvard)

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Sakkunnig program for odiagnostiserade
Sakkunnig Nationellt behandlingsrad, NT-radet
Sakkunnig rehabiliteringsmedicin
Sakkunniggrupp for nyfoddhetsscreening
Samordnare God och néra vard (SKR)

Samordnare 6verenskommelse SKR och regeringen - Inriktning for vard
och behandling av séllsynta hélsotillstand (SKR)

Samverkansgrupp Socialstyrelsen, kunskapsstyrning och
professionsforeningar

Samverkansndmnd S6rmland

Svensk forening for allmdnmedicin (Sfam)

Svensk Forening for Medicinsk Genetik och Genomik (SFMG)
Svensk Forening for Rehabiliteringsmedicin

Svensk sjukskdterskeforening (Swenurse)

Svenska lékareséllskapet (SLS)

Svenskt nitverk for information kring fosterdiagnostik (Snif)
Sveriges Arbetsterapeuter

Sveriges lakarforbund

Sérskild utredare — Uppdrag att foresla en uppdaterad nationell
cancerstrategi (S 2024:B)
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Baksidor — klicka hér. Ta bort denna sida for att inte ha en baksida.

41



	Förslag till nationell strategi 2025
	Sällsynta hälsotillstånd
	Insatser för att stärka vården för personer med sällsynta hälsotillstånd

	Förord
	Innehåll
	Sammanfattning
	Utveckling i rätt riktning för sällsynta patienter
	Fokus på förbättring
	En diagnos kan vara en förutsättning för så mycket mer
	Personcentrerad vård, synlighet och ökad kunskap – en förutsättning för vårdutveckling
	Den sällsynta patienten som medskapare av sin egen framtid
	Kraftsamling för idag och imorgon


	Om förslaget till nationell strategi
	Rapportens upplägg
	Förslag för läkemedel ingår inte

	En nationell strategi för bättre samverkan
	Jämlikhet och kvalitet i fokus

	Förslaget vilar på kriterierna för god vård
	Motiveringar till förslaget
	Satsa på utredning, diagnostik och samordning
	Utveckla vårdorganisationen
	Förbättra information och omhändertagande
	Underlätta för patientorganisationer
	Följ upp och utvärdera


	Sällsynthetens dilemma
	Vi behöver en nationell strategi
	Kunskapsbristen är stor

	Prioriterade fokusområden
	Förslag till övergripande mål, delmål och insatser
	1. Tidig diagnos och jämlik tillgång till vård
	Ställ snabbare och säkrare diagnos och behandling med multidisciplinära arbetsflöden
	Gör den expertis som finns tillgänglig
	Mål för fokusområde 1
	Fokusområde 1 Tidig diagnos och jämlik tillgång till vård
	Syfte: Att skapa långsiktighet och stabilitet


	2. Samordnade vårdinsatser
	Komplexa vårdbehov med många vårdkontakter kräver samordning
	Mål för fokusområde 2
	Fokusområde 2: Samordnade vårdinsatser
	Syfte: Att öka graden av personcentrerad vård


	3. Kunskap om patientgruppen
	Mål för fokusområde 3
	Fokusområde 3: Kunskap om patientgruppen
	Syfte: Att höja kunskapsnivån


	4. Delaktighet för patienter och närstående
	Sämre förutsättningar för att driva gemensamma frågor
	Mål för fokusområde 4
	Fokusområde 4: Delaktighet för patienter och närstående
	Syfte: Att förbättra delaktighet och medskapande


	5. Synliggörande av sällsynta hälsotillstånd
	Otillräckliga data försvårar arbetet
	Mål för fokusområde 5
	Fokusområde 5: Synliggörande av sällsynta hälsotillstånd
	Syfte: Att synliggöra patienterna


	6. Samordning för långsiktig hållbarhet
	Mål för fokusområde 6
	Fokusområde 6: Samordning för långsiktig hållbarhet
	Syfte: Att skapa långsiktig hållbarhet



	Förslag till uppföljning och utvärdering
	Analysera hälsoekonomi och etik
	Uppföljning på lång och kort sikt
	Figur 1: Tidsplan för uppföljning och utvärdering


	Indikatorer för uppföljning av strategins mål och delmål
	Strukturindikatorer
	Processindikatorer
	Resultatindikatorer
	Utvecklingsindikatorer


	Konsekvensanalys
	En strategi kan minska mänskligt lidande
	Sjukvården genomgår ett systemskifte
	En strategi kan motverka ojämlikhet
	Förutsättningar för genomförandet
	Reformer och samarbete behövs på alla nivåer


	Deltagare i projektet
	Socialstyrelsen
	Andra medverkande

	Referenser
	Bilagor

