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Sammanfattning

Flera padgdende, eller nyss avslutade, arbeten med strategier, utredningar och
projekt paverkar de analyser och forslag som Socialstyrelsen lagger fram i
denna rapport. Som en foljd av dessa arbeten genomfors nu férdndringar i
sjukvarden av sjukvéarden, med stdd fran olika myndigheter, Sveriges
Kommuner och Regioner (SKR) och patientorganisationer. Under den hér
utredningen har vi haft I6pande dialog med dem som ansvarar for dessa
strategier och utredningar, och aktdrer som driver projekt inom den digitala
utvecklingen.

Inom de satsningar och dtgérder som har skett i sjukvdrden, och som pagar
pa nationell, regional och kommunal niva, vill vi i detta forslag till strategi
forsoka utveckla omstéllningsarbetet genom att tydliggéra behoven hos den
sdllsynta patienten och stirka de insatser som dkar mojligheterna for att
dessa patienter ska fa likvardig tillgéng till god och jamlik vard som andra
patienter.

I den hér bilagan presenterar vi ndgra av de arbeten som beddms kan ha stor
paverkan for patienter med séllsynta hélsotillstand.



Bilaga: Omvarldsanalys Dnr 13995/2024

Personcentrerad vard

I vardmotet med den sillsynta patienten kan det krdvas en hogre grad av
flexibilitet och anpassning én for patienter med mer kdnda, om &n komplexa
kroniska sjukdomar. Kunskap behdver inhdmtas och olika specialiteter
samordnas fran ibland olika vardgivare och olika vardnivaer. Digitala
16sningar anvénds 1 allt storre utstrackning for att stodja reformarbetet och
omstéllningen till en ndra vard. Nedan presenteras nagra initiativ och
pagéende arbeten som syftar till att 6ka den personcentrerade varden.

Omstallningen till god och nara vard

Omstillningen till en god och néra vird dr en pdgdende systemomstillning
for att patienter ska fa en mer personcentrerad vard och kidnna sig delaktiga i
hélso- och sjukvarden. Varden ska vara léttillgdnglig och ges med god
kontinuitet. Omstéillningen ska stirka samverkan mellan vdrdnivaerna och
underlétta vardovergangar sa att de blir sdkra och trygga. Primédrvarden ska
kunna hjélpa till att samordna varden for den enskilde, vilket ocksé
underlattar for patienter med sillsynta hélsotillstand. For att lyckas med
detta behover hdlso- och sjukvarden i hogre grad organiseras och bedrivas
utifran patientens behov och forutséttningar.

Vikten av en fast vardkontakt

Regeringen har ménga pigaende satsningar for att stodja utvecklingen 1
vérden. Ett exempel ar att sdkerstélla tillgdngen till en fast virdkontakt eller
fast lakarkontakt. Det dr sédrskilt viktigt med kontinuitet och samordning for
personer med kroniska sjukdomar och for multisjuka dldre, och inte minst
for den séllsynta patienten med komplexa vardbehov. Samordning av varden
och alla vardkontakter &r en av de viktigaste frigorna for patienter med
séllsynta halsotillstand, eftersom avsaknaden av vardprogram och andra
kunskapsstod ér stor. Vem som har huvudansvaret kan ocksa vara otydligt
da sallsynta hilsotillstand inte dr en egen specialitet, ddrmed é&r flera
specialiteter ofta involverade i varden.

Primarvardens ansvar for
rehabiliterande insatser

12024 érs 6verenskommelse mellan SKR och staten tydliggdrs
primérvéardens ansvar att tillhandahdlla rehabiliterande insatser utifran
patientens individuella behov och forutsittningar. Overenskommelsen séiger
dven att primdrvarden ska samordna olika insatser for patienten nér det ar
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mest dandamaélsenligt med samordning inom primérvarden. Primérvérden ska
ocksd mdjliggéra medverkan vid forskningsarbete.

Starkt vardgaranti

I juni 2024 gav regeringen dven en sérskild utredare i uppdrag att bland
annat analysera och foresla en ny och stirkt vdrdgaranti med vésentligt
kortare tidsgrinser dn idag. I uppdraget, Behovsstyrd vard, ingar dven att ge
forslag pa hur patienter kan fa tillging till fast lakarkontakt i relevanta delar
av den specialiserade varden. Uppdraget att foresla statliga engangsinsatser
for att minska vintetiderna ska redovisas senast den 2 januari 2025. Ovriga
delar av uppdraget ska redovisas senast den 25 maj 2026.

Saker tillgang till Iakare i kommunal
halso- och sjukvard

En sédrskild utredare har dven tillsatts som ska ldmna forslag som stirker
kommunernas mojligheter att sékra tillgangen till likare 1 kommunal hélso-
och sjukvéird. Med en utveckling dér fler séllsynta patienter blir mer arsrika
kan behovet av ldkare vid till exempel sdrskilda boenden 6ka. Uppdraget
redovisades den 1 november 2024. Utredningen foreslar en
frivillighetsmodell som mdojliggdr for kommuner att anstélla ldkare.
Regionernas grundansvar for lakarmedverkan kvarstar.

Kompetensforsorjning inom
primarvarden

Nationella vardkompetensradet har i1 rapporten Kompetensforsorjning inom
primérvarden — Slutrapport (2022:5) ldmnat forslag pa insatser som syftar
till att stdrka medarbetarna och sékra den framtida kompetensforsorjningen
inom primérvarden. Radet redovisar 1 rapporten dven ett planeringsunderlag
och rekommendationer for dimensionering av ST-tjanster och specialister i
allménmedicin pa nationell och regional niva for perioden 2022-2035.

Sammanhallen vardplanering

Digital samordning av vard &r ocksa en viktig utveckling, inte bara for den
séllsynta patienten. SKR, genom Inera, har pabdrjat ett projekt,
”Sammanhallen planering pa 1177 Vardguiden” for att ge vardpersonal och
individer med komplexa vardbehov och flera vardkontakter battre
forutséttningar att fa lattillgdngliga oversikter som samlar den information
som dr mest relevant for stunden. Exempelvis ska individen kunna
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overblicka sina vardkontakter, bokade tider, planerade insatser, lakemedel,
provtagning, egenvard och individanpassad patientinformation. For
véardpersonal finns dven kunskapsstod samlade pa 1177: vardprogram,
riktlinjer och varfloden.

Forenklad ombudsfunktion

Ett viktigt mal for projektet ”Sammanhallen planering pa 1177 Véardguiden”
ar att all information som invanaren behdver ska finnas tillginglig, utan de
informationsluckor som uppstir om inte alla virdgivare och system &r
anslutna till den nationella infrastrukturen. Det ar viktigt att sdkerstélla en
vilfungerande och dndamalsenlig ombudsfunktion for personer som inte kan
tillgodose sig informationen eller sjdlvstandigt anvéinda sig av digitala
verktyg. Det giller manga med olika funktionsnedséttningar, och inte minst
de med séllsynta hélsotillstand.

Slutbetéinkandet som bereds i regeringskansliet heter ”Ombuds tillgang till
vard- och omsorgsuppgifter och forenklad behdrighetskontroll inom varden”
(SOU 2021:39).
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Digitalisering, halsodata och
forskning

Nationell strategi for life science

En svensk life science-strategi tillkom 2019, och en uppdaterad version
presenterades 1 november 2025. Strategins syfte dr att bidra till att forbéttra
hélsa och livskvalitet hos befolkningen, sikerstdlla ekonomiskt vélstdnd,
utveckla landet vidare som en ledande kunskapsnation och forverkliga EU-
malsdttningarna 1 Agenda 2030. I den uppdaterade strategin betonas
satsningar pa bland annat kliniska provningar, nationell digital infrastruktur,
medicinteknik och precisionshélsa. Life science-strategin har ménga
beroringspunkter och viktiga malsittningar dven for personer som lever med
sdllsynta hilsotillstand och aktdrer inom omradet.

Omradet sillsynta hélsotillstind ar en drivkraft i den snabba tekniska
utvecklingen och av framtidens sjukvard, inte minst inom
precisionsmedicin. Flera initiativ och satsningar som bidrar till battre vard
vid séllsynta hélsotillstdnd har gjorts till foljd av life science-strategin.

Okad tillgang till diagnostisering av
sallsynta halsotillstand

Riksdagen beslutade 2020 i enlighet med regeringens forsknings- och
innovationsproposition en satsning pa forskning for att framja utvecklingen
av precisionsmedicin. Okad tillgang till diagnostisering av sillsynta
hilsotillstdnd frimjas med stod av statliga medel till Genomic Medicine
Sweden, GMS, bland annat for implementering av gensekvensering i klinisk
praxis inom sjukvarden.

Ar 2024 tilldelades GMS medel (15 miljoner kronor) for att genomfora en
nationell pilot inom precisionsmedicin for barn med sdllsynta syndrom.
Regeringen har dven aviserat en fortsatt satsning for ett jimlik inforande av
precisionshilsa i budgetpropositionen for 2025. Precisionsmedicinska
centrum &r under uppbyggnad vid landets sju universitetssjukhus.
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Genomic Medicine Sweden (GMS)

GMS ar ett nationellt samverkansprojekt mellan Sveriges sju
regioner med universitetssjukvard och de sju universiteten med
medicinsk fakultet i Géteborg, Linkdping, Lund, Stockholm, Ume3,
Uppsala och Orebro.

GMS involverar ocksa olika samhallsintressenter i ett bredare
samarbete: sjukvarden, universiteten, SciLifeLab, naringsliv och
patientorganisationer.

Satsningen finansieras till halften av den svenska regeringen,
genom innovationsmyndigheten Vinnova, och till halften av de sju
regionerna och universiteten. Utdver detta har GMS ocksa stod fran
andra finansiarer, som till exempel Barncancerfonden, Swelife och
SciLifeLab.

Forbattrade forutsattningar for
kliniska provningar

Riktad behandling finns idag endast for 5 procent av alla séllsynta
diagnoser, men utvecklingen gér snabbt framét och hundratals nya
behandlingar dr pa vig att godkdnnas under de ndrmaste fem aren.
Lékemedelsverket fick i juli 2024 i uppdrag att foresla forbattrade
forutsittningar och stirkt genomforandekapacitet for kliniska provningar.
Uppdraget ska redovisas senast den 30 juni 2025.

Viktiga framsteg inom forskning och utveckling leder till att allt fler
effektiva lakemedel utvecklas dven for séllsynta och svara hilsotillstdnd som
det tidigare inte funnits ndgon behandling mot. Nya ldkemedel kan innebéra
stora livskvalitetsforbattringar och forlangt liv, sa det dr angeléget att
patienter far delta i kliniska provningar och ges tillgang till behandlingar.

Forsknings- och innovationsprojekt

Lag prevalens tillsammans med svarigheter att hitta patienter med sillsynta
diagnoser minskar mojlighet att delta i olika typer av forsknings- och
innovationsprojekt. Men Sverige dr ocksé aktivt inom olika
forskningsprogram for sillsynta hélsotillstand.
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I det nuvarande ramprogrammet Horisont Europa deltar Vetenskapsridet
(VR) och samarbetar med Vinnova i utlysning av projekt for svenskt
deltagande. Under aren 2022 och 2023 fattade VR beslut om att bevilja
projektbidrag som omfattade totalt 33 miljoner kronor inom ramen for
European Joint program for Rare Diseases (EJP RD). VR har dven signerat
ett Letter of Intent att delta 1 “Den europeiska alliansen for forskning om
séllsynta sjukdomar” (ERDERA) som tar vid nér EJP RD avslutas den 31
augusti 2024. ERDERA har fokus pa klinisk forskning och forvéntas starta i
borjan av 2025 och ddrefter pdgd 1 7 ar.

Ett nytt regelverk for
halsodataregister

Regeringen beslutade den 30 mars 2023 att se ver regelverket for
hilsodataregister (SOU 2024:57) 1 syfte att dels foresla en delvis ny
uppgiftsinsamling, dels skapa dndamalsenliga regler som 6kar
forutsattningarna att forbéattra hilso- och sjukvéarden samt folkhélsan och
sakerstdlla att regelverket dr utformat pa ett sddant sitt att det skyddar den
personliga integriteten. | september 2024 foreslog utredningen bland annat
att

« insamlingen av uppgifter till patientregistret hos Socialstyrelsen utdkas
med uppgifter fran primirvarden, uppgifter om véntetider och uppgifter
om andra yrkeskategorier dn lakare inom somatisk vard

o privata vardgivare omfattas av uppgiftsskyldigheten till registret dver
kommunal hédlso- och sjukvard

« Socialstyrelsen uppdras att utreda behovet av att samla in uppgifter av
bland annat medicinsk betydelse till registret ver kommunal hilso- och
sjukvard

o fler uppgifter om rekvisitionslikemedel samlas in fran slutenvarden och
den specialiserade 6ppenvarden till ett nytt hilsodataregister hos
Socialstyrelsen.

For patienter med séllsynta hélsotillstand ar detta av stor betydelse, men det
maste ocksa sidkerstéllas att den séllsynta patienten synliggors genom
relevanta kodverk och terminologi i1 hdlsodataregistren.
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Starkt tillgang till lakemedel vid
sallsynta halsotillstand

Med satsningar pé forskning och 6kad tillgang till kliniska provningar foljer
ocksa en oro dver att hoga priser pa likemedel hindrar patienters tillgang till
behandling och jamlik vard. Tandvérds- och lakemedelsformansverket,
TLV, redovisade 2023 uppdraget Starkt tillgang till Iikemedel vid sdllsynta
hélsotillstand (S2022/03077). Dar foreslés bland annat att myndigheten i
storre utstrickning ska ta hdnsyn till patientantal och volym. Under vissa
forutsattningar skulle det innebéra att en hogre kostnad i relation till nyttan
for lakemedel for mycket sma patientgrupper kan accepteras, samtidigt som
lakemedel med mycket stor forsdljningsvolym bor vara lagre.

Regeringen gav 2024 TLV 1 uppdrag att fortsitta utveckla forutséttningar
och verktyg for att stirka tillgangen till likemedel vid séllsynta
hélsotillstand. Sarskild vikt ska ldggas vid hur patientstorlek och
forséljningsvolym kan paverka den accepterade kostnaden for ett lakemedel.
Uppdraget slutredovisades den 31 december 2024.

12025 ars budget foreslar regeringen atgérder for att sékerstélla
lakemedelstillgdngen och langsiktigt hallbara 1dkemedelskostnader.

Behandlingsrad vid svara etiska
stallningstaganden

Rédet for nya terapier (NT-rddet) dr en nationell expertgrupp med
representanter for Sveriges regioner. NT-radet har mandat att ge
rekommendationer till landets regioner om anvéndning av vissa nya
lakemedel, oftast sédana som anvénds pa sjukhus. Rekommendationerna
utgdr fran ett hilsoekonomiskt underlag fran TLV vilket grundar sig pa den
etiska plattformen for prioriteringar i hélso- och sjukvarden som riksdagen
har beslutat om.

Nér en behandling inte bedoms som kostnadseffektiv pa gruppniva, men en
mindre grupp patienter &nda kan gynnas av behandlingen, s& kan NT-radet
tillsétta ett nationellt behandlingsrad. Detta forekommer for ndgra likemedel
vid sillsynta hilsotillstdnd. Syftet med ett nationellt behandlingsrad ar att
sdkerstilla att NT-radets kriterier for nér en behandling kan erbjudas
uppfylls sé att patienter i hela landet bedoms pa ett jamlikt och rittvist sitt.
Okad dppenhet for dialog vid framtagande av
behandlingsrekommendationer efterfrdgas av patientforetradare.
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Ett gemensamt europeiskt
halsodataomrade

I april 2024 godkéndes lagforslaget om det europeiska
hilsodatadataomradet, European Health Data Space (EHDS) i EU-
parlamentet och i borjan av 2025 forvintas den trida i kraft. Inom
omradet séllsynta hilsotillstdnd ar detta beslut av sérskild betydelse,
eftersom patienter kan behdva soka vard bade utanfor sin egen region och
utanfor sitt eget land. Lagforslaget bygger pa tva fundamentala
grundprinciper inom unionen: rétten till fri rorlighet och rétten till skydd av
den personliga integriteten. Tanken bakom lagforslaget ér att skapa
mojligheter for att dela hédlsodata mellan de skilda hilso- och
sjukvardssystem som finns i EU-ldnderna samt dven inom det egna landet.

Medlemsstaterna ska enligt forslaget om ett europeiskt hilsodataomrade
sakerstilla att vissa prioriterade kategorier av elektroniska hélsodata har ett
gemensamt format som kan accepteras och utbytas mellan samtliga EU-
lander, det som kallas interoperabilitet. I lagforslaget ndmns 1 forsta hand
patientoversikter, e-recept, bilddiagnostik, laboratorieresultat och
utskrivningsanteckningar for primiranviandning av hilsodata.
Patientoversikten har tagits fram med sédrskild hénsyn till att sdkerstilla den
information som &r relevant for en patient med ett séllsynt halsotillstand.
Exempelvis dr reckommenderade kodverk for patientdversikten ICD-11 och
ORPHA-koder.

=>» Lis mer om termer och klassifikationer i bilagan Kunskapsunderlag.

Det europeiska hilsodatadataomradet ar ocksa ett regelverk for delning av
hélsodata for sekunddranvindning, som till exempel for forskning och
innovation. Det kan ocksa anvdndas som underlag for viktiga beslut om
behandlingsmetoder i en kris eller pandemi. For gruppen séllsynta
hélsotillstdnd skulle detta kunna ge mojligheter for forskare att samla data
fran flera olika ldnder vilket skulle vara fordelaktigt da det &r sma numerérer
i varje land.

Den svenska lagstiftningen anpassas

Parallellt med arbetet i EU pégar ett flertal utredningar i det svenska
utredningsvisendet som specifikt tittar pa hur och vad som behdver
fordndras pa nationell niva 1 den svenska lagstiftningen for att passa ihop
med EU:s lagforslag. Regeringen har ocksa tillsatt en nationell samordnare
(S 2023:14), som ska bistd regeringen i arbetet med att infora en nationell
digital infrastruktur for hdlso- och sjukvarden med maélet att hilsodata ska
bli tillgdngliga i hela virdkedjan for all védrd, savdl kommunal som regional,
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och for tandvard oavsett huvudman. Uppdraget ska redovisas senast den 1
januari 2026.

Utredningen om
sekundaranvandning av halsodata

Regelverket som styr hur patienters hilsodata far delas och anvéndas har
blivit en bromskloss for att sdvil hélso- och sjukvérden som forskningen
inom life science och precisionsmedicin ska kunna uppna sin fulla potential.
Utredningen ger tva forslag om dndringar i patientdatalagen:

« Det ena ska mojliggdra anvdndandet av personers patientuppgifter som
underlag vid vard av en annan patient

+ Det andra ska underlétta vidareanvdndning av hélsodata vid klinisk
forskning.

De nya reglerna foreslas tridda i kraft den 1 januari 2025. Utredningens
forslag bereds nu 1 Regeringskansliet.

Regler for 0kad interoperabilitet i
halso- och sjukvarden

Utredningen om infrastruktur for hdlsodata som nationellt intresse limnade
sitt slutbetinkande i maj 2024, "Delad hilsodata — dubbel nytta. Regler for
okad interoperabilitet 1 hilso- och sjukvarden” (SOU 2024:33).

Utredningens forslag ska leda till att en eller flera statliga myndigheter, med
hjalp av foreskrifter, ska kunna styra och dstadkomma interoperabilitet inom
hélso- och sjukvarden. Syftet dr att 6ka patientsdakerheten, skapa
forutséttningar for en mer patientcentrerad vard och minska administrativt
dubbelarbete for hilso- och sjukvardspersonalen.

En nationell digital infrastruktur for

halso- och sjukvarden

Uppdrag (S2024/00100) ska analysera och foresla atgiarder for en nationell
digital infrastruktur for hela hélso- och sjukvarden, med fokus pa de rittsliga
forutsdttningarna. I uppdraget ingér ocksé att analysera och ta fram forslag
kopplade till den kommande EU-f6rordningen om EHDS. Slutrapport 22
januari 2026.
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Nationell digital infrastruktur

En nationell digital infrastruktur ar det sammanhang av tekniska och
organisatoriska resurser som stoder informationsutbytet mellan och
inom olika verksamheter och sektorer.

En sadan infrastruktur ska bidra till att 6ka effektiviteten och
sakerheten i informationshanteringen och kan besta av bade hard
infrastruktur, som kablar och servrar, och mjuk infrastruktur, som
standarder, regelverk och gemensam terminologi.

Sammanhallen intygshantering

E-hélsomyndigheten slutrapporterade ett uppdrag géllande sammanhéllen
intygshantering i maj 2024, S2023/02107. Utvecklingen av en
sammanhéllen, digitaliserad intygshantering &r beroende av och foljer 6vrig
utveckling inom digitalisering av stodsystemen inom hélso- och sjukvarden.

Automatisk 6verforing till nationella
kvalitetsregister

E-hélsomyndigheten har i uppdrag att utreda forutsattningarna for
utveckling av en nationell teknisk 16sning som mdjliggér automatisk
informationsdverforing till nationella kvalitetsregister, S2023/02109.
Uppdraget slutrapporterades 31 oktober 2024. Regeringen beslutade i
samband med detta att ge Socialstyrelsen i uppdrag att forbereda
fordelningen av medel till regioner for att frimja arbetet med nationella
kvalitetsregister, med malet att sidkerstilla kontinuiteten i arbetet med dessa
register.

Idag dr overforing av information ofta en tidskrdvande process. Det finns
begridnsade mojligheter till kvalitetssékring, utveckling av varden och
forskning med hjdlp av registerdata for sillsynta hélsotillstdnd. Det finns
idag nationella kvalitetsregister (NKR) for olika grupper av sillsynta
sjukdomar sasom cystisk fibros, blodarsjuka och vissa neuromuskuléra
sjukdomar.

Registret for medfodda metabola sjukdomar (RMMS) f6ljer upp och bidrar
till vardutvecklingen av 46 ovanliga sjukdomar i &mnesomséttningen,
metabolismen, ofta identifierade genom nyfoddhetsscreeningen. Varje ar
diagnostiseras ungefar 40 barn med niagon av de sjukdomarna som
registreras i RMMS.

Registret har funnits sedan 2012 och har idag ca 70 procent tickningsgrad.
Majoriteten av séllsynta sjukdomar ingér dock &nnu inte i ndgot
kvalitetsregister, &ven om det generiska registret RARASwed lanserats och
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inmatning har inletts. De regionala CSD:erna stér idag for manuell
inmatning av data till registret.

Gemensam informationsstruktur

Socialstyrelsen bidrar i arbetet med att ta fram en nationell digital
infrastruktur for hdlsodata, bland annat en gemensam informationsstruktur
for att personal och system ska forstd varandra genom informationen som
dokumenteras: semantisk interoperabilitet. Pa sa satt struktureras och kodas
vardinformation som behover dokumenteras i patientens och brukarens
process. Verktygen anvénds tillsammans for att beskriva sammanhanget
(strukturen) och specificera informationsinnehéllet i patientjournalen och
personakten. Denna informationsstruktur kommer att bidra till att
identifiering och diagnostisering av séllsynta hélsotillstdnd underléttas.

Foljande verktyg ingér i den gemensamma informationsstrukturen:

« nationell informationsstruktur och nationella informationsméngder samt
de facksprakliga resurserna:

— begreppssystemet SNOMED CT
— hiélsorelaterade klassifikationer™®
— Socialstyrelsens termbank.

*ICD-10 tillimpas idag for diagnosklassificering, ICD-11 publiceras 2025 i
Sverige, och implementeras 2027-2028.
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Utredning om o6kad statlig
styrning av varden

Trots de regelverk som regionerna ska forhélla sig till, och trots det
engagemang och den strivan som finns bland vardpersonal, sa uppnas inte
alla delar av de mal som finns for svensk hélso- och sjukvérd idag. Darfor
har regeringen tillsatt Vardansvarskommittén som ska utreda ett helt eller
delvis statligt huvudmannaskap for hélso- och sjukvarden (dir. 2023:73). En
okad statlig styrning av varden har vélkomnats av aktorer inom séllsynta
hilsotillstand eftersom ojamlik vard dr ndgot som upplevs av manga.

Uppdraget ska redovisas senast den 2 juni 2025. Kommittén ska bland annat
analysera och belysa for- och nackdelar med ett helt eller delvis statligt
huvudmannaskap for hilso- och sjukvérden och lamna forslag som
sakerstdller ett mer effektivt hidlso- och sjukvardssystem som utgar fran
patienter och tar hinsyn till medarbetares behov. Uppdraget omfattar endast
den regionalt finansierade hélso- och sjukvarden och darmed inte
huvudmannaskapet for den kommunalt finansierade hilso- och sjukvarden.

Varden for sallsynta halsotillstand
kan paverkas

Kommittén utgér fran 7 olika scenarier: Statligt huvudmannaskap for

all hélso- och sjukvard som regionerna ar huvudman for idag
all specialiserad hélso- och sjukvard

universitetssjukvarden respektive universitetssjukhusen

1
2
3
4. nationell hogspecialiserad vard
5. luftburen ambulanssjukvard och luftburna sjuktransporter
6. primédrvarden

7

vaccinationer och screening.

Bedomningen ér att de olika scenarierna kan pdverka bland annat
vardformer, vardkedjor och samordning av vdrdinsatser for patienter med
sdllsynta hilsotillstdnd i olika grad. Analyser av dessa olika scenarier har
dock inte presenterats vid slutrapporteringen av detta uppdrag, och
remissvar har dnnu ej kunnat lamnas till kommittén.
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Elevhalsan starks for personer
med sallsynta halsotillstand

Regeringen har gett en sérskild utredare 1 uppdrag (Dir 2024:30) att
analysera och foresld hur elevhélsan kan starkas i syfte att béttre tillgodose
elevernas behov. Utredningen ska bland annat

o foresla hur elevhilsans medicinska, psykologiska och psykosociala
insatser kan stirkas

« analysera och ta stéllning till nuvarande huvudmannaskap och ledning,
samt alternativa huvudmannaskap

« analysera och foresld hur samverkan mellan elevhilsan, skolan i dvrigt,
hilso- och sjukvarden och socialtjansten kan forbattras.

Uppdraget ska redovisas senast den 25 juni 2025. Elever med séllsynta
hilsotillstdnd bedoms vara en grupp dér sirskilda insatser bor prioriteras.
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Internationell utblick

Sverige ar ett litet land, vilket innebér att det finns fa patienter med varje
diagnos, och bara nagra fa yrkesverksamma och forskare som kénner till
hélsotillstanden vil — om ens nagon. Vi behdver déarfor internationellt
samarbete for att inhdmta kunskap och hjélp med utredning och behandling,
och vi behover samarbeta inom forskning och innovation. Det finns dven
behov av dialog i nordiska, europeiska och globala strukturer och forum dér
profession, patientforetrddare och foretrddare for stater mots for att skapa
samsyn, samarbetsytor och dela erfarenheter mellan ldnderna.

Ett holistiskt perspektiv hos vara
nordiska grannar

Vara nordiska grannlénder har alla tagit fram, arbetat efter och f6ljt upp sina
nationella strategier:

o Danmark har haft en nationell strategi sedan 2014. Denna har sedan dess
foljts upp och uppdaterats 2018 och senast utvirderats 2022.

« Norge presenterade sin strategi 2021.

« Finland har presenterat sitt tredje nationella program for séllsynta
sjukdomar, nu for aren 2024-2028.

« Island tog fram sin forsta strategi 2024.

Utmaningar och 16sningar i de nordiska strategierna skiljer sig inte fran de
som dven ir identifierade i Sverige, bland annat

« behovet av tillgang till tidig diagnos

 samordning mellan olika vardinstanser och vardnivaer, for barn men
kanske sdrskilt for vuxna

 kunskap om de sillsynta sjukdomarna
« systematisk registrering, uppfoljning och analys

« koncentration av varden for patienter med sillsynta hélsotillstand.

Effekterna av att ha en strategi inom omridet sdllsynta hélsotillstdnd har
varit relativt goda i vara nordiska grannlédnder. Flera omraden har gjort
framsteg och forbéttrat forutsittningarna for personer som lever med ett
séllsynt hilsotillstdnd att fa tillgang till diagnos och behandling, systematisk
registrering och satsningar pa internationell samverkan, till exempel ERN,
och klinisk forskning. Danmark, Finland och Norge, men &ven Sverige har
koncentrerat viss hogspecialiserad vard till fa nationella enheter i
sjukvardssystemen.
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I vara grannlédnder har man dven inlett arbete for att skapa nationella nitverk
och strukturerade samarbetsforum mellan profession, patientforetrddare och
myndigheter. Det pagér dven arbete for att tillgédngliggora specifika kodverk
som ORPHA-koder for sdllsynta hilsotillstdnd 1 elektroniska journalsystem
sa att den sillsynta patientgruppen kan bli synliggjord i kvalitetsarbeten,
analyser och kunskapsstod.

Till skillnad fran detta uppdrag &r 6vriga nordiska strategier inte begriansade
till enbart hélso- och sjukvérd, utan har ett holistiskt perspektiv dir dven
skola, omsorg, socialtjénst etcetera dr inkluderat.

Samma utmaningar i manga lander

Aven linder som Kanada, Storbritannien och Frankrike arbetar aktivt
efter sina nationella strategier. En gemensam faktor for alla &r att arbetet ar
langsiktigt och har tydliga malséttningar som kan f6ljas upp och utvirderas.

Fortfarande ser man dock i alla ldnder, trots insatser foreslagna i
strategierna, utmaningar med bland annat

« samordning vid 6verforing fran barn- till vuxensjukvard
o Overforing mellan olika vardnivaer

« samordning mellan sjukhusvard och kommunal verksamhet och
habilitering, inklusive tillgang till sociala stodtjanster

« behovet av 6kad kunskap om sillsynta hilsotillstand bland professionen.

Samarbete pa nordisk niva

Sedan 2016 har dven ett nordiskt néitverk for séillsynta sjukdomar
(NNRD) verkat med stod fran nordiska ministerradet. I natverket mots
ledaméter fran myndigheter eller departement med representanter fran
profession och patientorganisationer. I NNRD delas information och
erfarenheter med varandra géllande arbete med nationella strategier eller
initiativ for sillsynta sjukdomar inom sjukvarden. Gruppen initierar méten
mellan olika intressenter och ordnar ibland storre konferenser.
Ordforandeskapet for natverket foljer ordforandeskapet for det nordiska
ministerradet och mandatet for nétverket fornyas arligen.

Sillsynta Brukarorganisationers Nordiska Nitverk (SBONN) arbetar for
att stirka utbytet av erfarenheter, idéer och kunskaper mellan
organisationerna i Norden inom det sédllsynta omradet. Nétverket, som
representerar ca 200 nationella diagnosforeningar, dr ocksé representerat i
NNRD.
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Samma ar som NNRD inréttades tillkom dven ett nitverk for att skapa
forstarkt nordiskt samarbete om hogspecialiserade behandlingar. Gruppen
bestod av representanter fran de nordiska hdlsomyndigheterna vars intention
var att samarbeta kring uppkop av avancerad utrustning och koncentration
av viss vard. Uppdraget visades dock vara svart i genomforandet. Nétverket
for hogspecialiserad vard har inte varit aktivt sedan 2022.

Nordiska ministerradet har dven tagit flera andra initiativ till
utvecklingsprojekt for att framja ldrande och utveckling inom véard och
omsorg mellan de nordiska landerna, bland annat ett projekt om
sammanhéllna vardprocesser for patienter med komplexa vardbehov i syfte
att skapa béttre kontinuitet och koordination av insatser fran vard- och
omsorg.

Ett nordiskt samarbete for utvardering av lakemedel (FINOSE) startade
2018 pa initiativ av HTA-myndigheterna i Finland, Norge och Sverige.
Samarbetet utdkades till att omfatta Danmark 2023 och Island 2024. I och
med att FINOSE-gruppen utdkats bytte FINOSE namn till Joint Nordic
HTA-Bodies, (JNHB) i juni 2024. Samarbetet innebar att myndigheterna
genomfor gemensamma utvirderingar av ldkemedel. Beslut om pris och
subvention samt rekommendationer for anvandning fattas pa nationell niva i
respektive land. Syftet med samarbetet ar att stodja jamlik tillgéng till
lakemedel for patienter i de nordiska ldnderna. Med samarbetet vill
myndigheterna dven 0ka effektiviteten i utvarderingsarbetet och att minska
den administrativa bordan for industrin.

Nordiska samarbeten och dverenskommelser mellan vardgivare sker
regelbundet mellan de parter som ansvarar for utférande av vrden inom
respektive land. En nordisk sjukhusallians bildades sa sent som i maj 2024:
Nordic University Hospital Alliance (NUHA), mellan Rigshospitalet,
Danmark, Karolinska universitetssjukhuset, Sverige, Oslo
universitetssjukhus, Norge, Helsingfors universitetssjukhus, Finland och
Landspitali - National University Hospital, Island. NUHA syftar till att
forbéttra kvaliteten och framja innovation inom hélso- och sjukvérd,
forskning och utbildning genom att dela bésta praxis och patientresultat,
sprida kunskap och samarbeta om forskning och utveckling.

FN synliggor sallsynta sjukdomar
genom en resolution

Forenta nationerna (FN) uppmérksammar sillsynta sjukdomar som en
folkhélsoprioritet genom inrdttande av NGO-kommittén for sillsynta
sjukdomar (The NGO Committee for Rare Diseases). Syftet med kommittén
ar att synliggdra, 0ka medlemsldandernas forstéelse for séllsynta sjukdomar
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och frimja samarbete mellan olika intressenter inom FN-systemet. Arbetet
ska stirka insatserna for att uppnd FN:s mal for hallbar utveckling inom

« hiélsa och vilbefinnande
o fattigdom

« utbildning

« jamstilldhet mellan kénen
« ojidmlikheter

o partnerskap.

FN antog 2021 en resolution for att erkdnna de utmaningar som det globala
samhillet for sillsynta sjukdomar star infor och for att skydda och frimja
deras ménskliga rittigheter pa global niva.

WHO infor forbattrad klassificering for
sallsynta sjukdomar

Sedan 2018 har WHO arbetat med att infora nésta generations
diagnosklassifikation, ICD-11. Med implementeringen av ICD-11 kommer
betydande framsteg ha gjorts nér det géller att koppla samman olika
medicinska klassificeringar och terminologier for att forbéttra
interoperabiliteten for global hélsa. Detta inkluderar bland annat
inkorporering av ORPHA-koder for att forbattra klassificeringen och
forstaelsen av sillsynta sjukdomar. ICD-11 har tio génger fler kliniska
koder, cirka 5 400 av de idag cirka 8 000 kinda séllsynta sjukdomar som
kan identifieras, jaimfort med ICD-10. Sverige kommer att publicera
oversittningen av ICD-11 i februari 2025 och ddrmed ingar den &ven i
Socialstyrelsens ordinarie forvaltningsprocess. Implementeringsarbetet har
inte paborjats pa bredden dnnu.

=>» Lis mer om termer och klassifikationer i bilagan Kunskapsunderlag.

Integration av europeiska
referensnatverk for tillgang till
expertis

Efter ungefir sex ar av uppbyggnad och utveckling taicker ERN-nétverken
de flesta sdllsynta sjukdomsgrupperna och inkluderar 1 619 specialiserade
center fran 382 sjukhus 6ver 27 medlemsstater och Norge. Sverige deltar i
alla 24 ERN, med en eller flera fullviardiga medlemmar, men dessa r inte
tillrackligt vél integrerade i den svenska sjukvarden.
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Europakommissionen har initierat en sa kallad joint action {or att integrera
ERN bittre i medlemsldndernas sjukvardsystem. Socialstyrelsen ingar som
behorig myndighet i projektet med akronym JARDIN, vilket pagar till 2027
och har en budget pa cirka 18 miljoner euro inom ramen for EU4Health.
Aven Norge, Finland och Danmark deltar i JARDIN (The joint action on
integration of ERN:s into national healthcare systems).

=> Lis mer om ERN i bilagan Kunskapsunderlag.

Internationellt natverk for

odiagnostiserade

Undiagnosed Diseases Network International (UDNI) etablerades 2014, med
syfte att 6ka mojligheterna for odiagnostiserade personer med séllsynta
hilsotillstdnd att fa en diagnos. Nétverket arbetar for att implementera
diagnostiska verktyg och fridmja forskning om nya sjukdomar, deras
mekanismer och deras végar. Fran Sverige ingér bland annat Wilhelm
Foundation och Karolinska universitetssjukhuset.
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Funktionsratt Sverige, https://funktionsratt.se/mer-statlig- hamtad

Okad statlig styrning finansiering-skulle-oka-forutsattningarna- 240804

valkomnas for-jamlik-vard-i-glesbygd/,
https://funktionsratt.se/vi-traffade-
kommitte-som-ser-over-statligt-
huvudmannaskap-for-varden/

God och néara vard, https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad

Sou dokument/statens-offentliga- 241029
utredningar/2020/04/sou-202019/

Inera, Nationell https://www.inera.se/tjanster/alla-tjanster-a-  hamtad

patientdversikt o/npo---nationell-patientoversikt/ 240830

INSERM, ICD-11 och https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/P  hamtad

ORPA-koder MC4377208/ 240628:

Kanada, nationell https://www.raredisorders.ca/canadas-rare-  hamtad

strategi disease-strategy/ NGO-kommittén for 240628
sallsynta sjukdomar hamtad 240902
https://www.ngocommitteerarediseases.org/
un-resolution-on-persons-living-with-a-rare-
disease-and-their-families/

Kaufmann P, Pariser Orphanet ) Rare Dis. 2018;13(1):196 hamtad

AR, Austin C. 241029

Lakemedelsverket, https://www.regeringen.se/regeringsuppdra hamtad

regeringsuppdrag, g/2024/07/uppdrag-till-lakemedelsverket-att- 240902

$2024/01311 foresla-forbattrade-forutsattningar-och-

starkt-genomforandekapacitet-for-kliniska-
provningar/
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Bilaga: Omvarldsanalys

Dnr 13995/2024

Myndigheten for vard- https://www.vardanalys.se/om- hamtad

och omsorgsanalys, vardanalys/nyhetsarkiv/strukturreformer-i- 240923

Strukturreformer i norden-vad-kan-sverige-lara-av-andra-

Norden - vad kan lander/

Sverige ldra av andra

lander? Myndigheten

for vard och

omsorgsanalys, 2024

Nordiska ministerrddet  https://pub.norden.org/temanord2022- hamtad

for social- och 548/#109518 240702

halsopolitik (MR-S), De

nordiska landernas

arbete foér en mer

sammanhallen vard

och omsorg (Centrala

iakttagelser av

lagstiftning och policy)

Nordiska ministerradet  https://www.norden.org/sv/organisation/nor hamtad

for social- och diska-ministerradet-social-och-halsopolitik- 240107

halsopolitik (MR-S), Det  mr-s

framtida nordiska

halsosamarbetet, Bo

Kénberg 2016

Norge, nationell https://www.regjeringen.no/no/dokumenter/ hamtad

strategi nasjonal-strategi-for-sjeldne- 240830
diagnoser/id2867121/

OHCHR, Committeeon  https://www.ohchr.org/en/treaty- hamtad

the Rights of Persons bodies/crpd 240813

with Disabilities,

General comments

RaraSwed nationellt https://sodrasjukvardsregionen.se/csd- hamtad

kvalitetsregister syd/raraswed-kvalitetsregister-csd/ 240830

Regeringen, https://www.regeringen.se/pressmeddeland  hamtad

Budgetproposition en/2024/09/miljardtillskott-till-regionernas- 240910

2025 halso--och-sjukvard/

Regeringen, Delad https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad

halsodata - dubbel dokument/statens-offentliga- 240830

nytta, Regler fér 6kad utredningar/2024/05/sou-202433/

interoperabilitet i

halso- och sjukvarden,

SOU 2024:33

Regeringen, En https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad

forbattrad elevhalsa, dokument/kommittedirektiv/2024/03/dir.- 240702

Dir. 2024:30 202430

Regeringen, Ett nytt https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad

regelverk for dokument/statens-offentliga- 240909

halsodataregister, SOU
2024:57

utredningar/2024/09/sou-202457/
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Bilaga: Omvarldsanalys

Dnr 13995/2024

Regeringen, Nationell https://www.regeringen.se/regeringens- hamtad
strategi for life science  politik/nationell-strategi-for-life-science/ 240801
Regeringen, Ombuds https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad
tillgang till vard- och dokument/statens-offentliga- 240801
omsorgsuppgifter och utredningar/2021/05/sou-202139/
forenklad
behoérighetskontroll
inom varden
Regeringen, https://www.regeringen.se/pressmeddeland  hamtad
pressmeddelande en/2024/09/regeringen-foreslar-atgarder- 241007
budget 2025, for-att-sakerstalla-lakemedelstillgangen-och-
lakemedel langsiktigt-hallbara-lakemedelskostnader/
Regeringen, https://www.regeringen.se/pressmeddeland  hamtad
Pressmeddelande fran ~ en/2024/05/49-miljoner-kronor-till- 240902
Socialdepartementet: precisionshalsa-och-cancerdiagnostik/
49 miljoner kronor till
precisionshalsa och
cancerdiagnostik
Regeringen, S 2023:04 https://www.sou.gov.se/pagaende- hamtad
Vardansvarskommittée  utredningar/socialdepartementet/2023/05/s- 240702
n 202304-vardansvarskommitten/
Regeringen, Starkt https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad
medicinsk kompetens dokument/kommittedirektiv/2023/06/dir.- 240703
inom kommunal 202398
sjukvard
Regeringen, Starkt stéd  https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad
till anhoriga dokument/statens-offentliga- 241018
utredningar/2024/08/sou-202460/
Regeringen, Uppdrag https://www.regeringen.se/globalassets/reg  hamtad
att mojliggéra en eringen/dokument/socialdepartementet/fok 24702
nationell digital halsa-och-sjukvard/uppdrag-att-mojliggora-
infrastruktur en-nationell-digital-infrastruktur-for-
halsodata.pdf
Regeringen, https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad
Vidareanvandning av dokument/statens-offentliga- 240731
halsodata, SOU 2023:76  utredningar/2023/11/sou-202376/
Regeringen, https://www.regeringen.se/rattsliga- hamtad
Vardgaranti dokument/kommittedirektiv/2024/05/dir.- 240702
202450
Riksdagen, Behovsstyrd  https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och- ~ hamtad
vard lagar/dokument/kommitteberattelse/utredni 241010

ngen-behovsstyrd-vard-s-202405_hcb2s05/
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Bilaga: Omvarldsanalys

Dnr 13995/2024

Riksdagen, Nationell https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och- hamtad
samordnare for lagar/dokument/kommittedirektiv/samordna 240702
nationell digital re-for-en-nationell-digital-
infrastruktur infrastruktur_hbb1177/
SKR, Registret for https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsst ~ hamtad
Medfédda Metabola yrningvard/kvalitetsregister/hittakvalitetsreg 241029
Sjukdomar ister/registerarkiv/registretformedfoddamet
abolasjukdomarrmms.77604.html
SKR, Overenskommelse hamtad
om en God och nara https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklingav 240813
vard verksamhet/naravard/overenskommelseom
engodochnaravard.28402.html
Socialstyrelsen, EHDS https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/ hamtad
sharepoint- 240731
dokument/artikelkatalog/ovrigt/2023-12-
8908.pdf
Socialstyrelsen, God https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod hamtad
och néra vard -och-regler/omraden/god-och-nara-vard/ 240702
Socialstyrelsen, https://kunskapsguiden.se/omraden-och- hamtad
Personligt ombud, teman/psykisk-ohalsa/personligt-ombud/ 240801
Kunskapsguiden
Tandvards- och https://www.regeringen.se/pressmeddeland  hamtad
lakemedelsformansver  en/2024/02/tlv-ska-fortsatta-sitt-arbete-for- 240902
ket, regeringsuppdrag:  starkt-tillgang-till-lakemedel-vid-sallsynta-
$2022/03077, halsotillstand/
$2024/00481 (delvis)
Tandvards- och https://www.tlv.se/lakemedelsforetag/nordis hamtad
lakemedelsverket, kt-samarbete---finose-jnhb.html 240910
Nordiskt samarbete for
utvardering av
lakemedel
Undiagnosed network https://www.udninternational.org/ hamtad
international 241029
Vetenskapsradet om https://www.vr.se/uppdrag/internationellt- hamtad
europeiska samarbeten  arbete/europeiska-partnerskap.html 240731
Vetenskapsradet, https://www.vr.se/soka- hamtad
beviljade projektbidrag  finansiering/beslut/2022-08-17- 240902

inom sallsynta
sjukdomar 2022 (EJP
RD)

projektbidrag-for-internationella-
samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-
rd.html
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